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Friedreichs ataxi

FRIEDREICHS ATAXI,
VUXENVISTELSE

Agrenska arrangerar varje ar vistelser for vuxna, med sillsynta dia-
gnoser, frdn hela Sverige. Varje gdng kommer ett antal personer som
har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet Friedreichs ataxi.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mdjlighet att utbyta erfaren-
heter och triffa andra 1 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 forela-
sare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva
med syndromet ingér en kortare intervju med en av deltagarna pa vis-
telsen. I sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv och
samhdllsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for gruppen.
Deltagarna i intervjuerna har i verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
www.agrenska.se.
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Friedreichs ataxi

Medicinsk information om Friedreichs ataxi

Friedreichs ataxi ir en arftlig fortskridande sjukdom dir det ge-
netiska felet finns i kromosom nummer nio. I Sverige riknar man
att tva till fyra personer per 100 000 invanare har diagnosen och
att i genomsnitt tva personer fir sjukdomen varje ar.

— Det innebar att uppskattningsvis 200 - 400 personer har Friedreichs
ataxi i Sverige. Pé i stort sett varje neurologisk klinik eller hjartmot-
tagning, finns det aktuella patienter, sdger neurologen Christopher
Lindberg pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset 1 Goteborg.

Anda, tilligger han, fir manga vinta linge pa en diagnos. Nagot de
har gemensamt med alla som har en séllsynt sjukdom. Friedreichs
ataxi ligger inte sa néra till hands att ldkaren direkt kommer att tinka
pa just den sjukdomen.

Bakgrunden

Forsta gangen Friedreichs ataxi beskrevs var 1863 av den tyske ldka-
ren Nikolaus Friedreich. Han hade lagt mérke till en nervsjukdom med
storningar 1 koordinationsférmagan, sa kallad ataxi, och ryckiga 6gon-
rorelser, nystagmus.

— Det skulle drdja ytterligare 125 ar innan forskarna 1988 kunde kon-
statera var det genetiska felet sitter. Tio ar efter det hittade man genen
och forstod funktionen. Det dr tjugo &r sedan nu, sdger Christopher
Lindberg.

Symtom

Diagnosen stills genetiskt efter att symtom och klinisk undersékning
gett anledning att misstidnka Friedreichs ataxi. Vanligast ér att perso-
nen vid 11 till 15 ars alder borjar mérka att nagot ér fel. Det finns
ocksa en mildare variant av Friedreichs ataxi som gor sig pamind,
senare ibland forst vid 25 érs alder.

De initiala symtomen kan vara ataxin det vill sdga en nedsatt forméga
att koordinera rorelserna i bélen och extremiteterna. Muskelsvaghet
och spasticitet kan forekomma. Musklerna blir spanda. 90 procent av
alla far otydligt tal, ofta inom fem &r frdn debuten. Synen med den
typiska ryckigheten 1 6gat, nystagmus och dalig horsel kan tillstota.
Sviljningsmuskulaturen blir ibland sémre. Cirka tio ar efter forsta
symtom sitter sa gott som alla med Friedreichs ataxi i rullstol.

75 procent av alla med Friedreichs ataxi far ocksd problem med
hjartmuskulaturen, sa kallad kardiomyopati. Ett tillstdnd da hjartats
kraft blir nedsatt vilket kan leda till hjértsvikt.
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Neurologiska problem

— Det ar framforallt de motoriska banorna fran lillhjarnan till rygg-
margen som paverkas av att nervcellerna, fortvinar och dor.

Ett sétt att pa ett tidigt stadium kontrollera om de motoriska nervba-
norna fungerar som de ska, ar att géra Babinskis test, som ingér i alla
neurologiska unders6kningar. Metoden gér ut pé att med ett spetsigt
foremal stryka utmed ytterkanten av fotsulan. Normalt bojs da tirna
svagt nedat. Om de motoriska nervbanorna har upphort att fungera
bojs stortédn istéllet uppat, medan de andra tarna sprider ut sig som en
solfjader.

— Det blir dven ett funktionsbortfall i det sensoriska nervsystemet det
vill sdga, de nervceller som leder kdnselimpulser fran olika delar av
kroppen till ryggmirgen. Uppfattning av vibration och precisionen i
fornimmelsen av smai rorelser i extremiteterna blir forsdmrad. Till en
del kan man kompensera for detta, &tminstone i borjan av progressen,
genom att se pa exempelvis handen nir man ror den, sédger Christop-
her Lindberg.

Andra symtom som kan forekomma &r balanssvarigheter. Sned rygg,
sé kallad skolios dr ocksa vanligt. Pa grund av svagheten i benen har
personer med Friedreichs ataxi ofta fotfelstillningar, med hoga fotvalv
och ett speciellt utseende pa fotterna. 40 procent har vattenkastnings-
problem och mellan 30 och 50 procent far Restless Legs Syndrome.
De far svart att hélla benen stilla och det kéinns som att det kryper 1
dem.

— Sviljsvérigheter dr viktigt att kontrollera for personen kan behdva
lara sig speciell teknik for att kunna svilja pa ett sdkert sitt, sdger
Christopher Lindberg.

Genetik

Mainniskans kropp &r uppbyggd av miljarder celler. Inuti varje cell
finns en cellkdrna och i den véara 46 kromosomer i par. Den ena kro-
mosomen 1 varje par har vi drvt frin mamma och den andra fran
pappa. De forsta 22 kromosomparen kallas autosomer och r precis
lika hos mén och kvinnor, medan det sista paret, konskromosomerna,
skiljer sig at mellan konen. Kvinnor har tvd X-kromosomer, medan
mén har en X-och en Y- kromosom.

Kromosomerna bestar av DNA, den molekyl som bér vara gener.
DNA- trdden dr mycket lang och mycket tunn. En enda cellkdrna in-
nehaller ndstan tvd meter DNA. For att den skall fa plats dr den hop--
packad med hjélp av proteiner. Den ménskliga arvsmassan innehaller
cirka 25 000 gener.
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For manga repetitioner av GAA

Den delen av arvsmassan som ér fordndrad eller muterad, nér det gél-
ler Friedreichs ataxi dr en gen kallad frataxin, FXN, som finns pa
kromosom nummer nio. FXN &r en mall for tillverkningen av protei-
net frataxin. Frataxin har betydelse framforallt i mitokondrierna, som
finns i tusental i cellvétskan och producerar energi som kroppens cel-
ler kan anvénda.

En annan viktig egenskap ar att frataxin binder jérn. Brist pa frataxin
leder till en ansamling av jérn inne 1 mitokondrierna. Genom en bio-
medicinsk process, sd kallad oxidativ stress, bildas fria radikaler som
forsdmrar mitokondriens funktion och sétter ned energiproduktionen.
Frataxin finns normalt i hjdrnan, hjértat, bukspottskorteln, levern och
muskelvdvnaden.

DNA-kedjan dr var arvsmassa, det vill sdga ritningen av genen och
den bestar av "baser”” som kopplas mot varandra. De har namn som A
T C och G. De sitter i kombinationer parvis. Hos personer med Fri-
edreichs ataxi finns det en instabilitet i ett omrade av FXN som har
uppkommit genom att en speciell DNA-sekvens (GAA) upprepats for
manga ganger sa att den finns i fler kopior dn normalt.

Normalt har friska ménniskor GAA repetitioner pad mellan 5 och 33
ganger. Det finns ocksa de som har mellan 34 och 65 GAA repetition-
er. D4 utvecklar de inte sjukdomen, men kan féra den vidare genom
arvsanlagen.

— En person med Friedreichs ataxi har fler &n 65 kopior, vanligen
uppemot 600 till 1200. DNA-sekvensen paverkar FXN-genen negativt
och det uppstar brist pd proteinet frataxin, De olika antalen repetition-
er forklarar varfor ménniskor med Friedreichs ataxi har olika sym-
tombilder. Ju fler kopior desto svérare dr sjukdomen, sdger Christop-
her Lindberg.

En punktmutation &r ndr en av DNA-strangens “baser” eller “boksté-
ver” dr utbytt eller skadad sé att genen inte fungerar.

— Cirka fyra till tio procent har en punktmutation och endast en GAA-
expansion. De far da oftast en senare debut, langsammare progress-
hastighet, inget otydligt tal och ingen hjartpaverkan, sdger Christopher
Lindberg.

Atypiska former

25 procent av alla med Friedreichs ataxi far varianter av sjukdomen,
som &r svéra att kliniskt sdkerstilla.

