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Hensikten med dette heftet er & spre kunnskap
om LMBB. LMBB er et sammensatt syndrom,
derfor er det viktig at fagfolk ser hele brukerens
liv, og ikke bare konsentrerer seg om sitt eget
fagomrade. Oppfalging, tilrettelegging og
behandling pa ulike omrader ma ses i sammen-
heng, ut fra et tverrfaglig og tverretatlig
perspektiv.

Heftet er ogsa laget for brukeren selv og for
brukerens foreldre, pargrende og naermilja.

Vi anbefaler at du tar deg tid til a lese gjennom
hele heftet for & fa et sa helhetlig bilde som
mulig av diagnosen og hvordan den kan
pavirke hverdagen.

Senter for sjeldne sykdommer og syndromer har
i mange ar hatt neer kontakt med mennesker
med LMBB syndrom; pa kurs, gjennom telefon-
samtaler og ikke minst i brukernes eget miljg

sammen med fagfolk lokalt. Fra disse mgtene
har senteret fatt innsikt i brukernes erfarings-
kompetanse, som vi i dette heftet gnsker & dele
med brukere og fagfolk i hele Norge.

Senter for sjeldne sykdommer og syndromer
takker alle som har deltatt i utarbeidelsen av
heftet. En spesiell takk til ressursgruppen av
brukere og fagfolk.

Heftet er utarbeidet av:

Senter for sjeldne sykdommer og syndromer
Ingrid Wiig, klinisk erneeringsfysiolog

Torill Regnsen Ekeberg, spesialpedagog
Birgitte Leisner Bjerkely, spesialsykepleier
Kari Hagen, informasjonsradgiver

I samarbeid med:
Interesseforeningen for LMBB

Rikshospitalet desember 2001
Rose Maria Cocozza
Avdelingsleder
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Anders er en oppdiktet ung mann pa 24. Han

fikk diagnosen LMBB da han var seks ar gammel.

Nedenfor beskrives han fgrst gjennom medisinsk
journal, deretter gjennom hans mor og til sist
med egne ord.

Fra journalnotater:

Mann, 24 ar, med LMBB

Friske foreldre, moren hadde normalt
svangerskap og fadsel. Anders har en frisk
sgster, 21 ar.

Polydaktyli (seks teer venstre fot), ukomplisert
operasjon 6 mnd. gammel.

Brachydaktyli.

LMBB diagnostisert seks ar gammel.

Retinitis pigmentosa diagnostisert seks ar
gammel. | dag er Anders sterkt synshemmet, og
har fatt tilrettelagt div. hjelpemidler i hjemmet
og pa arbeid.

Puberteten startet i 16-arsalderen.

Overvektig fra barnealder, litt ned i vekt siste ar.
Kontroll hos fastlege to ganger arlig, veies
manedlig pa legesenteret.

Hypertensjon fra 20-arsalderen, behandlet
medikamentelt siste to ar. Hyperglykemi ved to
kontroller, normalt blodsukker ved de siste to
kontroller.

Nyrefunksjonspraver er normale.

Arlig kontroll hos gyelege og klinisk
ernzringsfysiolog ved fylkessykehuset.

Falges opp jevnlig fra tannlege.

Har fatt tilrettelagt oppleering lokalt i samarbeid
med Huseby kompetansesenter.

Hatt fgrerhund i ett ar.

Arbeider i 75 prosent stilling med ulike
tilrettelagte arbeidsoppgaver i Radhuset i
kommunen.

Moren beskriver barndommen

til Anders slik:

Anders var et nydelig spedbarn. Rett etter
fgdselen oppdaget vi at han hadde en ekstra ta.
Den ble fjernet da Anders bare var seks maneder
gammel; og det gikk fint.

Han satt, gikk og snakket senere enn andre
barn. Vi var bekymret, men ble beroliget pa
helsestasjonen.

Anders begynte i barnehagen da han var to ar
og trivdes godt der. Han var roligere enn andre
barn, men ogsd mer sta. Han taklet darlig at noe
gikk ham imot eller at etablerte rutiner endret
seg, og var i slike situasjoner ikke lett & ha med
a gjegre. Barnehagen hjalp til med a sette ord pa
problemene. Han ble meldt til PP-tjenesten ved
tredrsalderen, og fikk litt ekstra oppfelging i lek
0g sansemotorikk.

Alt fra toarsalderen matte matinntaket
begrenses. Han narmest este ut hvis jeg ikke var
streng. Anders har alltid veert matglad.

Da han var rundt fire merket bade barnehagen
og vi at han snublet mye og gikk pa ting. Han
matte leies nar det var megrkt og i skumringen.
Han ville alltid ha pa lys, og var rasende nar
lillesgster Liv kom i veien for ham. Men vi skjgv
tankene om at noe var galt med synet til side.
Ved seksérskontrollen ble Anders henvist til
gyelege. Byelegen sendte Anders videre til
sentralsykehuset, bade til gyeavdelingen og
barneavdelingen. Etter flere maneder og mange
undersgkelser fikk han diagnosen LMBB, rett far
han begynte pa skolen. Det var et sjokk & fa vite
at Anders sannsynligvis kom til & bli blind.

Til & begynne med var det vanskelig a fa
forstaelse og hjelp i skolesystemet, fordi han
fremdeles hadde noksa godt syn. Vi har sloss
mye for a veere i forkant. Fra Anders ble 15 ar
har Huseby kompetansesenter veert var
stattespiller. Der har han fatt sveert god hjelp.

Anders om seg selv:

En gang i fjerde klasse opplevde jeg at jeg
liksom ikke ble regnet med av de andre. Seerlig
ute i friminuttene — jeg ble ikke mobbet, men
fikk liksom ikke innpass. Jeg var jo darlig i
fotball og sant. Sa jeg lot som om jeg heller ville
veere alene, og ble vel litt seer.

I ungdomsskolen fikk jeg ny leerer og en assi-
stent og bedre opplegg gjennom synspedagogen
i fylket og fra Huseby. En god assistent hjelper
deg ikke bare faglig, men ogsa til & delta i
klassefellesskapet!



Jeg hadde samme stattekontakt i 5-6 ar. Han
fikk meg med i svemming og datagruppe. Jeg
driver fremdeles mye med data. Han er fire ar
eldre enn meg og vi har fremdeles litt kontakt.
For det var jeg nesten bare hjemme etter skolen.
Kranglet mye med Liv. Jeg var sjalu for alt hun
gjorde og kunne. Hun var like sjalu og mente
mor og far bare tenkte pa meg. Na har vi det
OK. Vi gar av og til pa kroa og hun passer pa
klesstilen min.

A skulle leere punktskrift var feelt, forst da
skjente jeg at jeg kom til &
bli helt blind. N& setter
jeg pris pa mater i
Blindeforbundet og er pa
samlinger i LMBB-
foreningen. Jeg har et par
venner der.

Tror nok jeg var
bortskjemt som barn. Mor
ordnet alt med rydding,
klzer, mat og s&nn. Orket
vel ikke sinnet mitt. At jeg
klarer meg sa bra i leilig-
heten hadde hun ikke
drgmt om.

Jeg flyttet hjemmefra da
jeg var 21. Fikk leilighet
giennom kommunen. S&
na kan jeg ga til jobben.
Og jeg kommer meg mer
rundt, bdde med hunden
min og med buss. TT-
kortet holder bare til det
mest ngdvendige.
Jobb-planlegging begynte
mens jeg gikk pa
videregaende. Skolen,
Huseby og Aetat samar-
beidet om et opplegg sa
jeg slapp & ga uten arbeid.
Siden jeg bruker noe mer
tid enn andre pa daglige
gjeremal passer det godt

Tror nok jeg var

barn. Mor ordnet
kleer, mat og sann.
sinnet mitt. At jeg

leiligheten hadde

med 75 prosent jobb. Jeg har hjemmehjelp,
men gjar det meste selv, har systemer og
opplegg.

Jeg har beholdt ansvarsgruppa ogsa i voksen
alder, den ledes av en konsulent for funksjons-
hemmede i kommunen. Jeg kan kontakte
henne utenom ogsa, hvis jeg trenger hjelp med
trygdekontoret, hjelpemiddelsentralen,
transporttjenesten osv.

For et ar siden fikk jeg fgrerhund, Ronja. Matte
giennom lang vurdering og deretter opplaring.
Farerhundskolen satte meg i
kontakt med en mann like
ved. Vi lufter vare egne
hunder og hunden til en
gammel dame hver dag. Har
en fast rute i skogen. Det
hjelper pa formen, og jeg har
gatt ned nesten seks kilo.

