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Cystinos

CYSTINOS

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frén hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet cystinos. Under
vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och eventuella syskon ny
kunskap, mgjlighet att utbyta erfarenheter och traffa andra i1 liknande
situation. Eftersom det finns sé fi personer med cystinos, beslot
Agrenska att ta initiativet till ett svenskt-norskt samarbete for att fa till
stdnd en vistelse. Av den anledningen har ocksa foreldsare fran Norge
bjudits in. De professionella, framforallt 1dkare, som méter patienter
med cystinos frén de bada linderna har redan ett upparbetat samarbete
och triffas regelbundet. De har ocksa god kdnnedom om vilka
patienterna &dr. Det har darfor varit mojligt att genomfora en svensk-

norsk familjevistelse.

Fordldraprogrammet innehdller 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.

Faktainnehallet fran foreldsningarna pa Agrenska ir grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillgénglig for allménheten har varje foreldsare
faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
cystinos beréttar ett fordldrapar om sina erfarenheter.
Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,

www.agrenska.se.
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Cystinos

Inledning och bakgrund om cystinos

Cystinos ér ett ovanligt tillstind. Det beriknas bara finnas
2000 personer i hela virlden med diagnosen. Av dem finns itta
i Sverige och tio i Norge. Det siiger Sverker Hansson,
overlikare vid Barnmedicin pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Cystinos ér en érftlig sjukdom som ingar i de lysosomala
sjukdomarna. Vid cystinos kan aminosyran cystinosin inte
transporteras ur cellens atervinningsstation, lysosomen. Det leder
till en ansamling av cystinkristaller, som skadar cellernas arbete.
— Ansamlingen mirks forst i njurarna, sedan i andra organ, sdger
Sverker Hansson.

Symtom

Cystinos finns i tre former dir nefropatisk cystinos dr den
vanligaste och allvarligaste formen. Den ger framforallt symtom
frdn njurarna. Den kallas ocksa infantil eftersom den startar under
det forsta levnadséret.

Det finns ocksa en intermedidr form med ett Idngsammare forlopp,
som brukar ge de forsta symtomen under tonaren. Vid denna form
ar det ocksa vanligt med symtom frén njurarna.

Cystinos kan ge symtom fran andra organ som skoldkorteln och
ogon, lever, mjélte och bukspottskorteln. Pubertetsutvecklingen
kan forsenas eller avstanna. Muskelsvaghet forekommer ocksa vid
nefropatisk cystinos.

Den tredje varianten, icke-nefropatisk cystinosis, forekommer
enbart hos vuxna och ger endast symtom fran 6gonen.

Historik

Cystinos beskrevs for forsta gangen for mer én hundra ar sedan.
Men det var forst i mitten pa 1990-talet som det blev kartlagt att
forandringen fanns pé kromosom 17.

Orsak

Sjukdomen orsakas av en fordndring i CTNS-genen. Den finns pa
den korta armen av kromosom 17 (17p13) och styr bildningen av
transportproteinet cystinosin, som verkar i cellens lysosom. Mer dn
100 olika mutationer &r beskrivna pa genen. Oftast innebar
mutationerna forlust av genetiskt material (deletioner).
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Genetik

Cystinos drvs genom autosomal recessiv nedidrvning. Detta innebar
att bada forédldrarna &r friska barare av en muterad gen. Vid varje
graviditet med samma foréldrar finns 25 procents risk att barnet far
den muterade genen i dubbel uppsittning (en fran varje forilder),
barnet far da sjukdomen. I 50 procent av fallen far barnet den
muterade genen i enkel uppséttning (fran en av fordldrarna) och blir
liksom fordldrarna frisk barare av den muterade genen. I 25 procent
av fallen far barnet inte sjukdomen och blir inte heller bérare av
den muterade genen.

Om en person med en autosomalt recessivt arftlig sjukdom, som
alltsa har tva muterade gener, far barn med en person som inte &r
barare av dem muterade genen drver samtliga barn den muterade
genen men far inte sjukdomen. Om en person med en autosomalt
recessivt drftlig sjukdom far barn med en frisk bérare av den
muterade genen i enkel uppséttning dr det 50 procents sannolikhet
att barnet far sjukdomen och i 50 procent av fallen blir barnet en
frisk béarare av den muterade genen.

Utredning och diagnos

Diagnosen, som ska misstinks vid délig viktokning och stora
urinvolymer, stélls genom att halten av cystin méts 1 vita
blodkroppar. Vid cystinos ér halten forhojd.

DNA-baserad diagnostik &r mojlig. I samband med att diagnosen
stdlls ar det viktigt att familjen erbjuds genetisk végledning.
Anlagsbirar- och fosterdiagnostik, liksom preimplantatorisk
genetisk diagnostik (PGD) i samband med provrorsbefruktning ér
mojlig om mutationen i familjen ar kénd.

Behandling

Idag finns ldkemedel som till viss del kan kompensera for den
bristande funktionen i cellens lysosom. Den verksamma substansen
heter cysteamin.

Sverker Hansson beréttar om en flicka som idag &r sex ar. Flickan
fick sin diagnos ndr hon var sju manader. Hon behandlades med
cysteamin (l&kemedlet Cytagon) och Cytadrops i 6gonen.
Medicinerna méste tas resten av livet.

— Hon har en strélande fin utveckling, utan allvarliga biverkningar.
Det svéra ar lukten som medicinen ger, sdger Sverker Hansson.
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Uppfoljning

Behandlingen frén sju till tio &rs dlder bestar av kliniska kontroller
var tredje manad. D& maits tillvixt och kontrolleras att barnet far i
sig tillrackligt av alla ndringsamnen. Kontroll av saltbalans,
njurfunktion och cystin 1 vita blodkroppar ingar ocksa bland annat.
— En 6gonundersokning ska inga en gang per ar, sidger Sverker
Hansson.

Fréan tio ars dlder fortsitter likadana kontroller och utékas med
besok hos en endokrinolog (specialist pa hormoner).

I vuxen alder ska personer med cystinos undersdkas minst en gang
per ar, av ett team bestaende av nefrolog, endokrinolog, neurolog,
Ogon- och oronldkare.

Forskning

Det skrivs forhallandevis méanga vetenskapliga artiklar om cystinos,
ungefar femtio per ar. Bara 1 ar, fram till familjevistelsen i februari,
finns tolv publicerade artiklar. Pa den vetenskapliga databasen
PubMed hittas sammanlagt 1 373 artiklar.

— Sjukdomen &r intressant som modell for andra sjukdomar. Genom
cystinos kan vi forsta fler sjukdomar, sager Sverker Hansson.

Nanna

Nanna, 7 ar kom till Agrenska tillsammans med mamma Rita,
pappa Kent och systrarna Lisen 17 &r och Maj 3 ér.

Graviditeten med Nanna var normal, féorutom att Rita hade lite
okad méngd fostervatten. Vid en fordjupad ultraljudsundersdkning
1 vecka 20 fick Rita och Kent beskedet att allt sag bra ut.

Nanna féddes och spadbarnstiden forlopte fint. Men efter tva
manader fick mamma Rita mjolkstockning, eftersom Nanna inte
orkade suga tillrackligt.

— Vid fyra ménaders élder avtog Nannas vikt och hon fick
modersmjolkserséttning, eftersom man inte trodde jag hade
tillrackligt med mjolk, sdger Rita.

Nanna fick feber som varade en hel manad. Darefter borjade hon
krédkas allt oftare. Hon at, men strax efter kom allt upp. Familjen
sokte en forklaring och vénde sig till BVC for rad och stod.

— En frdga som kom upp var ifall Nanna var allergisk. Kanske mot
mjolk? Men sa var det inte, sdger Kent.

Nanna 6kade inte i vikt och snart fick familjen komma till BVC var
tredje dag for att viiga henne, utan att hon gick upp tillrackligt.
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Fordldrarna tvingades aka till barnakuten atskilliga génger for att
Nanna blev akut dalig. Hon hade tungan utanfér munnen nér hon
andades, som om hon var torstig, men pa akuten blev fordldrarna
avradda frén att ge henne vatten.

— Ge henne mat, sa att hon inte blir mitt pa vatten, blev
uppmaningen.

Nér Nanna var fem manader blev ldget akut. De éakte till sjukhuset
och dér blev de kvar. Nanna var helt uttorkad och fick omedelbart
dropp.

— Hon var illa déran, sager Kent.

— Hon hade knappt négra salter kvar i kroppen, sdger Rita.

P& sjukhuset fick Nanna salt, vitska och mat genom en nissond.
Fordldrarna fick mata henne var tredje timma. Lékarna tog
blodprover pd henne varje dag, for att forstd vad som fattades
henne. Den forklaring férdldrarna fick var bland annat att Nanna
kunde vara forstoppad.

— Proverna som togs visade att Nanna forlorade alla ndringsdimnen
och salter hon behovde, sdger Kent.

— Det fick ldkarna att misstdnka en njursjukdom, séger Rita.

Mekanismer och symtom

Tidig upptickt av cystinos ger en bittre prognos. Det siager
Svante Swerkersson, overlikare vid Barn- och
ungdomsmedicin, Skaraborgs sjukhus och Karolinska
universitetssjukhuset, avdelning for pediatrisk nefrologi i
Huddinge.

Att det var en defekt transport av cystin genom cellens membran
som orsakar diagnosen cystinos stod klart 1982.

