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VLCAD-BRIST

Agrenska arrangerar varje &r drygt tjugo vistelser for familjer frén hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefér tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet VLCAD-brist.
Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och eventuella
syskon ny kunskap, moéjlighet att utbyta erfarenheter och tréffa andra i

liknande situation.

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

forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillganglig for allménheten har varje foreldsare
faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med en
VLCAD-brist beréttar ett foraldrapar om sina erfarenheter.
Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven p& Agrenskas webbsida,

www.agrenska.se.
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Bakgrund, genetik, diagnostik

Genom PKU-provet hittar vi barn med behandlingsbara
sjukdomar innan de far permanenta skador. En av
sjukdomarna ar VLCAD-brist. Det sager 6verlakare Rolf
Zetterstrom fran Centrum for Medfédda Metabola sjukdomar
vid Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm.

Vid VLCAD-brist (Very long-chain acyl-CoA dehydrogenas) &r
fettnedbrytningen i kroppen defekt. Orsaken &r att ett enzym, som
behdvs vid nedbrytningen av de langa fettsyrekedjorna, saknas eller
ar skadat. Enzymer ar proteiner som har i uppdrag att utfora
kemiska reaktioner i kroppen. Bristen pa enzymet gor bland annat
att fettsyrorna ansamlas i blod och vavnader vilket orsakar farliga
forgiftningssymtom och kan ge organskador.

VLCAD-brist finns i tre olika svarighetsgrader.

Det ar viktigt med en tidig diagnos. Som behandling far barnet en
sarskild fettsnal kost. Det ar ocksa viktigt att langre tids fasta
undviks. Behandlingen ar livslang.

Hittas genom PKU-testet

Varje ar fods cirka 115 000 barn i Sverige. Pa dem tas ett screening
test sa snart som mojligt efter tva dygns alder. Testet gors for att
upptécka allvarliga, behandlingsbara sjukdomar dar tidigt insatt
behandling forebygger eller minskar symtom.

Adoptiv- och invandrarbarn som &r under 18 ar erbjuds ocksa av
PKU-laboratoriet att gora testet. Nationella rekommendationer fran
Socialstyrelsen ar att alla adoptiv- och invandrarbarn under atta ar
gor PKU-testet.

Testet har fatt namn efter det forsta screeningen som gjordes pa
amnesomsattningssjukdomen fenylketonyri, (phenylketonuria,
PKU). Las mer om testet pa www.karolinska.se/pku

Genom PKU-screeningen hittas cirka 90 barn varje ar som har
nagon av de 24 sjukdomar som testet screenar for. VLCAD-brist
ingar sedan 2010 i PKU-screeningen. Sedan VLCAD-brist
inkluderades i screeningen 2010 har femton barn upptécks. Hur
manga personer i Sverige som har sjukdomen ar inte kéant, men
genom det antal som nu upptécks jamfort med de innan
screeningen finns det troligen ett stort morkertal.
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Diagnos

Om screening-testet visar att barnet kan ha VLCAD-brist kallas
barnet till sjukhus for en ny provtagning.

— Screening-testet pa nyfodda racker inte for att stalla diagnos.
Nésta steg &r att ta ett nytt PKU-prov och ytterligare prover, séager
Rolf Zetterstrom.

En viktig markdor for att avgéra om barnet har VLCAD-brist ar
enzymaktiviteten, alltsa det protein som ar nedsatt eller saknas vid
VLCAD-brist. Enzymnivan kan indirekt analyseras genom
forekomsten av p-acylkarnitiner i blodplasma. Andra viktiga prover
ar CK, som star for kreatinkinas och visar hur mycket
muskelcellerna lackt.

For diagnos gors ocksa en genetisk analys for att upptacka
forandringar, mutationer, pa den gen som kodar for VLCAD, kallad
ACADVL.

Resultaten av provsvaren vags samman for att avgdra om barnet
har VLCAD-brist eller inte och vilken svarighetsgrad barnet har.

Symtom

Det framsta symtomet pa VCLAD-brist &r lagt blodsocker,
irritabilitet och letargi. Det var bland annat genom det laga
blodsockret, som sma barn med VLCAD-brist upptacktes innan
screeningen. Forutom lagt blodsocker kan hjartat, muskler, lever
och medvetandet paverkas av att fettnedbrytningen inte fungerar
som den ska.

Den svaraste formen av VLCAD-brist kan leda till
hjartstillestand under de forsta levnadsdagarna eller
veckorna. Den andra varianten medfér muskelsvaghet,
leverpaverkan och lagt blodsocker i samband med fasta.
Den tredje formen, som ar den mildaste, visar sig forst hos
aldre barn och vuxna som muskelsmartor och
muskelsvaghet vid anstrangning.

Personer som har problem med nedbrytningen av fett far ofta
energibrist i skelettmusklerna.

— Det kan till exempel leda till svaghet, smartor, mma och stela
muskler, sdger Rolf Zetterstrém.

Om musklerna stressas for mycket lacker myoglobin ut i
cirkulationen. For att se hur musklerna mar kan man méta det sa
kallade CK-vardet. CK star for kreatinkinas.
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Symtomen blir olika hos olika personer, men problem med
skelettmusklerna &r nagot som de flesta med VLCAD-brist
upplever i nagon grad.

Hjartmuskulaturen kan ocksa paverkas vid VLCAD-brist.
Hjartmuskeln kan vara forstorad, eller drabbas av rytmrubbningar
om for mycket fett ansamlats i hjértat.

— Inom sjukvarden i Sverige ser vi dock sallan dessa problem hos
de barn som fatt tidig behandling, séager Rolf Zetterstrom.

Awven i levern och i mag- tarmkanalen forekommer fettinlagring.
Levern kan bli forstorad och barnen kan drabbas av krakningar och
tillvaxtstorningar. Lagt blodsocker &r ett annat symtom som det ar
viktigt att félja upp.

— Vi ér extra uppmarksamma pa om barnets blodsockerniva fallit.
Nar det intraffar har det redan gatt ganska langt och barnet blivit
sjukt. Hit vill man helst inte komma, sager Rolf Zetterstrom.
Symtom pa laga blodsockernivaer ar exempelvis trétthet,
huvudvark, hunger, humdrsvangningar, synstérningar, och yrsel.
Lagt blodsocker kan leda till svara kramper och &r viktigt att vanda
snabbt. Det goér man genom att tillsatta snabba kolhydrater, som
exempelvis druvsocker. Aker man in till sjukhuset satts ett
intravenost glukosdropp.

— Att flera ganger fa lag blodsockerniva ar pa sikt inte bra. Det
tyder ocksa pa att man inte lyckats hitta en bra balans i
behandlingen, sager Rolf Zetterstrom.

Behandling

| perioder av fasta anvander kroppen frdmst energi genom
nedbrytning av langa fettkedjor. Vid VLCAD-brist &r
formagan att bryta ner langa fettkedjor nedsatt. For att
fettsyrorna inte ska lagras i organen maste personer med
sjukdomen darfor dra ner pa intaget av fett.

Behandlingen beror pa vilken svarighetsgrad av sjukdomen som
patienten har.

For de tva svaraste varianterna ar behandlingen en kost som
innehaller valdigt lite fett och med olika tillskott av kortare
fettsyror, essentiella fettsyror och vitaminer samt en intensiv
behandling i samband med svalttillstand.

For den mildaste varianten behovs sannolikt inte
specialkost, men intensiv behandling i samband med svalt ar
fortfarande nédvéndig.
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Nar ett barn fatt diagnosen VLCAD-brist sétts behandlingen in
direkt. Ammas barnet fullt, kan amningen eventuellt behéva
begransas, da barn med VLCAD-brist behdver en kost med mindre
mangd langa fettsyror an brostmjolkens innehall. Darfor ges
spadbarnen en mjolkerséttning som &r speciellt framtagen for barn
med diagnosen.

— Ambitionen &r att amningen ska kunna fortsatta, men inte i full
utstrackning. Behandlingen gar ut pa att ersattningen ges forst,
innan barnet ammas. Erséttningen, som &r en fullgod
brostmjolksersattning, innehaller forutom korta fettsyror, ocksa
nddvandiga mineraler och vitaminer, sager Rolf Zetterstrom.

Fett med langa fettsyror har dver 12 kolatomer pa rad. Det gor dem
svara att bryta ner vid VLCAD-brist. Fett med medellanga fettsyror
har 6-10 kolatomer kallas MCT-fett, (Medium Chain Triglycerides)
och &r lattare att hantera fér personer med VLCAD-brist. Men
eftersom vi ménniskor ar genetiskt olika varandra hanterar vi &ven
MCT-fettet olika bra.

— Hur svara symtom en genetisk defekt leder till beror inte bara pa
hur en specifik mutation ser ut, utan ocksa pa hur resten av generna
som paverkar fettnedbrytningen fungerar. Det beror ocksa pa vad
man utsatts for, sdsom infektioner, svalt, fysisk anstrangning och
annan yttre paverkan, sager Rolf Zetterstrom.

Vid infektioner eller 6kad aktivitet bor mangden kolhydrater i
maten okas. Man tillsatter ocksa ofta extra livsnddvandiga
fettsyror, exempelvis i form av valnotsolja och fettldsliga
vitaminer.

Barn med VLCAD-brist bor dta regelbundet eftersom fasta riskerar
att bli farlig for dem. Hur langa fasteperioder som rekommenderas
skiljer sig at internationellt.

— | Sverige forsoker vi undvika att det gar mer an tre till fyra
timmar mellan maltiderna nar barnen ar sma. Hos vissa dldre barn
och vuxna kan rekommendationen vara max fem eller sex timmar,
sager Rolf Zetterstrom, men det ser ocksa lite olika ut pa dagen och
natten.

