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Symptomatisk behandling av
pasienter med barndomsformer av
Nevronal Ceroid Lipofuscinose
(NCL)

NCL-sykdommene er arvelige, progredierende lidelser som detidag
ikke finnes helbredende behandling for. Psykologisk behandling har
betydning for symptomlindring og for bedring av livskvalitet.
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ABSTRACT:

Symptomatic treatment for patients with Neuronal Ceroid Lipofuscinoses

No curative treatment is currently available for patients with Neuronal Ceroid Lipofuscinoses
(NCL). The aim of this review was to assess and to summarize the last ten years’ research related
to symptomatic or palliative treatment for patients suffering from infantile, late infantile and
juvenile forms of NCL. We did a systematic search on PubMed, Medline and PsyclInfo. Along with
education, psychological and social means, symptomatic treatment is essential for the quality of
life. Pharmacological treatment is important for several reasons, including reduction of epileptic
seizures frequency, pain relief, quality of sleep, and as part of therapy for psychological
problems. In spite of valuable clinical experience regarding effects of educational training, both
psychological and pedagogical research is insufficient. Family members and other caregivers
experience strain and psychological distress for many years. It is, therefore, of utmost
importance to support and encourage children and their families so that they can cope with the
profound disability and losses causes by NCL.
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Nevronale ceroide lipofuscinoser (NCL-sykdommene) er en gruppe av arvelige
progredierende nevrologiske lidelser (Cooper, 2003; Diderichsen, 2004; Goebel, Mole &
Lake, 1999; Goebel & Wisniewski, 2004). Barndomsformene av NCL har debutalder fra O
til ttedrsalderen (Augestad & Diderichsen, 2006). Typiske kjennetegn er
progredierende synstap, cerebral dysfunksjon med epilepsi, og motorisk, kognitivt og
spraklig funksjonstap. Ofte tilkommer det psykiske vansker, gjerne i form av



hallusinasjoner og psykotisk utvikling. I Norge var det per 1. januar 2005 registrert 38
levende pasienter med juvenil NCL (JNCL) (Augestad & Flanders, 2006). Dette gir en
prevalens pi 8,3 per million innbyggere. Pasientene med JNCL dgr oftest i 20-30-
arsalderen.

Det finnes i dag ingen helbredende behandling for sykdommene (Haltia, 2003;
Santavuori, Lauronen, Kirveskari, Aberg & Sainio, 2000; Volt, 2001), noe som gjar
symptomatisk og lindrende behandling desto viktigere. P4 grunn av sykdommens
sjeldenhet og alvorlige karakter har to nasjonale sentre blitt tildelt spesielt ansvar
(Augestad & Flanders, 2006). Frambu kompetansesenter for sjeldne
funksjonshemninger og fremadskridende sykdommer har ansvar for medisinske og
sosialmedisinske utfordringer. Tambartun kompetansesenter, som er del av det statlige
spesialpedagogiske stgttesystemet, har ansvar for a bista
kommunale/fylkeskommunale instanser i det pedagogiske arbeidet med elevene pa
hjemstedet. Sammen har Frambu og Tambartun oppgaver med & bidra til
kompetanseutvikling og informasjonsspredning om NCL i Norge.

Medisinsk, psykologisk og pedagogisk erfaring har vist at barn med NCL har et
leeringspotensial, selv langt ut i sykdomsforlgpet. Malet med denne artikkelen er 4 gi en
oversikt over de siste ti ars forskning pa omradet og informere om symptomatisk og
lindrende behandling. En slik analyse vil forhapentlig gjore det lettere 4 peke pa
framtidige satsingsomrader, bdde med hensyn til forskningsprosjekter og
utviklingsprosjekter.

