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Beckers muskeldystrofi

Beckers muskeldystrofi

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frén hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma diagnos, i det hdr fallet Beckers muskeldystrofi,
BMD. Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och eventu-
ella syskon ny kunskap, mdjlighet att utbyta erfarenheter och triffa
andra i liknande situation.

Fordldraprogrammet innehaller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat fran
barnens forutséttningar, mojligheter och behov. I programmet ingér
forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgédnglig for allminheten har varje forela-
sare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva
med Beckers muskeldystrofi berittar ett fordldrapar om sina erfaren-
heter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn. Den hér
gangen ar det ocksé en vuxen med Beckers syndrom som beréttar om
hur det &r att ha sjukdomen.

Dokumentationerna publiceras iven pi Agrenskas webbplats,
www.agrenska.se.
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Klinisk bild, barn

Beckers muskeldystrofi

Muskeldystrofier dr en grupp érftliga sjukdomar som ger
muskelsvaghet. Beckers muskeldystrofi- BMD, dr en mildare
form av Duchennes muskeldystrofi- DMD, samma dystrofingen
ir drabbad. Beckers muskeldystrofi ir lingsamt fortskridande
och drabbar niistan bara pojkar. Varje ar far mellan tre till
fem pojkar och min diagnosen.

Anne-Berit Ekstrom, dverldkare pd Regionhabiliteringen vid Drott-
ning Silvias barn- och ungdomssjukhus 1 Goteborg, forelédser om
den kliniska bilden for barn. Beckers muskeldystrofi bendmns i
fortsdttningen med forkortningen BMD.

Bakgrund

Duchennes muskeldystrofi beskrevs av forskare redan 1860 och
lange var Beckers muskeldystrofi synonymt med Duchennes.

— Det var forst 1955, som en tysk neurolog och genetiker Peter
Emil Becker, visade att BMD hor till en egen sjukdomsgrupp, skild
frdn DMD, sédger Anne-Berit Ekstrom.

Dystrofin (DYS)

Dystrofingenen (DYS), som sitter pa den korta armen pa X-
kromosomen, styr bildandet av proteinet dystrofin. Mer om genetik
och drftlighet kommer i nésta kapitel med genetikern pa Klinisk
genetik vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg,
Christopher Lindberg.

Bristen pa dystrofin leder till att musklerna bryts ner och ersitts
med fett och bindvév. Defekten leder till brist pa proteinet dystrofin
1 skelettmuskulaturen, 1 hjértat och till viss del ocksa i1 den icke
viljestyrda muskulaturen. Dystrofin finns ocksa i det centrala nerv-
systemet, vilket kan leda till kognitiv paverkan

— Vid Duchennes muskeldystrofi bildas inget protein och vid Beck-
ers muskeldystrofi bildas proteinet till viss del. Det &r darfor som
BMD har mildare symtom, sdger Anne-Berit Ekstrom

Dystrofinets roll &r att ge en mekanisk forstarkning av cellmembra-
net som omger varje muskelfiberbunt. Det ska skydda cellen nér
innanmadtet 1 muskelfibercellerna drar ihop sig.

— Det gér att jamfora funktionen av dystrofin med en bat med ett
ankare. Muskelskelettet dr baten, det skyddande lagret runt muskel-
fibern &r ankaret och dystrofinet ar repet som forbinder de tvd. Nar



dystrofinet inte finns flyter baten ivdg och kan forstoras. Det skyd-
dande cellmembranet finns inte och vid muskelns sammandragning
skadas cellerna och muskelfibrerna bryts ner succesivt, siger Anne-
Berit Ekstrom.

Vig till diagnos

Det ér inte alltid symtom pa muskelpaverkan medfor att sjukdomen
upptécks. Det hdander att barnet utreds for andra akommor, till ex-
empel feberkramper och att likaren vid ett blodprov upptécker en
paverkan pé vissa enzymer, sd kallade transaminaser (ASAT — as-
partataminotransferas) som vanligtvis brukar bero pa leverpaver-
kan.

— Transaminaser finns ocksa i muskelfibrer och det ar ett tecken pa
att det inte star rétt till om vardena ar hoga, sdger Anne-Berit Ek-
strom.

Provsvaren leder vidare till en kontroll av halten kreatinkinas (CK).
Kreatinkinas &r enzymer som katalyserar bildandet av fosfokreatin
och som anvinds av musklerna som ett kortsiktigt energilager. CK-
nivan dr kraftigt hojd vid alla typer av muskeldystrofier.

Ett vanligt symtom kan ocksa vara ont i magen varvid ldkaren tar
prover och hittar forhojt CK.

Efter att diagnosen har faststillts dr det brukligt att géra en muskel-
biopsi for att se hur musklerna ser ut. Vid muskelbiopsin kontrolle-
ras om det finns dystrofin i musklerna eller inte. Vid BMD finns
dystrofin. Sista dtgdrden dr en genetisk analys och da &dr det mojligt
att se avsevart ldgre halt av dystrofin dn vad som &r normalt. For att
slutligen bestimma diagnosen kontrolleras vilken typ av mutation
det dr pd dystrofingenen.

— I framtiden kan utredningen komma att goras med enbart en ge-
netisk analys av dystrofingenen, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Symtom

Personer med Beckers muskeldystrofi uppvisar stor variation av
sjukdomen.

— En del har inga symtom alls forrén de &r unga vuxna. Andra fér
tidig paverkan pa motoriken. Det kan vara sd att barnet utvecklar en
viss klumpighet eller att pojken borjar gd mycket senare én forvan-
tat, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Debutsymtom kan ocksa vara muskelkramp 1 vaderna efter an-
strangning. Det kallas pd medicinsprik for vadhypertrofi och beror
pa fett- och bindvédvsansamlingarna. Den pojke som fétt diagnosen
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Beckers muskeldystrofi ramlar kanske ofta, kan ha en tendens att
ga pé ta och fér ibland svért att ga och springa.

— T ung alder &r det oftast inte de fysiska besvéren som dr de mest
patagliga. Pojkarna kan i sddana fall komma till 1dkare f6r sprak-
storningar, en mojlig neuropsykiatrisk problematik eller en miss-
tankt utvecklingsstorning. Forst efter ett tag kan muskelsymtomen
bli mer framtrddande och man kommer pé att BMD ér orsaken till
symtomen.

Kardiomyopati

Hjartmuskelsjukdom, kardiomyopati, kan vara det forsta symtomet,
hos pojkar som far diagnosen i tonaren eller som ung vuxen. Det
innebar muskelfortvining, muskelforstoring och bindvévsinlagring.
Efter diagnos foljer hjartlakare pojkens hjartpaverkan kontinuerligt.
— Foljs inte hjartfunktionen och pojken kommer in for véard alldeles
for sent forsdmras sjukdomsforloppet. Den som har koll pa hjart-
funktionen fér ett béttre allméntillstdnd, sdger Anne-Berit Ekstrom.
Mer om hjartmuskelsjukdom i ett senare kapitel med kardiolog
Lars Klintberg pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset.

Andra symtom som kan férekomma, men inte behdver gora det dr:
andningsbesvir, svarigheter med matsmaltningen, med tugg- och
svaljningsférmagan, mag-tarmbesvér kan forekomma (forstoppning
och sura uppstotningar), muskelsmaérta (ndr muskulaturen &r an-
strangd), tillvixten kan vara paverkad, puberteten kan vara forse-
nad, osteoporos det vill sdga benskorhet kan forekomma. Alla poj-
kar behdver undersokas avseende D-vitaminkoncentrationen i blo-
det. Ligger den for lagt behdver de ges D-vitamin-tillskott for att
motverka benskorhet. Skolios kan forekomma och bor foljas pd
sedvanligt sétt.

Dystrofin i hjdrnan

Annu finns ingen full forstielse kring hur dystrofinet paverkar
hjarnan och centrala nervsystemet.

Olika former av dystrofin har lokaliserats till specifika celler och
regioner i hjdrnan, sé kallade pyramidceller som finns i savél stor-
hjérnans som lillhjérnans kortex, samt i hippokampusomrédet 1
tinningloben som bland annat &r viktigt for minnesfunktionen.
Dystrofinet dr ocksa viktigt for att signaloverforingen i hjdrnan ska
fungera optimalt.

— Den som har mutation pa den 6vre delen av kromosomen, exon
50 och uppat, far mer symtom, sdger Anne-Berit Ekstrom.
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Pojkar med BMD har normal begédvning, men de har ocksa ofta hog
forekomst av inldrningssvarigheter. I en studie beskrivs att 21 pro-
cent har lassvarigheter, 32 procent stavningssvérigheter och 26
procent har svart att rékna.

— Men éterigen variationen &r stor. Vissa har goda kognitiva for-
magor medan andra har en utvecklingsstérning.

Maénga oojkar med BMD har hog forekomst av beteendesvarighet-
er. I en studie beskrivs att det forekommer beteendesvarigheter hos
67 procent av alla pojkar med BMD varav 8,3 procent har autism.
— Till skillnad frdn muskelsvagheten forsdmras inte de kognitiva
och beteendemissiga symtomen, sidger Anne-Berit Ekstrom.

Per har Beckers muskeldystrofi

Per 9 ar kom till Agrenska med syskonen Maria 5 &r och tvillingar-
na Ville och Theo 6 manader, mamma Jenny och pappa Jorgen.

Det borjade nér Per var ett och ett halvt ar med feberkramper som
inte gav med sig och som kom vid varje forkylning. Jenny och Jor-
gen blev oroliga och sokte upp narmsta sjukhus. Eftersom Per hade
fatt mycket febernedsittande medicin med paracetamol tog ldkaren
ett leverprov, ett CK och det var forhojt.

Likaren klimde pa Pers vader, tog nagra ytterligare prover och
nidmnde att det var ett protein som lackt ut. Sedan sa lakaren nagot
om Beckers muskeldystrofi och skrev en remiss till ndrmaste Uni-
versitetssjukhus.

— I efterhand har jag forstétt att vi hade tur och att ldkaren ledde in
oss pa ritt spar, det vill sdga muskeldystrofier. Det andra mojliga
sparet ar att det skulle kunna vara fel pa levern, pa grund av hoga
levervdrden. Da hade Per fatt gora helt andra undersokningar, bland
annat en leverbiopsi. Det var skont att han slapp det, sdger Jenny.
Per gjorde en muskelbiopsi pa Universitetssjukhuset och det tog tid
innan provsvaret kom. Nér de kom tillbaka igen for att fa resultatet
gick det mesta fel.

— Specialistldkaren var forsenad och vi stotte pa en ldkare och en
fysioterapeut fran habiliteringen ddrhemma i vantrummet. De be-
rattade att de hade blivit kallade dit av specialistlakaren. Det var d&
vi forstod att nagot var riktigt allvarligt och blev livrddda bada tva,
sdger Jenny.

Innan doktorn dok upp uppstod en spind tystnad mellan habilite-
ringspersonalen och fordldrarna. Forédldrarna var livrddda och habi-
literingspersonalen besvérade. Jenny och Jorgen kommer nu efterat
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Genetisk vagledning

knappt ihdg vad ldkaren sa nir Per fick diagnosen BMD. Béda for-
dldrarna var for upprorda.

— Det var vart forsta barn och vi var i chock, sédger Jorgen.

Per var tre ar nér han fick sin diagnos.

Det tog lang tid innan de hamtade sig fran den hemska upplevelsen,
och betydligt langre tid for Jorgen dn for Jenny.

— Det gick runt i huvudet pd mig, sdger Jorgen.

Jenny letade efter information om BMD pa internet och ville dela
med sig av sina upptickter med Jorgen, men det gick inte.

— Till slut borjade vi prata med varandra om sjukdomen, sdger
Jenny.

— Ja éngesten sléppte och jag borjade kunna se framét igen, séger
Jorgen.

P4 Klinisk genetik fick de klart for sig att ingen av fordldrarna var
barare av BMD och att Per hade en nymutation. De har dirfor utan
tvekan skaffat fler barn. Per har en lillasyster Maria som dr fem ar
och familjen har precis fétt tillokning med Ville och Theo, tvilling-
pojkarna, som nu ir sex méanader.

— Nu har vi fatt veta att nymutationen kan uppkomma genom sa
kallad gonadal mosaicism. D4 kan det finnas en liten risk att nagon
av pojkarna ocksa har BMD. Vi ska kontrollera det, sdger Jenny.

Dystrofin-genen ér kroppens storsta gen. Den sitter pa X-
kromosomen och har totalt 2,4 miljoner baser. 14 000 av dem
kodar for proteinet dystrofin.

— Vid muskelsjukdomen Duchenne muskeldystrofi (DMD) och
Beckers muskeldystrofi (BMD), ar en storre del av DNA-
sekvensen borta, eller sa ar ett baspar utbytt mot ett annat. Det
resulterar i att endast en del av dystrofinproteinet bildas, siger
genetiker Christopher Lindberg, pa Klinisk genetik vid Sahl-
grenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Genernas byggstenar utgors av de fyra kvivebaserna, AC T G.
Dessa sitter i en viss ordningsfoljd och utgér mallar f6r hur
proteinerna skall skapas.

Alla ménniskor har varianter i kvivebaserna, i sina gener, men bara
en del av dessa varianter, ger upphov till sjukdom, sa kallade
mutationer. Mutationer i generna kan medfora konsekvenser nér
proteinerna ska bildas. Ett protein kan till exempel bildas i for liten

Dokumentation nr 523 © Agrenska 2016



méngd eller helt saknas, eller s kan mutationen leda till att
proteinet fordndras strukturellt.

Totalt &r mer dn 5 000 mutationer kénda i dystrofingenen och en
del av dessa leder till Beckers muskeldystrofi. 60 - 70 procent av
dem beror pa en deletion av genen och att delar av genen saknas.
10-20 procent av mutationerna ar duplikationer, vilket innebar att
en del av genen dubbleras, och sedan forekommer mindre
forandringar, sa kallade punktmutationer.

— Da ir kanske bara en enda av de hir baserna A, C, T, eller G,
felplacerad. Dessa s kallade punktmutationer dr mera séllsynta,
sager Christopher Lindberg.

