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FARRELL® Valve Ventilsystem

Fjerner overskydende luft i ventriklen

Er patienten udfordret af oppustethed, sure opsted og
kvalme, nar | giver sondeernaring pa pumpe?

Farrell er en enkel l@sning, som:

« fungerer som ventil for overskydende luft og ernaering
« mindsker smerte og ubehag

* nemt tilsluttes madslangen

For yderligere information, kontakt Meda pa telefon 4452 B888 eller via e-mail info@meda.dk

Meda AS Sobeang 8 3450 Allered TIf.: 44 52 88 B8 wwwmeda.dk
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Landsforeningen Rett Syndrom

ANNONCESALG

FL Reklame

Agerbakken 21, 8362 Harning

TIf. 87 93 37 86

E-mail: info@handicapinfo.dk

hvortil alle spargsmal vedr. annoncer bedes rettet.

Lees lidt om, hvad din statte gar til, pa side 38 i bladet.
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E-mail: rettnyt@rett.dk

TEKST TIL BLADET
Hvis du gnsker noget bragt i rett nyt, skal du sende det
til redaktionen.
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Leserbreve og udklip fra andre publikationer bragt i rett
nyt er ikke ngdvendigvis udtryk for Rett Foreningens
holdning og politik. Redaktionen forbeholder sig ret til
at beskaere, redigere eller udelade tilsendte leserbreve
eller udklip.
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AF SUSANNE BYRIALSEN LILTORP

| drets forste Rett Nyt, kigger vi naermere pa en af de
folgesygdomme, som desveerre rammer mange af vo-
res skenne born. | dette blad har vi valgt, at der ogsa
skal veere fokus pa hvilke tillzegsbehandlinger der er,
til de patienter, hvor den “almindelige” medicin ikke
er nok. Som mor til Mille, som ikke har haft stor effekt
af den geengse medicin, har det vaeret nogle voldsom-
me ar med epilepsi. Store beslutninger har skulle traef-
fes og det er ikke let - slet ikke, nar der ikke er man-
ge man kan sparge. Derfor er der i dette blad nogle
personlige beretninger, om de forskellige behandlin-
ger der findes og mit hab er, at disse beretninger kan
veere behjaelpelige, for andre der skal traeffe vanske-
lige beslutninger omkring behandling.

Lees ogsa hvordan man kan hjzelpe en person med
epileptisk anfald!

Jeg har igen veeret sa heldig, at fa udfyldt bade sg-
skendestafetten og de 20 spargsmal. Jeg syntes de

er sa gode og vi har i bestyrelsen talt om, hvor skagnt
det er, at finde dem frem - bade som nye forzldre/fa-
milier, men ogsa for os andre. Jeg haber, at I vil vaere
behjalpelige med, at fa dem med i s3 mange blade
som muligt!

Rett Nyt 2 kommer til at omhandle musik - jeg vil
rigtig gerne modtage beretninger om fantastiske op-
levelser med musik! Der kan veaere mange forskellige
beskrivelser af Jeres barn og musik. Hvordan oplever
I, at de nyder musik - Gar de til musikterapi - Er der
musik pa skemaet - Er der nogle oplevelser/koncerter
der saerligt huskes - Bruger | musik derhjemme - Gode
ideer til, hvor man kan nyde musik? Rigtig gerne fra
de helt sma bgrn og helt op til de voksne - jeg er sik-
ker pa, at der findes nogle gode historier og erfarin-
ger, som der skal deles.

Jeg haber, at | vil veere med til, at lave endnu et super
godt blad, for det er Jeres saerlige historier og erfarin-
ger, der gar dette blad til noget seerligt! Hvis | teenker,
at | ikke har overskuddet eller tiden til at skrive, sa
send mig lige en mail med Jeres nummer. Jeg ringer
Jer gerne op og sa skriver jeq Jeres historier og erfa-
ringer ned!

Rigtig god laeselyst.




AF SUSANNE BYRIALSEN LILTORP

Vi afholdte i januar vores bestyrelsesmgde pa Hotel Scandic i Ringsted. Her fik vi
planlagt det sidste, til den snarlige foraeldreweekend pa Munkebjerg Hotel. Vi fik
0gsad meget godt styr pa arets familieweekendkursus og fandt ud af, hvad vi skulle
arbejde videre med der, sadan at vi ogsa i ar, kan fa en sken og indholdsrig week-
end sammen i Odder.

Derudover tog vi et kig, pa vores nye hjemmeside, som vi syntes er blevet rigtig god
og meget mere overskuelig!

Til slut, sa vi hotellet an, da vi ogsa er pa udkig efter, hvilke hoteller vi kan bruge i foreningen, enten til familie eller til for-
xldreweekender. Dette hotel havde desvaerre ikke de starste vaerelser/bad og det er jo i hvert fald et must, til vores fami-
lieweekendkursus.

Et godt mede, med mange gode snakke og nye ideer!

Vi er i foreningen, blevet kontaktet af Yasmin Sarah Ahmed, som er mor til Selma med Rett. Yasmin har tilbudt, at arbejde
frivilligt for foreningen, som radgivende stgtte i socialtfaglige spargsmal. Hun har faglige kompetencer indenfor socialrad-
givning og vil kunne vaere behjzlpelig i forhold til ansggninger under servicelovens paragraffer. Hun kan kontaktes pa mail,
hvis I som foraeldre, vil have et par gode rad med pa vejen. Se kontaktinformation bagerst i bladet.

Rett Foreningen har modtaget en flot donation fra Ron Slade
i England, dette i forbindelse med hans s@ster Rita” begra-
velse. Rita var oldemor til Esther med Rett Syndrom. Vi er
naturligvis meget taknemmelige for donationen og den
kommer til, at gleede alle Rett piger og drenge pa naeste
familieweekendkursus. Bestyrelsen sendte vores tak, i et
julekort til Ron Slade.

Vi glaeder os, til at se Jer, til arets foreeldreweekend og ge-
neralforsamling pa Munkebjerg Hotel.

rettnyt nr. 12019 5




Liste over materiale

som landsforeningen har til udlan

VIDEC

MUSORIK

Ak Mo [k

Far i amind v B! e - @il SE R

Musorik, Musik/Motorik
Svensk 2008, Sverige
Teksthzefte medfelger

RETT SYNDROM (LANDSFORENINGEN RETT SYNDROM, 2000)

The Musement

Slepsc Ml buesthan

The Musement
Engelsk 2008, Sverige
Teksthaefte medfalger

Dot of Biia B | S

S3& himmelsk anderledes
2008, Danmark

Indfering i Rett Syndrom
2006, England
Dansk tale

Materialet kan lanes hos Betina Winther

lag talar
med 6gonen

RETT SYNDROM

Jag talar med 6gonen
2000, Sverige

SILENT
ANGELS

Fir Bayy ayndesan

Silent Angels

The Rett Syndrom story
2000, USA — Danske undertekster

E-mail: bufas@mail.tele.dk




AKTIVITETSKALENDER

APRIL
05. - 07. Foreldreweekend pa Munkebjerg med generalforsamling lgrdag

JUNI

22.-23. Visionsweekend for bestyrelsen

AUGUST

Bestyrelsesmgde

SEPTEMBER

06. - 08. Familie / WeekendKursus pa Odder Parkhotel

27.-28. Den 6. Europaiske Rett Konference afholdes i Finland, hvor der ogsa vil blive
afholdt RSE Generalforsamling

NOVEMBER

Bestyrelsesmgade

PRISER FOR MEDLEMSKAB

ENKELTMEDLEMSKAB 185 KR./AR For enkeltpersoner med interesse for Rett syndrom
FAMILIEMEDLEMSKAB 275 KR./AR For familier med interesse for Rett syndrom
STOTTEKONTINGENT 275 KR./AR For selskaber, firmaer, institutioner og andre, der sympatiserer

med foreningen, og som gnsker at stotte formal til gavn for
piger med Rett syndrom.

BLADMEDLEMSKAB KONTINGENTFRIT  For institutioner/bosteder med interesse for Rett syndrom.
Dette medlemskab giver ikke stemmeret ved generalforsamlingen.
Bladmedlemskab er kontingentfrit.

S O ! G4 ind pa
-~ ' www.rett.dk

hvis du/I @nsker at blive medlem

LANDSFORENINGEN RETT SYNDROM
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IB ANDERSEN

VVS - KAL - VENTILATION

www.ia-vvs.dk
702017 33
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BOLIGSELSKABET HOLSTEBRO
Thorsvej 96 « 7500 Holstebro
TIf. 97 41 47 77 « E-mail: info@bsh.dk
www.bsh.dk

2TALBYG .

Murer-, teémrer- og malerarbejde

- Private og erhvery

+ Ingen opgaver e for slore eller for sma

« Mindre renaveering allar on slorme totaleniraprss
« Wi garger altid for, a1 du er med hele vapen
fraidé t det ferdige resultat,

Kontakt Peter 40 55 58 73 eller kmb @assentoftbyg.dk
Vandvaerksve] 32 - Assentoft - 8960 Randers SO
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Huginsvej 8 - 3400 Hillerad
TIf. 48 17 27 02
www.scancon.dk
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We care about your Goods
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Tif. 20 11 99 67

VI Stotter Hobro IK

Stenstrupvej 16 - 9500 Hobro
TIf.20 11 99 67 - www.grevlundsautolak.dk

SOKA SPEDITION
INTERNATIONAL SPEDITION

Godthabsvej 21 * 8660 Skanderborg * TIf. 7454 3131
ssc@soka.dk - www.soka.dk

B

SOKA SPEDITIO‘N — din foretrukne spediter pd Dsteuropa

Vi tilbyder alt fra kurérforsendelser til stgrre projekter
og'overdimensioneret gods.

Se mere ba‘www.soka.dkeller kontakt os for et uforpligtende tilbud
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Familie /
Kursusweekend

Odder Parkhotel
6. - 8. september 2019

Vi gleeder os til at se Jer

Der vil blandt andet, veere foredrag v. tandtekniker Anne Nielsen fra
Sverige om oroficiale problemstillinger ved Rett Syndrom. Et oplaeg af
ergoterapeut Sandie Falkenberg om oralmotorik, samt foredrag
v. Marlene Gerd om sgskendepargrende.

Der vil veere sgskende aktivitet, med teamet fra Adalsskolens S@skendekursus.

Center for Rett holder oplaeg og Thomas fra ASK, kommer ogsa forbi.
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ANKER HANSEN & CO.A/S

—
é:l - skaber rummelighed

/ Ka |VQV€j 3 Det startede med en lille
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60 ars jubileaum i 2018
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™ 1. Anne 38 ar ;
1. Mille Y o7ar
3. Ann Sushilla 37 ar
17. Naja "1 ar
25. Marie 10 ar
APRIL e ;6. Calrmlla 2; e°1r
27. Katja 22 ar oo SIellug ot
30. Maja 38 ar
! " =
10. Helle 47 ar o

13. Rose

Natasha

Husk at sende billeder (og ved nye familier information om jeres barns fadselsdato).

Fadselsdagene bringes saledes Blad 1: april, maj, juni
Blad 2: juli, august, september
Blad 3: oktober, november, december
Blad 4: januar, februar, marts

Se deadline for indsendelse af billede og informationer forrest i bladet.