— Lakemedel baserat pa cysteamin kom 1987 och elva ér senare,
1998 hittades den forandrade genen, CTNS-genen pa kromosom
17, som orsakar cystinos, beréttar Svante Swerkersson.

Cellen

Den forandrade genen paverkar cellens funktion. Cellen bestar av
olika organeller. De dr bland andra cellkédrnan dir arvsanlagen
finns, ribosomen som é&r fabriken dér nya proteiner tillverkas och
mitokondrierna som producerar energi.

Den viktiga organellen vid cystinos dr lysosomen, cellens
atervinningsstation. I den sonderdelas molekyler och ateranvinds
om det gar eller transporteras bort om de inte kan anvindas mer.
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Vid en normal funktion hos lysosomen fungerar transporten ut ur
cellen, tack vare proteinet cystinosin, som &r en transportor.

Men vid cystinos d&r CTNS-genen som kodar for cystinosin skadad.
Molekylerna, som skulle transporteras ut, blir kvar i lysosomen och
bildar skadliga kristaller.

Kristallbildningen stoppar upp och paverkar hela cellens funktion.
Energitillgdngen 1 cellen rubbas vilket ger mindre energi. Den
programmerade cellddden (apoptos) okar.

— En annan effekt ar ett minskat motstand mot oxidativ stress pa
grund av laga nivaer av antioxidanter och 6kad bildning av
inflammatoriska dmnen, sdger Svante Swerkersson.

Diagnos
Den vanligaste formen av cystinos upptéicks i regel nir barnen ar
mellan sex och 12 manader, genom symtom som

- stora urinmingder

- Okad torst

- krikningar

- forstoppning

- rubbad vitske- och saltbalans
Diagnos missténkt vid dessa symtom och avvikelser i urinprov. Vid
cystinos Okar utsondringen av vatten, natrium, kalium, bikarbonat
och andra dmnen, som analyseras i urin och blodprov. Diagnosen
bekréftas 1 blodprov genom att man finner férh6jd halt av cystin i
vita blodkroppar och genom genetisk analys.

Njuren

Njuren ér det organ som forst paverkas vid cystinos. Njuren och
urinvédgarna dr viktiga for att kroppen ska rena blodet och gora sig
av med dmnen som inte behdvs, sé kallade restdimnen. Njuren
ansvarar ocksa bland annat for syra-basbalansen (Ph) i kroppen och
vattenbalansen.

Njurarna sitter pa var sida om ryggraden, lite ovanfor navelns niva.
De dr formade som en bona och dr 10-12 centimeter stora.

I njurens bark finns ett kirlsystem, som kan liknas vid ett nystan.
Har filtreras blodet. Vitskan som avskiljs fran blodet samlas upp
och gar vidare till en del av njuren som heter proximala tubuli. Det
ar ett slangsystem dér den storsta mingden vitska sugs upp for att
dess innehéll av niring och salter ska ateranvéndas 1 kroppen.
Resten forsvinner ut som urin. Hos de flesta vuxna ménniskor
bildas 1,5-2 liter fardig urin per dygn.
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Fanconi syndrom - risk vid cystinos

Vid cystinos dr njurens proximala tubuli skadat, vilket gor att
njurarnas aterupptagningsforméga ar nedsatt. Istéllet for att
kroppen atertar majoriteten av vétskan, forsvinner den ut som urin.
Det leder till kraftigt forh6jda méngder urin. Hos personer med
cystinos blir volymen stérre mer dn de cirka tva liter som annars ar
vanligt hos vuxna.

Istéllet for att ndringsdmnen aterupptas, forsvinner de ut i urinen.
Detta leder till Fanconi syndrom, som kan ge livshotande
bristtillstand.

Kristallinlagringen i cellerna gor att proximala tubuli blir
inflammerade. I den oxidativa stressen som uppstar skadas cellerna
1 det som kallas tubuli alltmer och férsvinner. Detta leder pé sikt till
njursvikt.

— Ju tidigare barnet kan komma under behandling, desto béttre
prognos har det, sdger Svante Swerkersson.

Fragor till Sverker Hansson och Svante Sverkersson

Jag hade forhojd miingd fostervatten under graviditeten. Kan det
ha ett samband med mitt barns cystinos?

— Vi vet inte om det har ett samband. Jag har inte sett nagon uppgift
om detta. Men det later inte orimligt att det hor ihop. Det ér en

uppgift vi far ta med oss.

Hur kan det komma sig att barnen uppticks vid sad olika
tidpunkter? Virt barn fick diagnos redan vid fem manader.
— Ocksa andra gener hos det enskilda barnet spelar in. De kan

paskynda eller ge skydd och fordrdja upptiackt och diagnos.

Mitt barn vaknar inte ndr det behover kissa pd natten. Kan det

bero pa att det saknar ett hormon, som inte utvecklats iin?
— Det dr inte troligt att det har betydelse hér, eftersom ADH

hormonet, vilket kan vara en del i den “’vanliga” formen av
sdngvita, inte kan utdva sin vitskesparande funktion vid cystinos.

Viart barn dlskar morétter. Kan det vara sa att kroppen signalerar
brist pa antioxidanter och gor att hon vill ha det hon saknar?

— Det dr intressant, men vi saknar kunskap. Hittills har bara enstaka
antioxidanters effekt testats i djurstudier, genom att man studerar

mitokondrierna, dédr energi utvinns.
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Nanna far en diagnos

Efter 4tta veckor pa sjukhuset togs ett prov for cystinos. Nér
provsvaret var klart fick fordldrarna ett samtal med en njurlékare,
som bekriftade att Nanna hade cystinos.

Dé hade fordldrarna redan googlat pa diagnosen.

— Néar man googlar pa cystinos, blir man rddd. Den bestér av
gammal fakta om symtom. Det dr hemsk ldsning, séger Rita.

— Den bromsmedicin som fanns, gav en lang rad hemska
biverkningar. Dérfor var vér forsta reaktion, att har hon cystinos
kommer hon aldrig att fa ett dragligt liv. Vi var oroliga, ledsna och
uppgivna, ja helt upp och ner efter beskedet, sdger Kent.

Behandling och langtidskomplikationer

Likemedel med substansen cysteamin har revolutionerat
behandlingen vid cystinos sedan det kom 1997. Det séiiger Anna
Bjerre som ir overlikare vid sektionen for barnmedicin, Barn-
og ungdomskliniken pa Rikshospitalet i Oslo.

Behandlingen vid cystinos bestér av tre delar, den specifika
behandlingen md cysteaemin, behandling for 6gonsymtom och
behandling av dvriga symtom.

Likemedelssubstansen cysteamin gar direkt pa orsaken till
problemen vid cystinos. Det tar sig in i cellen och omvandlar cystin
till cystein och det bildas ett cystein-cysteamin komplex, som latt
kan transportera sig ut ur lysosomen. Detta hindrar att cystin
anhopas i cellen. Det leder till att sjukdomens forlopp ddmpas och
att barnets tillvixt forbéttras.

Déremot kan likemedlet inte paverka Fanconi syndrom eller hindra
0gonsymtomen.

Likemedelet cysteamin (Cystagon®) dr snabbverkande och ges var
sjatte timma. Numer finns ocksé ett langtidsverkande (Procysbi®)
som kan ges var 12:e timma. Procysbi® é&r inte forskrivningsbart i
Sverige

— Lakemedlen ar likvdrdiga, dock ar svavellukten nagot mindre vid.
Procysbi®,.Det dr individuella skillnader mellan hur likemedlen
upplevs. Négra fa patienter, som provat Procysbi®, har gatt tillbaka
till Cystagon®, efter att ha ként illaméende med den
langtidsverkande cysteaminet.

— Effekten av ldkemedlen ska kontrolleras var tredje ménad, sager
Anna Bjerre.
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Ogonsymtom

Behandlingen for 6gonsymtom kan goras med cysteamin
ogondroppar. Det forsta preparatet som kom skulle ges minst tio
ganger per dag. Det har nu kommit ett nytt preparat i form av ett
gel, Cytadrops®, som ges tva till fyra ganger per dag. Dropparna ar
geleaktiga till sin form och kan vara svéra att ge. Ett fordldrapar pa
familjevistelsen visar hur deras flicka sjdlv drar 1 nedre 6gonlocket,
ndr hon ska fa dropparna. Det underléttar och gor att gelen lagger
sig tillrdtta.

Fanconi syndrom - behandling

Behandling vid Fanconi-syndrom é&r viktig eftersom det finns risk
att barnet utvecklar rakit ocksé kallat engelska sjukan och
kortvuxenhet vid syndromet.

— En viktig del av behandlingen &r att skapa en god balans mellan
vatska och salter 1 kroppen. Vi lindrar symtom genom fti tillgang
pa vitska, med uppmaningen till barnet att dricka lika mycket som
det kissar.

De salter och niringsdmnen som forloras ersitts med tillskott. det
giller till exempel kalium, bikarbonat, fosfat, D-vitamin och
karnitin. Det finns rapporter om kopparbrist, men detta &r
fortfarande nagot oklart.

— Vi kan anvénda ett ldkemedel Indometacin®, for att reglera stora
vatskeforluster genom urinen. Men det maste anvéndas med
forsiktighet och inte over for lang tid da det kan péaverka
njurfunktionen, sdger Anne Bjerre.

Niring — diet

Dieten ska ha hog energitéthet och ges regelbundet. PEG (knapp pa
magen) kan behovas.

