Spielmeyer-Vogts sjukdom - dess fort-
skridande tunga handikapproblematik

Paul Uvebrant Gunilla Jangdin Hjérdis Gustafson

Spielmeyer-Vogts sjukdom &r en fortskridande, recessivt &rftlig hjarnsjukdom som i Sverige
forekommer hos 5 per miljon invanare. Drygt 40 personer med sjukdomen &r kdnda. Incidensen
ar 3 per 100 000 fédda. Sjukdomen debuterar strax fére skoldldern med synnedsattning le-
dande till blindhet, f8ljt av mental tilloakagéang, forlust av talférméga, epilepsi och stérd rorel-
seférmaga. Flertalet avlider mellan 20 och 30 érs alder.

Fér att belysa den psykosociala situationen for dessa personer och deras familjer utforma-
des en enkat som besvarades av vardnadshavare till 21 ungdomar och unga vuxna. De funk-
tionshinder som upplevdes som mest belastande var kommunikationssvérigheter (forlusten
av talférmagan), f6ljt av rérelsehinder och epilepsi. Som svérast for familjen angavs “att aldrig
kanna sig fri”, samt att inte f& uppleva ostérd sémn. Socialt betungande var brist pa fritids-
aktiviteter, sjukhusvistelser samt sokandet efter praktisk hjélp och samordningen av insatser
runt den sjuke.

Synpunkter pa pedagogiskt, praktiskt, socialt och psykologiskt stéd ges av Spielmeyer-
Vogt konsulenter med lang erfarenhet av sjukdomen.

Paul Uvebrant ar verksamhetschef och professor inom det neuropediatriska verksamhets-
omradet vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus/SU, Géteborgs Universitet. Gunilla
Jangdin och (tidigare) Hjérdis Gustafson &r Spielmeyer-Vogt konsulenter vid Ekeskolan, Ore-
bro.

Bakgrund
Spielmeyer-Vogts sjukdom dr en fortskri-
dande hjirnsjukdom som i den medicinska lit-
teraturen har flera olika namn sasom juvenil
neuronal ceroid-lipofuscinos (JNCL), CLN3
och juvenil Battens sjukdom. I Norden anges
ibland ocks& namnet Sjogren efter den lakare
som pé 1930-talet kartlade sjukdomens fore-
komst i Sverige. Sjukdomen beskrevs forsta
géngen 1826 av den norske ldkaren Jens
Christian Stengel.

Varje ar tillkommer i Sverige 2-3 personer
med Spielmeyer-Vogts sjukdom da nyin-
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sjuknandet &r 3 per 100 000 fodda. Forekom-
sten dr 5 per miljon invanare vilket innebar
att cirka 40 svenska nu levande personer med
sjukdomen dr kinda.

Spielmeyer-Vogts sjukdom 4r recessivt drft-
lig. Detta innebir att sjukdomsanlaget maste
finnas i dubbel uppsittning och att bada for-
dldrarna dérfor maste vara anlagsbérare.

Den genetiska defekten som orsakar Spiel-
meyer-Vogts sjukdom har lokaliserats till den
korta armen p& kromosom nummer 16. Den
kemiska stérningen och dirav féljande
sjukdomsutveckling som den genetiska
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defekten orsakar dr dnnu okénd.

Botande behandling finns for ndrvarande
inte. Flera behandlingsforsok for att bromsa
sjukdomsforloppet pagar. Exempel pa sddan
behandling ér antioxidantiatillforsel i form av
E-vitamin och selen samt tillforsel av flero-
mittade ldnga fettsyror. Symtomlindrande
behandling kan ges sdsom medicinerinering
vid epilepsi och rérelsehinder i form av stel-
het och skakighet liksom vid psykiska sym-
tom.

Sjukdomsférlopp

Det forsta symtomet pa Spielmeyer-Vogts
sjukdom dr symnedsdttning som debuterar
strax fore skolaldern. Ofta forsimras da sy-
nen snabbt och vanligen #r barnen blinda
innan tonaren.

