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KVINNOR PRE-OCH
FULLMUTATION FRAGILT X-
SYNDROMET

Agrenska arrangerar varje ar vistelser for vuxna med sillsynta
diagnoser fran hela Sverige. Varje gdng kommer ett antal personer
som har samma séllsynta diagnos, 1 det hér fallet kvinnor med pre-och
fullmutation av fragilt X-syndromet.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mdjlighet att utbyta
erfarenheter och triffa andra i liknande situation.

Programmet innehaller foreldsningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter samt det
stod samhaéllet kan erbjuda.

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig f6r allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med fragilt X-syndromet, ingér kortare intervjuer med nagra av
deltagarna pa vistelsen. I sammanfattningen av gruppdiskussionen om
vardagsliv och samhéllsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer
generellt for gruppen. Deltagarna i intervjuerna har i verkligheten
andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbsida, dir de
kan laddas ner kostnadsfritt som PDF: www.agrenska.se.

Dokumentation nr 522 © Agrenska 2016 3


http://www.agrenska.se/

Fragilt X-syndromet

Foljande foreldsare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Britt-Marie Anderlid, 6verldkare, Klinisk genetik, Karolinska
Universitetssjukhuset, Stockholm

Inger Bryman, overlékare, Gyn- och reproduktionsmedicin, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Goteborg

Annika Bengtner, kognitiv beteendeterapeut, Familjestddsenheten,
Agrenska

Anna Skogberg, dietist, Agrenska

Lena Abrahamsson, samordnare, Unga med funktionsnedséttning,
Arbetsformedlingen, Goteborg

Medverkande fran Mun-H-Center:
Anna Nielsen Magnéli, tandhygienist
Annette Carlsson, tandhygienist

Medverkande fran Agrenska:
AnnCatrin Rojvik, verksamhetschef
Cecilia Stocks, socionom

Marianne Lesslie, redaktor

Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovés

Telefon 031-750 91 00
E-post agrenska@agrenska.se

Dokumentation nr 522 © Agrenska 2016



Fragilt X-syndromet

Innehéll
Genetik och klinik 6
Gynekologi och fertilitet 10
Neuropsykiatrisk problematik och strategier 14
Halsa och kost 17
Information frdn Arbetsformedlingen 20
Gruppdiskussion om vardagsliv och samhillsinsatser 23
Marie har fragilt X-syndromet, fullmutation 25
Hanna har fragilt X-syndromet, premutation 28
Informationscentrum for ovanliga diagnoser 30
Nationella funktionen séllsynta diagnoser 30

Dokumentation nr 522 © Agrenska 2016 4



Genetik och klinik

Fragilt X-syndromet

Fragilt X-syndromet har funnits léiinge och forekommer 6ver
hela jordklotet. Nir forskare pa slutet av sextiotalet borjade
beskriva kromosomerna hos individer med fragilt X-
syndromet, sag de att X-kromosomen sag skor ut, fragil, som
att en del av den héll pa att ga sonder.

— Dirfor fick tillstindet namnet fragilt X-syndromet, siiger
Britt-Marie Anderlid, éverlikare och klinisk genetiker pa
Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm.

Fragilt X-syndromet finns hos cirka 15 —25 av 100 000 pojkar och
hos cirka 8-12 av 100 000 flickor.

Genetik handlar om arftlighetsliara. Vér arvsmassa bestar av DNA,
som i de flesta fall nedarvs fran fordldrarna, utom nér det handlar
om nymutationer. En klinisk genetiker utreder och diagnosticerar
de genetiska sjukdomarna.

Grunden till hur vi blir som méanniskor dr var arvsmassa. Generna
finns 1 cellkédrnan 1 varje cell och &r drygt 20 000 till antalet och
placerade i DNA-spiralen i form av kromosomer. 22 kromosomer
eller autosomer, finns i dubbel uppséttning, lika for man och
kvinnor. Den 23:e kromosomen &r konskromosomen som
bestammer konet. Mins konskromosomer bestdr av en X och en Y-
kromosom och kvinnors av tvd X-kromosomer. Vid fragilt X-
syndromet sitter fordndringen pd en av konskromosomerna, X-
kromosomen.

— Hos kvinnor finns fordndringen pé en av kvinnans X-
kromosomer. Mén har bara en X-kromosom och blir darfor
kdnsligare. Nér mén far en fordndring i en gen pa X-kromosomen
far det stor effekt, sdger Britt-Marie Anderlid.

Sedan 1991 ar det ként var pa X-kromosomen mutationen sitter. Da
uppticktes genen, FMR1, som kodar for proteinet FMRP, ett
protein som bland annat ar viktigt for att signalsystemet i hjdrnan
ska fungera. Mutationen dr en ovanlig typ och delas in i
fullmutation och premutation.

Sjédlva mutationen bestar av att tre byggstenar i DNA-molekylen,
CGG. Normalt finns cirka 6-54 upprepningar i det aktuella omradet
1 borjan av genen. Nar det géller fragilt X-syndromet upprepar den
sig istéllet ett storre antal ganger. Denna typ av mutation kallas for
trinukleotidexpansion. Nér upprepningsantalet dr mellan 50 och
200 ganger kallas mutationen for en premutation. Mutationen blir
en sa kallad fullmutation nér upprepningarna ér fler &n 200. I dessa
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fall stdngs genen av helt, vilket hindrar bildandet av FMRP-
proteinet.

Personer med premutation producerar fortfarande FMRP-
proteinet, men i mindre mingd dn normalt. Det &r ddrfor som
bdrare av premutationer oftast inte far uttalade symtom.

Mellansteget mellan DNA och proteinet kallas for RNA.

Sannolikt dr det de hogre nivaerna av RNA tillsammans med ldgre
nivaer av proteinet som gor att premutationsbiarande mén och
kvinnor kan fa symtom. Framforallt man 16per en 6kad risk att
drabbas av neurologiska symtom, efter 50 rs alder.

For kvinnor 6kar sannolikheten for tidig menopaus. Mer om detta
kommer ldngre fram i dokumentationen under rubriken gynekologi.
Det finns ocksé personer som har olika mutation i FMR1, 1 olika
celler, dér vissa celler har premutation och andra fullmutation. De
kallas for mosaiker.

Arftlighet

En fullmutation nedéirvs alltid frdn modern, som i de flesta fall sjalv
ar frisk. En flicka som &drver en fullmutation har ungefér 50 procent
risk att fa symtom med varierande svarighetsgrad. Denna variation
beror sannolikt pa olika grad av kompensation fran den friska X-
kromosomen. Hélften av sonerna drver den muterade kromosomen
och far sjukdomen. Alla pojkar med en fullmutation far symtom,
men symtomen varierar i svarighetsgrad mellan individer.
Anlagsbédrande min, premutation eller fullmutation, dverfor alltid
en premutation till alla sina dottrar. Sonerna kan inte drva
mutationen fréan sin far eftersom fadern alltid 6verfor Y-
kromosomen till sina soner. Soner och ddttrar som drver mammans
friska X-kromosom blir varken sjuka eller anlagsbérare.

Fysiska symtom

Fysiska symtom kan vara 14g muskelspanning, 6verrorliga leder,
stora testiklar, kuddar under 6gonen, svarigheter att fokusera
ogonen, oroninflammationer och skelning. En del har ocksa
epilepsi och ett ofarligt hjartfel som kallas mitralisinsufficiens. Det
innebar att klaffen mellan vénster formak och kammare inte riktigt
sluter tétt.

