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MITOKONDRIELLA SJUKDOMAR

Agrenska arrangerar varje r drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet mitokondriella
sjukdomar. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och
syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och traffa andra i

liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat fran
barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet ingar

forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéallet frén forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillganglig for allménheten har varje forelasare
faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
sjukdomen eller syndromet beréttar ett féraldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Sist i dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer
till forelasarna.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,

www.agrenska.se.
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Medicinsk information om mitokondriella sjukdomar

Vid en mitokondriell sjukdom fungerar inte cellernas
kraftverk, mitokondrierna som de ska. Symtomen marks
sarskilt i kroppens mest energikréavande organ, som nerver och
muskler.

Det berattar Niklas Darin, professor pa enheten for Barnneurologi,
vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg som
forelaser tillsammans med Karin Naess, bitrédande ¢verlékare vid
Centrum for Medfédda Metabola sjukdomar, CMMS pa Karolinska
Universitetssjukhuset i Solna.

En mitokondriell sjukdom ar en &mnesomsattningssjukdom, som
paverkar cellens forbranning av kolhydrater och fetter.
Mitokondrierna, som finns inuti vara celler &r cellernas kraftverk.
Varije cell innehaller ett stort antal mitokondrier.

De ser till att kroppen far lagom mycket energi for att vi till
exempel ska kunna rdra oss, vaxa och ténka.

Mitokondriella sjukdomar kan ge manga olika symtom. Ibland fran
bara ett organ, men oftast fran flera organ eller organsystem
samtidigt. Sarskilt ofta drabbas vavnader i kroppen som behdver
mycket energi.

Ungefar en person pa 5000 fodda utvecklar en mitokondriell
sjukdom i livet. De flesta far den i barndomen, men den kan ocksa
utvecklas i vuxen alder.

Symtom

Symtomen vid mitokondriella sjukdomar kan visa sig i kroppens
alla vavnader. Muskulaturen drabbas ofta med svaghet,
uttrottbarhet och smérta efter anstrdngning. Symtom férekommer
fran centrala nervsystemet och visar sig som intellektuell
funktionsnedséttning, epilepsi, muskelryckningar, spasticitet och
koordinationsstérningar. Det &r dven vanligt att hjértat, levern och
njurar paverkas.

Horseln ar ofta paverkad. Synen kan vara nedsatt.

Vad &r en mitokondriesjukdom?

Inne i kroppens celler finns sma enheter, sa kallade organeller, som
alla har viktiga funktioner. En grupp av dessa enheter &r
mitokondrierna. | dem omvandlas energin fran maten vi ater till
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energi som kroppens celler kan utnyttja. Med hjélp av syret vi
andas omvandlar de sockret och fettet i var mat till energi. Mattet
pa energin som utvinns heter ATP (adenosintrifosfat).

Sker nedbrytningen med syre, sa kallad aerob metabolism, utvinns
38 ATP fran en glukosmolekyl.

Amnesomsattningen kan ocksa ske utan syre, sa kallad anaerob
nedbrytning. Da bryts sockret ner till laktat, mjolksyra, vilket bara
ger 2 ATP.

Vid mitokondriella sjukdomar &r mitokondriernas férmaga att bilda
ATP paverkad. Det innebér att mitokondriernas sa kallade
andningskedja, inte fungerar som den ska. Andningskedjan ar
uppbyggd av fem olika enzymkomplex for att omvandla naring till
energi.

— Hos de flesta med en mitokondriell sjukdom ar nagot eller nagra
av dessa fem enzymkomplex nedsatta, sdger Niklas Darin.

Konsekvensen blir att personer med mitokondriell sjukdom inte far
den energi de behover. Det bildas ocksa for mycket mjélksyra,
laktat, vilket ofta, men inte alltid, kan vara en markor for en
mitokondriell sjukdom.

Genetik

Vi har cirka 22 000 gener. Av dem har omkring 1 500 olika gener

betydelse for mitokondriens energiomséttning i kroppen.

Generna finns framforallt i cellkarnans kromosomer och bestar av

dubbla spiralformade DNA-kedjor. Men mitokondrierna har ocksa
ett eget DNA.

DNA innehaller koden for det protein som ska bildas och som i sin
tur reglerar och paverkar kroppens funktion. Koden utgors av
kvavebaserna adenin(A), guanin(G), cytosin(C) och tymin(T).
Kvévebasernas ordningsfoljd i DNA-molekylen utgdr ritningen for
uppbyggnaden av kroppens alla proteiner. Ibland férédndras
ritningen, vilket kallas en mutation.

Vid mutationer kan till exempel en av bokstaverna ha bytts ut i
koden, vilket kan leda till att proteinet inte bildas eller inte fungerar
som det ska.

Mutationerna kan ske bade i cellkarnans DNA och i
mitokondriernas DNA. De flesta proteiner i mitokondriernas

andningskedja kodas fran cellkarnans DNA.
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Arftlighet

Eftersom sjukdomar i mitokondrierna kan orsakas bade av
mutationer i mitokondriernas DNA och i cellkdrnans DNA &r
arftligheten komplicerad. Arftlighetsgangen varierar mellan
sjukdomarna och ibland &ven fér samma diagnos.

Fostrets mitokondrier och deras mitokondriella DNA kommer fran
moderns agg. Mitokondriellt DNA kan darfor bara neddrvas via
modern. En man med en mitokondriell sjukdom orsakad av
mutation i mitokondriellt DNA kan inte féra mutationer vidare till
sina barn.

Men cirka 75 procent av barnen med mitokondriella sjukdomar har
mutationer i cellkdrnans DNA som ofta édrvs fran bade mor och far,
sa kallad autosomalt recessiv nedérvning.

Autosomalt recessiv nedarvning innebér att bada foraldrarna ar
friska bérare av en muterad gen (forandrat arvsanlag). Vid varje
graviditet med samma foraldrar finns 25 procents risk att barnet far
den muterade genen i dubbel uppséttning (en fran varje foralder).
Barnet far da tillstandet.

| 50 procent av fallen far barnet den muterade genen i enkel
uppsattning (fran en av foraldrarna) och blir liksom foraldrarna
frisk barare av den muterade genen. I 25 procent av fallen far
barnet inte sjukdomen och blir inte heller barare av den muterade
genen.

Aya har en mitokondriell sjukdom

Avya atta &r kom till Agrenska med mamma Frida, pappa Karim och
lillasyster Leila sex ar.

Graviditeten var normal liksom forlossningen. Aya foddes med
hoftledsluxation. Hon var ocksa lite skakig i handerna. Pappa
Karim, som hade tva barn fran tidigare tyckte att nagot var
annorlunda med lilla nyfédda Aya, jamfort med hans &aldre barn.
Avya fick en Rosenskena for att justera sin hoftled. | en forsta
omgang hade hon skenan sex veckor, vilket vanligtvis brukar
racka, men hon fick forlanga tiden i flera omgangar for att fa bukt
med hoftleden. Foraldrarna fick aka manga resor till sjukhuset for
att justera skenan.
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— Aya utvecklades i 6vrigt normalt, men vid sex manaders alder
borjade hon ga tillbaka i utvecklingen, sager Frida.
— Aya som tidigare rullat runt, slutade med det, sdger Karim.

Att stalla diagnos

Att stélla diagnos vid en mitokondriell sjukdom ar
komplicerat. Det ar som att lagga ett pussel med de olika
symtomen och provsvaren. Det sager Karin Naess, bitraddande
overlakare vid Centrum for Medfédda Metabola sjukdomar,
CMMS pa Karolinska Universitetssjukhuset i Solna.

Det finns inte ett enda prov som alltid visar att personen har en
mitokondriell sjukdom. Darfér anvénds flera olika metoder for att
fa ledtradar. Patientens symtom &r viktiga pusselbitar.

Symtomen kan vara fran flera olika organ, sarskilt fran hjarnan,
hormonproducerande organ och musklerna. Det finns ocksa
symtom som 4r lite typiska vid mitokondriell sjukdom exempelvis
rorelserubbningar och svarbehandlad epilepsi som debuterar tidigt.

Andra symtom &r svarigheter att vaxa, svaghet i Ggonmuskler och
strokeliknande episoder. Manga patienter med mitokondriell
sjukdom blir ocksa ovanligt paverkade i samband med infektioner
eller i andra situationer som kréver mer energi.

— Om personen gradvis blir samre och om utvecklingen stannar av
och fardigheter forloras kan det vara symtom pa en mitokondriell
sjukdom, séger Karin Naess.

Laboratorieprover

Laboratorieprov kan besta av allméanna blodprover for blodvarde,
leverstatus, blodsocker, kalk och skéldkértelhormon. Laktatprov,
(mjolksyra), urinprov for organiska syror och aminosyror och prov
for karnitin gors ocksa. Karnitin ar ett special blodprov, dar man
vid mitokondriell sjukdom kan se laga varden som tecken pa en
brist.

Rontgen och magnetkameraundersdkning

Rontgen och undersdkningar med magnetkamera av hjarnan kan ge
ledtradar om att personen har en mitokondriell sjukdom.

Dessa kan visa en helt normal hjérna, trots stora neurologiska
svarigheter. Magnetkameraundersokning kan ocksa visa forluster,
atrofi av bade vit och gra hjarnsubstans.
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Muskelbiopsi

Ett av de viktiga proverna &r muskelbiopsi, for undersokning av
mitokondriernas funktion. Man mater ATP produktionen och
aktiviteten i andningskedjans enzym i muskeln.