— Alla proteiner har en unik konstruktion. Saknas en bit av DNA:t
och den blir f6r kort, blir det fel och proteinet dystrofin kan inte
bildas korrekt. Saknas ena eller andra dndan av DNA:t, har den
ingen forankring 1 muskelfibermembranet och proteinet dystrofin
fungerar inte, sdger Christopher Lindberg.

Nedsatt funktion av dystrofin leder till att muskelfibrerna bryts ned.

Nedbrytningen kompenseras delvis av att nya muskelfibrer bildas,
men formagan att dterbilda muskelfibrer avtar successivt med
tiden.

Analys

En analys av hur den muterade genen ser ut gors pa Kliniskt
genetiska laboratorier vid Sveriges olika universitetssjukhus. Det
finns tva sétt att analysera den muterade genen. MLPA — Multiplex
Ligation- dependent Probe Amplification, kan ge besked om det
foreligger deletioner eller duplikationer av delar av dystrofingenen.
— Gér det inte att hitta mutationen med en MPLA-analys &r det
sekvensanalys som géller. Med en sekvensanalys kontrolleras varje
sekvens pa DNA-spiralen alltsa sekvensen ACTG, med ett
dataprogram, sdger Christopher Lindberg.

Arftligheten

Beckers muskeldystrofi neddrvs X-bundet recessivt, via vanligen
friska kvinnliga birare av en normal och en muterad gen.

— Det racker med ett sjukdomsorsakande anlag for att en pojke ska
tappa genfunktionen, eftersom pojkar bara har en X-kromosom.
Kvinnor har tva X-kromosomer och séledes en i reserv. Pojkar och
man blir sjuka och flickor och kvinnor klarar sig vanligen fran
symtom, men blir anlagsbérare. I de allra flesta fall dr det sa, sdger
Christopher Lindberg.
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Soner till kvinnliga barare av en muterad gen har 50 procents
sannolikhet att drva sjukdomen, och déttrar 16per samma risk att bli
friska bdrare av en muterad gen. En man med en X-
kromosombundet recessivt érftlig sjukdom kan inte 6verfora den
till sina s6ner, men alla déttrar blir barare av den muterade genen.
Sonerna till en man med Beckers muskeldystrofi drver inte det
forandrade arvsanlaget, eftersom de inte drver en X-kromosom utan
en Y-kromosom, fran honom.

Nymutation

Modern till en pojke med Beckers muskeldystrofi dr inte alltid
bérare av det fordndrade arvsanlaget. Hos cirka en tredjedel ar
orsaken 1 stéllet en nymutation, vilket innebér att felet 1 arvsmassan
upptrader for forsta gangen hos personen sjélv och inte dr nedarvt.
Foraldrar till ett barn med en nymutation har darfor oftast lagre risk
att pa nytt fa ett barn med sjukdomen. I 15 till 20 procent av fallen
har dock modern fler celler med mutation endast i dggstockarna, s&
kallad gonadal mosaicism, vilket ger en 6kad upprepningsrisk pa
upp till 15-20 procent.

Skev X-inaktivering

En kvinnlig anlagsbéarare med skev X-inaktivering kan f4 mildare
symtom av Beckers muskeldystrofi. Skev X-inaktivering betyder
att den ena X-kromosomen delvis stings av och dr det da den friska
X-kromosomen sa innebér detta att kvinnan anvinder den andra X-
kromosomen dvervigande och detta ger da en klinisk bild av
lindrig muskelsjukdom. Symtom vid skev X-inaktivering kan vara
muskelvirk, traningsvirk, hjirtsjukdom som kardiomyopati och
hoga CK-vérden.

— Det ar viktigt att ge akt pa detta och se till att dessa kvinnor
undersokas av hjértldkare regelbundet, sdger Christopher Lindberg.

Fosterdiagnostik

Samtliga fordldrar som fétt ett barn med Beckers muskeldystrofi
bor erbjudas genetisk vigledning pa Klinisk genetik vid
universitetssjukhusen. En genetiker gér med hjélp av familjen ett
slakttrad for att avgora vilka som kan vara anlagsbérare.

— Sérskilt viktigt dr det att alla i sldkten kadnner till det eftersom
dven en nyuppkommen fordndring i arvsmassan blir arftlig. Som
vuxen riskerar personen att fora den muterade genen vidare till sina
barn, sédger Christopher Lindberg.

Forutsatt att den exakta mutationen dr kénd i familjen, finns
mdjligheter for ett anlagsbérande par att f4 barn som inte har
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sjukdomen. Detta kan goras pa tva sétt: genom fostervattenprov
som tas ndr fostret dr i vecka 12-16 och med ett moderkaksprov
som tas i vecka 11- 12.

Par som fatt ett barn tidigare med Beckers muskeldystrofi kan
erbjudas PGD- preimplantorisk fosterdiagnostik, vid nésta
graviditet. Det dr en provrorsbefruktning dér de befruktade dggen
analyseras och det gar att bedoma om fostret har Beckers
muskeldystrofi.

Fragor till Christopher Lindberg:

Jag har Beckers muskeldystrofi, min mamma har det inte. Min
syster dr tjugo dr yngre in mig, kan hon ha det utan att veta om
det?

— Om din mamma inte har det kan din syster ha gonadal mo-
saicism. Det dr 15 -20 procents risk for att hon har det och det kan
hon ta reda pa genom ett DNA-prov.

Jag har en nymutation (man). Hur skulle det bli om jag fick
barn?

— Mutationen finns i alla dina celler. I varannan av spermierna
kommer det att finnas en sjuk X-kromosom i varannan en frisk Y-
kromosom. Om du delar med dig av Y-kromosomen kommer alla
soner att vara friska och icke anlagsbiarande. Alla dina dottrar
kommer att vara anlagsbérare. Du fér inte ett barn med Beckers
muskeldystrofi, men dina déttrar kan fora mutationen vidare och fa
barn med Beckers muskeldystrofi.

Skulle du rekommendera en screening gentest pd alla kroppens
gener?

— Nej absolut inte, sddana test visar for mycket som vi inte behover
veta. Alla har fler mutationer i kroppen som vi inte vet om. Det
bara ror upp och man hamnar i ett jobbigt lage.

Niir ska vi berdtta for systern att hon dr anlagsbdrare?

— Inga genetiska undersokningar innan 18-20 ars dlder, skulle jag
sdga, om det inte behdvs. Forst d& har en person ritt att bestimma
over sig sjilv. Mar flickan daligt, har mojliga symtom pa muskel-
sjukdom eller har hojt CK-vérde dr det klart att hon ska utredas
innan dess men inte annars. Det ricker med att hon vet att hon kan
ta reda pa sina anlag nér hon ar vuxen.
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Klinisk bild, vuxna

Diagnosen BMD stills pa barn och vuxna, mellan ett ar och 40
ar, brukar det heta.

— Det dr en sanning med modifikation. Mianga har symtom un-
der ling tid men kommer inte till ritt liikare som tar ritt pro-
ver och diagnosen stills ibland mycket senare. Kontroll av CK-
virdet kan vigleda till ritt diagnos, séiger Bjorn Lindvall, vux-
enneurolog pA Muskelcentrum vid Universitetssjukhuset i
Orebro.

Bjorn Lindvall beskriver ett fall som uppticktes sent. En 47- arig
kortvaxt kvinna utreddes pa reumatologen for muskelvérk.

— Hon hade virk 1 axlarna och reumatologen var forutseende nog
att ta ett CK-vérde. Det lag tio ganger 6ver normalgransen, 25 istél-
let for 2,5, sdger Bjorn Lindvall.

Direfter gjordes en muskelbiopsi som inte visade nagot anmark-
ningsvart. Ndr de inte hittade nagot skickades en remiss till en
neuromuskuldr utredning.

— Hon hade en svaghet 1 axelpartierna och fortfarande tio ganger
for hogt CK-virde nar hon kom till oss, sédger Bjorn Lindvall.
Muskelbiopsin visade den hir gangen att det fanns for lite av prote-
inet dystrofin i musklerna.

— Dé tinkte jag att det miste vara en anlagsbérare till en dystro-
finopati, antingen DMD eller BMD, sédger Bjorn Lindvall.

Direfter gjordes en sldktutredning. Hennes mor, mormor och syster
var ocksd kortvéxta. Hon hade tva vuxna dottrar frén ett tidigare
forhéllande och en son. Déttrarna var friska och den ena dottern
hade tva kortvixta soner som var under utredning.

— Pojkarna hade fatt gd igenom en massa prover men ingen hade
tagit ett CK-vérde. Nar det till slut togs hade de 200 gédnger 6ver
normalgriansvérdet och de fick diagnosen. Mormodern visade sig
vara anlagsbirare, med vissa symtom, sdger Bjorn Lindvall.
Typiska tecken vid BMD, forutom de som tidigare ndmnts, kan
vara; kdnningar i hoftstrackarmusklerna, i larmusklerna, i hilse-
norna och i muskler i overkroppen.

Utvecklingen dr hogst individuell. Cirka 80 procent av alla med
BMD har bevarad gangférmaga och det betyder att cirka 20 procent
har behov av rullstol, ibland som avlastning, ibland sitter de i den.
50 procent klarar fysiskt arbete fram till 50 érs élder.

— Det dr forst de senaste tjugo aren som personer med DMD och
BMD har fatt adekvat sjukvard, berdttar Bjorn Lindvall.
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Tidigare tog inte sjukvarden i Sverige hand om personer med DMD
och BMD. Numera, sedan mitten av 1990-talet gors det. Det inne-
bér att personerna blir dldre, eftersom de behandlas for hjéartsym-
tom.

— Vuxenneurologerna far dirmed ett ansvar for dem och maste lara
sig hur muskeldystrofier behandlas. Verkligheten &r annorlunda nu
an forut. Det &r inte vuxenneurologer riktigt beredda pa, sager
Bjorn Lindvall.

Barn med BMD har kontakt med barnhabiliteringen. Det &r bara pa
ndgra orter i Sverige som vuxenhabiliteringen fungerar lika bra.

— Dérfor dr det inte sjdlvklart att en dldre person med BMD hamnar
inom vuxenhabiliteringen trots att det finns behov, sdger Bjorn
Lindvall.

Att lasa:

Socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser (Becker)
Referensprogram for Duchennes muskeldystrofi (rcfm.dk)
Treat-nmd.eu

Fragor till Anne-Berit Ekstrom och Bjorn Lindvall:

Hur kéinns smdrtan i musklerna?

— Pojkarna brukar beskriva det som att det &r som muskelkramp.
Kramp &r niar muskeln gar i baklas for att den inte fungerar som
den ska. Muskeln 1 sig har inga smértreceptorer och kan darfor inte
kdnna ndgon smarta. Smértan utloses fran bindvdven kring
musklerna och senorna. Sammandragning av musklerna drar 1
bindvéven och skapar signaler till hjdrnan att det gor ont. Vérk i
musklerna dr en signal till kroppen att ta det lugnare. Méinga tycker
att det kan kénnas skont att stretcha ut muskeln nér de har ont. Det
ar till exempel bra att hjélpa till att pressa upp fotbladen och ibland
kan det hjédlpa med en vanlig smértstillande tablett.

Hur mycket D-vitamin ska ett barn som dr tio dar ta?

— Det varierar men 400 IE eller 10 ug brukar vara en vanlig dos

och kan ges som koncentrerade droppar eller tablett. Vi brukar dock
alltid kontrollera med blodprov sé att vi ser om det behovs tillskott
av D-vitamin och vilken dos. Det dr inte bra att ligga for hogt
heller. Laga nivaer paverkar kroppen. Livsmedelsverket vill berika
fler produkter i handeln med D-vitamin.
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Hur ligger det till med begdvningen ndr det giller DMD och
BMD?

— Begavningen hos pojkar med DMD édr normalfordelad precis som
den &r for 6vrig befolkning, genomsnittet motsvarar 80 IQ och inte
100 IQ. Nér det géller BMD finns det ingen sddan angivelse utan
den uppvisar stor variation, allt frdn normalbegévning till
utvecklingsstorning. Nédgon jamforelse mellan DMD och BMD har
inte gjorts.

Viar son fick forst en DMD- diagnos och dt kortison och hade
inga biverkningar. Nir han fick BMD- diagnosen senare skulle
han inte dita kortison lingre och fick ett sotsug efterdt, blev mer
littirriterad, utdatagerande och trottare. Vet ni varfor?

— Svart att svara pa, det brukar ju vara tvartom. Det skulle kunna
vara sa att han kan behdva ett mer balanserat energiintag, att
sotsuget kan bero pa att han faller 1 blodsocker. Det giller att titta
pa hur han dter och se till att han far tillrickligt med néring. Prata
med en dietist.

Hur fir vi forstaelse i skolan for att pojkarna kan ha skol- och
inldrningssvdrigheter?

— Prata med habiliteringen och sk stod dar. Dar finns kompetens
som kan vara med i1 diskussioner med skolan. Fysioterapeuten kan
diskutera med gymnastiklararen hur en vettig gympaundervisning
laggs upp. De kan formedla till skolan vad skolan behdver vara
observanta pa.

Var stir forskningen om Beckers idag?

— Det hinder mycket inom forskningen runt Duchennes muyskel-
dystrofi, DMD, men det finns &nnu ingen specifik forskning kring
Beckers muskeldystrofi, BMD.

Bade kunskapen om DMD och kunskapen generellt om genetiska
sjukdomar har kommit pojkarna med Beckers till stor nytta. Vad
géller omvardnad och medicinsk behandling finns ocksa ett helt
annat utgangsldge idag én for tio &r sedan.

Vir son iir tunn i kroppen. Ar det risk att han gdr upp for mycket
i vikt senare?

— Det finns risk for det. Det beror pa hur mycket han éter och hur
mycket han forbrukar. Vissa dr mer aktiva och da behover de mer
ndring, andra dr mer passiva och da far fordldern se upp sa att de
inte ligger pa sig onddigt mycket. Overvikt gor att forflyttningar
blir tyngre vid en muskelsvaghet. Vi rekommenderar att det skall

Dokumentation nr 523 © Agrenska 2016 16



skilja en standarddeviation mellan vikt och ldngd pé viktkurvan.
Med andra ord vill vi att pojkarna ska vara lite ldttare &n vad de ar
langa for att fa optimala forutsittningar for musklerna. Det dr bra
med en kontinuerlig kontakt med dietist.

