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Muligheder med
enetik og personlig

medicin

Hurtig udredning og valg af praecis behandling ved epilepsi
kan stadig veere en udfordring for behandlerne. Heldigvis
kan det blive nemmere i fremtiden, ndr mulighederne med
genetik og personlig medicin er fuldt udfoldet.

Ja fremtiden er her sddan set allerede, for med en blod-
prove kan den enkelte patients gener kortlaegges, og hvis
epilepsien skyldtes en bestemt genfejl, sa kan leegerne bru-
ge oplysningerne til at finde den rigtige epilepsitype og en
behandling, der er malrettet til den enkelte (personlig me-
dicin).

| bladet kan du leese meget mere om emnet, og hvem
der med fordel kan tage en snak med deres behandler om
mulighederne ved en genetisk analyse.

Dog er der noget, som jeg er bekymret over i denne sam-
menhang. For kan man altid veere sikker pa at fa adgang til
den nyeste og bedste behandling? Det er langt fra sikkert.

| det nye regeringsgrundlag star, at regeringen vil udar-
bejde en ny national strategi for personlig medicin med det
mal, "At patienterne har adgang til hurtig og effektiv be-
handling med de nye former for personlig medicin, hvor der
er god evidens”.

Dog er der noget, som jeg
er bekymret over i denne
sammenhceng. For kan
man altid veere sikker pa at
fa adgang til den nyeste og
bedste behandling? Det er
langt fra sikkert.

Men hvad menes der egentlig med "god evidens”, og
hvem skal bestemme, hvad der er god evidens?

Evidens (videnskabelig dokumenteret effekt) er ikke et
entydigt begreb, og det kan andres over tid, nar der kom-
mer ny viden. Jeg formoder, at evidens bliver vanskeligere
0g vanskeligere at dokumentere, nar patientgrupperne bli-
ver mindre og mindre.

Mere bekymrende er spgrgsmalet, om samfundet vil
veere villig til at betale, hvis det viser sig, at den rette per-
sonlige medicin bliver meget dyr?

Skreemmeeksemplet er Medicinradets beslutning om
ikke at anbefale regionerne anvendelse af fenfluramin som
standardbehandling til voksne med Dravet syndrom grun-
det svag evidens.

Vi forventer et sundhedsvaesen, hvor alle far den bedst
mulige behandling. Jeg haber, det ogsd geelder for an-
vendelse af genetik og personlig medicin. Det vil vi holde
skarpt @je med. ®

Lone Narager Kristensen
Landsformand
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Genforsggi celle fra
hamster viste vej til
gammel lykkepille, der
kunne hjaelpe mod Frejs

epilepsi

En genetisk diagnose giver mulighed for at finde skreeddersyet medicin, der kan
hjaelpe mod epilepsien, men som maske er udviklet til helt andre sygdomme. Forzeldre
skal indsamle 400.000 kr. til jagten pa den mest optimale medicin til deres san.

Noget af det ferste der sker, nar en ny familie skal intro-
duceres til genetisk afdeling pa Epilepsihospitalet Filadelfia,
er, at familien bliver inviteret med pa en opdagelsesrejse
sammen med Filadelfia. Selvom der de seneste ar er sket en
rivende udvikling i forstdelsen af genetiske epilepsiformer,
er der stadig meget, laegerne ikke ved. Men de bliver hele
tiden klogere, blandt andet gennem deres forskning.

Og det er i den proces, at Filadelfia tiloyder familierne at
komme med pé en rejse til ukendt land, som ingen far har
betradt. En rejse, hvor patienten deltager i forsag eller un-
dersggelser af sin egen genetiske sygdom, som ofte er sjzel-
den og blandt andet derfor maske ikke tidligere er blevet
saerligt udforsket. Og hvor patienten selv kan drage nytte af
de resultater, der matte komme ud af et forskningsprojekt.

Sadan et tilbud fik den dengang otte-arige Frej og hans
familie for godt to ar siden, et tilbud de takkede ja til. Ud-
byttet blev nogle meget lovende resultater bade for Frej og
for forskerne, der planlaegger at publicere resultaterne i et
internationalt videnskabeligt tidsskrift.

