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Forord

Nevromuskulaert kompetansesenter ble etablert i Tromsg i 1994.

Prosjektet "Tverrfaglig samarbeid rundt muskelsyke" ble startet i 1995 etter initiativ
fra Foreningen for Muskelsykes davaerende leder for Troms og Finnmark, Sigrunn
Wilsgard Antonsen. Hun utfordret Nevromuskulaert kompetansesenter ved
Regionsykehuset i Tromsg (RiTg — nad: Universitetssykehuset Nord-Norge, UNN) til &
gjere noe for & bedre informasjonen til de som rammes av muskelsykdom.

Dette informasjonsheftet er skrevet for at du skal finne noe som du kan ha nytte av &
vite om - enten du er muskelsyk selv, har muskelsyke barn eller er annet
familiemedlem, er helsearbeider som har med muskelsyke a gjare, jobber i skoleverk
eller i trygdeetaten - eller bare rett og slett er interessert fordi du kjenner noen som er
muskelsyk.

Som du ser, har fagfolk fra mange "bransjer” vaert med & utarbeide denne brosjyren,
og de har ogsa veert villige til & sta oppfart som kontaktpersoner.

Dersom du har spgrsmal som det er vanskelig a finne ut av, kan du derfor ta
kontakt med den aktuelle kontaktperson - som kan veilede deg videre i hvordan
du kan f& hjelp med det som er ditt anliggende. (se kontaktpersonliste s 8)

I din kommune er det kanskje andre personer som er mest aktuelle som dine
samarbeidspartnere. Vi haper allikevel at dette er nyttig lesing for deg uansett hvor
du bor. Kontaktpersonene vil svare deg sa godt de kan pa det du gnsker naermere
informasjon om, og vi vil gjerne knytte naermere kontakt for utveksling av erfaringer
med fagfolk andre steder.

Har du meninger eller innspill til denne trykksaken for senere utgivelser, sa ta endelig
kontakt! Vi haper & kunne revidere heftet slik at det alltid vil vaere aktuelle
opplysninger for de som leser det.

Nytt i denne utgaven

| &r har vi ny kontaktperson ved Medisinsk genetikk: Rune A. H. @stern. Han er
konstituert overlege i medisinsk genetikk. Ellers har Helen Thon sluttet som
kontaktperson, og hennes kapittel om Duchenne muskeldystrofi gar ut. Isteden er det
satt inn et nytt kapittel om de vanligste muskelsykdommene der ogsa Duchenne er
med. Dette kapittelet har jeg skrevet som en del av en masteroppgave i
Folkehelsevitenskap. Ellers har regional koordinator for habilitering og rehabilitering,
Audhild Hgyem bidratt med innspill og er kanskje en nyttig kontaktperson for mange?

Dere kan alltid henvende dere til NMKs sekretariat med spgrsmal — sa skal vi prgve
a guide dere videre til fagfolk med spesifikk kunnskap.

UNN er blitt starre med avdelinger i Harstad og Narvik ogsa. Det som heter UNN i
denne utgaven er altsd UNN-Tromsg, selv om det ikke alltid er uttrykt klart.
Nevromuskulaert kompetansesenter er flyttet til Nevrologisk avdeling siden sist. Siden
UNN er inndelt i klinikker, vil det si at vi hgrer under Nevro- og ortopediklinikken.
Foreningen for Muskelsyke (FFM) har ogsa fatt ny adresse.

Oppdager du noe som ikke stemmer? Ta kontakt, sa prgver vi a rette det opp sa fort
vi kan.



Informasjonsheftet presenteres ogsa pa NMKs websider som skal oppdateres na i
februar 2009. Der kan vi ha en Igpende oppdatering og retting av eventuelle feil.

Ellers...
lllustrasjoner er gjort av Jan Roald, AV-avdeingen ved det medisinske fakultet,
Universitetet i Tromsg.

Brosjyren er finansiert av UNN, og trykket pa sykehusets hustrykkeri fgrste gang i
1997. Denne utgaven er revidert pr februar 2009, og trykket samme sted.

Informasjonsheftet og flere opplysninger om Nevromuskuleert kompetansesenter i
Tromsg finner du pa hjemmesidene vare: www.unn.no/nmk

Kontaktperson

Irene Lund

Nevromuskuleert kompetansesenter
Boks 33, UNN

9038 Tromsg@.

irene.lund@unn.no
Telefon: 77 66 92 86




Kontaktpersonliste Ansatte pd UNN har e-postadr: fornavn.etternavn@unn.no

Navn - : Fax/
Stilling Arbeidssted Telefon
e-post
Legespesiaist i fysikalsk Fysikalsk medisin og rehab. UNN 77626316 77628049
Anke, Audny |medisin og rehabilitering
Bache, Kristin [Klinisk ernagingsfysiolog Avd. for klinisk ernaing, UNN
Bendiksen, . Mellomveien bo- og
May Iren Sykepleier rehabilitering, UNN 77669700 |77656101
Fager heim, Avd leder, formidling Hjelpemiddelsentraleni Troms  |77663342 7766 3301
Juliette P.
gg;\éedt’ Fysioterapeut Avd. for barnehabilitering, UNN |77669650 |77 66 96 99
Hayem, o Regional koordinerende enhet for |Gratisgrenn .
Audhild Redgiver habilitering og rehabilitering |1, gy | oeRIMo@UAN O
Johnsen, . .
Grethe Berg Sykepleier, NMK Nevrologisk avd, UNN 77627491
Lindal, Sigurd |Legespesialist i nevropatologi Nevromuskulaat 77627215 [77627232
’ Kompetansesenter, UNN
Lund, Irene |Senterleder (redaktar) Nevromuskulaat 17669286 |y mk@unn.no
! K ompetansesenter, UNN 77627217 '
Lund, Qystein PPT-kontoret i Tromsg 77686545 77627232
Lavlie, Trude |Ergoterapeut Avd. for barnehabilitering, UNN |77669650 |7766 96 99
M elllgren, Professor Nevrologi Nevrologisk avd, UNN 77627099
Svein lvar
M oxnes, . .
Wenche Solli Bioingeniar NMK, UNN 77645304 |77627232
gllsen, Torill Ergoterapeut Ergoterapiavd. UNN 77626391
. Foreningen for muskelsyke, 7767 2043
Olsen, Annie Troms og Finnmark 9006 16 51
Storhaug, . .
Kari Tannlege, avdelingssjef TAKO-senteret 23225949
Utler, Hanne | Radgiver NAV Troms 77607912
@stern, Rune |Konst.overlegei medisinsk - . 77623131
A H Medisinsk genetisk avd, UNN 77645410 ||77645430

genetikk




Innledning

Tilretteleggelse av best mulig behandling og tiltak for en person med en
nevromuskulaer sykdom og familien, er sveert avhengig av en riktig diagnose.

Nevromuskulaere sykdommer er betegnelsen for over hundre forskjellige tilstander,
med ulike arsaker - og i mange tilfeller helt forskjellige framtidsutsikter. | noen tilfeller
er det snakk om en tilstand som er medfadt eller debuterer i smabarnsalder. | andre
tilfeller kommer de fgrste symptomer farst i voksen alder.

Ved mange, men ikke alle nevromuskulaere sykdommer skjer det en forverring over
tid. Mange er arvelige, og det kan veere forskjellig grad av funksjonshemming hos
personer med samme tilstand innenfor samme familie.

Utredning

Utredning starter vanligvis pa barneavdeling eller nevrologisk avdeling. Det er ofte
ngdvendig med diagnostisk hjelp fra laboratorieavdelinger for eksempel rgntgen,
klinisk kjemi, patologi og medisinsk genetikk. Henvisning til genetisk veiledning kan
veere aktuelt.

Utviklingen av presis diagnostikk gar raskt, og derfor kan det veere aktuelt & tilby ny
muskelbiopsi og/eller genetisk undersgkelse av blodprgve, selv om du tidligere har
fatt diagnose.



Oppfolging

Personer med kronisk, eventuelt progressiv nevromuskuleer lidelse, bgr med jevne
mellomrom fa tilbud om oppfelging av spesialavdeling, kanskje arlig for a falge
utviklingen og tilpasse tiltak og behandlingsopplegg. For enhver muskelsyk person,
er det av stor betydning, bade psykisk og fysisk, & ha kontinuerlig oppfalging og
kontakt med samme behandlende instans, og helst samme lege.

Behandling for nevromuskulsere sykdommer kan veere omfattende og inkludere
medisinsk og kirurgisk behandling samt tilretteleggelse av fysisk trening i samsvar
med pasientens krefter og alder. Kortvarige opphold pa treningsinstitutt og intensive
behandlingsopplegg kan ogsa vurderes.

Samarbeid mellom bl.a. habiliteringsenhet, primaerhelsetjeneste, fysioterapeut,
hjelpemiddelsentral, PPT-kontor og skole er ofte avgjgrende for et godt opplegg.
Opprettelse av en ansvarsgruppe med relevante representanter er viktig. Tilpassning
av arbeidssituasjonen med hensyn til prognose for den aktuelle tilstanden, ma ogséa
prioriteres.

Etter at den medisinske diagnosen er avklart (hvilket kan ta lang tid og kreve mange
spesialundersgkelser), er det viktig med god informasjon om sykdommens prognose,
eventuelt arvelighet og hvilken behandling som finnes.

Informasjonsmateriell om den aktuelle nevromuskuleere sykdom og kontakt med
pasientforeningen (Foreningen for Muskelsyke) er ofte nyttig for mange av familiens
medlemmer.

Kontaktperson:

Rune @stern

Medisinsk genetisk avdeling, UNN
9038 Tromsg

Rune.Andre.Helland.Ostern@unn.no

Telefon: 77 64 54 10
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Det offentlige stgtteapparat

Forvaltning/tilsyn

1. Linjetjenesten

2. Linjetjenesten

3. Linjetjenesten

4. Linjetjenesten

Fornyings- og
administrasjonsdepartementet

Arbeidstilsynet
Direktoratet for arbeidstilsynet

Hjelpemiddelsentraler
NAV Fylke

Arbeidstilsynet

Regionalt arbeidstilsyn

Helse- og Helsestasjoner Lokalsykehus: Universitetssykehus: Spesialsykehus
Omsorgsdepartementet Fastleger Utredning, behandling, [[Utredning, behandling, ||Nasjonale
Ergoterapeuter habilitering, habiliterings- og kompetansesentre
Kommunal- og Fysioterapeuter rehabiliteringstjenester, |[rehabiliteringstjenester,
regionaldepartementet Psykologer Leerings-og Leerings- og
Sosialkontor mestringstilbud. mestringstilbud
Barne- og
Sosial- og helsedirektoratet Familierddgivningskontor||ungdomspsykiatrien
Hjemmetjeneste (PRO) ||(BUP)
Helsetilsynet Fylkeslegen
Kunnskapsdepartementet Pedagogisk psykologisk |[Spesialskoler Spesialpedagogiske Spesialpedagogiske
tieneste (PPT) Pedagogiske kompetansesentre kompetansesentre
Skole konsulenter
Barnehage
Arbeids- og NAV Arbeid NAV Arbeid NAV Spesialenheter NAV
inkluderingsdepartementet NAV Trygd NAV Trygd
Arbeids og velferdsdirektoratet NAV

1. linje-tjenesten hjelper deg i det daglige. Ofte er det her en fagrst
henvender seg for a fa hjelp og eventuell henvisning videre i systemet.

2. - 4. linjetjenesten er mer spesialiserte tjenester. Det kreves som regel
henvisning fra 1. linje-tjenesten.

Fritt sykehusvalg

Det er innfart fritt sykehusvalg i Norge. Dette betyr at du som pasient kan velge & fa

utfart behandlingen péa et annet sykehus pa samme niva.

Fritt sykehusvalg er seerlig interessant dersom sykehuset du sokner til har lang ventetid
pa den behandling du skal ha. Spgrsmal om fritt sykehusvalg kan besvares av din

fastlege, opplysningstelefonen pa 80 04 10 04 eller internett
http://www.sykehusvalg.no/.
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Hva er muskelsykdom?

Muskeldystrofiene

Muskeldystrofiene er en fellesbetegnelse pa arvelige og genetisk bestemte sykdommer
som angriper skjelettmuskelfibrene. Disse sykdommene kjennetegnes ved at det skjer
en progressiv degenerasjon av muskelcellene, uten at dette er forbundet med
strukturelle forandringer i sentralnervesystemet eller i det perifere nervesystem.

Det finnes flere typer, og den mest kjente gruppen er Duchenne og Beckers
muskeldystrofi. Tidligere har muskeldystrofiene veert klassifisert etter symptomer,
kliniske funn og alvorlighetsgrad. Siden slutten av -80-tallet har det skjedd mye innenfor
genetikken nar det gjelder muskelsykdommer, og i seerdeleshet muskeldystrofiene. |
dag er det mest vanlig & klassifisere muskeldystrofiene etter arvemgnster og etter hvilke
kromosom og gen som er defekt. De mest vanlige muskeldystrofiene er fglgelig:

A. X-KROMOSOMBUNDET RECESSIV MUSKELDYSTROFI
Duchenne Muscle Dystrophy (DMD)

Becker muskeldystrofi

Emery-Dreifuss muskeldystrofi

B. AUTOSOMAL RECESSIV MUSKELDYSTROFI
Limb-Girdle Muscle Dystrophy (LGMD)

Congenital Muscle Dystrophy (CMD)

C. AUTOSOMAL DOMINANT MUSKELDYSTROFI
Fascioscapulohumeral muskeldystrofi

Oculopharyngial muskeldystrofi

Distal muskeldystrofi (Welanders type)

D. MUSKELDYSTROFI MED MYOTONI

Myotoni er et begrep som brukes ved forsinket avspenning av muskler etter viljestyrt
kontraksjon eller etter elektrisk stimulering.

De vanligste sykdommene innen denne gruppen er:
Dystrofia myotonica (autosomal dominant)

Myotonia congenita (autosomal dominant/ant.ressesiv)

Periodisk paralyse.

12



Kongenitte myopatier

Denne gruppen muskelsykdommer angriper muskelcellene, men til forskjell fra
muskeldystrofiene er de kongenitte myopatiene ikke progressive eller relativt lite
progressive av natur. Som hovedregel er de sporadiske selv om familisere og arvelige
varianter kan forekomme. De viser normale enzymverdier i blodprgver, vanligvis sees
normale CK-verdier, noe som er tegn pa at muskelvevet ikke er dramatisk skadet av
sykdommen. Muskelsvakheten pleier a veere diffus i alle muskler. Muskellengden er
vanligvis normal eller lett redusert. Det som har gitt mange av de kongenitte myopatiene
navn og seertrekk er deres karakteristiske strukturelle forandringer ved lys- og
elektronmikroskopisk vurdering.

De vanligste typene under denne gruppen er:
A. Central core disease

B. Nemaline-legeme myopati

C. Myotubulaer myopati

D. Sentronucleer myopati

E. Multicore disease, disproposjon av fibertyper
F. Fingerprint Body Myopathy

G. Sarcotubulzer myopati

Metabolske muskelsykdommer

Denne typen muskelsykdommer kjennetegnes ved at noe er galt med muskelcellenes
stoffskifte. Muskelcellene fungerer ikke som normalt, i starre og mindre grad, alt etter
hvor stor defekten er. Denne typen sykdom lar seg ofte diagnostisere ved at man far
unormal opphopning av ulike stoffer i muskelcellene. Dette kan sees ved
spesialfarginger med bade lys- og elektronmikroskopisk undersgkelse.

De fire mest vanlige hovedgruppene av metabolske muskelsykdommer er:
A. Myopati grunnet defekt i karbohydratstoffskiftet (glycogenose).
B. Muskelsykdom grunnet defekt i fettstoffskiftet.
C. Muskelsykdommer som gir celledgd (nekrose) i muskelvevet (rhabdomyolyse).
D

. Mitokondriesykdommer (sykdommen arves fra mor til barn, maternelt
arvemgnster, arsaken er genetisk defekt i mitokondrienes DNA)

Sykdommer som skyldes defekt i den nevromuskulaere forbindelsen

Dette er en fellesbetegnelse pa sykdommer som gir abnorm tretthet etter repeterende
og pagaende muskelaktivitet og som normaliseres etter hvile. Denne gruppen
klassifiseres ogsa etter arsaksforhold (etiologi).

A. Autoimmun Myastenia Gravis (MG) og Lambert Eaton myastent syndrom.
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B. Kongenitt, familiger infantil myasteni, slow channel syndrom.

C. Toksisk myasteni (ulike typer forgiftning kan indusere myasteni).

Inflammatoriske myopatier

Denne sjeldne, men likevel store gruppen muskelsykdommer, er karakterisert ved at
muskelcellene og muskelvevet blir svekket pa grunn av invasjon av betennelsesceller i
muskelvevet. Denne typen muskelsykdom kjenner man ikke arsaken til, og det har
ingenting med infeksjonssykdom a gjare. Alt tyder pa at arsaken er autoimmun dvs. at
kroppens egne celler angriper muskelvevet. Det er hovedsakelig tre store undergrupper
av denne typen:

A. Polymyositt.
B. Dermatomyositt

C. Inklusjonslegememyositt

Nevrogene muskelsykdommer

Dette er en stor gruppe sykdommer som skyldes defekter enten i ryggmarg
(motoneuroner) og/eller i perifere nerver.

Ved disse sykdommene finner man karakteristiske strukturer i lysmikroskopiske snitt av
muskelbiopsiene i form av at enkelte grupper muskelfibre svekkes og far liten diameter
(gruppert atrofi), mens omkringliggende muskelfibre kompenserer ved & gke i volum
(hypertrofi).

Man ser ogsa regenerasjon av muskelfibre (denervasjonsatrofi). Innenfor denne
gruppen sykdommer kan ogsa diagnosen avklares neermere ved genteknologisk
undersgkelse av blod eller muskelvev.

A. Spinal muskelatrofi (SMA)

B. Hurtig progredierende nevrogen myopati.

C. Langsom progredierende (kronisk) nevrogen myopati.
D. Amyotrofisk lateralsklerose (ALS) (motoneuronsykdom).

E. Charcot-Marie-Tooth (CMT) (arvelig nevropati med bl.a. tynne legger,
"storkelegger").

F. Friedreichs ataxi.
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Muskeldystrofi

Figuren viser utsnitt av muskelcellemembran med dystrofin og dystrofinrelaterte
proteiner (modifisert etter Novocastra Lab. Ltd Product Catalogue 1997)

Dystrofin er et av kroppens stgrste proteiner som ligger kveilet pa innsiden av
muskelcellemembranen. Proteinet er direkte koplet til muskelfilamentene. En defekt i
dette proteinet gir Duchenne og Beckers sykdom. Alvorlighetsgraden henger sammen
med i hvor stor grad proteinet er defekt i den totale muskelmasse hos den syke.

Limb Girdle (LGMD) er en felles betegnelse pa ulike genetiske defekter som rammer
produksjonen av bestanddeler i muskelcellemembranen.