Psykiska symtom

Psykiska symtom vid fragilt X-syndromet dr utvecklingsstérning av
olika grad, frén létt till svar, och symtom inom autismomradet.
Blickkontakten &r ofta annorlunda. Beteendeproblem,
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koncentrations- och uppmaérksamhetsproblem &r vanliga. Hos
flickor med fullmutation ses ofta en lindrigare bild &n hos pojkarna.
Flickor kan ocksa drabbas av oro och dngslan.

Symtom vid premutation

Aven premutationer kan ge upphov till symtom i varierande grad.
Premutation for fragilt X-syndromet forekommer hos omkring en
kvinna av 250. Forutom tidig menopaus som cirka 20 procent far,
upplever en fjirdedel ndgon gdng emotionella symtom, som
depression.

— Andra symtom kan vara hogt blodtryck, fibromyalgi och under-
eller 6verfunktion av skoldkorteln, séger Britt-Marie Anderlid.

Ungefir en av 800 mén bir pa en premutation. Det fragilt X-
associerade tremor och ataxi-syndromet FXTAS drabbar framst
premutationsbdrande dldre mén, men har pa senare tid ocksé
beskrivits hos premutationsbirande kvinnor. Symtomen uppstar
efter 50 - 60-arsaldern. Vid FXTAS blir gdngen sdmre, och
personen kan drabbas av ofrivilliga skakningar, s kallad
intentionstremor.

Andra typiska tecken kan vara skakningar 1 vila, sa kallad
parkinsonism, beddvningskinsla och smérta i benen, polyneuropati,
symtom fran autonoma nervsystemet, minnessvarigheter, demens
samt psykiatriska symtom som angest.

Diagnostik

Diagnosen stills genom ett vanligt blodprov, dir DNA renas fram
fran vita blodkroppar. Vid analysen bestdms hur minga
upprepningar av CGG det finns i FMR1-genen.

Det dr mojligt att gora fosterdiagnostik. Ett DNA-prov fran
moderkakan 1 vecka tio till tolv analyseras pd samma sétt som
blodprovet.

— Da maste ldkaren specifikt fraga efter denna diagnos. DNA-
fordndringen vid fragilt X-syndromet syns inte pa den vanliga
typen av fosterdiagnostik med prov frin moderkaka eller
fostervatten, ddr man letar efter kromosomforandringar siger Britt-
Marie Anderlid.

Behandling
Idag finns ingen behandling mot grundorsaken till
fragilt X-syndromet, men det finns mediciner mot symtomen.

— Ofta ges till exempel centralstimulerande medel vid adhd, sdger
Britt-Marie Anderlid.
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Nir det giller 6vriga symtom kan det finnas behov av psykolog,
logoped, fysioterapeut och arbetsterapeut.

Forskning

Proteinet som personer med fragilt X-syndromet saknar, FMR1, har
bland annat som funktion att hdmma en glutamatreceptor, som
paverkar bildningen av andra proteiner. Saknas FMR 1-proteinet
uteblir himningen och proteinnivaerna blir for hoga.

Det pagér studier dér forskare pad medicinsk vag forsoker ersitta
den himmande funktion glutamatreceptorn har haft. Hittills har
resultaten visat mattliga forbattringar och det ér osékert om
medicinen kommer att bdrja anvindas. Medicinen kan inte bota
fragilt X-syndromet, men eventuellt lindra symtomen.

— Dessutom pagér forsok med att paverka andra receptorer i
hjarnan som skulle kunna ha en positiv effekt pd inldrnings-
formagan, sdger Britt-Marie Anderlid.

Nista steg i forskningen om fragilt X-syndromet, ar att stimulera
den receptor som heter GABA, som ocksa &r aktuell vid Parkinsons
sjukdom. Kliniska prévningar, vid test pA manniskor, visar positiva
forandringar av beteenden.

For den som har fragilt X-syndromet stings genen av fran vecka 12
1 fosterlivet. Frdn och med den veckan saknas proteinet och hjarnan
och nervbanor utvecklas utan det.

— Aven om det gér att f3 iging behandlingar och f4 vissa effekter
av dem, kan vi inte bygga om de nervbanor som redan bildats i
hjérnan, séger Britt-Marie Anderlid.

Fragor till Britt-Marie Anderlid:

Vart viinder vi oss, som har fragilt X-syndromet, om vi behover
medicinsk hjdilp?

— Det bésta ar en bra husldkare. Vid misstanke om FXTAS, bor
husldkaren remittera till neurolog for utredning. Det gar ocksa att
kontakta Centrum for sdllsynta diagnoser, som finns vid
universitetssjukhusen. Dér kan man hjélpa till att finna 1amplig
lakarkontakt i1 er nirhet.

Vilka symtom kan man fi vid FXTAS?

— Sémre arbetsminne, problem med exekutiva forméagor,
demenssymtom, tremor det vill sdga skakighet.
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Jag har svdrt att gd. Kan jag gora ndgot dt det?

— Det dr formodligen symtom fran perifera nervsystemet, det vill
sdga en paverkan pé nerverna som &r svar att géra nigot at.
Symtomen bor utredas av en huslidkare eller neurolog. Det ar alltid
bra att forsoka vara sé fysiskt aktiv som mojligt.

Mina syskon testade sig for fragilt X-syndromet dr 1992. De hade
ingen premutation. Nu ska deras barn skaffa egna barn. Ar det
lige att ta om proverna?

— Provresultaten finns ju kvar, be genetikern istéllet att kolla hur de
ser ut. Med 98 procents sannolikhet dr testresultatet korrekt. Vid
tveksamheter gér om det, sa att ni far ett sidkert svar.

Gynekologi och fertilitet

En tredjedel av alla kvinnor med premutation i FMR1-genen
pa X-kromosomen, riskerar att komma in i klimakteriet i
fortid.

— Det kallas for prematur ovarialsvikt (POF) och beror pa
bristande funktion i iggstockarna, vilket leder till att
menstruationen upphor fore 40 ars ilder, séiger Inger Bryman,
gynekolog pa reproduktionsmedicin vid Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

FRMI1-genen finns pd den delen av X-kromosomen som styr
dggstocksfunktionen. En defekt i genen péverkar dggstockens
produktion av dstrogen, det kvinnliga konshormonet.

— Den kvinna som har sénkt dstrogenproduktion forlorar sina
menstruationer ibland helt, ibland kan enstaka blddningar
forekomma, sidger Inger Bryman.

Prematur ovarialsvikt, POF

Cirka var tredje kvinna med en premutation, drabbas av nedsatt
aggstocksfunktion (POF) och utebliven menstruation tidigt i livet, i
genomsnitt vid 33 ars dlder. Kvinnor med fullmutation ddremot,
dar FMR1-genen ér avstangd, rékar inte ut for det i lika hog grad,
beroende pé att den andra X-kromosomen kompenserar.

Orsaken till den minskade mdjligheten att bli gravid ér troligen att
det inte finns tillrackligt manga omogna dgg i dggstockarna.
Normalt har flickfoster maximalt antal dgg vid tjugonde
graviditetsveckan, dédrefter minskar antalet.
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— Niér en flicka fods har hon nagra miljoner omogna dgg. En del
aterbildas och en del konsumeras vid dgglossningar under livets
gang, fram till menopaus, siger Inger Bryman.

En flicka med en premutation har troligen férre antal 4gg nir hon
fods. Pa grund av att dggen 1 dggstockarna hos dessa flickor tar slut
fortare drabbas de av POF- prematur ovarialsvikt och
fertilitetsproblem, sdger Inger Bryman.

POF innebir att en kvinnas menstruation upphor, det vill sdga att
menopausen upptrader, fore fyrtio ars dlder. Om detta sker fore 45
ars alder kallas det for tidig menopaus. For att definieras som
utebliven menstruation, amenorré, ska kvinnan inte ha haft nagon
mensblodning pa fyra ménader eller mer.