NOISIA TYLISId @

Likevel sliter jeg med maten
og vekta hele tiden. Det er
vanskelig & velge salat og
appelsiner nar du gnsker
ordentlig mat. Bade Liv og
Beate, kjeeresten min, hjelper
meg. Og to ganger har jeg na
veert hos en klinisk erneerings-
fysiolog pa sykehuset.

Beate er bare verdens
nydeligste! Traff henne pa
Beitostalen for tre ar siden.
Hun var 20 ar og leerling der.
Na& jobber hun i en barnehage
bare to mil borte. Vi tenker pa
a flytte sammen.

Det fikk meg til & kontakte
habiliteringstjenesten for litt
over et ar siden. Leder i
ansvarsgruppa fortalte at der
kunne de noe om funksjons-
hemmede og sex. Jeg er blitt
tatt pa alvor og har fatt
seksualveiledning, noe jeg
burde ha hatt for lenge siden.
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Det
dyptsittende gyne

Laurence-Moon-Bardet-Biedl syndrom er en
arvelig sykdom. Tilstanden kalles et syndrom
fordi en gruppe kjennetegn opptrer samtidig og
til ssmmen karakteriserer tilstanden. Individer
rammes i ulik grad av de enkelte kjennetegnene
og ingen far alle. Utviklingen av synshemning
(retinitis pigmentosa) i lgpet av barne- og
ungdomsérene er det mest sentrale tegnet pa
LMBB og det rammer alle.

Syndromet ble farst beskrevet i 1866 av to
engelske gyeleger, Laurence og Moon.(1) Senere
beskrev franskmannen Bardet (2) og gster-
rikeren Biedl (3) liknende symptombilder. De
inkluderte flere kjennetegn, blant annet over-
tallighet av fingre og/eller teer. Man mente at
alle fire beskrev samme syndrom, og ga til-
standen navnet Laurence-Moon-Bardet-Biedl
syndrom. | Igpet av 1990-tallet har forskere
igjen begynt & skille mellom Laurence-Moon
syndrom og Bardet-Biedl syndrom. Siden de
kliniske kjennetegnene ved LM syndrom og BB
syndrom overlapper hverandre, og siden LMBB
er godt innarbeidet blant brukere og fagfolk i
Norge, har man valgt & beholde betegnelsen.

Forekomst

LMBB er sjelden. Man antar at syndromet har
samme forekomst her som i Storbritannia hvor

er ingen klare felles trekk ved utseende hos personer med LMBB, men mange har stort, rundt ansikt med

g
B =

1 av 120 000 har diagnosen. Det reelle antallet
er trolig noe hgyere. Det betyr at det i gjennom-
snitt fades ett barn med LMBB omtrent hvert
annet ar i Norge. Det finnes rundt 50 kjente til-
feller av LMBB i Norge i dag.

Arsaker

LMBB er arvelig. Arvegangen er recessiv, det vil
si at begge foreldrene er bzrere av en genfeil
uten selv & ha tegn p& sykdommen. For & fa
LMBB syndrom ma man arve genfeilen fra bade
mor og far. Bade gutter og jenter kan fa LMBB
syndrom. Se kapitlet om genetikk, side 22.

Tegn og symptomer pa
LMBB syndrom

I dette kapitlet ser vi pa hvert enkelt kjennetegn
pa LMBB. Det er gjort for & lette beskrivelsen og
forstaelsen for hvordan syndromet kan pavirke
mange ulike omrader av livet. Vi har ikke bare
beskrevet de vanligste tegnene, men ogsa tatt
med de som er sveert sjeldne. Derfor stammer
noen av opplysningene kun fra medisinsk
litteratur, mens andre er hentet fra erfaringer
her til lands.(4.5.6).

Beskrivelsene kan veere til hjelp i diagnostiseringen.
De gir oversikt over viktige omrader for
behandling, oppfglging eller utredning. Hvor

AL3I00S 10319-1304v8-NOOW-30N3INYT SEENT ©@



mange symptomer og tegn pa syndromet den
enkelte har, varierer - de fleste har 4-5.
Diagnosen LMBB stilles klinisk ved & sammen-
stille de ulike funnene. Forelgpig finnes det
ingen blodprgve som kan stadfeste diagnosen.
Det kan veere vanskelig og tidkrevende & stille
den, spesielt hos sméa barn som enna ikke har
utviklet forandringer i gynene. | Norge far de
fleste diagnosen i farskolealder eller i forbin-
delse med skolestart. Men noen far den farst i
tenarene eller senere. Jo tidligere man far diag-
nosen LMBB, jo starre er muligheten for a sette
inn gode stattetiltak.

@ynene

Degenerasjon av gyets nett-
hinne (retinitis pigmentosa)
rammer alle med LMBB. Det
starter med nattblindhet og
folges av en innsnevring av
synsfeltet, sakalt kikkertsyn.
Degenerasjonen ender hos
de fleste i blindhet sent i
tenarene eller i tidlig
voksenalder. Foreldre
registrerer ofte darlig marke-
syn eller nattblindhet hos
barna allerede fra firears-
alderen. Ofte merker de
voksne at gutten eller jenta
snubler og stater pa gjen-
stander mer enn far. Alvorlig
synshemning er vanlig fra 15-
18 ars alderen. Andre for-
styrrelser i gyet, som skjeling
og gra steer, er vanligere enn ellers i
befolkningen. Ved mistanke om LMBB bgr
synet og gynene undersgkes ngye.
Elektroretinogram (ERG) og «visually evoked
response» (VER) bgr foretas raskt.

Hender og fatter

Rundt to tredeler av alle med LMBB er fgdt med
ekstra fingre eller teer (polydaktyli). Det kan
veere alt fra en ekstra hudfold til en fullt formet
finger eller t3, oftest pa utsiden av lillefingeren
eller lilletden. Overtallige teer er mer vanlig enn

Det starter med
falges av en

synsfeltet

Ved retinitis pigmentosa blir syns-
feltet stadig mer innsnevret — sékalt
kikkertsyn.

ekstra fingre. Som regel opereres disse bort i
lgpet av farste levear.

Mange har ogsa unormalt brede og korte
fingre eller teer (brachydaktyli). Delvis
sammenvoksning av huden mellom to fingre
eller to teer (syndaktyli) er mindre vanlig.
Klumpfot kan forekomme.

Overvekt

En engelsk oversikt viser at drgyt 75 prosent av
alle med LMBB er overvektige. Unormal vekt-
gkning begynner ofte for todrsalderen. De fleste
barn med LMBB beskrives
som kraftig bygget selv om
de ikke er overvektige.
Arsaken til overvekten er
ikke Kklarlagt, men den
synes & veere sammensatt.
Det er beskrevet at mange
har unormalt stor appetitt
0g gjerne spiser store
mengder mat. Mye tyder
ogsa pa at forbruket av
energi er noe lavere enn
normalt hos personer med
LMBB. Alvorlig overvekt
kan medfare helseskader og
forverre andre medisinske
problemer som ofte falger
med LMBB.

VSN * HLT3H 40 S3LNLILSNI TYNOILYN ‘3LNLILSNI 3A3 TYNOILYN @

Leering

Ulike typer leerevansker
forekommer. De fleste far
bedre uttelling pa praktiske prgver der de skal
utfare handlinger, enn pa verbalt baserte tester
der svarene kun gis muntlig. De individuelle
forskjellene er store.

Sprak og tale

Forsinket tale er ganske vanlig, og talevansker
kan veere tilstede hos rundt halvparten.
Stemmen kan vere nasal og stemmeleiet noe
hgyt. Eventuelle sprakvansker henger oftest
sammen med andre leerevansker.

SSSS « RIKSHOSPITALET



LAURENCE-MOON-BARDET-BIEDL SYNDROM

Harsel

Mange barn med LMBB har hgrselsproblemer
og er plaget av gjentatte grebetennelser. Ofte

bedres dette av seg selv fgr barna blir voksne.

Noen fa lider av sensorisk/nevral dgvhet.

Adferd

Foreldre til LMBB-barn kan
fortelle om humagar-
svingninger, liten
fleksibilitet og déarlig takling
av uventede hendelser.
Noen er sveert avhengige av
faste rutiner og blir uvanlig
frustrerte av uforutsette
endringer eller nar de ikke
far viljen sin. Noen er
hyperaktive og har darlig
konsentrasjonsevne, mens
andre kan veere uvanlig
rolige og sveert opptatt av
det som i gyeblikket
interesserer dem.

Utvikling og motorikk

En viss forsinket motorisk utvikling er vanlig.
Noen lzerer a sitte, std og ga inntil ett ar senere
enn vanlig. Motorisk klossethet og problemer
med balanse og koordinasjon senere i livet er
vanlig hos rundt halvparten av alle med syn-
dromet. Nyere undersgkelser viser at noen kan
ha nevrologiske skader i lillehjernen (cerebellum)
som farer til motorisk
klossethet og darlig koor-
dinasjon. Mer sjelden er
alvorligere problemer med &
samordne bevegelser
(ataksi). Det er rapportert
tilfeller av spastisitet
(krampelignende stram-
minger i musklene), spesielt
i beina.

