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Sammendrag

Fagartikkelens hensikt er & gi innsikt i fysioterapeutens utfordringer i vurdering og behandling av barn med
den sjeldne, progredierende og alvorlige nevrologiske sykdommen Ataxia Telangiectasia (AT). Men rammene
for fysioterapien som anbefales her kan vare verdifull ogsé for andre brukere, spesielt de med alvorlige

sykdommer.

AT karakteriseres av blant annet cerebellar degenerasjon med ataksi, telangiektasier, immunsvikt, gkt
kreftrisiko og en forventet levealder pd 20-25 ar. Det er utfordrende & veere fysioterapeut for barn med AT. De
ma ta hensyn til at sykdommen utvikler seg i ulike faser. | smabarnsfasen (fra 0 til 6 &r) skjer det en utvikling
med innlering av nye ferdigheter, i barnefasen (6 til 12 ar) kommer tap av funksjon, og barnet mé bruke
rullestol, mens i ungdomsfasen (fra ca 12 r) stabiliserer det motoriske funksjonsnivaet seg samtidig som
barnet far nye utfordringer i forhold til basale kroppsfunksjoner som pust og ernring.

Mal for trening mé tilpasses de prioriteringer som gjeres i forhold til barnets og familiens totalsituasjon
samt deres gnsker og behov. Det er en utfordring for fysioterapeuter & finne relevante kartleggingsredskap
som gir informasjon om barnets stasted og samtidig ivaretar barnets behov for & oppleve mestring.

Ngkkelord: Fysioterapi*; Fysioterapeut; Rehabilitering*; Habilitering; Funksjonsforbedring; Barn; Ungdom;
Ataxia telangiectasia*; Spinocerebellar ataksi; Telangiektasi; Genetisk sykdom, medfadt; DNA reperasjonsde-
ficit sykdom; Immunologisk deficitsyndrom. * = viktigste ngkkelord.

Innledning

Barn med Ataxia Telangiectasia (AT) opple-
ver en forandring i sin kropp som er annerle-
des enn hos sine jevnaldrende. Samtidig med
den aldersrelaterte utviklingen mister de
ferdigheter, og kroppen reagerer annerledes
enn fgr.

I en fase hvor andre barn og ungdommer
erfarer hvordan kroppen fungerer og lerer
seg nye ferdigheter, ma barn med progredi-
erende sykdom lere seg & leve med en kropp
som har tapt, taper og skal tape funksjon pa
alle ICF omrader (1) kroppsfunksjon, aktivi-
tetsfunksjon og deltakelse. Hvor jevnaldren-
de far mer frihet, ma de lere seg til a ta imot
mer hjelp. For blant annet fysioterapeuter
er det en spesiell utfordring & behandle barn
med en progredierende sykdom. Hvordan
skal de forholde seg til endringene? Hvilke
tiltak skal prioriteres? Hvordan skal frem-
gang og tap av funksjon dokumenteres?

Det er vanskelig a finne relevant kunn-
skap om behandling av barn med en sjelden
og progredierende sykdom. Det finnes ofte
en del forskning om selve sykdommen, men
lite om fysioterapitiltak og mestring av hver-

dagen.

I vart arbeid som fysioterapeuter ved ha-
biliteringstjenesten seksjon barn i Hedmark
har vi mgtt de fleste barn med den sjeldne
og progredierende sykdommen AT i Norge.
Hensikten med denne artikkelen er & se
n@rmere pa hvordan barn med denne syk-
dommen utvikler seg og hva det betyr & vare
fysioterapeut for barn med AT, basert pa vare
erfaringer og det vi har funnet av aktuell
faglitteratur.

Hva er Ataxia Telangiectasia (AT)?
Ataxia eller pé norsk ataksi er forstyrrelser i
balansefunksjoner og koordinasjon av beve-
gelser, mens Telangiectasia eller telangiekta-
sier er en utvidelse av de minste blodarene

i gyne og hud. Klassisk AT er en arvelig,
fremadskridende, nevrologisk sykdom som
skyldes en mutasjon i ATM genet pa kro-
mosom 11¢22.3. Dette medfgrer en mangel
pa ATM-protein. Proteinet har som oppgave
a oppdage skader i DNA (for eksempel et-
ter straling) og gi signaler om at cellen skal
stoppe a dele seg inntil DNA er reparert.
Resultatet av mangelen pA ATM-proteiner

er celleskader og tidlig celledgd i flere orga-
ner. I lillehjernen gar viktige nerveceller til
grunne og etter hvert rammes ogsa nervecel-
ler i storhjernen og ryggmargen. I Norge vet
vii2007 om 14 barn med AT (2), mens det
i Sverige i 2000 var registrert 19 barn med
AT (3).

