AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER 0
Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser A G REN S KA
© Agrenska 2015 www.agrenska.se




LCHAD-brist

LCHAD-BRIST

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 har fallet LCHAD-brist.
Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och eventuella
syskon ny kunskap, mdjlighet att utbyta erfarenheter och triaffa andra 1

en liknande situation.

Fordldraprogrammet innehdller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat
efter deras forutséittningar, mojligheter och behov. I programmet ingar

forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran forelisningarna pa Agrenska ir grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Johanna Lagerfors, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet beréttar ett fordldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Sist i dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer

till foreldsarna.

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbplats, dér de

kan laddas ner kostnadsfritt som PDF: www.agrenska.se
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Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Ulrika von Débeln, 6verldkare pd Centrum for metabola sjukdomar
vid Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

Rolf Zetterstrom, dverldkare pa Centrum for metabola sjukdomar vid
Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

Marita Andersson Gronlund, dverlikare pa Ogonmottagningen for
barn och ungdom pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Anna Strandqvist, psykolog vid Psykologkliniken barn, DEMO,
Karolinska universitetessjukhuset i Huddinge.

Erika Forssell, dietist pa Dietistkliniken vid Karolinska
universitetssjukhuset i Solna.

Mirta Loof Andreasson, personlig handldggare, forsdkringskassan i
Goteborg.

Birgitta Johansson Cahlin, 6vertandldkare, Mun-H-Center i Hovas.
Lisa Bengtsson, logoped, Mun-H-Center i Hovés.

Gustaf Nylén, pedagog, Agrenskas barnteam.
Astrid Emker, pedagog, Agrenskas barnteam.

Cecilia Stocks, socionom, Agrenska.

Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon 031-750 91 00
E-post johanna.lagerfors@agrenska.se

Redaktor Johanna Lagerfors
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LCHAD-brist

Biokemisk och genetisk bakgrund vid LCHAD-brist

— LCHAD-brist ir en ovanlig sjukdom som forsimrar
kroppens formaga att bryta ner fettsyror. Personer med
sjukdomen lagrar in fettsyror som inte hinner brytas ner, i
organen, vilket kan medfora skador pa levern och andra organ.
Dirfor behovs behandling med specialkost.

Det séiger Ulrika von Dobeln, 6verlikare pa Centrum for
metabola sjukdomar vid Karolinska Universitetssjukhuset i
Solna.

LCHAD-brist ingér i den sa kallade PKU-screeningen, vilket &r ett
test som gors pé alla nyfédda barn 1 Sverige tva till tre dygn efter
fodseln. Testet gors for att uppticka allvarliga, behandlingsbara
sjukdomar dar tidigt insatt behandling forebygger eller minskar
symtom.

Barn med LCHAD-brist har fel pé ett enzym som behovs for
nedbrytningen av fett — LCHAD-enzymet. Enzymer dr proteiner
som har i uppdrag att utféra kemiska reaktioner i kroppen. Hur de
ska se ut bestdms av vara arvsanlag, vart DNA, som finns i
kroppens alla celler.

— Vi har fler an 20 000 gener i vara arvsanlag. De Oversitts till
olika proteiner i kroppen, bade till enzymer och till sddana
proteiner som bygger upp exempelvis muskler, sédger Ulrika von
Débeln.

Fettmolekyler &r vildigt energirika. Nar de bryts ner frigors darfor
mycket energi, vilken behdvs for att kroppen ska fungera. Det finns
olika l&nga fettsyrekedjor, och de ldngsta innehdller mest energi.
De langa fettsyrekedjorna har oftast 16 eller 18 kolatomer.

— Det gor att de héller sin fasta form. Kortare fettsyror ar flytande.

Nedbrytningen av fett

Det forsta som hénder nir kroppen ska frigora energi ar att
fettsyrorna bryts loss frén den glycerolmolekyl som de dr bundna
till 1 fett. Dérefter transporteras de till mitokondrierna, som finns i
kroppens celler.

I mitokondrierna, som kallas "’kroppens kraftverk”, sker minga
kemiska reaktioner som har med energi att gora.

— Det behovs tre olika enzymer for att ta in fettsyrorna i
mitokondrien. Dessa kallas gemensamt for karnitinsystemet.
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Karnitin behovs for att transportera in fettsyran genom det inre av
membranen som omgérdar mitokondrien, sdger Ulrika von Ddbeln.
En del personer har fel i detta system, vilket leder till att de far en
sjukdomsbild som kan likna LCHAD-brist.

Niér fettsyran vdl har kommit in i mitokondrien borjar sjdlva
nedbrytningen for att skapa energi. Den sker genom att tva
kolatomer i taget bryts loss fran fettsyrekedjan. Fyra olika kemiska
reaktioner kravs for att plocka loss tvd kolatomer. Det &r vid dessa
reaktioner, och vid den fortsatta nedbrytningen av 2-
kolsfragmenten, som energin frigors.

De fyra stegen kallas dehydrogenas, hydratas, dehydrogenas igen,
och till sist thiolas. Hos personer med LCHAD-brist dr det den
tredje av dessa reaktioner som inte fungerar som den ska.

— Resultatet av det blir att de 1dnga fettsyrorna inte kan brytas ner
pa ett effektivt sétt, sdger Ulrika von Dobeln.

Kroppen fastar under natten

Nattetid bryter man normalt ner mycket fett. Det beror pa att
kroppen dr tom pa mat och istéllet tar energi frén det lagrade fettet,
kroppens energidepé. For personer med LCHAD-brist skapar detta
problem. Eftersom fettet inte kan brytas ner lagras det i kroppens
organ och riskerar att skada organen pa sikt. Dérfor &r det bra om
personer med sjukdomen far mat regelbundet Gver dygnet, dven pa
natten.

Kroppen har tvi reservsystem

De som har LCHAD-brist har trots sin enzymdefekt en viss
formaga att bryta ner de ldnga fettsyrekedjorna. Det beror pa att
kroppen har flera reservsystem. I levern och i andra organ finns
exempelvis en liten organell kallad peroxisom. Aven den har ett
nedbrytningssystem for ldnga fettsyror.

— Langa fettsyrekedjor kan forkortas i peroxisomen varefter de
forkortade fettsyrorna skickas tillbaka till mitokondrien dér
nedbrytningen kan fortsétta, sdger Ulrika von Ddbeln.

Aven i cytoplasman kan langa fettsyror forkortas en bit, for att
dérefter transporteras tillbaka till mitokondrien. Det dr nir kroppen
snabbt behdver mycket energi, exempelvis vid feber eller fasta,
som kapaciteten for dessa reservsystem inte ricker. D& far personer
med LCHAD-brist symtom.

— Det finns alltsd tva reservsystem som hjélper till att forkorta de
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langa fettsyrorna. Inom forskningen funderar man pé om det gar att
oka mingden peroxisomer som kan vikariera for det enzym som
finns 1 for liten méngd. Det gar att gbra, men ger biverkningar
vilket gor att metoden har begriansningar, sédger Ulrika von Ddbeln.

Arftlighet

LCHAD-brist drvs autosomalt recessivt. Det innebér att bada
fordldrarna ar friska men bér pa en muterad gen, alltsa ett forandrat
arvsanlag. Vid varje graviditet med samma fordldrar ér risken att
barnet drver sjukdomen 25 procent. Barnet har d fatt den muterade
genen 1 dubbel uppsittning. I hélften av fallen drver barnet den
muterade genen i enkel uppsittning. Han eller hon blir da frisk
bidrare av anlaget precis som sina fordldrar. I 25 procent av fallen
far barnet inte sjukdomen och blir heller inte bérare av den
muterade genen.

— I vuxen alder kan syskon till barn med LCHAD-brist, om de vill,
genomfora ett test for att se om de ar anlagsbérare eller e;.
Statistiskt sett dr tva av tre syskon till barn med LCHAD-brist
sjdlva bérare av den muterade genen, och 16per dé en 6kad risk att
fa barn med sjukdomen. Dock forutsitter det att den person de
skaffar barn tillsammans med ocksé bir pa en muterad gen som ger
upphov till LCHAD-brist, sdger Ulrika von Ddbeln.

Hos de flesta personer med LCHAD-brist sitter mutationen i
position /528G-C pa genen. Om en person som sjdlv har LCHAD-
brist (alltsa tvd muterade anlag) far barn tillsammans med en
person som inte dr anlagsbérare, blir samtliga barn friska
anlagsbdrare eftersom de ju drver ett anlag av varje fordlder.

Metoder for fosterdiagnostik

Att bira ett barn med LCHAD-brist medfor en kraftigt 6kad risk
for havandeskapsforgiftning hos mamman. Det kan 1 virsta fall
utgora en fara for moderns liv mot slutet av graviditeten.

— Om fordldrar till ett barn med LCHAD-brist vill skaffa ett barn
till kan de vilja att gora ett moderkaksprov i vecka tolv eller
tretton. Om fostret inte bér pa anlaget finns det ingen 6kad risk for
havandeskapsforgiftning, sdger Ulrika von Ddbeln.
Moderkaksprovet forutsdtter att man kénner till mutationen pa
forhand. Det hade alltsa inte kunnat tillimpas vid den forsta
graviditeten, om misstanke om sjukdomen inte fanns.

En annan metod for att undvika sjukdom hos eventuella syskon ér
preimplantations-diagnostik. Metoden innebér att man gor en
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provrorsbefruktning, och nér det befruktade dgget efter tre dygns
odling har delat sig till atta likadana celler plockas en av dem loss.
Av den cellen genomfor man en DNA-analys for att se om
sjukdomen é&rvts till just detta embryo.

— Pé sd sitt kan man vilja ut ett embryo som inte har den muterade
genen 1 dubbel uppséttning, och plantera det i kvinnans livmoder.

Det ar inte farligt att bara pé ett foster med LCHAD-brist 1 bérjan
av graviditeten, riskerna uppstar forst mot slutet. Det medfor alltsd

ingen risk for mamman att bli gravid och gora ett moderkaksprov i
vecka 12 eller 13.

Fragor till Ulrika von Débeln

Pdaverkas levern av LCHAD-brist?

— Ja. Personer med sjukdomen lagrar in fettsyror, som inte hinner
brytas ner, i organen. Det kan pé sikt medfora skador pa levern och
andra organ.

Gar det att tillverka LCHAD-enzym och tillsitta det pa medicinsk
vig?

—Ja, det skulle ga rent teoretiskt. Problemet med LCHAD-brist &r
dock att situationen blir allvarlig i akuta ldgen. Det dr d& kroppen
maéste fa till stora midngder enzym pé kort tid. Dosen skulle darfor
vara vildigt svér att berdkna.

Ar LCHAD-brist lika ovanlig i évriga viirlden som i Sverige?

— Man séger generellt att det globalt fods ungefar ett barn med
LCHAD-brist per 50 000 barn. Forekomsten varierar dock lite pa
olika platser. I Finland &dr sjukdomen till exempel vanligare &n den
ar i Sverige.

Viktoria har LCHAD-brist

Viktoria ir 15 ar och kom till Agrenskas familjevistelse
tillsammans med sin mamma Sophia, sin pappa Erik och sin
lillasyster Louisa, som dr 10 ar.
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Graviditeten med Viktoria var normal, liksom forlossningen.

— Under de forsta dygnen efter att hon f6tts upplevde vi att nagot
inte riktigt stimde. Viktoria at konstant och sov vildigt
oregelbundet. Men sjukvérdspersonalen sa att allting var som det
skulle, sdger Erik.

Tva dagar efter forlossningen fick de aka hem. Pa den tredje dagen
blev Viktoria jattesjuk.

— Hon gick ifran att ha &tit hela tiden och aldrig vara ngjd, till att
sova mer och mer och plotsligt inte vakna alls. Vi fick &ka in akut,
berittar Sophia.

Nér de kom till sjukhuset 1ag Viktorias blodsockerniva pa noll.
Familjen hade tur som upptéckte i tid att ndgot var fel — tack vare
att personalen pa PKU-labbet arbetade hela den natten med att
stélla diagnos forstod man snart att det rorde sig om LCHAD-brist,
och att Viktoria var i behov av snabb behandling.

— Det var vildigt ndra att hon inte klarade sig, sdger Erik.

Viktoria blev sdmre och sdmre under négra dagar. Hon 14g i
respirator. Hon télde ju inte fettet i brostmjolken och fick dérfor
specialvilling genom en sond.

— Maten var inte det jobbigaste i borjan, villingen innehdll ju allt
hon behovde. Istéllet var det, och dr fortfarande, den evinnerliga
oron dver att hon ska bli akut sjuk som ar vérst, sdger Sophia.
Lékarna sa att de hade vildigt begrédnsade erfarenheter av
sjukdomen, och darfor fick prova sig fram vad gillde
behandlingen.

— Som tur var béttrade hon pa sig, hon aterhdimtade sig nog mycket
snabbare dn vad vi gjorde. Den fOrsta tiden var bara chock och total
skriack. S& radd som jag var nér vi fick ldmna sjukhuset nagra
veckor senare har jag aldrig tidigare varit, sdger Erik.

Kliniska erfarenheter och behandling

— Eftersom barn med LCHAD-brist har en forsimrad formaga
att bryta ner fett krivs behandling med specialkost.