Nyrer

Syndromet medfgrer nesten
alltid endringer i nyrene.
Det kan veere bade

Noen er hyper-

konsentrasjons-

opptatt av det som i

serer dem.

annerledes form (strukturelle endringer eller
anomalier) og funksjonsforstyrrelser.
Utviklingen av nyrene i fosterlivet er ofte ufull-
stendig og pavirker nyrenes form og funksjon
senere i livet. Ultralydundersgkelse av nyrene
viser om det er strukturelle endringer.

Hgyt blodtrykk er et av
tegnene pa nyreskade og
rammer en av fire far de er 25
ar.

Om lag en av tre personer
med LMBB vil i lgpet av livet
fa en eller annen
nyresykdom. Det kan veere alt
fra gjentatte infeksjoner pa
grunn av refluks (urinen
strgmmer fra bleere tilbake
mot nyrene) til kronisk
nyresvikt. Noen fa utvikler
alvorlig nyresvikt og far
behov for dialyse og
nyretransplantasjon.

Noen fa har gkt terste og
urinproduksjon (polydipsi og
polyuri). Dette skyldes
redusert evne i nyrene til & konsentrere urinen
(nefrogen diabetes insipidus).

943491SV0 9IA3A3H ©

Lever og hjerte

Leversykdom kan opptre som en del av syn-
dromet, men dette er sveert sjelden. Enkelte
tilfeller av leversvikt er beskrevet i litteraturen.

Vedvarende hgyt blodtrykk
kan sammen med overvekt
gi utvikling av
hjertesykdom med
forstarret venstre
hjertekammer (venstre ven-
trikkelhypertrofi).

kan veere uvanlig

Hormoner

LMBB pavirker kroppens
hormoner pa ulike mater,
blant annet kan puberteten
forsinkes. Hos menn kan
testosteronproduksjonen



veere noe lav. Penis er som regel liten (hypogon-
adisme) og kan veere delvis skjult ved stor
overvekt. Stemmeskifte og skjeggvekst utvikles
etter hvert normalt. Det er usikkert om menn
med LMBB er befruktningsdyktige (fertile).

Hos kvinner er det bekrevet forandringer i urin-
veier og kjgnnsorganer. Mange har menstruasjons-
forstyrrelser som ogsa kan skyldes hormonell
ubalanse pa grunn av overvekt. Kvinner med
LMBB far som regel friske barn, se kapitlet om
genetikk og arv, side 22.

Mange mennesker er arvelig disponert for
diabetes type 2. Hvis man har denne disposi-
sjonen, er overvekt og hgyt blodtrykk med-
virkende til at sykdommen slar ut. Derfor er
personer med LMBB ofte relativt unge nar de
rammes av diabetes. Hos de fleste behandles
sykdommen med kosthold, vektreduksjon og
kanskje tabletter. Nesten ingen trenger insulin.
Noen f& personer med LMBB har hypotyreose
(populeert kalt lavt stoffskifte). Dette behandles
medikamentelt.

Tidligere mente man at veksthemning harte
med til syndromet. Nyere kartlegging viser at
hgyden varierer mye. Det er beskrevet at noen
har lite veksthormon, men dette er ikke vanlig.

Ledd

Overbevegelige (hypermobile) ledd kan veere
arsak til smerter. Forstuing og vrikking kan fore-
komme. Mange med LMBB klager over ledds-
merter i hofter og bein. Det kan ogsa skyldes
slitasjegikt eller belastningsskader pa grunn av
overvekt.

Hypermobiliteten kan skyldes en mild muskel-
slapphet (hypotoni) som er forholdsvis vanlig.

Tenner og munn

Sma tenner er ikke uvanlig ved LMBB.
Manglende tenner kan ogsa forekomme. I til-
legg kan tannrgttene ofte vare korte og/eller ha
en spesiell form (taurodonti). Hay gane og
behov for tannregulering er ikke uvanlig.

Diagnostisering

A fastsette diagnosen LMBB syndrom kan veere vanske-
lig. Det er fordi det er stor variasjon i hvordan syndromet
arter seg hos den enkelte. Kriterier for diagnostisering er
minst fire av hovedtegnene, eller tre hovedtegn og to
sekundaere tegn.

Hovedtegn:

Netthinnedegenerasjon (retinitis pigmentosa)
Overtallige fingre/teer (polydaktyli)

Overvekt

Leerevansker

Hypogonadisme hos gutter og menn
Nyreanomali

Sekundeere tegn:

Talevansker

Korte, brede teer eller fingre (brachydaktyli)
Forsinket utvikling

@kt urinproduksjon og tarste (polyuri/polydipsi)
Manglende samordning av bevegelser (ataksi)
Darlig motorisk koordinasjon, klossethet
Diabetes (type 2)

Forstarret venstre hjertekammer (venstre ventrikkel-
hypertrofi)

Leverfibrose

Spastisitet

Harselstap

3SIHHLNY @
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Fra barndom til et godt voksenliv

Oppfelging og behandling er seerlig viktig for at
brukeren skal fa et godt liv som voksen. Fra
faglig hold er det uttalt at brukeren vet alltid
best hva som er brukerens egentlig behov, men
fagfolk har bedre oversikt over mulige lgsninger.
God kartlegging gjer det mulig & velge gode
lgsninger i samarbeid med brukeren.

Det er begrenset tilgang pa utdypende litteratur
og kunnskap om LMBB syndrom. Derfor tok
Smaéagruppesenteret initiativ til en bruker-
undersgkelse i 1999 (7). Her ble til sammen 15
voksne personer med LMBB intervjuet.
Undersgkelsen er en verdifull
kunnskapskilde. Den viser at
manglende sosial deltakelse

er den stgrste begrensningen

for livskvaliteten hos mange

voksne. Muligheter for & f&

nye venner er et savn hos

flere. Mange har ogsa prob-

lemer med & opprettholde

kontakten med venner og

bekjente fra tidligere ar.

Av ti spurte viser undersgkelsen at de fem som
hadde arbeid, var mer tilfreds med sin livs-
situasjon enn de fem som ikke hadde arbeid.
Det beskrives som et paradoks at utdanning og
attfgringstiltak, ofte etter en lang prosess, resul-
terer i arbeidslgshet. Flere fglte at det var enklere
& fa hjelp til & slutte i jobb enn & fa utredning og
tiltak som kunne gjgre fortsatt deltakelse i
arbeidslivet mulig.

Individuell plan og ansvarsgruppe

Alle som har behov for langvarige, sammensatte
og koordinerte helsetjenester har rett til & fa
utarbeidet en individuell plan (8). Forskriften
om individuelle planer trade i kraft i juli 2001.
Den er forpliktende for helsetjenestene
uavhengig av forvaltningsniva og har konse-
kvenser for andre instanser og etater. En indivi-
duell plan griper over alle tjenesteomréader og
forvaltningsnivaer, og begr omfatte alle tjenester
og ytelser som brukeren trenger for a kunne leve
et aktivt og selvstendig liv.

«Brukeren vet

er brukerens

[IEN

Et koordinert tjenestetilbud ma ta utgangspunkt
i en helhetlig forstaelse av livssituasjonen til
brukeren det planlegges for. En slik forstelse
ma springe ut fra brukerens egen beskrivelse,
evt. beskrivelse fra pargrende eller annen néeer-
person. Elementer i en livssituasjon kan veere
forhold som familie- og boligsituasjon, helse-
situasjon, arbeids- eller inntektsforhold, skole-
situasjon og fritidsaktiviteter. Hele livssituasjonen
tas i betraktning. Til forskriften har Sosial- og
helsedepartementet utarbeidet en veileder (9)
som i detalj viser hvordan det kan arbeides med
individuelle planer.

Ved LMBB kan en indivi-
duell plan vere nyttig.
Fastlegen, en ansvargruppe
eller fylkets habiliterings-
tjeneste kan sammen med
brukeren og/eller pargrende
lage planen. En ansvars-
gruppe er en tverrfaglig
sammensatt gruppe som er
av stor verdi for alle med
LMBB. Den méa haen
kontaktperson eller koordinator, som kan bista
brukeren og ta kontakt med de etater og instanser
det er behov for tjenester fra. De som til en hver
tid spiller en rolle i problemlgsningen skal delta
i ansvarsgruppen. For eksempel kan personer fra
trygdekontor, hjelpemiddelsentral og Aetat
innkalles av koordinatoren.