Familjen behdver ha kontinuerlig kontakt med en dietist.

Hormoner

Barnens vikt och tillvixtkurva foljs noggrant vid de dterkommande
lakarbes6ken. Om barnet inte foljer sin tillvixtkurva kan det
behova tillvaxthormoner.

— Tillvixthormon ges fOrst nér alla andra vérden ar korrigerade

Flera barn kan behova tillskott av skoldkortelhormon.

Annan behandling kan vara likemedel mot magsyra, extra tillskott
av karnitin och klorofyll mot délig andedrikt
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Njurtransplantation

Pa lang sikt kan dialysbehandling eller njurtransplantation kriavas
om njurfunktionen sviktar. Skélen att bli transplanterad kan vara
olika.

I Norge har 247 barn njurtransplanterats med levande givare mellan
1970 och 2016. Av dem hade tre cystinos. De tre fick sin diagnos
vid starten av cysteamin anvdndningen. Deras situation kan darfor
inte jdmforas med den hos barn som far cysteamin nu.

— Prognosen ér god for de som transplanterats, sdger Anna Bjerre.
Cystinets inlagring pagar ocksé efter transplantation och
behandling med cysteamin ska fortsétta.

Bukspottskorteln
Det finns en 6kad risk att drabbas av diabetes for barn med
cystinos.

Fertilitet

Puberteten hos flickor med cystinos kan vara ndgot forsenad. Men
den kvinnliga fertiliteten &r inte paverkad, utan det gér att bli gravid
vid cystinos. Men ldkemedlet cysteamin ska inte anvdndas under
graviditeten pa grund av biverkningar och risk for skada pé fostret.
Fertiliteten hos méan &r nedsatt pa grund av férre antal spermier.

Overgangen till vuxenlivet
Kunskapen om léngtidseffekten hos dem som fétt behandling tidigt
med cysteamin &r liten, da de helt enkelt inte hunnit bli vuxna én.

Det som é&r kdnt om vuxna med cystinos baseras vuxna som inte
fatt behandling som barn. Manga av deras komplikationer beror pd
svaljsvérigheter och muskelsvaghet. Bland de unga med cystinos
som fétt behandling tidigt med cysteamin &r det ovanligt med
komplikationer pa grund av muskelsvaghet.

— Det ar viktigt att fokusera pa fysisk aktivitet, for att forhindra att
musklerna bryts ner, sdger Anna Bjerre.

Kognitiv piverkan

Neurologiska problem dr vanliga bland de vuxna, som inte fick
behandling med cysteamin som barn. De har nedsatt mental
formaga. Intellektuellt sett presterar de som har syskon lite sémre
an sina broder och systrar.

— Nagot liknande ser vi inte hos barn som tidigt fatt cysteamin.
Tidig behandling tycks hindra att den neurologiska formégan
forsamras.
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Framtid

Utvecklingen och livsvillkoren for barn som fétt behandling for sin
cystinos de senaste dren kommer gradvis att bli béttre. Det sker
tack vare tétt samarbete mellan olika behandlingscenter och en
aktiv patientforening.

— Téank pa att det fortfarande bara ar tjugo ar sedan cysteamin-
behandlingen startades. Dagens unga med cystinos har helt andra
forutséttningar, én de som idag dr vuxna och inte fick ldkemedlet,
sdger Anna Bjerre.

Fragor till Anna Bjerre:

Nanna kommer hem

Viart barn dir bara pad kontroll en gang om dret. Réicker det?
— Jag réder till en kontroll 3-4 ginger per ar for att justera
mediciner, se pa tillvdxten och kontrollera nivderna av cysteamin.

Finns det risker forknippade med att barnet far tillviixthormon?
— Vi har inte sett nagra negativa effekter hos de som fitt
tillvixthormon. Vi ger inte tillvixthormon annat én till de barn som

verkligen behover det och inte har normal tillvéxt.

Efter veckorna pa det lilla sjukhuset begérde fordldrarna en traff
med en ldkare som var specialist pa cystinos.

— Besoket hos honom blev en vandpunkt for oss, sédger Kent.

— Vi fick sitta dér och vara ledsna. Han berittade att det hénder
mycket pa forskningssidan. Det trostade oss. Rent medicinskt
kdnde vi oss 1 trygga hénder, séger Rita.

Lékaren visste vad han skulle gora nédr nagot intrdffade med Nanna.
Tack vare honom har hon sa bra virden idag, menar forédldrarna.

— Han har forebyggt alla problem eftersom han alltid ligger steget
fore.

Nér Nanna var néstan ett ar fick de ldmna sjukhuset och dka hem.
Nu véntade det vanliga familjelivet. Samtidigt skulle fordldrarna
hantera Nannas alla mediciner sjdlva. De hade ett medicinsschema
att folja som innebar att de gav henne négot likemedel varannan
timma. Det var inte 14tt. Nanna spydde kaskader 15-20 per dag.

— Jag har aldrig haft s& skinande blanka golv i hela mitt liv. Vi lag
jamt pa golvet och torkade uppefter henne.
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— Det var bara att sta ut. Vi fick vaka pa natten, for dd hon spydde
ocksa. Vi var totalt uttrottade, sdger Kent.

De fick kontakt med en annan familj, som har en dldre flicka med
cystinos Fordldrarna sag fram mot motet.

— Nar ens barn har en ovanlig sjukdom som denna &r man extremt
ensam. Det finns ingen att radfrdga om hur man ska I6sa
vardagslivet.

Vid métet med pappan till flickan, berédttade Kent och Rita om sitt
vardagsliv. Pappan blev pamind om de forsta aren med sin dotter.
Dem hade han néstan fortrangt. Nu, beréttade han var deras liv
mycket lugnare. Det gav Nannas fordldrar lite hopp. Kanske skulle
de landa till slut.

— Samtalet med honom och métet med flickan, betydde oerhort
mycket for oss, sdger Rita.

Hemma hos dem var det som ett laboratorium med alla Nannas
mediciner, tyckte de. For att underlétta forsokte de vid nagra
tillfillen undersoka om de kunde blanda nagra ldkemedel, nir de
gav dem i PEG:en.

— Vissa bara skummade 6ver nir de blandades, sdger Kent.

— Att lakemedlen reagerade s, kunde vara en forklaring till att hon
spydde upp medicinerna, tinkte vi, sdger Rita.

Diagnostik och monitorering

M:itning av cystin i blodet ir viktig for diagnos och uppfoljning
av behandling vid cystinos. Det siger Berit Woldseth,
overlikare vid Seksjon for medfedte metabolske sykdommer
vid Oslo Universitetssjukhus pa Rikshospitalet i Oslo.

Idag finns cirka 1 500 kdinda medfédda
dmnesomsittningssjukdomar. For att faststélla diagnos studeras de
genetiska biokemiska avvikelserna genom analys av urin, blod eller
ryggmargsvitska vid laboratorier for metabola sjukdomar.

Vid cystinos dr métning av halten cystin i de vita blodkropparna
(leukocyter) en viktig del for att kunna stilla diagnos. Vid cystinos
ar nivan forhojd. Vid den infantila varianten ar vdrdena generellt
hogre dn 1 de varianter av cystinos som utvecklas senare.

Kroppens bestandsdelar, proteinerna, byggs upp med tjugo
aminosyror. Nagra av dem madste vi fa i oss via maten. De kallas
essentiella. Andra &r icke-essentiella och tillverkas av kroppen

Dokumentation nr 531 © Agrenska 2017



Cystinos

sjélv. Till dem hor cystein, som &r en svavelbidrande aminosyra.
Tva cysteinmolekyler bildar en cystinmolekyl.

— En cystinmolekyl, bestar alltsd av tvd halva cysteinmolekyler.
Cystein kallas ocksa 2 -cystin, sdger Berit Woldseth.

Uppfoljning

Som tidigare ndmnts dr ldkemedel med substansen cysteamin
nodvindig for att kompensera for de genetiska férandringarna vid
cystinos. Med hjélp av ladkemedlet kan cystin foras ut ur lysosomen.
Det forhindrar skador som ansamling och kristallbildning av cystin
kan ge upphov till. For att kontrollera doseringen av ldkemedlet
miéts regelbundet halten av cystin i de vita blodkropparna,
leukocyter.

Vid analysen ska de vita blodkropparna separeras fran blodplasma.
Analysen ar krdvande och komplicerad.

De snabbverkande Cytagon® ska métas sex timmar efter dos och
de langtidsverkande Procysbi® 12,5 timmar efter kvillsdos.
Behandlingsmalet &r att cystein ska vara mindre én 1
umol/g/protein.

Prover tas ocksé for att fainga upp en rad andra vérden, till exempel
blodsalter, karnitin, blodsocker (glukos) och hormoner.

— Mitningarna gors for att forsdkra oss om att barnets nivaer ar
tillfredsstdllande. De ger ocksé en indikation om eventuella nya
symtom och komplikationer, sdger Berit Woldseth.

Fragor till Berit Woldseth:

Nanna far en PEG

Hur ska vi kunna jimfora behandlingseffekter om
amerikanska mitningar gors pa ett annat satt?

— Mitvirdet med 1 umol/g géller for métning i leukocyter, som vi

miter i nu. Under 2018 kommer méitmetoden att &ndras och
proverna ska tas i granolucyter, vilkets gors 1 USA idag.
Grénsvirdet fir andras om métmetoden dndras. Grianserna kan
ocksé paverkas av mitmetod, darfor bor varje laboratorium uppge
behandlingsmal for sin metod.