Det séiger Rolf Zetterstrom, barnlikare pa Centrum for
metabola sjukdomar och Astrid Lindgrens Barnsjukhus vid
Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

Ett flode av amnesomséttningsprocesser sker hela tiden i1 kroppen.
De varierar beroende pd om vi har kalorier och ndringsdmnen i
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tarmen, eller om det &r natt och kroppen ska klara sig utan att &ta.
— For att processerna ska fungera behdvs manga olika enzymer, till
exempel insulin och LCHAD-enzymet, sdger Rolf Zetterstrom.

For att klara I&nga perioder av fasta behover kroppen frimst energi
genom nedbrytning av ldnga fettkedjor — sddana som personer med
LCHAD-brist har svart att bryta ner. For att fettet inte ska lagras i
organen, och for att man inte skall bilda langa giftiga fettkedjor,
madste personer med sjukdomen darfor kraftigt dra ner pa intaget av
fett.

Det ar véldigt komplext vad som dr “rétt” att dta. Alla manniskor
behover proteiner, kolhydrater och fetter och rekommenderas
darfor ata allsidigt. Men vilka proportioner som fungerar bést for
var och en kan variera.

— Vissa sjukdomar, som LCHAD-brist, gor att en allsidig kost inte
fungerar eftersom ett visst &mne kan bli livshotande. Det gor att
man maste dta enligt en sérskild och manga ganger kriavande diet.
Det ér viktigt att ha kontakt med kunniga dietister.

Fett med medellanga fettsyror (med 6-10 kolatomer) kallas MCT-
fett, och kan léttare brytas ner av personer med LCHAD-brist dn de
langre fettsyrorna. Men eftersom vi ménniskor ar genetiskt olika
varandra hanterar vi MCT-fettet olika bra.

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

Symtom vid LCHAD-brist

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

— Det kan till exempel leda till svaghet, sméartor, dmma och stela
muskler eller att musklerna ’sonderfaller’, sdger Rolf Zetterstrom.
Att musklerna sonderfaller innebér att myoglobin lacker ut 1
cirkulationen om musklerna stressas for mycket. For att se hur
musklerna mar kan man méta det sa kallade CK-vérdet. CK star for
kreatinkinas.

Symtomen blir olika hos olika personer, men problem med
skelettmusklerna &r ndgot som de flesta med LCHAD-brist
upplever 1 ndgon grad.

Aven hjirtmuskulaturen paverkas vid LCHAD-brist. Hjidrtmuskeln
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kan vara forstorad, eller drabbas av rytmrubbningar om for mycket
fett ansamlats 1 hjartat.

— Inom sjukvarden i Sverige ser vi dock séllan dessa problem hos
de barn som fitt tidig behandling, sdger Rolf Zetterstrom.

Hos de barn som énda drabbas ar problemen reversibla, vilket
innebadr att de gér tillbaka igen efter behandling.

Aven i levern och i mag- tarmkanalen forekommer fettinlagring.
Levern kan bli forstorad och barnen kan drabbas av kriakningar och
tillvaxtstorningar. Ldgt blodsocker &r ett annat symtom som det dr
viktigt att halla koll pa.

— Vi ér extra uppmidrksamma pa om barnets blodsockernivé fallit
eftersom det &r ett senare symtom. Nér det intrdffar har det redan
gatt ganska langt och barnet blivit sjukt. Hit vill man helst inte
komma, siger Rolf Zetterstrom.

Symtom pé ldga blodsockernivéer dr exempelvis trotthet,
huvudvirk, hunger, humorsvéngningar, synstérningar, och yrsel.
— Det mest klassiska &r att personen blir svarkontaktbar, far
svettpadrlor i pannan och &r lite kall.

Lagt blodsocker kan leda till svdra kramper och ir viktigt att vinda
snabbt. Det gbr man genom att tillsétta snabba kolhydrater, som
exempelvis druvsocker. Aker man in till sjukhuset sitts ett
intravenodst glukosdropp.

— Att flera gdnger hamna 1 lagt blodsockerniva ér pa sikt inte bra.
Det tyder ocksa pa att man inte lyckats hitta en bra balans 1
behandlingen, sidger Rolf Zetterstrom.

Manga barn med LCHAD-brist har en sa kallad gastrostomi, en
“knapp pa magen”. Det dr en slang genom vilken man kan tillféra
néringsdryck och annan vétska. Med en gastrostomi blir det ldttare
att se till att barnet fér i sig den mat hen behdver, dven vid sjukdom
och krékningar.

Att nervsystemet paverkas vid LCHAD-brist kan bland annat leda
till synnedsattning, kraftloshet, huvudvérk och nedsatta reflexer.
Man kan ocksé fa kognitiv pdverkan, och exempelvis bli sémre pa
att se helhetsperspektiv och planera.

Behandling

Den langsiktiga behandlingen av barn med LCHAD-brist dr en
fettsnal specialkost. Till kosten tillsdtts MCT-fett, alltsd fett som
bestar av medellanga fettsyror istdllet for de langa som inte kan
brytas ner.
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— Vid infektioner eller 6kad aktivitet bor midngden kolhydrater i
maten Okas, sdger Rolf Zetterstrom.

Man tillsdtter ocksa ofta extra livsnddvindiga fettsyror, exempelvis
i form av valnotsolja och fettlosliga vitaminer. Ibland ges karnitin.
— Att ge karnitin dr kontroversiellt och ges inte rutinméssigt pa
samma sétt som essentiella fettsyror. De flesta rekommenderar att
man sétter ut karnitin ndr man kommer ’ur balans’, alltsa nir
kroppen hamnar i katabol kris.

(Lds mer om kostbehandlingen pa sida 24)

Fasterestriktion

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

— I Sverige forsoker vi undvika att det gar mer dn fyra timmar
mellan maltiderna. Hos vissa éldre barn och vuxna kan
rekommendationen vara max fem eller sex timmar, sdger Rolf
Zetterstrom.

Riskerna med att dta regelbundet och standigt vara radd for att fasta
ar att det kan leda till 6vervikt. Det géller att vara observant pd
vikten eftersom det kan vara vildigt svart att ga ner igen for den
som vél lagt pé sig for ménga kilon.

Kontroller

De flesta med LCHAD-brist gar regelbundet pa kontroller inom
sjukvérden. En riktlinje kan vara fyra besok per &r, men dessa kan
sedan justeras till titare eller glesare kontroller efter behov.

Det som undersdks ér bland annat barnets ldngd, vikt och syn, samt
hur vil kostbehandlingen fungerar for barnet och familjen.

— Barnets CK-vérde, lever-enzymer, acylkarnitiner och Hb kan
ocksa maétas for att sékerstélla att barnet har ett bra blodvérde, sédger
Rolf Zetterstrom.

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

Forskning

Det finns numer ett register for medfédda metabola sjukdomar,
RMMS, diar LCHAD-brist och andra &mnesomsittningssjukdomar
ingar.

Registrets syfte dr bland annat att sjukvarden ska fa en 6verblick
over patienterna med dessa sjukdomar och deras behandlingar,
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samt att sdkerstdlla att alla har tillgang till samma vérd. Att
medverka 1 registret dr frivilligt.

— I styrgruppen for RMMS-registret ingér ldkare, dietister,
sjukskoterska, psykolog och patientrepresentant, sdger Rolf
Zetterstrom.

Det pégar en rad forskningsstudier inom dmnen som beror
LCHAD-brist, men manga metoder ligger dénnu langt in 1
framtiden. Men att exempelvis tillféra konstgjort LCHAD-enzym
pa medicinsk vég, eller anvinda sig av genterapi, dr inte sd
komplicerat.

— Problemet dr att det inte ricker att f4 enzymet till ritt organ, det
madste ocksa till rétt plats i organet, i detta fall in i cellernas
mitokondrier. Ndgra nya revolutionerande behandlingsmetoder &r
dérfor inte pa gdng under den nirmaste framtiden.

Rolf Zetterstrom betonar vikten av att barnen med LCHAD-brist
foljer den rekommenderade behandlingen och att manniskor 1 deras
omgivning bor samarbeta for att situationen for barnen ska bli s&
bra som mojligt.

Fragor till Rolf Zetterstrom

Hur ofta ska barnets CK-virde miitas?

— Det ar svart att sdga ndgot som géller for alla. Men generellt
tycker jag att man ska mata CK-vérdet vid de dterkommande
regelbundna ldkarbesoken, samt vid akuta sjukhusbesok.

Ar det bra att var dotter iir aktiv och anstringer sig nir hon ir pd
forskolan?

— Ja, det tycker jag. Rorelse ar bra. Men det méste ske inom rimliga
granser. Det ar till exempel inte bra att leka lange pa fastande mage
och sedan somna fore middagen. For barnen med LCHAD-brist
behovs bittre planering for att energin inte ska ta slut. Det finns
inga glasklara svar pa hur mycket aktivitet som ar okej, istéllet far
man kdnna efter och prova sig fram. Lagom ér ett bra ledord!

Ndr min dotter blir forkyld eller sjuk mdrker jag att hon blir svag.
Vad kan jag gora dt det?

— Forkylning eller sjukdom innebdr ungefar samma stress for
kroppen som fasta. Nar man blir sjuk forbranner man mer energi,
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och dérfor behdver barnen med LCHAD-brist mer mat da. Men det
ska vara ritt mat, och vad som ér ritt dr individuellt. Detta far
familjen arbeta fram tillsammans med sin dietist. En gastrostomi,
alltsa en knapp pa magen, blir for ménga ett viktigt hjalpmedel.
Speciellt om barnet tenderar att krdka upp maten.

Jag har fatt radet att aldrig ge Alvedon till min dotter. Vinner till
oss, som ocksa har barn med LCHAD-brist, har dock hort att de
giirna far ge Alvedon, men inte Ipren. Hur kommer det sig?

— Det finns olika traditioner i landet nir det giller behandling med
paracetamol, som Alvedon, eller NSAID-preparat som exempelvis
Ipren. Diarfor kan rekommendationerna variera, vilket naturligtvis
riskerar att bli forvirrande for patienten. Mitt tips ar att fraga
lakaren varfor han eller hon kommit med den ena eller den andra
rekommendationen. Det finns risker med bdda typerna av preparat
och jag tycker det &r upp till varje ldkare att tydligt kunna motivera
sin prioritering.

Vet man hur musklerna utvecklas pa sikt hos barn med LCHAD-
brist?

— Det gar inte riktigt att svara pa. Vi har ju idag en ny generation
barn vars LCHAD-brist upptickts genom PKU-screeningen. De har
fatt diagnos redan som nyfodda och darmed tidig behandling, men
eftersom den dldsta av dem dnnu inte &r dldre dn ung vuxen &r det
svart att sdga ndgot om hur musklerna utvecklas i senare éaldrar.

Ar det vanligt med tilliggsdiagnoser vid LCHAD-brist?

— En del barn har autismdiagnos. Om man drabbas av en svér
metabol kris kan man bli rullstolsburen eller {4 en férsdmrad
funktion pa njurarna.

Att komma hem fran sjukhuset nér Viktoria var nagra veckor
gammal innebar en forskjutning av fokus for fordldrarna. Livet som
tidigare bara handlat om 6verlevnad vackte pl6tsligt ocksé tankar
pa hur det skulle bli i framtiden. Skulle Viktoria kunna tala? Var
hon kognitivt eller motoriskt padverkad av sjukdomen? Ingen visste.
— Under den hér tiden hade vi enormt tdta kontakter med
sjukvérden. Vi akte in for minsta lilla grej och bodde mer eller
mindre pa sjukhus under de forsta aren, séger Erik.
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Sophia var hemma med Viktoria medan Erik forsokte aterga till sitt
arbete. Han beskriver hur chefen noterade att han blev alldeles vit i
ansiktet av radsla om telefonen ringde under ett mdte ndr han inte
kunde svara.

— Till slut foreslog chefen att jag skulle skaffa en minicall och be
Sophia ringa pé den om det var nagot akut. Pa det sittet kunde jag
slappna av mer sa ldnge det bara ringde pa den vanliga telefonen,
sdger han.

Erik tycker att han fick en oas att andas i pa jobbet, men Sophia var
hemma och upplevde sig ibland uppslukad av oron for Viktoria.

— Jag ville vara hemma med henne. Jag trodde inte att ndgon annan
kunde ta hand om henne och ville darfor inte heller ldta ndgon
forsoka. Men det var en kamp att hitta ekonomiska I6sningar for att
kunna vara hemma, sdger hon.

Att det fanns ndgot som hette assistansersittning horde de inte talas
om forrdn langt senare. Bdde Sophia och Erik upplever att det hade
varit till stor hjélp att fi béttre information om vilken hjilp
samhillet kunde erbjuda.

— Det dr mycket att krdva av en familj 1 kris att ocksa ha tid och ork
for att sjdlva soka reda pa all information, sdger Sophia.

Efter en tid kallade en LSS-handldggare fran kommunen till ett
samverkansmdte om Viktoria och familjens situation. Vid motet
beslutades det att hon skulle fa en dagmamma. Men manga av dem
som senare intervjuades for jobbet backade ur nér de férstod hur
situationen sag ut, hur sjuk Viktoria kan bli och hur snabbt det kan
gé. Till slut hittade familjen en dagmamma som végade ta sig an
uppdraget. D& var Viktoria tre ar.

Ogonbesvir vid LCHAD-brist

— LCHAD-brist kan fa flera olika konsekvenser i kroppen,
bland annat kan sjukdomen medfora problem med d6gonen och
synen.