Likevel er det behov for personlig veiledning
ved de ulike kontorene. En personlig ledsager er
ofte ngdvendig, da synshemningen kan gjare
det vanskelig 8 komme fra sted til sted.

Tenk framover

Utdanning og opplaering ma legges til rette i
forhold til den enkeltes evner, interesser og
behov. Tenk framover og forbered tiltak som
letter voksenlivet. Det & laere seg praktiske
ferdigheter og delta i sosiale aktiviteter er viktig
for & mestre livet og det gker livskvaliteten.
Voksne med LMBB er alvorlig synshemmede
eller blinde. Far synet blir helt borte bgr man ha
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trent pa daglige aktiviteter, bruk av data/PC og
blindeskrift. Man bgr ogsa vurdere hva som kan
veere egnete yrker og fritidsaktiviteter som den
enkelte kan ha utbytte av framover i livet.

Brukerundersgkelsen (7) viser som tidligere
nevnt, at mange med LMBB har problemer med
& holde pa venner og vansker med & fa nye.
Ettersom vennskap alltid er viktig for trivsel og
livskvalitet, er det lurt & veere oppmerksom pa
dette nar hverdagen skal tilrettelegges. Bade
barn og voksne kan ha god hjelp av en statte-
kontakt for & komme seg ut og delta i aktiviteter
pa fritiden. Som alle andre, har personer med
LMBB stor glede og nytte av a delta i foreninger
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og organisasjoner der de kan treffe andre og
samles ut fra felles interesser.

Overgangene fra barnehage til skole, og fra ett
skoleniva til det neste er alltid falsomme perioder
i barnets eller den unges liv. Det samme gjelder
overgang fra skole til arbeidsliv. For at disse
overgangene skal bli s& smidige og problemfrie
som mulig, er det ngdvendig & begynne plan-
leggingen tidlig. Spesielt nar det handler om
hjelpemidler og eventuell bygningsmessig
tilrettelegging, anbefales det & starte forbere-
delsene til overgangen minst to ar i forveien.

Resten av dette kapitlet belyser ulike arenaer og
temaer der utredning og oppfelging kan veere
ngdvendig. Tiltak og problemstillinger beskrives
i forhold til alder og livsfaser. LMBB syndrom
kan ikke helbredes, derfor er behandling og
oppfalging av enkeltsymptomene desto vikti-
gere. Sykdommen endres over tid og gjer at
kontinuerlig vurdering av hjelpebehovene er
seerlig viktig.

Synshemning

Nar diagnosen er stilt, er det ngdvendig med
kontroll hos gyelege, halvarlig eller arlig. Utvik-
lingen av gyesykdommen, retinitis pigmentosa,
ma falges opp og brukeren ma til en hver tid fa
rett behandling og tilpassede hjelpemidler. Det
blir raskt behov for veiledning fra synspedagog
og andre fagfolk innen synsrehabilitering (10).
Disse kan blant annet hjelpe til med & finne
fram til riktig belysning hjemme, i barnehagen,
pa skolen og arbeidsplassen. Riktig og god
belysning er sveert vesentlig for & ha nytte av
synet sa lenge som mulig.

Etter hvert vil synshemningen fare til behov for
tekniske hjelpemidler og oppleering i punktskrift.
Det a ta seg fram pa en hensiktsmessig mate
som synshemmet, ma ogsa leeres. Dette kalles
mobility eller mobilitet- og orienteringsopp-
leering. Som synshemmet/blind blir det ogsa
aktuelt med spesiell tilrettelegging av aktiviteter
i dagliglivet (ADL).



For noen kan det bli aktuelt & sgke om farerhund.
I tillegg til den nytte og glede hunden kan gi,
ma man ogsa vurdere hundens daglige behov
for omsorg, stell og mosjon, noe som krever
mye av den enkelte bruker.

Ulike behov for transportordninger og ledsager
ma utredes og vurderes, bade i forhold til
utdanning, arbeid og fritid.

Synspedagogtjenesten i fylket gir rad og veiled-
ning i hvordan man skal ga fram for & fa hjelp
med synshemningen. Huseby kompetanse-
senter i Oslo og Tambartun kompetansesenter i
Ser-Trgndelag har lang erfaring og mye kunn-
skap om LMBB, og tar i mot henvendelser fra
hele landet.

Leerevansker

Erfaring viser at mange barn med LMBB har
leerevansker i stgrre eller mindre grad. PP-
tjenesten bgr kontaktes med en gang barnet
eller ungdommen far diagnosen LMBB, dersom
tjenesten ikke allerede er inne i oppfalging ut
fra generelle behov. | samarbeid med hjemmet
og barnehagen/skolen, kartlegger PP-tjenesten
barnets funksjonsniva og foreslar hvilke statte-
tiltak som eventuelt bgr settes inn. Hvert barn
skal utredes spesielt. Noen kan ha behov for en
assistent i barnehagen, deler av dagen eller
uken, og andre har ikke spesielle behov pa dette
alderstrinnet.

Det er viktig a planlegge og tilrettelegge skole-
gangen i forhold til elevens behov og ut fra
kunnskapen om hvordan sykdommen utvikler
seg. Ifalge opplearingsloven skal oppleringen
tilpasses evnene og forutsetningene til den
enkelte elev. For elever med LMBB er det en stor
fordel. Det er ngdvendig at skolen samarbeider
tett med eleven sjgl og de foresatte. Man ma
sammen komme fram til hvilke mal som er
realistiske, hvilke hjelpemidler som trengs (11)
og hvilke arbeidsmater som er de beste for
eleven. A tilpasse oppleeringen for at eleven
senere skal kunne delta i yrkeslivet er viktig.
Oppleringsloven(12) sier videre at elever som
ikke har eller kan fa tilfredsstillende utbytte av

H

det ordingere oppleeringstilbudet, har rett til
spesialundervisning. Det skal foreligge en
sakkyndig vurdering som grunnlag for vedtak
om spesialundervisning. PP-tjenesten er
skoleverket og oppleringsinstitusjonenes
sakkyndige instans.

Individuell oppleeringsplan

Dersom elever med LMBB klarer seg uten
spesialtiltak i lzeringssituasjonen generelt, far de
likevel etter hvert behov for ekstra hjelp, og
spesielle hjelpemidler pa grunn av synshem-
ningen som gradvis utvikler seg. Det er
vesentlig & komme i kontakt med ekspertise pa
opplaering av synshemmede pa et tidlig
tidspunkt, seerlig fordi belysning er vesentlig i
all oppleering.

For elever som far spesialundervisning, skal det
utarbeides individuell opplaringsplan, jf. opp-
leeringsloven (12). Planen skal blant annet vise
mal for og innholdet i opplaeringen.

Blinde og sterkt svaksynte elever i grunnskole
og videregaende oppleaering har néa rettigheter til
tilleggstimer etter oppleeringslovens §2-14 og
§3-10 (12)

Like viktig som faglig tilrettelegging og gode
hjelpemidler, er samspillet i elevflokken. Den
enkelte elev med LMBB faller ikke alltid like lett
inn i det sosiale miljget. A arbeide méalbevisst
for at eleven med LMBB skal greie &
opprettholde kontakt med medlever bade pa
skolen og i fritida, bar veere et prioritert mal. A
akseptere seg selv som man er, at man har en
sykdom eller funksjonshemning, er viktig for &
bli trygg i sitt eget liv. Det kan veere vanskelig,
0g Vi vet at utfordringene for barn med
funksjonshemninger er spesielt store i
grunnskolen. Arbeidet med disse sosiale og
personlige utfordringene er viktige elementer i
den individuelle oppleeringsplanen.

En grunnleggende betingelse for & oppna og opp-
rettholde kontakt, er at medelevene far en viss
kunnskap om LMBB, slik at de kan forsta situa-
sjonen til klassekameraten sa langt det er mulig.
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Ungdomstid

Venner

I ungdomstida far vennskap med jevnaldrende
en helt sentral plass for de aller fleste. Venner
tar ofte over foreldrenes rolle som identifi-
kasjonsfigurer og forbilder. Mangel pa venner
kan veere ekstra vanskelig na. Der det ikke lar
seg gjare & opprettholde vennskap fra barn-
dommen, bgr det vurderes om ungdommen
kan ha nytte av en ung stgttekontakt, som uten
at det virker pafallende, kan vaere med til
ungdomsklubben, diskoteket og liknende. Det
kan gi opplevelser pa linje med hva andre
ungdommer sgker i hverdagen, samt styrke
selvfelelsen og opplevelsen av & vaere delaktig.

Kjeerester

A komme ut blant andre ungdommer gker ogsé
muligheten for & treffe en kjeaereste — for dem
som gnsker seg det. Ogsa ved gryende kjeerlighets-
forhold anbefales dpenhet om sykdommen.
Apenhet tidlig i bekjentskapet er et godt grunn-
lag for utvikling av et naert forhold med gjen-
sidig respekt og erlighet.