Anders ar 27 ar och har BMD

Anders fick sin diagnos BMD, niir han var sju ir och satte sig i
rullstolen for drygt ett ir sedan. Han tycker att han har haft en
bra uppvixt och ir nojd med livet som det éar idag.

— Men det iir klart att det inte ir roligt att tappa formagor jag
har haft, Jag har till exempel svart att 6ppna ett mjolkpaket nu
med handkraft.

Det var en olycka i hemmet som gjorde att han var tvungen att sétta
sig i rullstolen. Han och flickvannen skulle fritera varrullar, Anders
slant och fick den heta oljan 6ver foten. Flickvannen hjélpte honom
att 0sa vatten over foten och ringde efter ambulans. Det tog tid att
laka saret och ett par infektioner tillstotte. Nér han blev ndgot sanér
bra fanns det ingen kraft kvar 1 benen.

— Det var som att forsoka std pa tva runda bollar. Jag hade ingen
balans och ingen muskelkraft kvar. Innan olyckan kidnde jag av att
jag behovde rullstol som avlastning och hade bestillt en, sa den
kom vl till pass. Nu rickte det inte med avlastning utan jag sitter
alltid i den. For mig har det bara varit positivt att bli rullstolsburen.
Jag har fétt en storre frihet att kunna forflytta mig som jag vill.

Fordldrarna och Anders sokte upp lédkare nér han var sju ér ef-
tersom han hade hjartarytmi. Likaren gjorde en muskelbiopsi och
konstaterade att nagot inte var som det skulle.

— Som ung visste jag bara att jag hade en muskelsjukdom och att
jag saknade ett protein. Mer behovde jag inte veta. [ borjan hdngde
jag med pa fotbollsmatcherna men gav upp det for att jag inte rik-
tigt hade orken. Jag gick dver till yoga och tyckte ett tag att jag
blev béttre genom tréning, men rétt som det var blev jag inte det
langre.

Det var da Anders gick over till mera stillasittande 6vningar som
tv-och dataspel.

Kompisarna behdll han trots att han inte kunde vara med dem pa
fotbollsplanen.

— Jag kunde triaffa dem innan matcherna och efterdt och jag kénde
mig inte utanfor. Det kan bero pé att jag var en ganska framat kille
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och samtidigt snéll. En bra kombination skulle det visa sig. De gil-
lade mig trots mitt funktionshinder.

Anders gick en gymnasieutbildning och utbildade sig till reserv-
delsman. Under flera ar arbetade han med forsiljning av reservde-
lar. Det blev mycket jobb och han tog pé sig mer och mer.

— Till slut arbetade jag dygnet runt, orkade inte det och gick in i
vaggen. Nu ar jag sjukskriven, men ska borja arbetstrdna igen. Jag
tanker mig ett arbete pa kontor.

Anders har minga intressen och dlskar att vara ute i naturen.

— Forutom att det &r hérligt dr det bra for min D-vitaminbrist, sdger
han leende.

Nir vi trédffas dr det dlgjakt och Anders jagar gérna. Rullstolen fun-
gerar inte 1 det 1dget, utan han har fatt dispens att kora en fyrhjuling
under jakten. Korkort har han sedan lange.

— Jag tog det till och med aret innan jag fyllde arton ar.

Han har en handikappanpassad bil dar han far plats med sin rullstol,
som han med négra enkla knapptryck sjdlv kan lyfta in och placera
i bilen.

Ett av hans stora intressen &r att klura ut tekniska prylar som ér till
hjélp for honom i vardagen.

— Min pappa har samma intresse som jag och det brukar bli sé att
jag kommer pa idén och han utfor den i verkstaden hemma.

Anders har det senaste ett och ett halvt aren haft kdnningar at hjar-
tat. Det gar ojamnt och pulsen ér for hog. Framforallt kinner han av
det pé nétterna. Nu medicinerar han med betablockerare.

— Det dr redan mycket bittre.

En hel del av det vardagliga har blivit svart. Som att ta sig ur och i
rullstolen och ur och i sdngen, men med lite akrobatik gar det
mesta. Att ta pa sig kldderna kan ocksa ha sina sidor, framforallt &r
det svart att ta pa strumporna. Har han flickvinnen bredvid sig, far
han en hjdlpande hand.

Motet med flickvdnnen for tva och ett halvt &r sedan har forandrat
livet for honom. Med henne har han ocksa fatt en helt ny familj,
eftersom hon redan har tvd sma barn. Anders och flickvénnen ska
gifta sig s& sméningom och bygga ut huset, som redan finns pa An-
ders fordldrars tomt.

— Men forst maste jag ha ett jobb. Utan jobb inga huslén och det
kostar med hus. Nér det ar klart gifter vi oss och sen skulle jag vilja
fa barn.
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Hjartfunktion

70 procent av alla med BMD utvecklar hjartsjukdomen kar-
diomyopati, som i manga fall leder till hjirtsvikt.

— Medelaldern for hjiartsviktsdebut ar runt 29-ars alder, siager
Lars Klintberg, kardiolog pa Medicinkliniken vid Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Molndal.

Hjartsvikt dr den vanligaste dodsorsaken vid BMD.

— Dérfor dr det sd oerhdrt viktigt att kontrollera hjértat regelbundet,
sérskilt for de med BMD, dér risken &r stor att de far hjartsvikt,
sdger Lars Klintberg.

Vinster hjartkammare

Vinsterkammaren pumpar ut blodet 1 stora kroppspulsadern och tar
emot syresatt blod som kommer fran lungorna. Hoger kammare
forsorjer lungkretsloppet med blod. Dar ér det inte lika hogt tryck.
— Vid BMD ér det framfor allt vénster kammare som ar paverkad
sager Lars Klintberg.

Symtom pa hjéirtsvikt

Hjértsvikt dr nér hjartat inte pumpar tillrédckligt bra sa att det kan
forsorja kroppens vivnader med blod. Hjartat blir storre, vénster
kammare och formak sviller ocksa och blir skadat pa olika sétt.
Vid hjartsvikt &r pumpfunktionen i hjértat nedsatt och trycket i
hjértat starkt forhojt.

Symtomen vid hjartsvikt dr; andfiddhet, trotthet, svullna fotter,
hosta, aptitloshet, illamaende och depression pa grund av délig
blodgenomstrémning i1 hjdrnan. Eftersom hjértat inte pumpar undan
blodet som det ska, stockar blodet sig mot de inre organen, som till
exempel levern, och det kan forekomma smartor i buken.
Symtomen géar ibland inte att sérskilja fran andra, som en person
med en muskelsjukdom har.

— Dérfor ér det viktigt att kardiologen inte bara bedomer sjukdoms-
historien vid Beckers muskeldystrofi utan ocksa anvénder sig av
mer objektiva unders6kningsmetoder, sdger Lars Klintberg.

Undersokning

Vid misstanke om hjértsvikt gors en ultraljudundersékning av hjar-
tat och eventuellt ocksd en magnetkameraundersokning. Man har
ocksa nytta av vanligt EKG och en del blodprover.
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— Det tar pd sin hojd tio minuter en kvart innan diagnosen hjéart-
svikt stdlls. P4 ultraljudet gar det att se vissa fordndrade strukturer i
vénstra delen av hjdrtat, sdger Lars Klintberg.

Behandling

Barn som har BMD ska undersdkas med EKG tidigt, gdrna redan
vid tva érs élder. Undersokningen behdver sedan upprepas med
jdmna mellanrum under resten av livet.

— Behandlingen av hjértsvikten startar nér vi ser den nedsatta funkt-
ionen i vanster kammare pd ultraljudet, sdger Lars Klintberg.

Vid behandlingen anvénds samma mediciner, som vid hjartsvikt,
beroende péd annan hjirtsjukdom.

— Patienter med BMD verkar svara minst lika bra pa medicinering
som andra med hjartsjukdomar, sdger Lars Klintberg.

Basmedicinering bestar av ACE- hdmmare, blodtrycksmedicin,
som paverkar ogynnsam hormonaktivering.

— Nér njurarna inte fér tillracklig genomblddning skickar de ut en
kaskad av hormoner. Det dr det sdmsta scenariot vid en hjértsvikt
och det bryts med ACE-hdmmare, sdger Lars Klintberg.

En biverkning vid medicineringen kan vara rethosta och 1 sddana
fall finns det andra och likvirdiga mediciner att ta till.
Betablockerare dr en gammal metod som minskar paverkan av
stresshormonet adrenalin pé hjértat och sénker pulsen.

Ar kroppen svullen av vattenansamlingar stts vattendrivande me-
dicin in.

Pacemaker

Vid hjartsvikt kan ocksé olika typer av pacemaker anvindas till
exempel sé kallad “’sviktpacemaker”, forkortat CRT (Cardiac Re-
synchronization Therapy).

Med den aterstills en bristande synkroni i hjédrtat. Den édr anvéand
och beprovad av patienter med BMD, med gott resultat.

— Det krdvs dock en specifik EKG-foréndring for att personen skall
ha nytta av sddan behandling, sdger Lars Klintberg.

En annan metod é&r att operera in en hjartpump, permanent, som
vanligtvis anvdnds som en “brygga” fram till hjarttransplantation.
Den drivs av en stor batterivdska utifran.

— Det dr en jobbig metod vid langtidsbehandling och det &r stor risk
for blodpropp, sidger Lars Klintberg.
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Den som har Beckers muskeldystrofi har ocksa mojlighet att trans-
plantera ett daligt hjérta.

— BMD ir en av fa muskelsjukdomar dér patienten klarar en hjart-
transplantation. Dock méste andningen fungera och patienten ska
inte ha nagra andningshjidlpmedel, for att komma ifrdga. Da gér det
inte, for da ar risken stor for infektioner, sdger Lars Klintberg.

Andra hjirtikommor

Vid hjartsvikt kan det vara risk for rytmrubbningar.

— Det dr inte vanligare vid BMD, én vid andra typer av hjértsvikt av
samma svarighetsgrad, sdger Lars Klintberg.

Formaksflimmer forekommer och gér att behandla.
Kammararytmier gir 6ver i kammarflimmer som maste defibril-
libreras med en hjértstartare.

— Det ar ett allvarligt tillstand och hos vissa patienter kan det bli
aktuellt att operera in en sdrskild pacemaker, ICD Implantable Car-
dioverter Defibrillator. Den kinner av ett begynnande hjértstopp
och dr livrdddande, sdger Lars Klintberg.

Av anlagsbédrande kvinnor far 20 procent hjartpaverkan.

— Prognosen ér battre 4n om de skulle ha en utvecklad BMD. Vi
erbjuder bade anlagsbdrare med DMD och BMD kontroll med ult-
raljud vart fjarde ar. Med stigande alder far denna grupp ofta mer
besvir. Det dr viktigt att tdnka pa att de ska ha tdtare kontroller
efter 50 ar, sdger Lars Klintberg.

Sammanfattningsvis ér hjartsvikt vid BMD vanligt, det &r farligt
och maste upptickas i tid!

— Det dr nodvéndigt med regelbundna undersokningar och det finns
bra behandlingar, avslutar Lars Klintberg.

Fragor till Lars Klintberg:

Ar det flera personer med Beckers muskelsyndrom som har hjiirt-
transplanterats?

— Ja, det dr en av fa muskelsjukdomar som kan hjirttransplanteras.
Det som ér bra dr att det nya hjértat inte paverkas av BMD ef-
tersom det inte fors Gver ndgot genetiskt material. Det har gatt jat-
tebra for de med BMD. som har transplanterats pa Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg. Men det dr vl utvalda patienter
som inte har andra problem.
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Hur ofta undersoks hjirtat hos patienter som har Duchennes
muskelsyndrom?

— Arligen sivida personen inte har en etablerad hjirtsvikt, som vi
behandlar fullt ut. Efter det ser jag ingen anledning till alltfor tita
kontroller for d& har patienten fétt all den behandling som gér att

ge.

Hur ofta gors uppfoljning efter hjirtsvikt?
— I borjan efter ett par veckor, sedan efter tre ménader, sex mana-
der, och 1 fortséttningen ett par gdnger om aret.

Vad hiinder om det inte uppticks i tid?
— Det ar svarare att lyckas med behandlingen da. Men man behand-
lar likafullt.

Hur tidigt ska foriildrar se till att barnen kommer till hjirtlikare?
— Barnsjukvérden &r bra pd detta och ser till att de kommer tidigt
under behandling. Det dr nir barnen blir vuxna som det &r viktigt
att de eller omgivningen tanker pé att de maste undersoka sina hjar-
tan regelbundet.

Gar det att gora ndgot sjilv for att forebygga hjirtsvikt?
— Att inte roka och inte dta extremt salt kost. Vanlig saltning i kos-
ten dr inga problem.

Per har borjat med hjartmedicin

Sedan Per fick diagnosen, BMD, har han gjort en storre undersok-
ning om aret. Nu pumpar hans hjirta fram blodet alldeles for daligt
och han har borjat ta hjirtmedicin.

— Det fungerar bra med medicinen, sdger pappa Jorgen.

Mat, naring och atande

— De barn och ungdomar som jag har traffat med Beckers
muskeldystrofi har inga stora problem med maten. Men jag
brukar arbeta forebyggande eftersom problemen kan komma
senare, siger Anette Ekelund, dietist pa Regionhabiliteringen,
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Mat behdvs for niaringens och energins skull.
— Bra mat ska vara god och ge tid for gemenskap, sédger Anette
Ekelund.
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Forst lite ndringsldra. Kolhydrater dr brénslet i kroppen och det
forsta hjarnan behdver och tar emot. Det dr ett samlingsnamn {or
socker, starkelse och fibrer. Fullkornsprodukter ger enligt forsk-
ningen en skyddande effekt mot cancer och hjirt- och kérlsjukdo-
mar.

Ett gram kolhydrater innehéller fyra kalorier.

— Kolhydrater, 1 form av fibrer, hjdlper till att halla kroppsvikten
eftersom de ger en tidigare mittnadskénsla, siger Anette Ekelund.