Metode

Vi gjennomferte et systematisk sgk p4 PubMed, Medline og PsychInfo. Sgkeordet var
Nevronal Ceroid Lipofuscinose (1101 treff), med avgrensninger til sgk pa studier av
mennesker (965 treff), tidsperiode 31.12.1994 til 30.12.2004 (556 treff), skrevet pa
engelsk (516 treff), oversiktsartikler (87 treff) og kliniske forsgk (12 treff). Vi fant ingen
randominiserte kontrollerte forsgk, metaanalyser eller lederartikler. I tillegg har vi
benyttet lenker via «Web of Science», og ulike internettreferanser som hjemmesidene til
Frambu (www.Frambu.no) og Battens Disease Support and Research Association
(www.bdsra.org). Artikkelen er dessuten basert pa informasjon fra ulike spesialister
(psykologer, fysioteraputer, sykepleiere, sosionomer, spesialpedagoger og leger med
spesialitet innenfor psyKkiatri, nevrologi, pediatri, oftalmologi og patologi) som har
arbeidet med NCL.

Symptomatisk behandling

Den symptomatiske behandlingen omfatter medisinske, pedagogisk-psykologiske og
sosiale tiltak. Ulike former for symptomatisk medikamentell behandling er beskrevet av
barnenevrolog Diderichsen (2006), og fra Battens Disease Support and Research
Association i USA (Battens disease, 2002).

Synstap ved juvenil NCL (JNCL)


http://www.frambu.no/
http://www.bdsra.org/

Synstap med forandringer i retina er ofte det fgrste tegn pa JNCL. Dette er ogsa
begynnelsen pa en mer omfattende degenerasjon av de cerebrale funksjonene. Etter
hvert som skarpsynet avtar, kan en registrere para-foveal eller para-makuleaer fiksering
(Brodsky, Baker & Hamed, 1996). Dette skjer ved at barnet bruker deler av det perifere
synsfeltet framfor det sentrale, eksempelvis ved a «se fra siden» eller fiksere noen
grader over eller under det naturlige fikseringspunktet. Ved fundus-undersgkelser kan
det eventuelt sees pigmentforandringer som kan forveksles med retinitis pigmentosa. I
tillegg sees tynne blodkar og optikus-atrofi. Sannsynligvis er hele retina pavirket, noe
som 0gsa kan avleses av en patologisk elektroretinografi (ERG) tidlig i sykdomsforlgpet
(Brodsky, Baker & Hamed, 1996). Synshemningen forverres gradvis, og ved ti ars alder
er de fleste JNCL-pasientene sterkt synshemmede eller blinde, men enkelte kan
beholde en liten synsrest, bl.a. i form av lyssans noen ar framover.

Det er viktig at gyeleger vurderer NCL som en differensialdiagnose nar de oppdager
uventet bilateralt synstap (Bohra, Weizer & Lewis, 2000; Wilkinson, 2001). Bohra et al.
(2000) fant at barn med JNCL utviklet andre nevrologiske funksjonstap i gijennomsnitt
tre ar etter at synstapet inntraff. Vi har ikke funnet forskning som vurderer hvordan den
enkelte kan utnytte sin synsrest funksjonelt i ulike faser av sykdomsutviklingen, men
fra Tambartun har vi erfaring for at noen av barna utnytter sitt syn aktivt i orientering,
lek, lesing og skriving fram til 9-10 ars alder, og i noen fa tilfeller enda lenger. Dette gjor
de til tross for sveert lav visus, sterkt nedsatt kontrastfglsomhet og store perifere og
sentrale synsfeltutfall.

Epilepsi

De fleste barn med NCL utvikler epilepsi, men dette er avhengig av type NCL. Aaberg
(2001) skriver i sin doktoravhandling at alle barn med juvenil NCL utvikler epilepsi.
Hun skriver at det er vanlig 4 observere at de epileptiske anfallene gker i hyppighet og
alvorlighetsgrad i ungdomsarene, men det kan vere en stor individuell variasjon.
Darlig kontroll av epileptiske anfall kan lede til klinisk malignitet.