[IEN

Seksualitet

Tidlig seksualveiledning kan forebygge prob-
lemer senere. Voksne med LMBB kan fa et
fullverdig seksualliv. Noen vil ha nytte av
seksualtekniske hjelpemidler som kan fas pa
hjelpemiddelsentralen via trygdekontoret.

Dersom trygdekontoret ikke har kompetanse pa
omradet, kan habiliteringstjenesten i den
enkeltes bostedsfylke gi veiledning. Noen seksual-
tekniske hjelpemidler fas pa bla resept.

Utdanning og yrkesvalg

Ungdom med LMBB har stort behov for vei-
ledning ved valg av utdanning og yrke. Det
gjelder & finne et arbeid som den enkelte kan
mestre, bade i unge ar og seinere i livet. Blant
annet blir synshemningen en vesentlig faktor &
ta hensyn til. Den som skal gi rad trenger
kunnskap om LMBB, om utdanningsmuligheter/
veier og arbeidsmarkedet generelt. En forut-
setning for a gjere fornuftige valg er at brukeren
selv aktivt er med i planleggingen, gjerne i sam-
arbeid med skoleradgiver, foresatte, habilite-
ringstjeneste, fagoppleeringskontor og/eller
arbeidskontor. Hvilke instanser som skal trekkes
inn ma vurderes i hvert enkelt tilfelle.



Overvekt og stadig kamp for & unnga vektgkning
er vanlig ved LMBB. Mange legger mye pa seg
selv ved normalt eller lavt matinntak. Det kan
tyde pé at personer med LMBB har lavere energi-
behov eller mindre muskelmasse enn vanlig.
Men det er ogsa beskrevet at mange med LMBB
spiser sveert mye far de blir mette.

Kroppen far energi fra
maten. | tillegg inneholder
maten ogsa andre viktige
naringsstoffer. Overvekt er
alltid et resultat av at man
far i seg mer energi (eller
kalorier) enn det kroppen
bruker. Det er kun to mater
a snu en overvektstendens pa: mindre energi
inn (spise mindre/ energifattig mat) og gke for-
bruket av energi (mosjonere mer).

A tglge opp brukeren med sunn kost og
motivere for variasjon i kosten er en god
investering, farst av foreldrene — senere av
hjelpepersonellet. Muligheten for fysisk
aktivitet reduseres for mange etter hvert som
synet blir darlig. Bruk fantasi for & finne
aktiviteter som brukeren liker og synes er
morsomme, tilpass mosjonen etter den enkeltes

Spis mye frukt og

pa fett og sukker!

fysikk og kondisjon, arstid og situasjonen for
avrig.

Regulering av matinntak - sult og metthet
Energistoffskiftet reguleres med signaler som
sendes fra magen og andre kroppsvev til
hjernen (13). Hjernen svarer med signaler om
sult eller metthet. Det sa-
kalte fedmehormonet,
leptin, er en del av denne
reguleringsmekanismen.
Leptin dannes i fettceller og
fraktes med blodet til
hjernen. Ved hgyt leptin-
niva (det vil si mye fett i
cellene) sender hjernen ut
«metthetssignaler». Det er ikke funnet feil i
leptinutskillelsen ved LMBB. Om hjernens svar
pa virkningen av leptin er for svak, vet man
enna ikke.

Hvorfor bry seg om vekten?

Fedme, eller svaert stor overvekt, medfarer fare

for ulike sykdommer og plager:

* Diabetes (sukkersyke) - spesielt type 2 som
vanligvis ikke trenger insulintilfarsel

= Belastningsskader, spesielt i bein og hofter

* @kning av blodtrykket

N3dHOMS N3 @

SSSS « RIKSHOSPITALET



MAT OG VEKTPROBLEMER

e Hjertesykdom og hgyt
kolesterol

« Sjenerende lukt,
soppdannelse og sar
som skyldes at
personlig hygiene som
vasking og tegrking
vanskeliggjares av
hudfolder.

andre blir det et

Vekt og utseende kan ogsa

virke negativt pa

selvbildet og i det sosiale

livet. All bevegelse og daglige aktiviteter som for
eksempel husarbeid, blir tyngre.

A f& tak i kleer blir vanskeligere og dyrere nar
man ikke passer inn i vanlige starrelser.

Hvordan begrense vektgkning?
Kostforandring og mosjon ma til for & stoppe
ugnsket vektgkning. Malet for bade barn og
voksne er & unnga helseskadelig over-
vekt.(13,14)

NB! Barn bgr ikke ga ned i vekt, det kan stoppe
lengdeveksten og forsinke utviklingen. Et over-
vektig barn som vokser i hgyden uten & legge pa
seg like raskt som far, vokser seg slankere.

Voksne som skal ned i vekt, ma ta tiden til
hjelp. Skal virkningen bli varig ma man endre
levesett i forhold til mat, drikke og bevegelse.
En vektnedgang pa en til to kilo i maneden kan
veere passe.

Noen klarer & redusere matinntaket pa egen
h&nd, mens andre har nytte av hjelp fra lege,
klinisk ernaeringsfysiolog eller mer kurspregede
opplegg for slanking. Noen fglger individuelle
opplegg, andre deltar i gruppeundervisning med
andre i samme situasjon. Det finnes ogsa tilbud
om & mosjonere i grupper i forbindelse med
slanking.

Maten

Maten ma settes sasmmen med omtanke. Kroppen
ma fa nok neeringsstoffer som vitaminer, mine-
raler og protein, samtidig som energien
(kaloriene) begrenses. Hjelp til innkjgp av egnete

Alle former for trim
grupper har dobbelt

er godt for kroppen

[IEN

matvarer og utprgving av nye
produkter er viktig.

Frisk frukt og grennsaker bar
spises daglig. Det finnes
mange halvfabrikata og
ferdige produkter basert pa
grgnnsaker. Det letter
tilberedningen og kan veere
gode middagsalternativer.
Ferdiglagede middagsretter
kan veere dyre, og er ofte
uegnet for den som vil
begrense energiinntaket. Margarin eller smgr
bgr byttes ut med en lettmargarin til brad og
olje til matlaging. Salamien kan erstattes med
en god skinke.

Behandling

Overvekt er et samfunnsproblem i var tid og det
forskes mye pa vektkontroll og slanking. Behand-
ling som gjgr kosttiltak overfladige, er enna
ikke funnet.(13) Legen kan vurdere om medika-
menter kan prgves i tillegg til kost og mosjon.
Det finnes medikamenter som kan redusere
opptak av fett fra tarmen (orlistat), og andre
som kan pavirke hjernens appetittregulering.
Lege mé avgjare om de passer for den enkelte.

Noen personer med LMBB har nedsatt stoff-
skifte (hypotyreose). Hvis de bruker medika-
menter for dette, kan energiforbruket gke noe
og overvekten kan kanskje reduseres.
Operasjon for a fa en lettere og slankere kropp
er ingen enkel lgsning. Det er vanskelig & fa slik
behandling i offentlig helsevesen.
Behandlingen skal veere ngdvendig og ikke
medfgre ekstra helserisiko for pasienten, og i
tillegg ma det sannsynliggjares at operasjon gir
varig virkning. De vanligste metodene er
innsnevring av magesekken (gastric banding)
og/eller forkorting av tynntarmen.

Personer som har gatt mye ned i vekt kan fa
fjernet sjenerende hudfolder etter slanking.
Fastlegen kan henvise til sykehus som vurderer
om operasjon bgr eller kan utfgres.



Syndromet omfatter mange tegn og symptomer
som farer til kontroller og behandling hos lege
eller pa sykehus. Behovene endres over tid og er
ikke like for alle med LMBB, derfor er det viktig
& koordinere tilbudet etter den enkeltes behov.

Sa snart diagnosen er stilt bgr man fa en samtale
med fastlegen for & vurdere oppfglging fram-
over. Legen henviser til de ulike spesialisthelse-
tjenestene og far tilbakemelding (epikrise) fra
spesialistene om hva som er
undersgkt og gjort.

