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Spielmeyer-Vogts sjukdom &r en progredierande, genetisk sjukdom som framfér allt paverkar nervsystemet.
Sjukdomen debuterar i barndomen, och innebéar allvarlig inverkan pa flera funktioner hos det drabbade barnet.
Det férsta symtomet ar oftast synnedsattning, vilket brukar méarkas nagot fére skolaldern, och ganska snart
déarefter marks paverkan pa kognitionen. Aven tal, motorik och andra funktioner berérs efter hand, oftast utvecklas

ocksa epilepsi.

Eftersom symtomen &r sa pass omfattande och efterhand gér det allt svarare fér personen att sjalv klara
vardagen, ar det av yttersta vikt att han/hon far ett multidisciplinart bemétande och att detta inleds pa ett tidigt
stadium. Nagra av ledorden i samband med sjukdomen ar att underbygga, att férebygga och att bibehalla.
Genom att underbygga avses att I1agga en god grund for personens fysiska och psykiska hélsa, sjélvkansla,
inlarning och sa vidare, men aven att tillrattaldagga miljoén pa ett sddant satt att man hela tiden tanker framat; att
man till exempel bevarar minnen pé olika satt, att man har kunskaper om sjukdomens fortskridande och vilket
professionellt stdd som finns att tillgd med mera. Att férebygga kan handla om att hitta satt att férhindra
utmattning under skoldagen, genom att till exempel Iagga in vilopauser, men ocksa att férdréja de kroppsliga
funktionsnedsattningar som oundvikligen kommer med tiden. Att bibehélla handlar om att pa olika satt underhalla
for att sa gott det ar mojligt bevara personens kunskaper, minnen och férmagor.

Klinisk bild

Forsta gangen sjukdomen beskrevs var 1826, da en dansk lakare, Jens Christian Stengel, beskrev fyra syskon i
Norge, vilka drabbats av mental tillbakagang och synnedsattning nagon gang efter 6 ars alder. Runt sekelskiftet
gjordes flera beskrivningar av sjukdomen. En neurolog i New York, Bernhard Sachs, introducerade termen
"amaurotic familial idiocy" (AFI) fér sjukdomar som debuterade i mycket tidig barndom och som karakteriserades
av att barnen férlorade synen, férsdmrades bade psykiskt och motoriskt, samt dog tidigt. | bérjan av 1900-talet
kunde sedan Frederick Batten i England och tyskarna Walther Spielmeyer och Heinrich Vogt utskilja en form,
vilken Vogt kallade juvenil AFI. P4 1960-talet kunde Zeman och Alpert visa att det fanns autofluorescerande
lipopigment hos patienter med sjukdomen. Nagot senare lade Zeman och Dyken fram beteckningen "neuronal
ceroid lipofuscinosis", vilket baserades péa att det ansamlade @mnet i cellerna liknade ceroid (fettlikt &mne) och
lipofuscin (alderspigment).. De séarskiljde ocksa de aldersberoende typerna av sjukdomen. (Aberg, L., 2001) En
av formerna kom séledes att f& beteckningen juvenil neuronal ceroid lipofuscinos. Sjukdomen kallas &ven juvenil
Battens sjukdom, i Sverige ofta Spielmeyer-Vogts sjukdom. Aven beteckningen Spielmeyer-Sjégren samt andra

namn férekommer.