Det siger Marita Andersson Gronlund som ar dverlikare och
docent vid Ogonmottagningen pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Langst fram 1 6gat sitter hornhinnan. Innanf6r den finns framre
kammaren, iris (regnbagshinnan) och linsen. Dérefter kommer
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glaskroppen, den geléartade massa som fyller upp 6gongloben.
Langst bak sitter nadthinnan med vara synceller, tappar och stavar.
Stavarna anvénds bland annat for att vi ska kunna se i periferin och
1 morker, tappar for att vi ska kunna se skarpt och se olika farger.

— Syncellerna gar ihop i nervtrddar som tillsammans bildar
synnerven. Den leder i sin tur till syncentrat i bakre delen av
hjérnan, sdger Marita Andersson Gronlund.

Vid en frdmre skada péa synbanan kan synskérpa och synfalt, farg-
och morkerseende samt kontrastkinslighet paverkas. Ocksé vid en
skada pa bakre synbanan kan synskéirpan och synfilt paverkas, men
man kan ocksé fa svart att tolka och bearbeta synintrycken.

Synen och synsystemet dr normalt fardigutvecklat vid ungefir tio-
tolv ars dlder, men kan fordandras under hela livet. Synskdrpan ar
som allra bést ndr vi ar i 20-arsaldern.

— Olika faktorer kan stora 6gon- och synutvecklingen. Sddan
paverkan kan ske innan barnet f6ds, under den f6rsta tiden eller
senare under uppvixten, sdger Marita Andersson Gronlund.

Olika typer av synproblem

For att f& skarp syn méste ljuset brytas precis pd néthinnan i bakre
delen av Ogat. Ibland, om 6gat till exempel ér lite mindre dn
normalt, bryts stralarna istéllet bakom 6gat. D4 blir bilden suddig.
Denna sé kallade hyperopi, dversynthet, kan korrigeras med
glasdgon med konvexa glas.

Om ljuset bryts for langt fram 1 6gat blir bilden ocksa suddig. Det
kallas myopi, narsynthet. Da behdvs glasogon eller linser med
konkava glas.

Ogonundersékningar

— Niér ett barn kommer till en 6gonmottagning testas bland annat
synskérpan. Detta kan goras pa olika sétt, men kréver en
medverkan frén barnet. Vi tittar ocksd pd om det finns sa kallad
samsyn, att bada 6gonen jobbar ihop, sdger Marita Andersson
Gronlund.

Hos ogonlikaren kan foljande undersokningar bli aktuella:

e Synskérpeundersokning pa langt och nira héll. Har anvénds
olika syntavlor anpassade efter barnets alder och mognad.

e Forekomst av skelning.

e Synfiltsundersokning.

e Spaltlampa — en undersdkning av 0gats frimre delar.
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e Autorefraktor — en undersokning av eventuella brytningsfel.

e Ogonbottenundersdkning med oftalmoskop samt eventuell
ogonbottenfotografering. D4 tittar man pd hur nithinnan,
synnerven och gula flicken ser ut.

Ogonforindringar vid LCHAD-brist

Barn med LCHAD-brist kan ha nedsatt synskérpa, nedsatt
morkerseende, ndrsynthet och vara extra kinsliga for ljus. Det finns
dven personer med LCHAD-brist som dr dversynta.

— Problemen med nedsatt synskérpa kan kvarsta 4ven om man
korrigerar med glasdgon, beroende pa om synnedséttningen handlar
om ett refraktionsfel eller ej, sdger Marita Andersson Gronlund.

Det storsta 6gonrelaterade problemet vid LCHAD-brist ér
fordndringar pd nédthinnan. Bland annat kan man ibland se olika
pigmentforidndringar. De delas in i olika stadier, fran en néstan
normal ndthinna till att fotoreceptorerna och kérlen pd nithinnan
helt forlorats. Det senare scenariot leder till att ndthinnan inte
langre fungerar.

— Det gar att méta nathinnans funktion. D& s6vs barnet och vi tittar
pa hur stavarna och tapparna fungerar vid exponering av ljus i olika
véglangder. Det sker med hjilp av ett sd kallat elekroretinogram,
ERG.

En langtidsuppfélining av tio barn med LCHAD-brist visade
foljande:

e Alla tio barn utvecklade ndgon form av néithinneforéndring,
som 1 genomsnitt noterades vid 3,6 ars alder (med
variationer frdn 14 ménader upp till sex ar).

e Sju hade ERG-foréndringar av varierande grad, alltsa
paverkan pé nithinnan.

e Tva tondringar hade utvecklat ganska stora brytningsfel (de
var ndrsynta).

e Hilften hade nedsatt synskérpa pa nagot 6ga, 1 forhallande
till vad som &r normalt for ldern.

e Sex hade manifest eller latent skelning.

e Atta rapporterade dkad ljuskinslighet.

e Tva uppgav dkade problem med morkerseende.

Vad gar att atgirda?
— En del av problemen gér att atgdrda med relativt enkla medel. Det
giller exempelvis brytningsfel och skelning.
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Det &r svérare att dtgirda problemen som uppstédr pa nathinnan. En
del har stora fordndringar dér, andra néstan inga forandringar alls.
Men generellt géller att personer med LCHAD-brist 16per 6kad risk
att fa problem med néthinnan, och att problemen tycks 6ka med
aldern.

— Vi tror att tidig behandling av sjukdomen kan gora att symtom
fran 6gonen upptrader senare. Men det &r svért att helt begrinsa
Ogonbesvéren.

Inom ett par ménader efter att diagnosen LCHAD-brist stéllts bor
barnet genomga en 6gonundersdkning. Dérefter bor den foljas upp
ungefdr en gang per ar.

— Vid dessa tillfillen undersoks bland annat férg- och
morkerseende. Elektroretinogram kan vara aktuellt att géra
vartannat eller vart tredje ar, beroende pé barnets status och ovriga
symtom, sdger Marita Andersson Gronlund.

Sen diagnostik och ménga symtom tycks oka risken for stor
paverkan pé néthinnan. Man vet generellt inte s& mycket om de
langsiktiga synproblemen vid LCHAD-brist eftersom den éldsta
person som fatt behandling redan tidigt idag ar 1 20-arsaldern.

Fragor till Marita Andersson Grénlund

Varfor far barnen olika grader av synpdaverkan?

— Péverkan ar beroende av hur ldnge de haft sjukdomen, vilken
alder de dr i och sa vidare. Vi tror ocksa att en tidig upptéackt av
sjukdomen, med tidig behandling, kan gora att synproblemen upp-
trader senare.

Kan man byta ut niithinnan?

— Ja, rent tekniskt gar det. Men synsystemet ar en del av hjarnan
och det dr mycket svart att fi signalerna att fungera. Darfor r ett
sadant ingrepp inte aktuellt i dagslaget.

Riskerar barn med LCHAD-brist att bli blinda?

— Om néthinnesjukdomen blir riktigt uttalad, framfor allt om den
sitter pa gula flicken, tappar personen synen mer och mer med
tiden. Det finns da en risk att det pa sikt kan leda till blindhet. Men
det dr inte sékert att individen har samma péverkan pa bada
ogonen. Hos en del personer med stor paverkan pa ena dgat kan det
andra 6gat vara betydligt mindre paverkat.
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Viktoria borjar skolan

Viktoria var kvar hos sin dagmamma i ungefar ett halvér. Dérefter
fick hon plats i en specialgrupp pa en forskola tillsammans med tre
andra barn. Gruppen hade extra mycket personal.

— Det fungerade bra tyckte vi. Men nér Viktoria skulle flyttas dver
till en femarsgrupp fick inte personalen som kénde henne f6lja
med. Eftersom Viktoria kan bli allvarligt sjuk utan minsta
forvarning kidndes det otryggt att ingen personal hade sérskilt
ansvar for henne.

Flera ginger blev Viktoria sjuk och fick ont i musklerna. Hon lades
ofta in pa sjukhuset, ibland tva veckor i streck.

— Naér hon var fyra-fem ar var vi sa oroliga att hennes energiniva
skulle sjunka att vi 6kade pa matintaget. Eftersom hon alltid var
miétt tappade hon aptiten, berdttar Sophia.

Niér Viktoria borjade i skolan fick hon ritt till en resursperson. Det
beslutet har f61jt med upp i aldrarna. Hon har haft sin resursperson
men alltid gatt i en vanlig klass.

— Under ldgstadiet och halva mellanstadiet fungerade det fint, hon
héngde med utan problem. Det berodde mycket pa engagemanget
frén de olika resurspersonerna som skolan anstillt. Allt fungerade
sa mycket bittre nér det var ndgon som brydde sig om Viktorias
hela situation, inte bara om skolarbetet, sdger Erik.

Sophia och Erik fick nu tips av en bekant om att ocksa soka
assistansersittning. De kénde andra barn med LCHAD-brist som
hade personliga assistenter, dnda tog det flera ér att fa igenom ett
sadant beslut.

— Vi har aldrig kunnat arbeta heltid, det har varit omojligt. Darfor
tyckte ett assistansbolag vi kontaktade att det var sjédlvklart att
Viktoria borde beviljas assistans. Utan dem i ryggen hade vi inte
orkat kimpa sa ldnge som krivdes, séger Sophia.

Nér familjen fick ritt till personlig assistans via LSS kunde Sophia
gé in som assistent de timmar hon dven tidigare lagt ner pé att ta
hand om dottern.

— Det var forsta gingen sedan Viktoria féddes som vi kidnde att vi
hade fast mark under fotterna. D& var hon sex-sju ar.

Utover assistansen har familjen ocksé fétt hjélp av en
avlastningsfamilj ndgon helg i ménaden.
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Psykologiska aspekter vid LCHAD-brist

— En del barn med LCHAD-brist har neuropsykologiska
konsekvenser av sin sjukdom, men det giller inte alla.

Det séiger Anna Strandqvist, psykolog vid Psykolog-kliniken
barn (DEMO) pa Karolinska Universitetssjukhuset i Huddinge.

LCHAD-brist ér en ovanlig sjukdom. Det gor att det inte finns sé&
stor kunskap vad giller psykologiska effekter. En handfull studier
beskriver en stor spridning av symtom, frdn normal utveckling till
svar psykomotorisk forsening som debuterar tidigt och péverkar
den tidiga utvecklingen. Det kan till exempel rora sig om att de
sprakliga fardigheterna forsenas.

— Bland barn vars sjukdom inte upptackts genom screening finns en
psykomotorisk paverkan hos ungefir en fjdrdedel. Men det &r
viktigt att tdnka pa att studiernas resultat inte sdkert gar att
oversitta till de barn vars sjukdom uppticktes tidigt. Tidig upptéckt
syftar ju till att undvika metabola kriser, eftersom de riskerar att
paverka barnet negativt, sdger Anna Strandqvist.

Vid en neuropsykologisk utvecklingsbedomning tittar psykologen
bland annat pé den intellektuella utvecklingen, liksom spraklig och
motorisk utveckling.

Den sprakliga utvecklingen handlar bade om hur bra barnet forstar
andra och hur man sjilv formar uttrycka sig.

— Ett barn kan ha en avvikande utveckling spréakligt eller motoriskt
utan att det sdger ndgot om hur det blir i vuxen alder. Det finns en
stor individuell variation hos alla ménniskor vad giller dessa
formagor, sdger Anna Strandqvist.

Kognition

Vid psykologiska beddmningar méts en persons kognitiva styrkor
och svagheter, det vill sdga formadga till inldrning, intellektuella
processer och problemldsningsformaga, genom neuropsykologiska
tester. Kognitiva formagor handlar ocksd om formégan att
koncentrera sig och arbeta fokuserat. Testerna dr standardiserade
och anvénds i sjukvarden endast av legitimerade psykologer.

— Det dr viktigt att komma ihag att resultatet paverkas av
dagsformen. Men det kan dnda ge oss en uppfattning om vad barnet
har l4tt respektive svart for.

Anna Strandqvist triffar i sitt arbete mdnga barn med metabola
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sjukdomar och haller just nu pa med en studie som innefattar itta
barn och unga med LCHAD-brist. Barnen &r i ldrarna 5-21 ar.
Hittills har tvé grupper i studien utkristalliserat sig tydligt. I den
ena har barnen mindre medicinska komplikationer och heller inga
neuropsykiatriska diagnoser. De gér i1 vanlig skola och har 1 vissa
fall en personlig assistent for att skota sin kost under dagtid.

Hos barnen i den andra gruppen férekommer neuropsykiatriska och
svarare medicinska komplikationer. Barnen gar i sérskola och har
behov av assistans i vardagen.

— I gruppen med forhallandevis sma problem upplever fordldrarna
att barnen har en ganska god sa kallad adaptiv férmdga. Det
innebdr att barnen fungerar bra kognitivt, socialt och praktiskt. I
den andra gruppen beskrivs dessa omraden som mer problematiska,
sdger Anna Strandqvist.

I studien har nigra av barnen med mindre problem genomgatt nya
tester efter ndgra ar. Over tid kan man inte se ndgon genomsnittlig
forsdmring hos dem.

Exekutiva funktioner

Exekutiva funktioner innefattar formégan att kunna planera, initiera
och slutfora en aktivitet. Den formagan anvinder vi hela tiden. Det
handlar inte om att forsta sig pa nagot, utan om att kunna
genomfora det.