Congenital Muscle Dystrophy (CMD) er ogsa relatert til et lignende protein kalt Laminin
(eller Merosin).

Kontaktperson

Sigurd Lindal

Nevromuskuleert kompetansesenter, UNN
Boks 46, UNN

9038 Tromsg

Sigurd.Lindal@unn.no
Telefon: 77 62 72 15
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Generelle diagnostiske muligheter

Mye av arsaken til at Foreningen for Muskelsyke (FFM) ble stiftet var stor forvirring om
begrepet "muskelsyk". Det viste seg at a fa en endelig diagnose ofte var en sveert
vanskelig og langvarig prosess. Det ble klart at i Norge var det visse regionale
forskjeller med hensyn til sykehusutredning og kompetanse innenfor diagnostikk og
behandling av muskelsykdom.

Forholdene har endret seg og blitt betydelig bedre, men vi har fremdeles lang vei & ga.
For at en pasient med mistanke om muskelsykdom skal f& den behandling og
oppfelging som til en hver tid er ngdvendig, er farste forutsetning en diagnose. En
diagnose hviler ofte pa fire viktige pilarer:

1. Klinisk utredning

2. Elektromyografi

3. Muskelbiopsi

4. Medisinsk genetisk utredning.

Klinisk utredning

Det viktigste er at pasienten selv starter hele prosessen med a ta kontakt med
primeerlege som henviser til spesialistundersgkelse (hos f.eks. nevrolog, barnelege eller
ortoped).

Viktige punkter om kliniske data er, i stikkordform:
Familiehistorie
Alder ved begynnelse, varighet av sykdommen og progresjonshastighet.
Fordeling og grad av muskelsvakhet.

Nevrologisk undersgkelse av muskulaturen (muskelsvakhet, reflekser
m.v.).

Elektromyografi (EMG)

Dette er en spesialundersgkelse hvor forandringer i den normale elektrofysiologiske
aktivitet i muskulaturen blir registrert. Denne undersgkelsen gjares ved alle
universitetsklinikker og ved sentralsykehus, og er meget viktig i utredningen av
nevromuskuleere sykdommer.

Ut fra en slik undersgkelse kan man som regel skille mellom:

sykdommer i muskelfibrene (myopatiske)

sykdommer i de motoriske nervene (nevrogene muskelsykdommer).

Man kan ogsa male nerveledningshastigheten og vurdere nerveimpulsovergang til
muskel (nevromuskuleger transmisjon) mm.
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Muskelbiopsi

Ved a ta ut litt muskelvev og undersgke dette ved ulike lysmikroskopiske og
elektronmikroskopiske metoder kan man fa meget verdifulle data. Dette gjer at en kan
klassifisere muskelsykdommen innenfor de ulike gruppene som er beskrevet i neste
kapittel.

Det er sveert viktig 8 behandle muskelvevet korrekt fra farste gyeblikk for & gjare
enzymstudier, immunhistokjemisk og elektronmikroskopisk undersgkelse - og ogsa
genteknologiske studier pa dette vevet. P4 denne maten vil man kunne fa sa komplett
undersgkelse som mulig. De store universitetsklinikkene og sentralsykehusene gjor i
dag dette pa samme mate, og det anbefales derfor at muskelbiopsi bar gjares pa et av
disse sykehusene. Fra denne samme muskelbiopsien gjgr man ogsa biokjemiske
studier og studier for medisinsk genetisk utredning.

Medisinsk genetisk utredning

Sveert mange av de nevromuskuleere sykdommene er arvelige. Familiene bgr fa tilbud
om genetisk veiledning og utredning. Opplysninger om andre familiemedlemmer med

tilsvarende eller lignende sykdom kan veere avgjarende for & kunne stille en diagnose
(se for gvrig eget kapittel og genetisk utredning)

Nevromuskuleert kompetansesenter

Universitetssykehuset Nord-Norge (UNN) har patatt seg et helhetlig
kompetansesenteransvar for personer med nevromuskuleere sykdommer. Vi jobber
derfor tverrfaglig med utredning og oppfalging av pasienter fra hele landet. Senere
kapitler i dette heftet presenterer enheter i UNN som spesialiserer seg klinisk innen
dette feltet: Nevrologisk avdeling, Avdeling for barnehabilitering og Avdeling for fysikalsk
medisin og rehabilitering.

Kontaktperson:

Sigurd Lindal

Nevromuskuleert kompetansesenter
Postboks 46, UNN

9038 Tromsg

Sigurd.Lindal@unn.no
Telefon: 77 62 72 15
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Genetisk utredning og genetisk veiledning

Mange nevromuskuleere sykdommer er arvelige. Opplysninger om andre
familiemedlemmer som har samme eller lignende sykdom, kan veere avgjgrende for &
kunne stille en riktig diagnose, eller skille mellom ulike genetiske arsaker til like
tilstander. En detaljert familiehistorie der flere generasjoner inngar, er ofte en
forutsetning for genetisk utredning. Det foretaes en samlet vurdering av alle medisinske
opplysninger om pasienten og aktuelle familiemedlemmer. De fleste syjkdommene
diagnostiseres ved grundig klinisk undersgkelse og relevante laboratorieundersgkelser,
og kan i mange tilfeller bekreftes molekylaergenetisk ("DNA-undersgkelser”).

Kontakt med medisinsk genetisk avdeling pa et tidlig tidspunkt kan ha betydning for
planlegging av utredning, og informasjon om arvelighet og fremtidsutsikter.

DNA, kromosomer, mutasjoner og arvegang

DNA er arvestoffet vart, og en forandring i dette, kaller vi en mutasjon ("genfeil”). Den
kan veere arsak til sykdom, eller en normalvariant uten kjent betydning. Mutasjoner kan
veere nyoppstatte hos en person som er den farste i familien, eller de kan arves fra en
eller begge foreldre. DNA foreligger hovedsakelig i alle cellekjerner og er fordelt pa

46 kromosomer:

Vi har 22 par autosomer (kromosom 1- 22), og 2 kjgnns-kromosomer: Kvinner har to
X-kromosomer og menn har X og Y.

Ved kromosomanalyse kan vi ved hjelp av spesielle teknikker og farging av dyrkede,
levende celler (for eksempel hvite blodlegemer fra en blodprave, fibroblaster fra en
hudprgve og fostervannceller) undersgke kromosomene i mikroskop. Det er bare
unntaksvis at undersgkelser av kromosomene vil kunne gi diagnosen ved
nevromuskulaer sykdom.

Molekyleergenetisk undersgkelser er undersgkelser av DNA og kalles ofte gentesting
eller DNA- testing. Vanligvis leter vi etter mutasjoner i kjente gen, og vi far bare svar pa
det vi leter etter: Dette forutsetter at de medisinske opplysningene og
familieopplysningen gir mistanke om mutasjoner i ett eller fa kjente arveanlegg.
Muligheten for & kunne bekrefte molekyleergenetisk en klinisk mistanke varierer
betydelig:

Over 95 %: Fascio-Scapulo-Humeral muskeldystrofi, Kennedy sykdom og Oculo-
pharyngeal muskeldystrofi.

Over 95 %: Duchenne og Becker muskeldystrofi, nar sykdommen er bekreftet med
muskelbiopsi

Over 90 %: spinal muskelatrofi type 1, 2 og 3.

Sjeldnere: Charcot-Marie-Tooth (CMT).

Sjelden: Limb-Girdle muskeldystrofi (LGMD) og det forutsetter at undersgkelsene av
muskelbiopsi har vist mistanke om en spesifikk undergruppe av LGMD. Unntaket er
LGMD type 2I som skyldes mutasjoner i FKRP-genet: i lgpet av det siste aret har vi
pavist at LGMD2I utgjer en relativt stor del av LGMD-gruppen, og det er relativt enkelt &
undersgke for dette.

Kjgnnsbunden arv gjelder arveegenskaper som er lokalisert pa X-kromosomet. Gutter
har bare ett X-kromosom (arvet fra mor) og vil som regel fa sykdommen i mest uttalt
grad. Jenter vil ofte bli friske arvebzerere eller kan ha lette symptomer pa sykdommen.
Unntaksvis kan jenter far sykdommen i like uttalt grad som gutter. Eksempel: Duchenne
og Becker muskeldystrofi, X-bundet Emery Dreyfus muskeldystrofi, Kennedy sykdom
og X-bundet Charcot-Marie-Tooth sykdom.
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Autosomal arvegang gjelder arveegenskaper som er lokalisert pa ett av de 22
autosomene, og betyr at arveegenskapene vanligvis vil veere til stede i hvert slektsledd,
og rammer i lik grad menn og kvinner. Eksempler: Dystrofia myotonica og flere
undertyper av Charlot-Marie-Tooth sykdom. Noen sykdommer (f.eks. dystrofia
myotonica) har en tendens til & bli verre jo flere slektsledd mutasjonen har passert.
Dette fenomenet kalles antesipasjon og er forarsaket av ustabile mutasjoner.

Autosomal recessiv arv kalles ogsa vikende eller skjult arv. Sykdommer som falger
slik arvegang, oppstar ofte i en familie uten at det foreligger opplysninger om tilsvarende
sykdom hos andre familiemedlemmer. Slike sykdommer rammer gutter og jenter likt, og
barnet far vanligvis sykdomsanlegg bade fra far og mor for & utvikle sykdom. Foreldrene
er frisk arvebeerere. Sannsynligheten for at begge foreldrene skal veere baerere for
mutasjoner i det samme arveanlegget, gker noe dersom foreldrene er beslektet.
Eksempler: spinal muskelatrofi, de fleste Limb-Girdle muskeldystrofier, kongenitt
myopati og Friedreich ataksi.

Mitokondriene er cellenes "kraftstasjoner”. Cellene innholder mange mitokondrier, og
disse inneholder eget DNA (mtDNA). mtDNA koder for noen av bestanddelene i
mitokondriene, men de fleste kodes fra kjerne-DNA. En eggcelle inneholder store
mengder mitokondrier, mens ssedcellens mitokondrier vanligvis ikke blir med ved
befruktningen. Det betyr at arvelige mutasjoner i mtDNA bare kan arves fra mor.
Sykdommer som skyldes mutasjoner i mtDNA er ofte preget av en meget stor variasjon
ogsa innad i den enkeltes sgskenflokk og familie, og kan gi mange symptomer: F.eks.
fra hjerne og nervesystem, hgrsels- og synsproblemer, muskelsymptomer, nyresykdom,
diabetes og hjertesykdom (hjertesvikt og rytmeforstyrrelser). Etter hvert kjienner man til
stadig flere sykdommer som gir nedsatt mitokondriefunksjon pa grunn av mutasjoner i
cellekjernenes DNA. Friedreich ataksi er et eksempel pa dette.

Genetisk veiledning

Genetisk veiledning er en samtale med en person/familie for & informere om arsak og
arvegang for en sykdom, og hvilke konsekvenser det kan ha for familiemedlemmer og
familien som helhet. Spgrsmal om arvelighet av en tilstand i familien kan veere sveert
kompliserte: Det kan dreie seg om muligheter for genetisk testing, risiko for
familiemedlemmer og fosterdiagnostikk. I tilfelle hvor man har identifisert den genetiske
arsak til alvorlig arvelig sykdom vil man ogsa diskutere muligheten for & sgke om
tillatelse til & fa utfert preimplantasjonsdiagnostikk i utlandet dersom et par gnsker det.
(www.klagenemda.no/pgd-nemda/) Malet med veiledningen er & hjelpe
familiemedlemmer til & treffe valg som er riktige for den.

Genetisk utredning og veiledning foregar ved de medisinsk genetiske avdelinger som
finnes ved Haukeland sykehus i Bergen, Universitetssykehuset Nord-Norge i Tromsg,
St. Olavs Hospital i Trondheim, samt Rikshospitalet og Ulleval Universitetssykehus i
Oslo.

Kontaktperson

Rune @stern
Medisinsk genetisk avdeling, UNN
9038 Tromsg

Rune.Andre.Helland.Ostern@unn.no
Telefon: 77645410
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Nevrologisk avdeling UNN

Nevrologisk avdeling bestar av en sengepost, poliklinikk og ulike laboratorium.
Fra sommeren 2008 har ogsa NMKs sekretariat veert tilknyttet avdelingen.

| sengeposten har vi 23 senger fordelt p& enkelt- og flersengsstuer. Atte av disse
tilhgrer en slagenhet.

Ved avdelingen jobber det leger, sykepleiere, hjelpepleiere, kontorpersonell og
nevropsykolog. | tillegg har vi tilknyttet fysioterapeut, sosionom, logoped og
ergoterapeut.

Avdelingen samarbeider neert med patologisk avdeling og medisinsk genetisk avdeling
som del av Nevromuskuleert Kompetansesenter som har som hovedoppgave a
diagnostisere og behandle nevromuskuleere lidelser. Her tar vi i mot pasienter fra hele
landet.

Vi har i hovedsak to typer opphold ved avdelingen: Utredningsopphold der mélet er
a finne diagnose, og opptreningsopphold der pasienten far trening hos fysioterapeut.

Under et utredningsopphold far pasienten vurdering av overlege, og det kan det veere
aktuelt a utfare muskelbiopsi, EMG/nevrografi, hudbiopsi, nervebiopsi, termotest,
fysioterapivurdering , billeddiagnostikk (ofte MR), undersgkelse av hjerte/lungefunksjon,
genetisk utredning/veiledning og evt. mitokondriefunksjonsundersgkelse. | tillegg kan
pasienten ved behov fa samtale med sosionom for & kartlegge gkonomiske og
trygdemessige forhold, ergoterapeut ved tilpasning av hjelpemidler og logoped.

Ved opptreningsoppholdene er pasienten innlagt pa avdelingen eller sykehotell i 1-2
uker og far daglig trening hos fysioterapeut med spesialkompetanse pa pasienter med
nevromuskuleere sykdommer.

| 2008 har vi hatt 87pasienter fra hele landet til utredning eller oppfelging ved NMK -
delen av nevrologisk avdeling.

Kontaktperson:
Grethe Berg Johnsen
Nevrologisk avdeling
Postboks 33, UNN
9038 Tromsg

grethe.berg.johnsen@unn.no

Telefon: 77 62 74 91
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Arvelige nevropatier

Den mest vanlige formen for arvelig nevropati er Charcot-Marie-Tooths sykdom (CMT)
som igjen inndeles i flere undergrupper. CMT og relaterte perifere nevropatier er en
heterogen (blandet) gruppe av arvelige sykdommer i det perifere nervesystem med en
estimert frekvens (prevalens) pa ca. 1 per 2500 individer eller 40 per 100 000.

Det finnes to hovedtyper av CMT, type 1 og 2. Begge har oftest dominant arvegang,
dvs. at sykdommen kan nedarves uavhengig av kjgnn fra generasjon til generasjon.

CMT1.

Type 1 inndeles igjen i type la—f. Alle undergruppene gir forstyrrelser i isolasjonen rundt
de perifere nervetradene (demyelinisering) som igjen medfarer at signalene
transporteres langsommere langs nervetradene. Nerveledningshastighet er sterkt
redusert med verdier som i armene minst representerer 25 % reduksjon og i bena enda
mer. Ved type 1a, som er den vanligste, finner man en duplikasjon av PMP-22 regionen
inkludert PMP22 genet, en slik duplikasjon er rapportert hos 70 % av CMT1 pasientene.
Andre pasienter med klinisk bilde som CMT1 har en mutasjon i selve PMP22 genet (2
%), mutasjoner i MPZ genet, LITAF, EGR2 eller NEFL. Medisinsk genetisk avdeling ved
UNN kan analysere alle disse genene. Ved klinisk typisk CMT 1 vil man da finne
arsaken hos en stor andel av de som testes.

Ved CMT1 begynner symptomene som regel fgr 20 ars alder. Det dreier seg om
muskelsvinn og lammelser i bena, spesielt leggene, og det typiske bilde preges av
"storkelegger”. Varierende grad av forstyrrelser i hudfglelse og vibrasjonssans
forekommer hos de fleste. Sykdommen kan spre seg langsomt slik at den ogsa pavirker
underarmer og hender, med muskelsvinn og svakhet. Hendene kan etter hvert fa preg
av sakalt "klohand”.

Gangvansker blir etter hvert dominerende, og skyldes en kombinasjon av lammelser og
koordinasjonsforstyrrelser pa grunn av at ogsa sensoriske nerver ("fglenerver” fra hud,
ledd osv.) rammes. Drop-fot og ustabilitet i anklene er ogsa typisk. Et annet sveert vanlig
trekk er hulfotdannelse ("pes cavus”) og "hammerteer” hos disse pasientene.
Belastningssmerter kan hos noen vaere utpreget, men ellers er spontane smerter
sjeldne.

i mikroskop kjennetegnes sykdommen av uttalt demyelinisering (svinn av myelin) og
hypertrofi (*fortykkelse”) av nervene, som i 1/3 av tilfellene lar seg pavise klinisk (ved at
man kan kjenne at nervene er fortykket). Mikroskopisk sees segmental demyelinisering
med sakalte Igkformasjoner ("onion bulb formations”) som skyldes at man har gjentatte
prosesser med gdeleggelse av myelin og nydannelse av myelin med deling av
Schwannske celler (som egentlig utgjer myelinet).

CMT2.

Dette er den aksonale eller nevronale formen hvor selve nervecelleutlgperen, aksonet
er rammet av sykdomsprosessen. Den preges fgrst og fremst av aksonal degenerasjon
og lite demyelinisering med bare lett reduserte eller normale ledningshastigheter i de
perifere nervene. Sakalte MFN2 (mitofusin)-mutasjoner er hyppigst. Sjeldnere er MPZ-
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og en rekke andre typer mutasjoner. Pr. i dag vil man ved klinisk typisk CMT2 bare finne
den molekylzergenetiske arsaken hos noen av pasientene.

Det er beskrevet enkelte CMT-kasus med tilleggsfenomener som synsnerveskade,
nystagmus (ufrivillige, rykkvise gyebevegelser), hormonforstyrrelser, epilepsi,
ryggmargsbrokk og skjelving i hendene (benign aksjonstremor). Disse er ellers klinisk
noksa lik type 1, men nervene blir ikke i samme grad fortykket. De begynner ofte senere
enn type 1 og hulfottendensen er mindre vanlig.

For CMT1 og 2 har det hittil ikke veert noen helbredende behandling. Progesteron, C-
vitamin og Neurotrofin-3 kan pavirke PMP-22 genet. Dette har blant annet bidratt til &
danne grunnlag for en studie med Neurotrofin-3 pa en liten gruppe CMT1A-pasienter og
med en pavisbar funksjonsbedring. Ogsa forsgk med C-vitamin-behandling pagar.
Videre studier er ngdvendige for & bekrefte en slik effekt.