Nista symtom dr att den mentala utveck-
lingen stannar av for att senare gé tillbaka,
vilket forst mérks som inldrningssvarigheter
i skolan. Vissa delar av intellektet faller bort
fortare dn andra, till exempel ndrminnet, vil-
ket kan ge ett svarforstdeligt intryck nér bar-
nen ibland har stérre problem att svara pa litta
fragor @n pa svéra.

Psykiska besvéir med irritabilitet, &ngest och
mardrémmar &r vanliga under de forsta skol-
aren, och i tonadren ser man ibland rent
psykotiska symtom med hallucinationer och
vanforestillningar liksom depression.

Epilepsi debuterar vanligen fore tonaren och
drabbar de flesta barnen, ofta ir anfalls-
bendgenheten svar att fa helt under kontroll.

Talet blir i tidiga tonar stdrt, snabbt och
stammande med daligt uttal, for att senare helt
forloras.

Stord rorelseformaga mirks under tonéren,
framfor allt tillstoter sé kallade extrapyrami-
dala symtom som begrinsat rorelseménster,
stelhet och ett gangménster som liknar det vid
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Parkinsons sjukdom. Senare far ungdomarna
behov av rullstol f6r sin forflyttning.

Stor variation finns avseende 6verlevnad da
de svérast drabbade kan avlida redan i dvre
tondren medan andra kan uppna 30-40 ars
aldern.

Tonaringar och vuxna med Spiel-
meyer-Vogts sjukdom

Av drygt 40 personer med Spielmeyer-Vogts
sjukdom aktuella i Sverige ar 2000 var 24
tonaringar och unga vuxna. For att belysa den
psykosociala situationen for dessa personer
och deras familjer utformades en enkiit som
besvarades av vardnadshavare till 21 ungdo-
mar och unga vuxna. Alder vid undersok-
ningen varierade mellan 15 och 44 &r med
mediandlder 21 ar. Nio personer var kvinnor
och 12 mén.

Diagnos och funktionshinder

Diagnosen Spielmeyer-Vogts sjukdom still-
des vid i genomsnitt sex ars alder men for
enstaka individer drojde det upp till 19 ars
alder innan diagnosen klarlades. Nagra sma-
syskon till diagnostiserade patienter hade ge-
nom provtagning redan vid ett till tva ars al-
der visats ha sjukdomen, d.v.s. fem ar innan
forvantad symtomdebut.

Vid kartlaggningstillfillet i december 2000
var samtliga 21 blinda. Rérelsehinder av om-
fattande grad hade utvecklats hos hilften av
personerna sa att elva inte hade forméga att
ga sjdlva och nio inte heller kunde sitta sig
eller sitta utan stod. De flesta uppvisade den
stelhet och skakighet i rorelser som dven ses
vid Parkinsons sjukdom. Den finmotoriska
formagan, d.v.s. handfunktionen var nigot
bittre bevarad och tvi av tre kunde gripa och
halla kvar men bara var femte hade bevarat
pincettgrepp.




Pa fragan om vilka funktionshinder som
fordldrar och vardnadshavare upplevde
som mest belastande svarade de flesta
kommunikationssvarigheterna foljt av
rérelsehindret och epilepsi

Hilften av gruppen angavs ha svarigheter
med toalettbesok genom att de behovde hjélp
att torkas, bloja eller kateter. Samma andel
hade problem att #ta och behovde matas, ib-
land via sond. Sémnsvarigheter angavs hos
var tredje.

Talf6rméagan var starkt nedsatt, sexton av
21 hade svarforstéeligt tal och de dvriga fem
saknade helt talforméga. Didremot angavs att
formagan att visa vad man vill, férsta vad som
sidgs och vara medveten om sin omgivning
som god eller ganska god hos de flesta (80%).
Epilepsi forelag hos samtliga utom en och 14
av 20 hade haft epilepsianfall den senaste
veckan, talande for ofullstindig epilepsi-
kontroll trots anfallsforebyggande medicine-
ring.

P4 frigan om vilka funktionshinder som for-
dldrar och vardnadshavare upplevde som mest
belastande svarade de flesta kommunikations-

svérigheterna foljt av rorelsehindret och epi-
lepsi.