— Alla ménniskor har exekutiva funktionsnedséttningar vid vissa
tillfallen, som nér vi dr stressade eller har en infektion i kroppen.
Men en del har konstant svart med de hér sakerna i sin vardag, och
det dr dé det stéller till problem. Det handlar om smé saker, som nér
vi ska séga vad, nér vi ska avsluta det vi haller p& med och borja
med nésta grej, sdger Anna Strandqvist.

Den exekutiva formagan gér att testa, men en person kan ha
svérigheter i vardagen utan att det syns pé testen. Det kan ocksd
vara tvirtom. Vid metabola sjukdomar generellt dr ofta de
exekutiva funktionerna paverkade i storre eller mindre omfattning,
och detta géller aven for barn med LCHAD-brist. Det stéller till
problem i vardagen for vissa, men inte for alla.

Arbetsminne

Hos en del barn med LCHAD-brist ér det auditiva arbetsminnet lite
briackligare dn Gvriga formagor.

— Ofta ndr man har ojimnheter 1 sin neuropsykologiska profil
upplever man sjélv att vissa saker inte fungerar. Vissa saker
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fungerar jéttebra medan andra kan kénnas nistan omojliga, séger
Anna Strandqvist.

Det finns tva former av arbetsminne, det visuella (bildminnet) och
det auditiva (horselminnet).

— Det auditiva arbetsminnet verkar vara paverkat i storre
utstrackning hos personer med LCHAD-brist 4n hos manga andra
jdmnariga, sdger Anna Strandqvist.

Bland flera av barnen och ungdomarna i studien var dock det
visuella arbetsminnet antingen “normalt” eller “utmérkt”.

— Det ar bra att ta med sig. Insikten kan hjilpa en att skapa
strategier 1 vardagen. For personer med ett bra visuellt arbetsminne
kan det till exempel hjdlpa att fa nedskrivna instruktioner till en
skoluppgift istdllet for bara muntliga. All form av bildstdd ar bra.
Att ta bilder med sin telefon eller surfplatta dr en bra strategi for att
minnas.

For den som har ett briackligt arbetsminne kan det vara svart att
gora saker i flera led, utan stod utifran. Det kan ocksa vara svart att
gora saker snabbt och att lira sig nya sprékliga uppgifter.

— De eventuella svarigheterna barnen med LCHAD-brist kan ha
inom detta omrdde ligger dock inom normalspannet rent
testmassigt. Sddana svarigheter drabbar naturligtvis dven barn som
inte har sjukdomen, sdger Anna Strandqvist.

Vad kan goras at svarigheterna?

Ett forsta steg ér att ta reda pa vad som &r svart. Det gors dels
genom psykologiska tester, dels genom att barnet sjélv tillsammans
med omgivningen beskriver svarigheterna.

— Nér man vet vad problemet dr kan man skapa strategier utifrdn
den kunskapen. Ta hjilp av personer i skolan och kommunen eller
sjukhuset dér ni bor. Specialpedagoger, psykologer och
arbetsterapeuter arbetar med anpassning i vardagsmiljon och ér
ibland specialiserade pa exempelvis teknikstdd, sdger Anna
Strandqvist.

Rutiner &r alltid bra, de gor att vi automatiserar saker. Da krivs det
mindre anstringning for att utfora aktiviteten. Motivation &r ocksa
viktigt. For att sysslor ska kdnnas hanterbara och roliga kan man
behova séinka prestationskraven och forvéntningarna.

— En strategi dr ocksa att "gilla ldget’ och fokusera pd det som
fungerar bra. Alla manniskor har omraden i livet som man éltar och
gramer sig over, men blir det for mycket sddant leder det séllan till
ndgot konstruktivt.
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Vardagen med LCHAD-brist

En del barn med kroniska sjukdomar héller sig hemma och
undviker att prova nya saker.

— Naér det giller barn med just LCHAD-brist upplever jag att minga
ar aktiva och har ménga olika fritidssysselséttningar, vilket &ar
positivt. Det dr viktigt att hitta ndgot som man trivs med och
strategier for att tillfora energi till kroppen sa att man orkar, sdger
Anna Strandqvist.

Att ha ett sjukdomstillstand samtidigt som man inte &r sjuk hela
tiden kan vara komplicerat, speciellt for barn.

— Personer med LCHAD-brist &r ju till stor del friska, trots att de
har sjukdomen. Det kan vara jobbigt om omgivningen betraktar
dem som sjuka och det kan kénnas svart att forklara for andra vad
sjukdomen gar ut pa.

LCHAD-brist ér ju ett ovanligt tillstdnd, det &r inte alltid 14tt for
skolpersonal och andra att virdera svarighetsgrad och risker. Det
kan leda till att de bade underskattar och dverskattar allvarligheten
med tillstdndet, behandlingen och méendet.

Utmaningen for barnet och for hela familjen &r att leva sa vanligt
som mojligt. Barnet eller ungdomen ska f4 mdjlighet att skaffa sig
erfarenheter som andra barn far, och samtidigt folja en krdvande
behandling som paverkar vardagslivet en hel del.

En ytterligare utmaning for barn med LCHAD-brist och deras
familjer &r att leva med risken att barnet niar som helst kan bli akut
sjukt. Det dr viktigt att forhalla sig till den oron sé att den inte tar
over vardagen.

En del av barnen har sekundir pdverkan fran sin sjukdom. Vissa
har exempelvis autism och synfunktionsnedsittning, vilket kan
stélla till det 1 vardagen och 6verskugga de problem som har med
LCHAD-bristen att gora. Det ar viktigt att tinka pd att vrden och
omhéndertagandet for personer med sérskilda behov utvecklas hela
tiden.

— Aven barnen viixer och utvecklas trots eventuella
funktionsnedsattningar. Sok information och se till att ert barn fér
det stdd som han eller hon har ritt till, siger Anna Strandqvist.

En kontrollerad diet paverkar inte bara vad man &ter utan ocksa
relationen till mat. Det géller alla. Mycket stress kring mat kan leda
till att barn forknippar mat och dtande med obehag. Att ha en
”PEG” (knapp pé magen), att inta mat igenom underlattar vardagen
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men kommer ocksé paverka dtandet. Att acceptera att allt inte ar
“normalt” kan underlétta.

— Ménga foréldrar till barn med metabola sjukdomar upplever en
ganska stor belastning, med stora krav pé planering och extra
ansvar. Men ddremot uppger manga av barnen att de trivs ganska
bra med tillvaron. Ta med er det!

Fragor till Anna Strandqvist

Kostbehandling

Vi overvakar vart barn hela tiden, vilket kan leda till att hen
tvivlar pd sin egen formdga att klara av saker pd egen hand. Hur
ska vi tinka kring det?

— Vid en s allvarlig sjukdom é&r det viktigt att ha stenkoll pa
barnets maende, kosten och energidtgdngen. Men det behdver
kanske inte innebéra att man méste ha koll pa barnet exakt varje
sekund. Forsok skilja pa er egen oro och barnets behov. Man kan
finnas i narheten utan att det behdver betyda att man tar 6ver
ansvaret for allt som barnet gor. Sjélvstandighetsutvecklingen kan
naturligtvis bli padverkad av en sjukdom som kriver sd intensiv
behandling, men det finns fina exempel pa att det kan gé bra!

Hur ser framtiden ut for barnen med LCHAD-brist?

— Jag har kontakt med en nu vuxen kvinna som bor hemifran och
har ett jobb. S& kan framtiden se ut! Men nagra unga vuxna som
lever med sjukdomen i Sverige idag har fler svarigheter. Problemen
brukar dock ha funnits med dem hela tiden och uppkommer inte i
vuxen alder. Det kan vara bra att veta. Hur det blir for barnen som
fétt tidig behandling efter att sjukdomen upptéckts genom
screening vet vi heller inte mycket om. Sannolikt har de andra
forutsittningar dn de personer vars sjukdom uppticktes senare.

— Barn med LCHAD-brist kan inte bryta ner fett pa samma
siatt som andra. Dirfor behover de éita en sirskild kost for att
inte skada kroppens organ.

Det séiger Erika Forssell, dietist pa Dietistkliniken vid
Karolinska universitetssjukhuset i Solna.
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De néringsdmnen vi far i oss via maten kan delas in 1 tva typer:
makro- och mikronutrienter.

Makronutrienter ér ndringsdmnen som ger oss energi: fett,
kolhydrater och protein (samt alkohol). Kolhydrater och proteiner
ger 4 kcal energi per gram. Fett ger mer dn dubbelt sd mycket
energi: 9 kcal per gram.

— Fett ar alltsd en effektiv energikélla. Det dr dérfor det blir sa
komplicerat att ha LCHAD-brist, eftersom man da inte kan bryta
ner fett, sdger Erika Forssell.

Mikronutrienter &r vitaminer och mineraler som anvinds i olika
processer 1 amnesomsattningen, samt byggs in i kroppens vdvnader.

Alla dmnen behovs 1 kroppen. Skelettet bestér till exempel till stor
del av kalcium, musklerna av proteiner och blodet av jérn.

— Hjérnan ér till stor del uppbyggd av fett. Darfor dr det viktigt nér
man har LCHAD-brist, och alltsa inte far dta s mycket fett, att det
fett man dter bidrar med tillrdckliga mingder av de fettsyror som
behovs for att bygga upp hjérna och cellmembran.

Olika fetter

Det finns ménga olika typer av fett. Mdttat fett ar stelt i
rumstemperatur, medan omdittat fett ér flytande vid samma
temperatur. De flesta livsmedel innehéller alla 1ingder av
fettsyrekedjor.

— En stor del av problemen som uppstér vid LCHAD-brist beror pa
fettsyrornas strukturer. LCT-fettet, alltsé det langkedjiga fettet med
12-26 kolatomer, dr huvudbrénsle i néstan all kroppsvivnad, sdger
Erika Forssell.

Fett med medellanga fettkedjor kallas MCT-fett. Det bryts inte ner
1 betaoxidationscykeln utan i levern, och kan dérfor anvdndas som
energikédlla ndr man har LCHAD-brist. Kokosfett &r det naturliga
fett som innehaller hogst andel MCT-fett.

Via fettet far kroppen ocksé de essentiella fettsyror, EFA, som
bland annat behovs for att bygga vara cellmembran. Essentiella
fettsyror dr saddana som kroppen inte sjilv kan producera. De méste
darfor tillséttas via kosten.

Fettet bryts ner i kroppen via den sa kallade betaoxidationscykeln.
Olika enzymer behovs for att nedbrytningen ska fungera. Varje steg
1 processen forkortar fettsyrorna med tva kolatomer.

Hos personer med LCHAD-brist finns det for lite av ett av dessa
enzymer — LCHAD-enzymet. Namnet &r en forkortning av long
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chain 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase deficiency. Ibland saknas
enzymet helt.

Kostbehandling vid LCHAD-brist

Kostbehandlingen gar huvudsakligen ut pa att minska intaget av de
langa fettsyrorna. Det som hidnder om man fir for minga sadana,
utan att kunna bryta ner dem, dr att de kan ansamlas i — och ddrmed
skada — olika organ 1 kroppen.

— Problemet dr att fettsyrorna finns i all mat vi dter. For personer
med LCHAD-brist méste vi dven forsoka minska nedbrytningen av
det egna kroppsfettet, som dven det innehaller langa fettsyrekedjor.
Detta gor att det kan vara svart att gd ner i vikt, sdger Erika
Forssell.

Personer med sjukdomen maéste ocksé undvika fasta. Nar kroppen
fastar, till exempel pa natten, anvénder den fett som energikélla,
vilket inte fungerar om man har LCHAD-brist. Eftersom kroppen
anvéander kolhydrater som brénsle de forsta tre-fyra timmarna efter
en méltid behover personer med sjukdomen &ta ungefar var fjérde
timme.

Malsdttning 1: Minimera fettintaget

I den specialdiet som personer med LCHAD-brist maste dta for att
ma bra ar kolhydrater den huvudsakliga energikillan. Den star for
omkring 70-75 procent av energin. 10-15 procent av energin
kommer ifrdn protein.

— Fettet utgdr maximalt 20 procent av kosten, och d& handlar det
framfor allt om MCT-fett, sidger Erika Forssell.

For personer som inte har LCHAD-brist dr rekommendationen att
omkring 30 procent av energiintaget ska komma ifran fett.

Malsdttning 2: Forhindra fasta

For att forhindra fasta maste personer med LCHAD-brist dta
regelbundet, med ganska tétt mellanrum mellan maltiderna. P4
detta sitt ser man till att det inte gér fler timmar 4n kolhydraterna
racker. Kroppen behdver da inte bryta ner fett for att fa energi.
Spédbarn ska dta med tva till tre timmars mellanrum och for dvriga
kan det gé tre till fyra timmar mellan mélen.

— Behovet av frekventa mél giller dygnet runt, alltsd dven pa
natten. Detta 16ser man oftast genom att ge sondndring utan
langkedjiga fettsyror nattetid, sdger Erika Forssell.

For att man ska kunna sova mer én fyra timmar i strack anvands
ofta en sond kopplad till en pump som skdter matningen
automatiskt.
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Ett bra tips &r att anvdnda okokt majsstarkelse till barn Gver tva ar.
— Majsstarkelsen &r s speciell 1 sin sammansattning att den tar l&ng
tid for kroppen att forbruka. Det hjdlper kroppen att halla ett jamnt
blodsocker.