Forstyrrelse i koordinasjon av muskler og
svekket muskelkraft pavirker hele kroppen. I
tillegg innebaerer sykdommen ern®ringsvan-
sker, nedsatt immunforsvar, gkt kreftrisiko
og fremadskridende lungesvikt. Det finnes
per i dag ingen helbredende behandling av
sykdommen, men en rekke ulike tiltak kan
bidra til & gke livskvaliteten. Genfeilen arves
autosomalt recessivt. Bortimot to tredjedeler
av dem som har AT i Norge, har arvet den
sakalte Rendalsmutasjonen (2). Rendalen
er en kommune i Hedmark fylke, hvor vi
arbeider.

Barn med AT utvikler de fgrste motoriske
ferdigheter som hodekontroll, rulle, sitte, sta
og begynne a ga innenfor normalvariasjon
for alderen. Det er likevel noe med kvalite-
ten av motorikken som mange foreldre og
andre reagerer pa. Ataksien debuterer vanlig-
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vis nar barnet er mellom 11 og 18 méneder.
Foreldrene ser at det er noe som ikke stem-
mer nér barna fortsetter med a vaere ustg
etter at de har lert & ga. Nér barnet har fatt
diagnosen og foreldrene tenker tilbake, hus-
ker mange at barnet hadde en annen utvik-
ling enn andre barn. Nar vi ser pa familiens
videoer, kan vi ofte se at ataksien var der for
barnet begynte & ga.

Fra seksarsalderen kommer ataksien
tydeligere til syne i hele kroppen. Det kan
vare skjelving og/eller ufrivillige bevegel-
ser. De vil da ogsa hemme spisefunksjoner
og lek. Serlig er
balansekrevende akti-
viteter og presis, vil-
jestyrt tiln@rming til
redskaper eller objek-
ter vanskelig. Ataksi i
musklene som beveger
gynene gir langsomme

Det finnes per i dag ingen helbre-
dende behandling av AT, men en
rekke tiltak kan gke livskvaliteten.

ansikt gjgr at barna kan virke apatiske, uten
at de er slgve.

Ved 8-10 arsalderen opplever barna gken-
de gangvansker, tap av selvstendig gang-
funksjon og trenger a bruke rullestol fast.

T ungdomsfasen fra 12 ér tilkommer det
en stivhet mest i ankler og fgtter. AT er en
progredierende sykdom. Alvorlighetsgrad og
forventet livslengde kan variere fra person
til person. Man har til nd ingen metoder til &
forutsi sykdomsforlgp hos den enkelte (7).
Gjennomsnittslevealder for barn med klas-
sisk AT i USA er fra 19 til 25 ar (8). Mer
om AT finnes pa
www.atcp.org og i
Frambu’s smaskrift
44 om Ataxia Telan-
giectasia (9).

Utfordringer for
fysioterapeuter

og hakkete gyebeve-

gelser. Det gjor det

vanskelig bade a feste og flytte blikket.
@yebevegelsene kan forstyrres ytterligere av
plutselige gyerykk oppover eller blunking.
Dette gir et urolige synsbilde, manglende
samsyn og eventuelt dobbeltsyn, noe som
pavirker orienteringsevne, billedtolkning,
lesing og lering. Denne funksjonsforstyr-
relsen gker over tid. Lysgmfintlighet er van-
lig, men barn med AT har synsskarphet som
andre barn (4).

Behov for ekstra tid for & bearbeide infor-
masjon og svare adekvat er vanlig. Ofte gir
barn med AT ingen verbale eller non-verbale
signaler pa at hun eller han tenker, men
nar det blir gitt tid, svarer de ofte adekvat.
Denne forsinkelsen kan bli oppfattet som
manglende kunnskap hvilket kan pavirke
muligheter til interaksjon med andre pé en
god mate (5). Minnebilder og korttidshu-
kommelse kan vere forstyrret sammen med
eventuell annen kognitiv svikt.

Fatigue (utpreget tretthet) er en utfor-
dring. Fatigue er kvalitativt forskjellig fra
den vanlige trettheten etter anstrengelser og
kan begrense funksjonsnivéet (6).