RUDE DYREKLINIK ApS

Holsteinborgvej 5, 4243 Rude
Kirurgisk og medicinsk behandling af store og sma husdyr
TIf. tid bedst 8.00-9.00 » Konsultation efter aftale

55459105

Praktiserende pay koo

Peter Sondergaard

cand.payk. /
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Violinbygger

Medl. af mesterlauget

Reparation * Nybygning * Keb * Salg
www.violin.dk

violin@mail.dk

Erik Hoffmann

TIf.38 71 83 96

Hyltebjerg Allé « 2720 Vanlgse

VINDUESPOLERING

sdvel ERHVERY som PRIVAT

TIf. 98 24 28 86 - Bil 40 82 77 97
VINDUESPUDSEREN

f Nollemgrry
Morre Henensvie] 20 - Sl Aabwhnn

THERMOFORMNING - PLASTFORARBEJDNING

C.R. STEGLICH & COs

e

www,crsteglich.com TLF. 56 313569

Midtsj=llands
., Maskinvaerksted =

Vi klarer alle opgaver! Fleksibilitet og kvalitet til den rigtige pris

Virkelyst 4 « 4420 Regstrup
TIf.59 1210 44 * jc@msmv.dk

CONVENA

distribution

Industriholmen 51 + 2650 Hvidovre
TIf.33 29 60 00 » www.convena.com

Fonden Krogens
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Fonden Krogens Bo- og Fritidsgard er beliggende i en skon idyllisk natur
teet ved skov og udsigt over abne marker ..... ﬁ

Dejlig gérd med mange dyr, lette maskiner. Beboerne har selvbestemmelse omkring dagligdagen, fritid og oplevelser.

Fonden Krogens Bo- og Fritidsgard
TIf.4047 8058 - www.fondenkrogensboogfritidsgard.dk

Polyfa Consultants A/S

Radgivningsfirma for den europaeiske
forsvarsindustri. Formidler salg af materiel til
politiet og det danske forsvar.

TIf.87 25 88 51+ www.polyfa.com

RUARIET
IV ISR

Rugérdsvej 40

5000 Odense C

TIf. 66 11 32 10
www.jlarsenrevision.dk

Korsgr Autovaerksted
Daek, felge og autoservice

v/Rene Pedersen
Tamborgve] 136 - 4220 Korser

70 208 508




Forstehjeelp ved anfald

Epilepsi er en syodom, som skyldes unormale kraftige elektriske udladninger i nervecellerne, | hjernen, hvilket
medforer et krampeanfald. Disse anfald er hjernens uspecifikke reaktion pa alle former for forhold | nervesystemet,
skader eller traumer. Der findes mange forskellige former for krampeanfald. De fleste epileptiske anfald varer fra
nogle fi sekunder til nogle f3 minutter, De kan veere enkelte og isolerede eller optraede som en serie anfald,

Ved nogle anfald er personen fuldstzendig bevidst om, hvad der foregar:

Tom

stirren Tyggebeveaegelser Fumlen

Usammen-

h_mngenﬂe tale Forvirret tale

Rysten

personen

Tal roligt og
beroligende

S
S@rg for, at personen

er i sikkerhed og ikke
kan komme til skade

Forklar andre omkringstaende,
hvad der er sket

Efter et anfald

kan personen vaere forvicret. Forvirringen kan vane lengers end
salve anfaldet. Nar personen kommer til sig seby, kan du sparge
om vedkammende ved, vilken date dit & lvor den plgaeldende
e, 0g hvad vedkommende skal goee bagefter for ot sikre dig,

ot parsonen er sig sely igen. De fleste anfald er ikke medicinske
nodstitfaelde. De slutter af s selv efter 1 eller 2 minutter cg
kraver lkke besog pd skadestwen,

Nogle gange kan der dog vaere god grund til at ringe til alarm-
centralen. Bt krampeanfald hos en person, som ke har eplleps,
kan viere tegn pd en slvorlig tilstand.

s sats Laiimg wnlidd un Cimee b el S5

Andre arsager til at tilkalde en ambulance er bl.a.:

Anfaldet varer mere end 5 minutter,
0 Personen har (kke epilepsi.

Personen kommer kun langsomt til sig sely, der indtracder et
nyt anfald, eller personen har dndedraetsbetvar efter anfaldet,

Personen er forvirret | lengere tid eller er kke rigtig bevidst
om sine omgivelser.

. Personen er graved eller har en anden medicinsk tilstand,
Personen viser tegn pa skade eller sygdom,
Personen opholdt g i vandet, da anfaldet startede,

i

A4
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Foreeldre kursusweekend
pa Munkebjerg Hotel 5.4-7.4 2019

Munkebjerg Hotel
Munkebjergvej 125
7100 Vejle

Rett foreningens kursusweekend for forzeldre til piger og drenge med Rett Syndrom.

Stagt vores annoncgrer...
..de statter 0s




Program for weekenden

FREDAG
Check-in fra kl. 14.00 12.00-13.00 Frokostbuffet
15.30-16.30 Kaffe/te 13.00-14.00 Forstehjeelp
18.00-19.50 Middag 14.00-15.00 Walk’n Talk med erfaringsudveksling
19.50-20.00 Velkomst ved bestyrelsen 15.30-16.00 Kaffe/te
20.00-21.00 Foredrag v/ Gitte Hornshgj om den gode

dialog og gensidige respekt 18.30-20.00 Middag

21.00-22.2? Networking

LORDAG
07.00-10.00 Morgenbuffet SONDAG
10.00-11.00 Foredrag om sgvn v. sgvnforsker Poul Jennum 07.00-11.00 Morgenmad og afrejse
Forelabig til ordinzer generalforsamling 2019

1. Valg af dirigent

2. Bestyrelsens beretning

3. Forelaeggelse af det reviderede regnskab
4. Fastsaettelse af kontingent

5. Valg af bestyrelsesmedlemmer

6. Valg af suppleanter

7. Valg af revisorer

8. Behandling af indkomne forslag

9. Eventuelt

DEADLINES TIL GENERAL FORSAMLING

Indkomne forslag til dagsorden sendes senest d. 16/3 - 2019

Forslag til vedtaegtsaendringer, skal dog veere formanden i haende senest d. 2/3 2019
Louise@rett.dk

Den fulde dagsorden kan findes pa hjemmesiden fra d. 27/3 - 2019

Alle medlemmer af Landsforeningen Rett Syndrom er meget velkomne.
Munkebjerg Hotel

Munkebjergvej 125

7100 Vejle

Lerdag d. 6 april 2019 kl. 16.00 - 18.00

nyt nr. 12019




MIG 06 MIN SBSTER /BROR
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Hvad er dit navn?

Anton & Patrick Mose Winther.
W' o

Hvor gammel er du? _

7 ar.

RETT WEEKENDEN

Hvad er dine fritidsinteresser? Har du veeret med?

Kare MTB - veere ude og lege og se fjernsyn. Nej.

Hvem har RETT? NAR FOLK SPORGER

Natasha vores storesgster. Hvis nogen sparger dig “Hvad er der egentlig galt med
din sester/bror?” - Hvad svarer du sa?

Har du andre sgskende? At hun er handicappet.

Ja - lillebror Magnus.

Er det treels, nar folk sperger?
Bor i alle sammen? Nej, bare ikke det er for mange pa en gang.
Ja.

FORDELE OG ULEMPER, VED AT HAVE EN RETT S@STER/

SKOLEN/VENNERNE BROR

Ved din klasse/venner noget om Rett Syndrom? Fordele?

Nej. Ved ikke.

Kunne du tenke dig, at forteelle mere om det? Ulemper?

Nej. At hun skaeerer teender.

Er der andre i din klasse/af dine venner, der har en HVIS DU KUNNE GIVE DIN S@STER/BROR EN GAVE - HVAD
sgskende, som er handicappet? SOM HELST - HVAD SKULLE DET SA VARE?

Ja-en. En ferie til Lalandia.




Amalie Rose

1)

Amalie Rose

2)

3. august 2002

3)
Jeg bor pa Danahus, som er en dggninstitution, der ligger
2 km fra hvor min familie bor.

4)
Min mor hedder Anne Louise og min far hedder Thomas.

5)
Min zldste lillesgster hedder Emma Sofie (hun er 14 ar)
og min yngste lillesgster hedder Andrea (hun er 12 ar)

6)
Ja, jeg har en mormor og morfar, der bor taet pa mig,
0g jeg har ogsa en farmor.

7)
Jegbor pa Danahus, som er en dagninstitution, der ligger
2 km fra hvor min familie bor.

8)
Ja det kan jeg, men jeg holder en voksen i handen og
hvis jeg gar alene er det i walker.

9)
Ja det har jeg, desvaerre ustyrligt i perioder.

10)
Jeg gar i skole.

1)
| fritiden gar jeg til ridning, det har jeg gjort siden
jeq var 4 ar.

12)
Jeg kan lide nar der bliver sunget for mig (allerynd-
lings) og at hare musik, danse (jeg vipper fra fod til
fod), at veere i bad og at se film.

13)
Gode sange og nar andre omkring mig er glade og
i godt humer.

14)
Hvis jeg ikke er sulten og de alligevel taenker, at det
er jeg.

Hvis der kommer noget kedeligt i en film jeg ser.

15)
Det er meget blandet - danske sange seerligt.

16)
Skal jeg veelge, sa ma det blive Teletubbies.

17)
Jeg har en hund (yorkshire terrier) der hedder Bella.
Hun sidder nogle gange pa skadet af mig.

18)
Noget med sauce (og ogsa gerne kartofler) & chokolade-
knapper.

19)
Det er nar jeq har vaeret med min familie i sommerhus.

20)
Det har jeg!




Sjeeldne Diagnoser Repraesentants

2.-3. november 2018

AF JESPER C. LUND 0G KIRSTEN KAASEN

Velkomst og nyt fra Sjeeldne Diagnoser

PERSONDATAFORORDNINGEN

Persondataforordningen blev kort rart. Alle medlemsforenin-
ger blev anbefalet, at have et punkt pa deres hjemmeside
hvorpa der star "persondata". Fortrinsvis skal persondata po-
litikken ligger der, gar den ikke skal vi blot skrive "under ud-
arbejdelse" og sa ligge den op nar den er klar.

Desuden blev det naevnt, at punktet ville blive taget med pa
naeste repraesentantskabs made.

STATUS PA PULJER

Aktivitetspuljen er blevet halveret i forhold til sidste ar, der er
ikke sa meget at gare lige nu. Men nar vi far bevillingsbrevet
vil Sjeeldne Diagnoser gerne have en mail omkring hvordan
det pavirker os, hvilke arrangementer bliver ikke afholdt, aget
egen betaling eller andet. Dette skal bruges til at fa penge
tilbage i puljen.

Handicappuljen vil i naeste periode forlgbe fra 1/1-19 til 30/6-
20. Dette sker fordi der er gnske om at skifte perioden sa den
ikke folger kalender aret, men lgber fra sommer til sommer.
Der er lagt 3 mio. ekstra i puljen for at afhjelpe de ekstra
6 maneder. Det er ikke helt nok (det burde vaere omkring
6mio.), men det vurderes at vi ikke kan vinde en kamp om
at fa flere penge i denne gang. Pulje stgrrelsen skulle vaere
tilbage til normalen i 2020 (dvs. 1/7-20-30/6-21).

Vi som forening skal vaere opmaerksom pa, at der skal daekkes
flere arrangementer med naeste ars handicappulje og seerligt
os som rammer loftet for hvor meget man kan fa udbetalt.
Det forventes ikke, at dette loft stiger betydeligt selvom pe-
rioden stiger. Det betyder, at vi skal deekke to foraeldreweek-
ender og en familieweekend for samme tilskud som vi plejer
at fa til 1 forzeldreweekend og en familieweekend. Jeg er ikke
sikker pa detaljerne i dette, sa pt. er det bare en advarsel, jeg
har ikke sa meget konkret.

Opdatering: Socialministeren har oplyst, at Handicappuljen
meldes ud for 18 maneder, med godt 18 mio. kr. da der er
fundet ubrugte midler pa 3 mio. kr.

SJALDNE DIAGNOSER PROJEKTER
Sjeeldne diagnoser har 3 projekter i gang
Bisidder
Navigator
Helpline

Bisidder projektet er startet op og der har vaeret rekruttering
af frivillige. Tanken er, at der skal vaere 2 bisiddere i hver re-
gion og yderligere 10 fordelt ud i foreningerne. Bisidderen er
frivillige og bliver rekrutteret gennem Sjaeldne Diagnosers
medlemsforeninger.