Det kan i en del tilfeller veere aktuelt a stabilisere ankelledd, i enkelte tilfeller operativt, i
andre tilfeller med ortopediske hjelpemidler for spesielt & kompensere for drop-fot
tendensen. Se for gvrig nedenfor om behandling for gvrig. De feerreste far behov for
rullestol. Disse to variantene av CMT er altsa sykdommer som man "dgr med og ikke

av.

X-bundet CMT.

Denne regnes oftest som en egen variant av CMT. Genet er lokalisert til kromosom
Xq13 og kjennetegnes av defekt i det sdkalte "gap junction” proteinet "connexin-32".
"Connexiner” er viktige proteiner som utgjar byggeelementer i ionekanalsystemet i
myelinet. Disse er ngdvendige for normal transport av ioner og sma molekyler mellom
celler.

Dejerine-Sottas sykdom.

Denne arvelige nevropatiformen er sjelden, men er mer alvorlig og arves i de fleste
tilfeller autosomalt recessivt, det vil si at begge foreldrene er beerere. Defekten er blitt
lokalisert til kromosom 17 (17p11.2-12) med genet for PMP-22, men det er ogsa noen
pasienter med autosomal dominant arvelig sykdom (en av foreldrene er beerere), samt
en sporadisk form og sékalte punktmutasjoner i MPZ-genet. Sykdommen begynner i
barndommen og farer til uttalt funksjonssvikt. Sykdommen har mange av de samme
kliniske og nevrofysiologiske trekk som CMT1, men starter altsa tidligere i livet og har
en raskere progresjon. Det er markert reduksjon av ledningshastigheten i de perifere
nerver.

CMTA4.

Denne utgjgres av autosomalt recessive former og pasientene stort sett mer uttalt
affisert enn de med autosomalt dominant arvegang. Det finnes bade demyeliniserende
og aksonale former.

Refsums sykdom.

Ble ogsa kalt heredopathia atactica polyneuritiformis og arves autosomalt recessivt.
Dette er en av de arvelige sykdommene med erkjent metabolsk forstyrrelse som ytrer
seg som svikt i fytansyremetabolismen. Symptomene starter i lgpet av de farste 3 tidr.
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Sykdommen kjennetegnes av pigmental netthinnedegenerasjon, progressiv
sensorimotorisk perifer nevropati (det vil si at bade fglelsesnerver og nerver til musklene
er affisert) og dgvhet. | tilegg sees kardiomyopati (hjertemuskelsykdom),
hudforandringer med tgrre, skjellende flekker. Netthinnedegenerasjonen fgrer til
nattblindhet, og det er typisk med en perifer konstriksjon av synsfeltet ("kikkertsyn”).
Diagnosen verifiseres ved a male fytansyre i serum og i urin. Diett som er lav med
henblikk pa fytolinnhold kan vaere gunstig, men etter et akutt attakk kan det ogsa sees
en naturlig remisjon av sykdommen. Hos noen pasienter er der en langsom og gradvis
progresjon, men det kan ogsa veere en mer rask utvikling, eventuelt med dadelig utgang
pa grunn av for eksempel hjertekomplikasjoner.

Herediteer sensorisk og autonom nevropati (HSAN).

Disse formene er sjeldne og preges farst og fremst av redusert smerte- og
temperatursans.

HSAN1. Sykdommen, ogsa kalt Denny-Browns type arves autosomalt dominant og
manifesterer seg ofte mellom 10. og 20. levear. Preges av sensorisk svikt, spesielt av
smerte- og temperatursans, hulfot og sardannelser i fattene. Redusert eller opphevet
svettefunksjon i samme omrade som sensorisk tap forekommer. Det er markert
reduksjon av tynne umyeliniserte fibrer med relativt bevaring av de tykke myeliniserte
fibrene. Patologisk anatomisk kan det sees sekundeer degenerasjon av bakstrengene.
Mutasjonene er i det sakalte SPTLC1 genet pa kromosom 9 (9¢22.2).

HSAN2. Denne arves autosomalt recessivt. Ligner type 1, men alle sansekvaliteter er
noksa likt affisert. Tungen og leppene kan veere rammet. Smertefrie ulcerasjoner og
frakturer er relativt vanlige. Mutasjoner i HSN2 genet pa kromosom 12 (12p13.3)

HSANS. Familizer dysautonomi (Riley-Days sykdom) arves autosomalt recessivt,
affiserer farst og fremst jgdiske barn, symptomstart kort tid etter fadselen og
kjennetegnes av hyporefleksi, redusert eller tap av smerte- og temperatursans og tegn
pa autonom svikt (for eksempel med unormal svettefunksjon og redusert
blodtrykkskontroll). Mutasjoner i IKBKAP genet (kromosom 9 (9g31).

HSAN4. Medfgdt sensorisk nevropati, arves autosomalt recessivt. Kjennetegnes av
medfadt anhidrose (manglende svetting), utfall i smerte- og temperatursans, psykisk
utvilingshemning og episodisk feber. Mutasjoner i NTRK1 genet (kromosom 1 (1921-
g22)), som forstyrrer normal effekt pa nervecellene av NGF (nervevekstfaktor).

HSANS. Denne anses som sveert sjelden og preges av ufglsomhet for smerte og
temperatur, mens det er intakte senereflekser, muskelkraft og proprioceptiv sans. En
stor Nordsvensk familie hadde typisk reduksjon av dyp smertesans med ufglsomhet for
brudd og leddskader. Det er ogsa normal svettefunksjon og ikke psykisk
utviklingshemning. Mutasjon er pavist i NGFbeta genet (genet for nerve growth factor
beta) pa kromosom 1 (1p13.2-p11.2).

Arvelige nevropati forekommer ogsa sammen med Friedreichs ataksi og andre
heredoataksier (arvelige ataksier) og det kan vaere en glidende overgang mellom disse
tilstandene.
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Andre arvelige nevropatier

Arvelig plexus brachialis nevropati.

Denne tilstanden som affiserer plexus brachialis (nervefletningen til armen) begynner
vanligvis i alderen mellom 10 og 30 ar. Den antas & arves autosomalt dominant. Det
opptrer eventuelt gjentatte episoder med smerter i skulder og arm etterfulgt av svakhet,
men med bedring mellom attakkene. Muskelsvakhet dominerer over sensoriske
symptomer.

Hereditaer nevropati med tendens til trykkbetingede lammelser. Kjennetegnes av
abnorm fglsomhet for trykk mot perifere nerver. Den er autosomal dominant arvelig
(delesjon eller punktmutasjon i kromosom 17p11.2-12) med genet for perifert myelin
protein (PMP-22) og presenterer seg vanligvis i 2. eller 3. tidr av livet.. Der er smertefrie,
forbigdende lammelser og ved elektrofyiologisk undersgkelse av
nerveledningshastighet finnes ofte tegn pa nevropati, med sakalt ledningsblokk.

Det finnes ogsa andre, sjeldne nevropatier forarsaket av ulike arvelige
stoffskiftesykdommer som det vil fgre for langt & ga inn pa her.

Behandling av arvelige nevropatier

For tiden er det ingen etablert helbredende behandling av denne typen sykdommer, slik
at det kun blir tale om eventuell symptomlindring. Interessante forsgk pa medikamentell
behandling er imidlertid under utvikling (se ovenfor under CMT1 og 2).

Pasientene synes i det hele tatt & klare seg bra nar de har et optimistisk syn pa
sykdommen, men likevel er realistiske nok til & sgke og ogsa forvente medisinsk hjelp.
Mange faler at bekymringen omkring sykdommen har avtatt nar de er involvert i
meningsfylte og varierte aktiviteter.

Det er lett & ignorere fysisk aktivitet nar symptomene innebaerer muskelsvakhet og
smerter, og nar det er en endring av sansefornemmelse i fgttene, ustghet ved gaing og
lgping eller smertegkning ved slike aktiviteter. Likevel kan deler av et fysisk
aktivitetsprogram anvendes av nesten alle pasienter med perifer nevropati. Det er ingen
vitenskapelige bevis for at nerver tar skade av selve aktiviteten, men ovennevnte variant
med trykkbetingede lammelser hvor strekk eller trykk av nervene kan fremkalle skade,
kan veere et unntak. Selv hos disse pasientene kan imidlertid et aktivitetsprogram bli
lagt opp slik at fysisk press unngas. Det er viktig & veere oppmerksom pa at selv
muskler som ikke er adekvat nerveforsynt, kan bli sterkere ved hensiktsmessige
gvelser. Likevel, dersom lgping eller annen aktivitet medfgrer gkende smerter i fattene,
bar man redusere tiden man bruker til dette eller stoppe aktiviteten helt, eller gjare noe
annet.

Overvekt kan gke nevropatipasientens problemer. Gange, ogsa i trapper, samt a reise
seg fra en stol eller fra et toalettsete, kan bli vanskelig hos en som er overvektig,
spesielt hvis overvekten er stor. Symptomene fra gmme og smertefulle fgtter vil ogsa
oke ved overvekt.

Man kan fa hjelp av erneeringsfysiolog om en plan for & holde eller redusere vekt.
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Enkelte pasienter med perifer nevropati ignorerer noen ganger klare risikofaktorer som
kan affisere deres velbefinnende og til og med forringe deres livskvalitet. Det er derfor
viktig & slutte & rgyke. Hvis man har diabetes er det sveert viktig at denne kontrolleres
naye, og hayt blodtrykk méa behandles hos den faste legen. Endelig er det viktig a fa
ngdvendig behandling for forhgyet kolesterol eller andre risikofaktorer i blod med tanke
pa hjerte-karsykdom.

Avslutningsvis er det viktig at den som lider av perifer nevropati eller av nedsatt perifer
blodsirkulasjon er ngye med & unnga skader pa fgttene. Fa derfor fgttene undersgkt
regelmessig av lege eller fotterapeut. Inspiser selv fattene hver dag. Hvis du mister noe
av fglelsen i fattene vil du kanskje ikke legge merke til hudforandringer dersom du ikke
tar daglig sjekk. Om ngdvendig, bruk et speil for & kunne inspisere huden overalt og
kienn etter med handen om noen forandring kan merkes.

Nar du undersgker fattene dine, se etter fglgende:
1. Skader som for eksempel blemmer, kutt, skrammer eller skrubbsar/gnagsar.
2. Tegn pa soppangrep (klge, sprekker, flassing, ujevnheter).

3. Tegn pa annen infeksjon (radhet, rade striper, varmefglelse, hevelse, smerter,
tarrhet).

I noen tilfeller kan det veere stor hjelp i ortopediske hjelpemidler, som for eksempel
holder foten oppe hvis den har en tendens pa grunn av lammelse til & falle ned og fare
til subbende gange og slik at pasienten ofte snubler i underlaget.

Det henvises ellers til artikkel i Muskelnytt nr. 2, 2007, der det ogsa er en del
illustrasjoner (Mellgren Sl. Arvelige nevropatier. Muskelnytt 2007;2:12-15).

Kontaktperson:
Professor dr.med., overlege Svein Ivar Mellgren

Nevrologisk avdeling, Institutt for klinisk medisin, Universitetet i Tromsg/
Universitetssykehuset Nord-Norge HF

TIf: 77 62 70 99
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Prgvetaking av nerve

| utredning av spesielle nevromuskulaere sykdommer kan undersgkelse av nervebiopsi
gi viktig, og i noen tilfeller grunnleggende informasjon om diagnostikk og dermed ogsa
valg av behandling.

Det understrekes at nervebiopsi er en undersgkelse som kommer langt ut i
undersgkelsesprogrammet for perifere nervesykdommer og farst etter omfattende
utredning med nevrologisk undersgkelse, EMG/nevrografi og etter at andre forsgk pa a
klarlegge arsaksfaktorer er gjennomfart.

Skisse av leggen med nervus
suralis og incisjonsomrade

Indikasjoner

De vanligste tilstander hvor nervebiopsi kan vaere aktuelt:

Betennelsestilstander i perifer nerve (inflammatoriske nevropatier).
De viktigste i denne gruppen er vaskulitter. Nar det foreligger en betennelsestilstand
som arsak til nevropati, er det ofte kun nervebiopsi som kan pavise dette.

Sykdomsforandringer i myelinskjeden (demyeliniserende sykdommer).

Kan veere aktuelt ved autoimmune prosesser hvor myelinskjeden (fettskjeden rundt
nervetraden (aksonet) blir angrepet og gdelagt, og i enkelte tilfeller av arvelig
nevropati med myelinskjedeforandringer.
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Andre arvelige perifere nervesykdommer.
Det er flere sjeldne arvelige sykdommer som pa ulike mater rammer perifere nerver.
Kan pavises ved lys- og elektronmikroskopisk undersgkelse av nervevevet.

Avleiringssykdommer.

Dette er sykdommer som karakteriseres ved at man far opphopning av ulike
metabolitter i nervevevet pa grunn av abnormt stoffskifte. Dette kan veere defekt i
fettstoffskifte, sukkerstoffskifte, eventuelt abnorme proteinopphopninger (eks.
amyloidose).

Oftest brukes nervus suralis, se fig., for & ta en nervebiopsi. Suralisnerven er en
hudnerve som gir nerveforsyninger til de ytre deler av huden pa fotryggen.

Noe folelsestap i det omradet som forsynes av suralisnerven ma paregnes etter at en
nervebiopsi er utfart. Dette er imidlertid hos de fleste ikke noe stgrre problem, og over
tid reduseres hos de fleste det omradet som har nedsatt hudfalelse. Et mindretall av
pasientene opplever umiddelbart noe ubehag og noe smerte etter operasjonen. Fire
uker etterpd vil imidlertid dette som oftest veere betydelig redusert.

Det er sveert viktig at biopsimaterialet behandles i trad med gjeldende prosedyre
utarbeidet ved Nevromuskuleert kompetansesenter (NMK), for & oppna best mulig
resultat av undersgkelsene.

NMK har god erfaring med a sende bioingenigr til aktuelle sykehus i Norge, hvor det
taes biopsi for umiddelbar preparering av materiale og transport tilbake til laboratoriet.

Undersgkelser som utfgres pa nervebiopsi

For & fa best mulig utnyttelse av prgvematerialet, og dermed best mulig diagnostisk
treffsikkerhet, utfares tre forskjellige prepareringsmetoder for a kunne gjgre grundige
analyser pa tre niva.

1. Lysmikroskopisk undersgkelse
for & fa et oversiktsbilde, og for vurdering av tetthet av de myeliniserte fibrene.
Undersgkelsen er spesielt viktig for pavisning av nekrose (vevsdgd), betennelse i
kar, jernavleiring/pigment og gkt mengde amyloidprotein.

2. Elektronmikroskopisk undersgkelse
for & fa en oversikt av nervevevet med sveert stor forstgrrelse.
Dette gjelder spesielt myelinskjedene, aksonene (selv den indre del av
nervetradene) og organellene. Dette er ogsa en meget viktig undersgkelse for a
pavise avleiringsprodukter i nervecellene.

3. Isolering av de enkelte nervefibre
for pavisning av primaere sykdomsprosesser i nervevevet. Man samler
systematisk 100 enkeltfibre og teller opp andelen som er normale og som er i
ulike patologiske (abnorme) stadier.

Dette er tidkrevende undersgkelser som med det fullstendig beskrevne
undersgkelsesprogrammet kun foregar ved NMK og det kan ta 3-5 uker fgr endelige
beskrivelse sendes ut.
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| tillegg bevares materiale med henblikk pa videre genteknologiske undersgkelser og
immunhistokjemiske spesialfarginger. Farstnevnte er spesielt viktig ved arvelige
sykdommer.

Hudnervebiopsi

I mange tilfeller kan nervebiopsi erstattes av stansebiopsi fra hud med
immunhistokjemisk pavisning av tynne hudnervefibre og maling av nervefibertetthet.
Spesielt gjelder dette i tilfeller med utredning av pasienter med smertefulle nevropatier
og med antatt pavirkning av tynne nervefibre. Denne metoden er i praksis uten
komplikasjoner av noe slag, fordrer ikke suturering (sying) og etterlater ingen eller bare
sma arr. Den europeiske nevrologforeningen (ENFS) har i 2005 utarbeidet retningslinjer
for bruk av denne teknikken med professor Svein Ivar Mellgren som deltaker i
arbeidsgruppen og medforfatter av rapporten som er publisert i European Journal of
Neurology i 2005.

Kontaktpersoner:

Wenche Solli Moxnes/Gunn-Inger Sgrensen (koordinering/teknikk)
Nevromuskuleert kompetansesenter

Universitetsykehuset Nord Norge HF

Boks 46

9038 Tromsg

wenche.moxnes@unn.no
gunn.inger.sorensen@unn.no

Telefon: 77645304

Professor dr.med., overlege Svein Ivar Mellgren
(medisinsk faglig vurdering)

Nevrologisk avdeling

Universitetssykehuset Nord Norge HF

Boks 33

9038 Tromsg

Telefon: 77627099
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Litt mer om de vanligste muskelsykdommene

Duchenne muskeldystrofi (DMD)

Duchenne muskeldystrofi er en alvorlig muskelsykdom som rammer gutter (det er pavist
Duchenne hos jenter, helt unntaksvis), og debuterer i barnealder. Det er utarbeidet et
skandinavisk referanseprogram som tar grundig for seg hvordan barn og familier som
en mistenker har Duchenne MD, bgr diagnostiseres og falges opp. Sykdommen
karakteriseres ved debut ved ca 2 ars alder ved at gutten ikke gar som normalt. Det
sakalte Gowers tegn, hvor barnet "klatrer opp over sin egen kropp” for & klare a reise
seg opp fra sittende til staende . Tidligere dgde gutter med Duchenne MD av
respirasjonssvikt eller hjertesvikt ved ca 20 ars alder, mens med dagens medisinske
framskritt og framskritt i forhold til respirasjonsstgtte lever menn med Duchenne MD i
dag oftere langt opp i voksen alder. Det er igangsatt europeiske og globale
multisenterstudier som fglger opp medikamentell behandling (steroider) av barn med
denne sykdommen. Den genetiske defekten er bundet til X-kromosomet og rammer
derfor statistisk 50% av alle guttebarn som fgdes av en frisk mor med besereregenskap.
Mutasjoner kan ogsa oppsta spontant. Det dreier seg om mutasjoner i dystrofin-genet,
som gir defekt dystrofinprotein i muskelcellemembranen. Genetiske rutineanalyser i dag
avdekker ca 65% av alle med Duchenne MD. Muskelbiopsi er derfor ogsa viktig i
diagnostikken av denne typen muskeldystrofi. Med immunhistokjemisk fargemetoder
kan defektene i dystrofinproteinet avdekkes. Slike funn falges ogsa opp med
elektroforetisk separasjon av muskelproteiner (Western Blot), der dystrofinproteinets
fraveer eller unormale sammensetning (starrelse) vil synliggjares.

Personer som far Duchenne MD har behov for god oppfalging av kompetente
tverrfaglige team i hele barndommen med praktisk tilrettelegging av hjem, barnehage og
skole. Tilbud om informasjon og genetisk veiledning er ngdvendig slik at kvinnelige
familiemedlemmer kan fa utredet sin bzererstatus nar de er klar for det.