Ataksi i musklene som koordinerer
pusten ved viljestyrte pustebevegelser og
tygge- og svelgemuskler gjgr at spraket blir
pévirket av koordinasjonsvanskene, og utta-
len blir langsommere og mer utydelig. Noen
barn far problemer med sikling og/eller
puste- og svelgefunksjoner. A fa vaske eller
mat i vrangen (aspirasjon) kan utlgse hoste
eller kvelningsopplevelse. Stille aspirasjon
(innénding av vaske) er et problem med
pkende alder. Begge kan medfgre lunge-
betennelse. Et mimikkfattig og uttrykkslgs
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Vi ved habilite-
ringstjenesten bar-

neseksjonen i Hedmark gnsker at brukerne
(foreldre og barn) reelt skal medvirke til a
prioritere tiltak. I tillegg gnsker vi & informe-
re og anbefale tiltak basert pa kunnskap. Er
det mulig nar det gjelder barn med sjeldne
og progredierende sykdommer? Det fin-
nes i fglge sgkebasene Google, Medline og
PubMed ikke effektforskning pa fysioterapi
for denne gruppen. Handboken som er laget
péa AT-senteret ved Johns Hopkins Hospital
(Baltimore, Maryland, USA) er det mest
konkrete vi har funnet (10). Den bygger pa
erfaringene ved sykehuset. De ser barn og
ungdom (alder 2 til 29) i forskjellige stadier
(11), men fglger dem ikke opp over tid. Vi
har na samlet var erfaring etter & ha fulgt
flere barn og ungdommer (alder 2-23) over
fem til ti ar og vil her formidle var erfarings-
baserte kunnskap.

Barn og ungdom
med AT utvikler seg
i faser som krever
forskjellig tilnzer-
ming. De trenger
etter hvert tiltak pa

Utfordringen er at forskjellige
faser krever forskjellig tiln@rming.

Testing med mestring

For & teste motorikken finnes det mange
tester som fysioterapeuter kan bruke. Utfor-
dringen ligger i hvordan vi bruker de pé barn
med en progredierende sykdom. Vanligvis
kan vi teste og reteste for a vise hvor frem-
gangen ligger, men vi tester ogsa for & regis-
trere hvilke funksjoner som har gétt tapt. Det
kan vare konfronterende for barn og ikke
minst foreldrene. Vi tilrettelegger testsitua-
sjonen slik at fokus blir pa hva som skal til
for & sikre best mulig funksjon og deltakelse
til tross for progresjon i sykdommen.

I alle faser er vart fokus a fremme barnets
folelse av mestring. Behandling og trening
blir tilpasset individuelt etter kartlegging
og kunnskap om sykdomsutvikling. I de
ulike faser i sykdomsforlgpet er det noen
aspekter som er viktigere enn andre. Barnet
skal kunne oppna en stgrre grad av selvsten-
dighet, samtidig som det far gkt behov for
tilrettelegging og bistand. Det skal legges
vekt pa mestringsglede og samspill med
jevnaldrende.

Smabarnfase cirka 0-6 ar: utvikling

De fgrste drene domineres av positiv funk-
sjonsutvikling. Barna kan vere med pa
lekene med jevnaldrende. Det ser ut til at de
klarer 4 tilpasse seg og kan kompensere for
gkt grad av ataksi i denne perioden. Barna
har perioder hvor fatigue oppleves som et
problem. Periodene ytrer seg som utpregede
darlige dager innimellom, hvor da barnet er
sliten og uopplagt. Disse dagene er noksa
utforutsigbare.

Motorikk

Barn med AT star og gér pa en uvanlig mate.
De far ikke en jevn gange. De er ustge og
faller oftere enn andre i samme alder. Et-

ter fem til seks ar blir gangen mer preget

av ustgheten. De
utvikler motoriske
ferdigheter, men gjgr
dem annerledes og
avvikende i forhold
til jevnaldrende. De

flere omrader, og det

stilles store krav til

samordning og prioritering av tiltak. Indi-
viduell plan er et godt hjelpemiddel for &
dokumentere kartleggingen og aktuelle og
kommende tiltak samt fordele ansvar blant
aktuelle fagpersoner (12). Det er viktig a
tenke helhet og se fysioterapeutiske tiltak i
denne sammenhengen. Mailet er a sette fokus
pé de viktige, nyttige og gnskelige tiltak i
samsvar med de generelle prioriteringene for
barnet eller ungdommen.