Genetisk utredning

Man brukar bérja med en sekvensanalys av hela det mitokondriella
genomet. Om barnet har en sjukdomsbild som tyder pa mutation i
cellkdarnans DNA kan man numera ga vidare med en sekvensanalys
av hela cellkarnans genom, alla gener. Det gors med antingen
helexom- eller helgenomsekvensering. Man lagger sedan pa ett
filter i bedomningen sa att man bara ser forandringar i gener som &r
kanda att ge en mitokondriell, eller annan metabol, sjukdom.

— Detta kan ta ett par manader. Man far ut mycket information fran
en sadan undersokning. Resultaten ska sedan vérderas av ett team,
for att forhoppningsvis kunna ge ett svar om vilken mitokondriell
sjukdom personen har, sager Karin Naess.

En del far en saker, genetisk verifierad diagnos, men manga far
diagnosen misstankt, mojlig, eller sannolik mitokondriell sjukdom.
Ibland nér undersokningen inte visat pa nagra genetiska
forandringar kan materialet anvéandas i fortsatta analyser.

Det kan leda vidare till forskning for att hitta nya gener, med nya
sjukdomsmekanismer, som kan spela roll vid mitokondriella
sjukdomar.

Framtida graviditeter

Genetisk diagnostik kan ocksa anvéndas fore eller infor framtida
graviditeter.

Finns den genetiska avvikelsen i cellkarnans DNA kan ett prov pa
moderkakan tas i vecka 12 for att undersoka om fostret har samma
diagnos som syskonet.

Vid en sérskild typ av PGD, en provrorsbefruktning kan man
diagnosticera sjukdomsanlagen i provroret for att sedan plantera in
befruktade &ggceller som inte bar den muterade genen.

Aya’s forsta manader

Nar Aya var nio manader kande foraldrarna tydligt att nagot inte
stdamde med hennes utveckling och de vénde sig till
barnavardscentralen. De fick en remiss till en neurologisk
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undersokning. Men lakaren tyckte inte det fanns nagot att oroa sig
over.

Utover oron for att inte Aya utvecklades som forvantat och
problemen att fa ordning pa hoftledsluxationen hade de svart att fa i
henne tillrackligt med mat eftersom hon kréktes sa fort de forsokte.
— Amningen gick ganska bra, men nar hon skulle bérja med
smakportioner kraktes hon.

Nar Aya var 17 manader, borjade hon ga ner i vikt. Samtidigt
foddes lillasyster Leila.

— Aya skulle ha mat varannan timma dygnet runt men kraktes upp
den i kaskader. Det var en standig kamp att fa i henne tillrackligt,
samtidigt hade vi en liten nyfodd att ta hand om, séger Frida.

Behandling vid mitokondriell sjukdom

Det ar viktigt med regelbunden uppféljning av symtomen vid
behandlingen av personer med mitokondriella sjukdomar,
sager Niklas Darin.

Nér diagnosen mitokondriell diagnos faststéllts, eller om personen
fatt diagnosen “mdojlig mitokondriell sjukdom” vintar oftast en
omfattande medicinsk utredning. Den bor géras pa nagot av landets
centrum for séllsynta diagnoser, dar det finns tvérprofessionella
team, som &r specialiserade pa mitokondriella sjukdomar.
Utredningen gors for att kartlagga paverkan pa kroppens olika
organ. Dessa undersokningar upprepas vid arliga kontroller, for att
behandling ska kunna sattas in om det behdvs. Uppfdljningen ar
individuell och beror pa sjukdomsbilden. Alla behover till exempel
inte traffa hjartlakare vid den arliga kontrollen, utan bara de som
har hjéartproblem.

Det centrala nervsystemet undersoks med
magnetkameraundersdkning och EEG, elektroencefalografi. Har
barnet epilepsi foljs utvecklingen med EEG och behandlas med
medicin. Malet med medicineringen ar att undvika anfall.
Epilepsi vid mitokondriella sjukdomar kan vara svarbehandlad.

Muskler och nerver undersoks, eftersom dessa energikrdvande
funktioner ofta &r drabbade:
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Behandling kan vara uthallighets- eller styrketraning, som utprovas
av en fysioterapeut.

Nedhangande 6gonlock (ptos) kan korrigeras med operation.
Dubbelseende kan ibland forbattras med prismaglaségon. Gra starr
kan opereras.

Oron-nasa-hals — horselnedsattning kan behandlas med
horselhjalpmedel eller cochleaimplantat.

Andningen &r ofta anstrangd och forbrukar mycket energi.

Finns symtom fran andningen kan andningshjélpmedel anvandas.

Hormonsystemet kan visa symtom i form av diabetes, effekter pa
skoldkorteln eller biskoldkorteln. Insulin- eller tablettbehandling
kan behdvas for att na normala blodsockernivaer.

Hjartats funktion undersoks regelbundet. Hjartmedicin och
pacemaker kan ibland behdvas.

Mage och tarm ar ofta paverkade, och kontakt med dietist behévs
for att sakerstalla att barnet far tillrackligt med naring. Ibland
behdvs “knapp”, Perkutan Endoskopisk Gastrostomi, PEG for
sondmatning. Risken for leversvikt eller problem med
bukspottskortel uppmarksammas ocksa.

Blod och njurar undersoks ocksa.

Vid narkos, anestesi kravs optimala férberedelser och extra
overvakning. Rétt anestesilakemedel ska anvéandas da vissa
lakemedel hammar den mitokondriella andningskedjan hos
personer med mitokondriella sjukdomar.

Infektioner — vid infektioner ska personer med mitokondriella
sjukdomar undvika stress. Ror i 6ronen och operation av polyper
och halsmandlar kan vervégas vid upprepade besvar.

Olika sparamnen och vitaminer som coenzym Q10, thiamin och
riboflavin anvands i behandlingen om funktionen i
elektrontransportkedjan dr nedsatt. De tar ocksa hand om fria
syreradikaler. Ibland ges ett tillskott av karnitin for att 6ka upptaget
av fett i mitokondrierna.

Tillvaxten foljs noga. Huvudomfang, langd och vikt kontrolleras.
Det ar vanligt att personer med mitokondriell sjukdom ér lite
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tunnare och kortare an sin 6vriga familj. Troligen beror det pa
svarigheten att ga upp i vikt pa grund av olika atproblem
(munmotorik, svart att svilja, svag tarmmotorik).

Den motoriska utvecklingen foljs for att se om barnet utvecklas i
normal takt.

Fran barn till vuxen

Nar barn med mitokondriell sjukdom blir 18 ar ska deras
specialistvard 6verforas fran barnsjukvarden till vuxensjukvarden.
Eftersom det &r sjukdomar som kréver mycket uppfoljning och
behandling nér barnen &r sma, har de flesta experter funnits i
barnsjukvarden. Men numer finns dven vuxenteam.

Forskning infoér framtiden

Det finns en rad forskningsprojekt om mitokondriella sjukdomar.
Flera handlar om att forstd mekanismerna som orsakar dem. En
anledning till det stora intresset ar att det finns teorier om att
mitokondriella sjukdomar ligger bakom folksjukdomar som
Parkinson och vart aldrande.

— Framtida behandlingsmetoder kan komma att handla om att
motverka ansamlingen av fria syreradikaler genom stort tillskott av
antioxidanter. | enstaka fall kan stamcellsbehandling eventuellt
fungera vid vissa mitokondriella tillstand, sager Niklas Darin.

Fragor till Niklas Darin och Karin Naess

Upptacks de medfodda mitokondriella sjukdomarna direkt efter
forlossningen?
— Nej det kan droja. Alla far inte heller diagnos.

Varfor borjar sjukdomen utvecklas senare hos nagra?

— Det hor troligen ihop med vilken troskelnivan (heteroplasmi)
mutationen ar pa, och hur allvarlig genférandringen ar. Mer
allvarlig férandring ger symtom tidigare.

Hur ar prognosen vid mitokondriell sjukdom?

— Generellt ar det svart att tala om forloppet, da det ser olika ut. Det
ar lattare att ge en prognos om den genetiska orsaken ar kand. Men
det ar helt klart en allvarlig sjukdom, som drabbar manga tidigt i
livet. Det finns en risk att barnet inte nar vuxen alder. Ju aldre
barnet blir, desto lattare blir det att sia om framtiden.
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Kommunikation

Mitokondriella sjukdomar

Det tog nagra ar innan Aya fick diagnosen mitokondriell sjukdom.
Hon var nastan tre ar.

Trots att Frida och Karim blev avradda fran att soka information pa
natet gjorde de som de flesta andra foraldrar i samma situation. De
sokte information pa natet.

— Det varsta scenariet vi laste om var inte roligt, sager Karim.

— Forst kénde jag skuld, eftersom jag laste att sjukdomen oftast &rvs
av mamman, sager Frida.

Men Karim sager direkt att de bestdmde sig for att inte skuldsétta
nagon, utan pratade med varandra om varfor de fatt Aya.

— Idag ser vi Aya som en gava. Hon samlar ihop familjen, sager
Karim och beréttar att hans aldre barn och syster arbetar som
hennes personliga assistenter.

— Anvand pekprat och bli en modell for era barn, nar ni pratar.
Det sager Ingrid Mattsson Muiller, logoped pa Dart, Vastra
Sveriges kommunikations- och dataresurscenter for personer
med funktionsnedséattning.

Pa Dart gors utredning, utprovning, utbildning samt forskning och
utveckling inom omradet kommunikation och Alternativ och
Kompletterande Kommunikation, AKK. Liknande resurser finns
over hela landet.