— Vid misstanke om POF gors ultraljud och tas blodprover hos
gynekolog. Léga Ostrogennivéer och en forhdjning av hormonet
FSH ar tydliga tecken pa sviktande dggstocksfunktion. FSH
produceras i1 hypofysen och ér ett hormon som styr
dggstocksfunktionen, sdger Inger Bryman.

Graviditetsrisk

Trots tidig ovarialsvikt kan det &nda finnas ett fatal omogna dgg
kvar i dggstocken. Agg kan dirfor bérja mogna och det kan leda till
att agglossning sker.

— Var femte patient med sekundér amenorré, det vill sdga patienter
som haft regelbunden menstruation, men dir menstruationen
upphort for tidigt, har sporadisk dgglossning. Ibland hinder det i
sadana fall att kvinnor blir gravida, sdger Inger Bryman.

Symtom som kan férekomma vid menopaus kopplat till
Ostrogenbristen &r; blodvallningar, svettningar, humorsviangningar,
irritation och sdmnproblem.

— Det som kan bli bekymmer pa langre sikt, beroende pa
Ostrogenbristen, dr tunna och skora slemhinnor i slidan och
minskad bentéthet. Det kan leda till benskorhet och 6kad risk for
frakturer. Risken for hjért-karlsjukdom okar ocksa. Torra 6gon och
depression har ocksa rapporterats, sdger Inger Bryman.

De flickor som f6ds med icke fungerande dggstockar och som
diarmed inte har haft nagon dstrogenproduktion alls fran
dggstockarna far heller ingen normal pubertetsutveckling. For att
sétta fart pa puberteten anvinds Ostrogenplaster som i regel sétts in
vid normal begynnande pubertetsalder.
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— Man klipper pléstren frdn borjan i smé bitar, som okar i storlek
over tid, for att komma sd néra den naturliga
ostrogenkoncentrationen under pubertetsutvecklingen som mojligt,
sdger Inger Bryman.

Kring 16-18 ars alder ar det dags for ordindr 6strogenbehandling
och behandling med gestagen, gulkroppshormon.

— Da efterliknar vi hormonnivéerna i kroppen nir
dggstocksproduktionen dr igdng. Bade dstrogen och
gulkroppshormon dr hormoner som kroppen sjélv skulle ha
producerat. Samma sak géller for kvinnor som fér dstrogen och
gulkroppshormon vid POF, séger Inger Bryman.

Det finns méanga fragor kring dstrogenbehandlingar. Det kan gélla
brostcancerrisk eller farhagor om blodpropp och hjéart-
kérlsjukdomar.

Brostcancerrisken dkar ndgot vid langvarig dstrogenbehandling.

— Generellt sdger man att sju av etthundra kvinnor far bréstcancer
totalt. Den som tar dstrogen under lang tid 16per ytterligare litet
hogre risk. Hos kvinnor med Turners syndrom, som far behandling
frén pubertetsdldern med Ostrogen och gulkroppshormon &r det
lagre risk for brostcancer dn hos kvinnor i befolkningen, sager
Inger Bryman.

De kvinnor som har en premutation och vars menstruationer slutar
tidigt bor anvinda Ostrogen, enligt Inger Bryman.

— Fordelarna &r manga. Det blir mildare klimakteriebesviar och
Ostrogenet bygger upp skelettet. Det &r livsviktigt att tillfora
Ostrogen for att forhindra till exempel hoftledsfrakturer, som dr en
vanlig dédsorsak bland dldre kvinnor.

Plasterbehandlingen anses ”snéllare” @n annan behandling, sasom
tablettbehandling. Detta beror troligen pa att Ostrogenet som frisitts
passerar direkt genom huden in i blodcirkulationen.

Ju tidigare menopaus desto viktigare dr det med tillforsel av
ostrogen.

— Det blir ldngre tid utan dstrogen, med de risker och den minskade
livskvalitet det innebir, sdger hon. Det stora problemet &r att manga
som ordinerats behandling med Ostrogen faktiskt aldrig borjar ta
Ostrogen eller avslutar behandlingen 1 fortid, menar Inger Bryman.
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Fertilitet och graviditet

I en studie intervjuades 79 kvinnor med premutation. Medelaldern,
bland dem, for POF, var 33 ar.

De flesta fick vinta lite pa dstrogenbehandlingen och nér de skrevs
ut var det en del som tog tabletterna och andra inte. Hilften av dem
hade fertilitetsproblematik. Nagra blev inte gravida, for en del tog
det lang tid innan de blev gravida och andra anvinde sig av
konstgjord befruktning.

— 75 procent fick barn. Vad géller graviditet och forlossning var det
ingen skillnad mellan de hiar mammorna och andra mammor, sager
Inger Bryman.

PGD, preimplantatorisk genetisk diagnostik ger en mgjlighet for ett
par att {4 ett friskt barn, &ven om kvinnan eller mannen bér pd en
allvarlig sjukdom orsakad av en kidnd genetisk avvikelse.
Diagnostiken gors i samband med provrorsbefruktning. Agget tas
fran kvinnan och befruktas med mannens spermier i
laboratoriemiljo. Efter genetisk analys av befruktade embryon, for
att se att den genetiska avvikelsen inte finns, implanteras ett friskt
embryo 1 kvinnans livmoder.

En kvinna som dr bérare av en genetisk avvikelse kan ocksa bli
aktuell for 4ggdonation, som dr en ganska vanlig behandling idag.
Daé tas dgget istéllet frdn en dggdonator, befruktas utanfoér kroppen
och fors in 1 mottagarens livmoder.

Fragor till Inger Bryman:

Kommer den som har kommit tidigt in i puberteten ocksd in i
klimakteriet tidigt?
— Nej ett sddant samband &r inte visat.

Hur lang viintetid dir det for en dggdonation?
— Ett och ett halvt till tva ar efter att en utredning av paret gjorts
klar och donationsbehandling beslutats.

Gar det att frysa in sina dgg for framtida bruk? Hur stiller sig
sjukvirden till behandling med dggdonation

Inom offentlig vérd fryser vi d4gg och sperma for cancerpatienter
och andra patientgrupper som skall genomgé medicinska
behandlingar med mycket hog risk for att sla ut
aggstocksfunktionen. Det finns inga motsvarande beslut att frysa
dgg pa kvinnor som har fragilt X-syndromet eller som &r bérare av
arvsanlaget.
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Eftersom det finns stora variationer avseende risker for framtida
barn bor alltid genetisk rddgivning erbjudas infor graviditetsforsok.

Vi som vet att vi har en premutation och kommer att hamna i for
tidig menopaus. Nir ska vi soka vdrd for det?

— 52 ar ar den dlder den genomsnittliga kvinnan far sin menopaus.
Niér det géller POF bor alla behandlas, som har for tidig menopaus.
Med det menar jag att menstruationen upphor sa tidigt som vid 45
ar och tidigare. Hos den som far besviarande symtom ger
ostrogenbehandling lindring.

Ar det vanligt med cystor pd iggstockarna?
— Jag har inte sett nagra studier om det, men det dr ett vanligt
problem hos kvinnor i allménhet.

Neuropsykiatrisk problematik och strategier

Kvinnor med fragilt X-syndromet och neuropsykiatrisk
problematik behéver stottning fran omgivningen och bra
strategier.

— Ofta blir de med symtom, som till exempel adhd och
autismspektrumstorningar, inte tagna pa allvar inom
sjukvirden, siger Annika Bengtner, kognitiv beteendeterapeut
pa Familjestodsenheten pa Agrenska.

Adhd innebér ibland stora svarigheter att koncentrera sig och
personen stors ldtt om det hdnder mycket 1 omgivningen. A i adhd,
star for attention/uppmirksambhet, d for defecit/svarighet, h for
hyperactivity/6veraktiv, d for disorder/problem.