Nar diagnosen LMBB syn-

drom stilles ma man foreta
gyeundersgkelser (se ellers

avs. om synshemning s. 12),
vurdere nyre- og hjertefunk-
sjonen og ta blodpraver for

& utelukke andre diagnoser med
lignende symptomer. | fremtiden
vil man trolig ogsa kunne
fastsette LMBB-diagnosen med en
blodprgve. Henvisning bgr sendes
til habiliteringssenter, syns-
pedagogisk kompetansesenter og
klinisk ernaringsfysiolog. For
barn og ungdom bgr legen ogsa forsikre seg om
at PP-tjenesten er kontaktet for utredning og
tilrettelegging i barnehagen eller skolehver-
dagen (se ellers avs. om leerevasker s. 13),

Senere gar brukeren jevnlig til kontroll hos
gyelege. Fastlegen foretar jevnlige kontroller av
nyrefunksjonen, blodtrykk, vektutvikling og
hgydevekst. Legen ma ogsa vurdere om det fore-
ligger behov for henvisning til endokrinolog,

Tennene bar

en gang arlig av

H

nyrespesialist, ortoped eller annen spesialist-
helsetjeneste.

Tannhelse

Pa grunn tannproblemer som ofte fglger med
sykdommen, bgr alle med LMBB veere spesielt
negye med munnhygienen. | barnealderen er det
behov for ekstra hjelp eller tilsyn fra voksne ved
tannbgrsting. Tykt skaft pa tannbgrsten kan
veere god hjelp ved
motoriske vansker.

Tennene bgr kontrolleres
minst en gang arlig av
tannhelsepersonell.
Reontgenundersgkelse bar
gjeares av tannlege ved
tredrsalder, eller s& snart
diagnosen er stilt. Nar barnet er
10-12 ar ma behovet for
tannregulering vurderes.

oL

Alle med LMBB i Norge har rett til
gratis ettersyn og tannbehandling
hele livet.
Tannhelsekompetansesenteret
(TAKO) i Oslo undersgker helst tennene mens
barna er i smaskolealder, blant annet med tanke
pa forebyggende arbeid. Brukere som far
diagnosen seinere bgr ogsé oppsgke TAKO. Den
lokale legen eller tannlegen henviser dit.

Det er ofte en fordel at den samme tannlegen
behandler brukeren bade som barn, ungdom og
voksen. Dersom skoletannlegen er villig til &
falge opp etter barneskolen, far tannlegen
betaling direkte fra det lokale trygdekontoret.
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De offentlige tjenestetilbudene er organisert
gjennom kommune, fylke og stat. En rekke pleie
og omsorgstjenester er lovfestet, etter sosial-
tjenesteloven og kommunehelsetjenesteloven.
Enkeltvedtak etter sosialtjenesteloven er juridisk
bindende. Det innebzerer at vedtaket ma falges
opp av kommunen. Sgknader om de ulike
tjenester skal besvares skriftlig og munne ut i
avslag eller vedtak. De ulike kommunene og
tjenestestedene vurderer tilbudet ulikt utfra
egen kompetanse om diagnosen og i tillegg legges
faringer i forhold til ressursbruk. Dette gjor at
tjenestetilbudene kan veere ulike avhengig av
hvor i landet man bor. Det bgr imidlertid minnes
om sosialtjenesteloven §4-4 som gir de som har
tyngende omsorgsoppgaver krav pa at kom-
munen fatter vedtak for & lette omsorgsbyrden.

Alle offentlige kontorer har plikt til & gi infor-
masjon om lover, regler og vanlig praksis til den
som spar. Nar en sgker om noe gjennom en
offentlig etat, har en krav pa svar pa sgknaden.
Et avslag skal begrunnes slik at man far mulig-
het til & klage innen fastsatt tidsfrist, og det skal
inneholde opplysninger om klageadgang. Det er
viktig & merke seg at et vedtak fra en kommune
ikke automatisk gjelder dersom en flytter til en
annen kommune. Da ma det sgkes pé nytt.

Informasjon fra bruker til fagfolk

Fordi LMBB er en sjelden sykdom, kan man ikke
forvente at saksbehandlere og fagfolk har mye
kunnskap om diagnosen. Derfor blir det viktig at
brukeren eller paragrende formidler informasjon
der dette trengs. Vi anbefaler brukerne & ha
skriftlig informasjon der diagnosen blir beskrevet.
Dette kan spare tid og lette informasjons-
behovet til hjelpeapparatet. Hvis en sgknad
folges av kunnskap om diagnosen er det lettere,
for eksempel for trygdekontoret, a vurdere den.

Kommunalt hjelpeapparat

Kommunene skal sgrge for at alle som bor eller
oppholder seg i kommunen, tilbys ngdvendig
utredning og oppfelging ved behov for habi-
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litering og rehabilitering, jf. forskrift om
habilitering og rehabilitering (15). | forskriften
om individuelle planer (8) slas det fast at kom-
munen er ansvarlig for & sikre koordinering av
tiltakene. Kommunen er ogsé ansvarlig for
formidlingen av hjelpemidler og for 3 tilrette-
legge miljget rundt den enkelte bruker.

Mange kommuner har en konsulent for funk-
sjonshemmede. Spgr konsulenten om hvordan
ulike tjenester i kommunen er organisert.
Omrader der brukerne trenger kommunal hjelp
og oppfelging kan veere: transport, hjelpemidler,
ledsager, radgivning i forhold til utdanning og
arbeidsliv, stattekontakt eller fritidskontakt,
avlastning og omsorgslgnn, hjemsykepleie og
hjemmehijelp.

Trygdeetaten

De viktigste generelle trygdeordningene i Norge
er folketrygden, barnetrygden og kontant-
stgtten til smabarnsforeldre. Folketrygdens
intensjon er & sikre inntekt for enkeltmennesker,
kompensere for utgifter og gi hjelp til selvhjelp
slik at den enkelte kan greie seg selv i personlige
og yrkesmessige forhold.

Trygdekontorene er trygdeetatens farstelinje-
tjeneste og finnes i alle kommuner. Trygde-
kontorene har ansvar for & informere publikum.
Det anbefales at man ber om samtale for vei-
ledning ved sgknad om stgnader.

Meget kort omtales her noen av de mulighetene
for statte og hjelp som falger av folketrygdloven.

Dekning av utgifter

Stenad til helsetjenester inneholder bestemmelser
om dekning av utgifter til behandling, egenan-
deler og betingelser for utstedelse av frikort.
Grunnstgnad skal helt eller delvis dekke
ngdvendige ekstrautgifter. Med ekstrautgifter
menes de utgifter som har oppstatt pd grunn av
lidelsen, og som friske personer ikke har,
Ekstrautgiftene ma veere lgpende og stadig
tilbakevendende. Engangsutgifter dekkes ikke
av grunnstgnad.



Hjelpestgnad kan gis til personer som pé grunn
av varig sykdom eller funksjonshemming har
behov for saerskilt tilsyn og pleie.

Stgnad til livsopphold

Disse stanadene omfatter sykepenger, omsorgs-
penger, pleiepenger og opplaringspenger ved
barns eller andre neere pargrendes sykdom,
rehabiliteringspenger, attfgringspenger og
ufgrepensjon.

Stgnad ved barns
sykdom

Foreldre som har omsorg for
et sykt eller funksjons-
hemmet barn kan ha rett til
forskjellige stgnadstyper.
Arbeidstakere har rett til
omsorgspenger nar barn
eller barnepasser er syk. Dette gjelder for barn
under 12 ar og inntil ti dager hvert kalenderar.
Dersom barnet er funksjonshemmet eller
kronisk syk kan retten bli utvidet til 20 dager
per ar inntil barnet er fylt 18 ar. Dette ma
forhandsgodkjennes av trygdekontoret.

Pleiepenger gis til foreldre hvis barn er innlagt pa
sykehus i atte dager eller mer. Bare en av

Alle offentlige
tilsatte har taus-
hetsplikt etter
forvaltningsloven
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foreldrene far pleiepenger om gangen. Hvis
barnet er funksjonshemmet eller har en kronisk
sykdom gjelder denne retten til barnet er 18 ar.

Hjelp til selvhjelp

Kommunen samarbeider med trygdekontoret
og hjelpemiddelsentralen om hjelpemidler (8).
Folketrygden gir hjelpemidler for & bedre
funksjonsevnen og for & gke selvhjulpenheten
for sgkeren i hjem, skole,
arbeid og fritid. Hjelpe-
midler kan veere lese- og
sekreteaerhjelp for blinde og
svaksynte, utstyr til trening
og stimulering av barn og
ungdom, fgrerhund, data-
utstyr, skolehjelpemidler og
hjelpemidler pa arbeids-
plassen (9). Ergoterapeut
og/eller fysioterapeut kan vurdere behovet for
hjelpemidler og bistd med opplering og bruken
av dem. Et det behov for a tilpasse hjelpemidler
i egen bolig, kan hjemmebesgk av en ergotera-
peut veere aktuelt. Ved sammensatte problemer
bar synspedagogiske kompetansesentre, hjelpe-
middelsentralen i fylket eller annen fagkompe-
tanse hjelpe til med & utrede og tilpasse utstyr.
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Det finnes mange ulike arsaker til sykdom eller
funksjonshemning. Mange ganger er forandringer
i personens arveanlegg den direkte arsaken.
LMBB er en slik tilstand som oppstar som falge
av genforandringer.