Prevalens oppagis til: Fadselsprevalens for DMD i nord-England er 1:5 618 levende
fadte gutter. | Norge ble det fadt 30 000 gutter i 2007, det tilsvarer at 5 gutter ble
(statistisk sett) fadt med DMD det aret.

Becker muskeldystrofi

Muskelsykdommen skyldes andre defekter i samme gen som Duchenne MD. Ved
denne sykdommen er det p4 samme mate viktig med muskelbiopsi for & fastsla at det er
unormal forekomst av dystrofinproteinet. En slik mistanke bgr alltid forsgkes verifisert
med western blot og genetisk undersgkelse. Becker MD har mildere symptomer og mer
langsom progresjon. Dystrofinproteinet er da delvis fungerende men med unormal
struktur. Genetisk veiledning er viktig tilbud — paA samme mate som ved Duchenne MD.

Det foregar na behandlingsforsgk (multisenterstudier) for spesielle mutasjonstyper.
Eksempelvis PTC124 ved nonsense mutasjon, og exon 51 skipping. Derfor er det bade
ved Becker og Duchenne MD sveert viktig & fastsla den genetisk mutasjonen. Man kan
utfare en detaljert undersgkelse av det aktuelle dystrofin-genet for & fastsla mutasjonen.

Prevalens oppagis til 1:18 450 levendefgdte gutter som tilsvarer 1 — 2 gutter fgdt med
BMD i 2007 i Norge.
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Limb Girdle muskeldystrofi (LGMD)

Limb Girdle utgjar en stor samlegruppe av muskeldystrofiene. De har fatt navnet etter
hvor i kroppen muskelsymptomene rammer tydeligst, nemlig i skulder og hofteregionen
(proksimal muskulatur). LGMD klassifiseres i to hovedgrupper: type 1 som er autosomal
dominant arvelig, og type 2 som har autosomal recessiv arvegang. Ved dominant arv vil
barn arve sykdommen etter foreldre som selv har sykdommen, mens ved recessiv arv
er foreldrene friske baerere av mutasjonen som gir sykdom nar barna arver mutasjonen
fra begge foreldrene. Autosomal arvegang er motsetningen til kjgnnsbundet arvegang.
Ved alle typer er det ogsa en mulighet for at det kan ha oppstatt en ny-mutasjon, sa det
er alltid viktig & kartlegge familiehistorikk i forhold til diagnostikk av arvelige
muskelsykdommer.

De to hovedtypene LGMD har igjen et utall av underklasser som fglger alfabetet (LGMD
1A, LGMD 1B osv, og LGMD 2A, LGMD 2B osv, se Vedlegg 1) Denne
underklassifiseringen kommer av genotypen og har ofte liten sammenheng med
symptomer. | en familie der barna har samme genetiske mutasjon, kan klinikken arte
seg sveert forskjellig med hensyn til symptomdebut, progresjon og alvorlighetsgrad. |
Norge er det sveert mange av de som har LGMD type 2I, i andre land i Europa kan det
veere flere med type 2A for eksempel.

Det er altsa den genetiske mutasjonen i DNA-molekylet i cellene som farer til feil i
produksjonen av forskjellige membranproteiner i muskelcellene — som i sin tur gir
svakere muskelceller som gradvis gdelegges. Muskelbiopsi er oftest viktigste
diagnostiske hjelpemiddel for a kartlegge hvilke membranproteiner som er defekte. Det
er immunhistokjemiske metoder med spesifikke antistoffer for de enkelte proteiner som
er ngdvendig for & sirkle inn hva slags type LGMD det kan vaere snakk om. Deretter er
det ngdvendig & fastsla diagnosen endelig med hjelp av DNA-test — forutsatt at det pa
forhand er pavist pa hvilken del av genet som er kjent.

Personer med LGMD har vanligvis en mer langsomt progredierende muskelsykdom i
forhold til de som far Duchenne MD. Debutalder for LGMD varierer mye fra tidlig
barnear til voksen alder. Nar den rammer tidlig i barnearene kan tilstanden ligne mye pa
det man ser ved Duchenne MD. For type 2| som er mest vanlig i Skandinavia er
gjennomsnittlig debutalder 11,5 ar. Personer med LGMD kan etter hvert ha behov for
rullestol, respiratorstgtte, tilsyn av hjertespesialist, tilrettelegging av bolig og
arbeidsplass etc.

Prevalens oppgis til fra 1:14 500 til 1:123 000. Det tilsvarer fra mellom 40 -350 i Norge.

Facioskapulohumoral muskeldystrofi (FSHMD)

Dette regnes som den tredje vanligste (etter Duchenne og Dystrofia myotonika) gruppe
arvelige muskelsykdom i Norge og i andre land (9). Sykdommen rammer fgrst og i
seerlig grad ansiktsmuskulatur, skuldre og overarm. Derav navnet. Symptomdebut er
ofte i 10 -20 arene.(10) Den genetiske mutasjonen bestar av en delesjon i repeterende
enheter i DNA. Friske personer har mange repeterende enheter, mens de som har
sykdommen har faerre. Dersom de repeterende enhetene er helt fraveerende, oppstar
merkelig nok ingen sykdom. Med DNA-analyse kan man fastsla om det er en delesjon i
dette omradet i kromosomet, og ste@rrelsen pa delesjonen. Det er korrelasjon mellom
delesjonsstgrrelse og sykdommens alvorlighetsgrad(10) FSHMD har autosomal
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dominant arvegang, slik at et barn kan arve sykdommen fra en av sine foreldre som
selv har sykdommen (mutasjonen). Fra 10 - 30% av personer med FSHMD har fatt
sykdommen som resultat av ny-mutasjon.

Prevalens regnes som fra 4-10 pr 100 000 innbyggere, noe som tilsvarer mellom 200 og
500 i Norge.

Dystrofia myotonika, klassisk type (DM 1)

Dette er den vanligste muskelsykdom hos voksne i Skandinavia. Det er en multisystem-
sykdom som karakteriseres i stgrre og mindre grad av bade myotoni (forsinket
avslapping av muskel etter sammentrekning) og muskeldystrofi (mangelfull oppbygging
av muskelceller). I tillegg kan en rekke andre sykdommer komme som resultat av at
sykdommen kan ramme ogsa glatt muskel og gi mageproblemer, hjerte, hjerne, syn,
respirasjon, hormonelle systemer osv. Den genetiske feil ligger i kromosom 19 og
bestar av gkt mengde duplikater (repetisjoner) av en spesiell enhet av tre baser
(trinucleotid) i DMPK-genet (CTG). Det er en grov sammenheng mellom gkende antall
repetisjoner av trinucleotiden og gkende alvorlighetsgrad. Sykdommen har autosomal
dominant arvegang, og barn tenderer til & fa en alvorligere tilstand (flere repetisjoner)
enn sin mor eller far, som kanskje er nesten symptomfri (antisipasjon). De alvorligste
tilstandene oppstar nar barnet arver sykdommen etter mor.

5-35 repetisjoner gir ingen sykdom

50-100 repetisjoner gir milde symptomer hos voksne (for eksempel gra steer)
100 — 1000 repetisjoner gir symptomer hos unge voksne

>1000 repetisjoner gir medfgdte symptomer(13)

Det er forbundet med en viss risiko & behandle disse pasientene med narkose og
spesielle medikamenter. Opplysninger om dette bgr derfor komme tydelig fram i
pasientjournal, og personen bgr selv ha et skriv med seg om hvilke medikamenter som
frarddes ved behandling av lege og tannlege. Genetisk verifisering av sykdommen er
viktig, og familier med DM tilbys genetisk veiledning generelt og i forbindelse med
planlegging av svangerskap. Det bar gis spesiell oppfalging av mor med DM mens hun
er gravid.

Prevalens oppgis til & variere mye, men man regner 1:20 000 som rimelig angitt i globalt
perspektiv. Det tilsvarer ca 250 mennesker i Norge.

DM 2 eller PROMM

Tilstanden ligner i symptomer pa DM 1, men er en mildere form. Den genetiske
mutasjonen skyldes ogsa her gkt antall repetisjoner, men av en firebase enhet (CCTG) i
kromosom 3. Dette er en mer sjelden variant — eventuelt underdiagnostisert - og det er
viktig & skille mellom de to typene av Dystrofia myotonika med DNA-test. Det er ikke
risiko for medfagdt sykdom ved denne varianten.

Prevalens var rapportert i Finland til 1:10 000 i 2006. Det tilsvarer ca 500 i Norge, noe
som langt overstiger det man har diagnostisert.
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Myotonia Congenita

Dette er en tredje gruppe av muskelsykdommer som karakteriseres ved klinisk myotoni.
Til forskjell fra DM er det her snakk om klinisk myotoni uten muskeldystrofi. Det er to
undergrupper: Thomsen type og Becker type. Becker har autosomal recessiv arvegang,
mens Thomsen har dominant arvemgnster.

Ved denne sykdommen er det mutasjon i gen for kloridkanalproteinet CLCN1 som er
diagnostisk funn. Elektromyografi (EMG) er diagnostisk undersgkelsesmetode for &
fastsla myotoni-tilstander.

Prevalenstall oppgis til & vaere fra 1:10 000 i Nord-Skandinavia (500 i Norge) mens den
regnes til 1:100 000 pa global basis.

Kongenitte myopatier

Kongenitte myopatier kan ogsa kalles medfgdte muskelsykdommer. Det er en
samlegruppe for muskelsykdommer som gir symptomer i spedbarnstadiet.
Sykdommene skyldes forskjellige defekte muskelproteiner. En muskelbiopsi vil veere av
stor viktighet for & kunne fastsla en diagnose i denne gruppen. Enkelte av tilstandene er
forbundet med karakteristiske ultrastrukturelle funn som kan oppdages ved
undersgkelse i elektronmikroskop. Immunhistokjemiske metoder med merosin-markar
er en annen viktig metode. Barn med Kongenitt myopati vil ofte veere slappe fra
fodselen av og ofte har mor stusset over lite bevegelse av fosteret i magen. Det er ofte
feilstillinger i ledd, og vansker med & spise og puste normalt. Barn med kongenitt
myopati kan i noen tilfeller bli psykisk utviklingshemmet, mens i andre tilfelle har de
normal intelligens avhengig av hvilken diagnose det er snakk om. Tilstandene er
langsomt progredierende — av og til kan noen til og med oppleve bedring.

Prevalensen varierer mye fra ca 1: 20 000 til 1:125 000 — tilsvarende fra 40 — 250
personer med sykdommene i Norge.

Mitokondrie myopati

Det er en gruppe sykdommer som ofte karakteriseres av maternell arvegang. Nar
gendefekten ligger i det mitokondrielle DNA, arves den fra mor til barn. Mitokondriene er
cellenes "kraftverk” og derfor klarer ikke slike mitokondrier & produsere nok energi til
muskelarbeidet i hele kroppen. Andre energikrevende celler enn tverrstripet
muskelceller kan ogsa rammes og gi symptomer fra mange organer. Det er ofte
muskelsmerter ved anstrengelse og gkt trettbarhet som er viktigste kliniske funn. En
muskelbiopsi kan undersgkes med enzymhistokjemiske og elektronmikroskopiske
metoder som kan gi diagnostiske funn. Enkelte former for mitokondriemyopati kan ogsa
verifiseres genetisk eller biokjemisk. Det er viktig & gjgre funksjonsundersgkelse
(enzymmaling kombinert med fysisk belastning) i forbindelse med mistanke om
mitokondriemyopati. Prevalens for mitokondriesykdommer generelt regnes for ca 1.:

8 500. Det tilsvarer 500-600 i Norge.

Kontaktperson:

Irene Lund irene.lund@unn.no

Nevromuskuleert kompetansesenter Telefon: 77 66 92 86
Postboks 33, UNN. nmk@unn.no

9038 Tromsg Telefon: 77 62 72 17
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Avdeling for barnehabilitering ved UNN

Avdeling for Barnehabilitering er tilknyttet Barne- og ungdomsklinikken ved UNN, og gir
tilbud innen spesialisthelsetjeneste til barn og ungdom med alvorlig funksjonshemming i
aldersgruppen 0-18 ar. Avdelingen kan tilby tverrfaglig utredning, diagnostisering,
oppleering, veiledning og kurs/samlinger til barn, foreldre/foresatte og det kommunale
hjelpeapparatet. Fagteamet bestar av fysioterapeuter, ergoterapeut, psykologer,
sosionom, overleger, vernepleier og spesialpedagoger. | tillegg til utredningsopphold pa
avdelingen drives en utstrakt ambulant virksomhet i det enkelte barns hjiemmemiljg
(hjem, barnehage, skole og fritid).

Barn og ungdom med progredierende muskelsykdommer prioriteres ved inntak.
Habiliteringsavdelingen har avtale om poliklinisk kontroll 1-2 ganger i aret for disse
barna. Medisinske undersgkelser pa UNN koordineres fra seksjonen ved behov. Det
interne fagteamet bestar i hovedsak av fysioterapeut, ergoterapeut, psykolog og
barnelege. Ved behov kan andre fagpersoner i

teamet trekkes inn.

I 1999 fikk Avdeling for Barnehabilitering
regionsansvar for barn med progredierende
muskelsykdommer i Helseregion Nord. Dette har
medfart en forelgpig avtale med
Habiliteringstjenesten for barn i Finnmark om at
seksjonen ogsa har ansvar for utredning,
kontroller og oppfalging ambulant av alle henviste
barn hjemmehgrende i Finnmark.

Fastlege/lkommunelege star som ansvarlig
henviser dersom det ikke henvises direkte etter
diagnostisering, fra barneavdelingen eller
genetisk avdeling ved UNN. Barnehabiliteringen
forutsetter at henvisningsgrunnen(e) er draftet
tverrfaglig far henvisning sendes. Det er
utarbeidet et eget henvisningsskjema som kan
faes ved henvendelse til:

Avdeling for Barnehabilitering
Postboks 2, UNN
9038 Tromsg

Kontaktperson:
Trude Lavlie

trude.lovlie@unn.no

Telefon: 77 66 96 50
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Om trening og aktivitet generelt

Fysisk aktivitet er viktig for utvikling av muskler. Ubrukte muskler vil bli "mindre" ved
redusert bruk og "forsvinne" dersom de ikke blir brukt. Dette vil skje hos savel voksne
som barn med muskelsykdom. Derfor trenger muskelsyke et treningsopplegg som
sgrger for at de forskjellige musklene blir brukt.

Trening/aktivitet bar baseres pa:

trene opp friske muskler
trene opp svake muskelgrupper
leere teknikker som fgrer til bedre funksjon

fole glede ved bruk av kropp og muskler
NB! Unnga overbelastning.
Dersom barnet fgler smerte og stivhet i lengre perioder etter at treningen er avsluttet,

bar treningen reduseres neste gang. Overtrening av svake muskelgrupper kan fare til
gkt nedbrytning av musklene.

Treningen bgr veere variert. Mangel pa variasjon farer til at barn og ungdom blir lei av &
trene.

Treningen bar helst veere intensiv nok til at hjerte og lunger blir styrket.
Aktivitet er et av de beste midler til & fierne slim fra lungene.

Forslag til aktiviteter som barn vanligvis liker:
Bassengtrening.

Aktiviteter i gymsal m/ulikt utstyr.

Aktiviteter i gruppe hvis mulig.
Trening og aktivitet skal veere gay. Glede ved fysisk aktivitet farer til en mer positiv
holdning til sin egen kropp.
Kontaktperson

Sissel Hotvedt

Avdeling for barnehabilitering
Postboks 2, UNN

9038 Tromsg

sissel.hotvedt@unn.no

Telefon: 77 66 96 50
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Spinal muskelatrofi (SMA)

Spinal muskelatrofi er en arvelig muskelsykdom. Bade jenter og gutter kan rammes.
Sykdommen har en recessiv (vikende) arvegang. Det vil si at begge foreldre ma ha
sykdomsanlegget og gi det videre til barnet for at barnet skal fa sykdommen. Risikoen
for at de far et barn med muskelsykdommen er 25 % for hvert av deres barn.

SMA sitter i de motoriske nervecellene (forhorncellene) i ryggmargen. Sykdommen
skyldes at celler, som via nervebaner signaliserer til musklene at de skal trekke seg
sammen, forsvinner. Dette vil medfgre svinn av muskulatur.

En vanlig mate a typebestemme SMA er ut fra den hgyeste motoriske funksjon barnet
har. Dette kan vaere praktisk a forholde seq til, samtidig som det er viktig & huske at det
er glidende overganger mellom typene:

SMA | — hgyeste motoriske funksjon er liggende
SMA Il — hgyeste motoriske funksjon er sittende

SMA 1l — hgyeste motoriske funksjon er stdende/gaende

SMA type |

Dette er den alvorligste formen for spinal muskelatrofi, tidligere betegnet Werdnig-
Hoffmann. Symptomene er vanligvis til stede fra fadsel, alltid far 6 mnd alder.

Type | kjennetegnes ved en markert svakhet i musklene, spesielt i kroppen og over
skulder og hofteparti. Barnet kan ikke Igfte/holde hodet i noen stillinger. Svakheten brer
seg ut i armer og ben og barnet blir aldri i stand til & rulle rundt.

Svelge- og pustemuskulatur er affisert. Barnet er preget av en hurtig, overfladisk pust —
det er en relativt sterk mellomgulvsmuskel og svake brystmuskler. Barnet har
hostebesveer, nedsatt sugekraft og kan ikke skrike hayt.

Ansiktsmuskulaturen er som regel lite affisert og barnet smiler til forventet tid.

Komplikasjoner

Pa grunn av svakhet i muskulatur skal rygg og hodet alltid understgttes
nar man holder og beerer barnet.

Svakheten i pustemuskulatur medfgrer stor risiko for lungebetennelse.

Svelgmusklene kan bli sa svake at barnet kan fa maten i luftrgret og far
problem med & innta nok nzering.

Mangel pa egenaktivitet kan fare til feilstillinger/kontrakturer i rygg og ledd.

Fysioterapi for barn med SMA |

Barn med denne diagnosen har darlig prognose. Den behandling og innsats som gjares
ma ta sikte pa & avhjelpe noen av de komplikasjoner som oppstar.
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Fysioterapeuten kan tilby:
A. Lunge fysioterapi — for & prgve & unnga infeksjon i luftveiene.

B. Passive bevegelser av hele kroppen for a bibeholde normal bevegelighet best
mulig.

C. Hjelpemiddel som et sitteskall i skrastilling kan hindre at barnet synker sammen
nar det holdes sittende. Dette vil hjelpe pa pusting og kan veere med pa a
forhindre skjevstilling i ryggen.

SMA type I

Spinal muskelatrofi type Il viser seg i barnets fgrste levear.
Barnet utvikler seg normalt det farste halve aret, kan for eksempel lgfte hodet nar det
ligger pa magen.