— Maénga med adhd beskriver tillstindet som att det 4r som att ha en
torktumlare 1 huvudet. Det dr omgjligt att utfora ndgonting, sdger
Annika Bengtner.

Andra beskriver det som en lampa med délig kontakt. Ibland gér
det att koncentrera sig, men sa blir det glapp i1 kontakten och helt
tomt 1 huvudet.

Symtom pa adhd, kan vara nedstdimdhet, angest och oro.

— Maénga kinner sig stressade, har en oro i1 kroppen och en del fér
sjilvskadebeteenden. Atstdrningar och alkoholproblem,
panikéngest och social fobi dr problem som kan uppsté, sdger
Annika Bengtner.
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Andra diagnoser

77 procent av alla med adhd har en eller flera andra
neuropsykiatriska diagnoser. Det kan handla om ocd
(tvangssyndrom), Tourettes syndrom, utmattningsdepression, ptsd
(post traumatiskt stressyndrom) och lds-och skrivsvarigheter.
Problem med arbetsminnet och att halla kvar information och
bearbeta den dr vanligt. Att kinna massor av energi ena dagen och
ingen energi dagen dérpa. Att latt bli uttrakad och vara for impulsiv
for sitt eget bista och sdga vad man tanker och tycker utan att hejda
sig. Exekutiva funktioner, sdsom att planera tillvaron och att
komma igadng med arbetsuppgifter brukar innebéra svérigheter.

Det finns ocksa manga styrkor att ta vara pa. Personer med adhd ér
ofta idérika, spontana, fantasifulla, konstnérliga, har god
sprakforméga och loser problem pé ett kreativt sédtt. Men alla med
adhd &r inte utatagerande; nagra dr passiva och introverta istéllet.
Det heter adhd utan hyperaktivitet. En sddan person behdver hjélp
med att komma igéng.

Strategier i tillvaron som gor livet lite littare.

— Det kan handla om enkla saker som att ha en almanacka att géra
anteckningar 1 och inte flera stycken. Eller att lyssna pa ljudbocker
for den som har svart att koncentrera sig pa en vanlig bok.

Maénga berittar for Annika Bengtner att de ar kénsliga for hoga
monotona ljud och ljussken.

— Det kinns som att intrycken ofta ar for starka, siger Annika
Bengtner.

Somnsvérigheter dr vanligt.
— For att rdda bot pé det, forsok att gora ungefdr pa samma sétt

varje kvéll. Nagot trevligt forst, trappa sedan ner och kom i sing i
tid. Somn och regelbundna maltider &r viktigt, siger Annika
Bengtner.

Maénga har svarigheter att passa tider.

— Be tandldkaren och ldkaren att skicka ett sms och paminna om
tiden ni ska vara pa mottagningen, séger hon.

En whiteboard med alla viktiga moten i veckan skapar struktur 1
tillvaron.

— Ta en bild pa din whiteboard sa har du den i mobilen ocksa. Nir
ni skriver upp vilken tid ni ska vara pé olika méten rdkna ocksa
med den tid som gar &t att ta sig fran hemmet till gymmet, ldkaren
etcetera, sdger Annika Bengtner.
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Mindfulness

Ett avslappningstips dr att arbeta med meditation som mindfulness.
— Ta nagra djupa andetag i er egen takt en kort stund. Just korta
meditationer dr bra for den som annars har svart att koncentrera sig,
berittar Annika Bengtner.

Hem-och hushillsarbete

Det kan vara svart att skota ett hem till exempel att hélla ordning,
organisera, handla, laga mat, diska, tvétta etcetera.

Paminnelser kan behdvas om att stinga av plattor, strykjérn med
mera.

Ibland &r det omgjligt att komma ihédg var saker finns, dé ér ett bra
sétt att klistra upp bilder och foton pé innehéllet 1 skapen. Bilder
finns att ladda ner pa www.bildstod.se/DART.

Maénga behdver 2 stdd 1 att ta hand om sig sjdlva, sa att de far
ordentligt med motion, sémn och skdter om sig.

— Mitt rad &r att anpassa miljon till funktionshindret, se till att hitta
bra hjdlpmedel, kanske skaffa ett arbete, dir det gar att vara
sjukskriven 25 procent for orkens skull. Med nagot att sysselsétta
sig med kommer struktur i tillvaron automatiskt. Sok gérna
boendestdd, sa att nigon kommer hem och ser till att tvitt och
strykning blir gjort, sdger Annika Bengtner.

Eftersom adhd kan innebéra svérigheter att hélla tider ger Annika
Bengtner radet att skaffa en timer dér det gér att se hur mycket tid
som aterstdr, eller en komihdg-klocka med intalade meddelanden,
en armbandsklocka med larm och textmeddelande och/eller ladda
ner en tidsapplikation for smartphone.

Behandling och stod

For att fa tillgdng till samhéllets stod krdvs en diagnos om adhd
eller autismspektrum. Darefter dr det mgjligt att fa stoéd och hjélp
med att se over hela livssituationen.

Kognitiv beteendeterapi kan vara bra for ndgra liksom samtal under
ledning och att tréffa andra i samma situation for att dela
erfarenheter, fa tips och rad.

Fragor till Annika Bengtner:

Jag liser girna med hog musik i o6ronen. Vad séiger du om det?
— Det dr minga som gor och som tycker det &r ldttare att
koncentrera sig dé. Det dr viktigt att undanrdja hinder och anpassa
sig efter det som &r bast for en sjélv.
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Jag dr timanstdlld vikarie och arbetar heltid. Jag kinner att jag
inte riktigt orkar med det. Vad ska jag gora?

— Prata med din chef och hor efter om det gér att gd ner i tid. De
flesta med adhd-problematik arbetar 50 procent, kanske kan du
ocksa arbeta mindre tid och vara sjukskriven resten.

De flesta ménniskor behover dta mer gronsaker, frukt och bir,
baljvixter, fisk, fullkorn och vegetabiliska fetter. Mindre rott
kott, socker, salt, alkohol och feta mejeriprodukter.

— Detta mer hialsosamma kostmonster minskar risken for hjirt-
och Kkirlsjukdomar, diabetes typ 2 och cancersjukdomar, siager
Anna Skogberg som ir dietist pa Agrenska.

Livsmedelsverket rekommenderar 500 gram frukt och gronsaker
varje dag. Det kan till exempel vara 110 gram sparris, 110 gram
kiwi, 100 gram bjornbir, 80 gram morot och 100 gram banan. Eller
190 gram dpple, 60 gram paprika, 130 gram tomat, 40 gram
sockerértor och 80 gram jordgubbar.

— Man kan riva gronsaker 1 kottfarssasen, tillsdtta gronsaksrester i
gratidnger och pajer, mixa ner i sdsen, koka till moset, sldnga pé
pizzan, sdger Anna Skogberg.

Baljvixter, det vill sdga értor, bonor och linser, behdver inte vara
trakig mat.

— Blanda en vindgrett och lagg i bonorna och ha det som tillbehor.
Mixa bonorna i kéttfarssasen, 1 soppan, gor biffar av dem och ét
hummus som ir mixade kikérter, rdder Anna Skogberg.

Fisk kan varieras sa att 4ven fiskskeptikerna blir intresserade.
Anvind kénda smaker som till exempel taco-kryddor och gor
fisktacos och fiskburgare. For att fa in mer fisk i vardagen kan man
ocksa ldgga makrill i tomatsas pa en brodskiva, sill pa knédckebrod,
eller gora fisknuggets och fisk i wraps.

— Det mesta gér att gora smakfullt med lite fantasi, sdger Anna
Skogberg.