— Det dr svart nog att kénna igen de typiska formerna av Friedreichs
ataxi, de atypiska dr dnnu svérare. Hér dr det definitivt nddvindigt att
anvinda en genetisk diagnostik for en sdker diagnos, sédger Christop-
her Lindberg.
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Atypiska former dr LOFA, late- onset Friedreichs ataxia, som 15 pro-
cent med misstinkt Friedreichs ataxi har.

— Debuten ar i 25-ars alder, progressen dr langsammare och GAA-
repetitionerna ar farre dn 500, sédger Christopher Lindberg.

VLOFA, very late onset Friedreichs ataxia debuterar efter 40 &r och
har féarre an 300 GAA-repetitioner. 12 procent har Friedreichs ataxi
med bevarade reflexer.

Arftlighet

Den muterade eller fordndrade FXN-genen finns i tva kopior i varje
cell, en som dr drvd av modern och en av fadern. For att fa sjukdomen
kravs det att bada FXN- generna ér fordndrade. Det kallas for recessiv
neddrvning och &r ett sé kallat svagt anlag. Modern och fadern bér da
pa varsitt anlag for sjukdomen, men ir sjélva symtomfria, dérfor att de
ocksa har en normal FXN -gen, som ”skyddar” dem fran sjukdomen.
Om barnet drver anlaget till sjukdomen fran bade fadern och modern
utvecklar det sjukdomen.

— Man brukar sédga att anlagsbérarfrekvensen ligger pa 1 pd 60. Sanno-
likheten att fa Friedreichs ataxi om bada fordldrarna ar anlagsbérare ar
25 procent. 50 procent av barnen blir helt symtomfria, men bérare av
anlaget. [ 25 procent av fallen far barnet inte sjukdomen och ér inte
alls barare av den muterade genen.

For fordldrar som vill ha barn trots att de bér pa arvsanlaget for FA
finns det en klinisk genetisk rddgivning att tillga pa alla universitets-
sjukhus.

Fosterdiagnostik

Vid fosterdiagnostik kontrolleras den genetiska avvikelsen med prov
pa moderkakan i fostervecka 10 — 11, eller fostervattenprov i vecka 12
-16.

— Da ir det forstas viktigt att man noga har tinkt dver innan om man
ar beredd att avbryta graviditeten eftersom provtagningen innebér en
liten risk for missfall (0,5 — 1 %), sdger Christopher Lindberg.

En annan metod dr PGD, Preimplantatorisk genetisk diagnostik, det
vill sdga provrorsbefruktning. Da gors det en genetisk analys redan pa
embryostadiet och det friska embryot fors in 1 livmodern.

— Nackdelen med det ar att chansen att graviditeten lyckas och att ett
barn fods inte 4r mer &n 20 procent per inséttning, sdger Christopher
Lindberg.

Behandling

Det finns dnnu inte ndgon behandling som kan bota sjukdomen. Dér-
emot finns mojligheter att lindra och kompensera for funktionsned-
sédttningar, menar Christopher Lindberg.
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Hjértundersokningar med EKG och ultraljud bor goras varje ar sa
lange det dr normalt eller efter behov. Blodsockermitning gors arlig-
en, s att personen har koll pa om hen utvecklar diabetes, cirka 30
procent far diabetes. Syn och hdorsel bor testas regelbundet. Skolios,
fotfelstillningar och muskelforkortningar ska kontrolleras hos fysiote-
rapeut eller arbetsterapeut. Dér kan ocksé behov av hjdlpmedel och
assistans vérderas. En logoped kan hjilpa till med att tréna artikulat-
ionen. Dietist kan vara behjdlplig ndr det géller trdning av svéljning
och ge rdd om anpassad mat. Andningshjalpmedel som CPAP, Conti-
nuous Positive Airway Pressure, en andningsmask med lufttryck som
underléttar andningen, kan komma ifraga.

Viktigt ar att sdga till att man har Friedreichs ataxi, nér det giller ned-
sovning vid operationer. Nagon koordinator méste informeras som
kan stdlla de nodvéndiga fragorna. Tal kroppen den anstringning som
det ir att sovas ner? Ar hjirt-och lungfunktionen sadan att den orkar
med sovning? Sviljningsproblem kan ocksa innebéra problem efter
operationen, s att patienten inte svéljer fel och far komplikationer.

— Det finns ocksa ett muskelavslappnande medel som ar mindre lamp-
ligt att anvénda for personer med Friedreichs ataxi, sdger han.

Medicinsk behandling

Det finns tre typer av medicinska behandlingar som har provats pé
patienter med Friedreichs ataxi. Det dr behandlingar med antioxidan-
ter, jarnbindande mediciner och medel som inriktas pa att 6ka ming-
den frataxin, FXN:

Idebenone som dr en Coenzym Q10 analog &r en antioxidant som ska
skydda mitokondrierna fran att skadas av jarndverskottet.

— Det har gjorts ett stort antal studier med Idebenone, dir man kon-
trollerat hur det gatt for hjartat och de neurologiska symtomen. Fors-
karna hade stora forhoppningar, men studier har inte visat ndgon ef-
fekt vid Friedreichs ataxi, sdger Christopher Lindberg.

Flera antioxidanter &r under utprovning. Bland annat pagér behand-
lingsstudier i USA, med EPI-743. Studien 4r avslutad men det finns
annu inga resultat. Reservatrol, som dr en antioxidant fran véxtriket
testas ocksa.

— Om antioxidanter fungerar, kan de mildra forloppet, lindra och fun-
gera som en bromsmedicin. Det dr dock inte mediciner som kan bota
sjukdomen, séger Christopher Lindberg.

Deferiprone ér en jarnbindare som i studier med magnetkamera MRT,
visat sig ha en tendens till positiv effekt i den ldgsta dosen. Medan
man sdg en forsamring med hogre doser.

Ytterligare lakemedelsforskning ar inriktad pé att 6ka méngden
frataxin, FXN.
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— Troligen ser vi en kombination av behandlingar i framtiden. Den
som ar nyfiken kan gé in pa en hemsida, clinicaltrials.gov. Dar finns
alla studier utprovade pad ménniskor redovisade. Dir star det var de
genomfors, vilka mél de har, vilken typ av behandling det dr och sa
vidare. 49 studier gédllande Friedreichs ataxi dr registrerade nu, sdger
Christopher Lindberg.

Forskning i Goteborg

I Goteborg leder Christopher Lindberg en pilotstudie som ska kart-
lagga hur manga patienter som finns i Vistra Gotaland och som har
nagon form av ataxisjukdom, bland annat Friedreichs ataxi. Ytterli-
gare forskning planeras men alla detaljer &r inte klara i nuldget.

Fragor till Christopher Lindberg:

Hur ska den som har Friedreichs ataxi forhdlla sig till jirnintag?
— Den som har Friedreichs ataxi fir en jirnansamling 1 mitokondrier-
na. Men jag har ingenstans ldst att man darfor bor undvika jirn 1 kos-
ten. For lite jarn i blodet, blodbrist, 4r inte bra for den som har sjuk-
domen.

Hur kan man veta vilken mutation man har?

— Om man gor ett genetiskt test med fragestéllningen Friedreichs ataxi
borjar det genetiska labbet med att testa hur manga mutationer och
GAA- expansioner man har. De rdknar pd det séttet ut storleken pé
mutationen.

Om badda fordildrarna bér pad anlaget, den ena fordildern har1000
GAA-sekvenser och den andra har 500. Hur blir det da?

— Det dr den med farre GAA-repetitionen som bestimmer svarighets-
graden hos barnet. Barnet far d& en béttre prognos.

Vad betyder mild klinisk bild?

— En senare debut av symtomen och ldngsammare forsémring. Det har
en person med Friedreichs ataxi som har 500 eller farre GAA-
repetitioner.

Hur mycket vet man om den milda varianten?

— Inte sa mycket, man kan inte séga att vid 500 repetitioner &r det sa
hir och vid 800 sa diar. Men pé gruppniva sé ar det ett mildare forlopp.
Har man dessutom en punktmutation och en expansion har man en
mildare form och senare debut. Mindre hjért- och tal-paverkan.
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Om man bdir pa anlaget och dr sjuk och dr tillsammans med en som
ir frisk anlagsbirare. Ar det mer iin 50 procents risk att man fir ett
barn med Friedreichs ataxi da?