Protein ingar i kroppens alla vavnadsceller. Dessutom bestar
hormoner, enzymer och viktiga delar i immunforsvaret av prote-
iner. Protein ar darfor viktigt for hela kroppens funktion. Protein
byggs upp av cirka 20 aminosyror. Nio av dem dr nodvéndiga, es-
sentiella.

— Det betyder att de méste tillforas kroppen, for vi tillverkar dem
inte sjdlva. Precis som kolhydrater innehéller protein fyra kalorier
per gram. Proteiner ingér i alla kroppens vavnader och betyder
mycket for vart immunforsvar, siger Anette Ekelund.

Fett delas in 1 méttat, enkelomdttat och fleromittat fett. Det ar
energirikt och ger dubbelt s& mycket kalorier per gram, som kol-
hydrater och proteiner. Mittat fett finns 1 animaliska livsmedel
sasom mejeriprodukter och charkprodukter, men dven i kokosfett
och palmolja. Omiaittat fett finns i bland annat i raps- och olivolja.
Den feta fisken bestar av fleromattat fett.

— Fett dr en koncentrerad form av energi. Socker blir till fett nir det
lagras i kroppen, sdger Anette Ekelund.

Vid en studie 1 Uppsala fick studenterna dta muffins med mattat
och omattat fett. Meningen var att de skulle g& upp négra kilo i
vikt. De skulle dta som vanligt plus ett antal muffins per dag. Den
ena gruppen fick muffins med omdttat fett och den andra fick muf-
fins bakade med animaliskt, méttat fett. Nar studien var 6ver hade
alla gatt upp lika mycket i vikt men fettet satte sig pa olika stillen
pa kroppen beroende pa vilket slags fett de hade &tit. Méttat anima-
liskt fett satte sig 1 hogre grad runt levern och hjértat, vilket kan
leda till fettlever/diabetes och hjart-och kérlsjukdomar. Det handlar
alltsa inte bara om kalorier och hur mycket fett utan om vilken fett-
kvalitet livsmedlet har.

— Vi strivar efter fett som kommer frin olivolja och rapsolja, sédger
Anette Ekelund.
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Fett dr varmeisolerande, omhuldar véra organ och behovs for att vi
ska ta upp vissa vitaminer. Vitaminer dr dmnen vi behover tillfora
kroppen, liksom mineraler. Bada ar essentiella, det vill sdga
livsviktiga.

— Vitaminer och mineraler kan vi ha brist pa men det ar ocksa skad-
ligt 1 stora méngder, detta géller frimst de fettlosliga vitaminerna,
sdger Anette Ekelund.

Vid Beckers muskeldystrofi inriktas behandlingen pé att lindra
symtom, ge optimal tillvéxt, ett gott niringsintag och sunda matva-
nor.

Vissa mediciner som en person med BMD ordineras, kan ge bi-
verkningar som till exempel kortison.

— Kortison ger 6kad aptit. Det géiller att vara uppmaérksam pé vikt-
uppgang och dta mat som motverkar det, siger Anette Ekelund.

Kostrelaterade fragor vid BMD kan handla om 6vervikt, undervikt,
felndring, samt att aptiten kan bli fordndrad beroende pa mediciner.
Den forebyggande kostbehandlingen gar ut pa att vikt och langd
foljs over tid och att ndringsintaget kontrolleras utifrn skeletthél-
san och mag- och tarmhélsan.

— Vikt och langd sédger mycket om energiintaget och om patienten
har &tit for mycket i forhallande till hur mycket personen ror sig.
Den som har lite mindre muskelmassa, ska inte viga mycket. Da
klarar inte musklerna av att hélla uppe kroppen, sédger Anette
Ekelund.

Bista kontrollinstrumentet nér det giller vikten dr vagen.

Hur mycket energi en person behover tillfora kroppen beror pé kon,
kroppsstorlek, muskelsammanséttning och hur aktiv personen ir.

Anette Ekelund har ett samtal kring kosten med familjen. Ibland
ber hon familjen fylla i en matdagbok, men matdagboken visar inte
allt. Den som é&r overviktig registrerar till exempel ofta inte det som
ats vid sidan om malen.

Att ha ett tillrackligt intag av D-vitamin dr viktigt ndr man har en
muskelsjukdom. For att sékerstélla intaget kontrolleras blodstatus
med hjdlp av ett blodprov. D-vitamin &r ett prohormon som finns i
alla kroppens celler och som har stor betydelse for vilbefinnandet.
Brist pd D-vitamin, leder bland annat till benskorhet.

D-vitamin far ménniskan framst av solen, under den ljusa delen av
aret. Livsmedel med mycket D-vitamin ar framforallt fet fisk, och
berikade mejeriprodukter sdésom mj6lk och margarin. D-vitamin
finns &ven i kantareller och 1 dggula. 10 mikrogram eller 400 ie
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(internationella enheter) D-vitamin &r det rekommenderade dagliga
intaget. Aldre personer och riskpersoner, som inte ir ute mycket
ska helst fa i sig 20 mikrogram.

— Bista sittet att fa tillrdckligt med D-vitamin dr genom solljus och
varierad kost, innehallande fet fisk och berikade mejeriprodukter,
sdger Anette Ekelund.

Kalcium ér ett viktigt mineral som bland annat hjélper till att mine-
ralisera skelettet. Ar kalciumnivan 14g i blodet kompenserar krop-
pen genom att ta kalcium frén skelettet och ett vanligt blodprov
visar inte bristen. Brist kan medfora ett skort skelett.

Skelettets styrka har betydelse for balans, muskler, hjérta och
hjarna. Den som sitter stilla, inte belastar skelettet, dter lite och inte
far 1 sig tillrackligt med nédringsdmnen riskerar benskorhet.
Kalcium finns i mejeriprodukter som ost, mjolk, yoghurt men dven
1 grona bladgronsaker och sesamfron. Brist pa kalcium kan férutom
benskérhet ge 14g tillvixt hos barn. Overdosering orsakar bland
annat forkalkning i kroppen och njursten.

Overviktsbehandling hos barn gér ut pa att inte beldna eller trosta
med mat och att begrinsa intaget av energirik mat. Livsmedels-
markningen nyckelhalet dr en bra védgledning for den som vill dta
hilsosamt. Nyckelhélet star for mindre eller nyttigare fett, mer fiber
och fullkorn samt mindre socker. Tallriksmodellen &r ett bra verk-
tyg vid planering av en maltid.

— Man bor efterstrdva en jamn maltidsordning. Frukost, lunch,
middag och ndgot mellanmal pé bestdmda tider. Servera gérna pa
sm4 tallrikar. Den som har problem med 6vervikt kan &ta en halv
portion forst och sedan en halv portion till. Det &r ett sétt att lura
sig sjélv eller barnet. Det &r littare att forebygga en 6vervikt dn att
ga ner 1 vikt. Forebyggande kostrddgivning dr dirfor av stor bety-
delse.

Livsmedelsverket rekommenderar att alla ska dta mer gronsaker,
frukt, bér, baljvixter, fisk, skaldjur, notter, fron och fullkornspro-
dukter. Vitt mjol ska bytas ut mot fullkornsmjdl. Feta mejeripro-
dukter mot magra. Charkprodukter ska itas i begrdnsad omfattning.
Salt och alkohol ska ocksa begrinsas.

— Drycker och livsmedel med tillsatt socker bor helst undvikas,
sdger Anette Ekelund.

Anette Ekelunds rekommendationer:
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Framgéngsfaktorer dr goda vanor fran borjan och att vara konse-
kvent mot barnen. At varierat av all mat samt fisk tv till tre ginger
1 veckan. Sdkerstdll intaget av D-vitamin och kalcium. Byt till full-
korn for bittre tarmfunktion och dt fem knytndvar med gront och
frukt om dagen. Magra mejeriprodukter dr att foredra framfor feta.

Fragor till Anette Ekelund:

Vad iir bra kosttillskott?
— Behovet ar individuellt, men D-vitamin ar bra for de flesta. Ett
blodprov kan tala om hur mycket en person ska inta.

Hur ska vi laga mat?

— Anvind flytande margarin, raps- och olivolja. Flytande smor
istdllet for hirt smor. Ta lite av varje och inte bara det méttade fet-
tet. Och it inte transfetter som beter sig som mattat fett i kroppen.
Koka och ugnsbaka dr béttre &n att steka 1 mycket fett.

Fysioterapi och arbetsterapi, barn med BMD

Ibland kommer symtomen i musklerna tidigt vid BMD men det
ar ocksa vanligt att symtomen visar sig forst i toniren.

— Barnen med BMD ir paverkade i olika stor omfattning, siger
Marie-Louise Stridh, fysioterapeut som foreliser tillsammans
med Britt-Marie Eriksson, arbetsterapeut. BaAda kommer fran
Regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus i Goteborg.

De arbetar i det Neuromuskuldra teamet pa Regionhabiliteringen,
tillsammans med lékare, habiliteringsassistenter och dietist.

— Vi finns 1 Goteborg och vart upptagningsomrade ar Véstra Gota-
landsregionen, men vi traffar ocksa méanga barn frén andra delar av
landet. De kommer f6r att de har en muskelsjukdom och en séllsynt
diagnos, sager Britt-Marie Eriksson.

Barn med BMD, kallas till Regionhabiliteringen, en till tva ganger
om aret.

— Dé gor vi systematiska undersokningar, ungefar samma varje
gang. Vi kan pa det viset folja forloppet och det gor att vi hittar ratt
tidpunkt att sétta in behandling, sédger hon.

P& Drottning Silvias barn och ungdomssjukhus hemsida, finns
DUNDER, en lattillgdanglig information med bilder, sé att barnet
kan forbereda sig infor ett besok.

Mittlig trining biist
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Det finns begrénsat med forskning kring traning vid BMD.

— Det som finns beskrivet inom forskningen och var kliniska erfa-
renhet sdger att traningen ska vara mattlig. Om musklerna belastas
for mycket, kan de ga sonder. Traningsvérk ir ett tecken pé att bar
net har trdnat lite for hart, sdger fysioterapeuten Marie- Louise
Stridh.

Nér musklerna utsétts for hard belastning finns det en risk for rab-
domyolys. Néar muskeln gar sonder utsondras proteinet myoglobin
till njurarna och urinen blir mérk. Rabdomyolys &r ett tydligt teck-
en pa att traningen varit for hard.

— Det dr ocksa viktigt att veta att for lite trdning kan vara lika skad-
ligt, som for mycket trdning. Dérfor ar det viktigt att fordldrar och
barn utvirderar den fysiska aktivitetsnivan for att forsoka finna en
bra aktivitetsniva och vid behov tar hjilp av ansvarig fysioterapeut,
sdger Marie-Louise Stridh.

Fysioterapeuten kan ge rad om bra anpassade aktiviteter. Genom
réitt stod kan fordldern/barnet bli tryggt i att finna den aktivitetsniva
som fungerar.

— Med barnets tillviaxt och aktuella sjukdomssymtom bor
aktivitetsnivan utvérderas och justeras. Det giller att anpassa
traningen efter det och komma ihag att det ar ni fordldrar som
kdnner ert barn allra bast och ni ldr kidnna deras granser, sédger
Marie-Louise Stridh.

Det ér ocksa bra att hjdlpa barnet att hushalla med sina krafter
papekar hon.

— Det dr jobbigt att ga ldnga striackor och synd att anvinda energin
och muskelstyrkan till det om barnet ska ndgonstans med
klasskompisarna. Kanske kan barnet ta sig dit pa annat sétt 4n till
fots och spara krafterna till det roliga istéllet, siger Marie-Louise
Stridh.

For det lilla barnet dr leken en tillrdcklig och bra trdning och inga
specifika Gvningar behovs.

Bassédngtrianing ger en allsidig trdning och 1 bassédngen har barnet
ocksa mojlighet att fa upp fldset och tréna sin kondition. Att cykla
ar bra och for den som inte kan cykla utomhus, gér det att prova att
cykla pé traningscykel. Det kan ocksé finnas mojlighet att fa
lana/hyra arm- och ben-cyklar via habiliteringen.

Vid BMD ir muskelsammanséttningen annorlunda.

— Det lagras in fett och bindvév i muskeln som gor den stum och
oeftergivlig. Det gor att det blir svarare att ta ut rorelser, sdger
Marie- Louise Stridh.

Den som ir svag i vissa muskler hittar ofta strategier och kan pa sa
satt utnyttja den muskelkraften man har for att rora sig. Barnets
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rorelsemonster kan gora att muskeln inte stricks ut fullt och
muskeln kan dé bli stram och kort. Vissa muskler blir svagare dn
andra och det leder till, det som kallas for “muskelimbalans”. Om
barnet dr starkt i armbdgens bdjarmuskel och svagt i
strackarmuskeln, kan det vara sa att armbégen inte stracks ut fullt
och det kan leda till muskelférkortning och stramhet. Korta
muskler ger simre forutsittningar att anvénda och utnyttja den
muskelkraft man har.

— Korta muskler kan ge smaérta och paverka tillvixten av skelettet,
sdger Marie- Louise Stridh.

For att motverka stramhet rekommenderas daglig stretching av den
strama muskeln.

— Fysioterapeuten kontrollerar vilka muskelgrupper som behover
stretchas och ska ga igenom hur man stretchar och hur ofta.
Stretchrutinen och ledrérligheten behdver sedan foljas upp av
fysioterapeuten. For att ha nagot att forhélla sig till brukar vi
rekommendera stretching 1-2 ganger dagligen och 3 ganger 20
sekunder for varje muskel, sdger Marie- Louise Stridh.

De muskler som vanligtvis blir strama dr vadmuskeln, muskeln pé
larets baksida och bojarmuskeln 1 hoften.

Vader

Om vadmuskeln borjar bli stram och stretchingen inte racker till for
att halla god muskelldngd rekommenderas nattskenor som sitter
over fot och underben. Inldgg 1 skorna kan hjilpa till att halla foten
i en god position i sidled.

Om dessa insatser inte klarar att halla tillracklig muskellingd kan
det i vissa fall bli aktuellt med en ortopedisk operation.

Hiander

Musklerna i hinderna kan ocksa bli strama vilket leder till att
rorligheten och handstyrkan paverkas. For att kunna hantera
foremal och utfora aktiviteter ar langa muskler viktiga och darfor
rekommenderas stretching.