Alle som har en sjelden diagnose kan bede om hjzlp fra
en bisidder, man ringer til Help line, som s& undersgger om
de har en bisidder der kan den dag. Kan radgiveren fra Hel-
pline ikke finde en, vil de ofte benytte deres netvaerk, til at
kontakte den forening der passer med patienten, for at se
om de kunne have nogle, har de ingen er der ikke sa meget
mere at gare.

Hvis man far en bisidder, betyder det at bisidderen holder et
formgde med en, deltager i selve mgdet og efter mgdet mg-
des de 0gsa og runder af.

Der mangler pt. bisiddere i Nordjylland, andre af regionerne
er ogsa lidt tyndt befolket hvad angar bisiddere. Sjeldne
diagnoser laver et skriv, der beskriver hvad en bisidderrolle/
opgave bestar i, som kan puttes i blade eller pa Facebook, for
det tilfzelde der sidder nogle og gerne vil hjaelpe.

Der vil blive afholdt et nyt bisidder kursus d.6-7 april Frederi-
cia/Middelfarts omradet. Det er gratis at deltage og karslen
bliver betalt.

Navigator projektet karer rigtigt godt, der er kommet yderli-
gere midler til fra PUF og det kan derfor fortsaette til juli 2019.
Herefter overgdr det til Help Line.

Help Line har kert i 2 ar nu og det gar rigtigt godt, der var for-
ventet mellem 200 og 400 henvendelser arligt. Forste ar var
der over 400 andet over 500. 1 2019 skal der arbejdes pa at fa
midler til at Help Line overgadr til permanent drift.

Der var en del statistik, om hvem der henvendte sig. Blandt
andet blev det naevnt, at foreningernes medlemmer gerne
matte bruge Help Line mere. Blandt andet kan de hjelpe
omkring visse ting i forhold til lovgivning (ansegning om bil
blev navnt). Det er en radgivnings funktion hvor der sidder
flere med blandet viden.

DE TILBYDER TYPISK 3 FORMER FOR ST@OTTE
Oplysning/information (Hvor finder jeg vide om...)
Mestringsstatte (Jeg kan ikke mere, emotionel stotte)
Individuel radgivning (Hvordan seger jeg om en bil..)
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Repraesentantskabsmade

Pa repraesentantskabsmade sagte BBS foreningen (Bardet
Biedl Syndrom) om optagelse i sjeldne diagnoser, hvilket
blevimgdekommet med klapsalver. BBS er som forening 1 4r.
Der er 97 personer i Danmark med registreret BBS, som
er en medfadt sygdom med kromosomfejl pa oftest
kromosom 11, heraf er ca 40 medlem af foreningen.
Kensmaessigt er der ligelig fordeling mellem drenge
og piger. Sygdommen er aggressiv degenererende
og bernene far fra en tidlig alder tunnelsyn der i teen-
age arene resulterer i blindhed. Bgrnene er mildt udviklings-
haemmede.

Antallet af personer der har BBS og deres sygdomsforlgb er
til dels sammenlignelige med Rett og dermed 0gsa sammen-
lignelige ift. saskenderelationer. Vi ser potentiale for samar-
bejde for sgskenderelationer og har tilbudt rad og vejledning
for at deres foreningsarbejde far en god start.

Medicinradet har de sidste par ar arbejdet med “Medicinkor-
tet” i forhold til Sjeeldne Diagnoser. Medicinrddet vurderer
bl.a. ny medicin for SD og evaluering af medicinkortets an-
vendelighed forventes ultimo 2019.

Der er udarbejdet ny National Strategi for Sjaeldne Diagnoser.
Bestyrelsen er orienteret og Strategi kan findes pa nettet.

Vi er inviteret til Nordic Baltic Rare Diseases Summit som af-
holdes 14. marts i Kgbenhavn.

Ansggning om statslige midler seges enten Socialstyrelsen
eller sundhedsstyrelsen. Fra 2016 har Rett sagt midler i sund-
hedsstyrelsen, hvor midler kan anvendes som driftsmidler
for foreningens arbejde og ikke partout skal holdes op mod
specifik aktivitet.

SD sjeldne familiedage omkalfatres og information tilgar
bestyrelsen hen over vinteren.

SD har ansat en professionel fond-raisor 1 dag om ugen.
Fond-raisor skal pa tveers af diagnoser i SD finde og s@ge
fondsmidler blandt de flere end 14.000 mulige fonde og be-
villigede fondsmidler vil tilga den enkelte forening under SD.

Safremt foreninger under SD ikke rettidigt har sagt statslige
driftsmidler har SD afsat en sikkerhedspulje, sa foreninger

ikke kommer gkonomisk i klemme. (Vi har i Rett behov for at
der afseettes en ressourceperson for overblik og ansggninger
om primaert driftsmidler)

INDVARSLET REPRASENTANTSKABSM@DER SD 2019

15.-16. marts Efterfalgende dialog i medlemsforeninger
omkring National Strategi

1.-2. november Beslutning om National Strategi.

ERFA GRUPPE

Jeg var i en gruppe, om hvervning af nye medlemmer.

| forhold til hvervning af nye medlemmer, er det en god ide
at vaere opmaerksom pa 0gsa at fortzelle hvad foreningen gor
og hvorfor man skal vaere medlem af foreningen. 0g passe
pa at man ikke kun fortzeller om sygdommen.

Flere foreninger fortalt om gode erfaringer med, at tage nye
familier/medlemmer i handen og “parre” dem med en “gam-
mel” familie/medlem var farste arrangement. Vi har tidligere
gjort det ved familie weekenden, men det er lidt forsvundet.
Maske det kunne indfgres igen.

En fra FU i Sjeeldne Diagnoser har veret inde pa samtlige
medlemsforeninger for at skulle finde kontakt oplysninger.
Hun anbefalede at alle foreninger gik hjem og tjekkede hvor
nemt det var at finde kontakt oplysninger og hvor nemt det
var at tilmelde sig foreningen, idet hun oplevede at det var
meget svaert pa flere af foreningernes hjemmesider.

NY STRATEGI FOR SJALDNE DIAGNOSER

Der skal laves en ny strategi for Sjeeldne Diagnoser, dette var
en opstart og en kort gennemgang af planen for udarbejdelse
af denne. Herefter en snak om de ting der bar overvejes og
hvad der skal tages stilling til. Pt. Er der ikke sa meget i det
for os, men bestyrtelsen bgr overveje hvor meget vi vil in-
volverer os i udarbejdelsen af den nye strategi for Sjeeldne
Diagnoser. Vi har mulighed for indflydelse og vi det er noget
SD tager serigst og prever at efterleve.
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Der er 2 perioder hvor Sjaeldne Diagnoser beder om, at for-
eningerne debatterer noget materiale og vender tilbage med
kommentarer.

PLANEN

- Marts 2019 Inspirationsmateriale fremlaegges pa reprae-
sentantskabsmadet.

-+ Marts-Oktober 2019  Sjeldne Diagnoser opfordre til for-
eningerne til at debattere inspirationsmaterialer

- November 2019 Status pa debatterne fremlaegges pa re-
presentantskabsmadet

- Marts 2020 Forretningsudvalget fremlaegger et udkast til
en strategi pa repraesentantskabsmadet

- Marts-Oktober 2020 Sjeeldne Diagnoser opfordre til for-
eningerne til at debattere udkastet.

- November 2020 Strategien vedtages pa repraesentant-
skabsmgdet

FORLOBSBESKRIVELSE FOR UNGE MELLEM 0 0G 25 AR

Der er nu udarbejdet en forlgbsbeskrivelse for unge mellem
0 0g 25 ar med en sjeelden diagnose. Den er ikke udkommet
endnu, men skulle udkomme i november. Den er udarbejdet
af fagpersoner og en referencegruppe (Hanne har deltaget
fra Rett foreningen).

Der bade en del viden som kan gavne socialradgiverne, en
beskrivelse af udfordringer omkring det at have en sjelden
diagnose og en raekke anbefalinger.

Man bgr kunne forvente at kommunerne selv har faet den
0g at de har lzst den og tenkt over den, men det er stadig
en god ide for vore medlemmer at veere opmaerksom pa den
eksistens, hvad der overordnet star i den og have den med
eller have den i baghoved nar de taler med kommunen.
Forlgbsbeskrivelsen kommer ikke med nogen pligter eller
rettigheder kun anbefalinger, men det er anbefalinger med
vaegt bag.

Nyt tilbud om mestringskursus pa vej til de Sjeldne borgere

Sundhedsformidlingen, en sygdomsbekeempende almen-
nyttig forening, er gdet sammen med Sjaeldne Diagnoser
for at lave et Mestringsforlgb sarligt malrettet patienter
eller pargrende til en med en Sjalden Diagnose.

Sundhedformidlingen tilbyder allerede flere mestrings for-
lgb f.eks. i forbindelse med angste, depression, stress eller
som pargrende til en voksen med handicap (dvs. ikke et
forlgb til foreeldre, men det er vidst 0gsa pa vej).

Tanken er at det skal veere et online forlgb, sa man kan
samle folk pa tvaers af landet. Forlgbet vil starte med
en indlande samtale med en fagperson, i lgbet af den
samtale ligges en plan for et individuelt forlgb. Selve
forlabet bestar sa af en raekke online “kurser” hvor
man mgder andre der har de samme udfordringer og far

nogle veerktgjer til at takle disse udfordringer, forlgbet af-
sluttes med en ny samtale omkring hvordan man kommer
videre. Hele vejen igennem forlgbet er Sjeldne Diagno-
ser ind over som koordinator af kurserne og via. Helpline.
Projektet er under opstart og der skal sgges midler lige
om lidt. Det betyder 0gsa at hvis vi har nogle gnsker eller
idéer har vi mulighed for at skrive til Sjaeldne Diagnoser
med disse, sa vil det blive taget med, de var meget mod-
tagelige for forslag.

Sundhedsformidlingen samarbejder med ca. % landets
kommuner og i disse kommuner kan man gratis deltage
i deres kursuser. Det er muligt at nogle af de kurser der
tilbydes allerede kan vaere interessant for vores medlem-
mer.

Studievej 5 « 9400 Ngrresundby ¢ TIf. 9982 5252 « vuk-aalborg.skoleporten.dk




Onsdag den 30. januar

mistede vi vores
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Louise skrantede de sidste 4 mane-

der inden, men slet ikke pa en made, % s
sa nogen havde set der her komme. &8 ; : B i T

Vi ndede heldigvis, planlagt, ind pa barneafdelingen, hvor hun fik noget medicin, som tydeligvis blev draben, der skub-
bede hendes krop udover kanten. Pa ti sekunder blev hun darlig, og fik hjertestop tre gange, sidste gang uopretteligt.

Det hele tog 30-35 minutter, 15 laeger og sygeplejersker keempede intenst for hendes liv, og bade vi og personalet,
der har kendt Louise hele hendes liv, var dybt chokerede og de var ogsa meget berarte af situationen.

Louise er vores aldste barn (er, fordi hun altid vil vaere vores barn og altid veere med os i hjertet) i 18 ar havde vi den
store glaede, at have Louises fantastiske, elskelige og smilende vaesen i vores liv.

Alle elskede Louise, der altid var sa sad og glad.

Vi har haft et fantastisk og fedt liv med Louise, vi har aldrig begraedt de begraensninger Rett syndrom gav, men i
stedet udnyttet hver eneste af de muligheder vi havde.

Vi, og vores tre andre barn, sidder tilbage med sorgen og savnet, som er fuldsteendig ubaerligt, og vil veere det leen-
ge, lenge endnu.

Men vi sidder ogsa tilbage med en stor falelse af kaerlighed og glaede over det liv vi har haft. Vi har gjort vores yp-
perste, for at give os alle seks et dejligt liv, og vi har vitterlig haft et fedt liv, uden at det blev pa bekostning af no-
gen af os.