L&s mer i avsnittet om kostbehandlingen.
Arftlighet
VLCAD-brist arvs autosomalt recessivt. Det innebar att bada

foraldrarna ar friska men bar pa en muterad gen, alltsa ett forandrat
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arvsanlag. Vid varje graviditet med samma foréldrar &r risken att
barnet far den muterade genen i dubbel uppséttning (en fran varje
foralder) 25 procent. Barnet far da sjukdomen. Sannolikheten att
barnet far den muterade genen i enkel uppsattning ar 50 procent.
Da blir barnet, frisk barare av den muterade genen, precis som sina
foraldrar.

| 25 procent av fallen far barnet inte sjukdomen och blir heller inte
bérare av den muterade genen.

Om en person med VLCAD-brist far barn arver samtliga barn den
muterade genen. Om en person med VLCAD-brist far barn med en
person som &r barare av den muterade genen &r det 50 procent
sannolikhet att barnet far sjukdomen och 50 procent sannolikhet att
barnet blir frisk bérare av den muterade genen.

Kontroller

De flesta med VLCAD-brist gar regelbundet pa kontroller inom
sjukvarden. En riktlinje kan vara fyra besok per ar, men dessa kan
sedan justeras till tatare eller glesare kontroller efter behov.

Det som undersoks &r bland annat barnets langd och vikt, samt hur
vél kostbehandlingen fungerar for barnet och familjen.

— Barnets CK-varde, lever-enzymer, acylkarnitiner och Hb kan
ocksa matas for att sakerstalla barnets goda hélsa, sager Rolf
Zetterstrom.

Med ultraljud kan man undersdka om fett lagrats i hjartat och andra
organ som levern.

Register for metabola sjukdomar

Det finns numer ett nationellt kvalitetsregister for personer med
medfdédda metabola sjukdomar, RMMS (http://rmms.se), dar
VLCAD-brist och andra &mnesomséttningssjukdomar ingar.
Registrets syfte ar bland annat att sjukvarden ska fa en dverblick
dver patienterna med dessa sjukdomar och deras behandlingar,
samt att sakerstalla att alla har tillgang till samma vard. Att
medverka i registret ar frivilligt.

— | styrgruppen for RMMS-registret ingar lakare, dietister,
sjukskoterska, psykolog och patientrepresentant. De fem metabola
center som finns i Sverige ar ocksa representerade, sager Rolf
Zetterstrom.
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Fragor till Rolf Zetterstrom

Ar det kant hur manga anlagsbéarare for VLCAD-brist det finns?
— Vi vet inte sékert, men uppskattar anlagsbérarfrekvensen till cirka
en pa 100 personer. Sannolikheten att anlagsbarare ska traffa
varandra &r inte sa stor. Om man &r slakt med varandra, &r det mer
sannolikt att man bar pa samma mutation. Risken &r storre i
samhallen dar man gifter sig med slaktingar.

Hur kan fostret klara sig i under graviditeten, trots sin VLCAD-
brist?

— Under graviditeten lever fostret pa en kombination av fettsyror
fran modern och sina egenproducerade fettsyror. Det &r forst nar
barnet ar fott och ska klara sig pa egen hand som bristen blir farlig.

Anvander ni samma urvalskriterier for att konstatera att nagon
har VLCAD-brist som néar screeningen borjade?

—Ja i stort sett. Vi har lart oss mer och kallar inte langre in lika
manga som ar falska. Ambitionen &r att fa sa fa falsklarm som
mojligt.

Agnes har VLCAD-brist

Agnes, fyra ar kom till Agrenska med sin storebror Arvid sex
ar, lillasyster Lisen ett &r, mamma Cajsa och pappa Lars.

Graviditeten med Agnes var normal liksom forlossningen. Nér det
var dags for PKU-provet forklarade barnskoterskan, att det ar ett
prov som alltid tas, ”men det brukar aldrig vara nagot”.

Innan provsvaret var klart kte familjen hem. Amningen hade
kommit igang och allt verkade vara frid och frojd. Da fick de ett
telefonsamtal fran sjukhuset.

— Jag minns precis att jag stod vid kylskapet nar jag tog samtalet.
De sa att det finns en avvikelse pa PKU. Vi skulle dka in till
sjukhuset for vidare prov, beréattar Cajsa, som an idag fyra ar senare
minns den kusliga ké&nslan.

— Min tanke var att det sakert var nagot fel, som gjort att det blivit
en avvikelse pa provet. Kanske hade de forvaxlat proverna, sager
Lars.

Men sa var det inte. Nyfodda Agnes hade VLCAD-brist och Cajsa
fick borja med att ge henne en speciell modersmjélkserséttning
innan hon kunde ammas.
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Nagra dagar senare véntade ett mote pa ett storre sjukhus och en
traff med specialister pa diagnosen.

— Dar fick vi for forsta gangen information om diagnosen, sager
Lars.

— Kanslan da var radsla, att kostbehandlingen handlar om liv och
dod for henne, séger Cajsa.
Agnes undersdktes, bland annat med ultraljud av hjértat och EKG.

Allt sag bra ut. Hon fick lamna blodprov varannan vecka i borjan
och snart var tredje vecka.

— Agnes har aldrig haft ndgra alarmerande laga varden, sager Cajsa.
— Hennes sjukdomshistoria &r ganska okomplicerad, sager Lars.

De larde sig att om Agnes blev sjuk och fick feber skulle de aka till
sjukhuset, for att varden skulle ha kontroll och se hur hon
reagerade. En infektion &r en stor pafrestning och kraver mycket
energi for barn med VLCAD-brist.

— Hon har klarat sina infektioner bra, sager Cajsa.

— Agnes har alltid varit duktig pa att 4ta aven nar hon varit sjuk,
sdger Lars.

Kliniska erfarenheter, behandling, forskning

Huvudsyftet med behandlingen vid VLCAD-brist ar att skapa
ratt balans mellan socker (glukos) och fettnivaer i kroppen sa
att barnet mar bra och far tillrackligt med energi. Det sager
overlakare Anna Nordenstrém fran DEMO/Metabolsektionen
vid Astrid Lindgrens sjukhus i Stockholm.

I varje cell finns olika organeller, med uppgifter att f kroppen att
fungera som den ska. En av dessa ar mitokondrien, kallad cellens
kraftverk. | mitokondrien omvandlas energi fran kolhydrater, fett
och protein till kroppens energi. Processen ar komplicerad och
kraver en lang rad enzymer for att fungera. Enzym &r ett protein,
som sétter igang kemiska reaktioner. Omvandlingen till energi sker
med hjalp citronsyracykeln och respiratoriska andningskedjan i
mitokondrierna. Energivalutan som produceras kan anvandas
overallt i kroppen och heter ATP.

Vid en &mnesomséttningssjukdom (metabol sjukdom) som
VLCAD-brist, saknas ett viktigt enzym eller finns bara i begransad
mangd. Till en viss del kan andra enzymer kompensera for
forlusten, men bara i begransad omfattning. Nedbrytningen av
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fettsyror sker genom fettsyracykeln den sa kallade
betaoxidationscykeln i cellens mitokondrie.

Men utan det enzym som saknas vid VLCAD-brist kan inte langa
fettkedjor brytas ner i mindre delar, for att anvandas och stadas
bort. Istallet blir de kvar i mitokondrien och stor kraftcentralens
arbete. Ansamlingen av amnesomsattningsprodukter (metaboliter)
fran fettet skadar pa sikt muskler och organ i kroppen.

— Vid for stor ansamling av fettsyror i mitokondrien, utvinns ingen
energi, utan istallet blir det direkt skadliga effekter pa
mitokondriens cellmembran, holje. Det gor att cellernas membran
blir genomsléappliga, det lacker ut CK och myoglobin, s&ger Anna
Nordenstrom.

Behandling

Behandlingen vid VLCAD-brist ar att begransa intaget av langa
fettsyrorna. I kostplanen kravs tillskott av de medellanga
fettsyrorna och livsnodvéndiga, essentiella fettsyror och mer
kolhydrater. Det &r ocksa viktigt med tata maltider.

— Man ska ocksa undvika for lang fasta mellan maltiderna, for att
inte hamna i ett tillstdnd déar kroppen maste producera energi fran
eget fett upplagrat fett, sdger Anna Nordenstrém.

Med ratt kost hinner kroppen av egen kraft stdda undan resterna
fran amnesomsattningen.

Akut tillstand

Om barnet kommer in pa sjukhus i ett akut tillstand ges
kolhydrater. De ger snabb energi och 6kar insulinpaslaget, vilket
stéanger av fettfrisattningen och darmed forbattras balansen i
kroppen.

Ifall ett barn soker akut med rejélt ont i musklerna och héga nivaer
av myoglobin i blod och urin ar det tecken pa stort lackage och svar
paverkan pa metabolismen. Hoga myoglobinnivaer kan skada
njurarna. For att undvika detta ges stora méngder vétska, som
glukosdropp och ibland dven mer vétska. Barnet kan ocksa behéva
bikarbonat i tablettform. Bikarbonat gor urinen mindre sur och mer
basisk, vilket skyddar njurarna. Nar nivaerna av myoglobin ar hoga
blir urinen morkfargad.

Forebyggande
Det kan vara en fordel att ge barn med VLCAD-brist extra energi
fore och efter storre anstrangningar i form av extra kolhydrater och
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MCT- fett, (Medium chain triglycerider), till exempel i form av
kokosfett.