Tva till tre ganger 1 veckan bor vi éta fisk enligt
rekommendationerna fran livsmedelsverket och gidrna variera
mellan feta och magra sorter. Ater vi fisk far vi D-vitamin, jod,
selen och nyttiga omega-3 fetter. Vilj miljomarkt fisk,
rekommenderar Anna Skogberg.
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— Barn och kvinnor i fertil &lder, gravida kvinnor och ammande
mddrar ska dock se upp med vildfingad fisk fran Ostersjon, Vinern
och Vittern. De kan innehdlla miljogifterna dioxin och PCB. Mer
om detta kan ni l4sa pa livsmedelsverkets hemsida, www.slv.se,
sdger Anna Skogberg.

Minniskan behdver vegetabiliska ométtade fetter. De finns i bland
annat oljor, notter, fron, avocado och oliver. Stek i vegetabiliska
oljor. GOr vindgretter av olivolja och balsamvindger och blanda i
salladen.

Anvénd fron och notter 1 miislin.

— Se dock upp med linfron, max en till tva matskedar linfro
rekommenderas per dag och undvik krossade linfron som kan
frigbra vitecyanid (blasyra). Ténk pa att inte dverdosera notter och
gronsaker som innehéller vegetabiliska fetter eftersom de dessutom
ar mycket energirika, sdger Anna Skogberg.

Fullkornsmjdl innehaller mer ndringsdmnen an vitt mjol. Med
fullkorn 1 mj6let far vi jarn, folsyra och antioxidanter. Det &r alla
dmnen som gagnar kroppen. Lagom méngd fullkorn for en kvinna
ar ungefdr 70 gram per dag och for mén 90 gram. Det motsvarar en
portion havregrynsgrét och en portion fullkornspasta. Eller tva
skivor knéckebrdd och en portion matvete. Eller en portion
fullkornsflingor, en skiva nyckelhdlsmirkt mjukt brod och en skiva
knickebrod.

— Fiberrika livsmedel hjdlper till att hilla vikten eftersom de méttar
bra och da hamnar vi inte i sug efter annat som dr mindre nyttigt,
sdger Anna Skogberg.

Mainniskan &r skapt for att rora sig, trots det sitter vi alldeles for
mycket.

Anna Skogberg rekommenderar att vi ska stélla oss upp flera
ganger om dagen kanske sédtta mobilen pad paminnelser da och da.
Gérna promenera pa lunchrasten, kanske cykla till jobbet, trina
med familjen eller vdnnerna och dansa.

Hur ska vi fa in hdlsosamma val i vardagen?

Jo, storhandla till exempel med inkdpslistor. Skriv matsedlar en
gang i veckan och forbered mellanmal och matlador. At allsidigt ur
kostcirkeln eller efter ’tallriksmodellen”, hjdlpmedel som
livsmedelsverket rekommenderat 1 artionden. Boka traningen med
en van, ha traningskldaderna latt &tkomliga, kanske 1 bilen.

De flesta ér sugna pa ndgot extra gott ibland och det finns gott om
nyttigare alternativ. Popcorn, ndtter, smoothies, glass med bar och
torkad frukt till exempel.
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Hiar kommer ndgra bra, goda och nyttiga recept fran Anna
Skogberg.

Rodbetshummus:

1 paket kokta kikérter

2 vitloksklyftor

3 kokta rodbetor

4 msk olivolja

1 msk tahini (sesampasta)
1 tsk spiskummin

salt och svartpeppar

1 citron

Mixa alla ingredienser till en jamn smet. Smaksétt med salt, peppar
och citronsatft.

Raw chokladbollar utan notter:

2 deciliter ekologiska havregryn

7 stycken féarska dadlar

3 matskedar kallpressad ra kokosolja

0,5 deciliter kokostlingor

1 kryddmatt vaniljpulver eller en vaniljstang

1 kryddmatt salt

1 matsked raw kakao

kokosflingor att rulla bollarna i

Mixa allt till en stor boll. Om inte smeten gér ihop spidd med lite
kaffe eller vatten. Rulla valnotsstora bollar, rulla dem 1 kokos och
stdll kallt. De héller upp till en vecka i kylen.

Rawbollar med lakrits:

8 torkade dadlar

8 torkade fikon

1 dl russin

1,5 dI sotmandel

1 dl solrosfron

1 dl pumpafron

1 dl lakritspulver

Kor notter och fron 1 en mixer till grova bitar. Ha ner den torkade
frukten och kor till en grynig massa.

Hall upp lakritspulver pa ett fat. Blot hinderna och rulla smé bollar
av massan. Ldgg dver nagra av bollarna i taget och snurra skalen i
en cirkel sd att alla bollarna fér lakrits pa sig runt om.
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Kolla ocksa upp:

www. nutritionsfakta.se
www.styrkelabbet.se/500-gronsaker/
www. slv.se

www.wcrf.org

Information fran Arbetsformedlingen

Samordnaren pa Arbetsformedlingen for unga, Lena
Abrahamsson, informerar om hjilp och stod nar det giller
personer som har funktionsnedsittningar.

Det ar en fordel att ta med sig ett ldkarutlatande vid forsta besoket
pa Arbetsformedlingen. I utldtandet ska lakaren beskriva aktuell
diagnos/prognos och om besviren édr dvergdende eller bestédende.
Det kan ocksa girna std om begrénsningarna paverkar
arbetsformagan. Vilka arbetsuppgifter som passar och vilka som
inte passar. Om det 4r nigot som absolut skall undvikas? Ar
iterging till tidigare yrke mojligt? Ar det realistiskt med
heltidsarbete? Om deltid &r aktuellt, i sa fall 1 vilken omfattning?
Eventuella begridnsningar i mojligheten att ta sig till och frén ett
arbete och sa vidare.

(")vergz‘ing mellan skola och arbete

Lena Abrahamsson ar sirskild samordnare for unga arbetssokande
med funktionsnedsittning. Hon berittar att Arbetsformedlingen
samverkar med skolan for att genom vigledning och information
underlétta 6vergangen fran skola till arbetsliv for elever med
funktionsnedsittning som fyllt 16 &r men inte 30 ar.

— Arbetsformedlingen samverkar med Forsdkringskassan for att
oka mojligheterna till egen forsorjning genom forvirvsarbete for
ungdomar med aktivitetserséttning, sédger hon.

Malgrupper dr elever i gymnasieskolor, gymnasiesérskolor,
friskolegymnasier, riksgymnasier och folkhdgskolor. Samt
arbetssokande under 30 ar som har aktivitetsersittning fran
Forsédkringskassan och/eller finns inom daglig verksamhet och
aktualiseras till Arbetsformedlingen genom Forsékringskassan eller
daglig verksambhet.

Sarskilt stod till ungdomar betyder att Arbetsformedlingen kan
forbereda beslut om anstéllningsstdd i1 anslutning till skolslut. De
kan ocksa hjilpa till med att planera infor 6vergéng fran skola till
arbete.
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Handliggare

Om den arbetssdkande har behov av arbetsrehabilitering, far den
arbetssOkande en handléggare, en arbetsformedlare med
rehabiliteringskunskap, som arbetar med personer som har
funktionsnedséttningar.

— Tillsammans gor de en framtidsplanering. Arbetsformedlaren ser
till individen. Vad hon/han vill? Vad hon/han klarar av? Kanske
behover den arbetssokande prova andra mojligheter 4n tidigare,
sdger Lena Abrahamsson.

Rehabiliteringsteam

Som arbetsformedlare har man mojlighet att ta in
specialistkompetens. Arbetsformedlingen har ett
rehabiliteringsteam som bestar av arbetsterapeut, arbetspsykolog,
fysioterapeut, socialkonsulent och utdver det 4ven en SIUS-
konsulent (Sarskild Introduktions- och Uppf6ljningsstod).