— Det dr vanligt att musklerna som bdjer i fingrar och handled och
musklerna som vrider upp handflatan blir strama och de behdver déa
stretchas, sédger arbetsterapeut Britt-Marie Eriksson.

Ortoser finns ocksa for hidnderna nér stretching inte &r tillricklig,
for att halla muskeln sé ldng som mojligt. Handortosen anvinds pa
natten, oftast en hand i taget.
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Ryggen
Det &r viktigt att f6lja ryggens kurvatur och att beddma hur ryggen

ser ut och att barnet vid detta tillfdlle &r avklatt pad dverkroppen sa
att ryggen kan bedomas, sdger Marie-Louise Stridh.

Vid uppfoljningsbesdket pa Regionhabiliteringen bedémer och
foljer fysioterapeuten barnets rygg, en gang om aret och ryggen
fotograferas.

Inte sa sillan har barnet ett ”staben”, alltsa ett ben som de belastar
mer. Den oliksidigheten fortplantar sig upp i ryggen och kan leda
till att barnet ofta star med ojamn belastning som kan ge en snedhet
i ryggen. Om barnet alltid star i samma position kan det behdva
hjalp att vissa tider under dagen sta i ett symmetriskt stdende. Det
finns da olika enklare stastod att prova.

— Vid statrining stracks musklerna ut och hofter och fotter belastas,
sdger Marie-Louise Stridh.

I rullstol

Om barnet sitter mycket eller anvinder rullstol &r det viktigt att det
sitter symmetriskt.

— Vi gor en sittanalys, som innebaér att vi filmar nér barnet sitter pa
en matta som mater trycket mot underlaget. Utifran resultatet av
sittanalysen foreslas anpassningar av sittstdllningen for att barnet
ska sitta sa bra som mdjligt. En vanlig atgérd ar att barnet har
understdd under fotterna, pa golv eller fotplatta, for att barnet ska
sitta stabilt samt forhindra att vadmusklerna blir strama. Om barnet
anvénder rullstol dr det viktigt att anvidnda sékerhetsbélte, sdger
Britt-Marie Eriksson.

For det vixande barnet behover sittstéllningen kontrolleras ofta.

— Med svaga muskler ger sma asymmetrier stora konsekvenser,
sdger Britt-Marie Eriksson.

Andning

Lungfunktionen dr ibland paverkad. Barnet kan dé f4 en nedsatt
hostkraft beroende péd svaga bukmuskler. Det finns olika
hjélpmedel att tillgd om detta skulle vara ett bekymmer. PEP-
masken dr en mask som gér att anvinda pa olika satt mycket
beroende pé hur stora svarigheterna dr. | PEP-masken andas barnet
mot ett motstand som kan hjélpa till att fa upp slem. Det finns
ocksa annan andningsapparat som CPAP. Behovet av att anvdnda
nagon andningsapparat bedoms av ldkare. Om barnet dr mycket
stilla, har svarare att rora sig och eventuellt har svért att byta
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position pa natten kan det vara till hjdlp att barnet far hjilp att byta
position, sdger Marie-Louise Stridh.

Vardagslivet

Orkar barnet inte ga langre strackor utomhus finns alternativ att
anvéanda cykel, manuell rullstol, elektrisk rullstol eller el-scooter
vid dessa forflyttningar.

For att underlitta att kld pa och av sig dr det bra att tinka pa
klddernas utformning, som att anvinda mjuka material, raglanérm,
stor halsringning och byxor med enkel knéppning.

— Hoj-och sénkbart handfat och vattenkran med forlédngt grepp eller
sensorstyrd kran kan underlétta for barnet att klara mer sjélv.
Maénga viljer att sitta och duscha istillet for att sta, sdger Britt-
Marie Eriksson.

— Idag anvénds dator och surfplatta i skolan for alla barn, och for
barn med svaga muskler dr det en bra kompensation nir orken inte
ricker till for att skriva for hand. Det finns &ven instéllningar i
Windows for att anpassa hastighet och tangentbordet efter behov.
Manga ginger sparar barnet kraft genom att anvidnda dessa
anpassningar, sager Britt-Marie Eriksson.

Om det krdvs mer avancerade datoranpassningar gar det att vinda
sig till Dataresurscenter for att fa tips och rad. De finns 6ver hela
landet. I Vistra Gotalandsregionen heter dataresurscentret DART.
For att vara delaktig i samhéllet kravs tillgdnglighet och
tillgdnglighet handlar mycket om bra anpassningar.

— Om barnet har en god kunskap om sig sjilv, bade sina
mdjligheter och sina begransningar, kan det ldttare fatta besluten
kring sin egen person och ge information till andra pa ett bra sitt,
sdger Britt-Marie Eriksson.

Fragor till Marie-Louise Stridh och Britt-Marie Eriksson:

Kan barnet dterhimta sig?

— Muskelfibrerna har svart att aterhdmta sig. De forstors sa det &r
viktigt att inte g& over den gransen. Daremot terhdmtar barnet sin
kraft.

Till vem viinder vi oss for att fa inligg i skorna?

— Forst maste en beddmning goras huruvida ditt barn behdver
inldgg. Om sa dr fallet tycker jag att ni ska anvénda vanliga skor
kopta 1 handeln och ldgga 1 inldgg som gors av en ortoped, for att fa
en bra fotposition. De skor ni far frén en ortopedteknisk avdelning
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ar ofta for hirda och for stela i sulan. Nér ni kdper en sko i1 handeln
ar det bra att tinka pa att skon inte ska vara sa mjuk att den i sidled
gar att vrida som en disktrasa och det dr bra med en sko som gar att
knyta &t och som har en ordentlig hélkappa. Skon ska tilldta det
rorelsemonster som barnet behdver for att kunna ga, alltsd en mjuk
sula som tillater eventuell tgang.

Kan barnet anviinda Foppatofflor?

— Det dr inte de bésta skorna och det dr svart att anvénda inldgg i
dem. Om man anvénder dem &r det viktigt att ocksa anvénda
hélremmen.

Per och habiliteringen

Direkt efter diagnosen var stilld sokte de upp habiliteringen dér
hemma. En kort tid efterat skedde en omstrukturering av habilite-
ringen och de hénvisades till habiliteringen 1 ndrmsta stad, sex mil
hemifran.

Det bytet har de inte dngrat. De &r s ndjda med de insatser de fatt
ta del av.

P4 ”deras” habilitering finns ett team som bestar av fysioterapeut,
arbetsterapeut, psykolog, kurator och specialpedagog. Per har kon-
takt med fysioterapeuten en gang i halvaret. Med fysioterapeuten
har han sprungit hinderbana, rundat koner, kléttrat pa ribbstolar. I
skolan har han haft anvéindning for det han lért sig hos fysiotera-
peuten.

— Per ldrde sig hitta strategier som han sedan anvinde i gymnasti-
ken. Nér han kinde att han borjade bli trétt 1 musklerna pa gympa-
lektionen och inte orkade riktigt, bromsade han inte in for att
springa runt koner utan sldngde sig istéllet, kanade och sparade
energi pa det viset, sdger Jenny.

Habiliteringen &r familjens stora stod 1 tillvaron.

— De lyssnar pa oss och vet de inte svaret pa vara fragor, tar de reda
pa det de inte vet. De stottar oss och visar at vilket héll vi ska ga,
sdger Jenny.

FramfGrallt har de fatt hjalp i skolan. Sa fort det har funnits behov
tar habiliteringens personal sig till skolan och forklarar vad Per
behover. Det kan handla om handstyrkan som forsvinner alltmer
allteftersom tiden gar.

— Arbetsterapeuter fran habiliteringen har forklarat for lararna vad
Per behover. Han ska inte behova skriva mycket utan istéllet an-
véinda surfplattan mera. Det blir ldttare for honom, sédger Jenny.
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Fysioterapeuten hjélpte dem ocksa att inse att den skolan Per gick i,
inte var bra for honom.

— Hen sdg det och sa det till oss och vi insdg dé att hen hade ratt
och bytte skola, sdger Jenny.

Det har varit nagra turbulenta ar i skolan och téta byten till nya
skolor. Nu har allt lugnat ner sig och Per gér i1 en skola pa hemor-
ten.

Habiliteringen har hor av sig vid skolbyten och fragar om de ska
komma ut fOr att informera ldrarna om Pers behov.

— De lyssnar och forsoker l9sa allt. Gar det inte, forsoker de lite till,
sdger Jenny.

Fysioterapi och arbetsterapi, vuxna med BMD

— Principen ar densamma for barn och vuxna nar det giller
trining. Skillnaden ir att barn kan bli starkare i musklerna
och att det inte finns ndgra forvintningar pa att den vuxne ska
bli det. Diremot behiller den vuxne rorligheten léingre genom
trining, siger Elisabet Hammarén, fysioterapeut som foreliser
tillsammans med Ulrika Edofsson, arbetsterapeut. Bada fran
Neuromuskuliirt Centrum, Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg.

De tvé arbetar i ett team med lidkare, sjukskoterska, neuropsykolog,
kurator och dietist. Neuromuskulédrt Centrum tar emot vuxna med
muskelsjukdomar.

— Vi behandlar inte utan traffar patienterna for uppfoljning med ett
till tre &rs mellanrum, beroende pa behov, séger Elisabet Ham-
marén.

Patienten kan komma till Neuromuskulédrt Centrum fran 18 ars al-
der om diagnosen dr stélld tidigt. Far patienten diagnosen vid 16 ars
alder, kommer personen, om den tillhor Véstra Gotalandsregionen,
oftast direkt till Neuromuskulért Centrum.

Neuromuskuldrt Centrum har idag 950 patienter med mer &n 60
olika séllsynta muskelsjukdomar. Manga é&r érftliga.

— En tredjedel av de som kommer till oss dr under fyrtio ar. Vi ér
darfor vana vid att ta upp fragor som géller yrkesliv, familjebild-
ning, bostad och bil, sdger Elisabet Hammarén.

Till Neuromuskuldrt Centrum kommer patienten pd remiss fran
vuxenhabiliteringen eller allménlikare, for en ’second-opinion”
och ofta pd egen remiss.

Dokumentation nr 523 © Agrenska 2016



Trining

— Patienter med BMD ska trdna men det far inte gora ont och det
géller fortfarande bade for barn och vuxna, sdger Elisabet Ham-
maren.

Vid muskeldystrofi har man inte kunnat se nigra skadliga effekter
av konditionstrdaning pa anpassad niva. ”Trédna rétt — trdna latt” gél-
ler och att undvika dverbelastning i arbete eller hemmiljo.
Bassédngtraning dér kroppstyngden avlastas genom vattnets lyftkraft
ar ett alternativ.

Balans, koordination, innervationstraning, och kroppskdnnedoms-
traning ar bra trdningsformer och ett sétt att lara sig hitta sina
muskler.

Att tréna rorlighet ar viktigt, inte bara for ledernas skull. Genom
benrdrelser till exempel pd motionscykel kan bensvullnad motver-
kas, och genom bibehéllen arm-och brostkorgsrorlighet underléttas
djupandningen. Hoststoten kan behdva forbéttras genom undervis-
ning av fysioterapeut.

Regelbunden uppfoljning hos vuxenhabiliteringen och nérhilsan
med justeringar av traningsprogram rekommenderas.

Arbetsterapi

Arbetsterapeuten Ulrika Edofsson har stor erfarenhet av patienter
med BMD.

— De ér som alla andra méanniskor som vill leva ett s bra liv som
mdjligt och gora det som andra ocksa gor, sdger hon.

Problemet &r att en vuxen med BMD tappar muskelkraft ver tid
och det kan vara svart att hantera att bli simre. Att fa ytterligare
nedsatt handfunktion, stramhet i musklerna och sa vidare.

Det finns hjdlpmedel att fa som kompenserar for funktions- och
aktivitetsnedsdttningen. Rullstol och eldriven rullstol dr sddana
hjalpmedel. Det kan vara snarigt att ta reda pa vad man ar beratti-
gad till genom sjukvard och Forsdkringskassan.

— Vissa saker far personen kdpa sjélv och annat dr mojligt att fa.
Allt fran tekniskt avancerade hjidlpmedel till enkla hjélpmedel. I
den snarskogen kan en arbetsterapeut med fordel stotta patienten,
sdger Ulrika Edofsson.

Bilanpassning

Att gora bilen anpassad till ens funktionshinder &r en annan form
av hjélpmedel. Numera &r det Forsékringskassan som utreder om
personen dr beréttigad till bilanpassning.
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Per och fysiken

— Regelverket dr snarigt och det dr inte alltid till patientens fordel.
Ibland godkénns inte bilanpassningen om personen skulle klara sig
genom att aka kollektivt, sdger Ulrika Edofsson.

Mobilitetscenter finns i Goteborg och dr ett kompetenscenter som
bland annat utfor lamplighetsutredningar, utprovning av bilanpass-
ning och som ger funktionshindrade mgjlighet att trdna i anpassad
korsimulator. Utover det finns atminstone tva korskolor 1 Gote-
borgsomradet som kan erbjuda bilar med handreglage. | Hedemora
ligger ett foretag som erbjuder kdrkortsutbildning pé internat med
mdjlighet att anvidnda anpassade bilar for personer som har fysiska
funktionsnedsattningar.

Energi

Den som dr muskelsvag kan 2 svért att orka med vardagen. Hur
mycket ork en person har handlar om var personen lagger sin
energi. Ett sétt att hushalla med krafterna ar att skapa en ergono-
miskt bra arbetsplats, vare sig det dr pé jobbet eller hemma. Att
sitta bra och att ha stod for kroppen ger béttre muskulér uthallighet
och spar energi.

Balans mellan aktivitet och vila &r ocksé viktigt.

— Téank pa de tre P:na, Prioritera, Planera och Pausa. Prioritera det
ni vill gora, planera sa att ni orkar med dagen och ta en paus di och
da, sdger Ulrika Edofsson.

Per har alltid varit ett rorligt barn och han har kunnat vara med pa
gymnastiken. Nu har han bdorjat fa virk i1 benen. Sarskilt nér han
springer och nér det &r kallt ute. PA sommaren hoppar han studs-
matta som alla andra och han har kunnat cykla linge, men inte va-
gat riktigt forrén nu.