Arveanlegg

Arveanleggene, eller genene, varierer fra
menneske til menneske. Genene sitter (tett i tett)
pa kromosomene, og det er 46 kromosomer i
cellekjernene hos mennesket. Det er vanlig &
ordne dem i 23 kromosompar. Det finnes
tusenvis av gener pa hvert kromosom.

Vi arver 23 kromosomer fra fars sedcelle og

23 fra mors eggcelle. Vi har derfor to utgaver av
hvert kromosom. Ett av kromosomparene kalles
kjgnnskromosomer (x og y). Disse bestemmer
blant annet om en er mann eller kvinne. De
andre parene er nummerert fra 1 til 22.

En mutasjon er en varig endring i et arveanlegg.
Slike endringer er en del av den normale varia-
sjonen mellom mennesker og er som oftest helt
ufarlige. Men enkelte forandringer kan fare til
sykdom.

Det er til na beskrevet seks forskjellige gen-
omrader der en mutasjon kan forérsake LMBB.
Disse seks genomradene ligger pa seks ulike
kromosomer. Kromosom 11q, 164, 3p, 159, 29
eller 20g (q = kromosomets lange arm, p =
kromosomets korte arm). Det spesifikke genet i
hvert genomrade kalles BBS1, BBS2, BBS3, BBS4,
BBS5, BBS6. Man begynner & fa mye kunnskap
om genfeil eller mutasjoner pa BBS4, BBS5,
BBS6, mens genfeil pd BBS1, BBS2 og BBS3 er
mindre kjent. Den biologiske virkningen eller
funksjonen av BBS-genene er fortsatt ukjent,
men skadete BBS-gener gir altsd samme
symptombilde selv om de sitter pa ulike
kromosomer. Mutasjon i ett BBS-genpar er nok
til at LMBB kan utvikles (18).

Autosomal recessiv arv

Noen sykdommer eller tilstander er autosomalt
arvelige. Da forekommer det skadelig mutasjon
i et av de 22 kromosomparene som ikke er
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kjgnnskromosomer. Bade menn og kvinner kan
arve tilstanden fra sine foreldre. Autosomal arv
kan deles i to; autosomal dominant arv og
autosomal recessiv arv. LMBB overfgres ved
autosomal recessiv arv.

Ved autosomal recessiv arv far den syke et
mutert gen fra far og et mutert gen fra mor. Det
vil si at begge genvariantene i kromosomparet
inneholder en mutasjon. Begge foreldrene er
friske baerere av arveanlegget. Foreldrene vil
ikke fa sykdommen selv fordi de har en frisk
variant av genet i tillegg til det muterte. Friske
sgsken kan ogsa ha et mutert gen og dermed
veere baerere av LMBB, eller de kan ha to friske
gener.

Hvis en person med LMBB selv far barn, vil
barnet alltid fa ett mutert BBS-gen. Siden det er
fa beerere av muterte BBS-gen i befolkningen, er
risikoen for at ogsé partneren overfarer et
mutert BBS-gen til barnet sveert liten. Faren for
at barnet ogsa skal f4 LMBB, er dermed sveert
liten.

Beerer
Far
R r
R R

Normal

Autosomal recessiv arvegang: Begge foreldre er
beerere av sykdomsgenet uten selv & veere syke. Hvert
barn har 25% risiko for & arve et mutert gen fra
bade mor og far og slik fa LMBB.



Medisinske funn hos baerere
av LMBB-gen

Néar barnet har syndromet er begge foreldrene
beerere av LMBB-genet.

I dag forskes det pa om det foreligger over-
hyppighet av visse medisinske plager som falger
syndromet hos familiemedlemmer som er
beerere (4).

Genetisk
veiledning og gentesting

Spesialister i medisinsk genetikk ved sykehusene
kan gi genetisk veiledning. Dette gjgres fagrst og
fremst for & vurdere risikoen for at et nytt barn i
familien kan bli fadt med LMBB. Voksne med
LMBB kan fa genetisk veiledning for & belyse
risikoen for at de selv kan fgre sykdommen
videre til egne barn.

Gentesting gj@res gjennom en blodprave eller
en prgve av vev fra huden. Forelgpig foretas
gentesting ved LMBB mest i genetisk forskning.
Etter hvert vil det nok bli mulig 3 stille diag-
nosen ved en gentest.

|

Ngkkelen ligger i genene.
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Det er sveert mange forskningsomrader som kan
gi nyttig viten om behandling, oppfalging og
arsakene til LMBB syndrom. Fra norsk hold har
Dr. med.Ruth Riise bidratt betydelig. De fleste
familier med LMBB i Norge har ogsa veert del-
aktige for & gke kunnskapen om syndromet. Et
av de store omradene innen medisinsk forsk-
ning er genetisk forskning som forsgker & forklare
arsaker til sykdommen.

Nar genene for LMBB syndrom i sin helhet blir
isolert og beskrevet, vil det gi ny viten om
utvikling og skader i gyets netthinne (retina),
nyrene, hender og fatter samt om regulering av
kroppsvekt og appetitt osv. Den genetiske forsk-
ningen kan med tiden forh&pentligvis apne for
nye muligheter, enten i tradisjonell medisinsk
behandling eller genteknologi.

I mange ar har en hapet at genteknologi skulle
gjeore behandling ved arvelige sykdommer
mulig. Genterapi gar ut pa a fare normalt funge-
rende gen inn i pasientens celler og slik erstatte

N

det syke genet. Det drives i dag intens forskning
pa genterapi ved en rekke arvelige sykdommer.
Hittil har det veert vanskelig & fa virkning av
behandlingen, og den praktiske nytten er
forelgpig sveert begrenset. Et av omradene der
man har kommet forholdsvis langt er i
forskningen pa netthinnedegenerasjon eller
retinitis pigmentosa. Dette er et sveert aktuelt
omrade for genteknologisk behandling i
framtiden.

Nar det gjelder hjelpemidler for synsproblemer
gjer forskningen stadig framgang. Datateknologi
er viktig her og utnyttes blant annet innen
pedagogikk og mobility.

Forskning pagar for & forsta og behandle fedme
og regulere matinntaket. Ogsa innen matvare-
produksjonen forskes det mye pa hvordan maten
skal kunne gi god smak, metthetsfglelse og nok
naeringsstoffer, samtidig som energiinnholdet
begrenses.



Kunnskap er viktig for & fa innflytelse over eget
liv. Den som har kunnskap om egen situasjon,
om muligheter og utfordringer, har lettere for a
fa god dialog med hjelpeapparatet. Nar man har
godt grep om livet sitt, gir det bedre grobunn
for mestring av krevende situasjoner.

En sjelden diagnose krever
oppdatert informasjon

Det er ikke alltid enkelt & finne informasjon om
sjeldne sykdommer og syndromer. Sjeldne diag-
noser er ofte lite forsket pé og darligere beskrevet
enn mer vanlige sykdommer. | mange oppslags-
verk er det stor risiko for at beskrivelsen er
mangelfull og foreldet. Den kan vere utdatert
pa sa sentrale ting som behandling, leveforhold
og livslengde.

Dette betyr at man skal veere ngye og kritisk nar
man far tak i informasjon. Sjekk alltid kilden
med hensyn pa arstall og hvem som er ansvarlig
utgiver.

Internett

Via internett er enorme informasjonsmengder
tilgjengelige for stadig flere.

Opplevelsen av fraveer av avstand og landegrenser
er grensesprengende. Internett gir oss mulig-
heter for rask kommunikasjonen og for dialog
som vi neppe drgmte om for ti ar siden.

Det er nesten ikke grenser for hva man kan
finne av informasjon pa nettet; og det er bra
dersom vi leerer & utgve kildekritikk. Det er
ingen sikker godkjenning eller kvalitetssikring
av informasjonen som ligger pa internett.
Derfor er det viktig & vurdere kildene som
informasjonen kommer fra.

Mange interesser kan ligge bak utgivelsen av
informasjon pa internett. Det kan veere
gkonomiske, politiske, kulturelle eller helt
personlige interesser som er styrende for hva
som legges ut og hvordan informasjonen
presenteres.

Veer ogsa klar over at ulikheter i kultur og sam-
funnssystem pavirker innholdet i stoffet. En
kan ikke uten videre overfgre informasjon fra
utlandet til norske forhold.

Samspill med fagfolk

Internett gir brukerne mulighet til pa egen
hand & finne kunnskap om diagnose, behand-
ling og prognose. Dette utfordrer samspillet
mellom bruker og fagfolk. Brukeren er ikke
lenger en passiv mottaker av informasjon, men
en aktiv bidragsyter som trenger fagfolk som
«oversettere» og veiledere.