P& Dart:s webbplats finns exempel pa hjalpmedel och
programvaror for att underlatta kommunikation.

Vilken kommunikationsmodell har ni idag, fragar Ingrid Mattsson
Miiller och ber foraldrar och personal samtala en stund. Nagra
foraldrar berattar att deras barn pratar i tvaordsmeningar och att det
fungerar ganska bra, en annan familj anvénder tecken som stod och
bilder. Nagra pedagoger beréttar att deras elev har blisskarta och
6gonstyrd dator.

Det anvands alltsa en variation av metoder.

Bakgrund

Alla ménniskor kommunicerar, vi ar sociala varelser och fodda att
kommunicera. Det &r i moétet med omgivningen som vi blir till,
darfor mar vi daligt om vi inte kan kommunicera.
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— Det finns ett klart och tydligt samband mellan
kommunikationsférmagan och utmanande beteende, som utbrott
och skrik, sager Ingrid Mattsson Muller.

Sprakets olika sidor

Att forsta kommer forst i utvecklingen. Vi pratar med det lilla
barnet hela tiden, utan att férvénta oss att det ska kunna prata.
Barnet badas i ord och meningar och forstar med tiden allt mer.
Nasta steg ar uttrycksformagan. Att uttrycka sig genom tal &r en
avancerad metod som engagerar 150 muskler i ett komplicerat
samspel, i ett hogt tempo.

— Det séger sig sjalvt att tal kan vara svart for den som ar
rorelsehindrad pa nagot satt, sager Ingrid Mattsson Muller.
Den tredje fasen i sprakutvecklingen ar det inre spraket. Det
anvander vi for att reflektera, strukturera och planera vart liv.

Brist pa svar

For omgivningen blir det svart om barnet inte ger kommunikativa
signaler som vi dr vana vid. Far vi ingen eller begrénsad respons
kommunicerar vi allt mindre. Det &r latt att hamna i en negativ
spiral.

— Om barnet inte svarar 0ss, blir vi ofta mer styrande och stéller
fragor (Vill du ha vatten? Gor det ont?). Vi ger mindre utrymme till
ett berattande samtal som fangar upp barnets upplevelser, sager
Ingrid Mattsson Miiller.

AKK

Men utvecklingen gar att bryta genom kunskap och medvetenhet.
Bland annat finns kurser for foraldrar kallade AKKtiv Komlgang
(barn 0-6 &r) och Akktiv KomUng (barn 7-20 ar). Dessa ges av
habiliteringarna.

— Det &r bra om foraldrar gar en sadan utbildning for att fa kunskap
och bli medvetna om sitt barns kommunikation och hitta satt att
samtala med det.

Andra kurser &r KOMPIS handledarutbildning: Kommunikation
genom pekprat i skolmiljé som riktar sig till pedagoger.

Stod for kommunikation
Det finns olika anledningar till att en person bor erbjudas
kommunikationsstod:

1) FoOr ett alternativt satt att uttrycka sig
2) Behov av komplement for att uttrycka sig och forsta
(exempelvis vid forsenad sprakutveckling)
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3) Behov for att bade forsta och att uttrycka sig.

For dessa personer ar det viktigt att fa tillgang till bilder eller
symboler for ord. Det talade ordet férsvinner snabbt, men en bild
stannar kvar, personen kan sitta och titta pa den sa lange det
behovs.

— For att tanka och utvecklas ar det viktigt att fa ett sprak. Men det
behdvs ocksa hjélp fran omgivningen for att tranas i samspelet med
bilderna och symbolerna, séger Ingrid Mattsson Muller.

Hon betonar att det ar viktigt att bérja med kommunikation tidigt,
och att féraldrarna och andra i omgivningen sjalva ar en modell for
metoden. Aven om barnet och foraldrarna lart sig att forsta
varandra nagorlunda ar det viktigt att barnet kan kommunicera med
andra for att bli sjalvstandigt.

Anvandbara webbadresser for kommunikationsstod

Bildstod.se (bildstodsverktyg — registrera och logga in)
Appstod.se (info om appar for kommunikation och kognition)
Kom- hit.se (kommunikationsstod i vardsituationer,
forelasningsfilmer, med mera

KomHIT Flykting med bildstod pa 11 sprak)

Akktiv.se (foréldrautbildning)

Dart— gbg.org (diverse information, tips och material)

Dart— gbg.org/ogonstyrning

Bildsamt.se (bilder som stod i samtal om vald)

Blissonline.se (blisskartor, blissord, lexikon, ordbehandlare)
http://www.vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/appar-for-
smartphones-och-surfplattor/appar-som-stod/

(appar som stéd som har provats ut pa habiliteringen.
http://habilitering.se/stockk/om-kommunikativt-stod (SToCKK,
diverse information, tips och material)
https://www.youtube.com/user/ckkuppsala/featured (diverse
information, tips och material fran habiliteringen i Uppsala

Fragor till Ingrid Mattsson Miiller:

Hur vet man vilken alternativ kommunikationsmodell som passar
just vart barn?

— Det vet man inte direkt, utan vi maste prova oss fram. Det ar bra
att ga en Kom—i—gang kurs och sjélv lara sig vara en modell for hur
man kommunicerar.
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Var far vi hjalp att hitta den metod som passar vart barn?
— Habiliteringens logoped kan hjalpa till att fa fram det som
fungerar.

Hur ska vi kommunicera med en 16 manaders bebis?

— Peka pa bilder, ha pekprat med bilder och tecken. Tassels, tecken
pa kroppen &r ett annat satt. Det ar viktigt att satta igdng med alla
mojliga metoder tidigt for att hitta vad som passar barnet.

Aya anvander tecken

Nu gar Aya i andra klass, i en skola som Frida och Karim valt med

omsorg. De sokte efter en skola som var bra pa kommunikation.

— Avya ar en nyfiken person, som vill bli utmanad pa sitt sétt.

—Hon &r en clown. Nér du l&r k&nna henne marker du att hon &r en
clown, &ven nar hon har 40 grader. Nar vi lamnat sjukhuset efter en
vardperiod, sager personalen att de kommer att sakna henne, sager

Karim.

Frida och Karim har inte anvant nagot sarskilt
kommunikationsstod, utan har mest pratat med Aya under hennes
uppvaxt.

— Nu kan hon nagra ord och pratar i tva eller treords-meningar,
séger Frida.

Foraldrarna har lart sig att vara detektiver for att forsta vad hon
menar. De testar allt, tills de far ett tecken pa att de uppfattat Aya
ratt.

— Héaromdagen sa hon aje. Jag kollade runt for att se vad hon
menade och upptackte en galge pa soffan som Aya tittade pa, séager
Frida.

| skolan anvénds tecken som stdd och bildstéd. Nu har foréldrarna
gatt pa kurs for att ocksa lara sig. Men det tar tid att anvanda ett
nytt satt att kommunicera.

— Lillasyster Leila hjélper oss att tyda vad Aya vill. Hon forstar sin
syster.

— Det dr som att Leila ar storasyster, séger Frida.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet p& Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Barnen har under
vistelsen ett eget anpassat program.
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— Vi ar noga med att anpassa innehallet sa att
forutsattningarna fér barnen blir sa bra som mojligt under
veckan, berattar Elisabeth Lundquist, pedagog fran
barnteamet om Agrenskas pedagogiska arbete vid en
familjevistelse.

— Barn som har mitokondriella sjukdomar har olika kombinationer
av symtom som forekommer i varierande grad. Det &r darfor viktigt
att alltid se varje individs behov. Med detta som utgangspunkt har
vi utformat programmet for barnen och ungdomarna under veckan,
séger Elisabeth Lundquist.

Personalen laser in medicinsk information och dokumentation fran
tidigare veckor och samtalar med féraldrarna om barnen med
diagnos. De hamtar ocksa in information fran barnens skola.
Dérefter planeras veckans aktiviteter med barnen.

Delaktighet

Ett overgripande mal for familjevistelsen pd Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hélsa. Det
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och
funktionsnedséttning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel.
Samtliga &r lika viktiga for hur man kan paverka och genomféra
olika aktiviteter och hur delaktig man kan kanna sig.

Eftersom funktionsnedsattningen ar bestaende blir de omgivande
faktorerna och att géra dem sa bra som majligt, mycket viktiga.

Vad underlattar i era barns vardag? Fragar Elisabeth Lundquist och
ber foraldrarna prata med varandra. Forslagen som kommer upp ar
flera; Att barnet fatt sova en hel natt, ges tillfalle att vila och att
barnet har &tit bra. R&tt hjalpmedel som rullstol underléattar i
vardagen. Sondknappen &r ocksa ett hjalpmedel som underlattar i
vardagen.

”Rétt” person pa ritt plats inom sjukvard och habilitering, som har
ratt bemdotande och kunskap, ger mycket energi i vardagen till
familjen och barnet. Rétt till assistans underlattar for barnet och
hela familjen. Bra samarbete med skolan ar vardefull for att fa en
bra vardag.

Manga av faktorerna for att underlatta i vardagen har omgivningen
ansvar for, enas man om.
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Allmanna mal

Allmanna mal for alla vistelser ar att skapa en miljo dar barn och
elever kanner trygghet och trivsel. Tillfallen till méten med andra
barn och elever med samma diagnos och deras syskon ska skapas.
Vistelsen ska bidra till kunskap och insikt om diagnosen.