For att méta blodsockret 6ver tid kan man gora en sé kallad
mikrodialysundersékning. Da kontrolleras blodsockernivin med
tdta mellanrum under en natt dd man ligger inlagd pa sjukhus.

— Om man da tagit okokt majsstirkelse pd kvillen far man ett kvitto
pa hur bra det funkar, sdger Erika Forssell.

Nackdelar med majsstérkelsen kan vara forstoppning och en 6kad
risk for karies.

Malsdttning 3: Agera rdtt vid sjukdom

Niér ett barn med LCHAD-brist blir sjukt ar det viktigt att ingripa
snabbt for att forhindra lipolys, det vill sdga att kroppen frisétter
fett frén de egna fettdepaerna. Annars kan barnet hamna i en sa
kallad metabol kris.

— Nér man har feber har man ett storre energibehov én annars, men
ett mindre proteinbehov &n nir man &r frisk. Man fir d& en sdmre
aptit, trots att det dr extra viktigt att dta, sdger Erika Forssell.

Vid sjukdom blir det alltsa extra viktigt med regelbundna maltider.
Det kan vara bra att ge en krisblandning” bestdende av
glukospolymerer, som ger energi.

— De ir bra eftersom de inte smakar ndgot. Men kan vara farliga for
tanderna pa sikt, sdger Erika Forssell.

Fran spadbarn till ildre barn

Spéddbarn med LCHAD-brist kan inte dricka brostmjolk eftersom
den innehaller langa fettsyrekedjor. Barnet matas med exempelvis
Monogen eller Lipistart, och behdver dta varannan eller var tredje
timme. Maten fir innehalla maximalt tva eller tre gram fett per dag.
— Barnen behdver ocksé fa i sig DHA for att skydda 6gonen mot
nithinnefordndringar. DHA 4r en omega-3-fettsyra som kroppen
kan bygga av alfalinolensyra, en av de essentiella fettsyror som
kroppen inte sjdlv kan bygga upp, sdger Erika Forssell.

Att bygga alfalinolen till DHA é&r dock kréngligt, och for att
sakerstdlla att kroppen far i sig tillrdckligt med DHA brukar man
behova tillsdtta extra till dem som har LCHAD-brist.

Det bista forskrivningsbara preparatet vad géller andel DHA ar
DocOmega, som innehaller 40 procent DHA.
— Men MOR-DHA (fiskoljekapslar) som finns att kdpa utan
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forskrivning innehaller 77,5 procents DHA. Dessa maste man dock
bekosta sjélv.

Till barn under 16 &r &r DocOmega det enda forskrivningsbara
DHA-preparatet. Introduktionen av fast foda sker vid fyra till sex
manaders élder, precis som for andra barn.

Oljor

Erika Forssell rekommenderar bade valnétsolja och fiskoljekapslar.
— Valnétsoljan sticker ut bland de olika oljorna, den ar bést helt
enkelt. Den innehaller bdde linolsyra (omega 6) och alfalinolensyra
(omega 3), och samtidigt inte s& manga andra fettsyror, sdger Erika
Forssell.

Det &r viktigt att mdngden omega 3 i forhallande till omega 6 ligger
pa en bra niva. Idealiskt ar att forhéllandet dem emellan ligger
ndgonstans mellan 3,5:1 och 5:1. Valnétsoljan har ett mycket bra
forhéllande (sé kallat ratio) mellan dessa fetter, som bada behovs
for hjdrnans uppbyggnad.

— Svart vinbérsfroolja skulle ocksa fungera mycket bra i det
avseendet, men dr svdrare att fa tag i, sdger Erika Forssell.

Féljande livsmedel dr okej att dita for personer med LCHAD-brist:

e Brdd bakat utan fett

e Minimjolk och andra mejeriprodukter med 0,5 procents
fetthalt

e Mjukost med 1 procent fett, hardost med 5 procent fett

e Putsat innanlar, kalkon, vit fisk

¢ Quorn, baljvaxter

e Ris, pasta, potatis

e Gronsaker (ej avokado och oliver)

e Sylt, krdm, sorbet och dylikt krivs ofta for att nd
energibehovet

MCT-olja ér ocksd bra som alternativ energikélla. Det dr olja som
ar fraktionerad fran kokosfett. Den gar bra att anvénda i bakning
men &r ofta svarhanterlig i matlagning eftersom den innehéller
korta fettsyror som inte tal upphettning sa bra. Stekning upp till
160 grader fungerar, vid hogre temperatur hérsknar oljan och far en
délig smak.

Istéllet for vanligt smor kan man anvinda MCT-margarin.
— Det gér att gora eget MCT-margarin frdn MCT-olja och lttfil,
lite salt och skummjolkspulver. Det finns ocksa ett fardigt MCT-
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margarin som gér att bestilla frdn Tyskland, men da maste man
betala kostnaden sjélv eftersom det inte subventioneras. Det gér
dock att soka bidrag for det via vardbidraget hos forsakringskassan,
sdger Erika Forssell.

Komplement av vitamin A, D och E, samt intag av jirn, zink och
vitamin B2 kan ocksa behovas. Alla med LCHAD-brist
rekommenderas tillskott av DHA.

Det som kan kédnnas svart

Att maten blir medicin och att man maste dta utan att vara hungrig
kan l4tt leda till matleda — det blir inte roligt och gott att dta utan ett
trist méste. Det kan ocksa vara jobbigt att vara annorlunda och
svart att fa andra att forstd varfor det ar sé viktigt vad och hur ofta
man ater.

— En annan utmaning dr att inte ldgga pa sig fett och bli 6verviktig.
Det ar farligt for kroppen och det dr samtidigt néstintill omojligt att
banta i vuxen alder om man har LCHAD-brist, sdger Erika Forssell.

Praktiska lanktips
Livsmedelsverket: www.slv.se
Sajt for att berdkna néringsinnehall: www.kostdata.se

Fragor till Erika Forssell

Hur kan vi hantera vart barns aptitproblem?

— Brist pa aptit &r ett stort problem for mdnga med LCHAD-brist.
Det ér ofta svart att géra ndgot at. Manga har ju en sé kallad knapp
pa magen for att slippa dta sd ofta. Det dr en bra sdkerhet eftersom
man kan ge mat dven om aptiten tryter. Aptiten kan komma och gi,
vissa perioder gér det att 4ta mer, andra perioder &r det svart att éta.

Paverkas utvecklingen om barnet inte kan dta pd vanlig vig, via
munnen?
— Nej, det gor den inte. Sondnédringen innehaller allt man behover.

Ar det nédviindigt att tillsiitta omega 3 och omega 6 separat, eller

riicker det med valnotsolja?
— Det riacker med valnétsolja, som innehaller bade och.
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Spelar det ndagon roll nir under dygnet barnet dter valnétsoljan?
— Ar det en stdrre mingd kan det vara bra att inte ta allt pa kvillen,
utan att ta en del av det pa dagen. Det beror pé att forbranningen ar
hogre pa dagen. Att sprida ut intaget Over dygnet kan darfor vara
det mest optimala. Det innebér dock inte att det automatiskt ar fel
att ge allt pd kvillen, rutinerna méste ocksa fungera i praktiken.

Vi har fitt radet att utover att minimera fettintaget minska
andelen proteiner i kosten. Vad tycker du om det?

— Det dr inget jag kédnner igen som ett specifikt rdd. Samma rad
som for alla andra ménniskor géller, det vill sédga att man inte ska
ita 6verdrivet mycket protein eftersom det kan medfora en
belastning for njurarna. Men vid LCHAD-brist tycker jag att man
kan hoja proteinméngden en aning fran den genomsnittliga
rekommendationen, eftersom protein &r bra for att skapa
miéttnadskénsla. Det gér till exempel att tillsétta proteinpulver till
sondmaten, eller dta mer protein via maten.

Kan barnet fa for stor andel MCT-fett och ta skada av det?

— Nej, egentligen inte. Man kan laborera lite mellan hur stor andel
av energin som ska komma fran kolhydrater respektive MCT-fett.
Men om man fir for mycket energi totalt sett kommer kroppen
lagra in det som underhudsfett. Kroppen kan ju inte bryta ner langa
fettsyrekedjor om man har LCHAD-brist, men ddremot kan den
bygga om alla ndringsdmnen till 1dnga fettsyror och lagra in dem.
Dérfor finns det risker dven med att ge for mycket energi.

Viktoria far det tufft pa hogstadiet

Fram till borjan av hogstadiet fungerade det mesta bra i skolan for
Viktoria.

— Hon har alltid haft kompisar, men eftersom hon haft sin
resursperson och inte behovt ta eget ansvar som andra barn behovt,
har hon halkat lite efter vad géller sociala koder. Hon hénger inte
alltid med fullt ut socialt och kdnner sig ibland lite 6verkord, séger
Sophia.

P& hogstadiet 6kade kraven och inldrningstakten 1 skolan. Nér
Viktoria kom tillbaka efter sommarlovet gick hon in 1 viggen efter
bara ndgra veckor, som fordldrarna beskriver det.

— Det sa bara pang, hon blev totalt utbrind. Hon slutade dta och vi
hade henne hemma i mer 4n ett halvar, sédger Sophia.
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Idag mér Viktoria béttre och ér tillbaka i skolan. Men hon gér
aldrig senare in till klockan tva och har fatt plocka bort vissa
amnen fran schemat, for att orka.

I efterhand har Sophia och Erik funderat 6ver om de borde gjort
nagra anpassningar 1 skolsituationen redan tidigare.

— Nér man haft sa mycket allvar sa tidigt i livet hade det kanske
varit béttre att f vara barn lite lingre. Kanske borde Viktoria borjat
skolan nagot ar eller tva efter sina jamnariga, sdger Sophia.

Ju édldre Viktoria blir, och ju mer aktiv, desto svarare blir det att
planera energiintaget, tycker Sophia och Erik. For att orka vara
med pa roliga aktiviteter med kompisarna kan Viktoria behova vila
mycket pa forhand. Annars blir hon jattetrott efterat. Att ha
aktiviteter tva kvéllar i rad ar inte att tdnka pa.

— Det gor henne ledsen ibland, men samtidigt dr hon fantastiskt
duktig pa att sjélv kinna vad hon orkar och inte.

Det ér svart for fordldrarna att sldppa Viktoria pé egen hand
eftersom hon kan bli allvarligt sjuk sa snabbt. Hon har kunnat ge
sig sjdlv mat genom sonden sedan hon var tre ar, men om energin
tar slut klarar hon néstan ingenting. Da kan hon varken prata eller
tanka.

— Det otdcka é&r att det inte gér att forutsdga nir det hiander, energin
kan ta slut en halvtimme efter att hon dtit. Darfor maste vi ha
kontakt med henne varje kvart om hon &r ivdg nidgonstans pa egen
hand, séger Sophia.

Viktorias sjukdom har varit tufft for hela familjen. Sophia och Erik
har i omgéngar fatt hjdlp av ett kris- och samtalsteam, bade
individuellt och tillsammans.

— Vi har verkligen kéimpat, varit totalt slutkorda och i vissa stunder
vant det mot varandra. Och vi har sett manga andra foréldrar i
samma situation skilja sig. Att da fa stod utifran dr ovérderligt,
sdger Sophia.

Erik beskriver att det varit tungt att inse att det som &r jobbigt
aldrig tar slut.

— Oron forsvinner inte, den ar lika stor nu som nar Viktoria var
liten. P4 samma sétt dr det med kampen mot myndigheterna. En
liten delseger gldder oss knappt ldngre eftersom vi vet att det snart
dyker upp nagot nytt, sdger han.

Men foréldrarna har ocksd minga exempel pa saker som fungerat
vél genom dren — som expertsjukvarden.
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— Vi har byggt upp personliga relationer till de berérda ldkarna. Det
har lett till ett bra samarbete dir de och vi respekterar varandra. Det
har hént att vi ringt ldkarna mitt under en hogtid eller nér de varit
ivdg pa semester — dnda har de svarat och hjalp oss. Det dr mer dn
man kan begira, sdger Erik.

— Jag har triffat manga foréaldrar till barn med
funktionsnedsiittning eller svar sjukdom. Ofta ér de i behov av
stod och fungerande nitverk omkring sig, men vad som ir bist
for varje familj varierar.

Det séiger Cecilia Stocks som ér socionom och arbetar pa
Agrenska. Hon har tidigare diven arbetat som skolkurator.

Att bli forédlder ar alltid en stor omstdllning 1 livet. Det upplevs av
manga som krisartat — plotsligt mérker vi hur vi reagerar pé starka
(och ibland motstridiga) kdnslor, stress och nya fragestillningar.

— De foréldrar som far ett barn med en funktionsnedsittning eller
en svér sjukdom kastas dessutom in i en helt ny vérld, som kraver
ny kunskap och nya fardigheter. Det dr mycket praktiskt att hantera
och foréldrastressen blir da extra stor, sdger Cecilia Stocks.

Ofta jamfor forédldrarna sin situation med den som deras vinner
beskriver, vanner som fatt friska barn. Det kan vara svart att
hantera att livet blivit annorlunda for just en sjélv.

Att hantera situationen olika

Det finns méinga sitt att hantera den nya situationen pa. Vissa har
behov av att prata mycket om det som hinder, medan andra sluter
sig.

— I den akuta krisen kan det vara jittesvart att som par se varandra
och uppmirksamma hur den andre mar. Man slungas ofta 4t varsitt
hall, vilket kan kénnas sorgligt eftersom man vill hantera det svéra
tillsammans, sdger Cecilia Stocks.