—Yngre barn dr aktiva hela tiden och behdver kanske inte extra
tillskott pa samma satt. Men nér det géller storre barn som hanger
framfor datorn ena dagen och ar pa fotbollstraning andra dagen,
géller det att anpassa energiintaget efter anstrangningen, séger
Anna Nordenstrom.

Ett kompenserande tillskott kan vara i form av kolhydrater och
extra MCT-fett.

— Det galler att ge lagom méngd eftersom MCT-fettet kan ge
illamaende, sager Anna Nordenstrom.

Symtom pa sikt

Kunskapen &r begransad om vad som hander pa lang sikt for
personer med VLCAD-brist. Manga av dem som hade diagnosen
innan screeningen, fick inte lika adekvat behandling som idag, och
nadde inte vuxen alder.

— An har vi bara femton patienter som fangats upp genom
screeningen. Vi lar oss hela tiden och det aterstar manga fragor att
I6sa, sager Anna Nordenstrom.

Valként &r att vid infektion och feber 6kar barnets behov av energi
med tio procent for varje febergrad. Utan ratt kost stors hela

kroppens &mnesomséttning, genom att fettsyror ansamlas i cellerna.

Det ger muskelpaverkan pa barnet, som kan kanna det som smarta.
Eftersom muskelcellerna paverkas, kan dven hjartat paverkas och
drabbas av rytmrubbningar, arytmier.

— Utsatts kroppen for ofta att mycket fettsyror ansamlats i
mitokondrierna, finns ocksa en risk for paverkan av minnes- och
koncentrationsformagan, sager Anna Nordenstrom.

Forskning

Det finns en rad forskningsprojekt kring VLCAD-brist. Bland
annat en pa moss med VLCAD-brist som fatt prova tre olika slags
koster; kolhydratrik, normal och fettrik. Deras vérden, efter
respektive kostperiod jamfordes med friska mass.

Fettsnal och kolhydratrik kost gav béttre blodvarden, men de moss
som fatt normalkost klarade fasta battre.

— Dieten tycktes paverka amnesomsattningen pa sikt, vilket gor att
vi behdver vara extra noga med uppféljningen av dietbehandlingen,
séger Anna Nordenstrom.
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Fragor till Anna Nordenstrom

K&nner barnet av nar metabolismen &r stérd?

— Barnet kan k&nna av storningen genom stelhet eller smarta i
musklerna. De flesta har inte sa ont. Smartorna kan komma senare i
livet om man inte foljer kostplanen. Stelheten beror pa en svullnad i
cellmembranen. Svullnaden kan matas genom ett prov pa CK,
kreatinkinas i blodet. Vid muskelpaverkan &r nivaerna hoga, da
kreatinkinaset l&cker.

Far alla barn likadana kostrad?
— 1 borjan &r kostraden lika, men sedan anpassas de efter det
enskilda barnets utveckling.

Varfor laggs sa mycket forskning pa denna lilla patientgrupp?

— Pé en niva kommer forskningen fa manniskor till godo. Samtidigt
har vi lart oss nastan allt vi vet om kroppen av de dar det inte
fungerar. Genom att forsta hur det fungerar hos de med stérningar
kan kunskapen komma andra vara till nytta for andra med
energiomséattningssjukdomar.

Psykologiska aspekter vid VLCAD-brist

En kontrollerad diet paverkar inte bara vad man &ter, utan
aven relationen till mat. Vid svarigheter ar det bra att soka
hjalp i tid. Det séger psykolog Anna Strandqvist vid Medicinsk
psykologi, Karolinska Universitetssjukhuset i Huddinge och
Solna.

Att fa beskedet genom nyfoddhetsscreening att ens nyfodda barn
har en metabol sjukdom kommer nastan alltid som en blixt fran
klar himmel for foraldrarna.

— Upplevelsen paverkas av vem personen ar, hur graviditeten var,
tidigare stress och hur man mar vid tillfallet, sager Anna
Strandqvist.

Forskning kring krisreaktioner visar att de allra flesta ménniskor
klarar en sadan kris bra och utan framtida men. Det finns dnda en
risk att utveckla symtom pa posttraumatisk stress i efterhand. Det
kan bland annat resultera i somnsvarigheter eller
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overklighetskénslor. Forskning kring traumatisk stress visar att det
som forebygger ar socialt stdd och adekvat information.

Familjen far kontakt med metabolteamet snabbt bade for att inleda
behandling men ocksa for att fa information. Alla metabola team
erbjuder inte kontakt med psykolog for foraldrar till nyfédda barn,
men pa sjukhuset finns sa gott som alltid kuratorer for den som
onskar nagon att prata med.

Utmaningar vid metabola sjukdomar

Att bli foralder kan vara en utmaning i sig men for foraldrar till
barn med medfodd metabol sjukdomar, finns en rad utmaningar att
hantera som tillhor diagnosen. Férutom vardagen med ett litet barn
ska kostbehandlingen skotas.

Det finns ocksa faktorer som kan vacka oro kring barnets halsa som
risk for infektioner, barnets tillvéxt och andra risker pa kort och
lang sikt. Sjukhusbesok med provtagningar kan utgéra en
pafrestning och att behova ligga pa sjukhus kan stalla till for
familjen, inte minst om det finns syskon hemma.

— Det tillnor foraldraskapet att vara orolig. Det géller alla foraldrar,
oavsett om barnet har en sjukdom eller inte, séger Anna
Strandgvist.

Men det géller att vara lagom orolig. Det kan vara bra att skriva ner
vad man oroar sig for och ta med fragorna till lakarbesoken.

— Inga fragor ar onddiga och det kan vara bra att stalla samma fraga
flera ganger, sdger Anna Strandqvist

Att prata med foraldrar i liknande situation kan ocksa vara bra.

— Vi rekommenderar ofta att foraldrarna vantar med det ett tag tills
de fatt lara sig en del om tillstandet fran specialistteamet, men sen
ar det for manga ett ovarderligt stod, sager Anna Strandqvist.

Vid en diagnos som VLCAD-brist ar kosten en viktig del av
behandlingen. Eftersom barnet maste félja sin specialdiet staller det
krav pa foraldrarna. Oftast gar det bra att halla diet. Men ifall det
uppstar problem eller om man som foralder har funderingar kring
kosten &r det bra att kontakta dietist innan problemen forvarras.

De flesta foraldrar har nagon gang tankar om vad och hur deras
barn &ter eller inte ater. FOr de med ett barn som haller specialkost
kan tankar och funderingar kring mat vara lite annorlunda an andra
foraldrars. Det finns ett annat allvar kring maten eftersom den bade
ar mat och medicin. Som foralder kan man k&nna sig ensam om
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sina funderingar och tycka att andra foraldrar oroar sig i onddan for
vardagliga saker.

— Anvéand ert medicinska team som bollplank. En del av de fragor
vi far &r vad man skall gora om barnet inte vill 4ta, séger Anna
Strandgvist.

Det hor till normalutvecklingen att nagon gang under uppvaxten &ta
selektivt eller matvagra. Men det blir svarare att ha is i magen som
foralder nar kosten &r reglerad. Om barnet inte ater, kanske som ett
led i sin sjalvstandighetsutveckling, kan det véacka oro hos
foraldrarna. Det finns risk att foraldrar och barn hamnar i en
maktkamp i matsituationen.

— Det galler att hitta en bra strategi i matsituationen for att det inte
ska bli for mycket negativa kanslor eller stress kring mat. Vara
dietister men &ven lakare, sjukskéterska och psykolog kan hjalpa
till nar det kanns svart, sager Anna Strandqvist.

Teamet vid metabolt centrum

Manga metabola sjukdomar kan paverka barns psykomotoriska
utveckling pa lang sikt. Psykologen i teamet for medfodda
metabola sjukdomar foljer darfor barnets kognitiva utveckling.
Detta gors genom att barnet far genomga utvecklingsbedémning
eller neuropsykologisk bedémning enligt vardprogram vid olika
nyckelaldrar. Barnet far leka med strukturerat material och
psykologen presenterar uppgifter med stigande svarighetsgrad.
Psykologen kan ocksa ge stod till foraldrarna vid diagnos och sina
kollegor i teamet runt svarigheter kring mat och atande eller annat
som uppstar.

Forskning

Det finns begransat med forskning om den kognitiva utvecklingen
hos barn med VLCAD-brist. Tre studier beskriver utvecklingen hos
sammanlagt 22 barn i USA och Australien. En av dem handlar om
en flicka fran USA, vars diagnos inte upptéacktes vid screening utan
nar hon var fem manader gammal pa grund av diarré, krakningar
och allmanpaverkan. Hon fick behandling som héavde
kristillstandet. Flickan aterhamtade sig och utvecklades positivt
enligt uppfdljande tester.

De tva andra artiklarna visar att det att det finns en risk for en mer
langsam motorisk och sen spraklig utveckling hos barn med
VLCAD-brist, men att barnen kommer i kapp senare. De barn som
undersokts visar inga tecken pa intellektuella
funktionsnedsattningar. Nagra barn hade, enligt foraldrarnas
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skattningar, svarigheter med exekutiva funktioner. Det handlade
om problem med att planera, strukturera och genomfora aktiviteter
nar de var i lag- och mellanstadiealdern.

— Att ha problem med exekutiva funktioner &r i linje med resultaten
i andra studier av barn med metabola sjukdomar, sager Anna
Strandgvist.

Den sociala formagan, sprak och kommunikation var ocksa nagot
paverkade men inte hos alla. Det var relativt stor individuell
variation.

Intellektuella formagor, som &r den férmaga som bast forutsager
hur det gar i skolan, lag 6ver medel.