Familjen

I tre familjer var modern ensam vardnadsha-
vare medan Ovriga 18 tonaringar och unga
vuxna hade gifta eller sammanboende forild-
rar. Aldern hos dessa var mellan 44 och 78 ar
med medeldlder 50 ar. I atta familjer fanns
tva syskon med sjukdomen.

Tre forildrar hade det gangna aret varit
langtidssjukskrivna (mer dn en ménad) som
en foljd av barnets sjukdom.

I de flesta familjerna (18/21) angav foréld-
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rarna att de ganska eller mycket ofta tvingats
dndra planerna for sitt eget liv p.g.a. barnets
sjukdom, drygt hélften dessutom att man ald-
rig eller ndstan aldrig upplevde nagot stod fran
sliktingar eller vinner. Lika manga svarade
att man nistan aldrig hade nagon tid for sig
sjilv och sin partner. Drygt hélften av de sva-
rande angav dessutom att man undvek att ta
med den sjuke pa besok till slakt och védnner
pa grund av dennes speciella svarigheter, lika
manga uppfattade att sliktingar och vénner
undvek kontakt av samma orsak.

Friska syskon fanns i 18 av familjerna. For-
dldrarnas uppfattning var att i 17 av 18 famil-
jer visade det friska syskonet ofta eller mycket
ofta forstaelse for det sjuka syskonets svarig-
heter men att det friska syskonet ofta blivit
asidosatt och stort av det sjuka syskonet.

Som svarast och mest belastande for famil-
jen uppfattades att aldrig kinna sig fri foljt av
samordningen av alla insatser runt den sjuke
samt inte minst att inte kunna fa uppleva
ostord somn.

Boende och sysselséttning
Hiilften, d.v.s. 11 av 21 bodde i férdldrahem-
met medan atta hade eget boende altenativt
boende i grupp- eller sjukhem. En kvinna
bodde i internatform vid Ekeskolan.
Vardagar gick sju i skolan medan 11 vista-
des pa dagcenter. De tre resterande hade ingen
organiserad aktivitet utanfor sitt boende. En-
dast tre personer hade regelbunden fritidsverk-
samhet som dé var organiserad av FUB eller
Ekeskolan.

Som svdrast och mest belastande for famil-
Jjen uppfattades att aldrig kdnna sig fri foljt
av samordningen av alla insatser runt den
sjuke samt att inte fa sova
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Ekonomiskt stéd och personlig assistent
Samtliga hade fullt vardbidrag eller sjukpen-
sion, hilften dessutom handikappersittning
och tvé fick anhorigbidrag. Tretton hade per-
sonliga assistenter varierande fran 17 timmar
per vecka till dygnet runt (tre personer), of-
tast cirka 150 timmar per vecka. Av resterande
hade en sokt personlig assistent men fatt av-
slag medan ovriga hade adekvata alternativ
till personlig assistent. Oftast var ndgon for-
dlder en av de ofta flera personliga assisten-
terna.

Andra insatser enligt LSS och Socialtjanst-
lagen

Arton av 21 fick insatser i form av rdd och
stod enligt lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade. Vanligast var insatser fran
sjukgymnast f6ljt av arbetsterapeut och kura-
tor samt psykolog. Tva ungdomar hade kon-
taktperson, fem ledsagarservice och tre avlo-
sarservice i hemmet. Fem hade tillgang till
korttidshem och tva till stodfamilj.

Atta familjer hade vid nagot tillfille fatt av-
slag pa ans6kningar enligt LSS.

Bidrag for bostadsanpassing hade beviljats
for 17 familjer. Alla utom en hade kommunal
fardtjanst och 14 handikapp-parkeringstill-
stdnd. Sju hade beviljats bilstéd fran
forsdkringskassan.

Féraldrarnas synpunkter
Alla utom en var mycket eller ganska nojda
med de samhillsinsatser enligt LSS som rik-
tats mot familjen, samma positiva uppfattning
hade man ocksd om sjukvarden, oftast ocksé
om habiliteringen och skolan. Lite mer tvek-
sam var man till situationen pa dagcenter och
en majoritet var missndjda Gver bristen pa
fritidsaktiviteter.