Vi er fyldt med glaede over, at vi kunne have Louise boende hjemme hele hendes liv, og over, at vide, at vi altid
gjorde alt hvad vi kunne. Hvis | vidste, hvor stor en lettelse og indre fred det giver, at have det sadan, vi har ingen
darlig samvittighed, og det er faktisk en stor glaede, midt i sorgen.

Der er kun gdet knap tre uger, og alting er stadig overvaeldende og sorgfuldt.

Det bliver et helt andet liv, og det hele er lidt uoverskueligt lige nu.

Livet bliver fedt igen, for alle har ret til et fedt liv, sa det har vi lovet hinanden.

Men intet kan andre pa, at vi for evigt vil vaere én for lidt.

Christina & Henrik - Lucas, Lzerke og Linus




TEMAINDLEDNING

Temaet for arets farste blad er epilepsi, med saerlig fokus pa Digeten, Vagus Nerve Stimulator og Cannabis Olie, som supple-
ment, til andre typer epilepsimedicin.

Der er 0gsa en beretning, om den svaere udredningsperiode - fra de farste tegn og til den endelige diagnose.

Noget af det, der ogsa kunne have varet beskrevet i dette blad er, at epilepsi rammer hele familien. Anfaldene der kommer
ud af det bla og @ndre alt pa et splitsekund, at sgskende - familie og venner kan blive hjalpere ved anfald. Det kan vaere
sveert, at love noget, for pludselig ndres dagens skema, nar ambulancen holder i indkgrslen. Nogle gange gar sgskende
i seng om aftenen, for at vagne op dagen efter, til beskeden om, at sgster eller bror er pa sygehuset. Sgskende der bliver
bange - for kan man egentlig de af et anfald? Forzeldre der altid, skal veere et skridt foran og have alt klar, for hvad nu hvis...

Epilepsi er voldsomt - heldigvis kan mange blive medicineret sa godt, at epilepsien ikke fylder meget i det daglige! Dette blad
skal gerne veere med til, at give et indblik i hvad epilepsi er og hvilke muligheder der er, for at hjeelpe patienten bedst muligt.

Rigtig god laeselyst.

Akuspecialist
Lien Ping
Ekspert i traditionel kinesisk medicin og

akupunkiur, Speciale: Hovedpine, migrane,
astma, iskias, tobaksafveenning m.m.
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L1 EPILEPSI

Hvad er epilepsi?

AF SUSANNE BYRIALSEN LILTORP

Ca. 50.000 mennesker i Danmark har epilepsi, heraf kan ca.
65% blive anfaldsfrie ved hjaelp af medicin og ca. 35% er
sveere at behandle.

“Barn med epilepsi er lige s3 forskellige som alle andre barn.
Det eneste de har til feelles er, at de har epilepsi. Epilepsien
forekommer p3 vidt forskellige mader og pavirker det enkel-
te barn og barnets familie vidt forskelligt, sa selv om der er
nogle feelles trek ved hver epilepsiform, kan det veere sveert
at generalisere”

Epilepsi er en forstyrrelse i hjernens elektriske signaler, som
forsager epileptiske anfald. Diagnosen kan stilles, nar barnet
har gentagne anfald. Man kan blive fadt med epilepsi og man
kan fa epilepsi senere i livet. Der er mange forskellige grunde
til, hvorfor man far epilepsi - det kan vaere grundet iltmangel
under fgdslen, medfedte misdannelser i hjernen, infektioner,
skader, genetiske arsager og meget andet. Det er ikke i alle
tilfelde, at man kan finde ud af, hvad éarsagen er.

Et anfald kommer, nar der opstar en pludselig forstyrrelse i
en stgrre el mindre del af hjernens elektriske kredslgb. Hvor-
dan anfaldet ser ud, afthanger af, hvor i hjernen forstyrrelsen
er og om det er hele hjernen eller kun en del af den, der er
pavirket.

ANFALD KAN VISE SIG SOM

Kortvarige tilfeelde af fjernhed

Sanseforstyrrelser/motoriske forstyrrelser

Pludselig endring af veeremade

Treekninger i hele / dele af kroppen

Bevidstlashed

Epileptiske anfald deles overordnet ind i 2 hovedgrupper, som

hver is@r, har undergrupper af typer af anfald. Generalise-
rende anfald og Fokale anfald.

Ved generaliserende anfald er hele hjernens elektriske kreds-
lab involveret og man vil ofte blive ukontaktbar og miste be-
vidstheden. Et fokalt anfald kommer typisk fra et omrade i
hjernen, men der kan ogsa vaere flere omrader. Man kan her
veere ved fuld bevidsthed - det kommer an p3a, hvor i hjernen
det opstar og hvilke funktioner der bliver ramt.

Nar diagnosen skal stilles, er det utroligt vigtigt, at have gode
beskrivelser af anfald - hvad sker der, for - under - efter. Vi-
deo er en god made, at dokumentere anfald pa - helst af hele
kroppen. Der skal tages et EEG - denne kan vaere med til, at
afklare hvorfra i hjernen anfaldet kommer. Nogle gange skal
der ogsa laves MR scanning, der er mere detaljeret. Det kan
tage lang tid, at stille diagnosen, og over tid kan anfaldene
0gsa a&ndre sig.

Epilepsi kan forveksles med mange forskellige tilstande, sa
for fagfolk, kan det ogsa vaere svaert at skelne.

Epilepsi kan behandles pa flere forskellige mader - formalet
er, at undga eller minimere antallet/lzengden af anfald. Man
kan behandle medicinsk, kirugisk, med ketogene dizeter, med
Vagus Nerve Stimulator og nu ogsa med Cannabis Olie, ved
de tilfelde, hvor epilepsien er meget voldsom.

Alt ovenstaende er beskrevet i folderen "Bgrn med epi-
lepsi” fra den Danske Epilepsiforening. - For starre indblik
se: www.epilepsiforeningen.dk

RETT SYNDROM 0G EPILEPSI

“Ved Rett kan ses, at epilepsien er svaerest at behandle de for-
ste ar, men senere, ofte efter 10 ars alderen, bliver det lettere
0g mange voksne er anfaldsfri og kan ophare med medicinsk
behandling” - uddrag fra Rett Syndrom.

Det konkluderes endvidere i bogen Rett Syndrom, at epilepsi
hyppigt ses ved Rett. Den kan vaere svaer at diagnosticere og
behandle. Derudover er der stor risiko for, at andre Rett symp-
tomer kan mistolkes som epilepsi. Her er det vigtigt, at de
fagpersoner der undersager for epilepsien, er bekendte med
de typiske traek ved Rett - sa som vejtraekningsforstyrrelser,
bevaegemanstre og mulige EEG forandringer.
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En lang og snarklet udredning
- en staedig mors beretning

AF SUSAN BILLE ANDERSEN

Rose blev fgdt i maj 2014, som vores tredje barn, og alt syn-
tes godt de farste maneder. Hun spiste, sov, og gjorde som
babyer nu ellers ger. Da hun var 6 maneder luftede min mor
- som pa det tidspunkt havde vaeret praktiserende laege i over
30 ar - en mistanke om at Rose kunne have epilepsi. Det fik
mine alarmklokker til at ringe. Jeg var nemlig selv bekymret
for Rose, for hendes udvikling var gaet i sta. Men hverken
egen lzege eller sundhedsplejersken delte min bekymring.

Da Rose var ca. 7 maneder begyndte hun sa at miste feerdig-
heder, og jeg insisterede pa at fa hende til barnelege, ogsa
fordi hun lavede nogle mystiske spjat. | dag, 4 ar senere, ved
jeq at det var myoklonier. Men dengang anede jeg jo intet om
epilepsi... N3, vi kom en tur ud pa Herlev til en vurdering, og
hold nu op hvor blev jeg skuffet! Jeg falte mig slet ikke taget
serigst, og vi blev sendt hjem efter en times tid. Sidenhen
fandt jeg ud af at man ikke engang havde faet noteret i jour-
nalen at Rose havde mistet faerdigheder. Det var jo ellers en
rimeligt vaesentlig detalje! Jeg fik dog forhandlet mig til en
EEG undersagelse, men det var kun en standard 20 minutters
undersggelse. Den kom ud uden bemarkninger, men Rose
lavede ikke nogen spjaet undervejs, og den var ogsa uden
sgvn, sa set i bakspejlet var det maske ikke sa maerkeligt at
der ikke var "bid”.

I den foglgende maned mistede Rose flere faerdigheder, og
hendes gjenkontakt blev darligere. Vi kom til ambulant under-
sagelse hos en ny laege pa Herlev. Hun ville overhovedet ikke
drofte epilepsi, og kom hurtigt op med en teori om at Rose
skulle veere infantil autist, og det skulle sa forklare alting. Vi
kunne slet ikke fa pengene til at passe, bl.a. fordi Rose havde
fjernhedsepisoder, og maerkelige tonustab, hvor benene plud-
selig pa et splitsekund var vaek under hende. Men alt hvad
jeq sagde prellede af. Forklaringen var og blev autisme, og
pa et tidspunkt fik jeg direkte besked pa at Herlev ikke ville
foretage sig yderligere far psykiaterne havde vurderet Rose.
Det eneste vi fik ud af forlgbet var papir pa at Rose var retar-
deret. Hun var da 16 maneder gammel, men fungerede som
en baby pa 7-8 maneder.

Sa gik der et ars tid, vi prgvede at fa en second opinion, men
ingen havde rigtig et bud pa hvad der var galt. Efterhanden
teenkte jeg at det maske bare var mig der var hysterisk om-

kring epilepsi... Lige indtil en mandag formiddag i september
2016. Jeg troede at Rose sov en lur, men da jeq sa til hende
fandt jeg hende bevidstlgs, krampende i arme og ben, med
fraden drivende, helt radspaettet pa brystkassen og bld om
lzeberne. Jeg panikkede fuldstendig, men fik da ringet 112.
Rose ndede at krampe ret leenge, men var dog holdt op da
ambulancen kom og kerte os pa Herlev. Forvagten var en
meget sed kvindelig lege, som for farste gang naevnte en
mistanke jeg 0gsa selv havde haft: Kan hun have Rett syn-
drom? Hun havde et gudbarn med Rett, og syntes at meget
omkring Rose kunne stemme med denne diagnose. Absurd
nok blev jeg simpelthen sa utroligt glad, for her var en laege
der s3 det samme som jeg. N3, men forvagten ringede til
"vores” leege og blev instrueret om at spgrge hvornar Rose
havde fdet morgenmad - for maske krampeanfaldet bare
skyldtes at vores datter havde fdet maden galt i halsen?! Der
blev dog trods alt bestilt et EEG, som var sveert abnormt, og
Rose startede omgaende pa Valproat.

Et par uger senere vagnede Rose en nat og skreg som en be-
sat. Efter en lille times tid blev jeg utryg, og ringede til 1813.
Vagtleegen ordinerede Panodil over telefonen. Hun skreg vi-
dere i en times tid og dgsede s& hen. Neeste morgen var
Rose slet ikke sig selv, fik i labet af dagen feber, og om af-
tenen krampede hun og gik i coma. Vi endte pa intensiv pa
Rigshospitalet, og var indlagt i naesten en maned. 0g her fik
vi endelig diagnosen: Rose har en fejl i kenb1-genet. Super
sjeldent, og stort set ubeskrevet. P4 en made blev vi ikke sa
meget klogere. Men s alligevel. Fejl i kenb1-genet medfarer
nemlig epileptisk encefalopati, sa jeg havde hele tiden haft
ret: Rose har i allerhgjeste grad epilepsi. 0g det har hun haft
siden hun var ganske lille.

Vi blev henvist til Filadelfia, og mens vi ventede pa at komme
til EMU begyndte Rose igen at fa de her vilde skrigeture, med
puls langt over 200, temperaturen kan falde til 35,5, hendes
hud bliver fuldsteendig redspaettet, hun stopper undervejs
med at traekke vejret... Det er simpethen som om hendes
harddisk er ved at eksplodere! Og praecis samtidig begyndte
hun igen at miste feerdigheder - og denne gang gik det hur-
tigt. Gangfunktion, evnen til sidde, hovedkontrol, pludrelyde
osv. Alt forsvandt i lgbet af 2-3 maneder. Vi var paniske, men
fik at vide at vi “lige matte treede vande” indtil hun kunne




komme i EMU. Farst da vi kom til kontrol pa Rigshospitalet
blev situationen taget alvorligt. Epilepsien blev vaerre og veer-
re, og vi prevede diverse medicin.