En viktig del av oppfelgende symptomatisk behandling blir derfor & oppna best mulig
anfallskontroll. Utredningsprinsipper og behandling fglger vanlige retningslinjer.
Enkelte vanlige epilepsipreparater har vist seg mindre egnet, fordi de kan provosere
eller fascilitere myoklone anfall, som er en spesielt vanlig anfallsform ved NCL. Det
gjelder spesielt legemidlene phenytoin og karbamazepin. Natriumvalproat kan ha
uheldige bivirkninger pa funksjoner i eggstokkene (polycystiske ovarier) hos yngre
kvinner. Pasienter med JNCL har i forveien en tendens til dysfunksjon av hormonelle
funksjoner med hyperandrogenisme, amenoré, gket harvekst, akne og overvekt som
kan forverres ved uheldig medisinering. Om hyperandrogenisme og polysystiske
ovarier er en del av sykdomsprosessen, eller om det er en uheldig virkning av
medisineringen, er usikkert (Aaberg, 2002).

Lamotrigin (LTG) har vist seg a gi relativt god anfallskontroll, og har i tillegg en god
stemningsstabiliserende virkning. Aaberg, Kirveskari og Santavuori (1999)
giennomfarte et klinisk forsgk for & evaluere effekten av LTG pé epileptiske anfall og



generelt velvare hos 28 pasienter med JNCL. Pasientene var i alderen 7 til 28 ar
(gjennomsnittsalder 13 ar) og ble i snitt fulgt opp over 2,8 ir. Resultatene viste at ti
pasienter opplevde feerre anfall, ni pasienter mindre alvorlige anfall, og 18 av 28
opplevde mer velveare. LTG kan ha en god effekt ved JNCL.

Smerter

Smerter i kropp og lemmer er i perioder vanlig hos pasienter med juvenil NCL.
Smertene kan ha karakter av spasmer og verkende stivhet i ekstremitetene, ofte knyttet
til et bilde av «parkinsonisme». Det er mulig at enkelte med NCL-sykdom blir
underbehandlet for smerte, og det kan veere vanskelig & kartlegge smertedrsakene nir
kommunikasjonsvansker og generell funksjonshemning er kommet langt (Didrichsen,
2006). Vanlige prinsipper for smertebehandling med opptrapping fra ikke-opioide
analgetika til kodeininnholdige analgetika og Pregabalin anbefales, eventuelt i
kombinasjon med visse antiepileptika (Karbamazepin, Valproat, Lamotrigin), som kan
ha analgetisk virkning ved nevrogene smerter (Statens Legemiddelverk, 2001). I tillegg
anbefales antiparkinsonmidler, spesielt LevoDopa (Aaberg et al., 2001).

Barn med NCL-sykdommen kan ha vansker med a svelge eller nekte 4 ta medisiner
peroralt. Transkutan behandling med det aktive analgetikum har effekt hos voksne
med forskjellige smertetilstander og kan muligens utprgves mer hos barn. Mannerkosi,
Heiskala, Santavuori og Pouttu (2001) giennomfgrte et klinisk forsgk pa fem barn med
infantil NCL for & vurdere transdermal fentanylterapi ved smerter. Forskerne trakk
ingen klare slutninger. Tilleggsinformasjon om livskvalitet og lindrende behandling
ved progredierende nevrologiske sykdommer finnes p4& www.Frambu.no.

Ernceringsvansker og mage-tarm-problemer

De fleste pasientene far etter hvert vansker med a tygge og svelge, og appetitten blir
redusert. Vaeske- og kaloriunderskudd er ikke uvanlig. I tillegg vil spisevanskene
disponere for tannhelseproblemer. Ernaering og medisinering via en sonde direkte til
magesekken (PEG, gastrostomi) blir ofte ngdvendig. Denne behandlingen bgr ikke
utsettes for lenge, da undererneering kan forverre allmenn og kognitiv funksjon
(Battens Disease, 2002). Sent i sykdomsforlgpet har de fleste nedsatt tarmfunksjon med
plagsom forstoppelse og bleeretgmmingsproblemer.