Hur ofta ska man ta nya prov, nir man dndrar likemedelsdos?
— Nya prov bor tas inom tva till fyra veckor.

For att Nanna skulle fa i sig tillrdckligt med néring fick hon en
PEG, en knapp pa magen.
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— Det var ett enkelt val, ndssonden satt i vigen, den kittlade i ndsan
och hon drog ut den hela tiden. Innan vi larde oss att sétta den, fick
vi éka in akut, for att kunna ge henne medicinen.

Nanna 6kade gradvis i vikt och hon kriktes mindre. Aven om det
tog tid, balanserades saltvirdena gradvis i kroppen.

Kostens betydelse vid cystinos

Milet med kostbehandlingen ér att barnet ska fa tillrackligt
med energi och niring for normal tillvaxt och utveckling.
Det séiger Johanna Ekengren, dietist vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Vid cystinos dr det mycket vanligt med stora vétskeforluster via
urinen. Det dr livsnodvindigt att ge barnet extra vitska, ofta 1
véldigt stora méngder, s att de inte blir uttorkade. Patienterna
drabbas ofta av Fanconis syndrom. Det innebér extremt stora
urinforluster som dven drar med sig glukos, aminosyror, vissa
vitaminer, mineraler och elektrolyter. Aven dessa méaste ersittas.
Ofta racker det inte med det som finns 1 maten utan tillskott dr
nodvindigt. Barnen behdver dessutom fa 1 sig extra energi
(kalorier) da de dven har forluster av energi via de stora
urinmingderna. Det dr ofta svért att {4 barnen att dta extra mycket
da de samtidigt ofta pa grund av sjukdomen och de starka
medicinerna har olika dtsvérigheter. De kan yttra sig som dalig
aptit, illamaende, krdkningar, ont i magen, forstoppning och diarré.

Darfor ar det viktigt att ha kontakt med en dietist, som kan ge rad
om hur barnet ska fa i sig vad det behover. Dietisten kan rdkna pa
vad barnet fér 1 sig och ge rdd om produkter som innehaller extra
energi och ndring. Det dr bést att anvdnda kompletta sondnéringar
och kosttilligg. Med det menas att de 4r sammansatta s att de
innehéller allt som barnen behdver. Ménga barn kriks latt efter
sondmatningen. D4 kan det hjélpa att fortjocka sondndringen pa
olika sitt. En tjockare blandning ligger béttre kvar i magsécken én
en tunn som lattare kriks upp.

Tillskott

P& grund av nérings- och vitskeforlusterna behovs extra tillskott av
olika naringsdmnen vid cystinos. De dr natrium, kalium, fosfat,
kalcium, magnesium, bikarbonat, vitamin D och karnitin.

Johanna Ekengren berittar om en flicka som fick sin diagnos vid
sju manaders alder. D4 hade hon statt stilla i vikt lange. Flickan
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hade Fanconis syndrom med stora forluster av urin. Pa grund av
délig aptit fick barnet en PEG (Perkutan Endoskopisk
Gastrostomi), en sond pa magen, for att genom denna kunna {4 i sig
tillrackligt med energi och néring.

— Hon at ocksa lite via munnen, som jordgubbar och majskrokar,
sdger Johanna Ekengren.

De forsta aren hade familjen tat dietistkontakt, for att se till att
flickan fick sondnéring av ritt sort och 1 tillrdcklig miangd. Vid tre
till fyradrsaldern borjade hon ita allt mer via munnen. Det gjorde
att sondmaten succesivt kunde bytas ut mot kosttilligg och storre
méngder vanlig mat. Idag 4r hon skolflicka och har inte ldngre
ndgon PEG och inga kosttilldgg utan dter bra.

— Hennes utveckling dr ganska typisk for barn med cystinos. De
kan behdva stod att 12 1 sig tillrdckligt med nédring under de forsta
tillvixtaren och dé ér ofta en PEG en n6dvandig hjilp. Senare kan
de forhoppningsvis bdrja dta allt storre andel vanlig mat, men de
kommer alltid behdva fortsitta med extra tillskott av vdtska och
ndringsdmnen.

Smyg in mer energi

Eftersom det behdvs ett 6kat energiintag vid cystinos, kan det vara
bra att smyga in extra energi i maten. Det kan géras genom mer
fett.

— Anvind till exempel gridde i sasen, eller ha extra olja pé pastan.
Det ger mer kalorier, sdger Johanna Ekengren.

Energirika drycker passar bra som mellanmal. Det dr en fordel att
ata kvillsmat och efterrétter.

— Ha gérna tillbehor som majonnds, ketchup, sas, sylt, pesto, dip,
avokado eller oliver till maten, sdger Johanna Ekengren.

Illaméende

Om barnet besviras av illamdende dr det oftare lattare for dem att
fa 1 sig kall mat, mat som inte luktar och &r lattuggad. Det kan vara
flytande mat i form av yoghurt, soppa, kosttilligg eller smoothies.
Sma portioner, som hellre dr sura én sota dr att foredra. Barn med
cystinos gillar ofta salt eller vill kryddad mat. Aven om fett ger
extra energi sa kan det vara bra att undvika allt for fet mat vid
illaméende.

Lockande miljo

For att vicka barnets matglddje ar det viktigt att ha en bra
maltidsmiljo. Nér barnet dter med andra barn 1 forskola eller skola
kan det inspirera dem att prova nya matritter och kanske &dta mer.
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Om barnet har forstoppning eller magont &r det viktigt att behandla
orsaken, annars ir det svart att viacka matlusten.

Det dr bittre att barnen dter ofta och lite 4t gangen.

— Locka dem gédrna med aptitretare innan maten, gdrna ndgot som
ar salt. Mat ska inte uppfattas som medicin, utan som nagot
lustfyllt, sdger Johanna Ekengren.

Nanna ater allt mer

Nér Nanna ndarmade sig fyradrsaldern, fungerade det battre med
maten. Hon kréktes allt mer séllan och de slapp dka in akut till
sjukhus lika ofta som tidigare for att hon skulle & dropp med
vitskeerséttning.

— Aven om hon fétt det mesta av sin mat och mediciner via PEG:en
har hon alltid suttit med vid matbordet och provat olika matritter,
sager Rita.

Nér Nanna blev fem kunde hon ta de flesta av sina dagliga
mediciner 1 tablettform.

Matilda ar vuxen och har cystinos

— Jag vill ut i virlden, girna till London.
Matilda 18 ar berittar i ett samtal med AnnCatrin Rojvik,

verksamhetsansvarig pa Agrenska, om sina framtidsplaner och
erfarenheter av att ha cystinos och att ha blivit
njurtransplanterad.

Nér Matilda var ndgra ménader gammal sokte forédldrarna sjukvérd,
eftersom hon inte sov. Hon kissade ocksa valdigt mycket. Matilda
fick sin diagnos ndr hon var nio manader. Lékaren visste ingenting
om cystinos, utan fick hdmta information fran USA.

Nér Matilda borjade pa forskola var det pa en for barn med allergi.
Det fungerade jéttebra, beréttar Matildas pappa Per, som ocksa dr
med pa samtalet.

Innan Matilda borjade skolan informerade Matildas foréldrar
personalen om hennes cystinos.

— Jag var stolt Over min sjukdom som liten och ville gérna visa upp
min knapp pa magen, PEG:en, sdger Matilda.

De forsta aren i skolan fungerade bra. Hennes lérare tog ansvar for
att Matilda fick sina mediciner under skoldagen.
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— Det dr viktigt att ha stottande larare som inte ser en som sjuk,
utan som en person forst och frimst. Jag har haft tur med det,
sérskilt under de forsta skolaren, sdger Matilda.

I en period i mellanstadiet var det jobbigt for henne, eftersom
hennes mediciner fick henne att lukta.

— Da var det bra att ha klasskamrater som kidnt mig dnda sedan vi
borjade skolan och som forsvarade mig, sdger Matilda.

Under hogstadiet blev Matildas vérden allt simre. Hon blev tréttare
och det blev alltmer tydligt att hon behdvde fa en ny njure. Nér det
var dags att vilja till gymnasium ville Matilda ha ndgot som var
roligt, eftersom det skulle gora skoltiden ldttare. Hon valde ett
teaterprogram pa gymnasiet. Det forsta aret blev hon allt simre.
Pappa Per utreddes f6r en mojlig donation. Det var en pressande
och orolig tid for hela familjen innan alla prov var klara och de fick
veta att han passade bra som donator.

— Aven om det var tuffare #n jag trodde, ir donationen det bista jag
gjort, sdger Per.

Innan transplantationen blev Matilda allt simre och tvingades vara
borta mycket fran skolan. Nar hon kunde var hon 1 skolan sa
mycket hon orkade. Lérarna stottade henne och gav bland annat
forlangd tid att klara skoluppgifter.

— Det svéraste var idrotten, eftersom jag inte alltid kunde gora det
som forvintades. Ibland fick jag gora teoretiska uppgifter istillet,
sdger Matilda.

Idag ar det tva ar sedan Matilda fick en ny njure. Hon gér sista aret
pa teatergymnasium och trivs bra.

— Jag gillar sdrskilt de estetiska delarna. Vi har en bra gemenskap,
sdger Matilda.

Hur har du haft det med kompisar, fragar AnnCatrin Rojvik, som
leder samtalet.