Barn med Spielmeyer-Vogts sjukdom fods till synes friska och har en normal utveckling de férsta aren. Det forsta
symtomet pa sjukdomen &r i de flesta fall synnedsattning. Detta bdrjar méarkas nagot fore skolaldern (vid 4-7 ars
alder), och synférmagan férsamras snabbt. Det ar det centrala synféltet som tappas férst, den perifera synen
finns kvar nagot langre. Viss synférmaga kan kvarsta under nagra ar, men da barnen kommit upp i tonaren har de



troligen mist synen helt. Aven kognitiv paverkan marks i ett ganska tidigt skede av sjukdomen, oftast férst som
inlarningssvarigheter. Den intellektuella utvecklingen stannar av och férsamras darefter gradvis. Genom studier
dar man anvant neuropsykologiska tester har man kunnat se att olika kognitiva funktioner drabbats olika tidigt i
forloppet, och att den negativa utvecklingen av funktionerna sker i olika hastighet. Exempelvis &r korttidsminnet

en funktion som férsdmras redan pa ett tidigt stadium av sjukdomen. Under en uppféljningsperiod pa fem

ar fran tidpunkten for bekréftande av diagnos (eller upp till ett ar efter denna tidpunkt) sjénk patientgruppens
medelvarde for 1Q fran 88 till 72 (Lamminranta et al., 2001).

Olika psykiska symtom férekommer; det &r inte svart att inse att férsamringen av olika kroppsliga och andra
funktioner och férmagor kan géra barnet bade férvirrad, ledsen, orolig och radd. Att inte Iangre klara sddant man
tidigare klarat, att inte kunna géra samma saker som sina kompisar och att ofta méta nederlag kan ge en kénsla
av att vara annorlunda och utanfér gemenskapen och medféra negativa konsekvenser for sjalvkanslan. Under
skolaren ar det vanligt med aggressivitet, radsla, mardrémmar, angest och depressioner. Sémnstérningar, olika
neuropsykiatriska symtom, exempelvis tvdngsmassighet, koncentrationsstérningar samt uttalade
specialintressen, &r mer eller mindre frekvent. Hallucinationer och vanférestéllningar kan férekomma i tonéren. |
en studie gjord i Finland framkom att ungdomarna med Spielmeyer-Vogts sjukdom uppvisade ett stort antal olika
psykiatriska symtom, och att antalet och graden av psykiatriska problem mer liknade de hos barn inom sluten
psykiatrisk vard &n hos normalpopulationen. De flesta av ungdomarna hade olika kombinationer av symtom. Det
papekas att sjukdomen paverkar alla delar i hjarnan, och att det darfoér ar logiskt att spannvidden av psykiatriska
symtom &r stor. (Backman, M. L., Santavuori, L. E., Aberg, L. E., & Aronen, E. T., 2005)

De allra flesta utvecklar epilepsi, som oftast startar fére tonaren (medelvarde ca 10 ars alder). | bérjan ar det
vanligast att barnet/ungdomen far generaliserade tonisk-kloniska anfall och komplexa partiella anfall, men i sent
skede av sjukdomen &r det ofta myoklonier. Vad géller EEG hos barn med Spielmeyer-Vogt &r det ofta normalt
upp till 9-arsaldern, men dérefter syns olika férandringar. (Aberg. L., 2001)

| de tidiga tonaren uppvisar personen med Spielmeyer-Vogts sjukdom férandringar i motorisk férmaga,
kroppshallning med mera. Den motoriska dysfunktionen &r en kombination av extrapyramidala, pyramidala och
cerebellara stérningar, vilket yttrar sig som rigiditet, hypokinesi, framatbéjd kroppshalining och hasande gang,
liknande som vid Parkinsons sjukdom. Aven balansen férsamras. (Rakheja, D., Narayan, S. B., & Bennett, M. J.,
2007)

Sjukdomen ger tilltagande svarigheter med kontrollen av tarm och urinblasa, vilket kan medféra problem med
forstoppning eller med infektioner om blasan inte téms ordentligt. Hjartproblem, som nedsatt gréns vid
anstrangning pa grund av hjartats minskade pumpkapacitet samt anfall med orgelbunden puls, kan férekomma.
De flesta barn med sjukdomen far smartor, vanligen ledsmartor. Smaértorna kan ha flera orsaker; att
kroppsvavnad &r irriterad eller skadad och darmed stimulerar smartreceptorerna i nervsystemet, eller att skadan
sitter i nervbanorna eller i de omraden i hjarnan som uppfattar och bearbetar smartimpulser. Det &r ocksa vanligt
att barnen och ungdomarna &r k&nsliga for beréring, vilket de kan uppleva som starkt obehagligt. (Norsk