Det &r vanligt att vixeldra — nér den ena inte orkar mer tar den
andra vid och drar det tyngsta lasset ett tag. Detta kan vara en stor
tillgdng for att familjelivet ska fungera.

— Min erfarenhet dr att det &r bra for fordldrar i den hér situationen
att prata med andra som befinner sig 1 ett liknande sammanhang.
Det ger ett helt annat stod och andra beréttelser &n dem man hor
fran ’vanliga’ smibarnsforildrar i omgivningen.
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Emotionell och problemfokuserande coping

Naér det géller sa kallad coping, alltsa formégan att hantera en svar
situation, finns det tva tydliga huvudspér. Den emotionella
copingen handlar om kénslolivet, att ta hand om de kénslor som
den nya situationen vécker inom en. Den problemfokuserande
copingen &r att man istéllet blir valdigt 16sningsorienterad, vill
agera, ta reda pd mycket information och ”’16sa” problemen i storsta
mojliga utstrackning.

— I en svér situation behdver man bada strategierna. Men om man
ar tva fordldrar som delar ansvaret finns det en risk att man
anammar varsin strategi. Véljer man bara den senare kommer
kénslorna snart ikapp, samtidigt som det &r jéttebra att kunna vara
16sningsorienterad ibland, sdger Cecilia Stocks.

Socialt stod, det vill sdga att ha ett ndtverk av manniskor runt sig
som samarbetar med varandra, r viktigt for personer 1 kris.
Nétverken kan till exempel bestd av personer inom familjen, skol-
och sjukvardspersonal, habilitering, experter och myndigheter.

— Ibland finns personer perifert i ndtverket som egentligen inte gor
sé stor skillnad. D4 kan man behdva fundera dver vilken roll den
personen har, vad vitsen med just den kontakten &r. Ibland kan det
vara bittre att salla lite och fokusera péd de kontakter som verkligen
ar vardefulla, sdger Cecilia Stocks.

Att man har rétt till hjilp innebdr inte att man maste tacka ja till allt
som erbjuds. Det &r bra att kiinna efter och vélja vad som é&r ritt for
just en sjilv och ens familj. Alla reagerar inte pa samma sétt.

Svérigheter i kontakter med professionella

I alla kontakter mellan olika personer i ndtverket kan det uppsta
svérigheter. Det kan till exempel uppsté konflikter om barnets
bista. Ibland tycker foréldrarna en sak och sjukvérdspersonalen,
eller pedagogerna i skolan, en annan. Vem vet bést 1 det laget?

— Barn med LCHAD-brist kan snabbt bli allvarligt sjuka, vilket gor
att frdgor om rutiner far extra stor vikt. Det dr bra om skolpersonal
och andra tar storsta ansvaret fOr att trappa ner eventuella
konflikter, eftersom fordldrarna lever under sddan stor press.

Hon upplever ocksa att mdten mellan fordldrar och professionella
ofta beskrivits som mycket positiva inslag i familjernas liv. Vissa
relationer blir till livlinor och det kan vara svért att skiljas fran en
personlig assistent, en dietist eller nagon annan person om
kontakten fungerat bra.
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Kontinuitet och helhet

Eftersom de medicinska fragorna vid LCHAD-brist &r stora och
svéra &r ldkare och annan sjukvardspersonal mycket viktiga
personer. Det kan vara stressande for fordldrarna om de upplever
att det dr svért att f4 konsekvent och relevant information. Att
ndgon fungerar som spindeln i ndtet och hjélper till att skapa en
helhet brukar vara véldigt bra.

— Forédldrarna behover bra bollplank, ménniskor de litar pd som de
kan bolla beslut och strategier med. Sjédlvklart kinner foréldrarna
sina barn bést, men samtidigt blir man inte expert inom alla
omraden bara for att man &r fordlder till ett sjukt barn. Samarbetet
ar darfor jatteviktigt, sdger Cecilia Stocks.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pia Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Barnen har under
vistelsen ett eget anpassat program.

— Genom aktiviteterna vill Agrenska bidra till att stiirka deras
sjalvkinsla och delaktighet, siger Gustaf Nylén som arbetar i
Agrenskas barnteam.

Barn som har LCHAD-brist har problem kopplade till mat, vilket
skapar utmaningar i vardagen. De har symtom som férekommer 1
varierande svarighetsgrad.

— Det dr dérfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta
som utgdngspunkt har vi utformat programmet for barnen och
ungdomarna under veckan, sdger Gustaf Nylén.

Personalen ldser in medicinsk information och dokumentationer
fran tidigare familjevistelser, samt samtalar med fordldrarna. De tar
ocksa in information fran barnens skolor. Utifran informationen
skraddarsys sedan veckans aktiviteter.

— Under den hér vistelsen blir kontakten med kokspersonalen extra
viktig. Personalen ser till att kosten ar vél anpassad efter de behov
som barnen har, i detta fall att maten méste ha en vildigt 1&g
fetthalt. Tanken &r att vara rutiner ska skapa till en bra och smidig
vistelse for alla som ar hér, sdger Gustaf Nylén.

For att bidra till en trygg matsituation och stirka den sociala
samvaron kring méltiderna har flera anpassningar gjorts.
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— Vi ser inte bara matsituationen som en punkt pé végen till ndsta
roliga aktivitet, utan sitter lugnt ner tillsammans och betraktar
maéltiden som en aktivitet i sig. Vi skapar gemenskap genom att
flera av oss dter liknande mat, sdger Gustaf Nylén.

Barnen fér en sidrskild fettsnal diet och maltiderna serveras pa
regelbundna och anpassade mattider.

Att stirka barnens sjidlvkénsla och 6ka deras kunskap om LCHAD-
brist dr ocksd viktiga mélséttningar under veckan. Det gors bland
annat genom att barnen far samtala med varandra och stilla fragor
till en lakare och en dietist.

— Vi vill att barnen ska lara kénna kroppens signaler och hitta egna
strategier for att fa en balans mellan aktivitet och energiintag. Det
finns ménga bra samtalsdvningar och roliga aktiviteter man kan ta
hjélp av for att skapa ett bra samtal om sddant som ar viktigt. Da
kan barnen och ungdomarna utbyta erfarenheter med varandra,
sdager Gustaf Nylén.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska #r att barnen
ska kénna sig delaktiga. Pedagogiken utgér fran ICF, som é&r ett
klassifikationsredskap dér man bedomer den totala livssituationen
for personer med funktionsnedséttning. Det dr framtaget av
Virldshilsoorganisationen, WHO.

Paverkansfaktorer for delaktighet handlar dels om kroppsliga
faktorer, men ocksa om omgivningen.

— Forr fokuserade man mest pa fysiska forutséttningar for varje
barn. Men idag utgar pedagogiken framfor allt fran personer och
miljé runtomkring barnet, och hur dessa faktorer kan anpassas. Vi
forsoker se mojligheter istdllet for att 1dta oss begrénsas av de
hinder som finns, sdger Gustaf Nylén.

Det som kan vara svért

En del barn med LCHAD-brist har inldrnings- och
koncentrationssvarigheter. En lugn miljo, fasta rutiner och tydlig
struktur kan d& underlétta.

— Vi har bland annat bildscheman 6ver vad vi ska hitta pa under
dagen. Da ser barnen vad vi ska gora och 1 vilken ordning. Vi ger
ocksa mdjlighet till pauser nir det behdvs, sdger Gustaf Nylén.

Barnen har en samling varje morgon. De minsta far triffa Kalle
Kanin, en figur som dyker upp varje morgon och skapar struktur
och igenkénning. Veckans dagar har alla fatt en egen farg och en
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egen doft, som barnen far lukta pé i en doftflaska. Det underlattar
uppfattningen av vilken dag det &r och hur mycket som &r kvar av
veckan.

Alla ménniskor, med eller utan diagnos, har nytta av olika typer av
specialpedagogiska atgéirder. De allra flesta vuxna har kalendrar
och god kunskap om vad som forvéntas av dem pa jobbet varje
dag. Specialpedagogik for barn med sérskilda behov bygger pa
samma principer om tydlighet och struktur.

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjilvstindiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande. Tanken &r
att alla aktiviteter ska kénnas roliga for barnen sé att deras
motivationsniva hélls uppe. For att stirka sociala samspel och
kamratrelationer introduceras lekar dir barnen far uppleva att de
lyckas och dér de fér positiva forstarkningar.

Personalen dr noga med att vara lyhord infor barnens trotthetsniva
och lagger in extra tid 1 schemat dér det behovs.

— Det dr bra att tinka pa att inte ta slut pa alla krafter pé végen till
en aktivitet. Ibland &r det kanske béttre att ta bilen istéllet for att
promenera, sa att krafterna racker till ndr man ska gora det som ar
viktigt, sdger Gustaf Nylén.

En aktivitet som létt gér att variera s att den passar de allra flesta
ar walkie-talkie-gomme. Ena laget gdommer sig och ger ledtradar
om sitt gdbmstélle via walkie-talkie till laget som letar. I leken
skapas naturliga vilopauser sd att alla orkar vara med.

Ett bra tips ar att tdvla mot klockan eller att gemensamt samla
podng, istéllet for att tdvla mot varandra. Det skapar lagkdnsla och
sammanhallning istdllet for vinnare och forlorare.

— Som personal eller fordlder giller det att ge barnen vuxenstod nir
det behdvs, men ocksd att ha fingertoppskéansla nog att backa undan
nér det dr mojligt. Det dr en svar men viktig balansgéng, sdger
Gustaf Nylén.

Skolans stod — elevens rittigheter och skolans skyldigheter

I skollagen som trddde i kraft 2011 betonas barnens rétt till
anpassat stod. Lagen garanterar alla elevers ritt att utvecklas sd
langt som mojligt utifrén sina egna forutséttningar och rektorer ar
skyldiga att utreda om en elev behover sarskilt stod. Om sa ér fallet
ska ett atgardsprogram upprittas. I det ska det tydligt framga vilka
malen dr och hur de ska uppnas.

Det ar viktigt att vara s noggrann som mdojligt i beskrivningar av
maél och metoder. Bestdm gdrna en konkret sak i taget, och se till att
den fungerar.
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Atgirder som kan bli aktuella ir exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjélpmedel, pedagogiskt stod eller en anpassning av elevgruppen.
Atgirderna — eller beslut om att inte gora ett atgérdsprogram — kan
overklagas. Det dr viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjdlv 6nskar.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (www.spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjélpa till med radgivning. Skolmiljon
ska ge barnet stimulerande upplevelser och erfarenheter, da kickas
den ”goda cirkeln” igang.

— Den innebér att lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att
ta egna initiativ, vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig
och aktiv. Da uppmuntras utvecklingen.

Liis mer om vilket material som anvénds pd Agrenskas webbplats:
www.agrenska.se

Ovriga linktips:
skolappar.nu
logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behdver kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning pa omradet och
erfarenheter frin Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har 1 livet.
Den ir ofta livets ldngsta och innehdller néstan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med en sjukdom eller
funktionsnedséittning kénner ofta blandade kéinslor infor
situationen. De kan inte vilja bort den utan maste hitta ett sétt att
forhalla sig till den, siger Astrid Emker som arbetar i Agrenskas
barnteam.
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Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar féljande:

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

e Information dr inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.

e Att forstd och skapa kunskap tar tid. Man kan behdva prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen foréndras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Syskon maste f& mojlighet att stélla sina egna frigor angéende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

— Informationen gar ofta via fordldrarna, men var erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med
sina fordldrar om, sdger Astrid Emker.

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

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre fran sin syster under graviditeten. Det hade hon ként
skuld 6ver i manga ar. Och en pojke fraigade om hans héarda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och
bekriftade. De maste kinna att de ocksa far egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besta av tid som “dnda blev 6ver”. Detsamma géller for
foréldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn berittade att hon fatt hogsta betyg i1 skolan och att
fordldrarna sa *bravo’ nér de fick veta. Men nér hennes sjuke
lillebror ldrde sig att lyfta en mugg sjilv stélldes det till med
tartkalas. Aven om flickan forstod varfor det blev sd kiindes det
oréttvist, sdger Astrid Emker.

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjélp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva. Efter niodrsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
De borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nagon mén dr avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner frdn omgivningen och borjar fundera pé hur de ska
forklara for andra.
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— LCHAD-brist dr en komplicerad sjukdom som &ven vuxna kan
uppleva som svar att forklara. Da dr det bra att i familjen ha ett
gemensamt forhéllningsséatt. Det kan vara att siga namnet pa
diagnosen, men det fungerar lika bra att hitta pd ndgot eget namn.
Ibland sédger barn till exempel min brorsas dumma prick” om en
tumor eller “kramp” om epilepsi.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att fordldrarnas ska orka. De
funderar ocksé over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det. En del
kénner skuld over att vara friska. Andra undrar om de “drver”
ansvaret for syskonet nér fordldrarna blir gamla.

Kunskap, kinslor och bemistrande

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

Kunskap ges utifran frigor 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 att de sjdlva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt, och hjédlper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frdn omgivningen.

Kdnslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kénna sig bekviima med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som
grupp, da blir det ldttare att prata om personliga saker. Det dr
viktigt att inte avvisa jobbiga kénslor utan att sitta ord pa dem.