fleste far vansker
med a leere seg &
hoppe pa ett ben og hoppe tau.
Noen kompenserer for darlig balanse ved
a pke tempo, mens andre velger bort kreven-
de aktiviteter som for eksempel balansegang.
Vi ser gjentatte utslag i armer og bein for a
beholde balansen. For barn med AT er det
ingen forskjell om de star med gynene apne
eller igjen. De fér ikke stgrre korrigeringsut-
slag nar de star med gynene lukket.
Barna lerer seg & gripe og slippe og ma-



nipulere gjenstander i hendene. Pinsettgrepet
utvikles til vanlig tid. De fleste holder rundt
penn og blyant pa vanlig méte. I tillegg har
noen barn stgrre eller mindre problemer med
sikling, enten over en periode eller over len-
gre tid. Spesielle aktiviteter som plystring,
blase og bruk av sugergr kan ogsa vere en
utfordring. Derimot lerer de seg & spise van-
lig mat og drikker av vanlig kopp og glass.
Og de mestrer av-og pékledning som sine
jevnaldrende.

De vanligste kartleggingsverktgyene for
barn kan brukes i denne fasen. For eksempel
PEDI (Pediatric Evaluation of Disability In-
ventory) intervjuer. PEDI er et kartleggings-
verktgy for terapeutene til & mélrette inter-
vjuer av foreldrene om barnas funksjonelle
ferdigheter (13, 14). Disse er innen omradene
egenomsorg, forflytning og det sosiale.
Verktgyet er ment for barn i alderen fra seks
maneder til syv og et halvt ar. Resultater fra
PEDI-intervjuer kan vere med pa & definere
hvilke omrader som er viktigst for de sma
barna & kunne mestre. Barna er enda i en fase
hvor de utvikler seg, og fra de er fire til seks
ar kan de selv se fremgang nér kartleggingen
gjentas.

Trening og behandling: variasjon og
allsidighet

I smabarnsfasen handler treningen om a
leere barnet & mestre sa mange ferdigheter
som mulig, ut fra barnets personlighet og
interesser. Allerede tidlig i utviklingen er
det viktig & ha variasjon av type aktivitet,
men ogsa variasjon innen aktivitet. Gi gjerne
barnet mulighet til & oppdage andre mater a
gjgre ting pa. Slik kan det ha en stgrre bank
a hente inspirasjon og ideer fra nar det blir
vanskeligere & utfgre forskjellige aktiviteter.
Vi bruker 4 kaste ball i mange forskjellige
utgangsstillinger: stdende pa forskjellige un-
derlag, staende inntil veggen eller noe annet,
sittende pa en krakk, pa en stol, liggende.

Vi bruker ogsa gjerne forskjellige stgrrelser
baller, lette og tunge baller og lignende va-
riasjoner.

Det ma tas hensyn til barnets grad av
fatigue. Selv om det kan virke tidlig for for-
eldrene, er dette likevel en fase hvor man kan
starte med rullestoltrening, bade elektrisk og
manuell rullestol. Barnet har ofte behov for
en elektrisk rullestol fgrst, for & kunne fort-
sette & vaere der de andre barn er.

Ved gkende krav til ngyaktighet i aktivi-
teter, far barnet stgrre problemer som igjen
kan skape frustrasjon. Slike krav kan komme
bade fra omgivelsene og fra barnet selv. Vi
kan da se at barn overdriver mulige feil, 1g-
per innpa hindringer med vilje og tuller bort

feil ved & falle overdrevent klgnete; de blir
«klovnen». Vear da ekstra oppmerksom pa
om det stilles for store krav til barnet. Dette
kan vere ett av de fgrste tegnene pa at barnet
far stgrre balansevansker og géar over i neste
sykdomsfase.

I tillegg til det motoriske vet vi at lunge-
funksjonen blir nedsatt etter hvert. Fysiotera-
peuten kan med fordel allerede na jobbe med
munnmotorikk og pusteteknikk.

Barnefase cirka 6-12 ar: tap av funksjon
Motorikk

Fra barna er cirka fem ar gamle, gar
funksjonsnivéet tilbake, men de kan til

en viss grad fremdeles lere seg noen nye
ferdigheter. Fgrst er denne tilbakegangen
knapt merkbar. Rundt sju- til attedrsalderen
opplever mange barn en betydelig forver-
ring. Da klarer den generelle motoriske
utviklingen ikke lenger & kompensere for
den degenerative prosessen. Funksjoner som
barna enda klarer, utfgres etter hvert med
béade mindre variasjon, kvalitet i bevegelsene
og presisjon.