Att gora barnen sa delaktiga som mojligt ar ett viktigt mal vid
planeringen av aktiviteter under vistelsen p& Agrenska. Det innebar
att personalen ar mana om att arbeta efter individens egen rytm och
alltid strava efter att forsoka utréna och forsta barnets eller
ungdomens vilja.

— Vi vill stimulera individens egna resurser och kompensera pa ratt
sétt, sdger Elisabeth Lundquist.

Sarskilda mal

For varje vistelse satts sarskilda mal upp, som ar anpassade efter de
behov barnen med denna diagnos har. Fér veckan med
mitokondriella sjukdomar har det blivit fem sarskilda mal.

Att se till varje barns/elevs omvardnadsbehov och halsa. Det gérs
genom att anpassa aktiviteter och tid utifran behov och dagsform
och ge chans till vila och fysisk avslappning under dagen.
Individuella hjalpmedel ingar pa ett naturligt sétt.

— Vi & mana om att det ar lugnt pa maltiderna och att barnen far
extra tid om behov finns.

Att stodja sprak och kommunikationen ar ett viktigt mal under
vistelsen, och det gors bland annat genom att personalen &r lyhord,
invantar svar och tolkar individens egna uttryck. En viktig del i att
kommunicera &r att barnet sjalv kan vara med och paverka sin
situation.

Det finns exempelvis manga kommunikationshjalpmedel som
bilder, tecken som stod, gester och ett tydligt kroppssprak.

Ett tredje mal ar att minska konsekvenserna av inlarnings- och
koncentrationssvarigheter. Ett exempel ar tydliga enkla
instruktioner infor en aktivitet. En timstock anvénds for att
tydliggora hur Iang tid en aktivitet ska vara. Det &r ett satt att
underlatta tidsuppfattningen.

Aktiviteterna anpassas till individen.

Att stimulera till socialt samspel genom
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gemensamma aktiviteter, lekar och samlingar. Personalen ar med
som vuxenstdd, i kontakter, relationer och handlingar. Aktiviteterna
ar valda sa att alla kan vara med i pa sina egna villkor.

— Vi ar lyhorda for barnens kéanslolage och trotthetsniva.

Barnens fin- och grovmotorik stimuleras genom att man tar tillvara
majligheten till motorisk aktivitet i den naturliga leken. Till
exempel hanger spannande pasar i skogen under promenaden, med
ljud eller saker i att kdnna pa.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar och avslappning med mer motoriskt krdvande
programpunkter. For att stimulera grov- och finmotorik halls
manga av aktiviteterna utomhus, till exempel i skogen eller pa
stranden. Tanken ar att alla aktiviteter ska kannas roliga och
naturliga for barnen.

— Stimulerande upplevelser startar den goda cirkeln och vacker
barnens lust att ta egna initiativ, vilket leder till 6kad aktivitet och
paskyndar utvecklingen, sager Elisabeth Lundquist.

Samverkan

Samverkan mellan foraldrar, skola, habilitering och elevhélsa ar
valdigt vardefull. Den ar sérskilt viktig vid stadiedvergangar for att
overfora viktig information om barnets sérskilda egenskaper och
tillgangar liksom svarigheter.

Lanktips
logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar
skolappar.nu

— appar kopplade till det Centrala innehallet i Igr 11
appstod.se

—samlingsplats for appar som stod
mathforest.com

— lag/mellan vélj niva

mfd.se

— myndigheten for delaktighet

Nar Aya blev tre ar, var det dags for forskola. Men hon hann inte
ga manga dagar innan hon fick en infektion.
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— Avya gick pa forskolan tva-tre dagar, sedan lag hon pa sjukhus i
tva tre veckor, sager Frida.

Nar Aya var frisk var hon pa forskolan 9-13, da kunde Frida ha
fokus pa lillasyster Leila nagra timmar. Annars var det Aya och
hennes matning som fick mest uppmarksambhet resten av dygnet
hemma.

Men nér sjukdagarna blev fler &n de friska dagarna, beslot
foraldrarna att Aya inte skulle ga till forskolan.

Istallet var hon hemma och borjade forst nar det var dags for
forskoleklass nar hon var sex ar.

Mat och atande vid mitokondriell sjukdom

Vid mitokondriella sjukdomar ar maten, medicinerna och
sjukgymnastiken tre viktiga delar i behandlingen. De paverkar
och &r beroende av varandra.

Det sager Ellen Karlge-Nilsson, dietist vid dietistmottagningen,
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

For att ma bra, véxa, utvecklas och orka behéver maten ticka de
energi- och nédringsbehov vi har. Mitokondrierna sitter i cellkarnan
och ar cellernas kraft/energistationer. Energitillverkningen i
kroppen fungerar inte normalt hos personer med mitokondriella
sjukdomar, darfor har en del ett hdgre energibehov.

Det finns manga olika mitokondriella sjukdomar, med olika
symptom, men en del faktorer &r gemensamma. | princip ar alla
med denna diagnos kansliga for langa uppehall mellan maltider och
mar inte bra av svalt eller for lagt energiintag.

— Behoven paverkas naturligtvis av hur personen lever. Den som &r
stillasittande behdver inte lika mycket energi som den som ar
fysiskt aktiv. Vid infektioner och feber 6kar energibehovet, sager
Ellen Karlge Nilsson.

Anledningar till dalig aptit

Det finns bade majligheter och svarigheter kring maten. En del
barn har god aptit, gillar att &ta och vill prova ny mat. Andra barn
ar inte sa intresserade eller ater langsamt. Mediciner kan paverka
aptiten. Barnen kan besvéras av krakningar, illamaende,
forstoppning och andra magproblem.
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— Alla foraldrar vill att deras barn ska véxa och ma bra. Darfor
skapar det mycket oro om matsituationen inte fungerar. Ifall barnet
séger nej ar det latt att foraldern kanner sig avvisad, sager Ellen
Karlge Nilsson.

Om barnet végrar ata ar det viktigt att utreda varfor. Efter en
noggrann utredning ar det lattare att ga vidare med ratt atgérder.

— Det kan vara bra att reflektera dver och prata om vilken relation
familjen har till mat och vad som ska étas. Ytterligare nagot att
fundera 6ver ar hur du som foralder reagerar om barnet ater daligt.
Hur kan man dndé gora maltiden positiv”’? fragar Ellen Karlge
Nilsson.

Ata ofta

Vid en mitokondriell sjukdom behdver barnet &ta ofta, mellan fyra
och sex ganger om dagen. Ar barnet sjukt orkar det formodligen
bara &ta mindre portioner och behéver da ata oftare an nar de &r
friska.

— Den som far i sig for lite energi eller ater for sallan riskerar att fa
for lagt blodsocker, hypoglykemi och kan da bli trétt, vinglig och
langsam, séager Ellen Karlge Nilsson.

For att undvika lagt blodsocker galler det att vélja mat som ger
maéttnad lange, till exempel fibrer, fett och proteiner.

Undvik att vardera mat som dalig eller bra. Det viktigaste ar att
barnet 6éverhuvudtaget ater och dricker. Det & summan av vad man
ater som spelar roll.

— Var forsiktig med barnets favoritmat under perioder av
illamaende och krakningar. Spara den till bra dagar sa forblir den
uppskattad, sager Ellen Karlge Nilsson.

Mat i skolan

Se till att barnet far den mat hen gillar i skolan och att den &r
anpassad efter barnets forutsattningar, till exempel ratt konsistens.
Ibland kan det behdvas ett intyg fran dietist eller lakare.

Toalettvanor

Om barnet ar forstoppat/trog i magen kan hen behdva mer
gronsaker, frukt eller vatska. Brod, grot och pasta har en tendens att
gora tarmmotoriken mer langsam.

For en del barn som inte far i sig tillrackligt med naring via sitt eget
atande via munnen ar alternativen nasogastrisk sond (sond i ndsan
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ner till magsécken) eller via en knapp/PEG. Pa sa sétt kan man ge
extra naringsstod under en tid eller permanent.

— En del foréldrar ar till en borjan tveksamma till detta, men for de
flesta underlattar en knapp och man far plotsligt tid till annat &n att
ata hela dagen. Barnet far i sig den néring det behdver och det
gynnar allmantillstandet, sager Ellen Karlge Nilsson.

Det gar bra att ta samtidigt som man ger mat i sond.

— Ha kvar det som barnet tycker om att &ta och ge resten via sonden
eller knappen. Forsok att behalla gladjen och stimulansen i att ata
tillsammans, dven om det bara blir sma mangder, sager Ellen
Karlge Nilsson.

Lastips:

Nar ditt barn inte ater, praktiska tips for att hitta matlusten av
Kajsa Lamm Laurin

Sitt still och njut en kokbok av Annika Jakobson

Nu ska vi ata av familjeterapeuten Jesper Juul

Fragor till Ellen Karlge Nilsson

Vem har ansvaret for att vart barn far ratt mat i skolan?

— Precis som skolkoket ska laga vegetarisk mat eller mat utan flask
har barn med mitokondriell sjukdom rétt att fa mat som ar anpassad
efter deras behov. Det kan till exempel handla om att maten maste
ha rétt konsistens. Ring till skolskoterskan, kokschefen och rektorn
och forklara vilken slags mat ditt barn behover. En dietist eller
lakare kan ocksa skriva intyg, viktigt att dessa intyg ar tydligt
specificerade.

Har ni tips om diet vid mitokondriella sjukdomar.
— Be att fa kontakt med en dietist pa hemsjukhuset. Det ar viktigt
med individuella rad.