— Om vi vuxna sédger ’det dir behdver du inte tdnka pa’ eller *oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kénslor &r
forbjudna. Det blir inte bra. Det dr béttre att bekrifta och prata om
barnets tankar, sdger Astrid Emker.

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 dver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pa samma sitt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det &r bra och logiska tankar, men om man inte fir
prata om dem blir de ganska tunga att bara.
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Manga barn har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare.
Sadana saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta dr det béttre
att fundera tillsammans med barnen 4n att inte berdra &mnet alls.
Man kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur
den kan bli.

For att utveckla strategier att hantera svara kédnslor kan man
identifiera kinslor som brukar komma. Man kan fundera pa hur
dessa brukar fa en att agera eller reagera och tédnka ut hur man
skulle kunna gora istéllet.

Astrid Emker beskriver ocksa manga positiva aspekter for syskon
till barn med funktionsnedséttningar. De lér sig tidigt att respektera
olika ménniskor, att ta ansvar, kdnna empati och fOrstaelse, samt att
sétta saker 1 perspektiv.

— Dessutom ndmner manga att det dr hérligt att f4 gé forbi kon pé
Liseberg. Sddana saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

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

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och ldstips. Ddr
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestdllningar. Bland annat filmen om Hugo, sex dr, som dr
storebror till Abbe, fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett
allvarligt hjdrtfel, och i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur
det kdnns att ha en bror som dr sjuk.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandl
ar-och-syskonkarlek/

Viktoria har en lillasyster

Viktorias fordldrar Sophia och Erik dromde tidigt om att skaffa ett
syskon till Viktoria. Men eftersom de visste att de bada bar anlag
for LCHAD-brist var de rddda att sjukdomen skulle drabba dven
nésta barn.

— Vi fragade ldkarna vad vi kunde gora och de berittade da om
preimplantations-diagnostik, som d& var nagot helt nytt.

Sophia behandlades med hormoner och upplevde det som mycket
jobbigt. Nér det krdvdes en andra omgang hormonbehandling for
att metoden skulle fungera sa hon ne;j.
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En tid senare blev Sophia istéllet gravid pa naturlig viag. Efter
ungefar tre ménader gjordes ett moderkaksprov for att undersoka
om fostret hade LCHAD-brist eller bar pa anlaget.

— Den hir gédngen drog vi vinstlotten 1 genlotteriet. Louisa, som ju
var den som l1ag 1 magen, hade arvt tva friska anlag, sédger Sophia.
Louisa foddes nér Viktoria var fem &r och ett barn till gjorde
familjen gott. Sophia beskriver att det hjdlpte till att normalisera
situationen och flytta fokus fran sjukdomen.

Idag ar Louisa tio ar. Sophia och Erik kénner ibland att hon fatt sta
ut med en hel del, hon blir som en storasyster nér Viktoria méar
daligt.

For att forklara varfor Viktoria ibland far mer tid och
uppmaérksamhet har de forsokt beskriva det som om det finns tre
barn i familjen, dér sjukdomen ér ett.

— Da blir det liksom tydligare for Louisa att sjukdomen kraver sin
egen tid. Men sjdlvklart far Viktoria ocksa bli arg pé situationen nér
det behdvs, det blir vi alla fran och till, sdger Sophia.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, gidrna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svirigheter med tal,
sprak och dtande behdovs dven kontakt med logoped.

Det sidger overtandlikare Birgitta Johansson Cahlin och
logoped Lisa Bengtsson som arbetar pA Mun-H-Center i Hovés.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska p4 Lilla Amundén.
Det ér ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard och munhélsa
hos barn med séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra
till ett battre omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de
berdrda patientgrupperna och deras anhoriga.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar. Efter godkénnande fran
fordldrarna gor en tandldkare och en logoped en dversiktlig
undersokning och beddmning av barnens munforhéllanden.
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Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stills samman i en databas.

Kunskapen finns tillgdnglig for alla inom tand- och munhélsovérd,
och dven for andra intresserade. Den sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen:

Tand- och munvérd

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhilsa kan bevaras. Vid regelbundna undersokningar pa
tandklinik bor dven kontroll av kidkleder och tuggmuskulatur inga.
Bettutveckling, munhygien och eventuell medicinering dr andra
viktiga faktorer att uppmirksamma. Vissa mediciner kan ge
muntorrhet och 6kad risk for karies, hél i tinderna.

Munbhiilsa vid LCHAD-brist

— Nar vi undersokt barn med LCHAD-brist har vi sett att de flesta
har fina och friska tdnder, med normal gapférmaga och normal
variation av bettyper, sdger Birgitta Johansson Cahlin.

Barn som behover dta ofta och/eller har problem med kréakningar
16per en 6kad risk for karies.

— Nagra stora sddana problem har vi dock inte sett hos barnen vi
undersokt.

Tandvard for barn med sdrskilda behov

Pedodonti erbjuder barn och ungdomar med speciella behov ett
anpassat tandvardsomhéndertagande. En god forebyggande
tandvérd innebér bland annat tita besok, polering och
fluorbehandling av tinderna. Alla bor anvédnda fluortandkrdm, som
sedan individuellt kan kompletteras med andra fluorprodukter efter
rekommendation av ansvarig tandldkare. For barn som inte tycker
om tandkrdmssmaker finns sérskilda tandkrdmer utan smak. Det
finns ocksé tandkrdmer som inte skummar s mycket.

En bra metod for att forebygga karies ar att plasta in tuggytorna pa
nya kindtinder. Da fyller man i gropiga tdnder med ett tunt

plastlager och skapar en slét yta, vilket skyddar mot bakterier. For
att underlitta tandborstningen tipsar Birgitta Johansson Cahlin om
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att std bakom barnet och anvénda den egna kroppen som stod.

— D4 kommer man at béttre och det blir léttare att borsta. Nir man
ska borsta tdnderna pa véldigt smé barn kan det vara smidigt att
lagga dem ner pa en sing eller en matta.

Tandvarden rekommenderar fordldrar att hjdlpa sina barn med
tandborstningen och borsta tvd gdnger om dagen. Det finns manga
olika typer av hjdlpmedel att vélja bland, sdsom exempelvis olika
typer av borstar och bitstdd.

— En vanlig eltandborste kan vara ett bra alternativ, inte minst om
man dr lite trott i musklerna. En fordel ar ocksé att greppet pa den
ar tjockare, vilket gor det lattare for barnet att halla 1 tandborsten
sjélv, sdger Birgitta Johansson Cahlin.

Att tdnka pa for barn med LCHAD-brist:

e Ta gérna kontakt med tandvarden inf6r forsta besoket. Da
hinner behandlaren 14sa pa om diagnosen, eller vid behov ta
kontakt med barnets ldkare.

e Forbered gidrna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandldakaren och
stolen man ska sitta i. (For anvdndbara bilder, ga in pa
www.bildstod.se, och www.kom-hit.se)

e Informera om eventuella mediciner.

e Boka girna in tdta besok.

— Viktigast av allt ar att forebygga problem med ténderna. Den
forebyggande tandvarden ska vara sa bra att sjukdomar i munnen
kan undvikas. Vi rekommenderar minst ett tandldkarbesok om aret,
gdrna tva, sdger Birgitta Johansson Cahlin.

Munmotorik vid LCHAD-brist

Foljande munrelaterade symtom kan — men behover inte —
forekomma hos personer med LCHAD-brist:

e Atsvarigheter och frekventa krikningar #r relativt vanligt.

e Mainga barn som sondmatas dter endast smakportioner via
munnen. Det gor att de kan sakna aptit och en del kan bli
overkénsliga 1 munnen.

e Nir den allmédnna utvecklingen &r forsenad kan det dven
paverka tal- och sprakutveckling, samt munmotorik.

e Vissa tilliggsdiagnoser kan paverka, sdsom autism.

e Ibland finns en 6kad risk for karies eftersom barnen
behodver ita ofta. Aven krikningar leder till 6kad risk for
karies.
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Atsvdrigheter kan ha manga orsaker. Aptiten paverkas till exempel
om man har mag-tarmproblem, besvir av krakningar eller
andningssvarigheter, men ocksé av personens allméntillstdnd och
av dess upplevelse och erfarenheter av mat och dtande.

— Aven motoriska faktorer spelar in, sdsom formégan att tugga,
dricka och svilja. Tuggtrdning och annan oralmotorisk trédning kan
hjélpa, sdger logoped Lisa Bengtsson.

Overkinslighet i munnen, som en del barn med LCHAD-brist har,
kan ocksa forbéttras genom traning.

En logoped kan utreda och ge rdd om hur man kan forbéttra
kommunikationen, sug-tugg- och sviljformaga samt munmotorisk
formaga hos barnet. Det kan 6ka barnets mdjligheter att kontrollera
saliven, forbéttra dt-och artikulationsforméga samt vid behov oka
eller minska kénslighet i munnen.

— Det dr jattebra med tvérprofessionella samarbeten dér olika
specialister som har med barnet att gora kan samverka for att na
bésta resultat.

Lds mer hur man kan stimulera oralmotorisk formdga i
vardagssituationer i skriften Uppleva med munnen. Den gar att
bestdlla via Mun-H-Centers hemsida:

www.mun-h-center.se

Information fran forsakringskassan

Vardbidrag, tillfillig fordldrapenning, kontaktdagar och
assistansstod dr nigra av de stod som forsidkringskassan kan ge
till forialdrar som har barn med funktionsnedséattning. Marta
Loo6f Andreasson, som ir personlig handliggare pa
forsikringskassan i Goteborg, informerade om det ekonomiska
stod familjerna kan erbjudas.

De som har barn med funktionsnedsittning kan bland annat ansoka
om vardbidrag och assistansersittning. Fran och med juli det ar de
blir 19 ar kan ungdomarna sjilva anséka om handikapp- och
aktivitetserséttning.

Ansokan
Nér man skickar en ansokan till forsidkringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfiardat av behandlande likare bifogas. Intyget
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ska beskriva barnets funktionsnedsattning. Nér alla handlingar in-
kommit tar handléggaren, helst inom en vecka, kontakt med sokan-
den for att boka tid for utredningssamtal. Detta kan ske pé forsak-
ringskassan men ocksa i hemmet eller via telefon. Handldggaren
utreder drendet och lagger ett forslag till beslut, och beslut fattas till
sist av en sdrskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid forsékringskassans omprov-
ningsenhet. Far man avslag dér kan drendet 6verklagas i Forvalt-
ningsratten, ddrefter i Kammarratten och Hogsta Forvaltningsdom-
stolen. Dessa avgor dock om provningstillstdnd ldmnas eller inte.
Detta innebér att Forvaltningsratten kan bli den slutliga instansen.
— Eftersom forsdkringskassan gor en individuell provning i varje
enskilt fall ar det viktigt att man 6verklagar beslut man inte &r ngjd
med. Overklagan behover inte vara komplicerad, det ricker med ett
brev dir man pa ett enkelt sétt forklarar varfor man dr missnojd
med beslutet, sdger Mérta Lo6f Andreasson.

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

Vardbidrag

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

For att man ska kunna f& vardbidrag méaste barnet behdva sérskild
vérd och tillsyn under minst sex manader. Vérd- och tillsynsbeho-
vet innefattar exempelvis medicinering, hjélp med kommunikation-
en, aktivering, triningsprogram och tillsyn for att avstyra farliga
situationer.

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

Ett helt vardbidrag dr 250 procent av prisbasbeloppet, som &r

44 500 kr (2015).

Vérdbidraget finns 1 fyra nivaer: helt, tre fjardedels, halvt eller en
fjardedels bidrag. For 2015 ger det foljande belopp:
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Helt vardbidrag 9 271 kr/ mén 111 252 kr/ar
Tre fjardedels vardbidrag 6 953 kr/mén 83 436 kr/ar
Halvt vardbidrag 4 635 kr/man 55 620 kr/ar
En fjardedels vardbidrag 2 318 kr/mén 27 816 kr/ar

Utover vardbidraget — som dr en ersdttning for den extra arbetsin-
sats funktionsnedséttningen medfor for fordldrarna — kan familjen
ocksa 1 vissa fall fa erséttning for merkostnader. Det innebér att om
det finns merkostnader pa 18, 36, 53 eller 69 procent av prisbas-
beloppet, som godkénts av forsdkringskassan, kan denna del av
vardbidraget skattebefrias.

Det finns dven mojlighet att f4 merkostnadsersittning utdver bevil-
jat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vardbehovet for ett barn &r
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 tvittbehov

e Specialkost

e Behandlingsresor/behandlingsbesok

e Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning etc.

Merkostnaderna ér de extra kostnader familjen har till f61jd av bar-
nets funktionsnedséttning, alltsd inte den totala kostnaden for varje
kategori.

Vardbidraget &r skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestaende funktionsnedséttning kan bli beviljade vardbi-
drag pd “obegrédnsad tid”. Forsdkringskassan foljer da upp vardbe-
hovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna ér skyldiga att anmaila fordndrat vardbehov eller om
man beviljats annat samhéllsstod.

Assistansersittning

Assistansersdttning dr ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de svéraste funktionsnedséttningarna ratt till personlig assistent for
att kunna leva ett mer sjdlvstiandigt liv.

Personlig assistans kan ansdkas hos kommunen eller forsdkrings-
kassan. Kommunen har ansvaret da de grundliggande behoven
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uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att hjdlpbehovet
tillgodoses. Staten (forsékringskassan) kan bevilja
assistanserséttning for personlig assistans nir de grundlidggande
behoven dverstiger 20 timmar per vecka.