— Jag har nagra kompisar, som jag varit med dnda sedan jag var
liten. De har alltid brytt sig.

Hur dr din relation till vard och sjukhus?

— Jag har legat pa sjukhus en hel del, men har aldrig tyckt att det
varit laskigt att vara dir. Sjdlva varden har heller inte varit nagot
problem. Jag alltid gillat att pyssla, sé lekterapin var ett jéttebra
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stdlle for mig. Nu nér jag &r éldre, och sérskilt efter
transplantationen dr jag mest trott pa att vara pa sjukhus.

Hur fungerar relationen till dina tre yngre bréoder (4, 10 och 12
dar).

— Vi dr véldigt tajta. De bryr sig inte sa mycket om min sjukdom.
De behandlar mig som Matilda bara. Min yngste bror vill gdrna
folja med nér jag ska till sjukhuset. Han &r nyfiken pa vad jag gor
dér.

Vad har varit tuffast for dig?

— Man kan kénna sig viéldigt ensam ibland, eftersom det &r svart for
andra att forsta, vad sjukdomen innebér. Innan transplantationen
var jag vildigt dalig och kissade mycket. Det var en jobbig period.
Da ar det skont att ha en familj som stottar och inte bara ser mig
som sjuk. Jag vill ju vara unik, men samtidigt vanlig.

Ar du med i ndgot nitverk for personer med cystinos?

— Nej jag har inte tréffat s& ménga. Jag har inte velat identifiera mig
med sjukdomen. Men det kan vara skont att fa prata av sig. Ibland
ar det bra att prata med nagon utanfor familjen om sina tankar.

Nu ar det dags for Matilda att ga fran barn- till vuxensjukvard. Hon
ar glad att hennes behandlande lékare f6ljer med henne till
vuxenvarden.

Vad vill du géra niir du gdtt ut ur gymnasiet?

— Jag vill resa, jag dlskar att skriva och vill gdrna dgna mig 4t film
och teater. Jag har mycket drommar och funderar pé en
folkhogskola dér jag kan dgna mig at det sedan vill jag ut 1 virlden.
Gérna London.

Fragor till Matilda:

Vir son dr deppig. Han undrar varfor denna sjukdom har
drabbat just honom. Vad kan vi gora?

— Det dr bra om omgivningen, sarskilt familjen, kan vara positiv.
Min familj ha alltid varit véldigt positiv och stottande. Under en
period tyckte min ldkare att jag skulle ga till en psykolog. Det var
bra. De samtalen har hjilpt mig néir det varit tungt.
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Cystinos

Nannas foréldrar fortsatte att soka efter kunskap, hopp och svar om
cystinos. De kinde sig fortfarande ensamma. Det tog tid for familj
och vinner kring dem att verkligen forstd vad diagnosen cystinos
innebar for deras flicka.

Nér Nanna var ett och ett halvt ar upptéckte de att Cystinosis
Research Foundation (CRN) skulle ha en familjekonferens i
Kalifornien.

— Vi dker dit, sa de till varandra.

Niér de kom till konferensen blev de vilkomnade med virme och
engagemang: Antligen kommer nigra frin Norden”, sa
arrangdrerna. Uppligget var lite likt Agrenskas familjevistelse.
Fordldrarna gick pd foreldsningar, medan barnen hade sitt program.
Pa kvillarna var det middagar dir foreldsarna, som var de framsta
experterna och forskarna pa cystinos, deltog.

— Det var helt fantastiskt, det var som att komma hem, séger Kent.
— Men det var ocksa tufft att se de unga vuxna, som inte hade fatt
den medicin och behandling som finns idag. Méanga hade svara
ogonproblem och solglasdgon pa sig inomhus. Flera hade
muskelsvérigheter och problem med sitt tal, sidger Rita.

Nir de trettio familjerna presenterade sig svimmade kdnslorna dver
for Rita och hon sprang ut. En av de andra fordldrarna fingade upp
henne och sa: Jag har ocksa varit lika fortvivlad.

— Det var botten, absoluta botten, sdger Rita om sin fortvivlan. Att
fa forstaelse och stod dér var amazing.

Konventet varade torsdag-lérdag och avslutades med en stor gala
med en insamling till forskning till ett botemedel for cystinos.

— P4 det egna laboratoriet har CRF:s forskare tagit fram en 6gonlins
med nanoteknik, som sjilvdoserar 6gondropparna och sedan 16ses
upp, sdger Rita.

— De har eget patent pa linsen, sdger Kent.

Nér de kom hem kénde de sig lyckliga och fyllda med hopp, en
kinsla de hade med sig lange efterat. Uppfyllda av de andra
familjernas berittelser kénde de att de skulle kunna hantera Nannas
cystinos.

— Succesivt har det blivit lite béttre. Det var manga som sa att de
forsta aren var jobbiga, men sedan blir det béttre. D4 var vi mitt i
de forsta aren och trodde knappt pa dem. Men de hade réitt. Det blir
bittre.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pi Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser.

— Vi dr noga med att anpassa innehallet sa att
forutsittningarna for barnen blir sa bra som mojligt under
vistelsen, berittar Elisabeth Lundquist, specialpedagog pa
Agrenska.

Barn som har cystinos har olika kombinationer av symtom som
forekommer 1 varierande svarighetsgrad, vilket far komplexa
konsekvenser. Det dr darfor viktigt att alltid se varje individs
behov. Med detta som utgangspunkt utformas programmet for
barnen och ungdomarna under veckan.

Personalen laser in medicinsk information och dokumentation fran
tidigare vistelser med cystinos och samtalar med fordldrarna om
barnens behov och intressen. Information hdmtas &ven in frén
barnens forskola och skola. Dérefter planeras veckans aktiviteter
for barnen.

Vad ir det som underléittar i vardagen for era barn?
Elisabeth Lundquist stéller fragan till fordldrar och personal och
ber dem att girna prata med andra 4n dem de kdnner. Snart &r
samtalen i full gdng i salen och erfarenheter delas.

— Det dr en fordel om det &r véllagad, vilkryddat mat i skolan. Dé
dter vart barn. Om hon inte éter blir hon pa déligt humor vilket
leder till konflikter i familjen, sdger nigra fordldrar. En forédlder
berittar att hon brukar fraga sitt barn: vad ska du prova att dta i
skolan idag? i ett forsok att locka henne vidga sin matrepertoar. |
en familj tittar man gemensamt pa den kommande veckans
matsedel for skolan for att skicka med extra mellanméal om det &r
mat barnet inte dter. De forbereder alltid den egna familjens
kottfars till mandagens middag redan pa sondag, for att undvika
matstress och risk for brak. De norska deltagarna, som har med
egen “matpacke”, bekréftar att maten &r viktig, eftersom barnen har
stort behov av extra energi.

For att vardagslivet ska fungera dr det flera olika faktorer som
paverkar, sammanfattar Elisabeth Lundquist. Det dr barnets egna
kroppsliga forméga, men ocksa omgivningsfaktorer (attityder,
sociala sammanhang och den fysiska miljon). Forédldrar och
personal dr overens om att manga av de goda erfarenheterna beror
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pa att miljon anpassats sé bra som mojligt efter barnets behov och
forutsattningar.

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. ICF é&r framtaget av Virldshédlsoorganisationen, WHO.
Modellen tar hdnsyn till kroppsliga och omgivande faktorer och
dess dynamiska samspel. Samtliga &r lika viktiga for hur man kan
paverka och genomfora olika aktiviteter och hur delaktig en person
kan kénna sig.

— Péaverkansfaktorer for delaktighet handlar dels om kroppsliga
faktorer, men ocksd om omgivningen. Vi forsoker se till
mojligheter istillet for att begrénsas av de hinder som finns. Vi
anpassar pedagogiken och miljon efter barnens behov, séger
Elisabeth Lundquist.

Sirskilda mal

Aktiviteterna for veckan pa Agrenska har skapats efter fem
huvudmal. Ett av dem dr att bidra till att stirka sjilvkdnslan.
Genom samarbetsovningar och gemensamma aktiviteter dir var
och en deltar efter sina forutséttningar 6kar tryggheten i gruppen
vilket underlittar samtal.

— Vi anvénder litteratur, kinslokort och spel om att inte vara som
andra”, for att 6ppna upp samtal om kénslor, erfarenheter och
fragor kring den egna sjukdomen, séger Elisabeth Lundquist.

En av dagarna far barnen och ungdomarna mdjlighet att stélla
fragor och fa medicinsk information av ldkare eller sjukskoterska
om sin diagnos.

— Vi hjdlper barnen att formulera fragorna och samtalar efterat om
svaren, for att forvissa oss om att de fatt reda pa det de ville.

Att ta hansyn till barnets eller ungdomens personliga omvdrdnad
och integritet ér ett annat mal vid planeringen av veckans
aktiviteter. Det gors bland annat genom att dagsschemat anpassas
for att ge en lugn stund vid maten med tid for eventuella mediciner
och toabesok.

Eftersom synen kan vara paverkad vid cystinos laggs stor vikt vid
att kompensera for synnedsdttning eller ljuskdnslighet. Darfor
anvéands barnens egna personliga hjdlpmedel, som solglaségon,
under dagens aktiviteter. Hinsyn tas ocksa till placeringen i
rummet och ljussattningen vid aktiviteterna.
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Genom en lugn milj6 och arbetspass 1 smagrupper, stravar
personalen efter att minska konsekvenserna av barnens eventuella
koncentrationssvdrigheter. Fasta rutiner och tydlig struktur i
aktiviteter och miljo bidrar ocksa till 6kad koncentration.