Varfor ater barn med mitokondriella sjukdomar ofta daligt?

— Det kan finnas manga olika orsaker. De kan ha varit sjuka och
krakts mycket, vilket paverkar aptiten och intresset for mat
negativt. De kanske behdver trana pa att &ta hos en logoped for att
hitta ett satt som passar dem? Att tugga kan vara fysiskt
anstrangande, speciellt nar man ar muskelsvag. En hel maltid kan
darfor ta lang tid. Manga har problem med slem.
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Nar lillasyster Leila foddes borjade Aya ga ner i vikt.

Forst nar Aya var tva ar och lillasyster Leila var ndgra manader
togs deras oro pa allvar.

— Da var vi sa trétta, vi hade forbrukat alla vara resurser.
Foraldrarna vande sig till kommunen for att fa stod. De fick
avlastning en gang per vecka.

— Ofta handlar det om att knacka pa ratt dorrar for att fa hjalp, sager
Karim.

De kom antligen till en lakare som lyssnade och undersokte Aya
grundligt. Ayas mage och tarm undersoktes. Det visade sig att
hennes magmun inte formadde sluta tatt, istallet for maten upp sa
snart den kommit ner, sa kallad reflux.

Foraldrarna traffade en dietist som direkt tyckte att hon skulle fa en
knapp, en PEG).

— Vi ville forst inte, eftersom vi var rddda for operationen, séger
Karim.

Men samtidigt var de utmattade, de hade forbrukat alla sina
resurser pa att fa i henne mat varannan timma dygnet runt

— Men hon fick PEG och det blev bra.

— Nu ger vi henne lite att 4ta via munnen. Det blir nagra skedar pa
formiddagen och kanske 10-12 under eftermiddagens maltid.
Klarar hon sa manga skedar blir vi glada, sager Frida.

— Rekordet dr 22-23 skedar. Nar hon éter sa mycket blir man
superlycklig, sager Karim.

Ogon och syn vid mitokondriella sjukdomar

— Majoriteten, 80 procent, av barn med mitokondriella
sjukdomar har syn- och dgonproblem. Vanligast ar
brytningsfel, skelning och nedhangande 6gonlock, ptos. Aven
forandringar pa nathinna och synnerv forekommer. Det
berattar Marita Andersson Gronlund, dgonlékare vid
Ogonmottagningen for barn och ungdom pé Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goéteborg.

Nar det galler synen ar det viktigt att skilja pa tre viktiga faktorer.
Den forsta &r att vi inte ’ser” med 6gonen utan med hjdrnan (som
tolkar vad vi ser). Den andra faktorn ar att det ar en sak att se, det
vill saga ha en god synskarpa, en annan att forsta och uppfatta det
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vi ser. Den tredje faktorn &r att 6gon och synfunktionen kan vara
olika hos individer med samma diagnos och vid olika tidpunkter i
livet.

— Sjukdomar kan innebadra att alla dessa delar drabbas, inleder
Marita Andersson Gronlund.

Ogat

Vid en skiss av ett 6ga i genomskérning syns hornhinnan ytterst.
Har finns ocksa regnbagshinnan som ger oss fargen pa vara dgon.
Dérefter kommer linsen, glaskroppen, nathinnan med alla synceller,
synnerven och synbanorna som leder till syncentrum lokaliserat i
bakhuvudet.

Ogat och synsystemet &r ett komplext system med manga olika
nervbanor, muskelgrupper och sammanlankade funktioner. Manga
av ogats funktioner, inte minst dgonrorelserna, kraver mycket
energi. Darfor ar det knappast underligt att 6gat ar paverkat vid en
mitokondriell sjukdom. Barn med misstankt mitokondriell sjukdom
utreds for en bedémning av 6gon- och synfunktion bland annat pa
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus.

Utredning av syn
En hel del synundersokningar kan ske nér barnet ar vaket. Det
géller bestamningen av synskérpan, kontroll av skelning och
samsyn vilket gors av ortopister. Synfaltsundersdkning och
undersokning i spaltlampa sker ocksa nér barnet ar vaket.
Andra undersokningar gors ofta i narkos om barnet ar under
sexarsaldern eller om det har en funktionsnedsattning som paverkar
barnets medverkan.
- ERG (elektroretinogram) som maéter nathinnans funktion
- Refraktion i cykloplegi, som méter narsynthet och
oversynthet
- Pachymetri, for att bestdmma hornhinnans tjocklek
- Ogonbottenfotografering for bedomning av
dgonbottenstrukturen.

Vid mitokondriella sjukdomar paverkas framforallt nathinna,
synnerv och muskler. Féljande 6gon- och synforandringar kan
férekomma vid mitokondriella sjukdomar:

- Nedhangande dgonlock, ptos — hanger det 6ver pupillen
maste det atgardas

- Begrdnsad ogonrorlighet, kanske skelar barnet eller kan
inte réra 6gonen alls.
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- Synnedsittning kan bero pa manga olika saker. Synnerven
kan vara skadad eller att ndthinnan inte fungerar
tillfredsstédllande.

- Daligt morkerseende

- Synfiltspaverkan. Att ha nedre synfiltspaverkan ger storre
problem dn de dvre. Vid nedre synfaltspdverkan blir det
svart att inte kunna se ner mot fotterna nér du till exempel
gar 1 trappor.

- Ogonbottenfordindring, till exempel pigmentering i
nithinnan och liten synnerv.

Vi fods utan att kunna se ordentligt och det tar tid innan vi kan
uppfatta saker med blicken, pa det séttet vi gor som vuxna. Normalt
ar synsystemet helt fardigutvecklat forst vid tio till tolv ars alder.
Det innebér att det gar att paverka synen, till exempel genom att
korrigera synfel och behandla skelning lang tid efter fodseln.

Pa 6gonmottagningen har man samlat kunskap enligt ett sarskilt
protokoll, fran undersokningar av barn och ungdomar med
mitokondriell sjukdom. Syftet &r att forsta hur syn och 6gon
paverkats av diagnosen.

— Av de 59 patienter vi undersokte mellan 1984 och 2006 hade 80
procent syn- och égonproblem. Vilka de &r beror pa vilken diagnos
barnet har, sa Marita Andersson Gronlund.

Malet med undersokningarna ar att skaffa mer kunskap och for att
kunna fanga upp syn- och dégonproblem tidigt.

— Vi hoppas ocksa fa fram mer kunskap om skillnader mellan olika
genetiska diagnoser for att forbattra det kliniska omhéndertagandet,
sa Marita Andersson Grénlund.

En synskada som kan uppsta till foljd av skador i hjarnan ar CVI,
Cerebral Visual Impairment, eller hjarnsynskada. Den innebar en
ofdérméga hos hjarnan att bland annat tolka det man ser. Ogats
funktion déremot kan vara helt normal. Barn som fods for tidigt &r
extra kansliga eftersom nathinnans blodforsorjning inte ar
fardigutvecklad.

— Vi ska starta upp ett CVI team dér alla specialister och
habiliteringspersonal ska inga. Da hoppas Vi att &nnu béttre fanga
upp synproblem som CVI vid till exempel mitokondriella
diagnoser, sager Marita Andersson Gronlund.

Det finns numer ocksa behandlingsrekommendationer for hur CVI
ska identifieras, utredas, behandlas och f6ljas upp.
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Fragor till Marita Andersson Gronlund

Vart barn kan inte prata. Hur kan ni da ta reda pa att det ser?

— Vi har flera olika metoder och kontroller beroende pa vilken alder
barnet ar i och om det kan prata eller ej. Hos det riktigt lilla barnet
pa tre till fyra manader undersoker vi till exempel om de kan fixera
och folja ett objekt. Vi anvander ocksa teknisk utrustning till
exempel for att undersdka 6gonbotten och synbanornas funktion.
Da jamfors barnets 6gonbotten med en hos en normalt seende
kontroll. Vi kanske inte kan saga exakt hur barnet ser, men vi kan
genom att iaktta hur barnet beter sig och resultat av tekniska
undersokningar ge ett svar om synen.

Hur undersoks synen pa barn med en hjarnskada?

— For att veta vad som &r sjukt maste man veta vad som dr friskt.
Darfor har vi undersokt friska barns syn for att ha nagot att jamfora
med. Vi dr vana vid att méta barn med funktionsnedsattningar och
kan lirka med dem for att gora de undersdkningar vi behover. Vi
iakttar ocksa hur de ror sig och reagerar nar vi for fram foremal.
Ibland far man gora fler undersokningar nér barnen ar under
narkos. Vi kan passa pa nar barnet &r nersévt i samband med en
operation.

Kan problem med synnerven komma efter en tid?

— Vid Leighs sjukdom, som ar en mitokondriell sjukdom, kan en
synskada komma efter en tid. Det &r darfor viktigt att
aterkommande kontrollera till exempel synen.

Varfor ar barn med mitokondriella sjukdomar ofta ljuskansliga?
— Vi vet inte exakt vad det beror pa. Var teori ar att det kan bero pa
att nathinnans funktion ar paverkad. Men aven hornhinnans kan
vara forandrad och ge upphov till ljuskanslighet.

Ar blek synnerv négot att oroa sig over?

— Beteckningen blek synnerv kan sta for mycket. Att synnerven
beskrivs som blek kan bero pa att det ar fa synnerver, eller tunnare,
men vi har reservkapacitet sa det behover inte innebara att synen ar
sénkt, men barnets syn bor definitivt foljas.