Sovnvansker

Pasientene med NCL kan ha varierende forstyrrelser i ssvnmegnster. Det er
sannsynligvis flere arsaker til sgvnforstyrrelsene. Kirveskari, Partinen og Santavouri
(2001) studerte sgvnforstyrrelser hos pasienter med den finske varianten av sen infantil
NCL. De var i alderen 7 til 32 r. Resultatene viste at pasienter under 20 ar gjerne sov
mer enn ti timer om natten, og i tillegg hadde de flere sma blunder om dagen. Etter
hvert som sykdommen utviklet seg, fikk pasientene stadig lengre sgvnfaser pa dagtid,
og totalt sett mer ujevn sgvnrytme i lgpet av dégnet med oppvakning om natten. De
konkluderte med at progresjonen av sykdommen kan skade reguleringssystemet for
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degnrytme. Dette kan veaere knyttet til reduksjon i lysets pavikning av retina og dermed
frisetting av hjernens naturlige sesvnhormon melatonin.

Hormonet melatonin produseres i epifysen. Lys hemmer melatoninsekresjonen, og
denne hemmingen er viktig for innstillingen av dggnrytmen. Behandling med
melatonin har vist seg nyttig ved flere nevropsykiatriske tilstander, kanskje spesielt
knyttet til synstap (Ramstad & Loge, 2002). Det er fi bivirkninger som er rapportert.
Finske forskere testet derimot melatonin hos fem pasienter med NCL (Haltonen et al.,
1999). Studiedesignen var single-blind og placebo-kontrollert. Resultatene var usikre,
og forskerne konkluderte med at det trengs mer forskning for melatonin kan anbefales
generelt som spesifikk sovemedisin ved NCL.

Haltonen et al. (1998) studerte hvorvidt eksponering for sterkt lys kunne undertrykke
melatoninfrisettingen hos blinde pasienter med NCL. Sju NCL-pasienter og sju
kontrollpersoner var eksponert for 3000 lux i to sekunder hvert andre minutt i 60
minutter, i den stigende fasen av melatoninsyntesen. De konkluderte med, til tross for
blindhet og degenerert retina, at lysstimulering kan virke positivt pd den
hypotalamiske-hypofysaere aksen, og dermed pavirke den nevroendokrine funksjonen.

En annen arsak til sgvnvansker kan veaere epileptisk anfall. Riktig dosering av
antiepileptiske medikamenter kan bedre sgvnen hos enkelte. Andre drsaker kan veere
smerter, spasmer eller myoklone rykninger. Hallusinatoriske opplevelser, som ogsa er
vanlig i perioder, eller depressive tilstander, kan forstyrre sgvnen. Farmakologiske
bivirkninger bar ogsa vurderes. I tillegg reduseres pasientenes muligheter til & oppné
naturlig tretthet fra fysisk aktivitet og frisk luft siden de stadig blir mer passive, isolerte
og hjelptrengende.

Psykiske problemer

Angst, uro, konsentrasjonsvansker og visuelle hallusinasjoner forekommer hyppig hos
disse barna. Nedstemthet og ustabilt humgr kan veere forstielige reaksjoner pa tap av
syn og andre ferdigheter. Erfaringer viser derimot at depresjoner er mindre vanlig enn
antatt, men passivitet, tap av interesse, rastlgshet, impulsivitet og aggresjon er mer
vanlig. Opplevelsen av sykdommens utvikling kan gi angst og fglelse av verdilgshet
(Goebel et al., 1999). Dette kan gi seg uttrykk som selvskadende adferd, vansker med
sosiale relasjoner og raserianfall.

Etter hvert utvikler det seg ofte alvorlige psykiske problemer. Angst og psykotiske
symptomer er ikke sjeldne midt i tendrene. Forsgk med nyere antidepressive og
antipsykotiske medikamenter for NCL-pasienter er publisert av Backman, Aberg,
Aronen og Santavuori (2001). Citalopram ble benyttet mot depresjon, og Risperidon
mot paranoide psykoser. I dette forsgket hadde 70 % av JNCL-pasientene
tilfredsstillende effekt av medikamentene. De mest uheldige bivirkningene var tretthet,
vektgkning og forverring av ekstrapyramidale symptomer. Backman et al. (2001)
konkluderte med at hvert enkelt barn bgr vurderes individuelt, og eventuelt behandles
med psykofarmaka med de laveste effektive doser.