Efter 14 maneder pa Filadelfia var det neermeste de kunne
komme pa en diagnose at "Rose har epilepsi”. 0g de mente
bestemt ikke at skrigeturene var epileptiske. Der tabte jeq tal-
modigheden, og tog kontakt til det forskningsteam i verden
som ved mest om Roses sygdom, i Chicago. Deres diagnose
kom omgaende, og var klokkeklar: Rose har autonom epilepsi
- udover al hendes “almindelige” epilepsi.

Oven pa den omgang fik vi flyttet forlgbet til Rigshospitalet,
hvor vi faler os trygge og i gode haender. Det er de samme
laeger som i sin tid reddede Roses liv da det hang i en me-
get tynd trad. Det er vi dem i sagens natur evigt taknemme-
lige for. Og herinde kan man godt handtere at en “sjeelden
blomst” som Rose ikke altid lige ger sadan som der star i
lzerebogen at hun burde. For nylig fik jeg for farste gang en
meget garvet dansk laeges ord for at han er enig i at Roses
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autonome episoder er epileptiske, omend sjeeldne. “De unge
kender reglerne, de gamle kender ogsa undtagelserne”. Det
er en klog mand der taler sadan. 0g med et barn som Rose
har man virkelig brug for en laege der kender undtagelserne...

Her i januar fik vi svar pa en ny degnvideo-EEG, som viser at
Rose desvaerre har CSWS, dvs. at hun gar i status nar hun er i
den dybe del af sgvnen. Det har hun formentlig haft lenge.
0g vi som ellers syntes at det gik ret godt efter at hun var
kommet pa cbd. Lidt af et paradoks! S3 nu ma der laves en
ny plan. Igen-igen. Formentlig starter vi Rose op pa ketogen
dizet inden lzenge.

Sa efter 4 ars udredning er brikkerne nu faldet pa plads, og
det er - til trods for en rigtig treels diagnose - en keempe let-
telse. Selvom jeg pa et tidspunkt undervejs var ved at tro at
det maske var mig der var tosset, sa var det alle kampene
veerd at veere staedig og holde fast indtil vi

kom til bunds. For nu ved vi hvad vi er oppe

imod.

rettnyt nr. 12019 25




Milles farste ar med Va

AF SUSANNE BYRIALSEN LILTORP

| marts 2017, blev vi pa et ophold pa epilepsihospitalet Fila-
delfia informeret om muligheden for, at give Mille en Vagus
Nerve Stimulator, som tilleegsbehandling til hendes epilepsi-
medicin, da der umiddelbart ikke var god respons pa denne.

Vi blev informeret om stimulatorens funktion og kunne straks
se, at dette ville vaere en god mulighed for at hjalpe Mille.
Hun havde pa dette tidspunkt afprgvet virkeligt meget epi-
lepsimedicin, tror vi havde vaeret omkring 8 praeparater - alle
med hver deres voldsomme bivirkninger for Mille. Sa for os,
var det ikke svaert, at sige ja til denne mulighed, hvor bivirk-
ningerne ville veere minimale.

Vi havde det naturligvis rigtigt sveert ved, at vores lille pige
skulle opereres, at hun for evigt skulle have ar pa hals og
bryst og der ikke kunne gives garanti for god effekt, af denne
stimulator. Der er 0gsa altid risiko forbundet med operationer
og det var selvfglgelig ogsa i vores tanker. Pa den made, var
det et sveert valg, men et valg, som vi alligevel ret hurtigt
blev enige om, at vi skulle sige ja til.

Det tog desveerre noget tid, at komme igennem det til tider
langsomme system, sa den endelige godkendelse pa Vagus
Nerve Stimulatoren kom farst sidst pa sommeren 2017. Der-
efter var der noget ventetid, pa en samtale pa Aarhus Uni-
versitetshospital, hvor operationen skulle forega. Denne blev
afholdt i november, hvor lzegen der skulle udfare operationen
var til stede og forklarede om indgrebet. Vi havde en snak
med narkosesygeplejersken og fik lavet en plan for det hele.
Derefter var det “bare” at vente, til der kom indkaldelse til
operation - den kom endelig og datoen blev d. 30 januar 2018.

Vi skulle indlaegges dagen far, da Mille skulle have taget
nogle blodpraver og fordi Mille var den farste patient pa ope-
rationsstuen den dag. Mille og jeg blev indlagt og det var sa
meningen, at Jesper skulle have kgrt ned pa operationsdagen,
men fordi han havde vaeret syqg, sa matte han desvaerre ikke
komme, pa grund af smittefare - helt forstaeligt, men ogsa
sveert at vaere alene om hele Milles operation. Alt gik som
det skulle og selve operationen tog et par timer - Mille ville
dog gerne sove dejligt lzenge efterfglgende - sa farst 3 timer
efter operationen vagnede hun op.
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Hun var rimeligt tilpas og vi kunne ngjes med, at give morfin
en enkelt gang, derefter klarede hun sig pa panodil. Noget af
det jeg var spaendt pd, ud over dens virkning, var ogsa hvor
meget den ville fylde i Milles lille bryst, men den fylder ikke
meget og nu her 1 ar efter operationen, sa skal jeg trykke og
maerke godt efter, for at finde den.




Billedet her er taget pa operationsdagen, hvor det hele er
meget haevet.

Vi skulle vaere opmaerksomme p3, at begge Milles ar helede
fint op og det var det - vi kom hjem dagen efter. Eller det vil
sige, at det gjorde vi ikke helt, for nu var de alle syge der-
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hjemme, sa vi tog videre pa barneafdelingen i Aalborg og
derefter videre til patienthotellet i Aalborg, inden vi matte
komme hjem - der skulle ikke veere risiko for at Mille blev
syg og der dermed kunne ga infektion i arrene.

Mille var i bgrnehave en uges tid efter operationen og 14 dage
senere gik turen mod Epilepsihospitalet Filadelfia, hvor sti-
mulatoren skulle startes op. Vi var indlagt 1 uge, hvor vi hver
dag eller hver anden, skulle have sat stimulatoren et trin op.
Det sker ved, at de taster oplysninger ind pa en ipad, der er
koblet til maskinen, der fares op til Milles bryst. Den holdes
der i et stykke tid og pa denne made startes den og skrues
op og ned for styrken. Nar dette sker, kan nogle bgrn maerke
at det sitre lidt - halsen bliver lidt irriteret, men Mille havde
ingen reaktion, hvilket naturligvis var dejligt.
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I lgbet af den uge kom vi op pa Trin 8 og det var lige som
det skulle veere. Vi fik udleveret 2 magneter til stimulatoren,
sadan at vi kunne starte og slukke den, hvis det skulle blive
ngdvendigt. Vi starter den, hvis Mille kramper og vi fornem-
mer at den ikke selv er gdet i gang. Hvis Mille skulle blive
utilpas og vi har en formodning om, at det er pa grund af hen-
des stimulator, s3 har vi altid mulighed for at slukke den, ved
at klistre en af magneterne fast pa hendes bryst. Sa lzenge
den sidder der, er stimulatoren slukket - det har vi dog aldrig
haft brug for.

Mille kom pa trin 8 og det betad at den stimulerede i 30 se-
kunder og holdte pause i 5 minutter degnet rundt. Vi kunne
harer det pa Milles stemme det fgrste lange tid, som en svag
“knurren” - nu harer vi det sjeeldent og det er den ENESTE bi-
virkning, som vi har oplevet.

Nogle mdaneder senere blev stimulationen igen @get og pa
nuvaerende tidspunkt stimulere den hvert 3 minut i 30 se-
kunder dagnet rundt. Nar vi bruger magneten ved anfald,
stimulere den i 1 minut.

Effekten har vaeret god! Vi oplevede ret hurtigt, at Mille fik
kortere anfald, at nar vi satte magneten p3, sa klingede kram-
pen af. Det har veeret skant, at kunne hjzelpe hende pa den
made og det giver os en mulighed mere, inden vi skal give
anfaldsbrydende medicin.

Mille fik den nye model indopereret og den saetter i gang,
nar Milles puls stiger, som den ggr ved anfald og det har vi
o0gsa en klar opfattelse af nu, at det sker, det var vi lidt be-
kymrede for, at den ikke gjorde i starten. Det sidste ar, har vi
oplevet at mange af Milles anfald lige er pa vej og sa ser vi,
at de forsvinder enten med det samme eller efter fa sekun-
der/minutter, enten af sig selv eller ved brug af magneten.

Desverre har den i Milles tilfzelde ikke veeret helt nok og da
vi i september 2018 oplevede en voldsom stigning bade i
lengde og maengde af anfald, der gjorde at vi ofte skulle pa
sygehuset, pa grund af max anfaldsbrydende medicin, matte
vi teenke nye veje. Derfor er Mille nu 0gsa startet pa Cannabis
Olie fra Glostrup Apotek igennem Filadelfia. Sa pa nuvaerende
tidspunkt far Mille 2 slags epilepsimedicin, cannabis olie og
hendes Vagus Nerve Stimulator er stadig kerende. Denne er

der dog stadig mulighed for, at justere pa3, i forhold til hvor
ofte den skal stimulere og hvor lzenge. Arrene er blevet me-
get mindre tydelige - det pa halsen har de lagt i en fold, sa
det ses naermest ikke og det pa brystet er allerede nu bleg-
net meget.

Billedet her viser arrene fa uger efter operationen.

Vi kan se den gode effekt og er stadig meget glade for be-
slutningen om operationen. Den skal skiftes om nogle ar, da
batteriet jo selvfalgelig ikke holder evigt, men det er jeg sik-
ker pa, at Mille klarer sa flot, som hun har klaret alt andet.
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Vagus Nerve Stimulator (vNs)

AF SUSANNE BYRIALSEN LILTORP

En Vagus Nerve Stimulator er en lille stamstimulator, der ind-
opereres lige under kravebenet. Fra denne stimulator lgber
en tynd ledning under huden, op til vagusnerven pa halsen.
Stimulatoren sender, via sma stremsted, impulser op til hjer-
nen. Disse impulser er med til, at bringe anfaldene under
kontrol, at mindske dem i lengde og antal.

Der opleves 0gsd, at behandlingen kan give gget livskvali-
tet i form af bedre sgvn, kortere og mindre alvorlige anfald,
samt bedre humaer.

Bivirkningerne kan veere andring af stemme, ubehag i halsen
0g hoste - disse bivirkninger opleves kun, ndar stimulatoren
er aktiveret.

Hvor ofte den stimulere afhanger af, hvilket trin den saettes
pa - eksempelvis stimulation i 30 sekunder, efterfulgt af 5
minutters pause.

Selve apparatet har en diameter pa 3-4 cm.

Med apparatet medfelger 2 steerke magneter. Disse kan ak-
tivere stimulatoren, og dette ggres ved, at fare magneten
kortvarigt hen over denne. Nar dette gares, stimuleres Vagus
Nerven i 1 fuldt minut.

Det er forskelligt hvilken effekt der opnas, men ca. 50%, op-
lever ca. 50% anfalds reduktion og ca. 5-8% oplever fuld an-
faldsfrihed. Nogle oplever mindre reduktion i anfald og der
er 0gsa nogle, der ingen bedring oplever.

I Danmark kan man fa indopereret en stimulator pa Rigsho-
spitalet og pa Aarhus Universitetshospital.

Den fulde virkning af Vagus Nerve Stimulatoren viser sig over
tid - det kan tage op til 1til 2 ar. “"Det er som om, hjernen
skal vaenne sig af med at udlose anfald”

Hvis der ingen effekt er, kan stimulatoren fjernes igen, men
man fjerner dog aldrig ledningen, da denne med tiden vokser
fast pa vagus nerven.