De situationer forildrarna uppfattade som
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De situationer fordldrarna uppfattade som
mest svara och betungande var bristen pa
fritidsaktiviteter, skolloven samt i ndagon
man sjukhusvistelser och att séka praktisk
hjdlp

mest svdra och betungande var just bristen pé
fritidsaktiviteter, skolloven samt i ndgon man
sjukhusvistelser och att soka praktisk hjilp.

Spielmeyer-Vogt konsultenternas er-
farenheter

Pa Ekeskolans resurscenter finns tva kon-
sulenter f6r barn och unga vuxna med Spiel-
meyer-Vogts sjukdom. Foljande synpunkter
baseras i forsta hand pa den mangériga erfa-
renhet som den nu pensionerade konsulenten
Hjordis Gustavsson fatt via sin kontakt med
de aktuella familjerna. Ytterligare synpunk-
ter finns sammanstéllda i Socialstyrelsens
databas f6r sma och mindre kiinda handikapp-

grupper.

Pedagogiska atgarder

Att lamna generella och mer preciserade rad
vid en progredierande sjukdom som Spiel-
meyer-Vogt dr ndstan omdgjligt. Dels ser sjuk-
domen mycket olika ut hos olika individer,
dels anvidnder man sig av olika metodik och
praktik i olika faser av sjukdomsférloppet.
Rent allmént géller dock att man hela tiden
skall vara medveten om var i sjukdoms-
forloppet individen befinner sig, sd att man
helst befinner sig ett steg fore for att kunna
“jamna vig” for vederborande och forhindra
fatala misslyckanden. Det giller att hela ti-
den se till individens behov och inte lata sig
lasas av vad man “brukar gora” eller - betréf-
fande skolungdomar - “vad ldroplanen sidger”.
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Skoltiden - tonaren

Skolarbetet bor vara lustbetonat och motive-
rande med den uttalade malséttningen att gora
barnets tillvaro s& stimulerande som mojligt.
Eleven har svérigheter med att minnas tillsa-
gelser, namn, instruktioner etc, varfér man bor
tinka pé att limna korta instruktioner, som
man dessutom far vara beredd att entriget
upprepa.

Eftersom synen och synuppfattningen suc-
cessivt kommer att férsvinna, dr systematisk
sinnestraning viktig. Detta innebér att man
genom aktiviteter medvetandegér och anvién-
der kroppens alla sinnen.

Ett av de mest anvéndbara hjélpmedlen for
barnet och den unge vuxne dr bandspelaren.
Anvindningsomradena dr manga. Bade i sko-
lan och privat kan den exempelvis anvidndas
som kamera (klassfester, resor, familjefester
etc), dagbok, anteckningsbok och oriente-
ringshjdlpmedel. En del av de éldre ungdo-
marna tycker mycket om att hora sin egen rost
tala, sjunga, ldsa eller beritta.

P4 liknande sitt som en bandspelare kan
man dven anvinda en dator med talsyntes. Till
att borja med anvinds datorn i hem och skola
som ett synhjilpmedel.

Vid 6verflyttning till nytt klassrum, ny
skola, dagcenter osv bor denna forberedas
mycket noggrant. Savil elev som foréldrar
méste vara delaktiga i beslutet och kénna att
de kan paverka valet av den nya miljon. Ge-
nom att bade synen saknas och minnet ar stort
behover den unge besoka de nya omgivning-
arna atskilliga génger for att kunna bilda sig
en egen uppfattning om dem, gérna nér sko-
lan eller dagcentret &r tom for att i lugn och
ro undersoka trappor, végen till toalett och
matsal, uteplats osv.