— Nej men det dr 50 procents risk att fa ett friskt barn och 50 procents
risk att fa ett barn med Friedreichs ataxi.

Att talet blir simre efter fem dr giller det ocksd for de lindriga for-
merna?

— De allra lindrigaste formerna av Friedreichs ataxi, har ingen paver-
kan pa talet.

Finns gentesten i journalen?
— Ibland ar arkivmaterial svart att fa ut, alltsd gamla journaler, men din
behandlade doktor borde ha tillgang till det. Begér ut det.

Forr i tiden innan man tog gentester hur kunde man vara siker pda
att man hade Friedreichs ataxi?

— Om alla de diagnostiska kliniska kriterierna uppfylldes var man sa
sidker man kunde vara. Men jag vill ha en genetisk diagnos pa alla
idag. Det behdvs bara ett genetiskt test i livet, det dndrar sig inte.

Hur paverkas hjartat av Friedreichs ataxi?

Det gar inte att forutsiga vilka personer med Friedreichs ataxi
som fir problem med hjirtat. Men man riknar med att 75 till 80
procent med tiden fir en fortjockad hjirtmuskel. Pa sikt kan det
leda till hjirtsvikt. Darfor dr det viktigt att varje ar lita under-
soka hjartat med EKG och ultraljud!

Det radet ger 6verldkaren och kardiologen Lars Klintberg vid Medi-
cinkliniken péd Sahlgrenska Universitetssjukhuset vid Molndals sjuk-
hus.

— Hjartkomplikationer &r bland de allvarligaste symtomen man kan fa
vid Friedreichs ataxi, sédger Lars Klintberg.

Hjartat ar en muskel som kriaver mycket energi. Bristen pé frataxin,
FXN vid Friedreichs ataxi paverkar hur mitokondrierna, kroppens
energiproducenter, arbetar. Med mindre frataxin i kroppen blir det en
defekt energiomsédttning som gor att hjartmuskelcellerna inte arbetar
som de skall.

Franvaron av frataxin innebér ocksa en 6kad méangd jarn i mitokondri-
erna. En f6ljd av det blir fett- och jdrnansamlingar i hjartmuskeln.

— Det syns ocksé en 0kad oxidativ process det vill séga att syre paver-
kar cellerna pd ett ogynnsamt sitt. Det dr darfor behandling med an-
tioxidanter i olika former har provats, sdger Lars Klintberg.
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Resultatet blir att hjartmuskeln fortjockas och blir styv, framforallt 1
vanster kammare som &r det hjartrum som pumpar ut blodet i kroppen.
Tillstandet kallas for hypertrof cardiomyopati. Hypertrof betyder att
hjartmuskeln vixer for mycket, cardio ér hjarta, myo dr muskel och
pati sjukdom. Flodet fran hjirtats kranskarl racker inte till for att forse
den fortjockade hjartmuskeln med blod. Detta bidrar till bindvavsin-
lagring mellan muskelcellerna, s kallad fibros, som gor att hjéirtat
vidgas, med tiden fér allt svarare att pumpa och det leder till hjért-
svikt.

Undersokningarna

Vid en vanlig hjartundersokning med elektrokardiografi, EKG kan
lakaren ana att ndgot borjar hinda med hjértat. Vid en ekokardiografi,
en ultraljudsundersokning, gér det att méta hur tjock hjértvéggen ér.
Det ér standardmetoden for undersdkningen. Magnetkamera kan an-
véndas som en tredje underskningsmetod.

Vad far ett paverkat hjérta for konsekvenser i det tidiga stadiet?

— De flesta kidnner inte av det men nédr blodflodet till hjértat plotsligt
inte récker till kan patienten ibland fa karlkrampsliknande vark i bros-
tet vid anstrangning.

P& sikt kan hjartmuskeln bli sa fortjockad att det paverkar flodet ut 1
kroppen vilket kan medféra symtom i form av andfaddhet vid an-
stringning. Vid utveckling av hjéartsvikt kan personen bli andfadd
dven 1 vila och f4 en 0kad vattenansamling i kroppen.

— Det foreligger dven en 6kad risk for hjartrytmrubbningar framfor allt
1 form av att hjartat gar for snabbt, sa kallad formaksflimmer, sdger
Lars Klintberg.

Ett problem f6r de flesta med Friedreichs ataxi dr att de har svart att
anstranga sig fysiskt. Manga é&r rullstolsburna och ordrliga 1 muskler
och leder. Detta kan medfora att symtom pé hjértsvikt upptécks sent
varfor screening dr nddvindig.

— Andfaddhet ér ett av de vanligaste hjartsviktssymtomen. For en per-
son med Friedreichs ataxi kan andfaddhet ocksé bero pa att andnings-
muskulaturen inte fungerar som den ska, sdger Lars Klintberg.

Operationer

Vid operationer ar det viktigt att vidta forsiktighetsatgirder.

— Maénga med Friedreichs ataxi opererar ryggen for exempelvis sko-
lios. Narkosldkaren bor da kénna till att patienten har Friedreichs
ataxi. En person med forstorad hjartmuskel skall undvika blodtrycks-
fall och for mycket eller for lite vétska. Hjértat klarar inte av stora
fordndringar i1 det hér tillstandet.

Dokumentation nr 535 © Agrenska 2017 13



Friedreichs ataxi

Forebyggande mediciner

Betablockerare far hjértat att arbeta langsammare, séanker pulsen,
skyddar hjértat fran rytmstorningar och sanker blodtrycket. Blodet
fyller hjirtats kammare under lingre tid. Ar hjértat fortjockat arbetar
hjértat mer ekonomiskt.

— Det finns dock bara enstaka mindre studier med betablockerare men
som antyder positiv effekt. Behandlingen ar dock mycket siker. Jag
anvéinder det som en forsta behandling till alla med Friedreichs ataxi.
Det haller undan symtomen men skyddar inte sékert for det fortsatta
sjukdomsforloppet, sdger Lars Klintberg.

Idebenone som ér en Coenzym Q10 analog kan eventuellt minska ut-
vecklingen av fortjockningen, men man har inte kunnat visa att det
fordrgjer hjartsvikten. Hittills finns ingen studie som héller for att pre-
paratet dr registrerat pa denna indikation nadgonstans i vérlden.

— I en stor mycket serids granskning av alla studier som genomforts pa
Idebenone har man inte hittat nagon positiv paverkan pa hjértat. Sen
pagar studier med kombinationer av Idebenone och andra preparat,
men de dr inte fardiga. Déarfor kidnns det tyvérr orimligt att fortsétta
behandlingen, séger Lars Klintberg.

Det finns flera ldkemedel som det gors studier pa och som mdojligen 1
en framtid kan bli fungerande ldkemedel for den som har Friedreichs
ataxi. Nagra sddana ar Pioglitazon, Erytropoetin — EPO och Interferon
Gamma. Ett annat dr Deferiprone som binder jarn.

— Det pagér studier men man vet inget sdkert dnnu, sidger Lars Klint-
berg.

Hjartsvikt

Hjértsvikt behandlas pa sedvanligt sétt med flera olika ldkemedel ofta
med relativt god effekt. Hos enstaka personer kan det bli aktuellt att
operera in en defibrillator, en hjértstartare, som ger hjértat en stot sé
att det borjar sla igen. Hos vissa patienter provas en speciell typ av
hjértsviktpacemaker. Minst ett tiotal i vdrlden med Friedreichs ataxi
har genomgatt hjarttransplantation.

— Flera av dessa visste inte om att de hade sjukdomen nér de trans-
planterades. Det kom man pa efterét och fick forklaringen till varfor
hjartat var daligt, sdger Lars Klintberg.

Det ér ovanligt att en person med Friedreichs ataxi blir transplanterad
eftersom paverkan pa andningsfunktionen forsvarar en hjérttransplan-
tation.
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Fragor till Lars Klintberg:

Gar det att paverka hjirtsvikten genom att leva hilsosamt?
— Nej vi vet inget sétt att paverka hypertrofiutvecklingen. Man hoppas
pa framtida mediciner.

Vad siiger du om betablockerare och dess biverkningar?

— Betablockerare sidnker blodtryck och puls. Blodtrycket méste pareras
sa att det inte blir for 1agt. Pulsen kan ocksa bli for ldngsam. Beta-
blockerare kan ocksa ha vissa andra effekter och drabba de som é&r
mycket fysiskt aktiva. Det kan kénnas som att benen inte hinger med
vid 16pning till exempel. Betablockerare kan ocksé ge potenssvarig-
heter hos médn och 1 enstaka fall kan depressioner forekomma pa grund
av medicineringen.