For yderligere information www.epilepsiforeningen.dk
Epilepsihospitalet Filadelfia startede med, at godkende bgrn

til VNS i 1996 og i starten af sidste ar, var der
ca. 114 bern med en aktiv stimulator.
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Da Julie var pa

AF JETTE GADEGAARD KLIT

Julie debuterede med epilepsi da hun var 4 uger gammel.
Infantile spasmer, men da hun ikke var klassisk, hverken pa
EEG eller pad hvordan anfaldet sa ud, blev hun farst behandlet
for spasmerne efter 3 mdr. Indtil da fik hun andre forskellige
slags medicin uden effekt.

Julies epilepsi er multifokal, sa operation har fra dag 1 veeret
udelukket.

Julies udvikling gik i st3, og hun var ekstrem passiv det farste
ar. Sov nogle dage 22 timer i dggnet, kun afbrudt af anfald.

Julie har kun veeret anfaldsfri 2 mdr. den sommer, hvor hun
startede med Sabrilex. Hun far stadig Sabrilex og inovelon
o0g det holder spasmerne nede pa et rimeligt niveau - men
stadig anfald hver daqg.

Julies anfald har altid bestaet af epileptiske og toniske spas-
mer, men de &ndrer meget udseende. Det kan i perioder
vaere ekstremt sveert, at vurdere om det er noget nyt, eller
om det er de samme anfald.

Julie har veaeret fulgt pa Filadelfia siden juni 2011, da hun var
4 maneder gammel.

Fra starten mistaenkte mange lzeger og andre fagpersoner
Rett syndrom, pga. hendes udseende (Angel face) og hendes
handbevaegelser (vridende og slag pa munden). Julie blev
gentestet i efteraret 2011, men den viste ikke tegn pa Rett.
Men skanningen havde vist en misdannelse i hjernen, hvor
epilepsien ogsa udsprang fra, sa det blev forklaringen pa epi-
lepsien og hendes udfordringer generelt.

| februar 2017 beslutter lzegen i Herning, at hun skal testet
for Rett igen. Hendes lighedstegn med Rett pigerne er ikke
blevet mindre. Det krevede ingen nye blodpraver - Filadel-
fia kunne genteste det “gamle” blod. Denne gang pa 100
nye mader og denne gang bonnede Julie ud pa Atypisk Rett
- Cdkls.

DIATEN
Julie kom pa dizeten og det var Filadelfia, der stod for den.

Vi startede i juni 2012, da Julie var 1 ar. Hun havde dengang,
som 0gsa nu, epileptiske og toniske spasmer.

diet

Dizet opstart kraever 1 uges indlaeggelse og der inden, har der
veeret flere mgder med sygeplejerske og diaetist, bla. for at af-
tale, hvad dizeten skal besta af - altsa hvad barnet kan spise.

Indlaeggelsen starter med faste - barnet skal i ketose. Ketose
er et udtryk for, at kroppen bruger fedt som primaert breend-
stof, herunder ogsa til at forsyne hjernen med enerqi. Jeg
kan ikke huske, om hun slet ikke fik noget at spise, hvis hun
gjorde, sd i hvert fald meget lidt.

Nar barnet er ketonisk - males blodsukkeret ved at tage lidt
blod fra en fingerspids. Dizetisten har lavet en kostplan med
4 (nogle gange 5) maltider pa.

Julie spiste ikke sa varieret dengang. Flaske med noget ala
modermaelkserstatning og creme fraiche med baer. Sadan var
hendes kost det fgrste halve ars tid.

4 maltider pa faste tidspunkter HVER dag.
Alle maltider indeholdt omkring 90 % fedt og meget meget

fa kulhydrater. Hjernen skal via diseten selv producere kulhy-
draterne, hvilket hos nogen giver faerre anfald.
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Alle maltider skal laves med stor praecision. Det vil sige, at
der ikke skal bruges 25 g creme fraiche, men f.eks. 25,3 g
o0g barnet skal spise det hele. Jeg har aldrig vaeret sa god til
at skrabe en skal ren, som jeg var, da Julie var pa dizet, dette
kraever en helt szerlig teknik, som man laerer pa Filadelfia.

Man laner 0gsa en vaegt pa Filadelfia, der kan male praecist
og man far et beleb til at kebe skale, skeer og lign, da man
helst ikke ma bruge resten af husholdningens, for at holde
dizeten sa meget som muligt.

Hver uge skal der indsendes anfaldsregistrering og et andet
ugeskema til Filadelfia. Pa ugeskemaet var blandt andet bar-
nets veegt, blodsukker, ketoner, hvilket mad barnet havde faet
- hver menu har et nr. og samtidig skulle man ogsa skrive,
hvordan barnets humgar havde veeret. Jeg ved ikke, om de
stadig gar sadan.

Jeg havde jeevnlig og teet kontakt med dizetisten. Jeg valgte,
at det var hende, der udregnede menuerne, men man kan
0gsa selv lzere det. Jeg skrev, hvis vi havde gnsker om en
madvare, og sa regnede hun det ind i en menu.

Julies kost var MEGET ensidig, men hun spiste til alle malti-
derne. Vi var inden opstart meget i tvivl om, hvorvidt hun
ville kunne dette, da hun sov ekstremt meget som lille. Hun
fik derfor Mickey Knap inden dizet opstart, men vi brugte den
kun sjeeldent til mad. Derudover brugte vi den meget til vee-
ske i starten. De skal have rigtig meget vaeske pa dizeten, for-
di kosten er sa fed. Julie har aldrig drukket almindeligt vand,
men hun ville dog drikke Fun One saftevand, som er tilladt
da der ikke er kulhydrater i. Fun One var ogsa god til sulten.
De far kun lige ngjagtigt det, som de har brug for pa dizeten,
sa sult er svaer at undga - saften hjalp lidt - ogsa om natten.

Dizten er meget tidskreevende. Det tager lang tid, at lave
maltiderne, iszer i starten. Man skal ogsa nogle gange gd i
flere butikker, nar der skal handles ind. Creme fraiche 38 %
fas ikke alle steder. Man kan i de fleste kommuner fa 3 ma-
neders tabt arbejdsfortjeneste i opstarten.

Under dizeten er man pa Filadelfia hver 3 maned. Blodpraver,
snak med lege, sygeplejerske og dizetist. Man kan vist sta-
dig blive indlagt aftenen fgr, hvis man kommer langvejs fra.
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Julie havde det ikke godt pa dizeten. Anfaldene fortsatte,
hendes energi forsvandt, hun var forkvalmet, endnu mere
forstoppelse end far og set i bakspejlet kan jeg ikke forst3, at
vi holdt ud i 18 mdr. Men vi habede jo hele tiden, at det ville
vende. Det var en hard periode. Alt omkring kosten skulle
planlaegges. Man skulle altid lige huske, at have mad med,
nar man skulle noget. Tilpasse aktiviteter i lgbet af dagen,
sa det passede med maltiderne. Julies forhold til mad blev
gdelagt. Det ved jeg sker for mange andre barn, i forbindelse
med dizeten.

Julie ville efterfolgende kun spise babygred - det pulver du
kaber og blander op med vand -det er dyrt i lengden til en
2 arig. @llebrad ville hun ogsd gerne have - heldigvis den
hjemmelavede!

Jeg brugte naesten 1 ar, pa at genoptraene hendes lyst til va-
rieret mad. Det lykkedes heldigvis, og hun spiser sa fint i dag
- andre kaemper noget lzengere tid.
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Mille far Cannabis olie

AF SUSANNE BYRIALSEN LILTORP

Mille blev godkendt til afprgvning af cannabis olie i efteraret
2018, da vi havde efterspurgt det pa Epilepsihospitalet Fila-
delfia. Vi havde spurgt om det tidligere, faktisk far Mille blev
godkendt til Vagus Nerve Stimulator, men pa det tidspunkt,
var det ikke en mulighed for Mille. Da vi herte, at der var
blevet dbnet op, for at flere kunne prave, sa lagde vi straks
billet ind.

Vi var til samtale pa Filadelfia, i forbindelse med en justering
af Milles Vagus Nerve Stimulator og her talte vi om mulig-
heden, for denne afprgvning. Vi talte meget om, at cannabis
olie ikke er en mirakel kur og at det stadig er sa nyt, sa der
er ikke mange resultater endnu og dem der er, har varet
meget blandede.

Vi talte ogsa om, at hvis be-
handlingen ikke har resultat,
sa skulle Mille stoppe efter 3
maneder, ogsa selvom, at vi
eventuelt kunne marke en
kognitiv forbedring. Denne
kognitive forbedring, var der
mange der havde oplevet ved
deres barn, hvilket jo selvfgl-
gelig var skent, men ikke der-
for man gik i gang med afprav-
ningen.

Cannabis Olie er ogsa en dyr
omgang, sa derfor var det vig-
tigt, at vi ville vaere klar p3,
at dokumentere Milles anfald
i vores anfaldsapp. Dette har
vi nu gjort, siden Milles fgrste
anfald, sa for os, ville det ikke
veere et problem.

L]

Milles forste flaske CBD

Mille og jeg blev indlagt pa Filadelfias barneafdeling d. 3
december 2018 til opstart af cannabis olien - vi skulle vaere
indlagte 1 uge, altsa over en weekend, da nogle barn er endt
med at ga i status (vedvarende/gentagende anfald) ved op-
trapning.

Mille startede ud, med at fa 7 draber olie morgen og 7 dra-
ber olie aften - dette fik hun i to dage, hvorefter hun steg i
draber igen og dette gentog sig indtil vi skulle hjem. Olien er
i en flaske, som man vender pa hovedet og trykker 1 drabe
ud af gangen. Den er tyktflydende og gives pa ske - kan dog
0gsa gives i sonden!

Milles epilepsimedicin

Der var god tid til at prove Filadelfias nye legeplads




Den cannabis olie de bruger pa Filadelfia, laves pa Glostrup
Apotek og er den eneste lovlige Cannabis Olie i Danmark. Der
er ikke THC i, da barn ikke ma fa det.

CBD -THC
Cannabis-planten

Der findes mere end 120 forskellige stoffer i
cannabisplanten - de vigtioste | medicinsk
sammenhaeng er THC og CBD,

kan derfor IKKE
oee dig skay,

'Begge stoffer virker ved at. g3 Ind | bledbanen og op T hjernen,
hvar die pivirker receptarer. | den rete dosis kan det | nogla

titfelde da=mpe kramper, spasmer; kvalme og smerter.

Bivirkningerne ved brug af olien kan veere traethed, kvalme,
udslaet og diarre - hvor diarre er den hyppigste.

Som tidligere skrevet, sa er Cannabis Olie en dyr omgang
og da jeg kabte flaskerne i december kom jeg af med ca.
11.000kr pr. flaske - Mille skulle have 7 flasker! Vi betalte lige
knap 900kr for den farste flaske og derefter var de sidste “gra-
tis”. Vi havde naet Milles max betaling pa apoteket!

Da 2018 sluttede, var der ifglge Filadelfia omkring 50 bern
startet op hos dem, siden det blev muligt i Danmark. Jeg har
hart, at det ogsa er muligt pa Rigshospitalet, men ved ikke
nok om det, til at udtale mig om, hvordan det gar der.

Vi syntes ret hurtigt, at vi oplevede at Mille havde bedre gjen-
kontakt, at hun var hurtigere pa aftraekkeren og at hun var
skarpere pa hendes gjenstyringscomputer - altsa de kognitive
forbedringer! Det var vildt skent at opleve, selvom det jo ikke
var derfor, at vi var gaet i gang med afpravningen!
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Da vi kom hjem fik Mille 23 draber olie morgen og 23 dra-
ber aften og havde endnu ikke tegn pa bivirkninger! Kort tid
efter vi kom hjem fik hun pludseligt udslaet, vi var dog ikke
opmarksomme pa4, at det var en bivirkning (en som man skal
reagere pd) sa vi sa det lidt an og 2 dage efter var det vak.
Vi ved dog nu, at man skal reagere pa udsleet!