— Nu har han funnit balansen sa nu ir det grejen, sdger Jenny.
Anledningen till att han har ont i benen &r muskelsjukdomen.

Ett sétt att gora det lite béttre &r att stretcha ut musklerna, tror
Jenny och Jorgen.

— Vi forsoker arbeta forebyggande med honom, sdger Jorgen.
Morfar har byggt en stretchingplatta som han kan sta pa och stret-
cha med, medan han koncentrerar sig pa surfplattan.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Pedagogik vid sillsynta funktionsnedsittningar bygger pa me-
dicinsk- och specialpedagogisk kunskap samt information om
barnets forutsittningar och behov.

Barnteamet pi Agrenska har bred kompetens och stor erfa-
renhet av barn med olika diagnoser.

— Vi dr noga med att anpassa innehéillet si att forutsittningar-
na for barnen blir si bra som mdjligt under vistelsen, beriittar
Bodil Mollstedt, specialpedagog, frin Agrenska.

Barn med BMD, har olika kombinationer av symtom som fore-
kommer 1 varierande svérighetsgrad, vilket far komplexa konse-
kvenser. Det dr darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med
detta som utgangspunkt utformas programmet for barnen och ung-
domarna under veckan.

Personalen laser in medicinsk information och samtalar med forald-
rarna om barnens behov och intressen. Information hdmtas dven in
fran barnens forskola och skola. Darefter planeras veckans aktivite-
ter for barnen.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska #r att barnen
ska kénna sig delaktiga. Det pedagogiska arbetet utgér fran ICF,
internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och hilsa. Det &r WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och
funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga och om-
givande faktorer och dess dynamiska samspel. Samtliga ar lika vik-
tiga for hur det gar att paverka och genomfora olika aktiviteter och
hur delaktig en person kan kinna sig.

Eftersom en funktionsnedséttning ofta &r bestaende, blir de omgi-
vande faktorerna och att géra dem sa bra som mojligt, mycket vik-
tiga.

Vad ir det som underlittar i vardagen for era barn?

Fragan stills till fordldrar och personal som pratar med varandra i
grupper en stund. Efter fem minuter dr de beredda att svara:

En egen elevassistent for barnet 1 skolan, med rétt personkemi, som
barnet gillar, sdger en fordlder. Engagerade pedagoger och forédldrar
flikar en annan fordlder in. Planering av tillvaron, men lagom
mycket. Att barnet har ett sammanhang och en aktivitet som det
gillar. En fordlder beréttar om hur hérligt det dr nér sonen dr uppta-
gen med en aktivitet istéllet for med surfplattan. Vila mellan aktivi-
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teter behdvs och omstart 1 perioder. Det bésta, tycker en fordlder, dr
nér barnet kan vila utan aktivitet och utan surfplatta.

— Ju mer surfplatta, ju mer brak med oss fordldrar och mellan sys-
kon, sidger en av grupperna.

Fordldrarna tycker det &r viktigt att barnen blir lyssnade pa och att
de har lekkamrater.

For att allt detta ska fungera &r det flera olika faktorer som péver-
kar. Barnets egna fysiska och psykiska forméga, men ocksa omgiv-
ningsfaktorer (attityder, sociala ssmmanhang barnet befinner sig 1
och den fysiska miljon runt omkring barnet).

— Manga av de goda erfarenheter de far beror pa att miljon anpas-
sats s& bra som mojligt efter behov och forutséttningar, sdger Bodil
Mollstedt.

Sarskilda mal

Att stirka barnets delaktighet, sociala samspel och kamratrelation-
er, ar viktiga malséttningar under veckan. Det gors bland annat
genom att pedagogerna pi Agrenska alltid finns i nirheten och ger
lagom mycket stod.

— Personalen dr lyhord for barnens skiftande behov, sédger Bodil
Mollstedt.

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjilvstindiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande. Individu-
ellt anpassade arbetsuppgifter, bildscheman och tidshjédlpmedel
hjalper till att skapa tydlighet, och tanken &r att alla aktiviteter
ocksa ska kdnnas roliga for barnen sa att deras motivationsniva
halls uppe. For att stirka sociala samspel och kamratrelationer in-
troduceras lekar dédr barnen far uppleva att de lyckas och dér de far
positiva forstiarkningar.

Personalen &r noga med att vara lyhord infor barnens trotthetsniva,
och lagger in extra tid for vila i schemat dér det behdvs.

— Det dr bra att tinka pé att inte ta slut pa alla krafter pé végen till
en aktivitet. Kanske ar det béttre att ta rullstolen till uteaktiviteten,
dven om barnet kan gé, sd att krafterna riacker till det som ar viktigt,
sdger Bodil Mollstedt.

Samarbetsdvningarna syftar till att f4 ihop gruppen. Istéllet f6r
tavling handlar det om att samla podng till hela laget.

Niér det giller samtal och att ta del av varandras erfarenheter, ar
motet med Overlédkare Anne-Berit, en viktig del. Barnen tréftar
lakaren och forbereder fraigor om BMD.
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— Den hir gdngen handlade frdgorna om vad BMD innebir, om
hjélpmedel som kan behdvas, stretching kom upp, och om att
barnet som har BMD kan behdva hjélp i skolan.

Att framja fysisk aktivitet dr viktigt. Inne-aktiviteter kan vara Tre-
kamp och curling. De mera fysiskt kravande aktiviteterna varvas
med lugnare aktiviteter som, muskelrelax och stretching. Mot slutet
av veckan ndr barnen lart kinna varandra, kan de ge varandra skon
kroppsmassage med en taggig boll.

— Det kinns bittre att inte ha hidnderna direkt pa kamratens kropp
utan ndgot emellan, sdger Bodil Mollstedt.

Walkie-talkie gdbmme &r en uteaktivtet, dir ena laget gdmmer sig
och ger ledtradar om sitt gomstille till laget som letar.

I den leken skapas naturliga vilopauser si att alla orkar vara med.
Ett bra tips ar att tdvla mot klockan eller att gemensamt samla
poing, istéllet for att tdvla mot varandra. Det skapar lagkénsla och
sammanhéllning istéllet f6r vinnare och forlorare.

Det som kan vara svért

En del barn med BMD har inldrnings- och koncentrations-
svérigheter. En lugn miljo, fasta rutiner och tydlig struktur kan dé
underlétta.

— Vi har bland annat scheman som 1 ord och bild beréttar vad vi ska
gora, under dagen. D& ser barnen vad vi ska gora och 1 vilken ord-
ning, sdger Bodil Mollstedt

De yngre barnen har en samling varje morgon dir veckans dagar
har fatt en egen farg och doft, som barnen far lukta pé i en
doftflaska. Det underléttar uppfattningen om vilken dag det ar och
vad som é&r kvar av veckan.

Alla minniskor, med eller utan diagnos, har nytta av ordning och
reda. De allra flesta vuxna har kalendrar och god kunskap om vad
som forvéntas av dem pa jobbet varje dag. Specialpedagogik for
barn med sirskilda behov bygger pa precis samma principer, om
tydlighet och struktur.

— En del hjdlpmedel, exempelvis tidshjalpmedlet *timstock’, finns
ockséd som app. Den kostar bara sju kronor. Den kan vara bra att
anvénda for lite dldre barn och tonaringar, som dr mer kénsliga for
att sticka ut gentemot sina kompisar, siger Bodil Mollstedt.

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjélvstindiga aktiviteter,
lugna lekar med motoriskt krdvande. Individuellt anpassade arbets-
uppgifter, bildscheman och tidshjdlpmedel hjdlper till att skapa
tydlighet. Tanken &r att alla aktiviteter ska kdnnas roliga, for bar-
nen, sa att deras motivationsniva halls uppe.
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Per och skolan

For att stimulera kroppens olika sinnen, horsel, syn, doft och
kénsel, anvénder sig barnteamet av sdng, musik och lek med
rytminstrument. De yngre barnen har varje dag en samling dér de
far hilsa pa mjukisdjuret Kalle kanin som bor i en véska.

— Barnen blir delaktiga genom att de far knacka pa vaskan sa att
Kalle kommer fram och pratar med var och en. Nar samlingen ar
slut sdger han hejdé och hoppar ner i1 viaskan igen. Detta ger en
tydlig borjan och slut pé samlingen.

Négra tips pa hjilpmedel:

En taggig sits och stolar med lite gung, som gor att barnet dndrar
sin sittstéllning da och da.

Hoj- och sénkbart bord.

Om barnet sover oroligt prova tyngdticke. Det finns med bade
bollar och kedjor.

— Det finns ocksa tyngdvéstar som kan vara skona och lugnande att
ha pé sig, pa dagen, sdrskilt for barn med autism och social fobi,
sager Bodil Mollstedt.

Lanktips:
http://www.skoldatatek.se/verktyg/appar
http://www.skolappar.nu (appar kopplat till det Centrala innehéllet
iLgrll)
http://www.appstod.se (samlingsplats for appar)
* http://www.bildstod.se (bildprogram)
*  www.varsam.se
*  www.komikapp.se

Per har tvingats byta skola en géng pa grund av mobbing.

— I den fGrsta skolan berittade fordldrarna till de andra barnen vad
som hénde. Lararna sag ingenting, sdger Jenny.

Efter en kort tid i en privatskola, dir undervisningen fungerade
déligt &r han tillbaka igen i den kommunala skolan. Han har en bra
larare nu och det sociala fungerar mycket béttre dn forut.

— Négon riktigt bra kamrat har han inte i skolan. Granntjejen och
Maria, systern dr de han leker mest med, sédger Jenny.
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Syskonrollen

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behéver kunskap,
nigon som lyssnar och méjlighet att triffa andra i samma situ-
ation. Det visar forskning pa omréidet och erfarenheter frin
Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation. Den dr ofta li-
vets ldngsta och innehaller néstan alltid bade positiva och negativa
inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kinner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
madste hitta ett sétt att forhalla sig till den, sdger Samuel Holgers-
son, som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristféllig kunskap om sin brors eller
systers diagnos och fordldrarna dverskattar ofta hur mycket
de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Ingen vet hur
mycket syskonet forstitt och hur det tolkat informationen
om funktionsnedsittningen och vad den innebér.

o Att forstd och skapa kunskap tar tid. Det behdvs pratas om
saken kontinuerligt da fragor och funderingar féréndras.

— Syskon maste fa mojlighet att stilla sina egna fragor angéende
systerns eller broderns funktionsnedsdttning. Det blir 14tt s att all
information gar via fordldrarna, men var erfarenhet visar att det
ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foréldrar om, sdger Samuel Holgersson.

Det &r vanligt att syskon bar pd fragor de aldrig vagat stélla till
ndgon. En del dr rddda att funktionsnedsdttningen smittar, andra har
en kansla av skuld och tror att de sjdlva kan ha orsakat skadan.

— En 14-érig tvilling till en flicka med en CP-skada trodde till
exempel att hon tagit allt syre fran sin syster under graviditeten.
Det hade hon kant skuld 6ver 1 manga ar. Och en pojke frdgade om
hans hérda tag pd innebandyplanen hade orsakat broderns
skelettcancer, sdger Samuel Holgersson.
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Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekréiftade. Genom att involvera syskonen kan man skapa
forstaelse och 6ka mojligheterna till problemldsning.

— Det dr viktigt for syskonen att kdnna att de ocksé féar egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besta av tid som ’dnda blev over’.

Redan i véldigt ung alder &r syskon till barn med funktions-
nedsdttningar duktiga pa att uppfatta andras behov av hjilp. De har
ménga varfor-frdgor som behdver svar, och det dr viktigt att bemota
barnen pa ritt niva.

Efter niodrséldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron dn de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppméarksammar
omgivningens reaktioner.

— I den dldern kan det kdnnas jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. Barnen noterar blickar och
borjar fundera pé hur de ska forklara for andra. Da ar det bra att ha
ett gemensamt sitt i familjen angéende hur man forklarar hur
situationen ser ut for barnet som har en funktionsnedséttning. Det
kan vara att sdga namnet pé diagnosen, eller kanske att beskriva det
som att syskonet har ’trétta ben’ eller liknande, sdger Samuel
Holgersson.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att fordldrarnas ska orka. De
funderar ocksa dver érftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjilva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det.

Tre ledord for syskonverksamheten

Under familjevistelserna p4 Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kinslor och
bemistrande.

Kunskap ges utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det &r ofta littare for dem att formulera fragor 1
grupp, som sedan besvaras av en lékare, sjukskoterska eller annan
kunnig person.

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte har orsakat funktions-
nedséttningen och hjilper dem med strategier for hur de ska hantera
frigor frin omgivningen. Nir de ker frin Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Kidinslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dér alla ska
kdnna sig bekvidma med att prata fritt.

— Vi gor olika aktiviteter med barnen och ungdomarna for att bli
sammansvetsade som grupp. D4 blir det mycket littare att prata om
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personliga saker. Det dr viktigt att inte avvisa jobbiga kénslor utan
att istillet prata om dem och vad de star for.

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

— Det kan handla om sorg 6ver att de inte fick en bror eller syster
som kan leka pa samma sétt som ens kompisar leker med sina sys-
kon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om det inte gér att
prata om dem blir de ganska tunga att bara.

Manga barn undviker dessutom att prata med fordldrarna om det
som &r jobbigt med syskonet, eftersom de inte vill belasta forild-
rarna mer fler tunga saker. Darfor géller det att skapa strategier for
hur de ska prata om det som kénns svart.

Under veckan gor barnen och ungdomarna en beréttelsebok dar de
skriver om sig sjdlva, om sjukdomen de sjilva eller syskonet har
och om vad de kan sdga nér andra stiller fragor. En 6vning som
ofta anvénds dr “cirkeln”, dar de ska fylla i kénslor och hur stor
andel av en sjdlv som bestar av glidje, ilska, oro och andra kénslor.
— De hér 6vningarna blir ofta en bra ingéng till fortroliga samtal.
De édldre syskonen anvander ’kénslokort’ och andra spel och 6v-
ningar som far igang snacket. Det dr vanligt att forsta varvet hand-
lar om vardagliga saker, efter en stund kommer de in pa det som
handlar om syskonet med diagnos, sdger Samuel Holgersson.
Samuel beskriver ocksé positiva aspekter for syskon till barn med
funktionsnedséattning.