Det gar att se att hjirtmuskeln minskar med likemedlet Idebenone.
Visst tyder det pa viss effekt?

— Det syns pa vissa personer men sedan ar det andra dir det inte syns
ndgon verkan av Idebenone alls. Vi vet inte om det skulle skett &nda
hos de med en forbéttring. Vi véntar pa den sista stora studien for att
kunna bedoma Idebenone. I det har sammanhanget dr det den veten-
skapliga rapporten som &r viktig. Utan den och en visad effekt, kan vi
inte anvédnda lakemedlet.

Far alla patienter med Friedreichs ataxi en fortjockning av hjiirt-
muskeln?
— Nej men en stor andel.

Vilka liikemedel har vi i framtiden?

— Jag tror pa de genmodifierade behandlingarna. Det finns modeller pa
stamceller som ser bra ut. Framforallt kommer det att padverka ataxin
tror vi. Pa grund av sidkerheten tar det tid innan det utvecklas nya me-
diciner, tio ar kanske. Framtiden bjuder ocksé pa kombinationer av
behandlingar, tror vi, bland annat en kombination av jirnbindande
lakemedel och Idebenone.

Kroppens funktion

Vid en ataxisjukdom finns risk att personen blir stillasittande och
fysiskt inaktiv. Sirskilt den som sitter i rullstol kan ha svart att fa
tillrackligt med fysisk aktivitet.

— Alla manniskor ir byggda for rorelse och enligt flera studier
finns det all anledning att 6ka den fysiska aktiviteten for den som
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har Friedreichs ataxi, siger Elisabet Hammarén, specialistfysiote-
rapeut pa Neuromuskulirt Centrum vid Sahlgrenska Universi-
tetssjukhuset i Goteborg.

De fyra levnadsvanor som bidrar mest till den samlade sjukdomsbor-
dan 1 Sverige ar tobaksbruk, riskbruk av alkohol, otillrdcklig fysisk
aktivitet och ohdlsosamma matvanor.

Ohélsosamma levnadsvanor dr vanliga. Endast varannan kvinna och
var tredje man i dldrarna 1684 ar rapporterar att de inte har nagra
ohédlsosamma levnadsvanor.

— Allt detta gar att paverka till det battre, till skillnad frén till exempel
arftliga faktorer, sdger fysioterapeut Elisabet Hammarén.

En studie i Australien 2012, med 42 personer som hade Friedreichs
ataxi, visade en signifikant 6kad sjdlvstindighet och forbéattring av
ADL-funktioner efter triningsperioden. ADL(Activities of daily
living) &r vardagliga aktiviteter som kroppsvérd, matlagning, stidning.
Varje patient fick en individuell malrelaterad behandlingsplan och
manga olika personalkategorier var inblandade. Behandlingen, som
dgde rum pa en rehabiliteringsklinik, omfattade bland annat styrketré-
ning och tdjningar, utbildning, funktionell trdning och balanstréning,
bassidngtraning med fysioterapeut, samt utarbetande av ett tranings-
program.

— Studien visade att perioder med traning plus fortsatt training hemma,
gav en signifikant skillnad i hélsoeffekter jaimfort med innan tréning-
en, sdger Elisabet Hammarén.

Halsans stig

Det kan vara bra att vinda sig till rehabiliteringsmottagningar pa Nar-
hilsan, med arbetsterapeut och fysioterapeut som kan ge traningstips
och rad.

— Fraga gérna efter en fysioterapeut med neurologisk kompetens, sa-
ger Elisabet Hammarén.

Det ska vara trevligt att trina. Omgivningarna och miljon &r viktig.
For den som sitter 1 rullstol dr det bra om det inte dr backigt och om
vagarna ar plana. Lattillgdngliga promenadstrak som till exempel
”Haélsans stig”, som &r hjirt- och lungsjukas riksforbunds stigar, fun-
gerar for vissa. Rullstoldans brukar finnas hér och dér och dr en rolig
och allsidig traning. P4 Friskis och Svettis finns sittande tréning, som
ibland kallas for ”Oppna dérrar” eller ”Small group dppna dorrar”.
Den som trédnar muskeltrdning pa gym ska tinka pé att inte kora for
full styrka, for hjértats skull.

— Det dr béttre att gora traningsmomentet fler ganger, vila och sedan
upprepa igen. 3 ganger 10-15 upprepningar kan vara lagom, sdger
Elisabet Hammarén.
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Kom ihdg att all traning ar farskvara och att det géller att tréna allsi-
digt och uthalligt.

— Den allra bésta trdningen dr den som blir av, avslutar Elisabet
Hammareén.

Hjalpmedel och anpassningar

— Malet for mig som arbetsterapeut ar att kunna uppritthalla
bésta mojliga hilsotillstind hos patienten och att trots sjukdom
kunna ge stod i att paverka sin hilsa genom aktivitet och hand-
ling, sdger Ulrika Edofsson, arbetsterapeut pa Neuromuskulért
Centrum vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Alla ménniskor med funktionsnedséttning har rétt till full delaktighet 1
samhillet, med tillgang till bra och anvéndbara hjdlpmedel, assistans
och personlig service. Detta enligt WHO:s huvudklassifikationer. ICF
(Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och
hilsa.)

— Mainniskor med funktionsnedséttning ska kunna rora sig fritt och sa
oberoende som mojligt och kunna forflytta sig pé det sétt och vid den
tid som de sjélva viljer — hér pratar vi tillgédnglighet och hjdlpmedel ar
en del av det. De som har rullstol ska till exempel kunna komma in pa
olika stéllen, séger Ulrika Edofsson.

Tillgdnglighet handlar bland annat ocksa om att gora sin rost hord och
kunna ta emot information.

— I dagens samhaélle kan det vara en utmaning for manga att ta in det
informationsfléde som finns. Det behover man inte ha en funktions-
nedsdttning for att ha svart med, sdger Ulrika Edofsson.

Underlitta

Hjdlpmedel ska; forbéttra eller bevara funktion eller forméaga, fore-
bygga framtida forluster av funktion och féormaga, kompensera for
forsdmrad eller forlorad funktion samt underlétta i det dagliga livet.
Enligt en sammanstéllning frén olika handikapprorelser upplever bru-
karna sig ofta diskriminerade om de far hjdlpmedel som inte motsva-
rar de behov de har. Det géller &ven om de far ett hjdlpmedel av simre
kvalitet, far daligt bemdtande eller nar samhéllet dr otillgangligt. Uti-
fran den studien insdg man att information om hjalpmedel méste for-
battras, bade gillande vilka som finns att f4 och vilka hjdlpmedel som
gar att vélja emellan.

Det ar hogst individuellt vilka behov av hjdlpmedel en person har. For
nagon ar rullstolen ett hjdlpmedel for andra betyder kommunikations-
hjalpmedel att hen kan kommunicera med sina kompisar utan att assi-
stenten sitter bredvid och lyssnar.
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— Néagra av mina patienter vill kunna kommunicera via mejl for om de
ska prata 1 telefon méste de ga via assistenten. D& blir datorn ett
hjalpmedel for att de ska kunna vara fria att kommunicera, sdger Ul-
rika Edofsson.

Hur tillgéngligheten dr fungerar olika. I Véstra Gotalandsregionen
finns till exempel en handbok for forskrivning av hjdlpmedel och sér-
skilda regler kring detta.

Intyg

Om en person ska fa ett kostsamt hjdlpmedel eller en bostadsanpass-
ning kravs det en ansdkan och ett intyg. Ofta dr det arbetsterapeuten
som formulerar dessa. I Goteborgs kommun har Fastighetskontoret till
och med kurser for arbetsterapeuterna i att skriva bra och tydliga intyg
och ansokningar.

— Lintyget dr det viktigt att de tydligt beskriver vilka konsekvenser det
blir for personen om den inte fir hjdlpmedlet eller anpassningen, séger
Ulrika Edofsson.

I Vistra Gotalandsregionen har man ocksa centraliserat forskrivning
av kostsamma hjalpmedel som till exempel elrullstol och elektrisk
toalyft. Det &r for att det ska bli sa lika som mgjligt 1 de olika kommu-
nerna.

Vad giller design av hjdlpmedel finns det en del 1 Gvrigt att 6nska i
Sverige, tycker Ulrika Edofsson.