Ensamheten ir ett mycket stort problem for
alla integrerade gravt synskadade ungdomar.
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Det dir angeldiget att personliga assistenter
och skolpersonalen kédnner till sjukdomen
och dess konsekvenser for den enskilda in-
dividen

Detta giller inom alla miljer och blir &nnu
mer betonat fér denna barn/ungdomsgrupp
genom den intellektuella och fysiska tillbaka-
gangen. Hir kan assistenten spela en viktig
roll genom att striva efter att hitta pa olika
aktiviteter tillsammans med kamraterna i
gruppen. Detta giller savil i skolan som pa
fritiden, dér fritidspedagogen bor ta ett sér-
skilt ansvar.

Det &r angeldget att personliga assistenter
och skolpersonalen ldr kdnna sjukdomens
maénga egenheter och dessas konsekvenser for
den enskilda individen. Dessa nira engage-
rade stodpersoner ér tillsammans med den
unge bade i hem, skola, dagcenter och pa friti-
den och ir i regel de personer som - forutom
fordldrarna - allra bést kinner barnet/den unge.

Vuxen alder

De flesta ungdomarna brukar efter skolans slut
borja i nagon daglig verksamhet, oftast dag-
center. Det dr viktigt att personaltitheten ar
tillrdckligt stor for att den gravt synskadade
skall f& den hjilp och det stod som dr ound-
géingligt.

Med tanke pa det storda korttidsminnet &r
det ofta limpligast att hjélparna runt den unge
inte dr for ménga, utan att en person tjanstgor
som assistent och medhjilpare. Aven med
tanke pa det storda talet ar det viktigt att de
nidrmaste hjélparna inte blir alltfér manga till
antalet. Det blir nimligen nu allt svérare att
forsta vad den unge vill ha sagt, och eftersom
dven kroppsspraket blir alltmer utarmat, méste
man ha god kiinnedom om den unge for att ha
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négon mojlighet att forstd vad han/hon vill
meddela.

De flesta ungdomarna brukar foredra fasta
dagsrutiner. Som stod f6r minnet ér det en god
id¢ att inleda varje dag med att gi igenom
dagens aktiviteter liksom att avsluta dagen
med en pratstund om dessa. Under oroliga
perioder kan det vara sarskilt viktigt med
denna vana, som kan hjélpa till att ge en viss
stadga &t tillvaron. Manga kommer ocksa till
ro under svdra stunder genom att lyssna till
sagor eller sanger som varit favoriter inda
sedan den tidiga barndomen.

Nir de motoriska svarigheterna okar, 6kar
behovet av sjukgymnastik. D& hjidlpmedel
som rollator och rullstol blir aktuella, dr det
en férdel om ungdomarna fatt bekanta sig med
dem innan de behover tas i bruk. Vid prome-
nader kan man t ex under en period anvinda
sig av dem som shoppingvagn och, nigon
gang, ndr tonaringen verkar sérskilt trott, f6-
resld att han/hon stoder sig mot rollatorn el-
ler sétter sig i rullstolen for att vila. P4 s vis
kommer hjélpmedlet forhoppningsvis att upp-
levas som en positiv, verklig hjdlp och inte
som ett nederlag man maste ta till for att man
inte kan ga sjdlv.

Samma uppldggning och f6rhallningssitt
som for dagcentra och skolor giller dven for
gruppbostdider dir de flesta av ungdomarna
bor i de hogre aldrarna. Under senare &r har
en del fordldrar valt att varda sina barn i hem-
met med hjélp av assistenter. Vilken miljo
man dn viljer for sitt barn maste personalen
hir, liksom i alla vriga miljder, fa god kun-
skap om sjukdomen och dess konsekvenser
for den unge.

Psykosocialt stod

Nir barnet har en fortskridande sjukdom méts
fordldrarna standigt av nya motgangar och kan
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uppleva att nya kriser intréffar s snart man
bearbetat den ndrmast foregiende. Eftersom
man inte vet ndr nésta fordndring intriffar dr
det svart att forbereda sig kénslomissigt. Den
dagliga omsorgen, som gradvis blir tyngre, gér
det ocksa svart att fa tid och ork att tala om
och méta sina reaktioner infor forindringarna
i barnets sjukdom.