Diagnostiseringen av type Il blir nesten alltid gjort fgr barnet er 2 ar, med majoriteten
mellom 7-18 mndr. Den normale utviklingen stanser opp. Det er nedsatt kraft i nesten
alle muskler, mest i kropp-, skulder- og hoftemuskulatur, mindre i hender og fotter.
Barnet mister evnen til & lgfte hodet fra mageliggende, synker sammen i ryggen nar det
sitter og tar mindre statte pa beina. Den nedsatte muskelkraften vil variere fra barn til
barn. Nar sykdomsutviklingen stanser opp kan de fleste barn med SMA type Il sitte selv
uten stgtte, dog sjelden sette seg opp selv. Barna sitter med rund rygg. Barna blir bedre
til & bevege armer og hender i lgpet av smabarnsalder. Det er mer nedsatt kraft i beina
enn i armene. Alle barn med denne type av SMA blir permanente rullestolbrukere.

Det er vanskelig & si noe om forventet levealder hos denne gruppen da dette vil vaere
avhengig av lungekomplikasjonene barnet matte f& og behandlingen av disse.
Muskelkraften endrer seqg lite i lgpet av livet, men det er en fare for at personen kan
miste ferdigheter etter infeksjoner og lengre sykeleier.

Komplikasjoner

Rygg- og leddfeilstillinger

Som et resultat av svak kroppsmuskulatur, lite spontanbevegelse og av a sitte mye i
rullestol, utvikler disse barna tidlig skjevhet i ryggen (scoliose). Denne kan utvikle seg
raskt. Barna utvikler ogsa stivhet i ledd, spesielt ankler, knaer og hofter som faglge av
ensidige bevegelser.

Lungeproblemer

Nedsatt muskelkraft i pustemuskulatur farer til nedsatt hostekraft, som igjen kan
medfagre hyppige luftveisinfeksjoner. En bgr vaere oppmerksom pa nattlig
underventilering.

Spise/svelgproblemer

Disse problemene er vanligvis ikke karakteristisk for denne typen, men kan oppsta hos
enkelte barn, og magesonde kan bli aktuelt.
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Fysioterapi for barn med SMA I

Malet med behandlingen er & forebygge og minske komplikasjoner som oppstar som
folge av sykdommen.

Tayninger

Det er viktig a taye de ledd som er i risiko for & bli stramme. Tgyninger, ofte i
kombinasjon med for eksempel nattskinner pa beina og statrening om dagen, er god
forebyggende behandling. Passive bevegelser av ekstremitetene i alle
bevegelsesutslag vil veere med pa a forebygge kontrakturutvikling.

Vedlikehold av muskelkraft

Den svake muskulaturen kan ikke trenes opp, men kraften kan vedlikeholdes gjennom
tilrettelagt aktivitet som for eksempel svgmming i varmt basseng.

Motvirke ryggskjevhet (scoliose)

Det krever ngye oppfelging av barnet for & hindre ryggen i & utvikle skjevhet. Det er
viktig a tilpasse stolen slik at barnet sitter symmetrisk, og det bar veere mulighet til &
skifte stilling i rullestolen; ligge eventuelt std. Barnet bagr komme opp og sta hver dag i
stastativ (godt tilpasset), dette som et ledd i bl.a. a forebygge en scolioseutvikling.

Av og til er det ngdvendig a bruke korsett for & kunne kontrollere utviklingen av
scoliosen. Korsett vil ikke alltid kunne brukes, fordi barnets darlige puste/hosteevne blir
mer hindret av korsettet. Nar barnet blir gammelt nok, kan det bli ngdvendig & stive av
ryggen med operasjon for & forhindre scoliosen i a utvikle seg ytterligere. Hvis scoliosen
blir stor, vil den pavirke hjerte og lungefunksjonen.

Pustetrening

Vedlikehold av kraft i pustemuskulatur kan gjares pa ulike mater. Bassengtrening er
samtidig god trening for pustemuskulaturen. Alle former for sang/blaseleker, eventuelt &
spille blaseinstrument osv. krever bruk av pustemusklene.

Hvis barnet har slim som er vanskelig & fa opp, kan fysioterapeuten gi aktiv lungeterapi
som for eksempel lett banking, vibrering og hostehjelp. Veiledning i lungebehandling
skal gis til bade foreldre og andre naerpersoner.

Det finnes i dag pa markedet forskjellige typer tekniske hjelpemidler til hjelp for barn
med store lungeproblemer. Disse apparatene hjelper barnet med a fa lgsnet slim og
mobilisert det slik at det er lettere for barnet & fa det opp. Det er og apparater som gir
barnet mer luft.

Det er viktig & kontrollere lungefunksjonen pa sykehuset med jevne mellomrom, 1 — 2
ganger i aret.

SMA type Il

Denne typen skiller seg fra SMA type Il ved at den diagnostiseres fgrst etter barnets
farste levear. Derfor nar disse barna lengre i sin motoriske utvikling.

De fleste laerer & ga, men utvikling av sykdommen farer allikevel til at de fleste barna
havner i rullestol i Igpet av de fgrste skolear.

De er ofte selvhjulpen i dagliglivets aktiviteter. Barna far ikke sa alvorlige
lungeproblemer som de som har SMA type Il, men trenger hjelp til & fa opp eventuelt
slim fra luftveiene.
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En skal ogsa her veere oppmerksom pa utvikling av skjev rygg og kontrakturer i ledd nar
de blir sittende i rullestol.

Det er utarbeidet et skandinavisk referanseprogram for spinal muskelatrofi.
Nevromuskuleert kompetansesenter har lagt det ut pa websiden: www.unn.no/nmk
under "Referanseprogram”.

Kontaktperson:

Sissel Hotvedt

Avdeling for barnehabilitering
Postboks 2

9038 Tromsg

sissel.hotvedt@unn.no

Telefon: 77 66 96 50
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Avdeling for fysikalsk medisin og rehabilitering, UNN- Tromsg

Avdelingen i Tromsg bestar av tre enheter; en sengeavdeling lokalisert i UNN i Breivika,
Mellomveien Bo- og Rehabiliteringssenter (se egen omtale), og en enhet for ambulante
tienester. | tillegg er det poliklinisk virksomhet.

Sengeavdelingen i Breivika har et tilbud om vurdering av egnethet for bilkjaring, som
noen ganger kan veere aktuelt for personer med nevromuskulaer sykdom. Forgvrig er
hovedmalgruppene for denne enheten pasienter med ervervet hjerneskade (hjerneslag
og hodeskader), store skader etter ulykker, og personer med senfglger etter
poliomyelitt, og komplekse amputasjoner.

Mellomveien Bo- og Rehabiliteringssenter har et tilbud til pasienter med
nevromuskulaere sykdommer, og viderefgrer og tilpasser tiltak nar ungdommer med
progredierende muskelsykdommer blir 18 ar, og forlater Habiliteringsenheten for barn
og unge ved UNN.

Kontaktperson

Audny Anke

Avdeling for fysikalsk medisin og rehabilitering
Postboks 1, UNN

9038 Tromsg

Audny.Anke@unn.no

Telefon: 77626316

Mellomveien bo- og rehabiliteringssenter (MBR)

Generell informasjon

MBR er en enhet under Avdeling for fysikalsk medisin og rehabilitering, UNN,
beliggende ca.6 km fra hovedsykehuset. Institusjonen har en todelt funksjon med en
boavdeling for fysisk funksjonshemmede og en rehabiliteringsavdeling til
korttidsopphold. For tiden har vi 8 rehabiliteringsplasser, men antall plasser vil gke da
institusjonen gradvis skal gjgres om til en rehabiliteringsinstitusjon.

Hvem tilbudet er beregnet pa

MBR gir tilbud til personer med nevromuskulaere sykdommer, Multippel Sklerose,
Cerebral Parese og hjerneslag. For tiden er det under oppbygging et tilbud til
ungdommer med progredierende nevromuskuleere sykdommer. Vi tar i mot brukere
med alle grader av funksjonshemning i aldersgruppen 18 — 70 ar fra Nordland, Troms
og Finnmark.

Ulike typer opphold

Vi har tre typer opphold: Rehabiliteringsopphold med varighet pa 3 -5 uker,
vurderingsopphold (vurdering av rehabiliteringspotensiale, vurdering av hjelpemidler,
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vurdering av yrkesmessig evne) med varighet pa 2-3 uker, Informasjonsopphold med
varighet pa ca 10 dager.

Rehabiliteringsopphold

| starten av oppholdet p& MBR blir det gjort en tverrfaglig vurdering hvor mal for
oppholdet settes sammen med brukeren og evt. pargrende. Dersom brukeren gnsker
det blir representant for hjelpeapparat i hipmkommunen innkalt. Dette gjares for & bedre
oppfalgingen av de tiltak som blir satt i verk under oppholdet.
Det blir utarbeidet egne rehabiliteringsplaner for oppholdet hvor sentrale emner kan
veere:

Mestring av dagliglivets ferdigheter

Informasjon, veiledning og undervisning
Trening og behandling hos fysioterapeut (bl.a. i basseng)
Trening og veiledning hos ergoterapeut (bl.a. tilpasning av hjelpemidler)

Bearbeiding av problemer som fglge av sykdommen gjennom samtaler
med personalet og i samtalegrupper

Rettledning i forhold til skonomi og trygderettigheter hos sosionom
Veiledning og hjelp i forhold til yrke/utdanning/fritid.

Informasjon og veiledning til brukerens nettverk/arbeidsplass/skole/hjelpe
apparat etc.

Vurderingsopphold

Under disse oppholdene gis det ikke tilbud om behandling/trening utenom det som er
ngdvendig i forhold til kartleggingen. Det gjgres kun vurdering i forhold til den aktuelle
problemstillingen. Funn/vurderinger fra tverrfaglig team videreformidles til bruker og
innsgkende instans.

Informasjonsopphold

Under disse oppholdene gis informasjon som er aktuell i forhold til diagnosen. Dette er
et tilbud som i hovedsak er gitt til brukere med MS.

Sgknadsprosedyre

Swgknad fremmes av lege. Vi gnsker at sgknaden inneholder mest mulig utfyllende
opplysninger om diagnose, sykehistorie, funksjonsniva og malsetting for oppholdet.

Finansiering

Det er ingen spesiell egenandel som brukeren ma betale for opphold ved MBR. Reisen
tur/retur Mellomveien Bo- og rehabiliteringssenter og hjemplass dekkes av UNN.

Kontaktperson

May Iren Bendiksen

Mellomveien Bo- og rehabiliteringssenter
Mellomvn. 100

9006 Tromsg

may.iren.bendiksen@unn.no Telefon: 77 66 97 00
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Rehabilitering/habilitering av voksne

Definisjon av rehabilitering og habilitering

Rehabilitering betyr & "gjenvinne verdighet". Tjenestene er tverrfaglig organisert, det vil
si at flere faggrupper samarbeider om & gi mest mulig helhetlig tilboud. Brukerens
situasjon og gnsker star sentralt. Rehabilitering kan sees som en prosess hvor malet er
en gnsket endring i livssituasjonen. For personen som har fatt en funksjonshemning og
neerstdende personer vil prosessen innebzere sorg over tapte muligheter, bearbeiding
og en best mulig livskvalitet i en ny situasjon.

Rehabiliteringsprosesser er definert som: "Tidsavgrensede, planlagte prosesser med
klare mal og virkemiddel, der flere aktarer samarbeider om & gi ngdvendig assistanse til
brukeren sin egen innsats for & oppna best mulig funksjons- og mestringsevne,
selvstendighet og deltakelse sosialt og i samfunnet"

Habilitering er definert som "Malrettet arbeid for & bygge opp og statte funksjoner,
samspill og livskvalitet hos mennesker med tidlig ervervede eller medfadte
funksjonshemninger.” (Stortingsmelding nr 21 1998 Ansvar og Meistring - mot ein
heilskapleg rehabiliteringspolitikk)

Habilitering er vanskelig a skille fra rehabilitering, men brukes oftest i forhold til tiltak for
personer med medfadte eller tidlig ervervede funksjonshemninger, og innebeerer et
sterkt innslag av tiltak i personens naermilja.

Brukerens medvirkning er viktig for en vellykket rehabilitering. Rehabiliteringstjenesten
ma s@rge for et godt samarbeid med de diagnostiske avdelinger (Nevrologisk avd.,
Medisinsk genetikk), med andre rehabiliteringstiloud, med primaerhelsetjenesten og for
eksempel skole, hjelpemiddelsentral, arbeidsmarkedsetaten.

Tverrfaglighet

Den tverrfaglige organiseringen og arbeidsformen er karakteristisk for rehabilitering. Det
tverrfaglige teamet bestar av sykepleier, ergoterapeut, sosionom, logoped, psykolog,
fysioterapeut og lege.

For de fleste med kroniske funksjonshemninger vil behovet for rehabilitering komme i
perioder.

Det er ingen som bgr rehabiliteres kontinuerlig!

Derimot vil flere ha behov for kontinuerlig vedlikehold av funksjon og forebygging av
komplikasjoner. Her vil ofte fysioterapeuten sta sentralt i samarbeid med familie og
andre. Det nevnes eksempelvis tgyninger, gvelser, ulike skinner, hjelpemidler.

Ny vurdering eller rehabilitering?

Ved markerte endringer i funksjonsniva vil det ofte vaere behov for en mer omfattende
vurdering av situasjonen. Behovet for en fornyet vurdering vil ogsa ofte oppsta i
spesielle faser av livet, for eksempel nar en ungdom gnsker a flytte hjemmefra. Er det
behov for kompliserte tekniske hjelpemidler? Er det behov for boligtilpasning? Hva med
yrkessituasjon og gkonomi? Hvilke mal kan jeg sette meg, hvordan er
framtidsutsiktene? Hvor mye skal jeg trene? Hva med bilen? En spesialisert
rehabiliteringsinstitusjon vil kunne bidra med en vurdering og iverksette tiltak.
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Tilbud i dag

Da muskelsykdommene er sjeldne, er det fa rehabiliteringsinstitusjoner som har stor
erfaring med denne gruppen. Valnesfjord helsesportsenter gir tilbud, men det har ikke
veert vanlig med gruppetilbud, noe en burde fa organisert. Frambu arrangerer
spesialkurs for muskelsyke. Det er ogsa sannsynlig at kortvarige vurderingsopphold pa
1 - 2 uker ved spesialisert rehabiliteringsavdeling er et riktig tilbud ved funksjonstap eller
andre nyoppstatte problemer, hvoretter en kan ta stilling til eventuell nytte av
lengrevarende opptrening/rehabilitering eller andre tiltak. Et slikt tilbud om
vurderingsopphold kunne Avdeling for fysikalsk medisin og rehabilitering ved UNN
tenke seg a drive, gjerne i naert samarbeid med Mellomveien Bo- og
Rehabiliteringssenter.

Kontaktperson:

Audny Anke

Avdeling for fysikalsk medisin og rehabilitering
Postboks 1

9038 Tromsg
audny.anke@unn.no

Telefon: 77 62 63 16

Fa informasjon om habiliterings- og rehabiliteringstilbudet der du bor!
Regional koordinerende enhet for habilitering og rehabilitering finnes i hver helseregion
og tilbyr blant annet fglgende tjenester:

Gratis informasjonstelefon for ReHabilitering tIf: 800 300 61. Telefontjenesten er for
pasienter, pargrende og fagfolk. Du far svar fra en radgiver i den regionen du ringer fra,
og kan spgrre om habiliterings- og rehabiliteringstilbud og ordninger knyttet til dette.

Internettsider med informasjon om habilitering og rehabilitering
Helse Nord: www.helse-nord.no/rehabilitering

Helse Midt: http://www.helse-
midt.no/templates/StandardMaster 84220.aspx

(eller ga inn via www.helse-midt.no under pasient/behandlingstilbud/rehabilitering)

Helse Vest: http://www.helse-bergen.no/kompetansesenter-habrehab

(eller ga inn via www.helse-bergen.no under kompetansesentre/Regionalt
kompetansesenter for habilitering og rehabilitering)

Helse Sgr-st www.rehabinfo.no.

Det vil komme nye sider pa www.helse-sorost.no i lgpet av 20009.

Internettsidene drifter et nettverk av koordinerende enheter/kontaktpersoner for
habilitering og rehabilitering i helseforetakene, kommunene, rehabiliterings-
/opptreningsinstitusjoner, brukerorganisasjoner og samarbeidspartnere pa
ReHabiliteringsfeltet.
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Leerings- og mestringssentra

Medisinsk behandling kan ikke avhjelpe alle helseproblemer. Ved kronisk eller langvarig
sykdom er oppleering og mestring av sykdommen minst like viktig. Et leerings- og
mestringssenter er en tilgjengelig mateplass for personer med kronisk sykdom og/eller
funksjonshemning, samt personens familie og venner, samt fagpersonell som jobber
med dette. Her arrangeres det en rekke ulike kurs for pasienter og pargrende.

Oversikten over laerings- og mestringssentra i Helse Nord og hvilke pasientkurs som
arrangeres, finner du pa nettsidene www.helse-nord.no/Ims

En nasjonal oversikt og mye annen informasjon kan du fa pa Nasjonalt
Kompetansesenter for laering og mestring www.mestring.no, tif. 23 03 40 08.

Leerings- og mestringssenteret, UNN

Leerings- og mestringssenteret (LMS) er et senter lokalisert i sykehuset. En av hoved-
oppgavene ved senteret er gruppebasert oppleering. Formalet med oppleeringen er at
brukere som har en kronisk, langvarig sykdom/ funksjonsnedsettelse og deres
neermeste skal tilegne seg kunnskaper for & leve med situasjonen og mestre
hverdagen.

Ved etablering av oppleeringstilbud i regi av LMS legges det vekt pa likeverdig
samarbeid mellom erfarne brukere og fagfolk.

| tillegg skal Leerings- og mestringssenteret vaere et informasjonssenter hvor det er
tilgang til brosjyremateriell og internett. Vi har mgtelokaler som lanes ut pa
ettermiddag/helger.

For mer informasjon, se http://www.unn.no/cateqgory9530.html

LMS ekspedisjon:

Telefon: 77 62 80 24

Ims@unn.no



Ergoterapi

Ergoterapeuten tar utgangspunkt i det den muskelsyke allerede kan og hjelper til slik at
hverdagen kan mestres bedre. Vi bidrar til at et menneske med aktivitetsproblem skal
kunne ha meningsfulle aktiviteter i hverdagen.

Ergoterapeutiske tiltak kan veere:
boligtilpassing

utprgving/tilpassing av tekniske hjelpemidler
informasjon om spesialtilpasset bil
rad om energisparende teknikker

ergonomiske tiltak/tilrettelegging av barnehage, skole eller
arbeidsplass

stimulere og tilrettelegge for lek og bidra til utvikling
trening via aktiviteter for & vedlikeholde/forbedre funksjonsniva

rad i forhold til ergonomiske tiltak, lgfteteknikker og riktig handtering
til

pargrende og hjelpere

Kontaktperson: Kontaktperson for barnehabilitering:
Avdelingsleder Trude Lavlie

Avdeling for terapeuttjenester, UNN Avdeling for barnehabilitering

9038 Tromsg Postboks 2, UNN
torill.davida.nilsen@unn.no 9038 Tromsg

trude.lovlie@unn.no

Telefon: 77 62 63 91
Telefon: 77 66 96 50



Munn- og tannhelse

Mange som har en muskelsykdom kan fa tannhelseproblemer som kan ha
sammenheng med tilstanden.