— I Danmark till exempel tdnker man pé ett annat sétt utifran design.
Det finns ett feriecenter dit vem som helst med ett funktionshinder kan
soka sig. Dér har de gjort vildigt snygga 16sningar. Hotellrummen pa
feriecentret dr anpassade fast det ser ut som vanliga hotellrum. Det
finns till exempel garderober dér det gick att gdmma en taklift.

Naér det géller datatekniska hjalpmedel, ar de for det mesta inte for-
skrivbara langre.

— De fir man kdpa sjélv pa den 6ppna marknaden, séger Ulrika Edofs-
son.

Reglerna for forskrivning av hjdlpmedel skiljer sig at mellan varje
landsting. Men det &r alltid 1d¢ att ansoka.

— Ett hjdlpmedel ska underlitta i vardagen och tycker inte kommunens
handléggare att det gor det beviljas inte hjalpmedlet. Den som far ett
nej har dnda forsokt och fétt en motivering. Den som gérna vill ha ett
hjélpmedel kan soka fonder for att finansiera inkdpet, sdger hon.

Fragor till Elisabeth Hammarén och Ulrika Edofsson:

Vad iir lagom trining?
— Om du blir trott efterat sa att du inte orkar s mycket mer dn det, &r
det for mycket. En person med Friedreich ataxi behdver sina krafter
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for att leva ocksa. Istéllet for tva timmar varje gang sprid ut det sé att
det blir en timma kanske tre ganger 1 veckan.

Vad kriivs for att komma pd rehabcenter som, Treklovern, FrykCen-
ter och Valjeviken?

— En remiss for extern rehabilitering. For att kunna ansdka om det
behovs ett intyg fran ldkare som kostar 700 kronor. Det bésta dr att ga
in pd 1177 och soka pé extern rehabilitering, s& fir ni reda pa mera.
Rehabcenter utomlands kallas for Klimatvard” och det kan man bli
berittigad till om man &r i behov av varmt klimat for att fa béttre tré-
ningseffekt.

Gar det att skriva intyget sjilv om man ska forsoka fa ett hjilpme-
del?

— Niér det giller bostadsanpassning dr vissa saker undantagna och da
behover inte personen intyg fran en arbetsterapeut till exempel bort-
tagning av trosklar och spisvakt. For de allra flesta bostadsanpass-
ningar krévs ett intyg.

Behover arbetsterapeuten komma hem till patienten for att kunna
skriva ett intyg?

— Vad giller bostadsanpassningar ér det konstigt om arbetsterapeuten
inte varit hemma hos patienten.

Kommunikation

— Talet édr en ganska liten del av var kommunikation.
Kommunikation sker ocksa med gester, mimik, teckensprak,
kroppsrorelser, skrift och bilder. Allt utbyte av information mellan
ménniskor, medveten eller omedveten, dr kommunikation, séiger
specialistarbetsterapeut Eva Holmqvist, som arbetar pa DART,
Kommunikations- och dataresurscenter for personer med
funktionsnedsittning i Goteborg.

DART hjélper personer med kommunikationssvarigheter att hitta rétt
metod och hjdlpmedel for att underldtta kommunikationen. DART
arbetar ocksa med utbildning, utveckling och forskning inom omradet.
Utgéngspunkten &r alla ménniskors ritt till kommunikation, vilken
finns beskriven i FN:s konventioner: bland annat i konventionen om
rittigheter for personer med funktionsnedsattning, som kom 2009.

— Det finns liknande centra som DART, med andra namn, pa flera
platser i Sverige, skulle det inte finnas just dér ni bor sa kan
hjalpmedelscentralen ocksa hjélpa till med en hel del, sdger Eva
Holmgqvist.
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Vi kommunicerar for att f ndrhet, for att fa behov uppfyllda, for att
vara delaktiga och lédra oss saker, men ocksé for att bygga en social
kontakt med omgivningen.

— Kommunikation dr det en person gér som nagon annan reagerar pa.
Det kan vara medvetet eller omedvetet och det sker hela tiden sa fort
vi dr 1 samma rum som ndgon annan person, siger Eva Holmqvist.

Underlittar kommunikationen

AKK ér en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, som finns for den som har behov av ett alternativt sétt
att uttrycka sig.

— Inom AKK pratar vi om olika redskap och metoder som underlattar
kommunikationen. Det talade ordet och det skrivna dr symboler och
sen kan man behdva olika typer av hjilpmedel. Bokstavskartor,
pratapparat, tangentbord, joystick och 6gonstyrning till exempel, sdger
Eva Holmqvist.

Hjalpmedel

Idag finns det ocksa appar till smarta telefoner och surfplattor som kan
anvéandas 1 samma syfte.

— Om talet borjar bli otydligt och den man pratar med inte riktigt
forstar, gar det ocksa att anvdnda en vanlig bokstavskarta, sdger hon.

I ens vanliga dator gar det ocksa att 6ka funktion och tillgénglighet.
Skdrmens utseende gér att dndra pa, for den som har svért for liten text
eller behdver storre symboler. Utseendet pd skdrmen kan goras renare
och enklare 1 vissa programvaror, som till exempel Word. Under
rubriken Ajdlpmedel, som finns pé de flesta datorer, gors instillningar
for tangentbordet och mus.

— P& Windows-datorer gar man in under Kontrollpanelen och tréga
tangenter for att stélla in repetitionshastigheten pé tangenterna. Det
gar ocksd att stinga av hastigheten helt och héllet, sdger Eva
Holmgvist.

Under Kontrollpanelen, Mus kan instéllningar av musens egenskaper
goras. Sdsom hastighet, acceleration, klick och dubbelklick samt
utseende for pekare.

Det finns bdde sma och stora tangentbord att kopa, de gar inte langre
att f4 som ett hjilpmedel. Ar det littare att ha tangentbordet pa
skdrmen sa finns det. Ord- och frasprediktion kan ocksa vara
anvindbart for att snabba upp skrivandet.

— Skriver jag bokstaven H fér jag d& upp alla ord och fraser jag brukar
anvédnda, som borjar pa H. Pa det viset kan jag skriva snabbare. Det
gar ocksa att koppla talsyntes till ord- och frasprediktion, som ldser
upp det jag har skrivit, siger Eva Holmqvist.
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Smarta telefoner och surfplattor gér ocksa att stélla in sa att de blir
mera lattillgangliga.

— Men dér méste man hora sig for hur den egna telefonen fungerar
eftersom det dr olika instéllningar for olika mérken, sdger Eva
Holmqvist.

Anvindbara webbadresser for kommunikationsstod:
www.bildstod.se (bildstodsverktyg — registrera och logga in)
www.appstod.se (information om appar for kommunikation och kog-
nition)

www.kom-hit.se (kommunikationsstod i vardsituationer)
www.dart-gbg.org diverse information, tips och material
http://habilitering.se/stockk/information-och-material (SToCKK) di-
verse information, tips och material
http://www.lul.se/Landsting--politik/Verksamheter/Halsa-och-
habilitering/Verksamhet/Hjalpmedelscentralen/Center-for-
kommunikativt-och-kognitivt-stod/ (eller googla ckk uppsala) diverse
information, tips och material

Fragor till Eva Holmgqyist:

Min syster som har Friedreichs ataxi dr dov och har svdrt att prata.
Hon skulle behova hjilp med kommunikation. Hon behover till ex-
empel tal till text for att kunna lisa. Finns det sadana verktyg?

— Det finns taligenkénning, men da behover hon kunna lisa in ganska
mycket text for att den ska ldra sig hur rosten later.

Om en person har forlorat sitt tal kan hennes assistent tala in istillet
Jor hen?

— Jo det gér bra. Det gir dessutom att ha bade talsyntes, en datardst
och tal som man spelat in sjilv.

Hur fungerar talsyntes?
— Du skriver och sé liser datorn det du skriver. Om du ska ha din egen

rOst maste du ha pratat in innan.

Om jag forlorar mitt tal vill jag girna ha talat in talsyntes innan.
— Det dr absolut mojligt.

Hur mdnga timmar tar det att spela in en tillricklig miingd tal?
— Det tar cirka tre dagar.
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Hur fungerar dgonstyrning?

— Det finns olika sétt att anvdnda 6gonstyrning. Musen ersétts av ett
ogonstyrningssystem som kopplas till datorn med USB. Datorn anpas-
sas till de egna 6gonen och hur de ser ut bade inne 1 6gat och utanpa.