— Maénga far en storre respekt for andra manniskor. De lér sig tidigt
att ta ansvar, kéinna empati och forstaelse. Dessutom ndmner de att
det ar hirligt att f4 ga forbi kon pa Liseberg. Sddana saker kan
spela stor roll 1 ett barns tillvaro!

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
www.syskonkompetens.se

Munhalsa och munmotorik

Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvirden, giirna en barntandvardsspecialist.
Om det finns svirigheter med tal, sprik och itande behovs
aven kontakt med logoped.
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Det sade logoped Lisa Bengtsson och 6vertandlikare Anna
Odman, som arbetar pi Mun-H-Center i Hovis.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén
samt pa Odontologen 1 Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscen-
ter med syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskap om
tandvéard, munhélsa och munmotorik hos barn med sillsynta dia-
gnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhénderta-
gande och en hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och
deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tvd kompetenscentrum for séllsynta dia-
gnoser som ror munhélsa, i Umea och 1 Jonkdping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika funktionsnedsétt-
ningar och sjukdomar. Efter godkdnnande fran fordldrarna gor en
tandldkare och en logoped en dversiktlig undersékning och beddom-
ning av barnens munforhillanden. Observationerna, tillsammans
med information som fordldrarna lamnat, stills samman i en data-
bas.

Kunskap om sillsynta diagnoser sprids bland annat via Mun-H-
Centers webbplats (www.mun-h-center.se), Facebook, YouTube
och via MHC-appen. Kortfattad information om séllsynta sjukdo-
mar och tand- och munvard, finns pa www.mun-h-center.se

Tand- och munvérd for barn och ungdomar med sirskilda be-
hov

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhilsa kan bevaras. Att komma igdng med goda vanor
tidigt dr viktigt. Alla bor anvédnda fluortandkrdm, och sedan gér det
att individuellt komplettera med andra fluorprodukter efter rekom-
mendation av ansvarig tandldkare, exempelvis fluorskoljning. For
de barn som inte kan spotta rekommenderas en skumgummitork,
(Proxident muntork) som gar att fukta i fluorlésning och badda
tainderna med. De barn som inte tycker om tandkrdmssmaker kan
anvinda sirskilda tandkrdmer utan smak (Salutem). Det finns
ocksé tandkrdmer som inte skummar sd mycket (Zendium och Sa-
lutem) och tandkrdm med extra hog fluorhalt.

Tandvarden rekommenderar forédldrar att hjilpa sina barn med
tandborstningen och att borsta tva ganger om dagen. For att under-
litta tandborstningen tipsar tandlikare Anna Odman om att det 4r
bra att std bakom barnet och anvénda den egna kroppen som stod.
Da kommer personen béttre at och det blir lattare att borsta. Yngre
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barn och barn med nedsatt balstabilitet kan ligga i en sing eller pa
golvet nir den vuxne borstar barnets tinder.

Niér nya kindténder kommer &r det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att 4 hil.

Det finns méanga olika typer av hjdlpmedel som kan underlatta
munvarden. Exempelvis bitstdd, som fordldrar kan anvidnda vid
tandborstningen av barnet. Tandvéardspersonalen hjilper girna till
att individuellt prova ut ldmpliga hjidlpmedel.

Vid érliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att tandléka-
ren far kinnedom om barnets aktuella hilsa och medicinering, da
det kan paverka salivens kvalitet och ge muntorrhet med 6kad risk
for karies (hal 1 tdinderna), samt erosioner (fritskador pa tdnderna).
Kontroll av bettutveckling, kikleder och muskulatur i kékarna &r
viktig att utféra forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tinder. Ett eller tva dterbesok mellan de ordinarie besdken re-
kommenderas for polering och fluorbehandling av tdnderna.
Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sirskilda behov ett anpassat tandvardsomhén-
dertagande.

Att tinka pa for barn med BMD:

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

o Forbered gédrna barnet pa tandvéardsbesoket, till exempel ge-
nom att visa bilder pa lokalerna, pa tandldkaren och stolen
barnet ska sitta i. (Anvindbara bilder finns pd www.bildstod.se,
och pa www.kom-hit.se)

Munhilsa hos barn med BMD

Mun-H-Center har genom Agrenskas familjevistelse undersokt 16
barn och vuxna (pojkar och min) med BMD i dldrarna 3 — 61 ér.

— Undersokningen av barnen med BMD under den hér familjevis-
telsen visade att dessa barn medverkar vil vid undersokningen, har
god oralmotorisk funktion, ndgra har dtsvarigheter och nigra har
otydligt tal, sdger Lisa Bengtsson.

Munmotorik hos barn med BMD

En eventuell forsvagning av den orala muskulaturen hos personer
med BMD mirks oftast senare i livet. Muskler 1 ansikte, munhala
och svalg kan péverkas men formégan att dta och tala bibehalls
lange. Om den orala muskulaturen och andningsmuskulaturen for-
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Per idag

svagas kan talet paverkas och bli svérare att forsta. Kognitiva své-
righeter liksom ADHD och ASD kan ge sen tal-och sprakutveckl-
ing, samt lds- och skrivsvarigheter.

Det lilla barnet kan beroende pa muskelsvagheten ha svarigheter att
suga, dricka, tugga, svilja och kiinna av maten i munnen. Aven
bettavvikelser paverkar formagan att bita av och tugga maten effek-
tivt.

— Darfor dr det bra med hjalpmedel som kan underlitta dtande och
drickande och att anpassa matens konsistens efter barnets forméga.
Vid misstanke om att barnet kan svilja fel bor man gora en svilj-
ningsutredning, sdger logoped Lisa Bengtsson.

Att som forélder alltid vara den som ska formedla kunskap mellan
olika instanser kan vara tufft. Fordldrarna kan be habiliteringen
fungera som “spindeln i nitet” och ta kontakt med tandlidkare, lo-
goped och/eller ett oralmotoriskt team. P4 manga orter finns ocksé
nutritionsteam och/eller dysfagiteam som samlar olika kompetenser
kring barnets mat och dtande.

Den som har en neuromuskulér sjukdom ar vilkommen att delta i
Mun-H-Centers forskningsstudie “Uppf6ljning av munhélsa och
munfunktion vid neuromuskulir sjukdom”. Man fér da tréffa ett
tandvérdsteam och logoped med vissa intervall for undersokning
och radgivning kring munhélsa och munmotorik. Vilkomna att
kontakta Mun-H-Center om ni vill delta i detta uppfoljningspro-
gram.

Lds mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formdga i var-
dagssituationer i den nya skriften "Uppleva med munnen”. Den
gar att bestdlla via Mun-H-Centers hemsida:
www.mun-h-center.se

Per har mycket energi och det gor att han orkar mer &n vad han
egentligen borde. Nir han blir trétt drar han sig undan med surf-
plattan. Familjen forsoker leva i nuet. Men det &r inte alltid sé latt.
Huset de bor 1 har tva vaningar och Per har flytta ner till forsta va-
ningen eftersom han inte orkar gi upp for trappan. I skolan dr det
likadant. Klassrummet ligger pa 6vervaningen. Han kdmpar upp till
andra vaningen trots att han egentligen inte orkar.

— Det var ett kort tag innan Per borjade i den skolan som de stora
barnen fick flytta upp till 6vervaningen. Trappan dr jobbig for Per.
Rektorn och ldrarna vet om det och funderar 6ver om de ska kunna
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flytta ner klassen igen, till bottenvaningen. Samtidigt ska de alla
byta skola till hosten, sédger Jenny.

— Per brukar sédga att han Onskar att trappan i skolan forsvann, sdger
Jorgen.

Information fran SMDF

Insamlingsstiftelsen for muskeldystrofi forskning (SMDF) bil-
dades 1986 med iindamalet att stodja forskning och sprida
kunskap om muskeldystrofier, som Duchennes- och Beckers
muskeldystrofi, berittar Anna-Karin Kroksmark fysioterapeut
och ledamot i SMDF:s styrelse.

Stiftelsen har under aren stottat flera olika forsknings- och utveckl-
ingsprojekt som syftat till béttre vard och omhéndertagande for
personer med muskeldystrofi. Stiftelsen var till exempel engage-
rade 1 inforandet av hostmaskiner for patienter med muskeldystro-
fier, genom att kdpa in ett antal hostmaskiner som placerades pa
flera av landets storre lungkliniker. Stiftelsen har ocksa ekonomiskt
stottat ett projekt ddr handortoser vid DMD utviarderats. Ett annat
projekt som fatt ekonomiskt stod av SMDF ér en studie om kognit-
ion vid DMD. Stiftelsen har ocksa delat ut resebidrag till relevanta
kurser och konferenser. Under det senaste aret har SMDF utarbetat
ett akutkort med information om sjukdomen som patienterna kan
béira med sig.

Vartannat ar anordnar SMDF ett symposium som vénder sig till
patienter, anhoriga och personal som arbetar med dessa patient-
grupper. Symposierna innehaller information som forskningslaget.
Det senaste symposiet arrangerades 1 april 2016 1 Géteborg och
flera av foreldsningarna finns att se pA SMDF:s hemsida.

Stiftelsens arbete stottas av privata bidrag och sker helt utan arvo-
den. Insamlingar sker ofta i samband med olika idrottsevenemang.

SMDF har varit engagerade i inforandet av ett nationellt kvalitets-
register for neuromuskuléra sjukdomar - NMiS. Registret har skap-
ats 1 syfte att underldtta samordning av insatser och forskning savil
nationellt som internationellt. Registrering utfors av ansvariga 1a-
kare. Deltagande i registret ar frivilligt och sker forst efter det att
patient eller virdnadshavare ldmnat skriftligt samtycke.
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— Det dr dérfor viktigt att ni stoter pa er likare om ni inte har fatt
ndgon forfrdgan om deltagande, sdger Anna-Karin Kroksmark.

SMDF ir aktiva pa sociala medier och mer information om SMDF
gar att 1dsa pa hemsidan: www.smdf.se

Information fran Forsakringskassan

— Vérdbidrag, tillfillig fordldrapenning och bilstod ir nigra av
de stod som Forsikringskassan kan ge till forildrar som har
barn med funktionsnedsiittning, siger Marianne Lundgren,
som ir personliga handliggare pa Forsikringskassan i Gote-
borg.

Vérdbidrag ér till for dem som vérdar ett sjukt barn eller barn med
funktionsnedséattning. Det kan betalas ut frén det att barnet ar nyfott
till och med juni det ar det fyller 19 ar.

For att familjen ska kunna fa vardbidrag maste barnet behdva sar-
skild vérd och tillsyn under minst sex manader. Vard- och tillsyns-
behovet innefattar exempelvis medicinering, hjdlp med kommuni-
kationen, aktivering, traningsprogram och tillsyn for att avstyra
farliga situationer.

Vérdbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken dia-
gnos barnet har. Det kan alltsa ges d&ven om ingen faststélld diagnos
finns. Nér annat samhéllsstod finns, exempelvis om barnet bor hos
stodfamilj eller aker pa korttidsverksamhet, paverkas nivan pa
vérdbidraget. Om barnet beviljas assistansersdttning omprovas
vardbidraget.

Ett helt vardbidrag dr 250 procent av prisbasbeloppet, som ar

44 300 kr (2016).

Vérdbidraget finns 1 fyra nivaer: helt, tre fjirdedels, halvt eller en
fjardedels bidrag. For 2016 ger det foljande belopp:

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

Utover vardbidraget — som &r en ersittning for den extra arbetsin-
sats funktionsnedséttningen medfor for fordldrarna — kan familjen 1
vissa fall {4 erséttning for merkostnader. Det innebér att om det
finns merkostnader pa 18, 36, 53 eller 69 procent av prisbasbelopp-
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et, som godkints av Forsékringskassan, kan denna del av vardbi-
draget skattebefrias.

Det finns dven mojlighet att f4 merkostnadsersittning utdver bevil-
jat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vérdbehovet for ett barn dr
sé stort att familjen fér ett helt vardbidrag och dessutom har mer-
kostnader pa minst 18 procent av prisbasbeloppet.
Merkostnader innefattar exempelvis.

e Slitage av klader

e [Extra kostnader for okat tvéttbehov

e Specialkost

¢ Behandlingsresor/behandlingsbesok

e Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning

etcetera.

Merkostnaderna ér de extra kostnader familjen har till f6ljd av
barnets funktionsnedséttning, alltsé inte den totala kostnaden for
varje kategori.

Vérdbidraget ar skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestdende funktionsnsnedséttning kan bli beviljade vérd-
bidrag pé “obegréinsad tid”. Forsdkringskassan foljer da upp vard-
behovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna ér skyldiga att anmaila fordndrat vardbehov eller om
de beviljats annat samhallsstod.

Ansokan

Den som skickar in en ansokan till Forsakringskassan ska bifoga ett
utforligt medicinskt intyg av behandlande lékare. Intyget ska besk-
riva barnets funktionsnedsdttning. Nér alla handlingar inkommit tar
handldggaren, helst inom en vecka, kontakt med s6kanden for att
boka tid for utredningssamtal. Detta kan ske pa Forsdkringskassan
men ocksa 1 hemmet eller via telefon. Handldggaren utreder drendet
och lagger ett forslag till beslut, och beslut fattas till sist av en sér-
skilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid Forsdkringskassans omprov-
ningsenhet. Far barnet avslag dir kan drendet 6verklagas i Forvalt-
ningsrétten, ddrefter i Kammarréatten och till sist i Hogsta Forvalt-
ningsdomstolen. Dessa avgor om prévningstillstand ldmnas eller
inte. Detta innebdr att Forvaltningsritten kan bli den slutliga instan-
sen.

— Eftersom Forsédkringskassan gor en individuell provning i varje
enskilt fall ar det viktigt att dverklaga beslut man inte ar n6jd med.

Overklagan behdver inte vara komplicerad, det ricker med ett brev

Dokumentation nr 523 © Agrenska 2016 47



dédr man pé ett enkelt sétt forklarar missndjet med beslutetet, sdger
Marianne Lundgren.