Spielmeyer-Vogt forening, 2008)

Talet forsdmras i de tidiga tonaren och blir s& smaningom gravt dysartriskt; talhastigheten ékar och blir
stammande, med omtagningar/repetitioner, och uttalet blir alltmer otydligt. Eftersom Spielmeyer-Vogts sjukdom
paverkar nervsystemet och motoriken har givetvis detta inverkan aven pa andningsférmaga, larynx och den
orofaciala regionen. Trotthet, vilket delvis kan vara biverkning av epilepsimediciner, kan bidra till saval nedsatt
forstaelighet som forstaelse. Nagot som uppges vara karakteristiskt hos flera av barnen med Spielmeyer-Vogts
sjukdom &r att de pratar kontinuerligt. (Norsk Spielmeyer-Vogt forening, 2008)



Kommunikationen paverkas pa flera satt. | tidigt stadium har personens synnedséttning inverkan pa
kommunikationen. Synen spelar en viktig roll i kommunikationen mellan tva seende personer; man har
6gonkontakt, man scannar av varandra och omgivningen, och man har gemensamma referenter i den nara
kontexten. D& man samtalar eller upplever nagot tillsammans med en person som har en grav synnedsattning/ar
blind, behéver man syntolka. Den tilltagande dysartrin innebar férstas att forstaeligheten blir allt mer nedsatt,
vilket forstarks av den kognitiva problematiken. Det forsamrade korttidsminnet gér att personen har svart att halla
kvar langre information och darfér kan ha svarigheter att férsta vad omgivningen sager.

Atandet paverkas till en bérjan framfér allt av att personen inte langre ser maten pa tallriken, men pa ett senare
stadium paverkas aven tugg- och svaljningsférmagan. Risken att personen inte far i sig tillrackligt med naring och
vatska blir med tiden éverhdngande. Han/hon kommer i ett senare skede av sjukdomsférloppet inte langre att
kunna forsérja sig per os, utan behéver fa en PEG.

Sjukdomen bérjar pa liknande satt hos de flesta, men det forekommer stora variationer vad betraffar det fortsatta
forloppet. | det senare skedet av sjukdomen har dock personerna blivit mycket hjélpberoende. Alla personer med
Spielmeyer-Vogts sjukdom har en férkortad livslangd, men skillnaden i livslangd mellan personerna &r stor. Siffror
pa en uppnadd livslangd pa mellan 16-35 ar har namnts. (Aberg, L., 2001) Nar déden intraffar kan det vara i
samband med en infektionssjukdom, vilken kroppen inte haft tillrdckligt med motstandskraft for att klara. (Norsk
Spielmeyer-Vogt forening, 2008)

Orsak/genetisk bakgrund

Spielmeyer-Vogts sjukdom tillhér en grupp sjukdomar kallade neuronala ceroidlipofuscinoser, NCL. Gemensamt
for de olika typerna av NCL ar intracellular ansamling av ett lipopigment, vilket liknar de ceroid och
lipofuscinpigment som ansamlas i normala celler med aldrandet. Alla NCL-typerna har en liknande klinisk bild;
progressiv synnedsattning, kognitiv tillbakagang, epilepsi och motoriska svarigheter. Tidigare klassificerades
dessa sjukdomar utifran alder vid sjukdomsdebut, men efter att man identifierat de genetiska mutationerna
klassificeras de nu istéllet utefter den underliggande genetiska mutationen. Man har identifierat atta gener som
orsakar NCL.