Mille fik tyndere affgring, men vi justerede lidt pa hendes
daglige movicol og det hjalp! Det er noget vi holder gje med
- men ser det som en meget “mild” bivirkning i forhold til,
hvordan vi ellers har oplevet hende - aggressiv og treet.

Mille havde rigtig store anfald sidst pa aret - der var ikke
ngdvendigvis mange, men de var lange og endte med me-
get anfaldsbrydende medicin, ambulancekersler og indlaeg-
gelser! Siden Mille er startet pa cannabis olie d. 3 december,
har hun kun haft 1 indaeggelse pa sygehuset. Ma&ngden af
anfald varierer, men lzengden pa dem er kortere. Hvor hendes
vagus nerve stimulator i efteraret ikke kunne stoppe de store
anfald, sa tager den langt de fleste nu. Vi har ikke givet ret
meget anfaldsbrydende medicin og oplever bare bedre ef-
fekt generelt! Midt i januar, da Mille blev indlagt efter et stort
anfald, steg hun til max dosis cannabis olie, sa nu far hun 30
draber morgen og 30 draber aften.

Vi ved, at Mille aldrig bliver anfaldsfri, det er hendes epilepsi
for kompleks til, men hvis vi kan hjalpe hende til, at de an-
fald hun far, er sma og hurtigere er ovenpa, sa er det helt
fantastisk!

Vi oplever 0gsa den kognitive effekt - det er fantastisk og det
er som om, at der er blevet taendt for en kontakt! Hun er me-
get mere PA! Der skal ikke s& meget til, for hun reagere med
smil og god gjenkontakt! Hun er mere med i det der foregar
herhjemme, men bestemt ogsa i bgrnehaven, hvor der er
overskud til leg med de andre, pa en helt anden made end
tidligere. Dette er noget af det, der er sveert at beskrive, hvis
man ikke kender Mille - men folk der kender hende, er ikke i
tvivl om, at der er sket en positiv eendring, efter start pa olien.

Sidst i februar skal vi til mgde med en lzege fra Filadelfia, der
skal vurdere, om Mille kan fa lov til at fortsaette pa olien og
vi haber, at han ser det samme som vi gor, nemlig en klar
bedring i Milles epilepsi.

Mille er nu godkendt til fortsat behandling med cannabis olie
yderligere 1 ar, grundet den positive effekt heraf.
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ANNE-MARIE BISGAARD

Overlzege, ph.d.

Telefon 29 20 48 66
anne-marie.bisgaard.pedersen@regionh.dk
Leegelige spergsmal angdende Rett Syndrom.

JANE LUNDING LARSEN

Cand.paed. i paedagogisk psykologi

Telefon 29 20 48 06
jane.lunding.larsen@regionh.dk

Radgivning til familierne samt spargsmal vedr.
kognition og kommunikation ved Rett Syndrom.

CHRISTINE MELSTED JORGENSEN

Klinisk dicetist
Telefon 29 20 48 02
christine.melsted.joergensen@regionh.dk

Radgivning ved ernzeringsmaessige problemstillinger.

MAIBRITT HELBAK KJAR Bl

Sekreteer (feelles med Center for PKU)
Telefon 29 20 48 46

Telefontid: mandag - onsdag og fredag kl. 9.30-12.30,
Samt torsdag kl. 12.00-15.00

maibritt.helbaek.kjaer@regionh.dk
Andring af booking, praktiske spargsmal om
centret, overnatning m.v.

MICHELLE STAHLHUT

Specialist i paediatrisk fysioterapi, M.Sc.
Telefon 29 20 48 49
michelle.stahlhut@regionh.dk

Spargsmal angdende fysioterapi og forskning.

ANNE-KATRINE H@)FELDT

Fysioterapeut, Cand. Scient. San. Publ.

TIf. 29 20 48 29
anne-katrine.hoejfeldt@regionh.dk
Spargsmal ang. fysioterapi ved Rett syndrom.

BITTEN SCHOENEWOLF-GREULICH

Speciallaege i klinisk genetik
Telefon 29 20 48 50
bitten.schoenewolf-greulich.01@regionh.dk

POSTADRESSE
Center for Rett syndrom
BarneuUngeklinikken

Afsnit 4094
Opgang 4, Kelderen
Juliane Maries Vej 8
2100 Kgbenhavn @




S3 har vi vaeret pa Blegdamsvej i 4 maneder, og flere af jer
har vaeret inde og besgge os. Selve besggene er gaet fint.
Vi har radighed over et starre rum, og der er flere redskaber,
end vi har veaeret vant til. Vi er ved at fa venteomradet sat i
stand, sa der bliver mere hyggeligt. Men det er ikke nogen
hemmelighed, at parkeringen kan vere udfordrende. Det er
0gsa en udfordring, at vi kun har raddighed over undersagel-
seslokalet til tre beseg om ugen. Vi beder jer derfor om at
melde afbud i god tid, hvis den sendte tid ikke passer jer, sa
vi kan give den til en anden.

FORSKNING

Vi har mange forskningsplaner. Heraf har vi fadet godkendt
projektet om “Sgvn og Rett syndrom”, sa vi sender snart in-
formationsmateriale ud til jer. | farste omgang vil de voksne
med en MECP2 variant (forandring) blive inviteret. Et andet
godkendt og finansieret projekt handler om at gge den dag-
lige fysiske aktivitet hos piger og kvinder, som kan ga med
eller uden statte. Der er tale om et telesundhed-projekt i Dan-
mark, Israel og Australien, hvor al kontakt og raddgivning fore-
gar via online opkald. Projektet starter omkring juli/august
og foregar i samarbejde med Jenny Downs fra Australien og
Meir Lotan fra Israel. Vi er i fuld gang med planlaegningen,
og i Danmark inkluderer vi primaert piger og kvinder fra Fyn
og Jylland. Alle involverede vil hgre naermere om projektet
til sommer. Hvis der er nogen, som har spargsmal inden da,
er | meget velkomne til at kontakte Michelle.

Vi er endvidere ved at planlaegge det naeste ph.d.-
studie; vi haber at kunne skrive om det i naste blad.

Bitten Schonewolf-Greulich har netop afleveret sin
ph.d.-afhandling - et stort tillykke fra os alle. Vi glee-
der os til forsvaret, som bliver til foraret. Titlen pa af-
handlingen er "Rett-like childhood syndromes - iden-
tification of disease causing genes and mechanisms,
a clinical and molecular study.

UDGAENDE AKTIVITET 0G KONFERENCER

Vi skal 0gsa udenlands i ar. Jane og jeg er inviteret til
at tale ved den svenske Rett-forenings made i Gate-
borg til marts, og Michelle skal til Barcelona til maj

og tale ved den spanske forenings made. Herudover haber
vi at fa taletid ved den naeste europaeiske konference, som
er i Finland til september. Det er altid en stor inspiration og
lzering for os at deltage i disse mader. Det er fantastisk, at
andre ogsa kan fa glaede af de erfaringer, vi med jeres hjzlp
ger os. Samtidig far vi nye ideer og viden med hjem, som kan
komme jer til gode.

Sa er der jo 0gsa verdenskonferencen i Australien i 2020.

RETT-RESSOURCE

Rett syndrome Europe har sammen med internationale eks-
perter offentliggjort retningslinjer vedr. symptomer, der er
hyppige hos individer med Rett syndrom. De er udgivet pa
forskellige sprog og kan downloades via dette link

http://www.rettsyndrome.eu/rett-resource/

PERSONALE

Vi er glade for at kunne fortaelle, at vi har faet en ny social-
radgiver. Hun hedder Gry Rasmussen og praesenterer sig selv
i et andet indlaeg i dette blad. Hun skal, udover jer, tage sig af
Center for Fragilt X og Center for sjeeldne sygdomme herunder
PKU. Hvis I har brug for hendes assistance skal I kontakte mig,
som sd formidler kontakten.

Pa vegne af alle i Center for Rett syndrom
Anne-Marie Bisgaard/februar 2019

Vigtige datoer og links

27.-28. September 2019
6. European Rett Syndrome Conference, Tampere, Finland
https://www.rett2019tampere.fi/eng

30. September - 3. Oktober 2020
9th World Rett Syndrome Congress, Australia

http://rettworldcongress.org/
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VED OVERLAGE ANNE-MARIE BISGAARD

Epilepsi er en af de mest almindelige falgetilstande (ko-
morbiditeter) ved Rett syndrom (RTT). Det er samtidig en
af de tilstande, der har sterst indflydelse pa dem, der har
RTT, og det pavirker hele familiens livskvalitet dvs. ogsa
foraeldre og sgskende.

Skennet over hvor mange med RTT, der far epilepsi varierer
fra ca. halvdelen til over 90% alt efter, hvilket studie man
ser pa. | Danmark ligger hyppigheden pa ca. 70% vurderet
ud fra de oplysninger, vi har i Rett centret. Se figur 1, som
viser andelen (ud af 100) af individer med RTT og en MECP2
forandring med epilepsi (den mgrkebld farve) for de for-
skellige gen-forandringer. Man kan se, at alle er i risiko for
at udvikle epilepsi, men det er hyppigere for nogle foran-
dringer end for andre. Hvis man har en CDKL5 forandring
er risikoen for epilepsi endnu starre.

DEBUT

Epilepsien kan debutere hele livet, men det er hyppigst i
barndommen. Data fra 54 danskere med RTT (0g MECP2) og
epilepsi viser, at de fik epilepsi, da de var fra under 13r og
op til 20 ar med en gennemsnitsalder pa ca. 5% ar. Halvde-
len af dem fik epilepsi inden 4-5 ars alderen. Hos barn med
en CDKL5 forandring kommer de farste epileptiske anfald
typisk indenfor de farste levemaneder, hvilket ikke er til-
feeldet hos barn med en MECP2 forandring.

DIAGNOSEN

Diagnosen epilepsi stilles hos personer med RTT som hos
alle andre mennesker ved, at man observerer anfald og
sammenholder dem med de forandringer, man ser pa

JIVL U

eeg’et (undersggelse af hjernens elektriske aktivitet). Men
der kan veere udfordringer ved at stille diagnosen, da per-
soner med RTT ofte har nogle “anfaldsfnomener”, der
ikke skyldes epilepsi, men kan ligne det. Det kan veere vejr-
treekningsforstyrrelser, handstereotypier eller forskellige
bevageforstyrrelser og eendrede spaendinger i musklerne.

Epilepsien kan vise sig forskelligt fra person til person. An-
faldstyperne er de samme, som kan ses hos andre menne-
sker og ved andre syndomer. Der er sdledes ikke en seerlig
RTT epilepsi.

BEHANDLING

Der er heller ingen sarlig behandling af epilepsien ved RTT.
Retningslinjerne er de samme som hos andre med epilepsi
og afhaenger af epilepsitypen og de forandringer, der ses
pa eeg'et.

Epilepsien kan ofte vaere svaer at behandle. Det er saledes
ikke usaedvanligt, at en person med RTT har anfald, selvom
hun/han er i medicinske behandling. Epilepsien kan “kom-
me og gd” gennem livet. En ny norsk undersggelse viste, at
to ud af tre voksne kvinder over 30 ar havde aktiv epilepsi.

Udover den medicinske behandling far nogle en vagus ner-
ve simulator (VNS). Det er en slags pacemaker, der sender
sma elektriske impulser til hjernen via vagus nerven.

Nogle har ogsa pravet en serlig dizet - ketogen diaet. Os
bekendt er der lige nu ingen med RTT i Danmark, der er i
denne behandling.