Den som har haft praktikplats eller jobbat extra ska berétta det.

Praktikplats

Arbetsformedlaren hjélper till med att se till att den arbetssokande
far en praktikplats som eventuellt kan leda till en
tillsvidareanstillning. Praktikens syfte &r olika, en del sokande
behover trina pa att jobba andra behover végledas genom praktik
for att klara av att erhalla och behélla ett arbete.

Kanske vet personen inte riktigt vad hen vill gora och har da
mdjlighet att rddgdra med en arbetspsykolog, nér det géller
yrkesvalet. Arbetspsykologen gor en individuell yrkesvalsutredning
utifran intressen, fallenhet och funktionsnedséttning. Efter samtalen
kommer den arbetssokande och arbetsférmedlaren fram till en
lamplig arbetsplats. Arbetsformedlaren eller skanden ringer till
arbetsplatsen och hér om det gér att gora studiebesok dér. Den
arbetssOkande avgor forstas sjdlv om hen vill arbetstrana pé
praktikplatsen.

— Efter arbetstrdningen kommer kanske arbetstagaren och
arbetsgivaren vil dverens och sa smaningom kan det bli en
anstéllning.

Anpassning av arbetsplatsen

En arbetsterapeut kan sedan anpassa arbetsplatsen efter behov. Det
kan handla om att rétta till belysningen, eller gora arbetsplatsens
utformning mera funktionell utifran personens behov. Eller om att
anpassa olika arbetsredskaps funktioner och sa vidare. Det ér
arbetsgivaren som har ansvar for den allménna arbetsmiljon.

Dokumentation nr 522 © Agrenska 2016 21



Fragilt X-syndromet

En fraga som kan dyka upp ér:

Varfor skulle en arbetsgivare ta mig, en sjuk person, nir det finns
hur manga som helst som vill ha jobbet?

Ett svar pa det kan vara att genom Arbetsformedlingen far
arbetsgivaren en person som dr noga utprovad och som passar for
jobbet. Dessutom kan Arbetsformedlingen bidra med
kompensation, for till exempel arbetstidsbortfall pa grund av
funktionsnedséttningen.

SIUS-konsulent

SIUS- konsulenten kan i borjan av anstillningen stotta den
nyanstillde pé arbetsplatsen och se till att allt fungerar som det ska.
En SIUS-konsulent gor under en tid dterkommande besok pa
arbetsplatsen och blir ett stod till bade arbetsgivaren och
arbetstagaren.

Vid behov kan SIUS-konsulenten forklara sadant for arbetsgivaren
och arbetskamraterna, som kan vara svart for den arbetssokande att
prata om.

Arbetsterapeut

Arbetsterapeuten kan gora arbetsplatsanpassning med till exempel
arbetstekniska hjalpmedel.

— Arbetsformedlingen kan hjélpa till med anpassningen under hela
den tiden arbetstagaren har anstillning med 16nestdd, sdger Lena
Abrahamsson.

Allteftersom arbetstagarens stodbehov avtar fasas l1onestodet ut.
Infor en anstéllning med 16nestod gors en arbetsanalys som ligger
till grund f6r hur 16nestddet ska utformas. Déarefter kan beslut om
stod tas sa att arbetsgivaren kan anstélla personen med
funktionsnedsattning. Sa kallad utvecklingsanstéllning utgér till
arbetsgivaren i ett ar och da handlar det om en arbetsuppgift som
ska trdnas in. Kvarstir funktionsnedséttningen dver tid och det
hindrar en del av arbetsuppgifterna kan personen bli aktuell for en
trygghetsanstéllning. Den kan vara tills anstillningen upphdor.
Stodbehov faststills forsta aret och kan darefter forldngas med tre
ar. P4 Arbetsformedlingens hemsida www.arbetsformedlingen.se,
finns mycket information att himta.

Viglednings- och informationsmaterial:
www.arbetsformedlingen.se
www.platsbanken.se
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Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pa Agrenska for vuxna kvinnor med pre- och
fullmutation av fragilt X-syndromet, deltar 21 kvinnor, i en
fokusdiskussion med specialpedagog AnnCatrin Rojvik frén
Agrenska.

Diskussionerna har teman som, upplevelsen av skola, arbetsliv,
boende, vardagsrutiner, socialt liv, kontakter med sjukvérd och
andra samhdllsinsatser.

Skolan

De som fick stdd fran skolan fick det i lagstadiet. Det kunde till
exempel handla om svérigheter att uttala bokstdver och stodet var
da fran en logoped. De flesta fick inget stod alls.

Maénga kidnde utanférskap och var till och med mobbade och da
framforallt i grundskolan.

— Jag hade inte klarat hogstadiet utan hjalp av kuratorn, sdger en
kvinna.

— Jag har alltid kidnt mig annorlunda och haft svart for det sociala
spelet.

Flera av kvinnorna var sarskilt duktiga 1 matte.

Yrkesliv

Idag representerar de ménga olika yrken. De dr: socionom,
drifttekniker, webbsamordnare, forskolldrare, underskoterska,
pedagog, musiker, familjehemsforestandare, banktjansteman, jurist,
tandlékare, teolog, ekonomiassistent, zonterapeut, medicinsk
sekreterare, stidassistent och personlig assistent.

Har fragilt X-syndromet paverkat era yrkesval?

— Jag hoppade av det jag holl pa med nér jag fick diagnosen.
Utbildade mig istéllet till zonterapeut. Jag kénde att jag orkade med
det och det var ocksé ett led 1 att lira kdnna mig sjdlv och min
sjukdom.

— Jag gick frén ett administrativt arbete till personlig assistent,
kidnde behov av att stotta andra.

— Jag orkade inte arbeta heltid, vill hellre vara mer med min son.
Det har gett mig sémre ekonomi, men det dr vért det. Jag har haft
svart att fa Forsdkringskassan att forsta det.

Drygt hélften av de kvinnor som &r med under vuxenvistelsen for
fragilt X-syndromet, har gatt ner i arbetstid pa grund av egen
diagnos och barnens diagnoser.
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Boende och vardagsliv

En person har fatt stidhjélp av kommunen men dr ocksd med och
stidar sjalv.

— Jag kan inte organisera stidningen. Stédar, handlar och tvittar
med dem tvd timmar 1 veckan.

— Jag har stddhjalp varannan vecka, anvinder RUT-avdrag till
stddningen. Det fungerar inte att stida med barnen hemma. Vi
bestéller ocksa mat pé nitet.

Manga har avlosare ndgra timmar i veckan. De flesta har flera barn
med fragilt X-syndromet och har sjélva svérigheter.

De far hjilp med att himta barn pa forskolan och med att g4 till
lekplatsen efter skolan.

— Jag maste fa tid till de friska syskonen ocksa. Var son har
vistelser pa korttidshem, ledsagare och daglig verksambhet.

En kvinna har fétt bostadsanpassning for att bygga om
overvaningen pa grund av barn med fragilt X-syndromet. En annan
kvinna har fatt bostadsanpassning for att bygga ett staket runt
tomten.

Somn och dterhimtning

De dr ménga som sover déligt pa natten. For en del hjdlper en
ljudbok 1 vdntan pa sdmnen eller att ha radion pa, under natten. De
flesta motionerar och tycker att dagliga promenader 1 frisk luft
hjalper dem att fa béattre nattsémn.

Fritid och egen tid

Efter lite diskuterande och pastdenden som att; ‘'ménnen ar béttre
pa att ta hand om sig sjdlva dn vi kvinnor’, borjar de berédtta om vad
de gor och det visar sig vara en hel del. Manga motionerar pé olika
sétt. En kvinna ér jagare och jagar i skogen en vecka at gangen.