Hur kinslig iir den? Jag har égondarrningar paverkar det?

— Det kan bli svérare att fa det att fungera pa ett bra sitt, men det ar
inte sékert. Jag har progressiva glasogon och det fungerar. Det gér
ocksa att kombinera 6gonstyrning och den vanliga musen. Det finns
ett foretag Toby technology 1 Stockholm, som é&r vérldsledande pa
Ogonstyrning.

Jag skulle skaffa en joystick som hjilpmedel pad hjilpmedelscen-
tralen och undrar varfor hjilpmedel mdste vara sd fula? Varfor har
de inte samma snygga design som vanliga datorprylar?

— Det dr trakigt nér det dr sd och det &r klart att hjdlpmedelscentralen
maste tdnka pa vem du dr och vad du behdver och ta fram det som
passar. Det bésta dr kanske om du tar med din arbetsterapeut och att ni
pratat ihop er innan om vad du behover.

Sambhallets stod

— Vi hjilper bland annat patienter med att fylla i blanketter, tar
kontakt med myndigheter, har utredande samtal och informerar
om sambhiillets resurser. Vid behov har vi ocksa par- och familje-
samtal, siger kuratorerna Karoline Snickestrand och Daniel
Stahl pa Neuromuskuliirt Centrum vid Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset sjukhuset i Goteborg.

De som arbetar som kuratorer inom hélso-och sjukvarden har socio-
nomexamen och 210 hogskolepodng. En del har ocksa magister- och
masterexamen i socialt arbete och en grundldggande psykoterapiut-
bildning.

— Vi dr sju kuratorer i ett multidiciplindrt team, sédger Karoline
Snéckestrand.

— Patienten gynnas pa manga sétt av det. Ett exempel dr nér vi ska
ansdka om att en patient ska ha personlig assistent. Aven om vi kura-
torer dr Overtygade om det &r det en process och ett regelverk med
ménga inblandade som ska gas igenom. D4 finns redan i vart team
lakare som skriver det avancerade ldkarintyget och arbetsterapeut som
ska gora utredningen, sdger Daniel Stahl.
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Familjen i fokus

Enligt HSL- hélso- och sjukvardslagen, frdn 2012, ska all sjukvards-
personal sdrskilt beakta barns behov av information, stoéd och rad. Fa-
miljen ar alltid 1 fokus och kuratorerna erbjuder samtal med fordldrar
och barn. Under dessa samtal ska ldkare, sjukskoterska och annan me-
dicinskt kunnig personal i teamet medverka om det behdvs.

For nir en fordlder och vardnadshavare blir sjuk, drabbas inte bara den
personen utan hela familjen. Tas inte det om hand pé bésta sdtt kan det
bli

— Ibland behover patienten prata med oss om hur den ska beritta for
ovriga familjen och barnen om sjukdomen. Vid sadana samtal anvan-
der vi en strukturerad intervjuform som kallas Familjen 1 fokus. Sam-
talet gar ut pa att stirka allt det som fungerar bra i familjen, séger Da-
niel Stahl.

En ldngre liknande familjeintervention kallas for Beardslee.

— Den insatsen vénder sig till familjer dér en forélder lider av depress-
ion. Syftet dr att f4 familjen att fungera béttre och att forebygga de-
pression hos barnen, sdger Karoline Sniackestrand.

Sambhilleliga rattigheter

Kuratorerna informerar ocksa patienten om samhalleliga rattigheter.
Om sjukpenning, sjukerséttning och aktivitetsersittning som gar att fa
genom Forsdkringskassan. Sjukpenningen och sjukersittningen grun-
das pd tidigare inkomst och kan erhallas som 25, 50, 75 eller 100 pro-
centigt ekonomiskt stdd. Andra former av erséttning som kan komma
ifriga dr handikappersittning, assistansersittning, bostadstilligg och
bilstod.

De kommunala stodinsatserna baseras pa Socialtjanstlagen SoL eller
Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS.

— Skillnaden mellan dem &r att SoL ska ge en skélig levnadsniva och
LSS en god levnadsniva. Det ér alltsa olika insatser beroende pa vil-
ken lag patienten far stdd av, sdger Daniel Stahl.

Kuratorerna hjilper patienten med att ansoka om trygghetslarm, hem-
tjénst, personlig assistans, anhorigstddjare, fardtjanst och boendestod.
De kan initiera samarbetssamtal och ge information om LOTS for
barn och vuxna med funktionsnedsittning Det ar ett sarskilt stod, en
lots, som finns 1 Géteborgs kommun. LOTS ger information och vag-
ledning om vilket stod som finns i samhéllet for barn och vuxna med
funktionsnedsdttning samt vigledning till ratt myndighet eller instans.
Genom landstinget gar det ocksa att fa tillgang till sjukresor. Lands-
tingen har ocksd rehabiliteringsanldggningar i Sverige och i Europa,
som patienter kan ansdka om.
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— Pa 1177 under extern rehabilitering finns ansdékningsblanketter att
skriva ut. Kuratorer hjélper girna till med formuleringarna, for den
som sa vill, sdger Daniel Stahl.

I ménga kommuner finns ocksa, rehabkoordinatorer, en sirskild yr-
keskategori till hjélp och stdd for patienten. En rehabkoordinator fun-
gerar som mellanhand mellan patienten och Forsdkringskassan, Ar-
betsformedlingen och olika arbetsgivare.

— Det dr en jéttebra funktion som bland annat behdvs om patienten har
varit sjuk linge och ska ut i arbetslivet igen, sdger Karoline
Snéckestrand.

Sofia, 38 ar, har Friedreichs ataxi

Sofia har levt med Friedreichs ataxi i hela sitt liv eftersom de
dldre halvsyskonen hade sjukdomen. Nér Sofia var 16 ar borjade
hon fa svart att springa i trappor och fick dalig balans.

— Léakarna trodde att det var fel pa balanssinnet. Det var for otro-
ligt att mamma skulle ha triffat en till man med anlag for Fri-
edreichs attaxi, sdger Sofia.

Men sé var det. Alla tre barnen fick sjukdomen.

Det hér att hon haft dldre syskon framfor sig, som hon kunnat jamfora
sig med har priglat henne. Den éldre systern satte sig i rullstolen nér
hon var 19 ér.

— Det skulle jag minsann inte gora ténkte jag da, sé jag vinglade fram
till jag blev 25 ar. Trots att jag hade behovt sitta mig langt tidigare.
Att sitta i rullstol var ett tecken pé att hon var sjuk och Sofia vigrade
under lang tid erkénna att hon var det. Da skulle hon aldrig fa ett rik-
tigt liv, trodde hon och framf6rallt aldrig traffa ndgon kille. Hon pra-
tade inte om sin sjukdom med ndgon under ménga ar och tvingade
assistenterna att saga till andra att de var hennes kompisar, annars
skulle de inte fa ha kvar jobbet.

—Jag levde 1 en 16gn och folk trodde att jag var alkoholiserad eftersom
jag vinglade eller att jag hade anorexia. Jag brydde mig inte om vilket.
Bara inte den hemska sanningen kom fram, att jag hade Friedreichs
ataxi och skulle bli som mina syskon sittande i rullstol, sdger Sofia.

Diagnos

Sofia var 16 &r nér hon fick gora ett ryggmérgsprov och en biopsi, det
vill sidga att ett benprov togs fran foten. Darefter fick hon diagnosen.
— Da blev det svart for mig, sdger Sofia.

Depressionen satt i fram till hon var 24 ar. Bland annat fick hon
tvangstankar.
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— Det var olika tving, som att jag tvunget skulle gé pa trosklar, stinga
dorrar, tdnda och sldacka lampor eller sldta ut bordduken. Allt for att
kompensera att jag inte kunde kontrollera sjukdomen. Jag tiankte att
inget mera skulle kunna hinda mig om jag gjorde de hér ritualerna,
sdger hon.

Hon gick i terapi hos flera olika psykologer for sin depression.

— Det som hjélpte mig var att en av psykologerna skakade om mig
rejélt. Han sa att, ”’Du maéste tro att du dr ndgon Gud som kan styra
over livet. Det hjdlper inte att stinga en dorr tio gdnger. Livet gér inte
att styra.” Da vaknade jag till och skdmdes 6ver mig sjélv, sdger hon.
Numera ldgger hon sin energi utanfor sig sjdlv. Hon engagerar sig mot
klimatfordndringarna, for var gemensamma miljé och for djurens rétt.
Hon é&r aktiv i flera foreningar bland annat i Greenpeace.