Smedevaenget 15, Stenstrup * 4700 Naestved
TIf.55 70 04 84 - www.norva24.dk

NSRVA~

KLOAK OG INDUSTRISERVICE

Din lokale kloakmester kan hjzaelpe dig
med:Tilstoppede aflgb Vand og fugt i
keelderen Tv-inspektion Tomning af
septisk-/bundfeeldningstanke

» Maskinfabrik
* Svejsning

e Laserskeering
e Buk

Speciale: Rustfast stal!

TIf. 96 83 71 31

www.rustek.dk « rustek@rustek.dk
Bjernevej 3 - 7800 Skive
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Da epilepsi har sa stor en negativ indflydelse pa sa mange lighed for at skraeddersy behandlingen til den enkelte - den
med RTT og deres familier, har vi som radgivere og behand- sakaldte personlige medicin. Dvs. at vi 0ogsa ud fra en persons
lere et stort gnske om at kunne optimere den medicinske genforandring kan sige, hvilken type medicin, der med starst
behandling. Vi haber, at forskningen pa sigt vil give os mu sandsynlighed vil vaere bedst.

FLERE OPLYSNINGER
http://www.rettsyndrome.eu/wp-content/uploads/2018/05/Epilepsy-in-Rett-syndrome.pdf
https://www.epilepsiforeningen.dk/epilepsi/

Figur 1. Epilepsi blandt 98 danske personer med
Rett syndrom og en MECP2 forandring
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Keere alle

Jeg hedder Gry Sarensen og jeg er pr. 1. december 2018 ansat som socialradgiver i Center for Rett Syndrom. Jeg kommer direkte
fra et socialradgiverjob i Kebenhavns Kommune, hvor jeg i 5 ar har betjent barn, unge og familier med behov for seerlig statte.

Jeg kan hjzelpe jer i forhold til at radgive og vejlede omkring den sociale lovgivning, samt andre sociale problemer der matte
veere, i forhold til at have et barn med Rett Syndrom. Seerligt nar samarbejdet med kommunen slar knuder, kan jeg vaere
behjalpelig med kommunikationen og “oversaettelse” fra kommunesprog til helt almindelig dansk.

Jeg ser meget frem til samarbejdet, og | skal vide at jeg kan sparges om bade stort og smat, bdde pr mail og telefon, og jeg
vil gare mit allerbedste for at svare jer hurtigt og kompetent.

De bedste hilsner

Gry

rettnyt nr. 12019 37




FORMAND

Louise Svarthol Lund
Stationsvej 9

3330 Gerlgse

E-mail: louise@rett.dk
TIf.: 2147 26 83

(mor til Astrid)

NASTFORMAND

Tage Bay

Skovvej 9

4720 Preesto

E-mail: tage@rett.dk
TIf.: 31493416

(far til Camilla)

KASSERER

Marlene Borregaard
Kornveenget 121

3600 Frederikssund
E-mail: marlene@rett.dk
TIf.: 28 90 07 66

(mor til Sofie)

SEKRETAR

Heidi Sejr

Funder Mgllevej 17
8600 Silkeborg
E-mail: heidi@rett.dk
TIf.: 60 60 9111

(mor til Marie)

BESTYRELSESMEDLEMMER

Susanne Liltorp
Vaarstvej 312

9260 Gistrup

E-mail: susanne@rett.dk
TIf.:22 5313 29

(mor til Mille)

Karen Batkjaer
Hybenvaenget 27
2740 Skovlunde
E-mail: karen@rett.dk
TIf.: 3257 99 98
(mor til Erika)

SUPPLEANTER

Peter Dorow Hansen
Ivar Bentsens Vej 18
4300 Holbaek

E-mail: peter@rett.dk
TIf.: 50 45 54 05

(far til Karoline)

Lasse Winther Thomsen
Lasse Winther Thomsen
Gl. Landevej 42

9440 Birkelse

E-mail: l[asse@rett.dk
TIf.: 60 88 24 27

(far til Gry)

FORENINGEN GENERELT
Louise Svarthol Lund
tlf. 21 47 26 83
louise@rett.dk

FORENINGENS BLAD
rettnyt@rett.dk

FORENINGENS HJEMMESIDE
Carsten Larsen
Carsten@rett.dk

FORENINGENS FACEBOOK-SIDE
Lasse Winther Thomsen
Lasse@rett.dk

KOMMUNIKATION
Socialpaedagog Liff Liesel Hansen
tlf. 43 64 78 17

liff@liesel.dk

SOCIALRADGIVER
Yasmin Sarah Ahmed
Yasmin@rett.dk

SMA PIGER/NATTESKRIGERI
Dea Laustsen

tlf. 48 28 43 23
vejgaard.cattle@gmail.com

OPLYSNING
tilalle ANNONCArer

Vi vil gerne benytte lejligheden til at
takke alle annoncgrer i Rett-bladet. Vi er
meget taknemmelige for, at | vil stotte
vores blad og vil med dette lille notat
fortzelle lidt om, hvad vi som forening
far ud af bladet, og hvad pengene gar
til udover bladet i sig selv.

Rent informativt er bladet i sig selv
meget populeert lesestof, og det gi-
ver os som familier mulighed for at ud-
veksle erfaringer omkring rejser, hjeel-
pemidler, medicinering, forskning og
andre relevante informationer. Det er
desuden en god mulighed for os for at
fa spredt kendskabet til Rett syndrom,
som jo er en sjelden sygdom, til mange
interessenter sasom laeger, sygeplejer-
sker, paedagoger, sagsbehandlere etc.

DRENGE MED RETT SYNDROM
Ole Hansen
tlf. 36 16 19 35

BEDSTEFORALDRE

TIL BARNEBARN MED RETT SYNDROM
Hanne og Peter Nielsen
Frederikssund

mobil 28 94 12 46

EPILEPSI

Liff Liesel Hansen
tlf. 43 6478 17
liff@liesel.dk

KETOGEN DIAT
Jan Nielsen
tlf. 46 4126 41
jan@rett.dk

TANDER

Tandlzege Hanne Ladekarl

tlf. 5132 94 80
hanne.ladekarl@gilleleje-tand.dk

OMBYGNING AF HUS
Klaus Nielsen

tIf. 65 97 64 97
klausnNielsen@gmail.com

Winnie Pedersen
tlf. 44 92 98 18
winnie@rett.dk

i Rett Nyt

Rent gkonomisk giver bladet, pa grund
af jeres stotte, overskud til Foreningen
for Rett Syndrom. Overskuddet gar ube-
skaret til at afholde weekendkurser for
familier og Rett-patienter, temadage og
statte til bl.a. faglige konferencer inden
for fx legevidenskaben samt fysiote-
rapien. Derudover bliver der sparet op
til et ferieboligprojekt, hvor der bliver
kebt/bygget en feriebolig med specielle
hensyn til handicappede.

Med venlig hilsen

Bestyrelsen
FHIE



KARENS PLEJESERVICE

Personlig pleje « Rengering « Indkaeb - Praktisk bistand

Egervaenget 17, Askov « 6600 Vejen
TIf. 7558 84 84 - 61 552542
www.karens-plejeservice.dk

Ole Remers Vej 9« 6100 Haderslev
Telefon 735213 10- 26 6B 03 10
salg@lionbiler.dk - www.lionbiler.dk
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Montra Meeting er navnet pa vores
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LANDSFORENINGEN RETT SYNDROM

HVAD ER RETT SYNDROM

Rett syndrom (RTT) er en medfedt neurologisk
udviklingsforstyrrelse, der kun sjeeldent ses hos
drenge.

Oprindelig blev sygdomsforlgbet inddelt i fire
stadier. Siden har det vist sig mere hensigtsmaes-
sigt at inddele forlgbet i 3 stadier. I det farste /2
til 17/2 ar er udviklingen tilsyneladende normal.

Stadium 1: For udviklingstilbagegang (6-18 mdr.)
Den normale udvikling stagnerer. Interessen for
omverdenen aftager, og eventuelt ses umotive-
rede bevaegelser med handerne. Dette stadium
varer fa maneder.

Stadium 2: Udviklingstilbagegang (1-3 ar)

Erhvervede feerdigheder forringes eller gar tabt.
Kontakten bliver darligere. Tilsyneladende umoti-
verede hyppige skrigeture. Formalstjenlig brug af
haenderne forsvinder helt eller delvist og erstat-
tes af stereotype handbevaegelser. Motorikken
bliver mere usikker, og barnet er nu tydeligt for-
sinket i hele sin udvikling. Tilbagegangen kan ske
over fa uger, men hyppigst tager den maneder.

Stadium 3: Efter udviklingstilbagegang

Nar tilbagegangen ophgrer, er der mulighed for
fremgang pa nogle punkter. Enkelte laerer forst
nu at g3, andre bliver aldrig i stand til det. Hen-
derne bruges ikke relevant men udfarer pafal-
dende stereotype handbevagelser i det meste
af den vagne tid. Talesproget er oftest gaet tabt.
Der kan tilkomme bl.a. epilepsi og rygskaevhed.
Mundmotorikken er ofte ukontrolleret og ofte ses
intens tenderskaeren. Hos mange opstar spe-
cielle vejrtrekningsmenstre, fx hyperventilation
og vejrhold. Ofte bedres kontakten betydeligt,
og gjenkontakten kan blive endog meget intens.

DIAGNOSE

Siden man i 1999 opdagede, at forandringer i
genet MECP2 kunne give RTT, har det betydet, at
man nu i langt de fleste, men ikke alle, tilfzelde af
RTT kan bekraefte en klinisk mistanke ved hjzelp
af en blodprove.

RTT DIAGNOSTISKE KRITERIER 2010
Overvej diagnosen, hvis der observeres nedsat
hovedtilvaekst efter fadslen.

SKAL VARE OPFYLDT FOR AT FA DIAGNOSEN
KLASSISK RTT
1. En periode med tilbagegang fulgt af bedring
eller stabilisering.

FH

2. Alle hovedkriterier og alle eksklusionskrite-
rier skal veere opfyldt.

3. Stattekriterier er ikke pakraevet, men er ofte
opfyldt i klassisk RTT.

HOVEDKRITERIER

1. Helt eller delvist tab af erhvervede formals-
tjenlige handfeerdigheder.

2. Helt eller delvist tab af erhvervet talesprog.

3. Unormal gang: Gangforstyrrelse eller mang-
lende gangevne.

4. Stereotype handbevagelser i form af hand-
vriden/klemmen, klappen, banken, hander
i munden eller vaskende/gnidende automa-
tismer.

EKSKLUSIONSKRITERIER

1. Hjerneskade som fglge af traume (omkring
eller efter fadslen), neurometabolisk syg-
dom eller sveer infektion der medfarer neu-
rologiske problemer.

2. Sveer unormal psykomotorisk udvikling i de
forste 6 levemaneder.

STOTTEKRITERIER
Mange af disse er ofte til stede, men ingen af
dem er ngdvendige for diagnosen.

1. Vejrtreekningsforstyrrelser i vagen tilstand

2. Tenderskaeren i vagen tilstand

3. Forstyrret sevnme@nster

4. Abnorm muskeltonus

5. Perifere vasomotoriske forstyrrelser
6. Skoliose/kyfose

7. Vaksthamning

8. Sma og kolde heender og fgdder

9. Umotiveret latter/skigetur
10. Nedsat smerterespons

11. Intens gjenkommunikation

Udover den typiske form, kaldet klassiske RTT,
findes der ogsa atypiske former, som kan starte
tidligere eller have et noget mildere eller svae-
rere forlab men et tilsvarende udviklingsmanster.
Hos over 90 % af patienterne med den typiske
form kan pavises en mutation i MECP2-genet. En-
kelte patienter med atypisk RTT har faet pavist
mutation i andre gener, hyppigst i CDKL5.

HYPPIGHED

Hyppigheden er ens i hele verden og antages at
veere 1 ud af ca. 9000 piger. | slutningen af 2017
har vi i Danmark, af nulevende personer, kend-
skab til 116 piger og 2 drenge med Rett syndrom.
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Al henvendelse til: Betina Winther - Granhgjvej 7 - 9690 Fjerritslev
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