Spielmeyer-Vogts sjukdom orsakas av en mutation pa CLN3-genen, vilken &r belagen i kromosomomradet
16p12.1. Den vanligaste mutationen hos drabbade personer som har europeisk harkomst, ar en deletion (1.02 kb
deletionen). Det finns i dagslaget 40 olika mutationer beskrivna féor CLN3. (Rakheja et al., 2007)

CLN3-genen kodar for ett transmembranprotein vars funktion &nnu ar okand. Proteinet har pavisats i flera olika
strukturer i cellen, bland annat i nucleus och mitokondrierna, men den priméra lokalisationen anses vara i
lysosomerna. En tolkning av att CLN3-proteinet finns i flera strukturer ar att detta protein har funktioner i manga
omraden i cellen, eller kanske till och med har specifika funktioner i vissa typer av celler. Eftersom man dessutom
kunnat se att CLN3-proteinet interagerar med flera andra proteiner, finns ytterligare indikation pa att det &r ett
multifunktionellt protein. Dysfunktion av proteinet orsakar bland annat ansamlingen av @mnen i lysosomerna.
Neuronerna ar de celler som ar mest kansliga for férlusten av proteiner, det ar dock oklart om det &r ansamlingen
av amnena i cellen eller om det ar de stérda

processerna som orsakar forlusten av neuron. (Getty, A. L., & Pearce, D. A., 2011) Det finns antydan om att &ven
immunsystemet kan vara inblandad i sjukdomen. (Socialstyrelsen, 2010) De neuronala ceroidlipofuscinoserna
nedarvs autosomalt recessivt. Det innebar féljaktligen att flickor och pojkar drabbas i samma utstrackning, samt
att barnets bada féraldrar ar friska barare av en muterad gen. Det féreligger 25 procents risk vid varje graviditet



med samma foraldrar att barnet far den muterade genen i dubbel uppséttning, vilket innebar att barnet far
sjukdomen. | 50 procent av fallen far barnet den muterade genen i enkel uppséttning. Barnet blir da, liksom sina
foraldrar, frisk anlagsbarare. | 25 procent av fallen far barnet inte nagon muterad gen.

Diagnostiseringen sékerstélls genom DNA-analys. Den typiska deletionen finns i dubbel uppséttning hos ca 80
procent av personerna som har sjukdomen. En del personer har endast en deletion tillsammans med en
punktmutation. (Socialstyrelsen, 2010) Olika kartldggande undersdkningar, bland annat blodprov och
6gonundersékning, kan gdras innan genetisk diagnostik varit aktuell. Vid mikroskopisk blodanalys kan
vakuoliserade lymfocyter pavisas. Vid 6gonundersdkning syns typiska férandringar i retina och makula, och vid
komplettering med retinografi visas tidigt avsaknad av aktivitet. Man kan &ven géra en

elektronmikroskopisk undersdkning av hud, blod eller slemhinneceller for att se om det finns s& kallade
fingeravtrycksinlagringar. Om féraldrarna till ett barn som fatt diagnosen Spielmeyer-Vogts sjukdom star infér en
ny graviditet, kan man genom fosterdiagnostik ta reda pa om fostret bar pa sjukdomsanlaget. Fosterdiagnostik
kan géras genom biopsi av moderkakan. (Rakheja et al., 2007)

Spielmeyer-Vogts sjukdom &r den dominerande formen av de neuronala ceroidlipofuscinoserna. Incidensen av
sjukdomen i Europa varierar i olika studier fran 0,2 till 7 per 100 000 levande fédda, de hégsta frekvenserna finns
i de skandinaviska landerna. (Rakheja et al., 2007). Siffror fran USA visar 2-4 per 100 000 nyfédda. (Genetic
Home Reference, 2009) Incidensen i Sverige har uppgetts vara 2.2 per 100 000 levande fédda, i Norge 3.7,
Finland 4.8 och pa Island 7.0. (Aberg, L., 2001) Varje ar insjuknar 2-3 barn i Sverige. Prevalensen i Sverige &r ca
5 per miljon invanare, och det finns runt 40 personer som har sjukdomen. Antalet kdnda fall i Norge och Finland
har uppgivits till 39 respektive 60 (ar 1996), trots att befolkningsmangden i dessa lander ar lagre an i Sverige.
Noterbart ar att i Finland tycks flertalet former av de neuronala ceroidlipidfuscinoserna vara vanligare an i andra
lander. Exempelvis ar incidensen f6r CLN1 (Infantil neuronal ceroidlipofuscinos) 1 per 20 000 fédda. Denna form
forekommer endast sporadiskt i Sverige (ar 1996 fanns 6 st barn med CLN1 i Sverige) (Uvebrant, P., 2003)