Mellom atte- og
ellevearsalderen blir
problemene vanligvis
s store at barna blir
avhengige av hjelp i

Utfordringen er at brukerne reelt
skal medvirke til  prioritere tiltak.

spiseredskap og personlig hygiene. De klarer
likevel mye selv nér de far tid, men det tar
uforholdsmessig lang tid og mye krefter.
Fatigue forekommer da ogsa oftere. Dette
kan ytre seg som perioder med darlige dager,
hvor de ikke orker s mye pa ettermiddager
og i helgene. Barna kan ogsa selv uttrykke at
de er slitne. Dette blir mer utpreget nar barn
har sovet darlig, er eller har vart syke, mgter
psykiske eller fysiske utfordringer.

Kartlegging: PEDI-intervju og video

Fra seks ar og oppover kan PEDI fremdeles
vare et godt redskap, men det anbefales
brukt med omhu. Barn som har begynt pa
skolen er mer oppmerksomme pa hvordan de
skiller seg ut fra andre jevnaldrende. I barne-
hagen er det derimot mange som far hjelp, og
det er ikke sa péfallende at noen far litt mer
eller oftere hjelp enn andre. Et PEDI intervju
inviterer til & snakke om hva barnet gjor i
praksis og i hvilken grad dette er hensikts-
messig. Det er en utfordring for intervjueren
a holde fokus pa mestringsopplevelsen for
barnet, ikke pa det
barnet ikke kan.

For eksempel
gnsker vi spgrs-
madlene i en positiv
form som: Hva skal

form av hjelpere og/
eller hjelpemidler. De
trenger hjelp til flere aktiviteter, bevegelser
og funksjoner. Og de har gkt behov for til-
rettlegging av aktivitetene. Barna velger bort
en del aktiviteter eller de far andre til & gjgre
ting for seg. I denne delen av barnefasen
velger de som regel a bruke rullestol fremfor
a ga. Alle beholder likevel en viss sta- og
gangfunksjon nar de fér personhjelp.
Ustgheten blir nd ogsa synlig i sittende
stilling. Nar barna sitter uten stgtte, blir det
vanskeligere & holde kroppen og hodet stille,
men de beholder sittebalansen. I lek pa gul-
vet kan flere synes at det er lettere & holde
balansen ved 4 sitte mellom fgttene, i W-stil-
lingen. Ataksi i armene pavirker i stgrre og
stgrre grad lek/aktivitet som krever presisjon
og koordinasjon og lek som krever tohands-
aktivitet. For eksempel skriving, tegning,
klipping med saks, dukkelek, lek med sma-
lego, bruk av data, dataspill og mobiltelefon.
Mange barn far etter hvert stgrre proble-
mer med kontroll over ansiktsmuskulaturen.
Dette vil pavirke spraket og evnen til a blase,
suge og plystre. Noen barn har fremdeles
stgrre eller mindre problemer med sikling.
Og ansiktet blir litt mer mimikkfattig.
Ataksien pavirker nd ogsd ADL-funk-
sjoner som av- og pékledning, spising med

til for & kunne veere

der de andre barna
er? Hva skal til for & kunne kle av og pa seg
selv? Hvordan kan vi legge til rette for &
kunne mestre dette? Trenger vi & planlegge
hjelpetiltak? Eller a sette i gang spesifikk
trening? For noen foreldre konfronteres de
likevel pa en ubehagelig mate med det de
gjor til daglig. I stedet for a si at barnet kan
kle pa seg selv, blir svaret na kanskje at de
hjelper barnet hver dag for a fa det tidsnok
til skolen uten a forbruke altfor mye krefter.
Det kan vere tungt for foreldre & métte innse
at det er ting barnet ikke gjgr lenger, og at de
har behov for tiltak eller et hjelpemiddel for
4 kompensere dette. P4 den andre siden kan
dette ogsa vere til stgtte for foreldrene. De
kan fa stgtte pa at de har tatt riktige valg. Og
pa at de har sett barnets behov for mer hjelp
for a kunne ha igjen krefter til det som er
viktig for barnet.

Hva kan vi gjgre for at barn opplever
testing av motorikk positivt? Vi har valgt &
lage en egen funksjonskartlegging. Vi tar et
videoopptak hver gang barnet kommer til
habiliteringstjenesten for en vurdering. Opp-
takene er av funksjonene a g, sta stille, sitte
uten stgtte, komme seg ned pa gulvet og opp
igjen samt noen finmotoriske ferdigheter fra
Movement ABC testen (15). Alle opptakene
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relateres til barnets alder. Nér vi ber barnet
om a gjgre noe, er vart hovedfokus pa opple-
velse av mestring. Det finnes en del litteratur
pa hva som skal til for at barn skal oppleve
mestring. Et sentralt punkt er barnas egne er-
faringer om a kunne noe (16), og det bruker
vi i testingen.