Fragor till Anna Strandqyvist

Hur ska vi géra nar det uppstar tjafs i matsituationen?

— Det finns nagra grundregler att préva for att undvika att det
uppstar tjat och tjafs kring maten. Det ar att ata tillsammans, att alla
skall sitta vid matbordet dven den som inte vill ata. Att prata om
trevliga saker och att lyssna pa varandra och inte prata i mun.
Generellt géller att forsoka skapa en lugn stund vid matbordet. Det
ar viktigt att inte skapa tvang och negativ stamning kring mat. Det
kan lata konstigt att det inte &r viktigt att barn med specialkost ater
upp men det &r viktigt vad man ater, inte nar. Ha en dialog med er
dietist om ert barn inte ater som han eller hon ska langsiktigt. Men
vid den enskilda maltiden kanske det &r viktigare att sitta och ha en
trevlig stund for att skapa bra atmosfar kring dtandet.

Finns det en forhojd risk for atstérning bland personer med
diagnoser som kréver en viss typ av mat?

— Det finns ny forskning som beskriver forhojd frekvens av
“atstorningar” vid medfodda metabola sjukdomar med
kostbehandling. Det ror sig vanligtvis inte om anorexi eller bulimi
utan snarare negativa kanslor kring mat och avvikande atbeteende,
till exempel selektivt atande. Att ata en kontrollerad diet paverkar
relationen till mat, inte alltid negativt, men det finns saklart en 6kad
risk.

Hur blir forhallandet till mat under tonarstiden, da det ar vanligt
att géra uppror mot féraldrarnas krav?

— Det finns tonaringar som under en period inte skoter sin
behandling pa basta satt men det hor inte till de vanliga. Det ar
vanligare att det uppstar problem nar man i senare tonaren eller
som ung vuxen ska ta 6ver ansvaret for sin behandling. Det ar bra
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att borja tidigt, men forsiktigt, att gora barnet delaktig och att stotta
sa att han eller hon kanner sig kompetent att ta dver sjalv. Det
brukar vara en period da teamet kan vara till hjilp att ha en ”andra
informations omgang”, denna ging med barnet sjalv.

Ska vi lata barnen prova lite av det de inte ska ata, eller helt saga
nej?

— Vi brukar forespraka en milt auktoritativ hallning, det vill saga att
det &r ni som foraldrar som bestammer vad ert barn far eller inte far
ata. For att skapa tydlighet brukar det vara bra att halla sig till
kosten och inte provsmaka det barnet inte ska &ta. Ibland innebér
dieten att barnet far ata lite av det de har svart att bryta ner. Det kan
vara svart att forklara framfor allt for mindre barn att det finns en
grans. Samtidigt ar det precis som med andra saker under
uppvaxten, att foraldrar maste satta granser ibland. Det géller att
gora det pa ett lugnt och empatiskt satt.

Hur ska vi fa vart barn, som &ter ensidigt, att prova nya
matratter?

— Dels kan man fraga sig om det alltid ar viktigt att prova nytt.
Diskutera med er dietist om ert barn far i sig tillrackligt med naring
och fundera sedan pa hur viktigt det &r att utvidga matrepertoaren.
De flesta barn vaxer, utvecklas, byter smak och vill préva nytt sa
smaningom. Om man misstanker att barnet ar oroligt 6ver att préva
nytt for att man inte &r siker pa att det dr “godkind mat” sd kan ni
som foraldrar behtva prata om att det ar ok att &ta. En del barn &ter
ensidigt och det finns inget egenvérde 1 att dta allt”.

Att leva med VCLAD-brist

Camilla fick sin diagnos VLCAD-brist nar hon var 26 ar.

— Alla pusselbitarna foll pa plats. Jag fick en forklaring varfor
jag varit trottare och haft varre muskelvark an de andra efter
fotbollstraningen, sager Camilla.

Camilla och hennes enéaggstvilling Marika &r 35 ar idag. De ar
adopterade och kom till Sverige nar de var 4,5 manader. Da fanns
annu ingen screening i landet.

Camillas VLCAD-brist upptacktes i samband med att hon blev akut
sjuk.
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Fragor till Camilla

VLCAD-brist

Hon och hennes syster hade lange tranat fotboll pa hog niva, nar de
bestdmde sig for att testa att springa en halv mara, 21 kilometer.
Det visade sig inte vara nagon bra idé. Under tavlingen/I6pningen
madde hon allt samre. Camilla blev kallsvettig och fick kramp.
Efter 17 kilometer fick hon bryta. Efter tre dagar med svar kramp
akte hon till sjukhus.

— Jag hade akut njursvikt. Nar de letade efter orsak visade det sig
att jag hade VLCAD-brist, sdger Camilla.

Aven hennes syster hade samma diagnos.

Det blev en stor omstallning for tvillingarna. De var vana att alltid
ge jarnet under sin fotbollstraning, men nu fick de tdnka om. Nu
lyssnar de mer pa kroppens signaler.

— Efter atta ar med VLCAD-brist, har jag lart mig att vara
forberedd och hushalla med mina krafter. Jag valjer numera bussen
ibland for att spara pa krafterna. Och jag forsoker att ha en frukt
eller ndgot annat kolhydratrikt i vaskan som jag kan éta, for att ha
blodsockret i balans, sager Camilla.

Under sin uppvaxt, och sérskilt nar hon tranade fotboll, var hon
alltid valdigt trétt. Energin rackte inte till. Hon forstod inte hur de
andra orkade, nér hon sjalv var slutkord efter en match eller ett
traningspass.

— Om jag vetat det jag vet nu, skulle jag sett till att fylla pa med
energi. Da hade jag sluppit bli sa trott.

Idag signalerar hennes kropp nar energinivan ar for 1ag, genom att
hon far ont i kroppen. Och VLCAD-bristen marks nar hon &r sjuk.
Da blir hon valdigt hungrig. Camilla tycker inte att diagnosen
hindrar henne fran att leva ett fullstandigt liv.

Idag ar hon mamma till en liten flicka.

— Det gar utmarkt att skaffa barn for den som har VLCAD-brist.

Informerar du din omgivning om din diagnos?
— Ja, pa min arbetsplats vet de om min sjukdom. Jag tycker att de
ska kanna till den ifall det skulle handa mig nagot.

Ater du ndgot pa kvéallen?

—Ja, jag ar noga med att 4ta sa att energin racker under natten. Som
ung kunde jag sova valdigt lange pa dagen efter att ha varit ute och
dansat. Da vaknade jag helt orkeslos.
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Har du kant att prov i skolan tagit extra mycket energi?

—Ja, allt tankearbete tar energi. Det &r l&tt att glomma att energi
inte bara kravs vid fysisk anstrangning, utan ocksa vid mental
anstrangning.

Kostbehandling vid VLCAD-brist

— Malet med kostbehandlingen ar att forebygga energibrist,
undvika fasta och minimera ansamlingen av skadliga @&mnen i
musklerna. Det sager dietist Carina Heidenborg, Astrid
Lindgrens barnsjukhus vid Karolinska Universitetssjukhuset i
Huddinge.

Aven om alla med VLCAD-brist har en likadan mutation och méste
ata en kost fri fran langa fettsyror, blir inte menyerna lika. Varje
barn behover en kost, baserad pa sitt individuella behov. Nagra har
fortfarande en viss enzymproduktion for att bryta ner langkedjigt
fett, LCT- fett (Long Chain Triglycerides) medan andra inte alls
har nagon enzymproduktion.

— Behovet beror alltsa pa barnens 6vriga gener, den egna
fenotypen, séger Carina Heidenborg.

Kostens bestandsdelar

For att vi ska fa energi och bygga upp kroppen bor kosten innehalla
tillrackliga méangder av fett, kolhydrater och proteiner, eftersom de
ar vara stora energigivare. Men det kravs ocksa vitaminer och
mineraler. FOr kroppen behdver de naringsamnen den bestar av.
Skelettet bestar till stor del av kalcium och behover darfor kalcium,
musklerna kraver protein och blodet jarn.

— Hjédrnan éar till stor del uppbyggd av fett. Vid VLCAD-brist ér det
darfor viktigt att det fett man ater bidrar med tillrdckliga méngder
av de essentiella (livsnodvindiga) fettsyror som behdvs for att
bygga upp hjdrna och cellmembran, sdger Carina Hedenborg.

Fetter

En av de viktigaste energikéllorna &r fett. Det géller sarskilt for
hjart- och skelettmusklernas arbete. Vid fasta ar fettet huvudbransle
for all vavnad.

Fettet delas upp i omattat fett, som &r mjukt och flytande och mattat
fett, som &r fast i rumstemperatur.

Majoriteten av fettet i var mat (95-97 procent) ar langkedjigt fett
alltsa precis det slags fett som ska uteslutas vid VLCAD-brist. De
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langa kolkedjorna bryts ner i cellens mitokondrie. Olika enzymer
satter fart pa nedbrytningen. Varje steg i processen forkortar
fettsyrorna med tva kolatomer.

Hos personer med VLCAD-brist finns det for lite av ett av dessa
enzymer — VLCAD.

Ibland saknas enzymet helt.

— Eftersom tva tredjedelar av allt fett finns dolt i var foda ar det
nddvandigt att veta var LCT-fettet finns, sdger Carina Heidenborg.

Medellanga fettsyror, MCT (Middlelong Chain Triglycerides) och
SCT (Small Chain triglycerides) finns mer sparsamt i kosten. For
de som har VLCAD-brist kan MCT-fett fungera som erséttning i
kosten. Det bryts inte ner i mitokondrien utan i levern, och kan
darfor anvandas som energikélla vid VLCAD-brist. Kokosfett &r
det naturliga fett som innehaller hogst andel MCT-fett.