Vart barn, som &r 16 manader skelar och flackar med blicken,
hur paverkar det hennes synintryck?
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— Man bor utesluta andra problem for att forsta orsaken till att hon
skelar och flackar med blicken, till exempel utesluta eventuella
brytningsfel.

Vad ska vi géra med barn vars synfalt ar paverkat? Ogonen &r
det enda hon viljemassigt kan styra.

— Om synfaltet ar paverkat ska man narma sig barnet fran det hall
det ser. Om 6gonen &r det enda hon viljemassigt kan styra ar det
viktigt att kunna hitta alternativa kommunikationsmetoder att
anvéanda om hon forlorar synen.

Sjukgymnastiska/fysioterapeutiska insatser

— Vi vill uppmuntra barnens sjalvstandighet och delaktighet.
Det sager Asa Salder, sjukgymnast (fysioterapeut) vid Barn-
och ungdomshabiliteringen i Helsingborg.

P& habiliteringen arbetar ett team av specialister runt barnet och
ungdomarna. | Helsingborg bestar teamet av tio olika
yrkeskategorier: barnneurolog, sjukskoterska, kurator, psykolog,
fysioterapeut, arbetsterapeut, dietist, specialpedagog,
fritidskonsulent och sekreterare.

— Vi samarbetar i team for att hantera hela barnets behov ur ett
helhetsperspektiv, siger Asa Salder.

Vardagen

Pa habiliteringen gors en 6versyn av barnets vardagliga behov. Det
innebdr en undersdkning av vad barnet klarar av nér det galler den
egna personliga varden (ata, tvatta sig, kla pa sig), forflyttning (pa
egen hand eller med hjalp), och vad barnet gor pa sin fritid.

— En stor del av vart arbete handlar om att underlatta for barnet att
kunna vélja sjalv. Det starker sjalvkanslan och 6kar
sjalvstandigheten, siager Asa Sélder.

Hon menar att det kan vara svart att vara assistent for barn med
mitokondriell sjukdom, eftersom det géller att ha ”hidnderna pé
ryggen” fOr att inte hjélpa till for mycket. Det géller att inte "tycka
synd om” barnet, utan just stimulera det barnet kan.

Behandling

Formagor som undersoks kan vara: hur ar muskelspanning,
muskelstyrka, balans, koordination och ledrorlighet? Efter en forsta
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analys formas en behandlingsplan. Den fortsatta trdningen kan
goras individuellt eller i grupp.

For att behalla ledrorligheten &r det viktigt att ta ut de rorelser, som
barnet inte gor sjalv. Utan traning kan rorelseomfanget bli allt mer
begransat. Med bibehallen ledrorlighet kan man undvika
ledfelstallningar, kontrakturer. Forutom att ta ut rorligheten
anvands ofta ortopedtekniska hjalpmedel, sasom ortoser/skenor, for
att motverka kontrakturer.

— Barnet behover behalla sin rorlighet i lederna bland annat for att
klara vardagsaktiviteter och for att undvika smérta, séger Asa
Salder.

Barn med mitokondriell sjukdom kan behéva andningsgymnastik.
Det &r viktigt att fa upp slem, som annars samlas i lungorna vilket
oOkar risken for infektioner. Ett hjalpmedel ar PEP-mask, dar barnet
andas mot ett motstand. Det provas ut hos en sjukgymnast, som ger
varje barn individuella rad.

Andningsgymnastiken kan ocksa lekas in genom att barnet far
blasa sugror eller i ballonger.

Smarta ar ett svart, ofta bortgldmt &mne, &r Asa Salders erfarenhet.
Det kan vara svart att forsta att barnet har ont och vad smartan
beror pa, sarskilt om barnet har kommunikationssvarigheter. Men
det ar viktigt att uppmarksamma och atgarda smartan.

Styrketraning ar inte skadlig vid mitokondriella sjukdomar,
daremot har den inte sa stor effekt. Men den ar betydelsefull for att
barnet lattare ska kunna forflytta sig och vara sjalvstandigt.

En viktig form av traning ar uthallighetstraning, eftersom det dkar
antalet mitokondrier. For att 6ka uthalligheten ar konditionstraning
som cykling, att kora rullstol, simma i basséng, ridning och andra
fysiska aktiviteter bra.

Hjalpmedel

Fysioterapeut och arbetsterapeut ser ocksa éver hur barnet forflyttar
sig, sitter och ligger. Bland annat analyseras barnets positioner
under 24-timmar, sa att man ser hur lang tid det tillbringar i samma
position. Det dr viktigt att byta position flera ganger under dygnet.

For att barnet ska sitta sa bra som mojligt anpassas rullstol och
arbetsstol med olika tillbehdr, sa att positionen blir bra. Det ar
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ocksa viktigt att tanka pa att barnet sparar pa sin energi for att orka
gora olika aktiviteter.

— Men barnet ska inte bara sitta i sin rullstol, utan ocksa fa
mojlighet att sitta skont och avslappnat i exempelvis en soffa.

For att undvika benskorhet behdver skelettet belastas. Om barnet
inte star eller gar sjalv behdvs statraning, minst en timma per dag.
Da anvands ofta staskal eller andra hjalpmedel.

Sjalvstandighet i forskola/skola

For att barnet ska bli sa sjalvstandigt som mojligt i forskola och
skola behdver skolmiljon ses 6ver. Det galler att analysera allt fran
rampen som behovs for att barnet ska kunna ta sig in i lokalerna
med sin rullstol, hur det sitter i klassrummet och till hur det
fungerar i toalettsituationen.

— Om man framjar barnets sjalvstandighet ar det enklare for eleven
att vara delaktig bade i skolarbetet och i elevgrupper, sager Asa
Salder.

Nér det géller idrotten i skolan kan fysioterapeuten ge tips till
idrottslararen om hur man kan anpassa lektionen, sa att den passar
alla barn.

— Vi forsoker stotta, sa att barnet kan delta pa sa lika villkor som
mdjligt, sager Asa Salder.

Handledning

Allra bast & om barnet far sin traning genom sina
vardagsaktiviteter. Ett besok hos fysioterapeut ndgon gang da och
da racker inte. Darfor bestar en del av fysioterapeuternas arbete at
att ge motoriktips till foréldrar och assistenter, men &ven till barnen
sjalva och skolans personal.

Redan nér behandlingen planeras &r det viktigt att satta upp tydliga
mal for den tillsammans med féraldrarna, och allra helst med
barnet. Malen ska sedan féljas upp.

En modell for att komma igang med aktiviteter ar Natverksbaserad
Intensiv traning, NIT. Den gar ut pa att hela natverket kring barnet
jobbar mot samma mal under en begransad tid.

— Om alla har samma mal i sikte ar det lattare att nd malet snabbt,
séger Asa Sélder.

Mycket av handledningen bestar ocksa av att ge information om
diagnosen till barnet, foréldrarna och natverket.
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Syskonrollen

Mitokondriella sjukdomar

Vad kan vi gora for barn som ligger mycket?

— Byta stéllning ofta, utnyttja hjalpmedel for att variera positionen
och for att underlatta vandning. Sjukgymnast/fysioterapeut och
arbetsterapeut kan ge tips om detta.

Hur ska vart barn lara sig att simma?

— Enligt laroplanen ska alla barn lara sig att simma. Men har barnet
en funktionsnedséattning kan kraven anpassas, och syfta till att
barnet till exempel kan ta sig till kanten om de ramlat i vattnet.
Fysioterapeuten pa habiliteringen kanner till om det finns
simgrupper for barn med funktionsnedséattning pa orten dar barnet
bor.

Hur ska barnet fa balans mellan aktivitet och vila?

— Det bésta ar att blanda aktiviteter som vaxlar mellan rérelse och
ger mojlighet till vila. Var uppmarksam pa hur barnet reagerar, blir
det andfatt har det kanske varit for mycket aktivitet? Da behover
barnet aterhamtning?

Hur mycket ska vi pusha barnet vid en aktivitet?

— Ni ska inte pusha, utan hellre forsoka stimulera och motivera till
barnets sjalvstandighet. Jag tror pa funktionell traning, vilket
innebadr att vardagens aktiviteter anvands for traning. Till exempel
att nar man ska pa utflykt kor man sin rullstol sjélv eller att man
gangtranar, nar man anda ska forflytta sig till ett annat rum.

Hur ska vi hitta barnets egna resurser vid aktiviteter?

— | teamet pa habiliteringen forséker vi se det friska hos barnet,
aven om vi loser problem. Vi forsoker leka fram aktiviteten,
motivera och stimulera. Man maste ocksa vara lyhord for vad
barnet tycker om och vill.

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver kunskap,
att fa traffa andra och ha ndgon som orkar lyssna pa dem. Det
visar forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i deras roll i vara syskongrupper,
berattar Linda Kjellgren Ohman i Agrenskas barnteam.

Syskonrelationen ar speciell eftersom den oftast &r den langsta
relation vi har i livet. Den &r fylld av gemenskap och kérlek, men
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praglas ocksa av rivalitet, avund och konflikter. Vad som
dominerar kan vara olika och &ven andra sig 6ver tid.

— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedsattning, sager Linda Kjellgren Ohman.

Hon berattar om erfarenheterna fran arbetet med syskonen under
familjevistelserna. Under veckan utgar personalen fran syskonets
behov och fragor, for att de ska fa strategier att hantera sina kéanslor
och sin vardag. Under familjevistelserna pa Agrenska har
barnteamet utarbetat ett program for syskonen som utgar ifran
kunskap, kanslor och bemastrande. Kunskap ges utifran fragor om
diagnosen som syskonen arbetat fram tillsammans. Kanslor
hanteras genom ett ppet och tillatande klimat, dar alla ska kianna
sig bekvdma med att prata fritt.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant
som kan kallas for ”daliga hemligheter”.