Atgardsprogram

P& grund av den komplexa sjukdomsbilden krdvs en méngd olika insatser fran flera instanser i samhallet. Det
handlar saval om direkta insatser fran olika yrkeskategorier till den drabbade personen, som indirekt stod till
omgivningen, olika typer av hjalpmedel etc. Insatserna pabdrjas redan da de fdrsta symtomen visar sig i
forskolealdern, och fortsatter livet ut. Eftersom personens hjélpbehov blir stérre i takt med sjukdomens
progression, sa blir &ven insatserna allt stérre med tiden. Det ar viktigt att familjen far hjalp med samordning av

insatserna.

De yrkeskategorier som personen med Spielmeyer-Vogt och hans/hennes familj kommer i kontakt med inom
sjukvard och habilitering ar framfér allt olika specialistldkare, synpedagog,

sjukgymnast, arbetsterapeut, tandlakare, psykolog, kurator, dietist och logoped. | skola och hem/fritidsmiljén
handlar det om elev- och personliga assistenter, pedagoger och specialpedagoger bland annat. Andra personer
som kan komma ifraga ar bland annat handlaggare pa férsakringskassan.

Olika lakare finns naturligtvis med i bilden redan pa ett tidigt stadium. Insatserna handlar férstads om utredningar,
undersdkningar och behandling. Det finns ingen botande behandling fér sjukdomen, utan behandlingen inriktas
pa att lindra symtomen. Epilepsimediciner, mediciner mot de parkinsonistiska symtomen samt mot olika psykiska
symtom kan bli aktuella. En stor del av behandlingen fér en person med Spielmeyer-Vogt gar ut pa att
kompensera for funktionsnedsattningarna och férséka ge personen en sa god livskvalitet som majligt.

Synpedagogen ar troligtvis en av de forsta professionella personerna som kommer i kontakt med barnet och dess



familj, och den kontakten blir sannolikt Iangvarig. Synpedagogen hjalper till med utprovning av synhjélpmedel
samt ger information och stdd till hemmet, skolan etc. Hjalpmedel kan vara glaségon, dator och olika tillbehér,
punkiskrivare, vit kdpp mm.

Sjukgymnasten har en mycket viktig roll i teamet kring personen med Spielmeyer-Vogt. Sjukgymnasten bor traffa
personen regelbundet, for att veta vilka férandringar sjukdomens progression ger pa personens motoriska
formaga, kroppshallning osv. Det ar viktigt med fysiska aktiviteter for att motverka stelhet och for att behalla
rorligheten sa lange som mdjligt. (Socialstyrelsen, 2010) Sjukgymnasten utarbetar rérelseprogram och ger rad om
lampliga aktiviteter fér personen, att géras tillsamman med assistenter eller andra i hemmet, med idrottslérare och
annan personal pa skolan. | senare skede av sjukdomen kan det &ven bli aktuellt med insatser som beframjar

andningen, eftersom personens andningskapacitet férsamras vilket &ven kan medféra slembildning.

Arbetsterapeuten hjélper till med flertalet av de tekniska hjalpmedel som personen kommer att behdva; alltifran
dataprogram till sittkuddar, rullstol och lyft. Arbetsterapeuten kan ocksa behdva beséka skolan, for att se éver
elevens arbetsstol och annat material och hjalpmedel som eleven behéver under sin skoldag.