Personlig assistans till barn
For att assistans till barn ska kunna utgé krivs det att vardbehovet
ar betydligt storre én vad som normalt ingar 1 fordldraansvaret.

Tillfallig foridldrapenning

Tillféllig fordldrapenning r 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 &r. Det finns d&ven mojlighet att {3 tillfallig for-
dldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagéende ak-
utbehandling dér det foreligger hot mot barnets liv, till dess barnet
fyller 18 &r. Speciellt ldkarutlatande kravs da. Tillféllig fordldra-
penning vid allvarligt sjukt barn kan utgad med obegransat antal
dagar.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) giller sérskilda regler. Tillfallig fordldrapen-
ning kan i dessa fall utga upp till 21-23 ars alder. Foréldrarna till
dessa barn har ocksa ritt till tio kontaktdagar per barn och &r, vilka
kan anvéndas for att ge fordldrarna mojlighet att 14ra sig mer om
hur de kan stdodja sitt barn. Det kan exempelvis ske genom kurser
eller besoksdagar i skolan. Man kan fa tillféallig fordldrapenning f6r
kontaktdagar fram tills barnet fyller 16 ar.

Viktoria nu och i framtiden

Trots sin svéra sjukdom lever Viktoria ett i manga avseenden
normalt liv. Hon kan vara med p& gymnastiklektionerna i skolan
och rider pa fritiden, d&ven om det kréver planering och minutios
kontroll. Familjen har blivit experter pa att hitta I6sningar pa
vardagliga problem.

— Det har varit viktigt for oss att hon inte ska kdnna sig hdmmad.
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Har Viktoria velat kléttra upp pé en stege har vi inte sagt nej, vi har
sagt att hon far klattra ett steg men inte hogre. Och nér hon velat
dta pd hamburgerrestaurang har hon fatt kdpa tva brdd, och sd har
vi haft med en egen kottbit att fylla brodet med, séger Erik.

De ganger Viktoria blev bjuden pa kalas hos kompisar som liten
ringde Sophia och frdgade vilken tirta som skulle serveras, och
bakade sedan en precis likadan som dven Viktoria kunde ita.

Pé grund av allt vardande och omhéndertagande upplever Erik och
Sophia att Viktorias sjdlvfortroende och sjdlvkinsla tagit stryk. Hon
litar inte alltid sjélv pa att hon kommer att klara saker, &ven om hon
i stort dr ganska sams med sin sjukdom nu for tiden.

Viktoria blir vdldigt trott av sjukdomen men har blivit duktig pa att
kdnna av nér och hur mycket hon behover vila.

— Ibland 4r hon ledsen Gver att missa roliga saker kompisarna gor.
Men med lite planering gér det mesta, séger Erik.

Samhallets ovriga stod

Socionom Johanna Skoglund arbetar pa Agrenska, bland annat
med planeringen av familjevistelser. Hon informerar om vilket
stod som finns att fa for personer med funktionsnedsittning
utover det stod forsikringskassan erbjuder.

— Det finns en del stodinsatser i kommunen som kan vara aktuella
for barn med LCHAD-brist. Det dr exempelvis kontaktperson,
anhorigstod och korttidsvistelse/stodfamilj, sdger Johanna
Skoglund.

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 ska
ocksa tillgodose barnets behov av miljdombyte och rekreation.
Tanken &r att barnet ska f4 mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan 1 tidig alder.

Avlosarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avkoppling och kunna utrétta drenden utanfor hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt.
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— Det dr viktigt att meddela forsékringskassan vid nya beviljade
insatser, eftersom det kan paverka vardbidraget, sdger Johanna
Skoglund.

Kontaktperson

En kontaktperson kan utses for att ge ett personligt stod utanfor
familjen. Syftet &r att underlatta for en person med funktions-
nedsdttning att leva ett sjdlvstandigt liv.

LSS

Om du har en funktionsnedséattning kan du ha rétt till insatser enligt
lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS. Den
som omfattas av LSS tillhor ndgon av foljande tre kategorier (sa
kallade personkretsar):

1. Personer med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstdnd.

2. Personer med betydande och bestaende begavningsméssig
funktionsnedsattning efter hjarnskada i vuxen alder féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom.

3. Personer med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar, som uppenbart inte beror pad normalt
aldrande. Funktionsnedséttningarna bor vara stora och fororsaka
betydande svérigheter i den dagliga livsforingen och personen bor
ha omfattande behov av stdd eller service.

Enligt LSS har personer som tillhdr ndgon av de tre
personkretsarna rétt till tio olika insatser for sérskilt stod och
service.

SoL

De insatser som ges enligt LSS kan ocksa ges enligt
socialtjdnstlagen, SoL. Man har alltid rétt att soka en insats och fa
ett skriftligt besked om beslut. Stodet soks hos socialsekreterare,
LSS-handléggare eller bistandshandldggare. Man kan ocksa vénda
sig till kurator pa habilitering eller sjukhus for att 4 hjélp med
olika stodinsatser.

Anhorigstod

Enligt Socialtjdnstlagen, SoL 5 kap 10 § ska kommunen ocksa
erbjuda anhorigstod. Med anhoriga menas en familjemedlem, (till
exempel dldre syskon, morfordldrar eller farfordldrar) eller en god
vén till ndgon med fysisk och/ eller psykisk funktionsnedsittning.
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Som anhorig dr det mojligt att delta i samtalsgrupper eller individu-
ellt anpassat stdd, och att {4 tips, rdd och hjilp med kontakter. Detta
stod ska sokas hos kommunens anhdrigkonsult. Denna tjénst kan
heta och se olika ut i olika kommuner.

Det hiir galler i skolan

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

Fran och med den 1 juli 2011 géller en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebér bland annat skérpta 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 ar skyldig att utreda om en elev
behover sérskilt stod, sdger Johanna Skoglund.

Stodatgirder

Stodatgirderna till en elev med funktionsnedséttning kan se olika
ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av perso-
nal. Eleven kan ocksa fa en resursperson 1 skolan. I andra fall gors
en omorganisation sa att eleven undervisas i en mindre grupp.
Aven anpassning av lokal eller liromedel kan riknas som stdd.
Skolan har skyldighet att ta hdansyn till elevers olika behov, samt ge
stdd och stimulans sa att elever utvecklas sa langt som mojligt.

Sarskolan

Sérskolan ér en egen skolform som finns till f6r personer med
utvecklingsstorning. Den ar obligatorisk pa nio &r, precis som
grundskolan, men har egna ldroplaner som ger eleven mdjlighet till
ytterligare ett ldsdr om kunskapsmaélen inte uppnatts efter nio ar.
Sarskolan indelas 1 grundsirskola 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 innebéra att eleven gér i en annan
skola. Det finns sérskoleklasser i grundskolan. Enskilda individer
kan ocksa gé integrerade 1 en grundskoleklass, sdger Johanna
Skoglund.

Betyg i sdarskolan
Att ldsa pa sirskola innebér begransningar nér det géller framtida

Dokumentation nr 481 © Agrenska 2015

50



LCHAD-brist

studier. Men sérskoleelever kan &ndé fi provning i ett eller flera
dmnen i den vanliga grundskolan och da fa grundbetyg i dessa.
Inom sdrvux och pé folkhdgskolor finns utbildningar for personer
som gétt i grundsérskola.

Tips infor moten med skolan

— Som foridlder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
ménga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
infor sddana moten och se till att ha med berorda beslutsfattare,
sdger 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 gemen-
samt engagemang ar: "Hur gor vi da?’ Sarskilt bra fungerar en sé-
dan Oppen fraga om forhandlingarna mellan parterna gér trogt. Att
fa till ett gott samarbete och god samverkan kring barnet &r viktigt
och allas ansvar.

Vart viander vi oss?

Om familjen dr missndjd med nigot beslut som berdr barnet 1 sko-
lan vander den sig i forsta hand till rektorn eller forskolechefen.
Naésta instans dr ansvarig tjansteman eller nimnd i kommunen. Man
kan dven vénda sig till Skolverket www.skolverket.se

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

Patientlagen

Den nya patientlagen borjade gélla 1 januari 2015, och ger
patienter stédrkt stillning och stérre mojlighet att paverka sin vard.
Som patient har man exempelvis ritt att vilja Oppenvard i andra
landsting &n det egna. Det dr ocksa littare att f4 en ny medicinsk
beddmning. Mer information om vad lagen innebdr finns pa
www.nfsd.se, hemsidan for Nationella Funktionen for Sdllsynta
Diagnoser, som beskriver lagen utifrén ett sillsynthetsperspektiv.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus kan man fa hjilp med
att hitta fonder. De finns ocksa 1 bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Léansstyrelsen har en gemensam
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stiftelsebas: www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa
foretag hjélper ocksa till att hitta ritt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser

www.agrenska.se — Agrenska
www.agrenska.se/syskonkompetens — Agrenskas syskonsajt
www.fk.se — Forsdkringskassan

www.socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen
www.skolverket.se —Skolverket

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.riksdagen.se — Riksdagen

www.regeringen.se — Regeringen

www.mfd.se —Myndigheten for delaktighet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se — Tandvérds- och ladkemedelsformansverket
www.mun-h-center.se — Mun-H-center

www.notisum.se — Lagar pa nétet

www.nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for nirvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga diagno-
ser vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande medicinska
experter och foretrddare for patientorganisationer. Kvalitetssdkring
sker genom granskning av en sérskild expertgrupp utsedd av uni-
versitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna dversétts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns dven en folder som kan bestéllas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar dven pé fragor och hjélper till att
soka information, och nés pa telefonnummer 031-786 55 90 eller
via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Lds mer pd: www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sillsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av
en grupp forildrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ar en paraplyorganisation dir en mingd olika
diagnosforeningar finns representerade.

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

Enligt ordférande Elisabeth Wallenius trycker forbundet pa att
personer med séllsynta diagnoser har rétt 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
kénner till s4 mycket om deras syndrom.

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

— Det dr séllsynthetens dilemma som fOrenar oss, inte sjukdomen
eller syndromet 1 sig, menar Elisabeth Wallenius.

Har hittar du Riksforbundet for sdllsynta diagnoser:
www.sallsyntadiagnoser.se

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sillsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD, som drivs av
Agrenska.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012 arbetat i
enlighet med uppdraget. Uppdraget ar att:

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

e ...bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hilso- och sjukvarden och till an-dra berdrda
samhdllsinstanser samt till patienter och anhoriga.

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

e ...identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet
och information med andra l&dnder och internationella
organisationer.

Agrenska, som driver NFSD, #r ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedséttning, deras familjer samt professionella som de
moter.

Lds mer om NFSD:s verksamhet pa www.nfsd.se

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlikare, docent Ulrika von Débeln
Centrum for medfodda metabola sjukdomar
Astrid Lindgrens Barnsjukhus

Karolinska Universitetssjukhuset Solna

171 76 STOCKHOLM

Tel: 08-585 800 00

Overlidkare Marita Andersson Gronlund
Ogonmottagningen for barn och ungdom
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG

Tel: 031-343 40 00

Overlikare Rolf Zetterstrom

Centrum for medfédda metabola sjukdomar
Astrid Lindgrens Barnsjukhus

Karolinska Universitetssjukhuset

171 76 STOCKHOLM

Tel: 08-585 800 00

Psykolog Anna Bengtsson Strandqvist
Psykologkliniken barn, DEMO

Karolinska Universitetssjukhuset Huddinge
141 86 STOCKHOLM

Tel: 08-585 800 00
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Dietist Erika Forssell

Dietistkliniken

Astrid Lindgrens Barnsjukhus
Karolinska Universitetssjukhuset i Solna
171 76 STOCKHOLM

Tel: 08-585 800 00

Personlig handlaggare Marta L66f Andreasson
Forsékringskassan

Funktionshinder

Box 8784

402 76 GOTEBORG

Tel: 010-116 70 85

Medverkande fran Mun-H-Center
Overtandlikare Birgitta Johansson Cahlin
Tandskdterska Lena Romeling Gustafsson
Logoped Lisa Bengtsson
Tandskéterska/Koordinator Pia Dornertis

Mun-H-Center
Box 2046

436 02 HOVAS
Tel: 031-750 92 00

Medverkande frin Agrenska
Socionom/koordinator Cecilia Stocks
Socionom/koordinator Johanna Skoglund
Pedagog Astrid Emker

Pedagog Gustaf Nylén

Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS
Tel: 031-750 91 00
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En sammanfattning av dokumentation nr 481

LCHAD-brist dr en medfodd amnesomsittningssjukdom som orsakas av
att ett enzym 1 kroppen inte fungerar som det ska. Enzymbristen leder till
att kroppen blir simre pa att bryta ner fettsyror, vilket paverkar kroppens
energihushallning. Vid fasta, infektioner och psykisk eller fysisk stress kan
personer med LCHAD-brist fa akut lagt blodsocker. Fett kan ansamlas i
flera av kroppens organ vilket gor att organen far en simre funktion.

Det fods arligen uppskattningsvis ett eller tva barn med LCHAD-brist
1 Sverige. Uppskattningsvis finns omkring 20-25 barn med sjukdomen
1 landet.

Sjukdomen behandlas genom en speciell diet med lag andel fett. Det
ar viktigt for barn med sjukdomen att dta regelbundet. I akuta ligen
behandlar man med att ge glukos intravendst.
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