— Hur strikt kosten maste vara i forhallande till olika fetter beror pa
hur paverkat enzymet ar, alder vid symtom (da man inte upptéckts
vid screening), hur mycket symtom och hur manga andra
sjukdomar personen har, sdger Carina Heidenborg.

Minimera fettintaget

| den specialdiet som personer med VLCAD-brist maste ata for att
ma bra ar kolhydrater den huvudsakliga energikallan. Den star for
omkring 70-75 procent av energin. 10-15 procent av energin
kommer ifran protein.

— Fettet utgdr maximalt 20 procent av kosten, och da handlar det
framfor allt om MCT-fett, sdger Carina Heidenborg.

En mindre del kommer fran essentiella, livsnodvéandiga fettsyror.

For personer som inte har VLCAD-brist ar reckommendationen att
omkring 30 procent av energiintaget ska komma ifran fett.

Forhindra fasta

For att forhindra fasta maste personer med VLCAD-brist ata
regelbundet, med ganska tatt mellanrum mellan maltiderna. Pa
detta satt ser man till att det inte gar fler timmar &n att energin fran
kolhydraterna racker. Kroppen behéver da inte bryta ner fett for att
fa energi.

Spadbarn ska dta med tva till tre timmars mellanrum och for 6vriga
kan det ga tre till fyra timmar mellan malen.

Vid svar form av VLCAD-brist anvands en sond kopplad till en
pump som skoter matningen automatiskt under natten.
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Ett eventuellt alternativ &r att anvanda okokt majsstarkelse till barn
over tva ar, till exempel infor natten.

— Majsstérkelsen tar lang tid for kroppen att forbruka. Det hjalper
kroppen att halla ett jamnt blodsocker under manga timmar.
Nackdelar med majsstarkelsen kan vara forstoppning och maste
darfor provas ut individuellt.

Agera ratt vid sjukdom

Nér ett barn med VLCAD-brist blir sjukt ar det viktigt att ingripa
snabbt for att forhindra att kroppen frisétter fett fran de egna
fettdepaerna. Annars kan barnet hamna i en sa kallad metabol kris.
Vid feber har man ett stérre energibehov an annars, men en sémre
aptit, trots att det ar extra viktigt att ata.

Vid sjukdom blir det alltsa extra viktigt med regelbundna maltider.
Man ska dven ge en “krisblandning” bestdende av
glukospolymerer, som ger energi. De &r bra eftersom de néstan inte
smakar nagot och ar latt foér kroppen att ta upp.

Fran spadbarn till aldre barn

Spéadbarn med VLCAD-brist kan inte dricka enbart brostmjolk
eftersom den innehaller langa fettsyrekedjor. Ett alternativ ar att de
ammas till halften och far specialersattning till halften. Barnet
matas med exempelvis Monogen eller Lipistart, och behdver éta
varannan eller var tredje timme. Maten far innehalla maximalt tva
eller tre gram fett per dag i de svaraste fallen. Da far barnet inte
ammas alls.

— DHA &r en omega-3-fettsyra som kroppen kan bygga av
alfalinolensyra, en av de essentiella fettsyror som kroppen inte sjalv
kan bygga upp, séger Carina Heidenborg.

Men processen kan vara komplicerad och ett tillskott kan behdvas.
Det bésta forskrivningsbara preparatet vad galler andel DHA &r
DocOmega, som innehaller 40 procent DHA.

Introduktionen av fast foda sker vid fyra till sex manaders alder,
precis som for andra barn.

Oljor

Av oljorna rekommenderar Carina Heidenborg valnétsolja som
tillskott for essentiella fettsyror.

— Valnotsoljan sticker ut bland de olika oljorna, den ar bast helt
enkelt. Den innehaller bade linolsyra (omega 6) och alfalinolensyra
(omega 3), och samtidigt inte sa manga andra fettsyror.

Det ar viktigt att mangden omega 3 i férhallande till omega 6 ligger
pa en bra niva. Idealiskt ar att forhallandet dem emellan ligger
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nagonstans mellan 3,5:1 och 5:1. Valnétsoljan har ett mycket bra
forhallande (sa kallat ratio) mellan dessa fetter, som bada behovs
for hjarnans uppbyggnad.

MCT-olja &r ocksa bra som alternativ energikalla. Det ar olja fran
kokosfett. Den gar bra att anvanda i bakning men ar ofta
svarhanterlig i matlagning eftersom den innehaller medellanga
fettsyror som inte tal upphettning sa bra. Stekning upp till 160
grader fungerar, vid hogre temperatur harsknar oljan och far en
dalig smak.

Komplement av vitamin A, D och E, samt intag av jarn, zink och
vitamin B12 kan ocksa behévas.

— Alla behdver ata D-vitaminer, sdger Carina Heidenborg.

Fysisk aktivitet

Vissa patienter far ont i musklerna vid fysisk aktivitet. Smartan hor
ihop med kroppens bristande férmaga att anvanda fett som
energikalla och att skadliga amnen ansamlas i musklerna.

Det &r en fordel att fa i sig tillrackligt med energi samband med
traning. Darfor &r det viktigt att &ta bra fore, efter och eventuellt
aven under traning.

Det som kan vara problem

Att maten blir medicin och att man maste ata utan att vara hungrig
kan latt leda till matleda — det blir inte roligt och gott att ata utan ett
trist maste. Det kan ocksa vara jobbigt att vara annorlunda och
svart att fa andra att forsta varfor det ar sa viktigt vad och hur ofta
man ater.

— Men vinsten, om man foljer sitt kostschema &r att man far ett
friare liv, utan de begrénsningar som diagnosen kan innebéra, sager
Carina Heidenborg.

Tips fran Carina Heidenborg
Gor garna storkok och frys in i portioner
Rakna pa ett recept for en portion, utga fran innehallsdeklarationen:
- 0,5 gram fett per 100 gram torsk
- 0,5 gram fett per 100 gram ketchup
- 15 gram fett per 100 gram latt creme fraiche
- 0 gram fett per 100 gram potatis
- 0,5 gram fett per 100 g lattmjolk

- Om man ater:
- 100 gram torsk, 1 x 0,5 = 0,5 gram fett
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- 15 gram ketchup, 0,15 x 0,5 = 0,075 gram fett
- 15 gram Latt Creme Fraiche, 0,15 x 15=2,25 gram fett
- 100 gram potatis, 0 gram fett
- 0,5dl lattmjolk, 0,5 x 0,5=0,25 gram fett
- Totalt 3,075 gram fett, =ca 4 gram fett
S6k naringsinnehall pa www.slv.se
Kostdata finns pa www.kostdata.se och
Dietist net pro, &r gratis

Agnes ater hemlagat

Nér det var dags for Agnes att borja ata smakportioner, kunde
foraldrarna inte kdpa fardig barnmat eller puréer. Istallet fick
familjen recept fran dietisten med ratt sammansattning av fettsyror.
De larde sig laga smakportioner anpassade efter Agnes behov.

— Allt vi medvetet sankte fettet pa kompenserade vi med
fettersattning, séger Lars.

— Agnes tillvaxtkurva har hela tiden varit utmarkt. Personalen pa
BVC, som matte och vagde henne har varit stralande, sager Cajsa.
Cajsa har kontakt med en dietist som hon kan radgéra med om
maten for Agnes rakning. De tréaffas ocksa var fjarde manad.
Foraldrarna ar noga med att lasa innehallsforteckningen pa
matvaror de kdper. Numer vet de battre an tidigare vad familjen
ater. For enkelhetens skull koper Cajsa och Lars séllan hel- eller
halvfabrikat, eftersom det kan vara svart att naringsberakna
sammansatta matrétter.

— Vi lagar mat fran grunden med ravaror som vi vet ar bra. Vi har
till exempel kontakt med en jagare, sa att vi far fint viltkott. For
Agnes skull putsar han bort allt fett innan han levererar det till 0ss.
Och Lars ar uppfinningsrik ifall vi behéver komma pa nagon ny
I6sning i ndgon matrétt, sager Cajsa.

— Vi lagar ungefar samma slags mat som vi alltid lagat. Det har inte
varit nagot sarskilt problem. Som fettersattning anvander vi
Liquigen. Det vi anvander istéllet for till exempel gradde &r milda
mat mini, I4tt cocosmjolk och minifraiche, sager Lars.

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 program.

— Vi &r noga med att anpassa innehallet sa att
forutsattningarna for barnen blir sa bra som mojligt under
veckan, berattar Anna Glenvik fran barnteamet om Agrenskas
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pedagogiska arbete vid en familjevistelse.

— Barn som har VLCAD-brist har olika kombinationer av symtom
som férekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar darfor viktigt
att alltid se varje individs forutsattningar och behov. Med detta som
utgangspunkt har vi utformat programmet for barnen under veckan,
séger Anna Glenvik.

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

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgdr ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och
funktionsnedséattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel.
Samtliga ar lika viktiga for hur man kan paverka och genomféra
olika aktiviteter och hur delaktig en person kan kanna sig.
Eftersom en funktionsnedséattning ofta ar bestaende, blir de
omgivande faktorerna och att géra dem sa bra som majligt, mycket
viktiga.

Delaktighet styrs av de kroppsliga faktorerna, men ocksa mycket av
omgivningens faktorer. Ansvaret att kompensera vilar pa
omgivningen.

— Ser vi i barnteamet att barnet blir trétt och tappar orken kanske vi
kan se till att det far en frukt, for att det inte ska tappa
koncentrationsformagan, sager Anna Glenvik.