Kjevene hos et barn utvikler seg harmonisk nar muskulaturen fungerer som den skal
slik at barnet kan suge, svelge og senere tygge med lukkede lepper og god
tungebevegelighet. Dersom muskulaturen ikke fungerer tilfredsstillende, kan
kjeveveksten og tannstillingen pavirkes og derved ogsa tyggefunksjonen.

Tennene holdes friske ved regelmessige maltider og med sunn kost, ved at spyttet
renser og ngytraliserer syre og ved daglig tann- og munnstell. Ved nedsatt
muskelfunksjon kan matvanene pavirkes (blat kost som krever lite tygging) og matrester
kan bli liggende lenge i munnhulen og gke skadelige syreangrep pa tennene
(begynnende hull).

Ved de alvorligste formene for SMA og ved Duchennes muskeldystrofi ses
kjeveforandringer, tannstillingsfeil og redusert gape-evne.

Det er viktig at barn med muskelsykdommer kommer tidlig i kontakt med
tannhelsetjenesten (fer 3-ars alder eller sa snart diagnosen er stillet). Da vil foreldre
kunne fa veiledning og forebyggende tiltak (for eksempel fluortilskudd) tilpasset det
enkelte barnets behov.

Mange voksne muskelsyke og personer med andre sjeldne tilstander har rett til & fa
forebyggende tannhelsetiltak og behandling dekket av trygden "dersom den sjeldne
tilstanden har fart til, eller mest sannsynlig vil fare til tannhelseproblemer”. Liste over
aktuelle diagnoser finnes pa NAV’s hjemmesider. Trygdesatsene er sveert lave, s man
ma ofte selv betale et mellomlegg.

TAKO-senteret er et landsdekkende kompetansesenter som skal gi informasjon og
veiledning om diagnostikk, behandlingsplanlegging og behandling av sjeldne tilstander
med tann- og munnhuleproblemer.

Senteret har tannlegespesialister, tannpleiere, logopeder og fysioterapeuter. Alle som
har en sjelden tilstand kan henvises. Det regionale helseforetak, via NAV betaler reisen,
og konsultasjonen er gratis.

Senteret skal ogsa formidle informasjon om diagnoser og behandling til
tannhelsetjenesten og andre som har behov for slik kunnskap.

Kontaktperson:

Kari Storhaug

TAKO-senteret

Lovisenberg Diakonale Sykehus
0440 Oslo

tako@tako.no

Telefon: 23 22 59 49
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Erneering og muskelsykdom

Begrepet muskelsykdom er en samlebetegnelse pa mange ulike sykdommer.
Ved noen av disse sykdommene kan en fa ernzeringsproblemer av ulik karakter.
Problemene kan ogsa oppsta pa forskjellige tider i sykdomsforlgpet.

Har du problemer som
- Lett for a legge pa deg?

Lett for & fa forstoppelse blant annet pga liten evne til fysisk aktivitet eller svak
muskulatur?

Vanskelig for & holde vekta oppe pga tygge/svelge problemer og du blir for sliten
av a spise?

Spesielle naeringsbehov pga medisinbruk?

Har du behov for neeringstilskudd fra apotek eller trenger rad om hvordan kosten
kan tilrettelegges med "vanlige” matvarer?

Bruker du sondeernaering og trenger en vurdering av mengden, eller gnsker du a
bytte til "vanlig moset mat” hvis du har en PEG/knapp?

Dette er spgrsmal du kan diskutere med klinisk erneaeringsfysiolog (KEF). Vi vil da som
regel spgrre deg om ditt navaerende/daglige kosthold og gi en vurdering av det samt gi
deg individuelle rad ut fra hva du selv gnsker.

For & komme i kontakt med oss ber vi om henvisning fra enten fastlegen eller annen
lege du har kontakt med pa sykehuset.

Alle universitetssykehusene og de fleste starre norske sykehus har ansatt KEF. | Nord-
Norge finnes KEF i Kirkenes, Tromsg, Bodg, Mo i Rana og Mosjgen/Sandnessjgen.

Kontaktperson:

Kristin Bache

Klinisk erneeringsfysiolog

Boks 58 Avdeling for klinisk ernaering, UNN
9038 Tromsg

Telefon: 77 62 63 84
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Pedagogisk-Psykologisk Tjeneste - PPT

Hva er PPT?

Pedagogisk Psykologisk tjeneste er en tjeneste som gis i alle
kommuner/fylkeskommuner, enten knyttet til en enkelt kommune eller som et samarbeid
mellom flere kommuner. Barn/unge og foresatte kan henvende seg direkte til PPT ved
behov for hjelp.

Hvordan fa hjelp fra PPT?

Tilmelding skjer pa eget utarbeidet skjema, som fas ved henvendelse til neermeste PPT-
kontor. Helsesgster, barnehager eller skoler kan ogsa melde behov for oppfalging fra
PPT, men tiimelding av barn skal alltid skje i samrad med foresatte.

Hvorfor har vi PPT?

Malsetting for tjienesten er & medvirke til at barn, unge og voksne med seerskilte behov
far best mulige vilkar for leering og utvikling, og at den enkelte far et helhetlig tilbud.
Grunner for tilmelding kan altsa spenne over et vidt spekter:

(mistanke om) forsinket utvikling/skjevutvikling
syns-hgrselshemming
sprak/kommunikasjonsvansker
leerevansker/fagvansker
atferds-/samspillsvansker

evt. sykdom som krever spesiell tilrettelegging i hjem, barnehage eller skole.

Hvordan jobber PPT?

Tjenesten skal ha en tverrfaglig sammensetning, og vil vanligvis ha pedagogisk,
psykologisk og sosialfaglig kompetanse. Stagrre kontorer kan ogsa ha logoped, syns- og
audiopedagog.

PP star i tverrfaglig samarbeid med andre kommunale tjenester som hjemmetjeneste,
fysioterapeut, pleie-, rehabiliterings- og omsorgstjeneste. Der mange instanser skal
samarbeide, opprettes det ofte en ansvarsgruppe for a lette koordineringen av arbeidet.

Pedagogisk-psykologisk tjeneste arbeider ogsa i samarbeid med, og kan ved behov
henvise videre til instanser som habiliteringsenhet, barne- og ungdomspsykiatrisk
tieneste og fylkets syns- og audiopedagogtjeneste.

Tilmelding til nasjonale kompetansesentre, for eksempel Frambu, kan skje via det lokale
PP-kontor. Hvis det er gnskelig, kan foresatte ta direkte kontakt med det aktuelle
kompetansesenter. Det er ikke ngdvendig med henvisning for & ta kontakt med Frambu
eller andre sosialmedisinske kompetansesentra for sjeldne diagnoser.
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Tjenestens arbeidsmater kan grovt inndeles i tre hovedomrader:

Utredning

Ved hjelp av samtale/intervju, observasjon og evt. testing fremskaffer PP-tjenesten et
mest mulig fullstendig bilde av barnets funksjon og behov. Samtale/intervju og
observasjon skjer enten i hjem eller barnehage/skole, mens testing vanligvis skjer ved
PP-kontoret. Utredningen danner grunnlag for veiledning/radgivning og for sakkyndig
vurdering om ekstra tilrettelegging og oppfelging i barnehage og skole.

Sakkyndig vurdering

Pedagogisk tjeneste er sakkyndig instans, og skal avgi uttalelse om behov for styrking,
tilpasning og tilrettelegging av tilbud i barnehage og skoleverk. PPT kan f.eks. avgi
uttalelse i forhold til sgknad om barnehageplass, om ekstra pedagogisk ressurs i
barnehage, om spesialundervisning eller assistent i skolen og om fritak for vurdering
med karakter i ett eller flere fag.

Oppfelging

PPTs oppfalging kan skje i form av rad/veiledning til foreldre, farskolelaerere eller
leerere. PPT kan gi veiledning i forhold til samspill mellom foreldre og barn, i forhold til
tilrettelegging i barnehage og skole og i forhold til muligheter og rettigheter innen
hjelpeapparatet. PPT kan ogsa gi rad, og hjelp med & fremme sgknad om ytelser som
grunn- og hjelpestgnad eller tilbud som avlastning eller stagttekontakt.

PP-tjenesten arbeider ogsa gjennom & drive kompetanseutvikling og nettverksbygging
for foresatte og personale i barnehage og skole/SFO.

Hvilke rettigheter har de som bruker PPT?

Bade nar det gjelder utredning, sakkyndig uttalelse og oppfalging kan falgende slas
fast:

Foreldre og barn har rett pa tilbud om pedagogisk-psykologisk radgivning i
naerheten av hjemstedet
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Foresatte skal samtykke i at et barn blir henvist til PPT

Foresatte har rett til & veere med nar det skal avgjares hvilke tiltak som skal
settes i gang for barnet

Personalet ved et PP-kontor har taushetsplikt, og kan ikke uten samtykke fra
foresatte gi opplysninger videre til andre instanser

Alle tjenester ved PP-tjenesten er gratis.

Andre nyttige opplysninger:

For elever i videregaende opplaering er det PPT for videregaende opplaering som
er sakkyndig instans

Det er mulig & sgke forlenget tid til praver og eksamener for muskelsyke

Det er mulig & sgke Hjelpemiddelsentralen om data som skrivehjelpemiddel. PPT
vil kunne gi en sakkyndig uttalelse, og veilede om sgkeprosessen

Det er mulig & sgke om a fa bruke inntil 5 ar pa videregaende skole.
Sykehusopphold, redusert utholdenhet som stiller krav til en del hvile i skoletid
osv. er gode grunner for & sgke et ekstra ar i videregaende skole

Retten til tilrettelagt fysisk milja i skolen er na forbedret. Jfr oppleeringsloven § 9
kan en sgke om bedre tilrettelegging av det fysiske og psykososiale
arbeidsmiljget. Ved avslag har en ankemuligheter. Dette er en klar forbedring
som har stor betydning for muskelsyke. Merk at dette ogsa gjelder det
psykososiale miljget, altsa i forhold til mulighet til & klare seg selv og ikke matte
be om hjelp.

Kontaktpersoner

PPT for grunnskolen, tif: 77 79 03 29 PPT for videregaende skole, tIf: 77 78 80 93
@ystein Lund Solveig Angvik

Tromsg kommune Troms fylkeskommune

PPT PPT for v.g.o

Radhuset Postboks 6600

9299 Tromsg 9296 Tromsg

Mer informasjon, og henvisningsskjema finnes pa www.tromso.kommune.no

49



Om hjelpemidler

Et hjelpemiddel skal bidra til & redusere praktiske problemer. Det kan vaere bade
personlig assistanse, et tiltak eller tekniske lgsninger og skal innga som en del av en
helhetlig plan.

Hvem kan fa hjelpemidler?

Har du varig (over to ar) og vesentlig innskrenket funksjonsevne pa grunn av sykdom,
skade eller lyte, kan du fa stanad til hjelpemidler fra folketrygden. Har du et kortvarig
behov for hjelpemidler, for eksempel etter en operasjon, ma du be om hjelp fra
kommunen.

Hjelpemidlet ma veere ngdvendig og hensiktsmessig for at du skal

fa lgst praktiske problemer i dagliglivet

kunne bli pleid i hjemmet

fungere i barnehage, grunnskole, videregaende skole og som leerling

bli i stand til & skaffe deg eller beholde arbeid, eller gjennomfare utdanning eller
arbeidstrening.

Eksempler pa hjelpemiddelomrader er forflytning (rullator, rullestol, spesialvogn for barn
0sv.) og tilrettelegging av bolig (dusjstol, arbeidsstol i kjgkken, trappeheis, personlgfter).

Ortopediske hjelpemidler (for eksempel korsett, handleddstatte, spesialsko) sgkes til
NAV Trygd i din kommune, og méa begrunnes av ortoped/spesialist.

Det er gratis a lane hjelpemidler fra NAV Hjelpemiddelsentral (HMS). Alle som fyller
vilkarene skal fa de hjelpemidlene de trenger, og det er ingen gvre grense i forhold til
kostnader til hjelpemidler. Man har imidlertid ikke krav pa a fa et nytt hjelpemiddel eller
et bestemt merke/modell.

Det gjelder egne regler for a fa innvilget bil, og her er det en behovspravd egenandel.
Sgknad om bil sendes NAV Trygd i din kommune.

Til personer under 26 ar kan det gis hjelpemidler til trening/stimulering/aktivisering.
Vanlige leker, sportsutstyr og konkurranseutstyr dekkes ikke.

Arbeidsgiver har hovedansvaret for tilrettelegging av arbeidsplassen. Hjelpemidler til
arbeidsplass kan gis som utlan, tilskott eller rente- og avdragsfritt 1an.
Hjelpmiddelbehovet utredes med bistand fra bedriftshelsetjenesten,
kommunehelsetjenesten eller andre med kompetanse for utredning av arbeidsplass.
Hjelpemiddelsentralen kan bista i utredningsarbeid i kompliserte saker.

Hvordan sgker du?

Nar du eller noen av dine neermeste far behov for et hjelpemiddel, tar dere kontakt med
kommunehelsetjenesten der dere bor. Det er kommunens ansvar & avdekke og utrede
behovet for hjelpemidler, foreta ngdvendige utprgvinger og gi oppleering i bruk av
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hjelpemidlet. Kommunen har ogsa ansvar for oppfalging og enkel tilpasning av
hjelpemidlet.

Vanligvis er det en ergoterapeut, fysioterapeut, PP-tjenesten eller legen din som hjelper
deg med & skrive sgknaden. Hvis du trenger hjelpemidler pa arbeidsplassen, tar du
kontakt med arbeidsgiveren eller bedriftshelsetjenesten. NAV lokalt kan ogsa hjelpe til
dersom du er i et attfgringsopplegg.

| sgknaden skriver man hvilke hjelpemidler som gnskes. | begrunnelsen beskrives
brukerens diagnose og funksjonsniva, arten og omfanget av de praktiske problemene
som sgkes lgst ved hjelpemidlene, og hvorfor hjelpemidlene er ngdvendige og
hensiktsmessige.

Sgknaden sendes NAV Hjelpemiddelsentral i fylket ditt.

Individuell plan som inneholder ngdvendige opplysninger, kan erstatte enkeltsgknader
om hjelpemidler. Planen ma vaere godkjent av HMS som vedtak pa hjelpemidler for en
gitt tidsperiode. Sgknadsskjema ma likevel fylles ut, men man krysser av for individuell
plan, og slipper & fylle ut funksjonsbeskrivelse og begrunnelse for behovet.

Det finnes mye informasjon om NAV Hjelpemiddelsentral pa nettsidene www.nav.no
Velg arkfanen "Hjelpemidler”.

Her finner du opplysninger om ulike typer hjelpemidler og oversikt over sgknadsskjema
og andre hjelpeskjema (eksempelvis malskjema for manuell og elektrisk rullestol).

Hvor lang tid tar det?

De fleste sgknadene blir avgjort innen en maned. Maksimal behandlingstid er seks
maneder.

Dersom hjelpemidlet finnes pa lager, tar det normalt to uker fra sgknaden er behandlet
til hjelpemidlet kommer til mottaksstedet i kommunen. Dersom hjelpemidlet ma bestilles,
kan det ta opp til fem uker.

NAV Hjelpemiddelsentral leverer hjelpemidlene til et kommunalt mottakssted. Deretter
er det kommunen som leverer hjelpemidlet hjem til deg.

Datautstyr

Nar det gjelder datautstyr er det spesielt viktig at det er laget en plan for oppleering og
oppfelging. Denne planen ma legges ved sgknaden. PPT og/eller Habiliteringsenheten
er ofte med i utredningen av datasaker. Fra skolene kreves det at Individuell
oppleeringsplan og navn pa oppleeringsperson fglger med sgknaden.

Leeremidler og undervisningsmateriell, for eksempel pedagogisk programvare, dekkes
ikke av Folketrygden.

Datautstyr kan ogsa gis som tilskudd, p.t. kr 4450 til stasjoneert utstyr og kr 5950 til
baerbart utstyr.
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Boligendring

Det kan veere aktuelt med boligtilpasning. Kommunal ergo-/fysioterapeut eller
kommunens boligkonsulent kan vaere behjelpelige med & finne praktiske lgsninger og
veilede angdende muligheter for tilskudd, 1an eller arkitekthjelp. Hjelpmiddelsentralen
kan gi rad om valg av lgsning og tilpasse ulike hjelpemidler til bruk i boligen. HMS kan
ogsa bista ved planlegging av ny bolig.

Vedlikehold, reparasjon og tilbakelevering

Hjelpemidlene er Folketrygdens eiendom, og den som laner hjelpemidlet plikter &
behandle det slik at ungdvendig verdiforringelse unngas. Renhold og enkelt vedlikehold
er brukerens ansvar, og kan eventuelt utfgres av kommunal vaktmester. Behov for
stagrre vedlikehold og reparasjoner skal henvises til HMS gjennom teknisk
personell/vaktmester i kommunen.

Hjelpemidler som det ikke er behov for lengre, eller som ma byttes (f. eks for liten
starrelse), skal returneres til HMS. Det er kommunens ansvar & hente hjelpemidlet hos
brukeren og kjgre det til kommunalt oppsamlingssted, hvor HMS leverer og henter
hjelpemidler.

Kontaktperson

Juliette P. Fagerheim

Avd. leder Drift

NAV Hjelpemiddelsentral Troms
Postboks 6332

9293 Tromsg

Telefon:77 66 33 00

juliette.fagerheim@nav.no

nav.hms.troms@nav.no
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Stagtteordninger i hjemmet

Lovverket som regulerer kommunale stgtteordninger til muskelsyke, er Lov om sosiale
tienester, kap 4 og Lov om helsetjenester i kommunene kap. 2.

| hovedsak administreres ordningene av sykepleieledelsen i kommunene, ofte kalt
hjemmetjenesten, og forutsetter egensgknad fra den hjelpetrengende. Ingen ordninger
tilstds automatisk ut fra diagnose Relevante hjelpetiltak vurderes ut fra graden av
funksjonshemming og behov. Form og omfang av hjelp kan variere fra kommune til
kommune.

Aktuelle stgttetiltak kan veere:

Hjemmesykepleie som omfatter ngdvendig pleie, medisinering og tilsyn i
hjemmet.