Barn/unge med NCL vil i skolesituasjonen kunne oppleves som barn med
adferdsproblemer. Etter hvert vil mange ha vansker med samhandling og kontakt med
jevnalderende. De kan bli utstgtt og mobbet pa grunn av sin adferd. Ensomhet og
isolering kan péavirke livskvaliteten.

Etter hvert som sykdommen utvikler seg, vil pasientene selv ha vansker med & formidle
sine opplevelser, falelser og tanker. Harselen er tilsynelatende intakt, men tap av
kognitive funksjoner vanskeliggjor psykologisk behandling. Dette kan veere en saerskilt
utfordring til psykologer som skal velge strategier for behandling. Anbefalte
psykologiske tiltak vil ut fra de erfaringer som er hastet, i hovedsak dreie seg om bruk
av generelle psykologiske metoder i kombinasjon med kunnskap om sykdommen.

Motoriske vansker

Det er lite forskning publisert nir det gjelder NCL, motoriske konsekvenser og
behandlingsmuligheter. Mange barn med NCL fir vansker med balansen og
koordinasjonsevnen. Pasientene utvikler rigiditet (tap av nevroner i basalganglier) og
spastisitet (tap av nevroner i pyramidebaner) som bevirker at pasientene blir stive i
bevegelsene sine. Kombinert med tremor i lemmene kan dette minne om det vi ser ved
Parkinsons sykdom. Etter hvert kan det utvikles kontrakturer, spesielt i hofte- og
kneledd. Grov- og finmotoriske bevegelser blir klossete utfart. Etter hvert blir
gangmgnsteret endret. Steglengden blir kortere, gangen mer bredsporet, og ufrivillige
bevegelser tiltar. Tidligere innleerte bevegelser blir vanskeligere a4 mestre, og etter hvert
vil mange bli avhengige av rullestol og trenger hjelp til hverdagens gjgremal.
Muskulaturen blir svak. I tillegg svekkes kontrollen med taleapparatet;
ansiktsmuskulaturen og evnen til mimiske uttrykk blir redusert.

Aberg, Rinne, Rajantie og Santavuori (2001) gijennomforte et forskningsprosjekt med
utprgving av midler mot parkinsonssymptomene (levodopa eller selegilin) hos
pasienter med JNCL. Et internasjonalt anerkjent skiringssystem for symptomer og
funksjonsutfall ved Parkinsons sykdom ble benyttet, United Parkinson Disease Rating
Scale (UPDRS). Gjennomsnittsskaren bedret seg hos pasientene som fikk levodopa, og
forskjellen var signifikant sammenliknet med kontrollgruppen, som ikke fikk noen av
disse to medikamentene.

Fysioterapi og ergoterapi star sentralt i forebygging av feilstillinger og reduksjon av
smerter. Terapi i varmtvannsbasseng, massasje og aromaterapi er andre virkemidler
som har vist positiv effekt. Erfaringer har vist at akupunktur kan hjelpe mot smerter og
spasmer ved nevrologiske sykdommer. Dette kan veere aktuelt & forsgke hos NCL-
pasienter, men vi har ikke funnet vitenskapelige publikasjoner som bekrefter disse
hypotesene.

Kognitiv funksjon og kommunikasjon

Barna far gjerne problemer med oppmerksomhet og tenkning (Kleiner-Fisman, Galit &
Lang, 2004). De blir fort trgtte, og de har leeringsvansker. Pa grunn av tap i
korttidsminnefunksjonen bgr barna lere enkelte ferdigheter sa tidlig som mulig. Dette



kan dreie seg om selvhjelpstrening i dagliglivets aktiviteter (ADL), orientering
(mobilitet), lek med dataspill og skolepregede aktiviteter som lesing, skriving og
matematikk. Leseoppleeringen sKjer gjerne visuelt i den fgrste tiden (hvis
synsfunksjonen tillater det), for sa & bli erstattet av taktil lesing (punktskrift) for dem
som dette kan veere aktuelt for.