Kénslor och fragor

Att fa ett syskon med funktionsnedsattning vacker manga fragor
och kanslor. Det &r en orolig tid. Den nya situationen paverkar
vardagen och syskonrollen.

— Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedsattning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att Gverskatta barns
kunskap och vad barn forstatt. Barn har mindre majligheter att
paverka sin situation och omgivning pa grund av sin alder och
sociala situation, Linda Kjellgren Ohman.

Redan i valdigt ung alder ar syskon till barn med
funktionsnedsattning duktiga pa att uppfatta andras behov av hjalp.
De har manga varfor-fragor som behdver svar, men det ar viktigt
att bemota barnet pa ratt niva.

Efter 9-arsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron an de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppmarksammar
reaktioner fran omgivningen.

— | den aldern barjar det bli jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. De noterar blickar och borjar
fundera pa hur de ska forklara for andra.

Aldre syskon tar ofta pé sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det.
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Syskonens program

Den férsta dagen pa Agrenska ar det fokus pa barnet eller
ungdomen vars syskon har mitokondriella sjukdomar. Syskonen
berattar om sig sjalv eller sin familj om man vill. Andra dagen
borjar man fundera kring diagnosen och formulera fragor till
sjukskaterska eller lakare. Till dem kan de stélla alla fragor de har.
Informationen om diagnosen utgar alltid fran barnens egna fragor
och funderingar. | de yngre aldrarna racker det ofta att syskonen far
ett namn pa sjukdomen och en kort beskrivning av hur den
paverkar deras bror eller syster. | nioarsaldern véxer en mer
realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen inser att villkoren ar olika.
De barjar se och forsta konsekvenser av syskonets sjukdom.
Fragorna kan handla om hur det ska ga for deras bror eller syster i
skolan och hur framtiden ser ut.

| aldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld 6ver
att de sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg 6ver
att inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor
som de burit pa lange en chans att luftas.

— Prata med barnen. Allt man pratar om mister lite av sin farlighet,
sager Linda Kjellgren Ohman.

Pa onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kanslor. Syskonen traffas i sma
grupper. Ofta ar det forsta gangen de traffar andra som har broder
eller systrar med samma diagnos.

Utover samtalen gor syskonen olika samarbetsdvningar. De kan
gora kamratbanan som bestar av dventyrsbanor dar de far agera
tillsammans for att klara vningarna.

Att lara kdnna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden
for samtal dér de kan dela hemligheter, k&nslor och strategier.
Personalens uppgift i samtalen &r att bekréfta barnens kanslor, inte
avvisa dem genom att ge trost. Det ar viktigt att syskonen far lufta
det svara.

De behover veta att det &r okej att kdnna som de gor och att de inte
ar ensamma i den ké&nslan. Det osagda kan latt kdnnas som en
klump i magen eller nagon annanstans i kroppen. | familjen &r det
kanske inte alltid sa latt att prata eftersom foraldrarna har sa
mycket att géra med barnet som har funktionsnedsattning att
syskonet inte vill belasta dem.

Att béra det tunga inom sig skapar stress.
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Beréttelsebok

Under veckan skapar syskonen en berattelsebok om sig sjalv, om
diagnosen och om sina egna strategier. | boken ritar de av sin hand,
som en symbol for dem sjalva. Vid tummen ska de rita tva saker de
ar bra pa. Vid pekfingret saker de vill ska handa om tva ar. Vid
langfingret, vad andra séager de &r bra pa. Vid ringfingret dréommar.
Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

En annan del i berattelseboken ar att fylla en cirkel med tartbitar av
kanslor. Gladje, sorg och ilska. Cirkeln blir en utgangspunkt for att
diskutera vilka de svara kanslorna ar och vad man kan gora at dem.
Men ocksa vilka de harliga kanslorna ar och hur de kan kannas
oftare.

Innehallet i veckan gar ut pa att skapa ett 6ppet och tillatande
klimat dar det &r okej att prata kanslor och ha drémmar. Da kan
dven de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern

Brist pa egen tid med foraldrarna ar ocksa nagot som syskonen
pratar om. Néstan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa. De
vill titta pa en film eller ga pa café. Det handlar inte om en lang
resa, utan vardagsaktiviteter.

Syskonens egna tips till foraldrarna &r att de ska berétta om
diagnosen och vad den innebéar. De ska prata om hur den &r idag
och hur den kan bli i framtiden.

Men det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att barnen
har 6kad mognad jamfort med jamnariga, stark empati,
engagemang, ansvarskansla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen, som att de fatt en annan vardegrund i livet.
— Har i Goteborg tycker manga syskon det ar bra, att man far ga
fore i kon pa Liseberg.

Syskonlager

Las mer om Agrenskas syskonarbete pd www.syskonkompetens.se
Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och lastips i
amnet. Dar finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestallningar. De bygger pa foraldrars egna beréttelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandl

ar-och-syskonkarlek/
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Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sarskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, garna en barntandvardsspecialist.
Om det finns svarigheter med tal, sprak och atande behovs
aven kontakt med logoped.

Det sager évertandlékare Christina Havner och logoped Asa
Mogren som arbetar pa Mun-H-Center i Hovas.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundon.
Det ar en specialistklinik och ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhdalsa och munmotorik hos barn med séllsynta diagnoser.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhéndertagande och
en hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras
anhoriga.

— Vi har bade ett nationellt och regionalt uppdrag och finansieras av
dels av Socialstyrelsen och Vastra Gotalandsregionen, sager Asa
Mogren.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar. Efter godkannande fran
foraldrarna gor en tandlékare och en logoped en éversiktlig
undersokning och bedémning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som foraldrarna

ldmnat, stélls samman i en databas.
Kunskap om sallsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers

webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen. Facebook
och you tube.

Munhalsa vid mitokondriell sjukdom
Det finns flera olika symtom eller tillstand som kan paverka
munhélsan vid en mitokondriell sjukdom.

- epilepsi

- munmotorisk paverkan och svaghet i muskulaturen

- mag- och tarmproblem, reflux

- muntorrhet
Om barnet har epilepsi kan medicineringen ge biverkningar som
indirekt paverkar munhalsan, medan anfallen kan orsaka
tandskador, bitskador och tandgnissling.
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— Det &r vanligt att barn som fortfarande har mjolktander gnisslar
tanderna. Om tandgnisslingen pagar bade natt och dag kan man
skydda tanderna fran slitage med en bettskena nér barnet blir éldre,
sdger Christina Havner.

Nedsatt munmotorik och svaghet i mun och tuggmuskulatur kan
gora det svarare att sjalv halla rent i munnen. Att munnen ar 6ppen
vid vila kan leda till muntorrhet. Det i sin tur 6kar risken for karies.
En paverkad munmotorik kan ibland leda bettavvikelser.

Mag- och tarmproblem kan ocksa paverka munhalsan. Illamaende,
krakningar och reflux kan vécka obehag att anvanda munnen.
Problem att ata, som leder till att barnet far mat via PEG paverkar
ocksa munhalsan. En munhala som inte anvands till att ata med blir
latt kanslig och riskerar bli 6verkanslig.

Syraangrepp pa tanderna, fran krakningar och reflux, kar risken
for erosion, en kemisk forlust av tandsubstans. | kombination med
tandgnissling kan tandslitaget 6ka snabbare.

— Barnen kan ocksa kanna obehag och sveda i munnen av syran,
séger Christina Havner.

Det kan vara svart att beddma om ett barn har muntorrhet.

— Vid muntorrhet 6kar risken for karies och infektioner i
munslemhinnan. Det ger ett minskat skydd mot tandslitage och
minskar komforten i munhala eftersom det kan ge en torrhetskénsla
och ibland &ven sveda, séger Christina Havner.

En del barn ar osakra infér besoket i tandvarden. For att forbereda
barnet anvander Mun-H-center en inskolningsmetod som kallas
1000-inlarning. Da far barnet besoka tandvardsmottagningen i flera
korta pass samma dag med manga pauser. Barnet ska fa kanslan av
att lyckas. Infér och under besoket anvéands bildstod.

— Malet med traningen ar att patienten ska kanna sig trygg och veta
vad som ska handa under besoket, sdger Christina Havner.

Att tanka pa vid behandling

Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bevaras.

Behandlare bor vara val insatt i barn med annat tillvaxtmonster

Vid hjartfel eller infektionskénslighet kan antibiotikaprofylax
behdvas vid kirurgiska ingrepp i munnen. Ansvarig lakare ska alltid
tillfragas.
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Ibland kravs lugnande medicin eller narkos fér omfattande
tandbehandling. Detta forutsatter sarskild kunskap hos behandlaren
I samarbete med ansvarig l&kare.

Tand- och munvard for

barn och ungdomar med sarskilda behov

Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor
anvanda fluortandkram. Nar nya kindtander kommer &r det extra
noga med tandborstning av groparna pa tuggytan. De kan ocksa
forseglas med plast for att minska risken att fa hal.

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden. Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova
ut lampliga hjalpmedel. Vid arliga undersokningar pa tandklinik ar
det viktigt att tandlakaren far kannedom om barnets aktuella hélsa
och medicinering, da det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hal i tanderna, som foljd.