Maénga f6rdldrar upplever att de i stor ut-
strackning blir lamnade att klara sig sjilva,
att vénner drar sig undan och att man far allt
mindre uppmarksamhet fran de professio-
nella. Méanga kédnner behov av att ha nagon,
som man kan soka mer langsiktigt stéd hos.
Det ér krivande att vara en sadan stodperson
under en sé lang tid som kan bli aktuell vid
Spielmeyer-Vogts sjukdom. Det kan dérfor
vara nodvindigt att férsoka finna ndgon som
har detta som yrke. Samtidigt maste det vara
nagon som fordldrarna far bra kontakt med,
kanner tillit till och som dr tillgénglig utifran
foraldrarnas behov.

Om och nir fordldrarna sa 6nskar bér man
hjdlpa dem att fa kontakt med andra forild-
rar, som kan dela med sig av sina erfarenhe-
ter. Forédldrarna behover andrum och vila for
att orka med omvardnaden hemma. For detta
krdvs en fungerande avlastning/avldsning,
som foréldrarna har tilltro till.

Det &r viktigt att komma ihag att inte bara
den huvudsakligen vardansvarige forildern
utan hela familjen behéver stéd och informa-
tion. Syskonen till barn med Spielmeyer-
Vogts sjukdom kan reagera med sorg och for-
virring pa det som hinder med deras syster
eller bror och manga gar och bér pa en ridsla
for att sjdlva bli allvarligt sjuka. Syskonen
behover, precis som andra i omgivningen, en
Oppen och érlig - och aldersadekvat - infor-
mation om sjukdomen. Ocksé syskonen kan
ha behov av att prata med nagon utanfor fa-
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miljen om sina tankar, fragor och kénslor och
fa hjélp att forstd foridldrarnas reaktioner. Ib-
land kénner syskonen att de maste vara extra
duktiga och starka for att stodja sina fordld-
rar i forhallande till det sjuka barnet. Forald-
rarna behdver fa tid att dgna sig at de friska
syskonen, sé att de ocksé far kénna att de 4r
viktiga medlemmar i familjen.

Sjukvard

D4 sjukdomen fortskrider och funktions-
hindren tilltager, 6kar dven sjukvérdsbehovet.
Personal och fordldrar kan da fa hjilp i
sjukvardsfragor genom kontakter med di-
striktsskoterska och/eller vardcentral. Den
medicinska personalen behover dock da fa
aktuell information om denna ovanliga sjuk-
dom: Det gér inte att forutsitta att de har hort
talas om den tidigare, &n mindre handlagt och
skott ndgon med den. Det kan vara bra att
personens ldkare skriver ned en kortare redo-
gorelse med sjukdomsbeskrivning, aktuell
medicinering osv. Denna beskrivning kan man
sedan ha i beredskap for att vidarebefordra
viktig information vid eventuella akuta, brad-
skande sjukhusbesok.

Patientforening och stodorganisatio-
ner

Forildraférening finns i form av en arbets-
grupp for Spielmeyer-Vogts sjukdom inom
Synskadades Riksforbund (SRF). Féreningen
har arliga tréffar pA SRF s kursgard Almdsa i
Stockholms skérgard.

Ekeskolans resurscenter i Orebro erbjuder
information for férialdrar och kurser for assis-
tenter samt personal i skola, gruppbostader
och dagcenterverksamhet.

Inom Agrenskas familjeverksamhet arrang-
eras vistelser for barn och ungdomar med
funktionshinder och deras familjer. Verksam-
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heten, som &r forlagd till Goteborg, vinder
sig till familjer i hela landet och uppmark-
sammar sirskilt sma och mindre kdnda
handikappgruppers behov.
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Socialstyrelsens informationsdatabas for smd och
mindre kidnda handikappgrupper. http://
www.SoS.se/smkh/

Online Mendelian Inheritance in Man. Se CLN3 pa
http://www3.ncbi.nlm.nih.gov:80/htbin-post/
Omim/dispmim?204200

Amerikansk information om Spielmeyer-Vogts sjuk-
dom. Sok pa Batten via http://www.ninds.nih.gov/
health_and_medical/disorder_index.htm
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