Psykolog och kurator kan ge samtalsstdd till bade personen med sjukdomen och till dvriga familjemedlemmar,
samt ge information om och hjalp till med olika typer av insatser fran samhallets sida.

Dietist bor kopplas in sa snart nar personen bdrjar uppvisa svarigheter med atandet, for att se till sa att personen
far naringsbehovet tillgodosett.

Tandvarden bor traffa personen med Spielmeyer-Vogt oftare an inom det vanliga tandvardsprogrammet for barn.
En god tandhélsa kan bibehalls langre med tatare kontroller och profylaktiska atgarder. Nar det blir allt svarare att
skota tandhygienen behdver personen fa tata insatser av tandlakare for att fa hjalp med detta samt att fa atgarder
for problem som uppkommer i munhalan som en féljd av svarigheterna att halla en god tandhygien.

Logoped bér givetvis kopplas in redan innan man ser ett behov av detta. Det &r ju viktigt att underbygga for att
kunna férebygga. Ovningar maste pabérjas medan personen fortfarande har en relativt god férmaga att lara sig
utféra dem. Eftersom det handlar om en sapass liten patientgrupp, finns varken evidensbaserad metod eller
beprdvad erfarenhet att tillga nar det

galler logopediska insatser for personer med S-V. Nar det galler kommunikationsomradet finns dock ett val
utarbetat dataprogram, SAREPTA. Insatserna bestar av bedémningar av olika férmagor, handledning till personer
runt personen med sjukdomen, traning direkt och/eller indirekt samt anpassningar av hjédlpmedel med mera.

Beddmningar gérs kontinuerligt av bade tal- och kommunikationsférmaga samt atande/svaljning. Handledning
innefattar strategier f6r kommunikationen med personen med sjukdomen, och kan till exempel vara rdd om hur
man underlattar fér personen att forsta auditiv information eller att introducera AKK. Traning kan omfatta
traditionella andnings-och réstévningar samt munmotoriska évningar, anpassade efter symtombilden samt
dagsform. Eftersom personen inte kan se hur man ska géra, sa maste man ge extra tydliga instruktioner och
forstarka med bade auditivt och taktilt stdd. Hansyn maste aven tas till den nedsatta kognitiva férmagan,
exempelvis genom att inte introducera fér mdnga nya moment i tréningen. Att utga fran ett trningsprogram med
valkénda dvningar kan kénnas tryggt, och personen belastas inte mer &n nédvandigt av energikrdvande kognitiva
processer. Personen maste forstas dessutom finna traningen stimulerande och motiverande. Eftersom han/hon
inte kan férvantas trana pa egen hand, s& méste andra personer i hans/hennes omgivning fa handledning kring
detta. | traningen med en person med Spielmeyer-Vogt handlar det inte om att trdna upp olika férmagor, utan att
sa langt det ar mojligt bibehalla de funktioner som finns, samt hitta strategier som underlattar tal och
kommunikation. P4 ett tidigt stadium introduceras AKK. SAREPTA &r ett dataprogram som ar speciellt utvecklat
for barn och ungdomar med Spielmeyer-Vogt, och ar bade ett kompensatoriskt och ett pedagogiskt hjalpmedel.



Det har bland annat férenklade menyer och enkla sdkvégar, kan anvandas for text, bilder och ljud, har talsyntes
och kontaktstyrning. Har kan man till exempel spara beréattelser, musik som personen tycker om samt bilder fran
speciella tillféllen, fér att kommunicera kring nu och i ett senare skede av sjukdomen. (Rundgren, M., & Larsson,
S., 2008) Andra hjalpmedel f6r kommunikation och kognition kan vara kommunikationspass, mp3- och/eller
Daisyspelare samt taktilt dagsschema. Betraffande atande/svéaljning kan personen efter en tid behdva hjalpmedel
sasom pet-emot-kant pa tallriken. Langre fram i sjukdomsfdrloppet behdvs dven konsistensanpassningar av
maten. S& smaningom behdvs kompletterande/alternativ tillférsel av naring till personens eget atande.