For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns sarskilda
tandkramer utan smak. Det finns ocksa tandkramer som inte
skummar sa mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande.

Munmotorik vid mitokondriell sjukdom

Vid en mitokondriell sjukdom dar barnet har lag muskeltonus eller
muskelstyrka och nedsatt rorlighet kan flera munmotoriska
funktioner bli paverkade. Det kan innebéra att tal och mimik
paverkas, liksom formagan att suga, tugga, svélja och salivkontroll.
Logopedens roll &r att vid behov goéra utredning av kommunikation,
sug-, tugg- och svaljformaga.

Logopeden ger ocksa rad kring matning och vid atsvarigheter. Tal-,
sprak- och kommunikationstraning ar andra delar liksom
oralmotorisk traning till exempel vid 6verkanslighet eller nedsatt
salivkontroll.

Frén tidigare vistelser p& Agrenska har 22 personer med
mitokondriell sjukdom undersokts. Av dem hade tio svarforstaeligt
tal och femton &t- och dricksvarigheter. Nagra hade ocksa svart
med salivkontroll.

Atsvarigheter
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Atsvarigheter kan yttra sig pa olika satt. Det kan dels handla om
viljan och orken att 4ta, sékerhet och formagan att &ta.

— Viljan att 4ta paverkas av aptiten. Matlusten paverkas ocksa av
hur mage och tarm fungerar, liksom av andning och
allmantillstandet, sager Asa Mogren.

Om férmagan att ata paverkas av fysiologiska hinder kan det
handla om svarigheter att suga, dricka, tugga eller svélja.

Barn som inte &ter via munnen behdver oralmotorisk traning, for att
stimulera sin ké&nsel i lappar, kinder och tunga. Det kan géras med
en z— vibrator eller elektrisk tandborste.

Att tugga ar viktigt eftersom det underlattar matsmaéltningen,
stimulerar salivproduktionen och gor att vi lattare kdnner mattnad.
Om barnet inte kan hantera en tugga kan det fa trana med olika
redskap eller med mat.

— Ifall era logopeder pa hemmaplan vill rddgéra med oss om
lamplig traning far de garna hora av sig till oss.

Mer information finns i skriften Uppleva med munnen, som finns
att ladda ner pa Mun- H- Centers webbplats.

Fragor till Christina Havner

Ska inte man undvika fluor till barn som inte spottar utan svaljer
ner allt?

— Fluor &r viktigt. Anvénd garna en muntork for att applicera en
fluorlosning eller torka upp Gverskott sa att barnet inte svaljer ner
sd mycket. Valj tandkram som &r utan skummedel.

Hur kommer barnen till Mun— H- Center?
— De kommer via remiss. Som foraldrar kan ni skriva en
egenremiss.

Det kénns som vi har tva krig varje dag nar vi borstar tanderna!
Maste det vara tva ganger om dagen?

— Manga barn som behdver pa sig tid for att acceptera
tandborstningen. Darfor har vi i tandvarden det som kallas 1000—
inlarning for att de i sin egen takt ska lara sig acceptera till exempel
tandborstningen eller en undersokning.
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Aya idag

Aya ar atta ar idag och alskar att vara ute. Hon borjade rida efter
tips fran habiliteringen. Aya far anvanda korsett och har stod av tva
personliga assistenter som gar bredvid nar hon sitter pa hasten.

— Man far max tva perioder via habiliteringen, men vi kommer nog
att fortsatta, eftersom hon tycker mycket om att rida, sdger Karim.

Aya har ocksa provat att bada i simhall. De testar s smatt om det
kan vara nagot for henne.

— Hon é&r valdigt radd och kan fa panik i sammanhang med mycket
méanniskor, sager Frida.

Foréldrarna tror att hennes radsla har ett samband med alla
operationer (bland annat hoftoperationer) och
magnetkameraundersékning, MR hon gatt igenom. De har markt att
hennes rédsla okat for varje narkos. De har pratat med sin lakare
om sina misstankar. Snart vantar en ny operation da hon bland
annat ska fa ett band kring sin magmun, for att minska
krakningarna som fortfarande ar besvarliga i perioder.

— Vi har skjutit upp operationen eftersom vi dr oroar oss for att det
ska Oka hennes rédsla, sager Karim.

— Men det ar ett dilemma, eftersom hon behéver fa ordning pa
magmunnen ocksa. ldag kretsar hela dygnet kring att fa i Aya mat,
séger Frida.

De beskriver att de tar allt som ar tungt och negativt kring hennes
sjukdom och férvandlar det till nagot positivt.

— Aya ger oss hela tiden sa mycket gladje, sager Frida.

— Nar jag ser hennes leende pa morgonen kanns det fantastiskt. Det
ger mig kraft, sdger Karim.

Sambhallets stod

Personlig assistans, avlosarservice och korttidsvistelse ar nagra
av de stod som kan sokas vid en mitokondriell sjukdom. Jenny
Velund, kurator vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg berattar samhallets stod.
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Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS finns
till for att ge goda livsvillkor. Det ar en réttighetslag med tio olika
insatser.

LSS har insatser for personer

— med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand.

— med betydande eller bestaende begavningsmassigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom

— med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de &r stora och férorsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsforingen och darmed ett omfattande behov av stod eller
service.

Men alla insatser kan sokas dven enligt Socialtjanstlagen, SoL.
Stod soks hos socialsekreterare pa Individ- och Familjeomsorg i
kommunens socialtjanst. Familjen kan ocksa vanda sig till kurator
pa habilitering eller sjukhus for att fa hjalp med rad eller olika
stodinsatser.

Personlig assistans

For att fa en personlig assistent kréavs att man har stora och
varaktiga funktionsnedsattningar. Assistenten ska hjélpa till med att
tillgodose grundlaggande behov sdsom maltider, pa- och
avkladning, kommunikation och personlig hygien.

Behoven maste vara av praktisk karaktar — att behdva hjalp med
aktivering, paminnelser och motivation ar inte tillrackliga skal for
att fa assistans.

Det &r bara da behovet av assistent understiger 20 timmar i veckan
som den soks via kommunen, i annat fall ansvarar forsakrings-
kassan fOr arendet.

Ledsagarservice

Ledsagarservice under ett vardbesok eller kontaktperson, som ett
stod utanfor familjen &r andra stod som kan sokas. Bostad med
sarskilt stod, till exempel i en gruppbostad (med personal om stéd)
eller servicebostad (med gemensam service som restaurang) ingar
ocksa i stodformerna. Daglig verksamhet, for att ge stimulans,
utveckling och gemenskap ar ytterligare en stédform.

For att ansoka om stoden kan man fa hjalp hos habiliteringen,
kuratorn, brukarstodsorganisationer (Lasse, Bosse)
Brukarstddscentrum, organisationerna HSO, FUB, DHR eller
RBU.
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Avlosarservice i hemmet
— Den har insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avkoppling och till att utratta arenden utanfor hemmet, sager

Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
I6sning vid akuta behov. Behovet bedéms individuellt fran fall till
fall.

— Det ar viktigt att tanka pa att avlGsarservice kan paverka
vardbidraget. Man maste komma ihag att meddela
Forsakringskassan om man far nya insatser beviljade, annars kan
man bli aterbetalningsskyldig,

Korttidsvistelse

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade
till att ge anhdriga avlosning och mer tid for syskonen, men ocksa
till att tillgodose barnets behov av miljéombyte och rekreation,
Tanken é&r att barnet ska fa mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.

Andra insatser
Andra insatser som kan tankas vara aktuella ar bilstdd, boendestod,
bostadsanpassning, fardtjanst, hemsjukvard och hemtjanst.

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum foér ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det ar en nationell resurs
for alla som soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrackning ocksa okanda
sjukdomar. Behovet av kunskap &ar darfor stort.
Informationscentrum gor kontinuerligt uppdateringar av
kunskapsléget tillsammans med ledande specialister och
handikapporganisationer och patientforeningar.

| databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen
wwwe.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs
en informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat
dess forekomst, behandling och forskning. Den som behdver flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till férskole- eller
skolpersonal kan bestalla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser@gu.se
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Intresserade nar webbsidan via www.mitosverige.com eller via
e-post: mitosverige@gmail.com
Det finns ocksa en Facebook grupp: Foreningen Mitosverige.

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att oka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sallsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inréttat Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser, NFSD.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012
arbetet i enlighet med uppdraget.

NFSDs uppgift ar att:

bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvardens resurser for personer med sallsynta sjukdomar
liksom 6kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av halso- och sjukvarden och till andra berorda
samhéllsinstanser samt till patienter och anhdriga

bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet
identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra l&nder och internationella
organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
sdttning, deras familjer samt professionella som de moter.

Mer om NFSD verksamhet kan du lasa pa www.nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 560

Mitokondriella sjukdomar &r en grupp sjukdomar som kan ge olika
symtom fran flera organ eller organsystem samtidigt. Mitokondrier finns
inuti vara celler och fungerar som cellernas kraftverk. De ser till att
kroppen far tillrackligt med energi for att vi ska kunna réra oss, vaxa och
tanka.

Nar de inte fungerar som de ska drabbas framforallt vavnader och organ
som forbrukar mycket energi, som muskler, hjérta och centrala
nervsystemet.

Nar barnet fatt sin diagnos beh6vs en omfattande medicinsk utredning for
att kartlagga vilka organ som ar paverkade. Darefter fattas beslut om hur
barnets symtom ska behandlas.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser

AGRENSKA

o www.agrenska.se
© Agrenska 2018
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