Hjemmehijelp er hjelp til dagliglivets praktiske gjgremal i hjiemmet

Brukerstyrt personlig assistent er en alternativ organisering av praktisk og
personlig hjelp bade i og utenfor hjemmet og der brukeren har rollen som
arbeidsgiver for sin(e) hjelper(e) (se www.uloba.no)

Stattekontakt er en ordning som kan tilstds bade barn og voksen i den
hensikt & hjelpe den enkelte til en meningsfull fritid.

Avlastning er tiltak i privat eller offentlig regi for personer og familier som har
tyngende omsorgsarbeid for pleietrengende familiemedlemmer eller for
familier med barn nar foreldrene selv er syke eller funksjonshemmet og det
kan veere ngdvendig & gi dem avlastning for & opprettholde evnen til &
fortsette omsorgen.

Habilitering eller rehabilitering. Hver kommune skal ha en fast adresse for

henvendelser om ReHabilitering. Noen steder kalles denne "Koordinerende
enhet for habilitering og rehabilitering”. Andre steder ivaretas funksjonen av
de ordineere tjenestene. Mer informasjon: www.helse-nord.no/rehabilitering

Omsorgslgnn kan ytes den som har et saerlig tyngende omsorgsarbeid og
spesielt dersom kommunen ikke kan gi et fullgodt tilbud pa annen mate.

Omsorgsbolig/institusjonsplass kan veere av kort eller varig karakter og kan
veere er aktuelt i de situasjoner der brukeren ikke er i stand til & bo i sitt hjem

Andre personrettede ordninger

Drosjekort kan tildeles personer som har en funksjonshemming av en art som
vanskeliggjar bruk av vanlige kollektive transportmidler. Ordningen administreres av
Helse- og sosialavdelingen i bostedskommunen. Er ordningen innvilget, gjelder den i
hele landet.
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Parkeringstillatelse for funksjonshemmede kan tildeles farer eller passasjer som av
medisinske grunner ikke kan & ga eller har store vansker med a bevege seg over noen
lengde.

Ordningen administreres av Parkeringskontoret eller Trafikkontoret i den enkelte
kommune. Er ordningen innvilget, gjelder den over hele landet.

Ledsagerbevis skal gi den funksjonshemmede ledsager fri adgang til offentlige kultur-
og fritidsarrangement samt offentlige transportmidler som den funksjonshemmede ikke
ville kunne nyttiggjere seg/delta i uten bistand. Personer med ledsagerbevis kan benytte
beviset i alle kommuner og pa alle steder hvor ordningen er innfgrt. Kommunen din vil
kunne gi naermere informasjon.

Trygdeytelse

Trygdeytelser forvaltes av NAV trygd gjennom Lov om Folketrygd. Det er ingen
trygdeytelser som automatisk utlgses av en diagnose, f.eks en muskelsykdom. Som
hovedregel kreves en skriftlig sgknad. De fleste ytelser er behovsprgvd, dvs en
diagnose er ikke nok men det er den konkrete livssituasjonen og sykdommens
konsekvenser som vurderes.

I tillegg har mange ytelser faste kriterier som ma veere oppfylt, for eksempel krav til
sykdommens varighet, skonomiske tak/grenser, alder pa sgker m.m.

Nedenstaende blir en grov oversikt av hovedtrekkene i noen aktuelle trygdeytelser.

Trygdelovgivningen er sveert omfattende og detaljert og i tillegg i stadig forandring. Man
bar alltid sjekke med NAV trygd om man er usikker pa om opplysningene er oppdaterte
eller om ytelsen er aktuell i ens egen konkrete situasjon.

Sykepenger

Sykepenger kan utbetales inntil 260 dager (52 uker). Man far vanligvis utbetalt full lgnn,
men med en gvre grense som er seks ganger det til enhver tid gjeldende grunnbelap.
Grunnbelgpet er pr 01.05.06 kr 62892,00 og hgyeste grunnlag en betaler sykepenger
fra er derfor kr 377352,00. Grunnbelgps endring skjer arlig pr 1.mai. Sykemelding kan
veere full eller gradert. Vanligvis betaler arbeidsgiver de fagrste 16 dagene av en
sykemeldingsperiode, men ved kronisk sykdom kan arbeidstaker sgke om at NAV trygd
betaler sykepenger fra fgrste dag. En far rett til ny sykepengeperiode etter a ha veert
helt arbeidsfar i 26 uker. Det er ikke krav om at en faktisk har veert i arbeid hele denne
tiden.

Arbeidsgiver har plikt & prave 4 tilrettelegge forholdene pa arbeidsplassen best mulig for
en arbeidstaker som har problemer p.g.a. sykdom. Bedriftsinterne tiltak i
sykemeldingsperioden kan f.eks veere aktiv sykemelding (aktivisering/arbeidstrening pa
arbeidsplassen) og/eller tilrettelegging med hjelpemidler pa arbeidsplassen. Den
sykemeldte, arbeidsgiver, behandlende lege og trygdekontoret er de viktigste aktagrene i
forhold til tilrettelegging av arbeidssituasjonen.

Det gjelder egne bestemmelser for selvstendig naeringsdrivende i forhold til sykepenger.



Fri ved barns sykdom (omsorgspenger)

Arbeidstaker med omsorgen for kronisk syke eller funksjonshemmede barn har, etter
sgknad til trygdekontoret, rett til omsorgspenger ved barns sykdom inntil 20 dager pr.
kalenderar, eller 40 dager hvis en er alene om omsorgen. Det presiseres at en kan fa
innvilget rett til utvidet antall dager med omsorgspenger, men dette vil ikke kunne gjelde
alle barn med kronisk lidelse. Denne retten til omsorgspenger gjelder kun for
arbeidstakere, ikke for selvstendige naeringsdrivende.

Denne rettigheten gjelder fram til barnet er 18 ar.

Fri ved opplaering / kurs (oppleeringspenger)

Trygdet som har omsorgen for langvarige syke eller funksjonshemmede barn, og som
ma delta i kurs eller fa opplaering av / ved godkjent helseinstitusjon for & kunne ta seg
av og behandle barnet, har rett til opplaeringspenger i forbindelse med kurs og
oppleering.

Fri ved livstruende eller alvorlig sykdom

Folketrygdloven § 9-10: Pleiepenger

Til et medlem som har omsorg for barn under 12 ar som er eller har veert innlagt i
helseinstitusjon, ytes det pleiepenger hvis barnet trenger kontinuerlig tilsyn og pleie fra
en av foreldrene. Ogsa andre enn barnets foreldre kan fa pleiepenger dersom det er
ngdvendig av hensyn til barnet. Pleiepenger tilstas nar pleiebehovet strekker seg over
mer enn sju kalenderdager. Det er et vilkar at det ikke ytes pleiepenger etter § 9-11.
Pleiepenger etter denne bestemmelsen kan ikke gis begge foreldre samtidig.

Folketrygdloven § 9-11: Pleiepenger

Personer med omsorg for barn under 18 ar som har en livstruende eller annen sveert
alvorlig sykdom eller skade kan fa pleiepenger. Det ytes fra og med farste dag, det er
altsa ikke ventetid slik som i § 9-10. Slike pleiepenger kan ytes til begge foreldre
samtidig, ogsa i hjemmet. Det er ingen begrensning i hvor mange dager stgnaden ytes.
En kan altsa fa pleiepenger sa lenge det er ngdvendig, og far da 100 % dekning.

Rehabiliteringspenger

Dersom man fortsatt er under medisinsk behandling nar sykepengeperioden utlaper,
kan man ha rett til rehabiliteringspenger. Forutsetningen er at man fortsatt er minst 50
% arbeidsufar, er under forsatt medisinsk behandling i hap om & komme tilbake til
arbeidslivet og er mellom 16-67 ar. Som hovedregel kan man fa rehabiliteringspenger
inntil ett &r som en forlengelse av sykepengene.

Ogsa en person som ikke har rett til sykepenger, for eksempel en student eller husmor,
kan etter ett ars sammenhengende sykdom ha rett til rehabiliteringspenger.

Yrkesrettet attfaring

Det er NAV arbeid som har ansvaret for yrkesrettet attfaring. Yrkesrettet attfgring kan
veere tiltak pa naveerende arbeidsplass eller oppleering/tiltak med tanke pa & skaffe
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annet arbeid. Det kan for eksempel veere oppleering sa som skolegang, kurs,
omskolering eller praksis sa som arbeidstrening, hospitering.

Ved yrkesrettet attfgring kan man sgke attfagringspenger (stgnad til livsopphold) og
attfaringsstegnad (til dekning av spesielle utgifter knyttet til gjennomfaringen av
attfgringsplanen).

Ufareytelse

Personer mellom 16 og 67 ar kan sgke ufgreytelse. Man ma ha en varig sykdom som er
arsak til at inntektsevnen er nedsatt med minst 50 %. Medisinsk behandling eller annen
attfgring ma som hovedregel ha veert forsgkt, far ufgreytelse kan bli vurdert.

Grunnstgnad

Grunnstgnad kan sgkes for ngdvendige, lgpende ekstrautgifter som skyldes
sykdommen. Ekstrautgifter defineres som: Utgifter som den syke har pa grunn av
sykdommen, og som friske personer ikke har. Sykdommen og ekstrautgiftene ma ha en
varighet pa minst 2-3 ar. Grunnstgnad kan innvilges etter 6 forskjellige satser.
Ekstrautgiftene ma minimum veere kr 572 pr mnd (2007), hvilket tilsvarer grunnstgnad
sats 1. Ekstrautgifter kan f eks vaere transport eller klesslitasje.

Grunnstgnad kan innvilges fra 3 mnd fgr sgknadstidspunktet. Stgnaden er skattefri.

Hjelpestgnad

Man kan sgke hjelpestgnad hvis man har behov for ekstra privat tilsyn og pleie pa
grunn av sykdom som varer minst 2-3 ar. Hjelpebehovet ma veere av ett visst omfang.
Man regner med at familiemedlemmer (i samme husstand) bgr gi en viss hjelp uten
betaling. Man kan ikke fa hjelpestgnad til egenandeler for
hjemmehjelp/hjemmesykepleie. Satsen for ordinaer hjelpestgnad er kr 1026 pr mnd
(2007). Funksjonshemmede barn under 18 ar som har et betydelig behov for ekstra
tilsyn og pleie kan fa innvilget forhgyet hjelpestgnad. Forhgyet hjelpestanad gis ut fra
barnets ekstra pleiebehov, dvs. den faktiske arbeidsbelastningen.

Satsene for forhgyde hjelpestgnad er (i 2007) som fglger: sats 2: 2052,00 kr, sats 3:
4104,00 kr, sats 4: 6156,00 kr.

Fysikalsk behandling

Nevromuskulaere lidelser med muskelsvikt kan gi rett til, etter henvisning fra lege, fri
fysioterapibehandling. Ta kontakt med trygdekontoret for naermere informasjon.

Stgnad til bil

Etter visse kriterier og vilkar kan en person som er varig bevegelseshemmet og som
ikke kan bruke kollektive transportmidler, fa innvilget stgnad til kjgp og drift av bil.
Personen ma blant annet ha ett stort behov for transport og ha problemer med a fa hjelp
til tranport. Dersom det er et barn det sgkes i forhold til, skal kjgretayet registreres pa
barnet v/ verge. Det kan gis tilskudd/Ian til bil selv om sgker ikke kan kjgre bilen. Det ma
dokumenteres at ektefelle, familiemedlemmer eller andre kan kjgre. Sgknaden er
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gkonomisk behovsprgvet, dvs at familiens inntekt tas med i vurderingen.
Hjelpemiddelsentralen og trygdekontoret gir rad og veiledning i bilsaker

Medisinutgifter

Folketrygden har forskjellige bestemmelser nar det gjelder dekning av utgifter for
medisiner, medisinsk utstyr etc. ved kroniske sykdommer. Bestemmelsene er mange og
detaljerte. Legen kan informere mer om dette og i tillegg anbefaler vi at man tar kontakt
med trygdekontoret og far rede pa hvilke regler som gjelder i konkrete tilfelle.

Reise- og oppholdsutgifter i forbindelse med undersgkelse og behandling. Neermere
informasjon om dette gis av trygdekontoret.

Frikort

Pasienter betaler egenandel for besgk hos lege og psykolog, for medisiner pa bla
resept og for reiser som dekkes av folketrygden. Disse egenandelene kan pasienten
fare opp pa et kvitteringskort. Nar egenandelene sammenlagt overstiger kr 1660,00 (tak
1, 2007). For egenandelstak 2 som gjelder utgifter knyttet til tannlege, fysioterapi,,
opphold i opptreningsinstitusjon og egenandel som betales Rikshospitalet ved
behandlingsreiser i utlandet, er taket steget til kr 2500,00 pr ar (2007). Nar
egenandelstaket er nadd kan NAV trygd utstede et frikort som gjelder resten av
kalenderaret. Man betaler ikke egenandeler for barn under 12 ar.

Andre omrader det kan sgkes stgtte

Husbankens ordninger

Husbanken kan, med en del betingelser og etter visse kriterier, gi lan/tilskudd ved
boligbygging, ved kjgp av ny eller brukt bolig og ved utbedring av bolig.
Neermere opplysninger om ordningene gis av kommunens boligkontor.

Bostgtte er en statlig skonomisk stgtteordning som administreres av Husbanken og
kommunene. Bostatte er behovspravd og det stilles krav bade til husstanden og til
boligen for & kunne motta bostgtte. Neermere opplysninger kan gis av boligkontoret eller
sosialkontoret i kommunen.

@konomisk sosialhjelp etter Lov om sosiale tjenester

Man har krav pa gkonomisk sosialhjelp nar man ikke har andre muligheter til & forsgrge
seg selv. Sosialkontoret i kommunen gir nsermere informasjon.

TT-kort (drosjekort)

Transporttjenesten for funksjonshemmede administreres av fylkeskommunen, men det
er den enkelte kommune som foretar godkjenning av brukerne. Tilbudet gjelder
fritidsreiser, reiser i forbindelse med innkjgp og erender, mgtevirksomhet osv. Hvis
man blir godkjent som bruker, sa far man utstilt et verdikort som gjelder for et halvt ar
om gangen. Sgknadsskjema, informasjon om ordningen og om sgknadsfrister far man
giennom kommunen (i de fleste kommuner; sosialkontoret eller hjemmetjenesten).
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Seerfradrag ved store sykdomsutgifter

Frem til 01.01.97 fikk alle som er innvilget grunnstgnad p.g.a. ekstrautgifter ved
sykdom, automatisk et halvt szerfradrag pa ligningen. Dette har nd opphgrt, men man
har fortsatt mulighet & sgke om szerfradrag pa selvangivelsen p.g.a. store
sykdomsutgifter. Neermere informasjon gis av ligningskontoret.

@konomiske rettigheter for pargrende ved innleggelse i
helseinstitusjon/sykehus

Trygdekontoret kan dekke reiseutgifter til pararende som, nar det er medisinsk
ngdvendig, ledsager pasienten til og fra sykehuset. Oppholdsutgifter for ledsager kan
dekkes etter bestemte satser, hvis kostnadene for dette ikke overstiger hva isteden en
ny reise for & hente pasienten ville ha kostet. Trygdekontoret kan gi neermere
opplysninger.

Hvis sykehuset (lege) tilkaller en pargrende som et ngdvendig ledd i den medisinske
behandlingen, sa kan pargrendes utgifter for reise og opphold dekkes av sykehuset,
etter sykehusets fastsatte satser. Tillempingen kan variere ved forskjellige sykehus og
det enkelte sykehus/aktuell avdeling kan gi naermere opplysninger om hvilke regler som
gjelder.

Fra 1/1 2004 er det enkelte helseforetak (sykehus) som har ansvaret for ngdvendig
transport av pasientene til og fra sykehuset.

Kontaktperson:

Hanne Utler
NAV Troms
Boks 889
9001 Tromsg

hanne.utler@nav.no

Telefon: 77 60 79 12
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FRAMBU senter for sjeldne funksjonshemninger

Frambu er et landsdekkende kompetansesenter for et utvalg sjeldne
funksjonshemninger, blant annet muskelsykdommer. Senteret er et tverrfaglig
supplement til det ordingere hjelpeapparatet og arbeider for & fremme mestring hos
barn, unge og voksne med sjeldne diagnoser og deres pargrende og for & styrke
kompetansen hos fagpersoner lokalt og regionalt.

A t& et barn med en sjelden funksjonshemning kommer ofte som et sjokk pa foreldre, og
bergrer hele familien og nettverket rundt. Med fokus pa helhetstenkning rundt den
enkelte bruker og familie, arbeider Frambu for & fremme mestring hos den enkelte, gkt
kompetanse hos fagpersoner lokalt og regionalt og mulighet for deltakelse i aktiviteter
som funksjonshemmede og deres pargrende selv prioriterer. Frambu gir falgende
tilbud:

Kurs

Kurs pa Frambu tar utgangspunkt i enkeltdiagnoser, diagnosegrupper og
diagnoseovergripende tema. Kursene arrangeres for brukere, familier og hjelpeapparat.
Deltakerne bor pa Frambu under kurset og far tilbud om forelesninger, gruppesamtaler,
konsultasjoner og felles aktiviteter. Barna far et pedagogisk tilbud i Frambu barnehage
og skole og fglges aktivt opp av fritidskonsulenter. Kursene planlegges i neert
samarbeid med brukerorganisasjonene. Kurs pa Frambu er gratis for brukere og
pargrende.

Helseleir

Hver sommer arrangerer Frambu fire helseleire for barn og unge med sjeldne
funksjonshemninger. Leirene arrangeres uten foreldre, varer i en til to uker og har ca
40-50 deltakere pr stk. Pa helseleir far deltagerne mgte andre som er i samme situasjon
som seg selv, utveksle erfaringer og knytte sosiale nettverk. Frambu gnsker a legge til
rette for at deltagerne skal kunne sprenge egne grenser og oppdage nye muligheter.
Leirene er kiempepopuleere.

Nettverksarbeid

Frambu forsgker a stimulere til nettverksbygging pa flere nivaer i samfunnet. Samarbeid
med lokalt hjelpeapparat er nadvendig for & sikre at personer med en sjelden
funksjonshemning og deres familie skal fa de tjenester og den tverrfaglige hjelp de har
behov for pa sitt hjemsted. Frambu foretar utreiser til den enkeltes hjemmemiljg med
informasjons- og veiledningsmater og ved kurs og innlegg pa konferanser og seminarer.
Henvendelser om veiledning og nettverksbygging rettes direkte til Frambu. Deltakelse
fra Frambu er gratis.