— Timstock é&r ett bra redskap, som ger en tydlig borjan och slut pa
till exempel en matteuppgift, siger Elisabeth Lundquist.

Under dagen varvas lugna aktiviteter med mer fysiskt krdvande, for
att upprdtthdlla och stirka den fysiska orken hos barnen.

I aktiviteterna finns naturliga pauser. Det giller till exempel 1
walkie talkiegdbmme dar tva lag har varsin walkie-talkie. Ett lag
gommer sig och det andra laget vantar pa att fa sin forsta ledtrad
for att borja leta efter dem. Hér trinas att lyssna till instruktioner,
samarbete, logiskt tdinkande och pauser varvas med aktivitet.

Det femte malet ar att uppehdalla och stirka den fysiska orken.
Dirfor dr det individuellt anpassade aktiviteter med naturliga
pauser.

— Vi dr lyhorda for barnens kinsloldge och trotthetsniva, séger
Elisabeth Lundquist.

Syftet med alla aktiviteter dr att fa igang den goda cirkeln dar
barnet kdnner sig stirkt och far lust vilket foder viljan att prova nya
saker.

Samverkan

Det ér viktigt att de som finns kring barnet samverkar. Det handlar
om personal i sjukvard, habilitering, barnhilsovérd och elevhilsa,
kommunens resursteam och specialpedagogiska skolmyndigheten.

Lanktips

skoldatatek.se/verktyg/appar

skolappar.nu (appar kopplat till det Centrala innehélleti Lgr 11)
appstod.se (samlingsplats for appar som stdod, myndigheten {for
delaktighet)

bildstod.se (bildprogram)

varsam.se

komikapp.se

Nanna och skolan

Nanna borjade i1 forskolan nédr hon var drygt ett r. Det var en liten
forskola och all personal var engagerad. De dkte med till sjukhuset
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och fick tréffa sjukskoterskor och lakare for en introduktion om
cystinos.

— Genom informationen kénde sig personalen trygg att ha ansvaret
for Nanna och hennes mediciner. Eftersom de tréffat personalen pa
sjukhuset hade de en kontakt de kunde fraga, om de var osékra,
sdger Kent.

Nanna kréktes fortfarande vildigt mycket. Hon fick snart en extra
resurs, en utbildad sjukskdterska, som fick huvudansvaret f6r
henne.

— Att vi kunde 1dmna henne pé forskolan var jétteviktigt for oss,
sager Rita.

— I och med det var vi inte bara vardgivare, utan kunde borja arbeta
och ta vara pa varandra, sdger Kent.

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behéver kunskap,
att fa triffa andra och ha nigon som lyssnar pa dem. Det visar
forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i deras roll i viara syskongrupper,
berittar Samuel Holgersson, pedagog i Agrenskas barnteam.

Syskonrelationen ar speciell eftersom den oftast dr den ldngsta
relation vi har i livet. Den dr fylld av gemenskap och karlek, men
praglas ocksé av rivalitet, avund och konflikter. Vad som
dominerar kan vara olika och dven dndra sig dver tid.

Under vistelsen p4 Agrenska vill personalen ge barnen redskap i
rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedsattning.

Under veckan utgér personalen fran syskonets behov och fragor,
for att de ska fa strategier att hantera sina kadnslor och sin vardag.
Programmet som barnteamet pa Agrenska har format utgar ifran
kunskap, kénslor och beméstrande. Kunskap ges utifran frdgor om
diagnosen som syskonen arbetat fram tillsammans. Kdnslor
hanteras genom ett Oppet och tillatande klimat, dér alla ska kdnna
sig bekvdma med att prata fritt.

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”.
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Kiinslor och fragor

Att fi ett syskon med funktionsnedséttning vicker manga fragor
och kénslor. Det &r en orolig tid. Den nya situationen paverkar
vardagen och syskonrollen.

Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedséttning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksé att fordldrar tenderar att dverskatta barns
kunskap och vad barn forstatt. Barn har mindre mdjlighet att
paverka sin situation och omgivning pé grund av sin dlder och
sociala situation.

Syskonens program

Den forsta dagen pa Agrenska #r det fokus pa syskon vars bror eller
syster har cystinos. Syskonen beréttar om sig sjélv eller sin familj
om man vill. Andra dagen borjar man fundera kring diagnosen och
formulera fragor till sjukskoterska eller ldkare. Till dem kan de
stélla alla fragor de har. Informationen om diagnosen utgar alltid
fran barnens egna frdgor och funderingar.

I de yngre aldrarna racker det ofta att syskonen fér ett namn pa
sjukdomen och en kort beskrivning av hur den paverkar deras bror
eller syster. Frdn och med niodrsaldern vixer en mer realistisk syn
pa tillvaron fram. Barnen inser att villkoren &r olika. De borjar se
och forsta konsekvenser av syskonets sjukdom. Fragorna kan
handla om hur det ska ga for deras bror eller syster i skolan och hur
framtiden ser ut.

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

P4 onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatta
samtal kring syskonets egna kéanslor. Syskonen triffas i sma
grupper. De kan gora kamratbanan som bestér av dventyrsbanor dér
de fér agera tillsammans for att klara vningarna.

Att lara kénna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden
for samtal dir de kan dela hemligheter, kénslor och strategier. Ofta
ar det forsta gangen de tréffar andra som har broder eller systrar
med samma diagnos.

Personalens uppgift i samtalen &r att bekréfta barnens kinslor, inte
avvisa dem genom att ge trost. Det ar viktigt att syskonen far lufta
det svéra.

De behover veta att det dr okej att kinna som de gor och att de inte
ar ensamma 1 den kénslan. Det osagda kan ldtt kdnnas som en
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klump 1 magen eller ndgon annanstans i kroppen. I familjen ar det
kanske inte alltid sa létt att prata eftersom fordldrarna har sé
mycket att gora med barnet som har funktionsnedsittning och
syskonet vill inte belasta dem.

Beriittelsebok

Under veckan skapar syskonen en beréttelsebok om sig sjdlv, om
diagnosen och om sina egna strategier, for att hantera andras fragor
om sjukdomen. I boken ritar de bland annat av sin hand, som en
symbol for dem sjélva. Vid tummen ska de rita tva saker de &r bra
pa. Vid pekfingret saker de vill ska hinda om tva ér. Vid
langfingret vad andra sédger de &r bra pa. Vid ringfingret drdmmar.
Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

Innehallet 1 veckan gar ut pa att skapa ett oppet och tilldtande
klimat dar det dr okey att prata kénslor och ha drommar. Da kan
dven de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med forildern

Ett vanligt problem é&r att syskonet inte tycker det spelar ndgon roll
vad de gor eller hur bra de ar i skolan. Forédldrarna tar det bara for
sjdlvklart att de dr duktiga och tar ansvar.

Brist pa egen tid med fordldrarna dr ocksé nagot som syskonen
pratar om. Nistan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa.

— En mamma som skjutsade sitt barn till ridningen lade till fika
efterat. Tack vare det blev turen som tidigare var ytterligare ett
stressmoment en egen stund tillsammans varje vecka. Det var inte
bara en tid som blev Over, utan deras egen tid, siger Samuel
Holgersson.

Men det ér inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att barnen
har 6kad mognad jaimfort med jdmnariga, stark empati,
engagemang, ansvarskénsla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen. De har fitt en annan vérdegrund.

Lis mer om Agrenskas syskonarbete pa syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och ldstips i
dmnet. Dér finns ocksé filmer som illustrerar olika situationer och
fragestillningar. De bygger pa fordldrars egna berittelser.
agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandlar-och-
syskonkarlek/

Litteraturtips;

Dokumentation nr 531 © Agrenska 2017

28


http://www.syskonkompetens.se/
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandlar-och-syskonkarlek/
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandlar-och-syskonkarlek/

Cystinos

Doktorn kunde inte riktigt laga mig, Christina Renlund (Gothia)
Syskonkdrlek eller i skuggan av ett syskon, Christina Renlund
(Gothia)

Nanna har tva systrar

Storasyster Lisen var nio ar nidr Nanna foddes.

Négra ar efter det ville fordldrarna gérna ha fler barn. Men de var
eniga om att undersoka fostret forst.

Niér Rita blev gravid visade moderkaksprovet att fostret hade
cystinos.

— Beslutet att avbryta graviditeten var det virsta och tuffaste beslut
vi varit tvungna att ta hittills, sdger fordldrarna.

Istéllet stéllde de sig pa ko for PGD, preimplantorisk genetisk
diagnostik, dér bara foster utan den kidnda arftliga sjukdomen
aterinplanteras i kvinnan. Det var tva ars véntetid. Men bara tre
ménader senare var Rita gravid igen. Ett nytt prov togs. Barnet
hade inte cystinos.

Idag har familjen avlastning tio timmar i veckan. Periodvis har det
inneburit att Ritas mamma kommit och gett Nanna den medicin
hon maste ha klockan tva pa natten, sa att fordldrarna kunnat fa en
hel natts somn dé och da.

— Nar det fungerade, och Nanna inte vaknade och ville till oss, var
det fantastisk avlastning, sdger Kent.
— Néar man kan sova en natt blir man overlycklig, sédger Rita.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvirden, giirna en barntandvardsspecialist.
Om det finns svarigheter med tal, sprak och dtande behovs
aven kontakt med logoped.