Personal inom skolan &r personer som spelar en otroligt viktig roll i personens liv. De traffar eleven dagligen och
behdver darfor kontinuerlig kontakt med personer som ingar i vardgruppen, fér att f& information om
sjukdomsférloppet och om planering av insatser samt for att fa kunskap om bemétande, férhallningssatt, tréaning,
hjalpmedel osv. Men det ar viktigt att information aven ges at andra héllet; personalen inom skolan har stora
kunskaper om hur eleven fungerar under en dag och i specifika situationer. Pedagogerna behéver fa pedagogisk
handledning for att pa basta satt kunna planera den pedagogiska verksamheten kring eleven.

Det finns olika rikstdckande resurser som arbetar for sjukdomsgruppen. Inom specialpedagogiska
skolmyndigheten finns ett nationellt resurscenter, Resurscenter syn Orebro, som har ett specialpedagogiskt,
livslangt ansvar fér barn, ungdomar och unga vuxna med Spielmeyer-Vogts sjukdom. Resurscentrat erbjuder
information, rad, stéd och utbildning for féraldrar, samt personal i kommuner, landsting och andra verksamheter.
Det finns medicinsk kompetens inom ett kunskapscenter vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg. (Socialstyrelsen, 2010) Det finns &ven en férening, Svenska Spielmeyer-Vogtféreningen (SSVF) som

anordnar arliga foraldratraffar och olika aktiviteter for familjerna.

Etisk fragestallning

Genetiskt betingade sjukdomar ger upphov till etiska fragor nar det galler framfor allt presymtomatisk diagnostik.
Vid en ny graviditet maste foraldrarna som tidigare fatt ett barn som utvecklar Spielmeyer-Vogts sjukdom, ta
stéllning till om de vill att fosterdiagnostik ska goéras. Vill man veta? Om svaret visar att &ven det vantade barnet
bar pa dubbel uppséttning av den skadade genen, sa maste man besluta sig for om man vill behalla barnet eller
om abort ska utforas. Detta kan sékert manga ganger medféra tankar av daligt samvete for flera olika saker,
oavsett vilket beslut man tar. Ar det ratt att lata barnet fédas, med vetskapen om att det kommer att utveckla en
svar sjukdom, med stort hjalpbehov och fortidig déd? Men ar det ratt att avsluta graviditeten; kanske det kan
finnas tankar om att man sjalv ar egoistisk som inte orkar ta hand om ett barn som behéver sa mycket? Och
barnet man redan har, som drabbats av sjukdomen, &r det ratt gentemot det att avsluta den nya graviditeten for

att man inte vill ha ett "likadant" barn?

Ett dilemma betraffande diagnostik kan ocksa uppsta om ett barn rar diagnosen Spielmeyer-Vogts sjukdom, och
det finns yngre syskon; ska man ut testa det yngre syskonet for att se om aven detta barn bar pa dubbla anlag fér

sjukdomen?

En annan fragestallning handlar om vilken information som ska ges till barnet som har sjukdomen. Bér barnet
veta att det bar pa en sjukdom som paverkar barnets formagor pa manga olika satt? Vad ska man sadga? Vad ska
man inte sdga? Finns det nagra férdelar med att beratta om sjukdomen/valda delar om sjukdomen? Vilka
nackdelar finns? Detta ar nagot som foraldrarna behdver fundera 6ver och diskutera. Manga féraldrar véljer att
inte beratta fér barnet om sjukdomen, men barnet behdéver likval realistisk information om syn- och de andra

svarigheterna, varfor det ar problem i skolan etc. (Norsk Spielmeyer-Vogt forening)
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