Fagfolk kan i dag ikke styre informasjonen etter
egen oppfatning av hva som best tjener brukeren.
De ma mgte brukerne som likeverdige disku-
sjonspartnere, som gnsker begrunnelser for valg
av undersgkelser, behandling og annen
oppfelging.

A finne nye samspillformer mellom brukere og
fagfolk er en utfordring. For & fa til dette ma
begge parter ha tillit til hverandre.
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KUNNSKAP INNFLYTELSE

Senter for sjeldne sykdommer og syndromer er
et landsdekkende kompetansesenter pa tvers av
fagomrader.

Senteret jobber med medisinske og psykososiale
problemstillinger i forhold til 16 sjeldne diagnoser,
og gir tilbud til personer i alle aldre som er
bergrt av en av dem. Senteret drives med aktiv
brukermedvirkning.

Sjelden sykdom

En sjelden sykdom eller et syndrom innebeerer at
feerre enn 500 personer i Norge har diagnosen.
Det betyr at det lokale hjelpeapparatet sjelden
kommer i kontakt med mennesker med disse
sjeldne diagnosene, og derfor har lite erfaring og
kunnskap om dem. Senter for sjeldne sykdommer
og syndromer er et supplement og en samar-
beidspartner for de som har behandlings- og
oppfalgingsansvar. Senteret samarbeider med
fagfolk i kommuner, fylkeskommuner, habili-
teringstjenesten, sykehus, og regionale- og
nasjonale kompetansesentra. Malet er a bidra til
at brukere med disse sjeldne diagnosene far en
best mulig hverdag.

Aktiviteter og tjenester

Senter for sjeldne sykdommer og syndromer
tilbyr informasjon, radgivning, opplering og
utviklingsarbeid. Vi arrangerer kurs og konfe-
ranser for brukere og fagfolk. Vi ugir «<Den
sjeldne katalogen», som gir en innfgring i
diagnosegruppene.

Boker, rapporter, hefter, brosjyrer og videoer er
utarbeidet for de enkelte diagnoser.

Senteret bruker internett til kunnskapsformidling
0g kommunikasjon.

Senteret initierer forskning og kan knytte til seg
forskere i enkeltprosjekter.

N
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De faglige medarbeiderne pa senteret kan etter
vurdering reise til brukernes naermilje for & gi
informasjon i tverrfaglige mgter. Hensikten er &
bidra til en helhetlig planlegging og koor-
dinering av tiltak i forhold til brukerens forut-
setninger og behov. Senteret samarbeider nzert
med brukerforeningene.

Senteret arbeider med fglgende diagnoser og
diagnosegrupper:

Alagille syndrom

Alport syndrom

Analatresi

Bleereekstrofi og epispadi

Fabry sykdom

Fenylketonuri (PKU)

Galaktosemi

Gallegangsatresi

Genitale anomalier

Huntingtons sykdom

Medfgdte immunsviktsykdommer
Laurence-Moon-Bardet-Biedl syndrom (LMBB)
LCAT-mangel

Maple Syrup Urine Disease (MSUD)
@sofagusatresi

Aagenges syndrom



Tenk
framover
og forbered
tiltak
som letter
voksenlivet
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Senter for sjeldne sykdommer og syndromer pa
Rikshospitalet (Smagruppesenteret) har kompetanse-
senterfunksjon for LMBB i Norge.

Pa senterets nettsted oppdateres aktuelle web-adresser,

og der formidles nyheter innen forskning og behandling.

SSSS, Rikshospitalet — tIf. 23 07 53 40
www.rikshospitalet.no/smagruppesenteret/

Aktuelle adresser:

Huseby kompetansesenter

Gamle Hovsetervei 3, 0768 Oslo, tIf. 22 02 95 00
www.statped.no/huseby

Tambartun kompetansesenter
7224 Melhus, tif. 72 87 93 00
www.statped.no/tambartun

TAKO-senteret ved Det odontologiske fakultet (Oslo)
Lovisenberggt. 7A, 0456 Oslo
tif . 2270 49 49, fax 22 70 49 48

www.trygdeetaten,no
Trygdekontorene i hver enkelt kommmune.

Habiliteringstjenesten for barn og voksne i hvert Fylke.

Leeringssenteret

Postboks 2924 Tgyen, 0608 Oslo
tlf . 23301200, fax 23301299
www.ls.no

Center for sma handicapgrupper (Danmark)
tif . 33914020
www.csh.dk/

SmagruppsCentrum , Socialstyrelsen, (Sverige)
tif . 08-555 530 00
www.sos.se/smkh/

Interesseforeninger
Interesseforeningen for LMBB,
FFO Postboks 4568 Torshov 0404 Oslo.

N

Norges Blindeforbund
Boks 5900 Majorstuen 0308 Oslo, tIf. 23 21 50 00
www. Blindeforbundet.no

Engelskspraklige kilder:
Laurence-Moon-Bardet-Biedl Society (England)
www.Imbbs.org.uk

OMIM.basen: National Center for Biotechnology
Information (Baltimore, USA)

http:/mww3.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/

OMIM-basen er verdens sentrale database for regi-
strering og oppdatering av kunnskap om menneskelige
gener, og om hvilke forstyrrelser og sykdommer som er
resultat av hvilke mutasjoner i disse genene.

PubMed inkluderer den medisinske databasen
MEDLINE. Databasen gir oversikt over det meste av
medisinsk litteratur. Et sammendrag (abstract) av
artikkelen er vanligvis tilgjengelig.

Annen aktuell litteratur:

Turid Skuseth: Laurence-Moon/Bardet-Biedl's syndrom
utbredelse i Norge. Kartlegging av gruppens medi-
sinske, sosialmedisinske og pedagogiske situasjon.
Hovedoppgave, Statens spesialleererhggskole 1985.

Nilsson B, Lihr E: Ungdomstid — Funksjonshemning —
Lasrivelse. Kommuneforlaget 1998.
ISBN 82-446-0615-0

Ruud E, Nilsson B: Hver for seg sma — sammen store.
Frambu og Smagruppesenteret, 1997.
ISBN 82-990652-3-2

Fritid? Funksjonshemmet ungdom og fritid. Senter for

sjeldne sykdommer og syndromer 1998.

Introducing LMBBS Laurence- Moon Bardet-Biedl
Society, England, 1997

Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syndrom ...more than
meets the eye. LMBB Society. England 1998.
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KILDER OG RESSURSER

Ordliste

ADL

Anomali

Brachydaktyli

Degenerasjon

Diabetes

Dialyse

Elektroretinogram

(ERG)

Epikrise

Gen

Genteknologi

Genterapi

Hormoner

Hypertensjon

Hypogonadisme

Individuell opp-
lzeringsplan (IOP)

Individuell plan

aktiviteter i dagliglivet, fagomrade i
oppleering

misdannelse i kroppslig organ

uvanlig korte fingre og teer

gdeleggelse over tid

sukkersyke

metode for & rense blodet ved
nyresvikt

metode for & méle elektriske signaler
i netthinnen

journalsammendrag av sykdoms-
utvikling

arveanlegg i celler

arbeidet med & isolere, karakterisere
og endre arvestoff

endring av arvestoff for & helbrede
signalstoffer fra ulike Kjertler i krop-
pen, styrer og pavirker funksjoner og
utvikling

heyt blodtrykk

svakt utviklet kjgnnsorgan

personlig plan for spesielt tilrettelagt
oppleering

personlig plan for koordinering og
gjennomfgring innen medisinsk
behandling og annen oppfalging

N

Kromosom

Leptin

Mobility

Mutasjon

Netthinne

Polydaktyli

Polydipsi

Polyuri

Recessiv arv

Retina

Retinitis
Pigmentosa, RP

Syndaktyli

Syndrom

Visual evoked
response (VER)

staver sammensatt av gener (det er
46 kromosomer i menneskeceller)

hormon som dannes i fettceller og
sender signal til hjernen

fagomrade for mobilitet og orien-
tering

varig endring i et gen

retina, det synsoppfattende laget
inne i gyeeplet

for mange fingre eller teer

okt torste

uvanlig stor urinutskilling

arvegenskaper som ma arves fra
begge foreldre for & vise seg

netthinne

progressiv degenerasjon eller
gdeleggelse av netthinnen. Begynner
vanligvis med nattblindhet og fort-
setter med innskrenkning av syns-
feltet. Til sist far man kikkertsyn og
blir blind. Det finnes ulike typer RP,
som har ulik arsak

medfgdt sammenvoksing av fingre

et sett av symptomer som karakte-
riserer en sykdom eller tilstand

metode for & male elektriske
impulser i synsnerven
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