Tap av kognitive funksjoner og kommunikasjonsferdigheter kan ogsa endre sosial
funksjon og lede til tap av tilhgrighet og samspill med jevnaldrende. Sykdommen kan
gjore ungdomsarene spesielt vanskelige. I tillegg stir barna i fare for & bli isolerte i, og
med, sine familier.

I en prospektiv finsk studie ble 14 pasienter med JNCL fulgt i fem ar (Larsen, Sainio,
Aberg & Santavuori, 2001). De utfarte arlige nevropsykologiske tester og
elektronencefalografi (EEG). EEG-resultatene var ofte normale fgr nidrsalderen.
Deretter var EEG-rytmen langsommere hos pasientene enn hos kontrollgruppen, og
reduksjonen korrelerte med fall i intelligenskvotienten (IQ).

Evnen til 8 kommunisere kan rammes tidlig, fgrst i form av vansker med visuelt basert
kommunikasjon. I ner sammenheng med sviktende motorikk og darligere
hukommelse sKkjer et gradvis tap av sprakfunksjon hos NCL-barna. Evnen til & huske
ulike ord avtar, stamming tiltar, og talen blir etter hvert uforstaelig, selv for familien. I
et forsgk pa & kompensere for noen av disse vanskene er dataprogrammet Struktur
utviklet (Beghdadi, 1998).

Barna trenger ofte mer tid og ro for 8 kommunisere med andre. I de siste levedrene er
taleevnen sveert redusert, men hgrselen er intakt. Beghdadi (1998, s. 50) skriver:
«Elevene far ofte ikke vite at de etter hvert skal miste talespriket. De ma derfor leere en
rekke kommunikasjonsferdigheter pa et tidlig utviklingstrinn hvor man av etiske
arsaker ikke mener det er riktig 4 forklare dem hensikten med treningen. Det er her en
pedagogisk utfordring 4 balansere mellom et malrettet og motiverende pedagogisk
arbeid og aktiviteter som skal leere elevene bestemte basisferdigheter. Ferdigheter som
senere skal hjelpe dem & kommunisere pa en enkel mate ved hjelp av en datamaskin.»

Familien og andre omsorgspersoner

Foreldre, spsken og andre familiemedlemmer megter store utfordringer knyttet til
samhandling og mestring (Bendixen, 1996; Diderichsen, 2004). Det finnes mye
forskning pa psykologisk effekt med hensyn til omsorgspersoner og barn med kronisk
sykdom, men det er behov for spesifikk informasjon ved forskjellige lidelser hos barn
(Silver, Baumann & Ireys, 1995). Belastningene ved nevrodegenerative lidelser kan veere
mer kompliserte for omsorgspersoner sammenliknet med andre typer kroniske
sykdommer hos barn (Schultz & Quittner, 1998). For familien er livet med ett eller flere
barn med progredierende og livstruende sykdom si belastende og krevende at det
trengs ekstraordineere planmessige tiltak helt fra diagnosefasen til den siste tiden.

Labbé, Lopez, Murphy og O’Brien (2002) sammenliknet malinger av «The Symptom
Checklist-90-R» (SCL-90-R) hos mgadre til barn med NCL-sykdommene og mgdre til



barn med epilepsi og cerebral parese. Resultatene viste at mgdre som hadde barn med
NCL-sykdommene, ga uttrykk for mer angst og depresjon enn de andre mg@drene. De
hevdet at mgdre med kronisk syke barn har gkt risiko for emosjonelle vansker, og at
mgdre til barn med NCL-sykdommene har en enda hgyere risiko for a utvikle
emosjonelle problemer.

Etiske utfordringer

Foresatte, andre omsorgspersoner og helsepersonell mgter ofte etiske dilemmaer i
arbeidet med NCL-barna. Stgrre barn har rett til informasjon i forhold til sin alder og
modenhet, men hvilken informasjon bgr barnet fa? Nar og hvordan bgr denne
informasjonen gis? Hva er til barnets beste? Hva oppleves best for familien? Enkelte
foreldre gir klart uttrykk for at de ikke gnsker at barna skal fa detaljert informasjon om
lidelsens forlgp. Andre barn har derimot kjennskap til utviklingen av NCL, og enkelte
har opplevd eldre sgsken med NCL-diagnose.