Det berittar Marianne Lillehagen, specialisttandlikare i
barntandvard och Lisa Bengtsson, logoped som informerar om
vilket stod som finns att fa inom tandvéirden och logopedin.

Varannan person med en sillsynt diagnos har orofacial (oro= mun
facie= ansikte pa latin) dysfunktion, som paverkar mun- och
tandfunktionen. Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen inom detta omrade nér det giller sidllsynta diagnoser.
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Det finns dven odontologiska kompetenscenter for séllsynta
diagnoser 1 Jonkdping och Umea.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska vid familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedséttningar och sjukdomar.

— Idag har vi, efter ett godkdnnande fran er fordldrar, gjort en
oversiktlig undersokning och beddmning av barnens
munforhéllanden, berittar Lisa Bengtsson.

Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stdlls samman i1 en databas. Denna databas ar tillgdnglig via
Mun-H-Centers hemsida. Dér finns uppgifter om en diagnos nér
teamet traffat minst tio barn och ungdomar med samma diagnos.

Mun-H-Center forsoker sprida informationen bland annat via
hemsidan, app och pa sociala medier.

Vad vet vi om munférhéllanden vid cystinos?

Fran studier om munforhéllandena vid cystinos ar det ként att det &r
vanligt med sug-, tugg- och sviljsvarigheter. Krdkningar, paverkan
pa emalj paverkar ocksa liksom medicinering och dalig andedrékt.
— Eftersom det finns ett stort energi- och vitskebehov vid cystinos,
blir det ofta flera méltider under dagen. Det kan leda till risk for
karies. Aven muntorrhet férekommer. Brist pa saliv okar risken for
karies, sdger Marianne Lillehagen.

Vid reflux (sura uppstotningar) och kriakningar riskerar tdndernas
emalj att skadas av den sura vitskan. Aven muntorrhet och
munandning 6kar risken att emaljen skadas genom erosion.

— Det ar viktigt for tandvérden att vara uppmérksamma pa vilken
paverkan barnens olika mediciner kan ha pé tdnderna och
kompensera for detta, siger Marianne Lillehagen. Det kan
exempelvis ske genom 6kad mingd fluor eller mer frekvent
fluortillforsel.

Vad har vi sett idag?

Barnen som besokte Mun-H-Center under vistelsen for cystinos
hade generellt fina tdnder. Det forekom korsbett, tandsten och viss
muntorrhet.

— Barnen hade en god formaga att gapa. Kanske med viss
overrdrlighet, sdger Marianne Lillehagen.
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Forbered barnen

Infor det forsta besoket i tandvarden &r det viktigt att informera
tandvardspersonalen om barnets sérskilda behov och eventuella
behov av lidngre tid for undersdkning. P4 Mun-H-Centers
webbplats finns kortfattad information, som tandvérdspersonalen
kan anvénda sig av.

Barnet ska ocksé forberedas infor besoket 1 tandvérden. Det kan
goras hemma till exempel med ett schema som visar vad som ska
hénda och vilka personer barnet ska méta.

— Anvénd gérna bildstod infor barnens besok i tandvéarden och
under besoket, sdger Marianne Lillehagen.

Tandvéard

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden r sa bra att
barnet kan bevara en god munhilsa.

En god forebyggande tandvérd innebir bland annat tdta besok,
polering och fluorbehandling av tinderna. Alla bor anvinda
fluortandkram.

Munhiilsa och munmotorik

Barn kommer till logoped for utredning och traning av
kommunikation, sug-, tugg- och svéljférmaga och munmotorik.
Logopeden ger ocksa radgivning kring matning och édtsvarigheter.
— Som logopeder jobbar vi med munnens funktion, alltsa férmagan
att tugga, svilja, hantera mat och hantera saliv. Men naturligtvis
ocksa med talsvérigheter och kommunikation, sdger logoped Lisa
Bengtsson.

Vad visar forskningen om munmotorik vid cystinos?

I tvé studier, med 43 respektive 101 deltagare visade det sig att
hilften av personerna med cystinos var ”slow eaters”, de at
langsamt. Svéljsvarigheter forekom.

Vad har vi sett idag ndr det gdller munmotorik?

Barnen har generellt en god oralmotorisk formédga. Fordldrarna
rapporterar i sina frigeformulér svarigheter som att maltider tar
lang tid, det drdjer ofta linge innan barnen svéljer och att barnens
aptit och matlust dr paverkad.

— Flera rapporterar att deras barn har svarare att tugga hérdare och
segare konsistenser av maten, sdger Lisa Bengtsson.

Vid dtsvéarigheter ar det viktigt att utreda om de beror pa aptit
(att vilja och orka éta), fardighet (att kunna dta) eller sdkerhet
(att kunna &ta utan att sétta i halsen).
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— Det finns en rad faktorer som kan paverka aptiten, till
exempel illaméende och krikningar, orkesldshet, smérta men
ocksa stress, oro och ridsla. Mediciner kan ocksa péaverka
aptiten, sdger Lisa Bengtsson.

Naér det géller att kunna dta handlar det om fdrdigheter som att
svalja, dricka suga och tugga. Dessa formagor kan vara
paverkade pé grund av svaga muskler eller svarigheter att styra
dem, vilket kan gora det svart att sonderdela maten. Sdkerhet
omfattar risken att sitta i halsen, felsvéljning (att maten hamnar
1 luftvdgarna) och att barnet inte fér i sig tillrickligt med
néring.

For barn som far mat genom sond &r det viktigt att fa
munmotorisk stimulans och dirmed motverka risken for
overkanslighet.

— Munnen é&r viktig for sinnesupplevelser som smak och doft,
sdger Lisa Bengtsson.

Behandlingen vid atsvérigheter kan vara rent medicinsk och
besta av ldkemedel eller kirurgi. Eller att kosten anpassas for
att barnet ska kunna svilja den léttare. Hjdlpmedel kan ocksa
ha betydelse for att forbéttra sittstillning till exempel.

Om barnet har svart att sonderdela maten kan tuggtréning ge en
forbattring.

— Det ar viktigt att tugga eftersom det underlattar
matsmaéltningen och kénslan av méttnad. Dessutom ger det
starkare tuggmuskler och leder till ett mer sikert dtande, séger
Lisa Bengtsson.

Det gar att konsultera teamet pd Mun-H-Center oavsett var i landet
man bor. Aven personal i tandvarden kan vinda sig till Mun-H-
center vid behov.

For stod pa hemmaplan kan man vinda sig till habiliteringen,
oralmotoriska team eller nutritionsteam.

Lds mer om oralmotorik i nya skriften ”Uppleva med munnen och
hur man kan stimulera oralmotorisk formdga i
vardagssituationer”. Den gar att bestdlla via Mun-H-Centers
hemsida.
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Nanna idag

Nanna ar en lycklig, glad och véldigt frisk tjej. Hon ar talig,
medgorlig och samtidigt vildigt framat, beskriver forédldrarna.
bort sin PEG och dter numera bara vanlig mat.

Lérarna har tagit pa sig ansvaret att paminna henne om att ta sin
medicin under skoldagen. Ingen tycker det 4r konstigt att Nanna
stannar upp och tar sina tabletter. Andra tar ocksd mediciner eller
sprutor, till exempel barn med diabetes.

— Det har blivit s att andra barn ocksd kommer med sina tabletter.
Nu har en flicka borjat ta sina fluortabletter samtidigt som Nanna
pa skoldagen. Hon madaste ta dem pé dagen, har flickans mamma
sagt. Det gor att det ddr med Nannas sjukdom avdramatiseras, séger
Rita.

Hon har samma kompisar som f6ljt med henne sedan férskolan.
Det ar viktigt for fordldrarna att hon har en stark vianskapskrets som
ar inforstddd med hennes sjukdom och inte ser den som négot
konstigt. Kompisarna behandlar henne som en vanlig tjej och de ar
de sjdlva ména om att gbra ocksa.

— Hon har ibland forsokt utnyttja sin situation. Hon kan sidga “jag
har nog lite feber”. Speciellt nir lillasyster &r sjuk ndgon dag, sdger
Kent och ler.

— Men di sédger vi: ”Du dr ju inte sjuk. Ivég till skolan med dig
bara”, sdger Rita och skrattar.

Idag lever familjen ett lyxliv, menar fordldrarna. De ska se till att
Nanna fér sin medicin fyra ganger om dagen. Det gar inte att
jdmfora med smabarnsdren. Hon dter bra. De forsoker locka henne
att aktivera sig med nagon idrott. Hon behover stérka sina muskler,
sérskilt som de ocksa forstatt att hon ar overrorlig.

— Jag var mager men ocksa ointresserad av idrott som liten sé det
kdnner jag igen hos Nanna. Vi méste komma ihdg att man arver
nagot fran sina fordldrar. Utover sin sjukdom har de ocksé édrvt
egenskaper och drag efter sin mamma och pappa, siger Kent.

Information fran Forsakringskassan

Vardbidrag, tillfillig fordldrapenning och TFP allvarligt sjukt
barn ir olika bidrag som kan vara aktuella att soka vid
cystinos. Marianne Lundgren, som ir personlig handliggare
pa Forsikringskassan i Goteborg, informerade om det
ekonomiska stod familjerna kan erbjudas. For de norska

Dokumentation nr 531 © Agrenska 2017 33



Cystinos

deltagarna foreliste Lise Beate Hoxmark, socionom fran
Frambu kompetensesenter for sjeldene diagnoser, Oslo i Norge.