Sarskilda mal vid VLCAD-brist

Att skapa trygghet i matsituationen &r ett viktigt mal vid
planeringen av aktiviteter under vistelsen p& Agrenska. Det gor
personalen genom att servera en speciellt anpassad diet och erbjuda
direktkontakt med kockarna. Det finns en tydlig
innehallsforteckning pa all mat som serveras.

— Med vart vuxenstod kan barnen kanna sig trygga att ta fran
mellanmalsbordet till exempel, sdger Anna Glenvik.
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For att bidra till att starka sjalvkanslan anvander barnteamet olika
lekar och redskap som lockar till samtal om ké&nslor och tankar. Det
kan vare Nallekort, kort pa nallar, som uttrycker olika kanslor.
Barnet drar ett kort och far beratta hur de tror att nallen kanner sig;
arg, ledsen, dverraskad? Det blir en 6ppning till att tala om ifall de
kanske kant sig sa nagon gang. En annan viktig medarbetare &r
Kalle Kanin, som kommer pa besok varje morgonsamling.

— Forsta dagen &r han valdigt blyg, precis som manga av barnen.
Att han ar sa radd, gor att manga av barnen blir lite modigare, séger
Anna Glenvik.

Det finns alltid vuxenstdd under aktiviteterna och den tid som
uppstar mellan aktiviteter.

Personalen i barnteamet ar lyhorda for barnets kénslolage och
trétthets niva och ger mojlighet till vila nar det behdvs.

Tydliggdra i omgivningen

P& Agrenska ar erfarenheten att barnen mar bra av att ha ett tydligt
schema. Da vet de vilka férvantningar de har pa sig och orkar halla
koncentrationen. FOr de ska latt ska uppfatta vad som ska handa nu
och sedan anvénds ett schema med bilder.

Under vistelsen ar det manga samlingar och gemensamma
aktiviteter dar var en och kan delta pa sina egna villkor. Barnen och
ungdomarna blir bekréftade och far kanna att de lyckas.

— Syftet med alla aktiviteter &r att fa igang den goda cirkeln dar
barnet kanner sig starkt och far lust vilket foder viljan att prova nya
saker, sager Anna Glenvik.

Lanktips

http://logopedeniskolan.blogspot.se
http://www.skoldatatek.se/verktyg/appar
http://www.skolappar.nu (appar kopplat till det Centrala innehallet
i Lgr11)

http://www.appstod.se (samlingsplats for appar som stod)
http://www.mathforest.com (lag/mellan vélj niva)
Varsam- www.varsam.se

Komikapp- www.komikapp.se

Rehabmodul- www.rehabmodul.se

Myndigheten for delaktighet- www.mfd.se
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Agnes borjar forskolan

Nar Agnes var ett och ett halvt ar bérjade hon forskola. Infor
starten kandes det svart for foraldrarna att vaga dverlata ansvaret
for Agnes mat pa nagra andra an dem sjalva.

Forberedelserna var noggranna. All personal pa forskolan,
fordldrarna sjalva deltog i en videokonferens med Agnes lékare.
Lakaren hade en genomgang av Agnes diagnos. Alla som lyssnade
fick stalla de fragor de hade i lugn och ro. Efterat gavs
kokspersonalen ett direktnummer till en dietist, att samrada med.

Né&r Agnes borjade forskolan var foraldrarna noga med att hora hur
hennes allmantillstand varit under dagen, den forsta tiden, om hon
verkat sarskilt trott till exempel.

— Det ar ett helt annat tempo pa forskolan, an hemma, vilket
naturligtvis krdver mer energi, sdger Cajsa.

— Det gick bra. Det hénde att de ringde och sa att hon &tit for lite
under dagen, men det var aldrig nagot krisartat. Det fungerar bra,
sager Lars.

Syskonrollen

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

— Vi forsoker stétta dem i deras roll i vara syskongrupper,
berattar Astrid Emker, pedagog i Agrenskas barnteam.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast ar den langsta
relation vi har i livet. Den ar fylld av gemenskap och kérlek, men
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
funktionsnedséttning, sager Astrid Emker.

Under veckan utgar personalen fran syskonets behov och fragor,
for att de ska fa strategier att hantera sina kanslor och sin vardag.
Programmet som barnteamet p& Agrenska har format utgdr ifran
kunskap, kéanslor och beméstrande. Kunskap ges utifran fragor om
diagnosen som syskonen arbetat fram tillsammans. Kanslor
hanteras genom ett ppet och tillatande klimat, dar alla ska kanna
sig bekvama med att prata fritt.

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

Kanslor och fragor

Att fa ett syskon med funktionsnedséttning 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 funktionsnedséattning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att verskatta barns
kunskap och vad barn forstatt.

Syskonens program

Den forsta dagen p& Agrenska ar det fokus pé barnet eller
ungdomen vars syskon har VLCAD-brist. Syskonen beréttar om sig
sjélv eller sin familj om man vill. Andra dagen bdrjar man fundera
kring diagnosen och formulera fragor till sjukskéterska 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. Fran och med nioarsaldern véxer en mer realistisk syn
pa tillvaron fram. Barnen inser att villkoren ar olika. De borjar se
och forsta konsekvenser av syskonets sjukdom. Fradgorna kan
handla om hur det ska ga for deras bror eller syster i skolan och hur
framtiden ser ut.

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

Kan man fa cancer av ett hart slag? fragade en 15-arig pojke
lakaren pa en vistelse med Barncancerfonden? Han hade slagit till
sin bror pa benet med bandyklubban under en traning. Nagra
manader senare fick brodern cancer i det benet.

Nej, sa lakaren. Lattnaden syntes tydligt i ansiktet pa 15-aringen.
— Vem vet hur lange han burit pa den fragan. Prata med barnen.
Allt man pratar om mister lite av sin farlighet, sager Astrid Emker.

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

Utover samtalen gor syskonen olika samarbetsévningar. De kan
gora kamratbanan som bestar av aventyrsbanor dar de far agera
tillsammans for att klara 6vningarna.

Att lara k&nna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden
for samtal dér de kan dela hemligheter, kanslor och strategier.
Personalens uppgift i samtalen ar att bekrafta barnens kénslor, inte
avvisa dem genom att ge trost. Det &r 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 k&nnas som en
klump i magen eller nagon annanstans i kroppen. | familjen ar det
kanske inte alltid sa latt att prata eftersom foraldrarna har sa
mycket att gora med barnet som har funktionsnedséttning och
syskonet vill inte belasta dem.

Berattelsebok

Under veckan skapar syskonen en berattelsebok om sig sjélv, om
diagnosen och om sina egna strategier. | boken ritar de bland annat
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 sager de ar bra pa. Vid ringfingret
drommar. Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

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

Vardagstid med foraldern

Ett vanligt problem ar att syskonet inte tycker det spelar nagon roll
vad de gor eller hur bra de ar i skolan. Foraldrarna tar det bara for
sjalvklart att de ar duktiga och tar ansvar.

Brist pa egen tid med foraldrarna ar ocksa nagot som syskonen
pratar om. Néstan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa.

— En mamma som skjutsade sitt barn till ridningen lade till fika
efterat. Tack vare det blev turen som tidigare var ytterligare ett
stressmoment en egen stund tillsammans varje vecka, sager Astrid
Emker.

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

Las mer om Agrenskas syskonarbete pd www.syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och lastips i
amnet. Dér finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestéllningar. De bygger pa foraldrars egna berattelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandl
ar-och-syskonkarlek/

Agnes har en storebror och en lillasyster

Om han onskat det har storebror Arvid fatt félja med nar Agnes ska
till vardcentralen eller sjukhuset for att ta prover. Sedan lillasyster
Lisen foddes har ocksa hon varit med. Foraldrarna har forsokt att
inte géra provtagning och kostbehandlingen av Agnes till en sa stor
sak, utan nagot som bara &r.

— Vi lagar samma mat till hela familjen, men vi har lite olika palagg
till Agnes jamfort med oss andra, sidger Cajsa.

— Pa langa lov, da vi ater alla mal hemma, brukar vi képa hem smor
och gron mjolk att forstarka syskonens mat med, sager Lars.

Munhalsa

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

Det sager dvertandlédkare Marianne Lillehagen och logoped
Asa Mogren, som arbetar p& Mun-H-Center i Hovas.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amundén
samt pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvard, munhélsa och munmotorik hos barn med
séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
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omhandertagande och en hogre livskvalitet for de berorda
patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for séllsynta
diagnoser som rér munhélsa, i Umea och i Jonkdping

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 Gversiktlig
undersokning och bedémning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som foéraldrarna
ldmnat, stélls samman i en databas.

Kunskap om séllsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Tand- och munvard for barn och ungdomar med sarskilda
behov

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

Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor
anvanda fluortandkram. Tandvarden rekommenderar foréldrar att
hjélpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger om
dagen. For att underlatta tandborstningen tipsar Marianne
Lillehagen om att std bakom barnet och anvéanda den egna kroppen
som stdd.

— Da kommer man at battre och det blir lattare att borsta. 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.
Kontroll av bettutveckling, kakleder och kakmuskulatur &r ocksa
viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tander. Ett eller tva aterbesok mellan de ordinarie beséken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tdnderna.
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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.

Munhalsa vid VLCAD-brist
Foljande munrelaterade symtom kan — men behover inte —
forekomma hos personer med VLCAD-brist:

e Okad risk for karies, pa grund av tata maltider dygnet runt
och kolhydratrik kost

e Risk for erosioner, pa grund av reflux, krakningar,
muntorrhet, munandning och mediciner

Vad har vi sett idag nar det galler mun och tander?
Barnen som undersoktes hade fina friska tander och kunde gapa
stort.