Utviklingsarbeid

De siste arene har utviklingsarbeidet pa Frambu fatt en mer fremtredende plass i
virksomheten. Utviklingsarbeidet dreier seg om a kartlegge, samle og systematisere
kunnskap og erfaringer bade fra praksisfeltet og fra Frambus virksomhet.
Utviklingsarbeidet pa Frambu skal styrke var kunnskap om diagnosene vi arbeider med
og det a leve med en sjelden tilstand, samt bidra til & utvikle kompetanse om sjeldne
funksjonshemninger. Frambu samarbeider med utdannings- og kompetansemiljger i
Norge og andre land.
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Kommunikasjons- og dokumentasjonsarbeid

A ha tilgjengelig, relevant og kvalitetssikret informasjon om de sjeldne
funksjonshemningene er hgyt prioritert pa Frambu. Brukere og fagpersoner kan
henvende seg til Frambu via e-post eller telefon for & fa informasjon om de sjeldne
funksjonshemningene Frambu gir et tilbud til. Frambu produserer ogsa
Frambukatalogen, som beskriver alle tilstandene vi jobber med, samt foldere,
informasjonshefter og smaskrifter om enkeltdiagnoser eller diagnosegrupper. Dette kan
bestilles via vare nettsider eller ved henvendelse til Frambu. Fagbiblioteket pa Frambu
kan dessuten gi veiledning pa relevant litteratur og aktuelle nettsteder. Frambus
informasjonsmateriell er gratis for alle brukere og pargrende.

Ta gjerne kontakt med oss!

Adresse: Sandbakkvn. 18, 1404 Siggerud
Telefon: 64 85 60 00

info@frambu.no www.frambu.no
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Rikshospitalet, Barneavdelingen, Barnenevrologisk seksjon.

Barnenevrologisk sengepost har flyttet fra Berg gard, og er nd samlokalisert med
Barneklinikken pa Rikshospitalet.

Barnenevrologisk seksjons malgruppe er barn og unge (0-18ar) med medfadt eller
ervervet nevrologisk sykdom eller funksjonshemning og andre med tilsvarende
symptomer.

Cerebral parese, ryggmargsbrokk, nevromuskuleere sykdommer, epilepsi, mental
retardasjon, sjeldne syndromer og nevrogenerative tilstander samt barn med
sammensatte funksjonshemninger utgjar hovedgruppen av seksjonens pasienter.
Seksjonen har kompetansefunksjoner i forhold til barn med bevegelsesvansker, spise-
/ernaeringsproblemer og medfgdte nevromuskulaere sykdommer.

Det kliniske arbeidet pa seksjonen omfatter bl.a. medisinsk diagnostikk,
funksjonsutredning, behandling og habilitering. Veiledning og undervisning er en viktig
del av virksomheten. Enheten pa Gaustad gir barnenevrologiske konsulenttjenester til
barn innlagt pa andre kliniske avdelinger ved RH. BNS tar imot pasienter for diagnostikk
av nevromuskuleere sykdommer. | samarbeid med andre av Rikshospitalets avdelinger
gjgres muskelbiopsi og nevrofysiologiske undersgkelser. | regi av Kompetansesenteret
for medfgdte muskelsykdommer arrangeres diagnostiske mgter der nevropatolog,
genetiker og representant fra medisinsk biokjemi deltar i tillegg til reumatolog, nevrolog
og nevropediater. Dessuten gir fglgende funksjonsteam pa BNS tjenester til pasienter
med ulike muskelsykdommer:

Lungefunksjon

Primaer malgruppe er barn og ungdom med nevromuskuleere sykdommer, men teamet
har ogsa gjort vurderinger av barn med andre diagnoser som gir symptomer pa
underventilering. Teamet gjar regelmessige lungefunksjonsvurderinger samt tilpasning
av utstyr som CPAP, Bi-Pap og respirator. Lungefunksjonsvurderingene bestar av:

Spirometri: Lungefunksjonsundersgkelse som viser FVC (forced vital capasity), FEV1
(forced expiratory volume 1.sec) og PEF (peak expiratory flow).

Oxymetri: Nattlig monitorering av oksygenmetningen | blodet via en percutan probe
som festes pa finger, ta, areflipp elelr panne.

Kapnografi: Nattlig maling der man monitorerer pasientens oksygenmetning, CO,—
verdier i ekspirasjonsluft, respirasjonsfrekvens og pulsfrekvens.

Transcutan CO, maling: Nattlig maling der man monitorerer pasientens
oksygenmetning, pulsfrekvens og CO,-niva via en sensor som festes med klype pa
aret. Denne malemetoden muliggjar monitorering ogsa nar barnet bruker
ventilasjonsstgtte pa nattestid.

En viktig del av vurderingen er en samtale der man kartlegger kliniske symptomer pa
underventilering. Malingene gjgres gjennomsnittlig hver 6.maned.
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Bevegelse

Bedre funksjonskartlegging og behandlingsmetodikk har gitt nye muligheter for barn
med nevrologisk dysfunksjon i bevegelsesapparatet. Hovedarbeidsoppgave er gjennom
funksjonsvurderinger og valg av tiltak & legge til rette for best mulig motorisk utvikling og
funksjon. For & na dette malet samarbeider teamet med andre spesialister, som
barneortoped, handkirurg og ortopediske ingenigrer.

Det er ogsa en stor utfordring & implementere anbefalte tiltak i et helhetlig habiliterings-
perspektiv. De spesifikke arbeidsoppgavene kan vaere sveert varierte.
Henvisningsgrunner kan veere vurdering av sittefunksjon, skolioseutvikling,
spasmebehandling, handfunksjon, tilpasning av ortopediske hjelpemidler og
postoperativt behandlingsopphold.

Seksjonsleders telefon: 23 07 32 15
Sentralbord: 23 07 00 00
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Valnesfjord Helsesportsenter, Nordland.

Valnesfjord Helsesportsenter ligger i naturskjgnne omgivelser i Valnesfjord i Fauske
kommune i Nordland, ca 55 km gst for Bodg. Institusjonen er en spesialinstitusjon innen
fysikalsk medisin og rehabilitering og tar mot pasienter fra de fire nordligste fylkene,
som pa grunn av sykdom eller skade, medfadt eller ervervet, har behov for et
spesialisert trenings- eller behandlingstilbud.

Hovedbehandlingsformen er treningsprogram basert pa allsidighet og individuell
tilpassing, og hvor brukeren selv deltar egenaktivt. Treningsprogrammene foregar
vanligvis i grupper pa 8 — 14 personer. | hovedsak er oppholdenes lengde 4 uker for
voksne og 2 uker for barn.

Brukere som trenger hjelp eller tilsyn, ut over det de ansatte kan gi, ma ha med
ledsager.

Rehabiliteringsoppholdet og reisen dekkes av Helse Nord RHF. Det er ingen
egenandel.

Naermere opplysninger far en ved a henvende seg til senteret pa telefon 75 60 21 00
eller e-post til:

post@vhss.no

Se ogsa nettsiden: www.vhss.no
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Foreningen for Muskelsyke (FFM)

FFM er en landsdekkende forening med nesten 1900 medlemmer i januar 2008.
Foreningen jobber for & bedre forholdene for muskelsyke og deres pargrende. Vi
gnsker muskelsyke, pargrende, fagfolk og andre interesserte velkommen som medlem.
FFM har 13 fylkesforeninger og 14 diagnosegrupper. FFM utgir en rekke brosjyrer og
tidsskriftet Muskelnytt. Prinsesse Méartha Louise er foreningens hgye beskytter.

FFM skal realisere sitt id grunnlag ved &:

utgve radgivende, opplysende og hjelpende virksomhet overfor alle muskel syke
og deres familier.

skape aktiviteter og tilbud som kan veere utviklende og gi en positiv opplevelse
for muskelsyke.

spre kunnskap om muskelsykdommer og muskelsykes livssituasjon

medvirke til & bedre mulighetene for behandling og diagnostikk av muskel
sykdommen og styrke den vitenskapelige forskning.

arbeide for muskelsykes rettigheter og interesser overfor myndighetene og i
samfunnet for gvrig.

Kontaktinformasjon:
Foreningen for Muskelsyke FFM
Brynsveien 96

1352 Kolsas

TIf: 671374 70

www.ffm.no

Fylkesforeningen FFM Troms og Finnmark

Kontakt: Annie Olsen
Glimmerveien 1
9022 Krokelvdalen

annieo@online.no

Telefon: 77 67 20 43/ mobil: 90 06 16 51
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Aktuelle internettadresser

Nevromuskulaert kompetansesenter: http://www.unn.no/nmk

Avdeling for rehabilitering og sjeldne funksjonshemninger, Helsedirektoratet:
http://www.shdir.no/sjelden

Frambu senter for sjeldne funksjonshemninger: http://www.frambu.no

Foreningen for Muskelsyke (norsk brukerforening): http://www.ffm.no

Rikshospitalets kompetansesenter for medfgdte muskelsykdommer:
www.rikshospitalet.no/muskel

Norsk arbeids- og velferdsetat (NAV): www.nav.no
Skandinavisk portal for sjeldne diagnoser: http://www.rarelink.no

Svenske Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sma och mindre kanda
handikappgrupper http://www.sos.se/smkh

Dansk, Center for sma handicapgrupper: http://www.csh.dk/

Dansk brukerforening for "muskelsvind": http://www.muskelsvindfonden.dk/

Karolinska institutet, Sverige, Alfabetisk liste over sykdommer:
http://www.mic.ki.se/Diseases/alphalist.html

European Neuro Muscular Centre: http://www.enmc.org.

Neuromuscular Disease Center, Washington University, USA:
http://www.neuro.wustl.edu/neuromuscular/
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Ordliste

Achillessenen - heelsenen
ADL-ferdigheter - ferdigheter i aktiviteter i dagliglivet

Amyotrofisk Lateral Sklerose (ALS) - muskelsvinnsykdom som skyldes defekt i
sentralnervesystemet

Atrofi - forminsking av celler eller vev

Autoimmun sykdom - sykdom som skyldes at kroppen angriper eget vev
(immunreaksjon) som om det var fremmed

Autosomal arv - ikke kjgnnsbundet arv, gutter og jenter har samme sjanse for & arve
egenskapene

Autosomal recessiv - "vikende arv" der barnet ma arve sykdomsanlegg fra begge
foreldre for & bli syk

Betennelsesceller - hvite blodlegemer som trenger inn i vevet og fungerer som
kroppens forsvar ved infeksjoner

Biokjemisk undersgkelse - undersgkelse som gir svar pa om kjemiske bestandeler i
blod eller vev er slik som forventet

Beerer - en person som har arveanlegg med forandring men som selv ikke er syk
Central core - sentral flekk i muskelcellene som sees i lysmikroskopiske snitt
Centronuclear - sentralt-stilte cellekjerner

CK - kreatin kinase, kjemisk bestanddel i blod som stiger i mengde ved muskelcelledad
Congenit (kongenitt) - medfadt

Dermatomyositt - kronisk betennelse i bade muskel og hud

Diafragma - mellomgulvet (pustemuskelen)

Disproporsjon - stgrrelse som er annerledes enn forventet

Distal - i ytterkantene (perifert)

Distribusjon - fordeling

DNA - deoksyribonukleinsyre, arvestoffet som finnes i alle celler

Dominant arv - arvemate det en person trenger en kopi av mutert arvestoff for a bli syk

Dystrofi - generelt en tilstand med forstyrrelse av vekst eller funksjon i et organ, her:
skjelettmuskulatur
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Elektrofysiologisk aktivitet - aktivitet i nervene som pavirker muskelen slik at den
trekker seg sammen

Elektronmikroskopisk undersgkelse - man kan undersgke cellers ultrastuktur i et
elektronmikroskop, dvs cellenes indre "utseende”

Etiologi - arsaken til sykdommen

Fettstoffskiftet - kjemiske prosesser i cellene som gjgr at fett kan omdannes til energi
Fingerprint Body - fingeravtrykk-lignende struktur som kan sees i elektronmikroskopet
Gen - arveanlegg, hvert kromosom inneholder flere tusen

Genetikk - arvelighetsleere

Genetisk utredning - utredning med henblikk pa klargjgring av arveegenskaper i
forbindelse med sykdom

Genteknologisk undersgkelse - undersgkelse av arvestoff paA DNA-niva

Glycogenose - stoffskiftesykdom som gir unormalt mye opphopning av stivelse
(glycogen) i celler og vev

Gravis - alvorlig

Hypoton - lite spenst/kraft

Idiopatisk - ukjent arsak

Indusere - starte, fare til

Infantil - hgrer til barndommen

Infektigs sykdom - smittsom sykdom (bakterier/virus el. lign)
Inklusjonslegeme - krystaller eller andre unormale partikler inkludert i celler
Intercostal - mellom ribbeina

Karbohydratstoffskiftet - biokjemisk prosess der karbohydrater blir omdannet til energi
Kjgnnsbundet arv - arveegenskaper som er lokalisert til X-kromosomet
Klonet gen - gen som er karakterisert i detaljer og dermed kan produseres
Kontraksjon - sammentrekning

Kontrakturer - feilstilling av ledd som fglge av ujevn utvikling av muskulaturen rundt
leddene

Kromosom - tradformet struktur i cellekjernen som inneholder arveanleggene, kan
studeres i lysmikroskop ved celledeling

Kronisk - varig tilstand

Lysmikroskopisk undersgkelse - undersgkelse av tynne vevssnitt i vanlig mikroskop

67



Maternell arv - egenskaper arves fra mor til barn
Metabolitter - kjemisk produkt som dannes eller deltar i metabolisme (stoffskifte)

Mitokondriesykdom - sykdom som rammer energiproduksjonen i cellene, skyldes
defekt DNA i mitokondriene. Maternell arv.

Motoneuroner - motorisk nerve celle, med nervefibre som leder impulser til muskler
Motoriske endeplater - overgangen mellom en motorisk nerve og en muskelcelle
Multicore - strukturer som sees som unormale flekker i muskelceller (lysmikroskopi)
Mutasjon - forandring i arveanlegg som fgrer til sykdom

Myasteni - abnorm muskeltrettbarhet, skyldes defekt i de motoriske endeplater
(myasthenia gravis)

Myopati - uspesifisert muskelsykdom

Myositt - betennelse i muskelvev

Myotoni - nedsatt evne til & fa en muskel til & slappe av etter sammentrekning
Myotubuleer myopati - uutviklet muskulatur som gir muskelsykdom hos nyfadte
Nekrose - celledgd

Nemalinlegeme - karakteristiske krystallignende (ultrastruktur) inklusjonslegemer eller
tradaktige strukturer i lysmikroskopi

Nervekonduksjon - nerveledningsevne
Nevrogen myopati - muskelsykdom som skyldes defekt i nervesystemet
Nevromuskuleer transmisjon - overfgring mellom nerve og muskel

Nevromuskulaer forbindelse - overgangen mellom motorisk nerve og muskelcelle
(motorisk endeplate)

Oculopharygeal dystrofi - muskelsykdom som rammer gye-muskler og svelgmuskler
Ortoser - ortopediske skinner
Paralyse - lammelse

Polymyositt - ikke-arvelig betennelsessykdom som rammer isser muskulaturen i
nakke/skulderregionen

Progredierende - utviklende, her til mer alvorlige sykdomstilstand
Proksimal - naert "sentrum”, dvs her kroppen
Recessiv - "vikende arv", gir sykdom hvis bade mor og far er baerer

Regenerasjon - gjen- eller nydannelse av vev
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Relaksasjon - avspenning
Respirasjonsmuskulatur - muskulatur som brukes for & fa lungene til & fungere

Rhabdomyolyse - akutt muskelcelledad som farer til rask stigning i CK-niva i blodet og
proteinutskillelse i urin

Sarcotubuleaer - det indre kanalsystemet som leder salter og dermed nerveimpuls til
hele muskelcellen og regulerer sammentrekning og avspenning

Scoliose - skjev rygg som fglge av skjevutvikling av rygg-muskulatur

Serumenzymverdi - ved forskjellige tilstander f.eks nedbryting av vev vil en kunne
male gkende mengde av spesielle enzymer ved blodpravetaking, enzymverdien vil
kunne indikere en sykdomstilstand

Spesialfarging - histologiske snitt for lysmikroskopisk undersgkelse kan farges med
mange metoder, og pa den maten kan spesifikke funn avdekkes som farer til en
bestemt diagnose

Spinal - det som har med ryggmargen a gjgre

Strukturelle forandringer - endringer av cellenes utseende (slik en ser det i et
mikroskop)

Syndrom - sykdom som kjennetegnes ved flere karakteristiske symptomer som opptrer
samtidig

Toksisk - giftig
Truncus - kroppen, ikke medregnet hode, armer og bein

X-kromosom - den ene form for kjgnnskromosom. Jenter har 2 X-kromosom, mens
gutter har X og Y- kromosom
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Adresseliste

Institusjon Adresse Poststed Telefon Fax
Avdeling for sjeldne Pb 7000 St Olavs plass 0130 Oslo 800 41 710 (gratis 2416 30 05
funksjonshemninger opplysningstelefon)
Sosial- og helsedirektoratet
FFM, Nordland Mgllenbakkvn. 28 8400 Sortland 76 12 30 52
FFM, Troms og Finnmark Postboks 3400 9276 Tromsg 77 67 20 43
Foreningen for Muskelsyke (FFM) Brynsveien 96 1352 Kolsas 67 137470
Frambu Sandbakkveien 18 1404 Siggerud 64 85 60 00 64 85 60 99
NAV Finnmark Postboks 618 9811 Vadsg 78 38 91 00 78 38 91 01
NAV Nordland Sjegata 40 - 42 8002 Bodg 7552 35 53 755257 38
NAV Troms Postb. 889 9008 Tromsg
Habilitering for barn i Troms Avdeling for barnehabilitering, 9038 Tromsg 77 66 96 50 77 66 96 99
Barneklinikken, UNN
Habilitering for barn i Finnmark Barnehabiliteringen i Finnmark |(9613 78 42 10 00 7842 16 32
Helse Finnmark HF, Hammerfest 78 42 16 20
Sykehusveien 35
Habilitering for voksne, Finnmark Kirkenes Sykehus 9915 Kirkenes 78 97 31 64 7897 31 69
Postb. 410
Habiliteringstjenesten for barn, Barneavdelingen 8017 Bodg 77 53 40 00 77534013
Nordland Nordlandssykehuset HF
Habiliteringsteamet for voksne, Avdeling for voksenhabilitering ||8092 Bodg 75 53 49 20 75 53 49 22
Nordland
Postb. 8
Hjelpemiddelsentralen i Finnmark, NAV 9712 Lakselv 78 46 02 00 7846 13 31
Hjelpemiddelsentralen i Nordland, NAV 8041 Bodg 7542 67 00 75426701
Hjelpemiddelsentralen i Troms, NAV Stakkevollvn. 49/51 9010 Tromsg 77 66 33 00 77 66 33 01
Mellomveien Bo- og Mellomveien 100 9006 Tromsg 77 66 97 00
Rehabiliteringssenter
Nevromuskuleert Kompetansesenter Postboks 46 9038 Tromsg 77627217 77627232
UNN
Rikshospitalets Barnenevrologisk Rikshospitalet 0027 Oslo 2307 00 00
seksjon, Barnepoliklinikken
TAKO-senteret Lovisenberg Diakonale sykehus |(0440 Oslo 232259 49 23225948
Universitetssykehuset Nord-Norge HF 9038 Tromsg 77 62 70 00
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Notater:
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