— Jag och min man &ter lunch varannan vecka, sdger en annan
kvinna.

— Vi triffar vara vanner och dter middag ihop en gang i manaden.
— Nér jag dker till mamma med barnen eller utan, kan jag koppla
av.

En tjej gor saker som gar att géra ndra hemmet. Hon springer
gdrna, det behover inte ta ldng tid, men dr mycket virt.

Négra har svart att ta sig hemifran, men skulle vilja det. Ndgon
kdnner déligt samvete nar hon &r borta fran barnen.

— Det géller att ta hand om sig sjdlv, da mér barnen ocksé bittre.
Tank pa vad de sdager pa flyget. Mamman ska fOrst ta pa sig
syrgasmasken sjdlv och sedan ta pa barnet. Vi gér mycket for
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andra, om vi ska orka ta hand om andra maste vi ocksa ta hand om
oss sjilva, séger en kvinna.

Socialt liv, vinner och sliakt

Ett stort problem for ménga &r att sldkt och vanner inte forstar
under vilken press de lever.

— Som foradldrar far vi kimpa mycket och sliaktingarna vill inte
forsta, som en kvinna séger.

I familjer som levt med fragilt-X i flera generationer mots de av
storre forstaelse.

— Syskonen och mina foréldrar anpassar sig mycket och stottar oss.

Niér det géller frimmande personer till exempel klasskamraternas
fordldrar ar det viktigt att informera dem tycker de. En kvinna
brukar dela ut lappar som hon fétt ifran fragilt-X-foreningen.

— Det kan vara jobbigt att informera, men andras kunskap ar vérd
mycket.

Ett bekymmer ir far- och morforéldrar som sjilva behdver trostas,
eftersom de kédnner skam for att de dr bérare av fragilt X-
syndromet.

— Det dr en sorg inom dem som inte dr bearbetad.

Socialt umgange struntar méanga i. Det blir for jobbigt med de egna
barnen som kan vara hyperaktiva pa kvéllarna. En del av barnen tal
inte ens att dorrklockan ringer.

Men det finns strategier.

— Min son élskar tvittmaskiner som ar igdng. Sa ndr jag och min
véninna ska tréffas brukar jag séga till henne att tvétta. D& kan han
sitta dédr helndjd framfor maskinen.

Sambhiillet

Vilka kontakter har ni i sjukvarden och i évriga samhidillet?
Distriktslékare, vardcentral, habiliteringen, diabeteslikare,
ogonldkare (gron starr), genetiker, reumatolog, gynekolog, ortoped,
ortopedtekniska for inldgg, arbetskoordinator, psykolog, kurator,
samtalsterapeut, fysioterapeut, arbetsterapeut, forsékringskassan,
anhdrigstodjare.

Marie har fragilt X-syndromet, fullmutation

Marie, 42 ar och hennes tva barn har fragilt X-syndromet och
fullmutation.
— Det paverkar oss vildigt mycket, siger hon.
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Hon har alltid kéint sig annorlunda. I skolan blev hon mobbad fram
till gymnasiet. Varfor klasskamraterna var dumma mot henne vet
hon inte. Men hon fick ont i magen och ville hellre vara hemma dn
ga dit.

— Det var som att jag utstralade att jag var ett mobboffer och att de
kinde av det pa sin radar, sdger hon.

Det ena f6ljde pa det andra och olusten péverkade skolresultaten.
Marie hade svart att hanga med och fick déliga betyg. Det var forst
nér hon utbildade sig till barnskotare efter gymnasiet som det
borjade ga lattare for henne.

— Jag tyckte det var intressant och dé gick det bra.

Det goda humoret berodde ocksa pé att hon traffade mannen 1 sitt
liv, Goran. 2007 foddes dldste sonen Emil och tva ar senare kom
dottern Linn. Nar Emil var fem — sex ménader reagerade de pa att
nagot var annorlunda med honom. Han var inte som de andra
barnen som var i samma alder pd 6ppna forskolan.

— Jag minns att jag reagerade pa att alla barn som lag pd mage, lyfte
pa huvudet och sag sig omkring! Men Emil bara 1dg dér med
ansiktet i mattan! Det var nagot som inte stdmde.

Nar han var ett och ett halvt ar sattes en utredning igang. Mitt

under utredningen frdgade likaren Marie om hon hade funderat
over om Emil hade autism?

— Det hade jag inte. Tvartom tyckte jag att han var social med
vuxna, pa sitt sitt, trots att han inte talade. Att Emil skulle ha
autism stimde inte for mig.

Nér Emil var tre och ett halvt ar var utredningen klar. Emils DNA-
test visade att han hade diagnosen fragilt X-syndromet och en
fullmutation.

— Vi var i chock och jag kommer bara ihag fragment av tillfdllet.
Jag minns att ldkaren sa att det var en livslang sjukdom, men att det
skulle gé bra for honom. Sen sa hon att jag troligtvis var barare av
genen, siger Marie.

Marie testade sitt DNA och hon har ocksa en fullmutation.

Det genetiska arvet

Resten av familjen testade sig ocksa. Maries syster har en
fullmutation, Maries dotter har en fullmutation och Maries mamma
har en premutation.

— Mamma har skuldbelagt sig och det har gjort det svart att prata
oppet om fragilt X-syndromet, nér hon ar med.

Sa nir Marie eller ndgon annan péstér att ndgot beteende hos
barnen beror pa diagnosen fragilt X-syndromet, havdar mamman
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bestdmt att det &r ett personlighetsdrag och att det kommer att bli
bra.

— Det dr svart att vi inte kan vara ppna 1 familjen och det &r synd
att mamma lagger skulden pé sig sjdlv. Hon kan ju inte hjélpa det.

Maries mamma har fatt symtom nu nar hon blivit dldre. Hon har
FXTAS och darmed Parkinsonliknande skakningar i hdnderna och
balanssvérigheter.

— Hon ramlar och har brutit handlederna flera ganger. Sjéilv har jag
ocksa balansproblem. Troligen har det med diagnosen att gora.

Problem med stress

Sonen Emil har mattlig utvecklingsstdrning och autism. Dottern
Linns diagnos dr mellan lindrig utvecklingsstorning och mattlig
utvecklingsstorning och hon har svar adhd. Bdda barnen har bloja.
De gar i sirskola med personlig assistans och ér regelbundet pa
korttidsboende.

Marie kénner sig ofta stressad nédr alla &r hemma och det gor henne
trott och ofokuserad.

— Jag kan borja laga mat, samtidigt komma pé att tvitten ska laggas
thop och borja stida 1 ett horn. Det slutar med att jag inte far gjort
nagot av det. Eller ndr barnen ska till korttids och gympapésen ska
med, taxin ska ringas pa, nagot papper skrivas pa och sa ringer de
frén korttids och sdger att sondmaten &r slut. Da blir det kaos for
mig.

Emil sondmatas med PEG- Perkutan Endoskopisk Gastrostomi,
knapp pa magen, eftersom han annars inte skulle &ta tillrdckligt.
Linn kan fa fruktansvirda raseriutbrott av sin adhd. Marie tycker
det dr svart att hantera raseriutbrotten och har forsokt att ta hjélp av
psykolog pé habiliteringen, men inte fatt det stod hon velat ha.

— Jag lirde mig av en psykolog vars foreldsning jag lyssnade pé att
bista sdttet dr att halla om henne vid raseriutbrotten och det
forsoker jag gora.

En bra dag

Det som ér riktigt bra &r att Marie har en forstaende chef pa
dldreboendet som sagt till henne att hon far jobba sd mycket eller sd
lite hon vill, bara hon fortsétter att arbeta. Nu arbetar hon 50
procent.