Vi vurderer gange pa strek for & se etter
antall sidesteg barna gjgr, og om det kan
holde seg pa streken. Kan barna gé alene,
ber vi dem ga over streken mens vi filmer
det. Ut fra vér erfaring, vurderer vi om vi
kan be barna om a gjgre det med strengere
kvalitetskrav. Vi ber barna anstrenge seg mer
for a holde en fot pa hver side av streken el-
ler for & gd pa streken. Da vil barnet oppleve
at det blir stilt nye krav og at det mestrer de
nye kravene. Vi sier aldri noe om hvordan de
gjorde det for et halvt ar eller et ar siden. Det
anses lite relevant for barnet na.

De som er darligere til a gé, kan pa forste
turen selv bestemme hvilken type stgtte de
vil ha; stgtte i én hand eller i begge hender.
Som terapeuter bestemmer vi neste gang
hvor vi legger en liten utfordring; mindre
stgtte, litt lengre unna. Utfordringen er det
lille ekstra som vi mener barnet kan mestre;
vi ber ikke om at de skal gjgre noe vi ikke
tror de klarer. Vi ser pa kvaliteten pa det som
utfgres i etterkant, ved & se pa videoen igjen
og beskriver det i journalen.

For de finmotoriske ferdighetene fra Mo-
vement ABC, tester vi de fgrste gangene med
tidtaking. De kan gjgre den samme oppgaven
en gang til og gis dermed muligheten til &
sla sin egen tid. Etter hvert som testen blir
vanskeligere og det blir for anstrengende a
fullfgre oppgaver to ganger, registrerer vi
bare tiden uten & kommentere den.

Trening og behandling: tilpasset aktivitet

— for mestring

I barnefasen er det viktig a opprettholde
muskelstyrke og kondisjons og motoriske
ferdigheter lengst mulig. Fatigue og depre-
sjon kan vare en stor utfordring i forhold til
a beholde motivasjon til & veere aktiv og tre-
ne. Overgangen fra a trene nye ferdigheter til
a trene med tilpasset aktivitet med stor vekt
pa mestring kan vere en utfordring for en
ivrig terapeut. I denne fasen trenger barnet a
fa stgtte for & ta i bruk hjelpemidler og stgtte
for & ta fatigue pa alvor.

En annen utfordring i denne fasen er som
oftest at foreldrene ikke er modne nok til a la
barnet ta i bruk hjelpemidler. Det kan opple-
ves som bekreftelse pa at: «na blir barnet pa
alvor funksjonshemmet», mens fysioterapeu-
ten ser at det vil gi barnet mulighet til & mes-
tre mer. Det er godt for foreldrene & snakke
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med andre foreldre om det. Da helst foreldre
med eldre barn som har vert i samme situa-
sjon og som har har hatt «dette skulle vi ha
gjort for»-felelsen.

Feilstillinger i fgttene er vanlig. Nar bar-
net begynner a trakke over i anklene, skal det
henvises videre til ortoped.

Ungdomsfase fra cirka 12 ar: stabilisering
Motorikk
I begynnelsen av tenédrene ser det ut til at
tilstanden stabiliserer seg. Ataksien blir ver-
ken mer eller mindre utpreget. Spesielt i un-
derekstremitetene kan ungdommene i denne
fasen bli gkende stive, med en rigid og eller
en spastisk komponent. Dette kombinert med
ataksien kan gi feilstillinger i anklene. De fér
en kombinasjon av spissfot med overbelas-
ting av ytre eller indre fotrand. Stgtteflaten
blir liten, og barna kan trakke over.

De aller fleste

beholder en viss form e

Utfordringen er & komme i for-
kant av sykdommens utvikling.

for gangfunksjon,
selv i voksen alder.
De barer sin egen
kroppsvekt. Med god

ved vanlig pust, men vanskene kan bli tyde-
lige ved ekstra viljestyrt pusteaktivitet. For
eksempel trengs det et koordinert samarbeid
mellom munnmuskulatur og pustemuskula-
tur for & blase ut et lys eller plystre, og det

a blase jevnt over tid er ofte vanskelig. Det
gjelder ogsa koordinering av pusten under
svgmming. Men vanskene gir ogsa utslag
nar barn skal testes med spirometri, hvorpa
vi ikke kan vere sikker at vi far svar pa lun-
gekapasitet. Endring i lungefunksjon, for ek-
sempel pa grunn av gjentagende infeksjoner
eller nedsatt koordinasjon av pustemuskler,
gir gkende problemer med ventilasjon.