Sofia dr en 6ppen tjej med humor. Hon har alltid haft l4tt for att fa
vénner och killar. Men nér det géllde parforhéllanden sé tog de ofta
slut nir hon berittade om sin sjukdom. Sin sambo traffade hon genom
foreningsarbetet, trots att hon har sjukdomen och trots att hon sitter i
rullstol.

Efter skolan utbildade hon sig till fotograf, men dndrade sig ch hop-
pade av det sparet och fotograferingen blev ett fritidsintresse istillet.
Hon utbildade sig till socialpedagog och idag arbetar hon 25 procent
med administration, pd ett assistansbolag.

— Assistansbolaget ligger inne i staden och det tar tid for mig att 8ka
dit. Nér jag kommer dérifran dr jag helt slut. Jag borde egentligen
sluta, men min sjukpension dr lag och jag behdver pengarna, sdger
hon.

Trining

Varje ar ar hon pa arliga kontroller hos olika ldkare. Hjértat ser &nnu
sa ldnge bra ut, men det ar alltid en oro eftersom hennes éldre bror dog
1 en hjdrtsjukdom. Hon har nystagmus, 6gondarrningar, kdnner kryp-
ningar och vérk i benen och har ofta vildigt ont i ryggen och en borjan
till skolios.

For att orka med trdnar Sofia pa gym tvéa ganger i veckan. En timma
med redskap och en timma stretchar hon ut musklerna. Hon mér bra
av det, sérskilt av stretchingen.

— Jag sitter ju dagarna i d&nda och det dr skont att stracka ut kroppen.
Men jag ir helt slut efterat, sdger hon.

Sofia kan ju inte forflytta sig sjélv sd hela dagarna finns det assistenter
runt henne, som hjélper henne att leva ett bra liv. P4 kvillarna tar
sambon Over, dnnu sé lange.

— Det har sina sidor att alltid ha ndgon bredvid sig och aldrig vara rik-
tigt ensam. Det gor att jag inte orkar umgas sa mycket med mina vén-
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ner, som jag skulle vilja. Efter en dag med olika assistenter &r jag vél-
digt trott, sdger hon.

P4 fritiden dgnar hon sig girna at att ldgga pussel. Det dr kul och gor
att hon kan slédppa jobbiga tankar.

Friedreichs ataxi har funnits i Sofias liv sen hon foddes pa grund av att
hennes dldre syskon hade sjukdomen. Att hennes mamma skulle tréffa
ytterligare en man med genen var en slump och att Sofia fick sjukdo-
men. Att skaffa egna barn vill hon inte. Det finns tillrdckligt med barn
1 varlden tycker hon.

— Min sambo skulle fa ta for mycket och det orkar han inte, sdger hon.
Sofia &r envis och det dr en bra egenskap att ha, tycker hon och det har
hjalpt henne ménga génger. Att ha sjukdomen Friedreichs ataxi har
ocksa fétt henne att fordndras till det béttre, tycker hon.

— Jag dr inte ytlig ldngre, som jag kunde vara nir jag var yngre.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Detta ir ett sammandrag av tva vistelser pa Agrenska for vuxna med
Friedreichs ataxi. Under forsta vistelsen 2013 deltar tre kvinnor och
tre mén, pa den andra vistelsen dr fyra kvinnor med.

Béda grupperna har ett erfarenhetsutbyte med specialpedagog Ann-
Catrin Rojvik frén Agrenska.

Foljande ér ett urval av de synpunkter som deltagarna ldmnade. Dis-
kussionerna handlade om upplevelsen av skola, utbildning, yrkesliv,
boende, vardagsliv, somn, aterhdmtning, fritid, socialt liv, familj, van-
ner, sjukvard och samhéllsinsatser som Forsékringskassan.

Skolan

De flesta fick diagnosen i tondren nér de gick sista aret pd hogstadiet
eller i gymnasiet.

— Jag fick reda pa att jag hade sjukdomen, nir jag skulle borja gymna-
siet och mérkte av det 1 hogstadiet. Jag tror att jag gjorde alla fel man
kan gora. Jag har lart mig att det bésta ar att vara sa arlig som mojligt.
Det var min mamma som beréttade 1 skolan vad jag led av.

— Jag kommer fran en liten stad i Norrland och hade det kimpigt ldnge
i skolan innan jag fick diagnosen. Jag orkade inte med pa samma sétt
som de andra. Jag vet att mamma pratade med ldrarna redan innan
diagnosen. Hon sa att nagot var fel och att jag behdvde mera tid dn
andra, 1 matsalen till exempel. Men jag ville inte vara annorlunda. Jag
ville inte ha hjélp. Jag ville vara frisk!

Flera haller med. Som tonaring vill ingen vara olik ndgon annan. All
energi gick for manga av dem ét till att halla masken.
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— Det hinde att lararen fragade vad det var for fel pa mig, infor klas-
sen. Da ville jag bara springa dérifran och grata.

Samtliga hade balansproblem tidigt och det var det som mérktes mest
utat. De flesta av dem blev experter pa bortforklaringar.

— Niér jag inte kunde hélla balansen sa jag att det var fel pa mina skor,
sdger en av kvinnorna.

De ér kritiska till hur skolan behandlade dem och de hoppas att det ar
bittre med det nu. Det var ju trots allt ménga ar sedan de sjdlva gick i
skolan.

— Eleven lamnas 1 sticket och fér ta itu med sin vardag i skolan sé gott
den kan sjilv.

— Jag vill rdda alla som far Friedreichs ataxi att forsoka f4 samtalsstod
sa tidigt som mojligt. Sérskilt i skolan si att inte sjalvfortroendet blir
kort 1 botten, sa en av deltagarna.

Gymnastiken

Ju mer koordinationssvarigheter de fick desto svérare var det att delta
pa de vanliga gymnastiklektionerna i skolan. En kvinna var n6jd med
att hon fick hoppa 6ver gymnastiken helt och dgna sig at att lasa bock-
er istéllet. Hon var en riktig plugghést och inte sa intresserad.

Flera skolor ordnade det sa att eleven fick trdna pa sitt sétt, under
samma tid som de andra hade ”vanlig” gympa. Det kunde handla om
att ga ner pd gymmet och tridna nir de andra hade gympan.

— De tvé sista aren 1 gymnasiet fick jag vdlja om jag ville simma i en
30 gradig handikappbasséng eller vara med de andra och spela hockey
ute 1 sméllkalla vintern. Jag valde forstas den varma bassangen.

Tva av kvinnorna fick sjukgymnastik samtidigt som de andra eleverna
hade gymnastik.

— Gymmet var i samma byggnad som gymnastiken, sa vi klddde om
samtidigt och ropades upp tillsammans. D4 kénde jag mig inte utanfor.
Sedan gick jag in med sjukgymnasten till gymmet som lag bredvid
och trdnade hela timmen med henne. Det blev mer effektivt och jag
kunde utnyttja tiden béttre. Hade jag varit med klassen skulle det fun-
nits en massa saker som inte jag hade kunnat vara med pa.

Hjalpmedel

Négon fick gora nationella prov pd datorn tillsammans med de som
var dyslektiker. De flesta fick ingen extra hjélp for att de hade Fri-
edreichs ataxi.

— Det var jobbigt att f& mer hjilp in man behdvde. Aterigen ingen vill
sticka ut i skolan.
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Yrkesval

De flesta arbetar eller har arbetat. Ménga arbetar deltid 50 eller 25
procent. En man har arbetat inom spedition i tjugo &r men &r nu ar-
betslos. En kvinna har arbetat i Norge som lékarsekreterare i tva och
ett halvt ar, men gor inte det lingre. Den ende som jobbar heltid har
sedan han blev sjuk fatt byta arbetsuppgifter. Han arbetar fortfarande
pa samma jobb som transportledare, men med administration istéllet
for att som forr kora lastbil.

Maénga har fétt dndra yrkesval sedan de fick diagnosen.

— Min drom var att bli modefotograf och aka till Paris. Det fick jag
lagga pa hyllan efter tre ars studier. Det fanns ingen mgjlighet att som
fotoassistent, vilket man ju ofta dr 1 borjan, bara kameravéskor och
resa mycket. Istillet utbildade jag mig till socialpedagog i tvd ar och
ar nu administratdr pa ett assistansbolag.