Forsékringskassan minskar kranglet for personer med
funktionsnedséttning och deras anhoriga. Myndigheten har efter
genomforda kundundersdkningar éndrat sitt arbetssitt 1 grunden for
att anpassa det till den enskildes behov sé att moten skall bli
enklare, tryggare och mer personliga.

¢ En kontaktperson hos Forsikringskassan. De som har
storst behov av stod ska erbjudas en kontaktperson med
ansvar for att samordna alla kontakter med
forsdkringskassan.

e Stod till foridldrar med barn som ér svart sjuka eller har
en funktionsnedséttning. Mgjligheten att kunna fa stod
frén forsdkringskassan redan pa sjukhuset eller
habiliteringen finns redan pd vissa stillen och det ska nu
utokas till att bli tillgdngligt 1 hela landet.

e Forenklade och samordnade uppfoljningar. For att gora
vardagen mer forutsdgbar och trygg for den som har en
funktionsnedsattning ska forsdkringskassan samordna och
forenkla de lagstadgade uppfoljningarna inom olika drenden
som den enskilda har hos forsikringskassan.

e Kortare viintetider pa beslut

¢ En egen plan for framtiden for elever som gar pa
gymnasiet och har aktivitetsersittning

e Enklare digital kontakt med Forsikringskassan

Ansokan

Nér man skickar en ansodkan till Forsdkringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfiardat av behandlande likare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedséttning. Nir alla handlingar
inkommit tar handléggaren, helst inom en vecka, kontakt med
sOkanden for att boka tid for utredningssamtal. Handldggaren
utreder drendet och lagger ett forslag till beslut, och beslut fattas till
sist av en sérskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid Forsdkringskassans
omprovningsenhet. Fdr man avslag dér kan drendet 6verklagas i
Forvaltningsritten, darefter i Kammarrétten och Hogsta
Forvaltningsdomstolen. Dessa avgdr dock om provningstillstdnd
lamnas eller inte. Detta innebér att Forvaltningsrétten kan bli den
slutliga instansen.

Mer info och blanketter for ansékan finns pd
www.forsakringskassan.se

Dokumentation nr 531 © Agrenska 2017

34


http://www.forsakringskassan.se/

Samhallets stod

Cystinos

Véardbidrag

Vardbidrag ar till for dem som vardar ett sjukt barn eller barn med
funktionsnedsédttning. Det kan betalas ut frén att barnet dr nyfott till
och med juni det ar det fyller 19 éar.

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

Vardbidragets niva styrs av barnets virdbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Det kan alltsd ges d&ven om ingen faststilld
diagnos finns. Nér annat samhéllsstod finns, exempelvis om barnet
bor hos stodfamilj eller dker pé korttidsverksamhet, paverkas nivan
pa vardbidraget. Om barnet beviljas assistanserséttning omprdovas
vardbidraget.

Tillfallig foridldrapenning

Tillféllig fordldrapenning dr erséttning for inkomstbortfall nér en
fordlder méste avsta fran arbete for bland annat vérd av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman. Ersdttningen
kan utga maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vérdbidrag betalas ut for barnet kan tillféllig fordldrapenning
inte betalas ut for samma vérd- och tillsynsbehov.

Erséttningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 &r och i
vissa fall upp till 16 ar.

— Det finns flera olika stodinsatser i kommunen som kan vara
aktuella for barn med cystinos. De kan giilla avlastning,
kontaktperson och stodfamilj via SoL. Det siiger Johanna
Skoglund som iir socionom pa Agrenska niir hon berittar om
de olika typerna av stod som erbjuds i kommunen.

Avlosarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avkoppling och till att utritta drenden utanfér hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt fran fall till
fall.
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— Det dr viktigt att tinka pa att avlgsarservice kan paverka
vérdbidraget. Man maste komma ihdg att meddela
Forsékringskassan om man far nya insatser beviljade, annars kan
man bli aterbetalningsskyldig, sdger Johanna Skoglund.

Kontaktperson

En kontaktperson kan utses for att ge ett personligt stod utanfor
familjen. Syftet dr att bryta isoleringen och underlétta for en person
med funktionsnedsittning att leva ett sjdlvstindigt liv.

Stodfamilj

— Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar
bade till att ge anhoriga avlosning och mer tid for syskonen, men
ocksa till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och
rekreation, sdger Johanna Skoglund.

Tanken &r att barnet ska f& mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig élder.

Det hiir giller i skolan

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgirdsprogram ska upprittas for hur eleven ska
klara kunskapsmal och vilket stod som krévs. Det dr rektorns
ansvar att eleven fér ett dtgérdsprogram om det behovs.

Den svenska skollagen fran 1 juli 2011 géller for bade offentliga
och privata skolor. Den innebar bland annat skirpta krav pa ldrare;
endast behoriga larare ska kunna fa tillsvidareanstéllning.
Skolinspektionen har mojlighet att ge vite till eller stinga skolor
som misskoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen dr skyldig att utreda om en elev
behover sérskilt stod, sdger Johanna Skoglund.

Stodatgarder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedséttning kan se olika
ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksé fé en resursperson i skolan. I andra fall
gOrs en omorganisation sa 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
stdd och stimulans sa att elever utvecklas sa langt som mojligt.

Tips infor moten med skolan
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— Som foridlder till ett barn med funktionsnedsittning blir det
ménga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
inf6ér sddana moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare, sa
Johanna Skoglund.

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

— En forlosande frdga som kan leda till kreativitet och ett
gemensamt engagemang dr “Hur gor vi da?”. Sarskilt bra fungerar
en sadan Oppen fraga om forhandlingarna mellan parterna gér trogt.
Att f4 till ett gott samarbete och god samverkan kring barnet ér
allas ansvar, sa Johanna Skoglund.

Vart viander vi oss?

Om familjen dr missndjd med nigot beslut som beror barnet 1
skolan vinder man sig i1 forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nista instans dr ansvarig tjinsteman eller ndmnd i
kommunen. Man kan dven vinda sig till Skolverket
www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjénst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjélpmedel och rekreationsresor. P4 sjukhus kan man fa hjilp med
att hitta fonder. De finns ocksa i bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa
foretag hjélper ocksa till att hitta ritt fonder for en mindre summa.
Tips pa bra webbsidor

www.agrenska.se — Agrenska
www.agrenska.se/syskonkompetens
www.fk.se - Forsikringskassan

www.1177.se — Sjukvérdsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket
http://www.barncancerfonden.se/elevers-ratt/
www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.mfd.se — Myndigheten for delaktighet
www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.mun-h-center.se — Mun-H-center
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www.notisum.se — Lagar pa nitet
www.nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser
www.lul.se/infoteket

Foreningsinformation

Riksforbundet Séllsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av
en grupp forildrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ar en paraplyorganisation déir en méingd olika
diagnosforeningar finns representerade.

Forbundets uppdrag ér framfor allt att driva handikappolitiska
fragor, att paverka och pétala att séllsynta diagnoser maste
uppmaérksammas och forskas kring.

Enligt ordférande Elisabeth Wallenius trycker forbundet pé att
personer med sidllsynta diagnoser har ritt till samma insatser fran
samhdllet som alla andra, till exempel nér det giller vard och
behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att andra inte
kanner till s& mycket om deras syndrom.

Forbundets 12 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan ar véldigt olika. Gemensamt ar
att alla sjukdomar eller syndrom é&r livsldnga, obotliga och néstan
alltid har genetiska orsaker.

— Det ar sdllsynthetens dilemma som forenar oss, inte sjukdomen
eller syndromet 1 sig, menar Elisabeth Wallenius.

Hdr hittar du Riksforbundet for sdllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

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

Ovanliga diagnoser/sjukdomar r i stor utstrackning ocksa okédnda
sjukdomar. Behovet av kunskap &r darfor stort.
Informationscentrum goér kontinuerligt uppdateringar av
kunskapsldget tillsammans med ledande specialister och
handikapporganisationer och patientféreningar.

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

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omrédet séllsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD.

NFSDs uppgift ar att:

- bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvérdens resurser for personer med séllsynta sjukdomar
liksom 0kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

- bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hélso- och sjukvarden och till andra berorda
samhdllsinstanser samt till patienter och anhoriga

- bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet

- identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra ldnder och internationella
organisationer.

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

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pd www.nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 531

Cystinos dr en drftlig sjukdom som ingér i gruppen lysosomala sjukdomar.
Den forekommer i tre olika former med olika allvarlighetsgrad.

Hur vanlig sjukdomen &r 1 Sverige dr okdnt, men uppskattningsvis
insjuknar ett barn vartannat ar, vilket motsvarar ett barn per 200 000 fodda.

Vid nefropatisk och intermediér cystinos ar forsta delen av njurarnas
rorsystem (proximala tubili) skadad, vilket medfor kraftigt forhdjda
volymer urin. Den stora urinvolymen leder till forlust av viktiga &mnen,
okad torst och risk for uttorkning. Sjukdomen kan dven ge symtom fran
andra organ, bland annat 6gonen.

Behandlingen bestar av fyra delar, forebyggande behandling, ldkemedel,
dialys/njurtransplantation och 6vrig behandling. Det kan ocksd behdvas
kontakt med fysioterapeut, dietist och synteam om synen dr paverkad.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
© Agrenska 2017
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