Det 4 tygge og svelge mat og a drikke kre-
ver god koordinasjon mellom ansiktsmuskler,
tyggemuskler og svelgfunksjon. Etter hvert
far barnet stgrre problemer pa dette omradet.
For de fleste betyr dette at maltidene tar len-
gre tid, at noen typer mat er vanskeligere &
spise enn annen mat
og at noe kan sette
seg 1 vrangen. Mange
far en gastrostomi,
altsd hvor kirurgen
anlegger en forbin-

stgtte av en annen

person forflytter man-

ge seg bade over korte strekninger og i trap-
per, mens de ellers forflytter seg ved hjelp av
manuell og elektrisk rullestol.

Lenger ut i ungdommen er de avhengige
av a bruke rullestol. De har generelt et ned-
satt tempo, og de motoriske aktivitetene kre-
ver uforholdsmessig mye energi. De trenger
tilpasninger og personlig assistanse for a del-
ta i de fleste aktiviteter. Likevel viser mange
ungdommer overraskende stor utholdenhet til
a fullfgre oppgaver, tross alle sine vansker.

Ataksi kombinert med en viss grad av
rigiditet og eller spastisitet gir et nedsatt fin-
motorisk tempo. Det er en utfordring a vari-
ere tempo etter ulike krav. Men stivheten kan
ogsa vere til hjelp; den demper ustgheten i
hendene og armene og kan gi en litt bedre
presisjon i bevegelser som & peke, holde,
stgtte, trykke pa knapper, dra og skyve. Dette
gjor det litt enklere igjen a betjene hjelpe-
midler som data og mobiltelefon.

Etter hvert blir ansiktsmuskulaturen slap-
pere, og det blir vanskeligere & forme ordene
med munnen og tunga. Da blir spraket mer
utydelig og kan vere vanskelig & forsta for
dem som ikke kjenner barnet godt. Det tar
ogsa lengre tid bade 4 komme i gang og &
fa sagt det man vil. Ungdommene kan ikke
kompensere godt nok med kroppsspraket,
ettersom mimikk og kroppssprék ogsa blir
mindre nyansert med tiden.

Barnet viser ikke spesielle problemer

delse fra magesekken

ut til en dpning i hu-
den. Innfgring av naring direkte inn mageap-
ningen brukes i tillegg til eller som erstatning
for vanlige maltider. I tillegg trenger de na
mer hjelp i alle ADL-funksjoner. Fatigue er
fremdeles en utfordring, men mange ungdom-
mer har lert seg hvordan de kan disponere
kreftene sine. Likevel kan fatigue oppleves
som en stgrre utfordring igjen nar de mgter
ekstra psykiske eller fysiske belastninger.

Kartlegging: video og intervju av barna
Vi fortsetter i denne fasen ogsd med video
av de oppgavene vi vet at barnet kan gjen-
nomfgre.

Vi har ofte vert imponert over den innsat-
sen barna gjgr for a fullfgre oppgaven. Det
kan vere fristende a si at barnet kan stoppe,
fordi vi har registrert hvor vanskelig oppga-
ven er. Men da tar vi fra barnet deres mest-
ringsopplevelse som fglger av & ha gjennom-
fgrt oppdraget. Da velger vi heller a vere litt
mer forberedt neste gang, ved for eksempel
bare gjgre i stand platen med smapinner med
to rader istedenfor fire.

I tillegg har vi laget et strukturert intervju
for & kartlegge motorisk funksjon og deltakel-
se pa eldre barn. Vi gér gjennom spgrsmalene
sammen med foreldre og barnet. Etter hvert
gar vi over til & stille spgrsmal mer direkte til
barna for & involvere dem mer og stimulere
dem til & ta mer ansvar for seg selv.



Trening og behandling: sittestilling og
helhetlige tiltak

I ungdomsfasen, nar de har blitt avhengige
av a bruke rullestol, vil det vare behov for a
finne gode sittestillinger som igjen kan vere
utgangspunkt for egenaktivitet. Det er viktig
a jobbe med utholdenhetsstrening, lunge og
hjerteaktivitet samt muskelstyrke. For barnet
eller ungdommen som ogsa har bruk for
hjelp til respirasjon, blir det spesielt viktig &
legge opp til trening som kan vere med pa
a opprettholde lungekapasitet og evne til &
mobilisere og hoste opp slim.