Att tanka pa for barn med VLCAD-brist

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom.

e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlékaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvandbara bilder finns pa www.bildstod.se,
och www.kom-hit.se)

e Tal- och kommunikationstraning ar ofta motiverad. En del
barn behdver ocksa &t- och svéljtraning hos logoped.

Munmotorik vid VLCAD-brist

Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, ata och kontrollera saliven.

— Varannan person med en sallsynt diagnos har orofacial
dysfunktion, séger logoped Asa Mogren.

Logopedens roll &r att vid behov utreda barnets sug- tugg- och
svaljféormaga, kommunikation och oralmotorik (munmotorik).
Logopeden kan ge rad angaende atsvarigheter, erbjuda tal- och
kommunikationstréaning, samt oralmotorisk traning. Syftet med
behandlingen kan vara att, forbattra atlusten eller atformagan.

— Det &r jattebra med tvarprofessionella samarbeten dér olika
specialister som har med barnet att gora kan samverka for att na
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basta resultat, sager Asa Mogren.

Pa hemmaplan kan barnet hitta hjalp for sin oralmotoriska traning
genom habiliteringens team, logopedmottagningar, nutritionsteam
eller i oralmotoriska team dér tandlékare, logoped och
sjukgymnaster med flera samarbetar.

Barn med VLCAD-brist kan vid behov komma till logoped for
utredning om det finns mat- och atsvarigheter eller problem med
kommunikationen.

Vid atsvarigheter ar det viktigt att utreda om de beror pa viljan eller
formagan att ata. Ifall barnet inte vill &ta kan det bero pa bristande
aptit, mag-tarmproblem, reflux/krakningar eller svarigheter med
andningen till exempel. Formagan att ata hér ihop med om barnet
kan suga, dricka, tugga och svilja.

Nar det galler formagan att kommunicera kan svarigheterna héra
ihop med barnets formaga att hantera spraket eller att tala. Vid
spraksvarigheter kanske barnet har svart att forsta uttryck eller hur
spraket ska anvandas. Talet daremot handlar om férmagan att
uttrycka det man vill sdga. Svarigheterna kan bero pa oralmotoriska
nedsattningar. Logopeden utreder orsaken och foreslar insatser for
att forbattra situationen.

Las mer i boken Uppleva med munnen, som kan bestéllas eller
laddas ner kostnadsfritt fran Mun-H-Centers webbplats.

Agnes idag

Foraldrarna, Cajsa och Lars, har forklarat for Agnes och hennes
syskon att hon har nagot som heter VLCAD-brist. Den gor att
hennes kropp inte tal viss mat. Det ar Agnes och syskonen vl
medvetna om. Men det &r inte alltid Iatt i sammanhang dar hon
moter andra manniskor, som inte kan nagot om hennes diagnos.
Nar Agnes var hos grannen bjod hon pé chokladkex.

— Agnes visste att det inte var nagot fér henne, men hon hade blivit
sa sugen sa att hon smakat pa ett halvt kex, berattade hon nar hon
kom hem, séger Lars.

— Hur det blir sen, nar hon blir stérre och borjar skolan och blir mer
sjalvstandig ar svart att séaga. Jag vill ju garna lita pa henne, sager
Cajsa.
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De funderar 6ver hur det ska bli nér hon vaxer mycket och kanske
far ont i benen. Hur ska de veta att det ar véaxtvark eller en
konsekvens av fel mat?

Né&r Cajsa blev gravid igen, pratade de med Agnes lakare, om sin
oro Over att den nya bebisen kanske skulle ha VLCAD-brist som
storasyster.

— Han lugnade oss med att om det blev det sa, kunde han inte tanka
sig en battre familj for barnet att véxa upp i, sager Lars och Cajsa.

Nar Lisen foddes togs ett PKU-prov. Aven Arvid testades, men
ingen av dem har VLCAD-brist.

Nu vantar de sitt fjarde barn.

— Visst finns det tankar i bakhuvudet att detta barn kanske har
samma brist som Agnes eftersom vi bar pa mutationen. Om det &r
sa vet vi att det blir mer jobb nar barnet ar litet. Man maste valdigt
vara noga och se till att det far tata maltider, sager Cajsa.

— Vi forsoker att inte tanka s mycket pa det. Man far tro att det gar
bra hur det &n blir, sager Lars.

Information fran Forsakringskassan

Vardbidrag, tillfallig foraldrapenning och assistansersattning
ar nagra av de stod som forsakringskassan kan ge till foraldrar
som har barn med funktionsnedsattning. Marianne Lundgren,
som ar personliga handlaggare pa Forsakringskassan i
Goteborg, informerade om det ekonomiska stdd familjerna kan
erbjudas.

En enklare vardag

Forsakringskassan minskar kranglet for personer med
funktionsnedséttning och deras anhériga. Myndigheten har efter
genomfdrda kundundersokningar andrat sitt arbetssatt i grunden for
att anpassa det till den enskildes behov sa att méten skall bli
enklare, tryggare och mer personliga.

e En kontaktperson hos Forsakringskassan. De som har
storst behov av stdd ska erbjudas en kontaktperson med
ansvar for att samordna alla kontakter med
forsakringskassan.

e Stod till foraldrar med barn som &r svart sjuka eller har
en funktionsnedsattning. Majligheten att kunna fa stod
fran forsakringskassan redan pa sjukhuset eller
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habiliteringen finns redan pa vissa stallen och det skall nu
utdkas till att bli tillgangligt i hela landet.

e Forenklade och samordnade uppfdljningar. For att gora
vardagen mera forutsagbar och tryggare for den som har en
funktionsnedséttning skall forsékringskassan samordna och
forenkla de lagstadgade uppfdljningarna inom olika &renden
som den enskilda har hos forsékringskassan.

e Kortare vantetider pa beslut

e Enegen plan for framtiden for elever som gar pa
gymnasiet och har aktivitetsersattning

e Enklare digital kontakt med Forsakringskassan

De som har barn med funktionsnedséttning kan anséka om
vardbidrag, bilstdd och assistansersattning. Fran och med juli det ar
de blir 19 ar kan funktionsnedsatta ungdomar sjélva anséka om
handikappersattning och aktivitetsersattning.

Ansokan

Né&r man skickar en ansokan till Forsékringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfardat av behandlande lékare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedsattning. Nar alla handlingar
inkommit tar handléggaren, helst inom en vecka, kontakt med
sokanden for att boka tid for utredningssamtal. Detta kan ske pa
Forsakringskassan men ocksa i hemmet eller via telefon.
Handl&ggaren utreder arendet och lagger ett forslag till beslut, och
beslut fattas till sist av en sérskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan &rendet omprovas vid Forsakringskassans
omproévningsenhet. Far man avslag dar kan arendet 6verklagas i
Forvaltningsratten, darefter i Kammarratten och Hogsta
Forvaltningsdomstolen. Dessa avgor dock om provningstillstand
lamnas eller inte. Detta innebdr att Forvaltningsratten kan bli den
slutliga instansen.

— Eftersom Forsakringskassan gor en individuell prévning i varje
enskilt fall ar det viktigt att man éverklagar beslut man inte ar néjd
med. Overklagan behéver inte vara komplicerad, det racker med ett
brev dar man pa ett enkelt satt forklarar varfor man ar missnojd
med beslutet.

Mer info och blanketter for ansokan finns pa
www.forsakringskassan.se

Vardbidrag
Vardbidrag ar till fér dem som vardar ett sjukt barn eller barn med
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funktionsnedsattning. Det kan betalas ut fran att barnet ar nyfott till
och med juni det ar det fyller 19 ar.

For att man ska kunna fa vardbidrag maste barnet behéva sarskild
vard och tillsyn under minst sex manader. Vard- och
tillsynsbehovet innefattar exempelvis medicinering, hjalp med
kommunikationen, aktivering, traningsprogram och tillsyn for att
avstyra farliga situationer.

Vardbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Det kan alltsa ges dven om ingen faststalld
diagnos finns. N&r annat samhallsstod finns, exempelvis om barnet
bor hos stodfamilj eller aker pa korttidsverksamhet, paverkas nivan
pa vardbidraget. Om barnet beviljas assistansersattning omprovas
vardbidraget.

Ett helt vardbidrag ar 250 procent av prisbasbeloppet, som ar

44 300 kr (2016).

Vardbidraget finns i fyra nivaer: helt, tre fjardedels, halvt eller en
fjardedels bidrag. FOr 2016 ger det foljande belopp:

Helt vardbidrag 9 229 kr/ man 110 750 kr/ar
Tre fjardedels vardbidrag 6 922 kr/man 83 063 kr/ar
Halvt vardbidrag 4 615 kr/man 55 375 kr/ar
En fjardedels vardbidrag 2 307 kr/man 27 688 kr/ar

Utover vardbidraget — som ar en erséttning for den extra
arbetsinsats funktionsnedsattningen medfor for fordldrarna — kan
familjen ocksa i vissa fall fa ersattning for merkostnader. Det
innebar att om det finns merkostnader pa 18, 36, 53 eller 69 procent
av prisbasbeloppet, som godkénts av Forsékringskassan, kan denna
del av vardbidraget skattebefrias.

Det finns dven majlighet att fa merkostnadsersattning utover
beviljat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vardbehovet for ett
barn &r sa stort att familjen far ett helt vardbidrag och dessutom har
merkostnader pa minst 18 procent av prishasbeloppet.

