
Å møte barn og ungdom som 
har en sjelden diagnose som 

medfører økende fysisk 
funksjonstap 

Medisinske aspekter – mine erfaringer
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oka@frambu.no



Fra en lærebok i øyesykdommer
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«Vanlig barn/ungdom 
som ønsker å leve  et 
vanlig liv»

En sjelden sykdom med økende 
fysisk funksjonstap: 
FA, AT, DMD, MPS IVA, mfl.

«Faller utenfor fagfolks 
kunnskapsunivers»

Personen Sykdommen
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Kva vil barnet?

• Vere frisk

• Leike og gjere det det har lyst til

• Ha det moro og vere glad og ikkje tenkje så

veldig på framtida

• Ha vener rundt seg og gjere det same som dei

(halde følgje med årskullet)

Mykje nødvendig oppfølging ser ut som styr og 

heft for barnet

Nødvendig å gjere om daglege rutinar til leik
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Kva vil ungdomen?



Når vi snakker om sykdommen…….?
F.A., A.T., MPSIVA, DMD, med flere

• Årsaksrettet behandling mangler
• Lite erfaring - kunnskap - få retningslinjer
• Hele personen rammes kroppslig og mentalt
• Økende symptomer over tid, med tap av 

ferdigheter og autonomi – endring!
• Forventet redusert levetid
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”oversette en medisinsk tilstand
til best mulig funksjon og livskvalitet”
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diagnose



diagnosespesifikk 
kunnskap

planer
spirit, 

yrkesstolthet,
kvalitet, kultur

være i 
forkant

naturlige 
forløp

behandling
kommunika

sjon

arv / skyld
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empowermenthva kan 
gjøres noe 

med?

Alltid et rom 
for håp!



Friedreichs ataksi
Ataksia

telangiektasia
Mukopolisakka-
ridose type IVA

Morquio

Duchenne
Muskeldystrofi Andre……….



Nasjonal faglig retningslinje for 
palliasjon til barn og unge 
uavhengig diagnose

Med banrepaliasjon menes lindrende 
behandlng av barn (0-18 år).

Palliasjon til barn er uavhengig av barnets 
diagnose og starter når barnet har fått 
konstatert en alvorlig livstruende eller 
livsbegrensende tilstand. 

Denne nasjonale faglige retningslinjen er en del 
av dette arbeidet, og er ment å skulle bidra til å 
forene, styrke og utvikle faggruppene som 
arbeider i dette fagfeltet, og sikre kvalitet.
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Ataxia Telangiektasia
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økende cerebellær ataksi fra 1-4 års alder 
mange organer rammes
økt infeksjon og kreftrisiko

overlevelse til 20-30 års alder



Friedreichs ataksi

• 5-15 års alder begynnende gangvansker, dårlig balanse

Økende:

• Afferent og cerebellær ataksi

• Spastisitet, perifer nevropati

• Talevansker

• Fotdeformiteter, skoliose

• Kardiaomyopati, diabetes

Overlevelse til 40-50 års alder





Hvem har kompetanse?
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Habiliteringstjenester
Kompetansesentre, NMK / EMAN
Rikshospitalet
Videonettverksmøter

Nordisk samarbeid
European reference centers
Nasjonale - Internasjonale 
pasientforeninger

PS: Spør oss!
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Hei alle sammen,
Neste uke er det ny nasjonal videokonferanse i Muskelnettverket 18/2-21 kl 12.10-15.00
Programmet ser per i dag slik ut:
1) Kl 12.10 - Vi kobler oss på
2) Kl 12.15 - Oppdatering rundt Spinraza og behandling v/Sean og Magnhild, OUS
3) Kl 12.25 - Oppdatering rundt behandling av Duchenne v/ Magnhild, OUS
4) Kl 12.35 - Kostholdsråd og fysisk aktivitet ved periodiske paralyser-hva sier litteraturen? 

Gjennomgang av en oversiktsartikkel som antagelig snart publiseres fra Nevromuskulært 
Kompetansesamarbeid (tidligere NMK-samarbeidet) v/Marianne og Natasha, 
OUS/Frambu 

5) Kl 13.00 - Genpanel for nevrologiske sykdommer ved OUS v/Linda, OUS
6) Kl 13.20 - Kasuistikk v/ Trine og Linda, OUS 
7) Kl 13.40 - Oppdatering angående Muskelregisteret ved Kai Ivar, UNN 

Videonettverksmøte arvelige bevegelsesforstyrrelser drevet av  Nevrologer på  OUS , støtte fra  Frambu.
Møter 2 ganger i halvåret:
Kasustikker,  nytt om diagnostikk, genetisk testing, behandling med mer



MPS IVA Veiledning  Ø. Kanavin lege

Morqio syndrom MPSIVA  rammer skjelett og bindevev. 

Bilder: Frambu fotoarkiv og Vimizim





Treger vi enda flere planer? 

• Hvilke muligheter / begrensninger ligger i dagens 
situasjon?

• Hva er vi redde for?

• Hva trengs for å takle akutte situasjoner?

• Hvilke instrukser er nødvendige?



Opplysninger til  ambulansepersonell:

Vedrørende pasient:…………

• Pasienten har en avleiringssykdom type …….

• Det anmodes om en legebemannet ambulanse dersom det skulle oppstå en livstruende 

tilstand

• Dette ut fra at pasienten er vanskelig å gi frie luftveier av flere grunner: 

o endrede anatomiske forhold i nakke ( fare for subluksasjon ved hyperekstensjon i 

nakken) og kjeve som gir begrenset bevegelighet. 

o stor tunge som lett kan falle bakover og blokkere svelget. 

o trange anatomiske forhold grunnet avleiringer i vev rundt luftrørene. 

o myke luftrør. 

o Luftveiene blokkeres lett av sekresjon.

• Bruk av svelgtube anbefales

• Varsom med hyperekstensjon av nakken ved intubering

• (Instruks vedrørende videre behandling på sykehus finnes i journal på XX sykehus 

telefon…)

Dato:                   Behandlende leges underskrift………………………

Beredskapsplan f or pasient:

oppdatert dato:……….

(Godkjenning / gjennomsyn  av foreldre)

………………………………..

Innhold:

• Viktige telefonnummer

• Beredskapsplan ved akutte hendelser

• •Erklæring fra lege (til bruk for ambulansepersonell)

• •Cardex kort

• •Vedlegg: Viktige telefonnummer til ambulanse, 

sykehus, foreldre, styrer avlastningsbolig, skole, SFO, 

andre..

• Viktige telefonnummer: 
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Bilde fra  Vimizim.com



personen sykdommen
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oss

skape tillit! 
kontinuitet-forutsigbarhet
søk råd 
vær flere om det
å være føre var
anerkjenn!
realitetsorientering

Frambu 
fotoarkiv

Fra Thoracic key: Courtesy dr,R.M: Pascuzzi



Mine råd –
noe som hjelper

En fastlege som er informert og 
interessert

En beskrivende  legeattest !

Bruk av elektronisk  journal

Frambu fagkurs den 09.10.17         



Takk for 
oppmerksomheten!
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