I denne fasen kan ungdommen igjen
oppleve at det kan mestre litt mer. At uthol-
denheten blir litt bedre eller at det kan trene
styrke og klare litt mer. De kan lere & mestre
den manuelle rullestolen bedre. En del av
treningen kan gjerne legges til aktiviteter
som det & trene med vekter i treningsstudio,
rullestoldans, klatring og lignende.

Flere ungdommer far ankelskinner. Noen
blir i tillegg operert for feilstilling i fgttene.
Begge deler gir dem en bedre forutsetning
for a kunne st og forflytte seg over korte
strekninger med personhjelp. Bedre forflyt-
ningsevne stabiliserer funksjon pa alle tre
ICF-omrader.

Det er fortsatt stort behov for 4 se pa alle
aktiviteter under ett, ikke bli for ivrig til &
oppna resultater og se hvordan trening pas-
ser inn i hverdagen. Senere i denne fasen blir
andre utfordringer mer dominerende. Dette
gjelder for eksempel venner, fritid, lgsrivelse
og sosialt liv. Men ogsa det a sikre god og
nok ern@ring og legge til rette for god nok
lungefunksjon. Dessuten mé de ivareta tek-
niske hjelpemidler og tilpasninger til forflyt-
ning, lek og aktiviteter, kommunikasjon og
alle aktiviteter i dagliglivet.

I sluttfasen er de medisinske behov vei-
ledende for de fysioterapeutiske tiltak. Som
oftest er lungeproblemer dominerende.

Avslutning

Fysioterapi for barn med AT er en viktig del
av tiltakene rundt barnet. Tiltakene varierer

i de tre fasene. I smabarnsfasen er det fort-
satt utvikling. I barnefasen kommer tap av
kroppsfunksjon og behov for & vare proaktiv
med tilrettelegging og kompensatoriske hjel-
pemidler. I ungdomsfasen kan det legges mer
fokus pa kondisjon og styrketrening. Hensyn
ma tas i alle faser til fatigue og varierende
dagsform. Fysioterapitiltak ma sees i sam-
menheng med tilrettelegging og tiltak pa an-
dre omrader. Sammen med barnet eller ung-
dommen og familien ma det vurderes hvor
mye tid som skal brukes pa funksjonstrening,
mestringsopplevelser og tilrettelegging av

hverdagen.

Utfordringen er 8 komme i forkant av
utviklingen i de forskjellige stadiene, bruke
erfaringene til & sette opp malsettinger og
samtidig ta hensyn til familiens gnsker og
malsetting og barnehagen/skolens gnsker og
malsetting. Malet med trening, hjelpemidler
og tilpasninger skal hele tiden vare at barnet
skal kunne delta i aktiviteter i familien, i bar-
nehagen eller pé skolen og i fritiden. Derfor
ma det tas opp i den enkelte familien hva
som er viktige aktiviteter for dem.

Det er behov for & se nermere pa mater
a kartlegge funksjon pa for denne gruppen.
Derfor er vi med i et internasjonalt samarbeid
for & fa til en felles kartlegging av funksjon
hos barn med AT.
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Abstract

those with serious diseases.

including respiration and nutrition.

Challenging Physiotherapy for Children with Ataxia Telangiectasia

The aim of this article is to provide insight in the challenges for physiotherapists in assessment and
treatment of the rare, degenerative and grave neurological disease Ataxia Telangiectasia (AT). Never-
theless, the physiotherapeutic frame proposed here can be of value also for other clients, especially

AT characterizes by cerebellar degeneration with ataxia, telangiectasies, immunodeficiency,
increased cancer risk and life expectancy of 20-25 years. It is challenging to be a physiotherapist,
working with children with AT. They have to consider the development of the disorder in stages. In
the preschool stage (age 0-6), there is still a development and learning of new skills. In the school
age (age 6-12) starts the deterioration and loss of function. The child needs to use a wheelchair.
In the teenager stage (age 12 and older), the motor function stabilises and new challenges evolve

The goal for training must be adjusted to the priorities in the child’s and family’s total situation,
their wishes and needs. It is a challenge for physiotherapists to find adequate assessment tools that
will measure the children’s function and at the same time consider their needs for coping.

Keywords: Physical Therapy modalities*; Physical Therapy (speciality); Rehabilitation™; Habilitation;
Recovery of function; Child*; Adolescent; Ataxia Telangiectasia*; Spinocerebellar Ataxias; Neuro-
cutaneous Syndromes; Telangiectasis; Genetic Diseases, Inborn; DNA Repair-Deficiency Disorders;
Immunologic Deficiency Syndromes. * = main keywords.
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