— Jag hade velat bli journalist, dlskar att skriva, men insag att det inte
gick. Tog det nist basta och utbildade mig till systemvetare. Jobbade i
fem &r men orkade inte med bdde jobb och sméibarn. Idag &r jag
hemma pa heltid med mina tre barn och assistenter.

En kvinna jobbar halvtid som lénehandlaggare. Ett par av kvinnorna
ar heltidssjukskrivna och den ena sdger sa hér:

— Naista vecka har jag sex olika besok 1 varden och det dr en ganska
vanlig vecka. Jag ska till lékare och sjukgymnast. Det dr svart att
hinna med bade att vara sjuk och att jobba.

Boende

Tva personer som fortfarande ar géngare, har inte nagra anpassningar 1
hemmet dnnu.

En av dem har borjat med kdppar och halkstrumpor hemma. Den
andre bor bra i ett enplanshus och har hjélp av tjejen. Han vintar med
att anpassa hemmet. Bada kor bil fortfarande.

De som sitter i rullstol har i de flesta fall fatt olika anpassningar
hemma. Dorrar har breddats sé att rullstolarna ska komma igenom och
trosklar tagits bort. Handtag har satts upp pé toan sa att det gér att
sétta sig och ta sig upp fran toaletten. Samtliga har duschstol.

— Jag fick sd ont av duschstolarna, prévade hur ménga som helst. Sa
var vi pa en semesterresa och dir hade de ingen duschstol sa jag an-
viande en tradgardsstol 1 plast istdllet. Den avlastade mycket béttre &n
de dyra duschstolar jag kunde fa genom kommunen. Nér vi kom hem
kopte vi en liknande pé Rusta och nu anvénder jag den.

En kvinna har ett hus med sovrummet déruppe och toaletten pa bot-
tenvaningen och en trapphiss déremellan.

— Det dr bara sa jobbigt att komma upp pa hissen och aka ner. Jag blir
helt slut efter det. Nu har vi fatt byggnadslov sa att vi kan bygga ut
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och vi kommer att ha sovrum och badrum pa samma plan. Men det ar
inget kommunen bekostar utan det gor vi sjélva.

En person gav de andra tips om att be nagon pd kommunen att berétta
vad for hjalpmedel som gar att fi. Hon hade sjélv fatt en genomgang
for flera ar sedan.

Idag har hon fitt en lift hemma, fast hon egentligen inte tycker att hon
behover den riktigt annu. Men hon inser att den sparar assistenternas
ryggar och det dr bra for dé blir de inte sjukskrivna.

Somn

Ett tips for den som inte ar rorlig dr att anvianda glidlakan som gér att
fa genom arbetsterapeut, i stillet for vanliga lakan 1 séngen.

— Det gér hur bra som helst att vinda sig med glidlakan och man blir
inte det minsta svettig av lakanet.

Sidenlakan och sidenpyjamas kan fungera vél sa bra, pdpekar en an-
nan person, och vara ldttare att sjdlv fa tag pa ute i handeln.

Hoj och sinkbar séng foresprakade flera.

Ett tips var att skruva fast en singgavel med ribbor 1 viggen bakom
sdngen. Da gér det for den som &r lite ordrlig att hugga tag i ribborna
och vinda sig om 1 sdngen.

Socialt liv och vinner

Manga tycker det dr pinsamt att ringa i telefonen eftersom det hors att
det dr ndgot fel pa rosten.

En kvinna fick en fradga frdn barnmorskan nér hon ringde. ”Hur mar
du?”

— Hon tyckte att jag l4t berusad och det &r klart att de maste reagera pa
om modrar dricker, men det kdndes trakigt att raka ut for det.

— Kan inte jag fa prata med din assistent sa de pa Forsdkringskassan
till mig, nér jag ringde. Det dr ju bara rosten som dr lite otydlig, inte
mitt huvud.

Otillgéngligheten i samhéllet paverkar dem. Det dr latt for en som
sitter i rullstol att bli isolerad.

— Det gar nidstan inte att ha kompisar. Om nagon fragar mig om jag
ska med, maste jag alltid boka fardtjdnst forst, ibland flera timmar
innan. Hur latt &r det d& att vara spontan?

— Jag blir socialt méttad nar jag lever med assistenter hela dagarna.
Niér de gar hem vill jag inte sétta mig ned och ringa en kompis. Jag
vill bara vara ifred.

En kvinna har tre barn och orkar inte ta s& mycket kontakter med
andra dn familjen. En av killarna &lskar att ha ménga vénner runt sig,
men inser att det inte dr s manga kvar langre. Det har hént nagot se-
dan forr da han var friskare. Nu mdste en assistent dessutom vara med
om han ska ga och fika.
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Det ar ocksa svart att besoka ndgon eftersom de flesta inte har hem
som dr anpassade for rullstol.

— Ar det en ny bekantskap maste man forst friga hur deras toalett ser
ut och om det gar att komma in med en rullstol. Alternativet blir att
hélla sig till man kommer hem. Ibland tvingas man att rulla ut rullsto-
len 1 hallen och sedan ta sig in pa toan med hjilp. Sddana saker kan bli
sa jobbiga att tinka pd att man stannar hemma.

Fritid

Det ér en lang process att acceptera sjukdomen. Det dr de 6verens om.
Det har funnits tider da alla sett nattsvart pa sin situation och inte velat
gora nagonting. De som har haft diagnosen ldnge har kommit ur det
och dr aktivare nu. En av dem som inte arbetar langre, fyller dagarna
med aktiviteter tillsammans med sina assistenter. Han trénar pa gym,
ser pa fotboll, hockey och trav. Vill allra helst komma ut pé ndgot nytt
och roligt varje dag.

En kvinna som arbetar 25 procent élskar att gé till arbetet och tréffa
arbetskamraterna.

— Jag vill vara sé delaktig som mojligt 1 samhéllet. S& normal som
mojligt, siger hon.

Kontakt med sjukvard

Alla vill ha en rak, kunnig och arlig ldkare, som kan mycket om sjuk-
domen och som vet sambandet mellan Friedreichs ataxi och fortjockad
hjartmuskel. Det &r bara alltfor sdllan de stoter pa en sadan ldkare. I de
flesta fall far de sjdlva beritta om sjukdomen f6r ldkaren och redogora
for komplikationer.

— Gar man till en ldkare akut pd vardcentralen har de inte hort talas
om Friedreichs ataxi.

En kvinna ldser for sina barn varje kvill och har ofta problem med
andningen. Hon vill dela med sig av ett bra tips hon fick.

— Jag hade svart med luften nér jag léste. Det stockar sig for mig och
luften tar slut. Logopeden gav mig tipset att jag skulle dra in all luft
jag kunde innan jag borjade ldsa, sedan ldsa pa den luften och nir den
tar slut dra in ny luft och fortsétta lasa. Det har hjélpt mig och nu ar
det mycket littare att ldsa hogt.

Samtliga har manga olika vardkontakter. Det kan vara olika lékare;
neurolog, kardiolog, huslikare, ortoped, 6ronldkare, 6gonldkare och
habiliteringslékare. Fysioterapeut eller sjukgymnast, ortopedtekniker,
logoped, dietist, kurator och psykolog.
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Foreningsinformation

Foreningen for personer med sjukdomen Friedreichs ataxi och deras
anhoriga heter Bota FA. Den verkar for att samla in pengar till forsk-
ning som kan bota Friedreichs ataxi.

Mer information finns pa bota-fa.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 535

Friedreichs ataxi dr en drftlig progressiv sjukdom dér det genetiska felet
finns pa kromosom nummer nio. Symtom uppstér oftast i 13 — 16 ars élder,
till foljd av tillbakabildningar av nervcellerna i ryggmérgen samt mellan
lillhjdrnan och ryggmargen. Det kan drabba vitala organ som hjirnan,
hjartat, bukspottskorteln, levern och muskelvédvnaden.

De forsta sjukdomstecknen dr gdng- och balanssvarigheter, sa kallad ataxi.
Manga blir rullstolsburna ett tiotal dr efter diagnosen. Det &r vanligt med
kénselnedsattning, ofrivilliga dgonrdrelser (nystagmus) och upphackat tal
(dysartri). I 75 procent av fallen kan en fortjockning uppsta i hjértats
muskelvdgg, som maste medicineras.

Behandlingen handlar om att lindra symtom och kompensera for
funktionsnedséttningar.

Tva till fyra personer per 100 000 invénare drabbas.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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