Merkostnader innefattar exempelvis:

o Slitage av klader

o Extra kostnader for okat tvattbehov

o Specialkost

o Behandlingsresor/behandlingsbesok

o Kostnader for kommunikationstraning, motorisk

traning etcetera.
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Merkostnaderna ar de extra kostnader familjen har till foljd av
barnets funktionsnedséttning, alltsa inte den totala kostnaden for
varje kategori.

Vardbidraget ar skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestaende funktionsnedsattning kan bli beviljade
vardbidrag pa obegransad tid”. Forsidkringskassan foljer da upp
vardbehovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna &r skyldiga att anmala forandrat vardbehov eller om
man beviljats annat samhéllsstod.

Assistansersattning

Assistansersattning &r ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svaraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig
assistent for att kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

Personlig assistans kan ansokas hos kommunen eller
Forsakringskassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande
behoven uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att
hjalpbehovet tillgodoses. Staten (Forsékringskassan) kan bevilja
assistansersattning for personlig assistans nér de grundldggande
behoven 6verstiger 20 timmar per vecka.

En person som beviljats ekonomiskt stdd for personlig
assistans/assistansersattning och som sjalv anstéller sina personliga
assistenter ska anmala detta till VO, Inspektionen for vard och
omsorg.

Detsamma géller personer som anstéller assistenter at sitt
minderariga barn. Blankett for anmélan finns pa I'\VOs webbplats:
ivo.se

Tillfallig foraldrapenning

Tillfallig foradldrapenning ar ersattning for inkomstbortfall nar en
foralder maste avsta fran arbete for bland annat vard av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman. Ersattningen
kan utga maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vardbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig féraldrapenning
inte betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov.

Erséttningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i
vissa fall upp till 16 ar. Det finns dven majlighet att fa tillfallig
foraldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagaende
akutbehandling dar det foreligger hot mot barnets liv, till dess
barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutlatande kravs da. Tillfallig
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foraldrapenning vid allvarligt sjukt barn kan utga med obegransat
antal dagar.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sarskilda regler. Tillféllig
foraldrapenning kan i dessa fall utga upp till 21-23 ars alder.
Foraldrarna till dessa barn har ocksa ratt till tio kontaktdagar per
barn och ar, vilka kan anvandas for att ge foraldrarna mojlighet att
lara sig mer om hur de kan stddja sitt barn. Det kan exempelvis ske
genom kurser eller besoksdagar i skolan. Man kan fa tillfallig
foraldrapenning for kontaktdagar fram tills barnet fyller 16 ar.

Bilstod

Bilstdd ar ett bidrag for inkép av bil (genom grundbidrag och
anskaffningsbidrag), eller anpassning av bil. Det gar att ha
fardtjanst och samtidigt soka bilstod.

Foraldern kan fa bilstod om barnets funktionshinder gor att
familjen har vasentliga svarigheter att forflytta sig med barnet eller
att aka med allmanna kommunikationsmedel.
Funktionsnedsattningen ska vara bestaende eller i vart fall beraknas
vara under minst nio ars tid. Darefter finns det mojligheter att
ansbka om ett nytt bidrag.

Bilstodet bestar av ett grundbidrag pa 60 000 kronor, ett
inkomstprovat anskaffningsbidrag pa maximalt 44 000 kronor samt
ett bidrag for anpassning av bilen. FOr anpassningen finns inget
kostnadstak. Det gar att séka anpassningsbidrag for bil man redan
ager. Man maste dock uppfylla kraven for bilstod som man sedan
inte maste plocka ut. Bilen maste ocksa ansens lamplig for
anpassning.

— Det finns flera olika slags stdd, som kan vara aktuella for
familjer vars barn har VLCAD-brist. Det beréattar socionom
Cecilia Stocks fréan Agrenska.

Det har géller i forskola och skolan

Fran och med den 1 juli 2011 galler en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebar bland annat skérpta krav
pa larare; endast behoriga larare ska kunna fa tillsvidareanstallning.
Skolinspektionen har mojlighet att ge vite till eller stdnga skolor
som misskoter sig.
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Enligt skollagen 1 kap 4 § ska skolan ta hansyn till elevers olika
behov. Det innebér att elever ska ges stdd och stimulans att
utvecklas sa langt som mojligt.

— Skolan ska uppvaga skillnader i elevers forutsattningar att
tillgodogora sig undervisningen, sdger Cecilia Stocks.

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Om det finns oro for att en elev inte kommer na
kunskapsmalen i skolan skall rektorn kontaktas. Rektorn har ett
ansvar att skyndsamt utreda om en elev ar i behov av sérskilt stod.
Utredningen gors tillsammans med elevhalsan. Det kan till exempel
vara skolskoterska, kurator, specialpedagog eller skolpsykolog som
gOr utredningen.

Ifall eleven &r i behov av sarskilt stod skall ett atgardsprogram
upprattas for hur eleven ska klara kunskapsmal och vilket stod som
kravs. Det dr rektorns ansvar att eleven far ett atgardsprogram om
det behdvs.

Stodatgarder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedséattning kan se olika
ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksa fa en resursperson i skolan. | andra fall
gors en omorganisation sa att eleven undervisas i en mindre grupp.
Aven anpassning av lokal eller laromedel kan riknas som stod.
Skolan har skyldighet att ta hansyn till elevers olika behov, samt ge
stod och stimulans sa att elever utvecklas sa langt som mojligt.

Tips infér moten med skolan

— Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er val
infor sddana moten och se till att ha med berérda beslutsfattare.

Det ar bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till ndr. Det 6kar chanserna att forslagen
faktiskt genomfors. Det ar ocksa viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppféljning av atgarderna.

— En forlosande fraga, som kan leda till kreativitet och ett
gemensamt engagemang ar: “Hur gor vi da?”” Sérskilt bra fungerar
en sadan 6ppen fraga om foérhandlingarna mellan parterna gar
trogt. Att fa till ett gott samarbete och god samverkan kring barnet
ar viktigt och allas ansvar.
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Vart vander vi 0ss?

Om familjen ar missndjd med nagot beslut som berdr barnet i
skolan vander man sig i forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nasta instans ar ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen. Man kan &ven vanda sig till Skolverket
www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst: Tel: 08 - 527 332 00
upplysningstjansten@skolverket.se

SoL

Det finns vissa insatser fran samhallet som kan vara aktuella for
familjer vars barn har VLCAD-brist. De soks enligt
socialtjanstlagen, SoL.

— Ni har alltid ratt att soka en insats och fa ett skriftligt besked om
beslut, sdger Cecilia Stocks.

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 olika stodinsatser.

Kontaktperson

En kontaktperson kan utses for att ge ett personligt stod utanfor
familjen. Syftet ar att bryta isoleringen och underlatta for en person
med funktionsnedsattning att leva ett sjalvstandigt liv.

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 § ska kommunen ocksa
erbjuda stod till anhériga. Med anhériga menas en familjemedlem,
(till exempel aldre syskon, mor- och farféréldrar) god van till
nagon med fysisk eller psykiskt funktionsnedsattning.

Som anhorig kan man fa mojligt att delta i samtalsgrupper eller
individuellt anpassat stod och fa tips rad och hjalp med kontakter.
Detta stod ska sokas hos kommunens anhérigkonsult. Denna tjanst
kan heta olika i olika kommuner.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus kan man fa hjalp med
att hitta fonder. De finns ocksa i bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: wwuw.stiftelser.Ist.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa
foretag hjalper ocksa till att hitta ratt fonder for en mindre summa.
Aven Svenska kyrkan har fonder att soka.
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Tips pa bra webbsidor:

www.agrenska.se — Agrenska
www.agrenska.se/syskonkompetens

www.fk.se - Férsakringskassan

www.1177.se — Sjukvardsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.mfd.se — Myndigheten for delaktighet
www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.mun-h-center.se — Mun-H-center
www.hotisum.se — Lagar pa natet

www.nfsd.se — Nationella funktionen sallsynta diagnoser

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 &r darfor stort.
Informationscentrum gor kontinuerligt uppdateringar av
kunskapsléget tillsammans med ledande specialister och
handikapporganisationer och patientfreningar.

| databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs
en informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat
dess forekomst, behandling och forskning. Den som behéver flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till forskole- eller
skolpersonal kan bestalla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser@gu.se

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sallsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrattat Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser, NFSD.
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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 halso- och
sjukvardens resurser for personer med séllsynta sjukdomar
liksom 6kad samordning med bland annat socialtjénst och
frivilligorganisationer.

bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av halso- och sjukvarden och till andra berérda
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-
séttning, deras familjer samt professionella som de méter.

Mer om NFSD verksamhet kan du lasa pa www.nfsd.se
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VLGAD-Dbrist

En sammanfattning av dokumentation nr 525

Vid VLCAD-brist (Very long-chain acyl-CoA dehydrogenas) ar
fettnedbrytningen i kroppen defekt. Orsaken &r att ett enzym, som behovs
vid nedbrytningen av de langa fettsyrekedjorna, saknas eller ar skadat.
Det framsta symtomet pa VCLAD-brist &r lagt blodsocker, irritabilitet och
letargi.

VCLAD-brist forekommer i tre olika varianter med olika
svarighetsgrad. Det ar viktigt med tidig diagnos och ratt kost med
lite fett, samt att langre tids fasta (10-12 timmar) undviks.

| Sverige fods i genomsnitt tre till fyra barn varje ar, som far
diagnosen VLCAD-brist.

Sjukdomen upptacks numera tidigt genom att den ingar i screening-
testet (PKU) som gors pa alla nyfodda barn.
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