Pa Tambartun Kompetansesenter samles barna til arlige samlinger, og det er separate
samlinger hvor foreldrene megtes. Det kan veere vanskelig & forhindre samtaler mellom
barna, dersom dette er gnskelig ut fra foresattes verdivalg. De bor tett sammen, kjenner
hverandre med navn, og utveksler opplevelser og tanker.

Forskning viser at pasienter som har fatt informasjon om sin lidelse og muligheter til &
snakke om sine fglelser, mestrer sykdomsutfordringer bedre enn pasienter som er
mindre informert om sin skjebne (Emanuel, Fairclough, Wolfe & Emanuel, 2004).
Hvorvidt dette vil gjelde for pasienter med NCL, vet vi ikke nok om.

Diskusjon

Dagens internasjonale forskning bringer hap om en framtidig helbredende behandling,
men fortsatt er det bare symptomatisk lindrende behandling som kan tilbys (Cooper,
2003; Santavuori, 2000; Aaberg, 2001). Det er viktig at diagnosen fastsettes tidlig slik at
en kan iverksette hensiktsmessig symptomatisk medisinsk behandling og etablere
ngdvendige pedagogisk-psykologiske og sosiale stagttefunksjoner.

De medisinske problemene som oppstar ved NCL, krever utredning og behandling.
Pasientene mgter ulike eksperter. Forskjellige behandlingsstrategier vil ofte veere en
balansegang mellom mulige gode effekter og uheldige bivirkninger. Farmakologisk
behandling er viktig for a redusere epileptiske anfall, lindre smertetilstander, bedre
sgvnrutiner og redusere psykiske plager. Etter hvert som barnas kognitive ferdigheter
reduseres, vil kommunikasjon fra pasient til pargrende og helsepersonell ogsa
reduseres. Effekter og bivirkninger av farmakologiske preparater kan ogsa bli mer
vanskelige 4 observere.

Selv om fagfolk etter hvert har ervervet mange praktiske erfaringer om effekt av ulike
oppleringstiltak, er pedagogisk og psykologisk forskning pa feltet mangelfullt. Vi har
heller ikke funnet publikasjoner som forskningsmessig har dokumentert effekten av de
sosiale tiltak som er iverksatt. I Norge og Sverige far i dag alle elever med NCL sitt



pedagogiske tilbud pa sin ordineere hjemmeskole. Dette er ulikt fra andre land i
Norden, og fra Europa og USA. I Norge finnes det ingen blindeskoler, s& foresatte har
ikke noe valg om oppleaeringssted. Integreringen i det norske skolesystemet stiller store
krav til de kommunale ansvarlige som skolemyndigheter, sosialkontor, trygdeetat og
helsevesen.

Med de store utfordringer en star overfor i arbeidet med pasienter med NCL og deres
pargrende, vil koordinering og samordning av tjenestetilbudet bli stadig viktigere.
Psykologer vil, i tillegg til generell psykologisk behandling av pasientene, ha en viktig
rolle i forhold til skolen, fritid, familien og hjem/bolig bide i beredskapsplanlegging og i
individuelle planer. Pasientene vil ha nytte av gode individuelle planer, som tar
utgangspunkt i helhetlig tenkning. God samhandling mellom tjenesteyter og
pasient/pargrende, og mellom tjenesteytere og etater innen eller pa tvers av
forvaltningsnivaene, vil ogsa veere viktig.

Kunnskapen om disse sjeldne NCL-sykdommene er lite utbredt. Kompetansesentrene
bar i stgrre grad bidra med systematiske og langsiktig registreringer av observasjonet,
analysere iverksatte tilrettelegginger, og publisere arbeider som kan bidra til ny
kunnskap. Nye modeller kan dermed utpreves, slik at forskning og
kunnskapsformidling om NCL-lidelsen styrkes.
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