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

Tillfallig foraldrapenning

Tillféllig fordldrapenning dr ersittning for inkomstbortfall nér en
fordlder méste avsta fran arbete for bland annat vérd av sjukt barn,
behandlingsbesdk eller kurs av sjukvirdshuvudman. Erséttningen
kan utgé maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vérdbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig forédldrapenning
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 d&ven mojlighet att fa tillfallig for-
dldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagaende ak-
utbehandling dir det foreligger hot mot barnets liv, till dess barnet
fyller 18 ar. Speciellt 1dkarutlatande kravs da. Tillfallig foréldra-
penning vid allvarligt sjukt barn kan utgd med obegrénsat antal
dagar.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till
vissa funktionshindrade) géller sdrskilda regler. Tillfallig fordldra-
penning kan i dessa fall utgd upp till 21-23 ars alder. Fordldrarna
till dessa barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar per barn och ar,
vilka kan anvéndas for att ge fordldrarna mgjlighet att lara sig mer
om hur de kan stddja sitt barn. Det kan exempelvis ske genom kur-
ser eller besoksdagar i skolan. Det gér att fa tillféllig fordldrapen-
ning for kontaktdagar fram tills barnet fyller 16 &r.

Bilstod
Bilstod ar ett bidrag for inkdp av bil (genom grundbidrag och an-
skaffningsbidrag), eller anpassning av bil. Det gér att ha fardtjanst
och samtidigt soka bilstod.
Fordldern kan fa bilstod om barnets funktionshinder gor att famil-
jen har vésentliga svérigheter att forflytta sig med barnet eller att
aka med allminna kommunikationsmedel. Funktionsnedséttningen
ska vara bestdende eller i vart fall berdknas vara under minst nio ars
tid. Dérefter finns det mojligheter att ansoka om ett nytt bidrag.
Bilstodet bestar av ett grundbidrag pa 60 000 kronor, ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag pa maximalt 44 000 kronor samt ett bi-
drag for anpassning av bilen. For anpassningen finns inget kost-
nadstak. Det gér att soka anpassningsbidrag for bil man redan &dger.
Man maéste dock uppfylla kraven for bilstdd som man sedan inte
maste plocka ut. Bilen maste ocksé anses lamplig for anpassning.
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Efter beslut har familjen sex manader pa sig att inforskaffa den nya
bilen eller genomfora anpassningen. Familjen viljer sjélv bil men
blir aterbetalningsskyldig om den séljs inom nio &r efter att beslut
om bilstdd fattades.

— Vill man kopa en ny bil inom den tiden gar det att féra en dialog
med sin handlidggare, siger Marianne Lundgren.

Normalt kan man inte fa nytt bilstod innan det gétt nio ar sedan
forra beslutet.

En enklare vardag

Forsékringskassan minskar kranglet for personer med funktions-
nedsdttning och deras anhoriga. Myndigheten har efter genom-
forda kundundersdkningar dndrat sitt arbetssétt i grunden for att
anpassa det till den enskildes behov sa att moten skall bli enklare,
tryggare och mer personliga.

e En kontaktperson hos Forsikringskassan. De som har
storst behov av stdd ska erbjudas en kontaktperson med an-
svar fOr att samordna alla kontakter med Forsdkringskassan.

e Stod till fordldrar med barn som ér svart sjuka eller har
en funktionsnedséttning. Mgjligheten att kunna {2 stod
frdn Forsdkringskassan redan pa sjukhuset eller habilite-
ringen finns pa vissa stidllen och det skall nu utokas till att
bli tillgéngligt 1 hela landet.

e Forenklade och samordnade uppfoljningar. For att géra
vardagen mera forutsédgbar och tryggare for den som har en
funktionsnedséttning ska Forsidkringskassan samordna och
forenkla de lagstadgade uppfoljningarna inom olika drenden
som den enskilda har hos Forsdkringskassan.

e Kortare vintetider pa beslut.

¢ En egen plan for framtiden for elever som gir pa gym-
nasiet och har aktivitetsersittning.

e [Enklare digital kontakt med Forsikringskassan.

Samhallets ovriga stod

— Det finns en del stodinsatser i kommunen som kan vara aktu-
ella for barn med BMD. Det séiger Cecilia Stocks, socionom pa
Agrenska, niir hon redogér for olika typer av stod som erbjuds
i kommunen.
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Samhéllets ovriga stod utgér fran tvd lagar; LSS (Lagen om stod
och service till vissa funktionshindrade) och Socialtjanstlagen,
SoL.

LSS ger stod for insatser och sérskild service for personer...

1) ...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand.

2) ...med betydande eller bestaende begavningsmassigt funkt-
ionshinder eller hjdrnskada i vuxen alder foranledd av yttre
véld eller kroppslig sjukdom

3) ...med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsned-
sdttningar som uppenbart inte beror pa normalt dldrande,
om de &r stora och fororsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsforingen och dédrmed ett omfattande behov av
stod eller service.

Avlosarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till avkopp-
ling och kunna utrétta drenden utanfoér hemmet, sdger Cecilia
Stocks. Avldsarservice kan erbjudas bdde som regelbunden insats
eller som 16sning vid akuta behov. Behovet bedéms individuellt
fran fall till fall.

— Det dr viktigt att tinka pa att avlosarservice kan paverka vérdbi-
draget. Meddela girna Forsdkringskassan vid nya beviljade insat-
ser, sdger Cecilia Stocks.

Korttidsvistelse och stodfamilj

— Korttidsvistelse 1 en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar till
att ge avlosning for anhoriga och ge mer tid for syskonen, men
ocksa for att tillgodose barnets behov av miljdombyte och rekreat-
ion, séger Cecilia Stocks.

Tanken édr att barnet ska fa mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan 1 tidig alder.

Ledsagarservice

En ledsagare hjilper till med kontakter i samhéllet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nér
funktionsnedséttningen inte dr alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begéras per tillfdlle eller som regelbunden insats.
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SoL

De insatser som ges enligt LSS kan ocksé ges enligt socialtjdnstla-
gen, SoL. Man har alltid rétt att soka en insats till exempel en kon-
taktfamilj, kontaktperson eller ligerverksamhet. Besked om beslu-
tet ges skriftligt. Stodet soks hos socialsekreterare, LSS-
handlédggare eller bistindshandléggare. Det gar ocksa att vdnda sig
till kurator pa habilitering eller sjukhuset for att fa hjalp med olika
stodinsatser.

Bostadsanpassning

Ansokan om bostadsanpassning gors genom kommunen. Atgérder-
na ska vara nodvindiga for att bostaden ska vara &ndamélsenliga.
Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, ldkare eller annan sakkun-
nig. Beslutet kan 6verklagas. Koper ni ny bostad kontakta da an-
svarig. Mer information finns pa: www.boverket.se

Det hiir giller i skolan

Enligt skollagen har barnen ritt till stdd for att nd skolans kun-
skapsmal. Atgirdsprogram ska upprittas for hur eleven ska klara
kunskapsmal och vilket stod som krivs. Det &r rektorns ansvar att
eleven far ett atgédrdsprogram om det behovs.

Fran och med den 1 juli 2011 géller en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebir bland annat skdrpta krav
pa larare; endast behdriga larare ska kunna {3 tillsvidareanstillning.
Skolinspektionen har mojlighet att ge vite till eller stdnga skolor
som misskoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen dr skyldig att utreda om en elev be-
hover sérskilt stod, sidger Cecilia Stocks.

Stodatgarder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedséttning kan se olika
ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av perso-
nal. Eleven kan ocksé fi en resursperson i skolan. I andra fall gors
en omorganisation sé att eleven undervisas i en mindre grupp.
Aven anpassning av lokal eller liromedel kan riiknas som stod.
Skolan har skyldighet att ta hdnsyn till elevers olika behov, samt ge
stod och stimulans sé att elever utvecklas sa langt som mojligt.

Anpassad studiegang

Niér andra stodatgirder inte ricker till kan anpassad studiegang vara
ett alternativ for eleven.

Vid en anpassad studiegéng skapas ett schema som avviker frén
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timplan, &mne och mal. Det dr rektorns ansvar att eleven féar en
utbildning som sa 1dngt som mdjligt ar likvérdig dvriga elevers
utbildning.

Betyg och behorighet

Idag gar betygsskalan fran A till F. Eleven maste vara godkénd
(alltsd minst ha betyg E) 1 8-12 dmnen for att komma in pé en
vanlig gymnasieskola. Nar betyg sétts ska lararen utga frén all
information som finns om elevens kunskaper.

— Det innebér att en elev kan fa godként &ven om den inte gjort ett
visst prov. Det finns andra sitt att visa sin kunskap p4, till exempel
genom ett muntligt prov eller en praktisk 6vning, sdger Cecilia
Stocks.

Sarskolan

Sarskolan dr en egen skolform som finns till for personer med
utvecklingsstorning. Den &r obligatorisk i nio ar, precis som
grundskolan, men har egna ldroplaner som ger eleven mojlighet till
ytterligare ett ldsdr om kunskapsmaélen inte uppnatts efter nio ar.
Sérskolan indelas i1 grundsérskola och traningsskola. Innan eleven
antas till sdrskolan gors en pedagogisk, psykologisk, medicinsk och
social bedomning. Beslutet att anta eleven fattas av den ansvariga
politiska ndmnden 1 kommunen.

— Att ga 1 sdrskola behdver inte innebira att eleven gér i en annan
skola. Det finns sédrskoleklasser 1 grundskolan. Enskilda individer
kan ocksa gé integrerade i en grundskoleklass, sdger Cecilia
Stocks.

Betyg i siarskolan

Att ldsa pa sdrskola innebér begransningar nir det géiller framtida
studier. Men sérskoleelever kan dndé fa provning i ett eller flera
dmnen i den vanliga grundskolan och da fi grundbetyg i dessa.
Inom sdrvux och pa folkhdgskolor finns utbildningar for personer
som gétt i grundsarskola.

Tips infor moten med skolan

— Som foralder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vil
infor sddana moten och se till att ha med berorda beslutsfattare,
sager Cecilia Stocks.

Det ér bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till ndr. Det 6kar chanserna att forslagen
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faktiskt genomf0rs. Det dr ocksa viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppf6ljning av atgérderna.

En forlosande fraga, som kan leda till kreativitet och ett gemensamt
engagemang ir: “Hur gor vi da?” Sarskilt bra fungerar en sadan
oppen fraga om forhandlingarna mellan parterna gar trogt. Att fa
till ett gott samarbete och god samverkan kring barnet &r viktigt
och allas ansvar.

Vart vinder vi oss?

Om familjen dr missndjd med négot beslut som berdr barnet i sko-
lan vénder man sig i forsta hand till rektorn eller férskolechefen.
Naésta instans dr ansvarig tjansteman eller nimnd i kommunen. Man
kan dven vénda sig till Skolverket www.skolverket.se

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

Hjilpmedel

Hjdlpmedel skrivs ut for att forbattra eller vidmakthélla funktion
och forméga. Det kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en
nedsatt eller forlorad funktion eller formaga att klara det dagliga
livet.

— Det giller dock inte produkter som dr vanliga i hemmet, som ex-
empelvis en dator, sdger Cecilia Stocks.

Hjdlpmedel ér oftast landstingens ansvar och kriver hilso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Beslutet kan inte overklagas.
Hjdlpmedel finns pa bland annat habiliteringen,
hjédlpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Cecilia Stocks tipsar sérskilt om tva hemsidor NFSD:s och
Infoteket om funktionshinder, www.lul.se/infoteket.

— Dar finns tips och kunskap att fa for de som har barn med
funktionsvariationer, sédger hon.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus gar det att fa hjalp med
att hitta fonder. De finns ocksé 1 bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: www.stiftelser.Ist.se/StiftWeb/Search.aspx. Vissa
foretag hjélper ocksa till att hitta ritt fonder for en mindre summa.
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Tips pa bra webbsidor:

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

www.fk.se - Forsdkringskassan

www.1177.se — Sjukvérdsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket
www.skolinspektionen.se
http://www.fasforeningen.nu/

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

www.nfsd.se — Nationella funktionen sillsynta diagnoser
www.lul.se/infoteket

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Ovanliga diagnoser/sjukdomar ir i stor utstrickning ocksa
okinda sjukdomar. Behovet av kunskap ér dérfor stort. In-
formationscentrum gor kontinuerligt uppdateringar av kun-
skapsliget tillsammans med ledande specialister och handi-
kapporganisationer och patientforeningar.

I databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya till-
kommer 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 behover flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till forskole- eller skolperso-
nal kan bestdlla det kostnadsfritt via ett mail till ovanligadiagnoser.

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att o0ka samordningen, samverkan och spridning av information inom
omrddet sillsynta diagnoser har Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inriit-
tat Nationella Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD.

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

NFSDs uppgift r att:
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bidra till 6kad samordning och koordinering av hdlso- och sjukvdrdens resurser
for personer med sdllsynta sjukdomar liksom 6kad samordning med bland annat
socialtjdnst och frivilligorganisationer.

bidra till spridning av kunskap och information till alla delar av hdlso- och
sjukvdrden och till andra berdrda samhdllsinstanser samt till patienter och an-
horiga

bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter mellan de aktorer som
bedriver verksamhet pd omrddet

identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och

information med andra l4dnder och internationella organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med hel-
hetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
séttning, deras familjer samt professionella som de maéter.

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pd www.nfsd.se
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Beckers muskeldystrofi

En sammanfattning av dokumentation nr 523

Orsaken till Beckers muskeldystrofi (BMD) ér en brist eller
en nedsatt funktion av proteinet dystrofin. Bristen pa
dystrofin beror pa skador eller mutationer i dystrofingenen,
som finns pa X-kromosomen. Nedsatt funktion av dystrofin
leder till att muskelfibrerna léttare bryts ned och formégan
att dterbilda muskelfibrer avtar. Muskelsvagheten borjar 1
benen och dr symmetrisk i bdda kroppshalvorna. Eftersom
dystrofin ocksa finns i skelettmuskulatur, hjartmuskeln och
1 centrala nervsystemet, kan symtom frén hjarta och
nervsystem féorekomma.

Nastan uteslutande pojkar far Beckers

Muskeldystrofi. Varje ar far mellan 3 och 5 pojkar
diagnosen.

Behandlingen inriktas pa att motverka och lindra symtom.
Familjen behover ha kontakt med olika specialister.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER
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