— Jag fick ett jéttebra erbjudande och gar som poolpersonal. Da
slipper jag att ha ansvar och kan bara dgna mig 4t jobbet.

Marie kénner sig trots det stressad, tycker att livet gar i turbo och
att det sliter pa henne.
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— Det dr ingen bra kombination att vara dalig pa planering, ha
kontrollbehov och svart att Idmna 6ver till andra, sdger hon med ett
befriande skratt.

Vad gor du en riktigt bra dag?

— Da ir jag sjilv och ligger pé soffan och ser pé film. Jag har fatt
ett stort behov av att vara ensam ibland. Det kdnns som att jag
behover rensa hjarnan.

Hanna har fragilt X-syndromet, premutation

Hanna, 33 ar, har vetat sen hon var tio ir att hon har fragilt X-
syndromet. Da fick hennes fem ar yngre syster diagnosen och
resten av familjen testade sig.

— Pappa som ir barare av fragilt-X-genen, forklarade redan da
att jag som har en premutation, har femtio procents risk att fa
ett barn med fragilt X-syndromet.

Hanna har i och med att systern har fragilt X-syndromet, levt med
syndromet hela sin uppvixt. Hon berittar att hon holl foredrag 1
skolan om syndromet. Inte en utan flera ginger. Hon gjorde sig till
en ambassador for fragilt X-syndromet.

— Det borjade med att jag en period kidnde att jag inte kunde bjuda
hem klasskamrater eftersom jag skdmdes for min lillasyster. Hon
var inte som andra och hade till exempel ofta raseriutbrott. Jag
skdmdes for att jag skimdes 6ver henne och bestdmde mig for att
dndra pa det och upplysa alla om fragilt X-syndromet.

Idag finns det ingen som inte kénner till fragilt-X- syndromet, pd
hennes fodelseort, siger hon med glimt 1 6gat.

— Nar alla visste kunde jag med stolthet bjuda hem kompisar.

Att fa barn

Hanna tréffade sin man och beréttade ganska snart hur det stod till
med syndromet och om é&rftligheten. Néar de skulle ha sitt forsta
barn Anton, for tolv &r sedan gjorde Hanna ett moderkaksprov.

— Det var en helt frisk pojke, sédger hon.

Sa ville de ha ett syskon till honom.

— Da var jag bestdmd pa att jag inte ville fora vidare syndromet.
Naér det efter tva manaders vantan pa provsvar visade sig vara en
pojke med fragilt X-syndromet och fullmutation, gjorde vi en
alldeles for sen och kdnslomaissigt jobbig abort.

Efter det gjorde de tre forsok med PGD -preimplantatorisk genetisk
diagnostik, som innebir diagnostik av en genetisk sjukdom redan
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pa embryostadiet, innan graviditeten har pabdrjats. Det kriver att
man genomgar provrorsbefruktning (in vitro fertilisering, IVF).

— De flesta dggen hade fragilt X-syndromet och de fa som inte hade
det fastnade inte efter dterinférandet, sdger Hanna.

Hanna hade littare att bli gravid pa naturligt sitt. Hon genomgick
ytterligare en abort efter ett moderkaksprov och ett embryo med
fragilt X-syndromet.

Niér de dérefter aterigen blev gravida och det visade sig att pojken
hade fullmutation och fragilt X-syndromet, kéndes allt plotsligt
annorlunda.

— Jag och min man hade bearbetat det under ménga ar och kom
overens om att vi skulle behélla det barnet. Vi orkade inte avbryta
annu en graviditet eftersom det var s psykiskt jobbigt och tinkte
att vi skulle klara att bli fordldrar &t ett barn med fragilt X-
syndromet. Vi var vél forberedda och jag har ju vuxit upp med en
syster som har utvecklingsstorning, sdger Hanna.

Sa lange som Kalle lag i magen var Hanna orolig, men frin det att
han kom ut var allt det jobbiga som bortblast.

— Kalle tog oss direkt till nuet och allt blev battre an vad vi kunnat
forestilla oss. Vi var tacksamma for varje framsteg eftersom vi inte
forvintade oss det pa samma sitt som andra fordldrar, sédger hon.

Kalle &r idag fem ar, han har autistiska drag, utvecklingsstorning
och epilepsi. Han ér glad, otroligt kdrleksfull, enligt Hanna och
oftast véldigt n6jd med tillvaron.

Ganska tétt inpa Kalles fodsel blev Hanna gravid igen. Den hér
gangen med en frisk flicka, Siri som idag &r tre ar.

Arftligheten

Hannas farmor visade sig efter DNA-test ha en premutation och
Hannas pappa dr ocksa birare av syndromet. Hannas pappa har fort
genen vidare till alla sina fyra déttrar men inte till sin son eftersom
genen dr X-bunden. Hanna och tva av hennes systrar bar pa
premutationer. Linda hennes fem ar yngre syster, som fick
diagnosen allra forst, har en fullmutation med alla symtom. Hon
bor idag pé ett sdrskilt boende med personliga assistenter.

— Linda &r en fantastisk moster till mina barn och hon bir rollen
med stor stolthet, sdger Hanna.

Hanna sjdlv har inga symtom adnnu. Hon &r bara lite glomsk, sdger
hon, men vet egentligen inte om det beror pd fragilt X-syndromet
eller pé att hon har mycket omkring sig.
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Hanna tinker ofta pa framtiden. Hur det ska ga for henne sjilv och
for hennes pappa.

— Farmor och hennes broder hade FXTAS, de Parkinsonliknande
skakningarna. Pappa dr 60 ar nu och sddant kommer ju nér man ar
dldre. For min egen del kan jag fundera 6ver om jag kommer
hamna 1 klimakteriet tidigt och pa att jag kommer ihag sa daligt och
om det kan vara tidiga tecken pa FXTAS eftersom det kan ge
minnesproblem.

Vad som hjélper henne i dystra 6gonblick &r hennes stora familj, en
forstdende omgivning och all gemenskap hon har med sina vinner i
fragilt X-foreningen. Inte minst facebook-gruppen modiga
muterade mammor ér till stort stod och hjélp.

Hon tycker sjdlv att hon har gjort en enorm resa i personlig
utveckling, genom fragilt X-syndromet. Till hjélp har ocksa hennes
egen personlighet varit.

— I grunden é&r jag en positiv person, forsoker att hela tiden ha fokus
framét och deppar inte ihop for smésaker.

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

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

Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrickning ocksa okinda
sjukdomar. Behovet av kunskap &r darfor stort.
Informationscentrum goér kontinuerligt uppdateringar av
kunskapslédget tillsammans med ledande specialister och
handikapporganisationer och patientforeningar.

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

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

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

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

NFSDs uppgift ar att:

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

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

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

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

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

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pd www.nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 522
Uppskattningsvis har omkring 16 till 25 pojkar per 100 000
fodda fragilt X-syndromet. Samma siffra for flickor ar 8 till
12 per 100 000 fodda.

Syndromet medfor olika grader av utvecklingsstorningar,
ofta i kombination med autism och/eller hyperaktivitet.
Orsaken ar en forandring pé ett arvsanlag pa X-
kromosomen. Arvsanlaget styr bildningen av ett protein
med betydelse for hjarnans signalsystem.

Forandringen ar en ovanlig typ och delas in i fullmutation
och premutation.

Flickor med fragilt X-syndromet kan ha symtom som liknar
pojkarnas, ha lindrigare symtom eller inga symtom alls. Att
flickorna drabbas i mildare grad &n pojkar beror pa

att de har tvd X- kromosomer och att den friska
kompenserar for den avvikande X-kromosomen.
Behandlingen syftar till att minska konsekvenserna av de
symtom som kan uppsta.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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