Tidlig bekymring for Frejs udvikling
Frejs mor, Mette Skou Hansen, begyndte at blive bekymret
for Frejs udvikling, da han var omkring et ar, en bekymring
der steg og senere blev delt af vuggestuen, som oplevede,
at Frej som to-arig haltede noget efter, bade med sproget
og det motoriske. Frej kom gennem forskellige undersggel-
ser og fik en dyspraksi- og autismediagnose.

Der var ogsa bekymringer omkring Frejs adfaerd og
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udvikling, da han blev lidt sterre og kom i bagrnehave og
specialskole, hvor han meget hurtigt blev udtreettet, hav-
de sveert ved at koncentrere sig og udviklede sig meget
langsomt. | skolen kunne han vaere hektisk og havde nogle
gange svaert ved at sidde stille. Udviklingsmaessigt svarede
hans niveau til halvdelen af hans alder.

Senere opstod der mistanke om, at Frej kunne have epi-
lepsi, sd han blev henvist til Filadelfia, hvor man lavede et
EEG pa ham, der viste, at Frej havde rigtig mange anfald
under sgvnen. Efterfglgende fik familien tilbudt en gentest
pa Filadelfia, som afslgrede, at Frej havde en fejl pa genet
KCNQ2, som bestemmer, hvordan en saltkanal i hjernen
opfarer sig.

KCNQ2 er en af de gener, som oftest er involveret blandt
patienter pa Filadelfia med genetiske diagnoser. Men Frejs
sygdomsbillede passede ikke ind i det billede, man kendte
fra andre patienter pa Filadelfia med fejl pd KCNQ2. De hav-
de nemlig typisk krampeanfald i den farste periode efter
fadslen, hvilket ikke var tilfeeldet med Frej. Derudover skilte
Frej sig ud, ved at have en seerlig fejl pa KCNQ2, som man
ikke fgr havde set pa Filadelfia.

Laegerne pa Filadelfia kunne ikke fortzelle familien ret
meget om behandlingsmuligheder, eller om hvordan gen-
fejlen ville komme til at pavirke Frejs udvikling, fordi Frejs
symptomer varsa anderledes, i forhold til det man kendte
fra andre patieneter med fejl pa KCNQ2. Alligevel var det at
fa en diagnosen en stor lettelse for familien.

“Det var rigtigt godt for mig, at man fandt en arsag. Det
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TEMA: EPILEPSI OG GENETIK

Jeg var en smule skeptisk i forhold til, om
Amitriptylinen ville virke, fordi Frej tidligere havde
provet flere forskellige former for epilepsimedicin

gjorde det pa en eller anden made nemmere for mig at
acceptere de udfordringer, Frej havde, nar jeg kunne forsta,
hvad der var galt, at han havde den her genfejl,” siger Frejs
mor.

Frejs laege pa Filadelfia, Allan Bayat, lovede efter testen at
vende tilbage, hvis laegerne blev klogere pa Frejs genfejl og
bad om lov til at Frej matte ligge i deres arkiv, hvis der blev
mulighed for at lave noget forskning i Frejs genfejl.

Noget tid efter blev det faktisk aktuelt, da Allan Bayat var
dykket ned i Frejs journal og havde faet en mistanke om,
at grunden til, at Frejs sygdomsbillede ikke lignede andre
KCNQ2-patienters kunne vaere, at Frejs saltkanal opferte sig
anderledes, end det var normalt hos KCNQ2-patienter. En
fejl pa KCNQ2 farer normalt til, at saltkanalen bliver under-
aktiv. Allan Bayat havde en teori om, at Frejs szerlige genfejl
havde faet hans saltkanal til at veere overaktiv, og at det var
derfor, at Frej skilte sig ud fra de andre med fejl pa KCNQ2.

For at efterprgve sin teori kontaktede Allan Bayat et cen-
ter i Milano i Italien, som er eksperter i KCNQ2, og fik dem
til at lave en kopi af Frejs saltkanal, s& man kunne undersg-
ge, om kanalen var underaktiv eller overaktiv. En celle fra
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en kinesisk hamsters aeggestok blev placeret i et reagens-
glas, og et KCNQ2-gen med en genfejl magen til Frejs, og
blev derefter sat ind i hamster-aegcellen.

KCNQ2-genet pavirkede nu aegcellen til at denne en salt-
kanal magen til den Frej har, som forskerne dernaest kunne
male pa. Malingerne bekraeftede Allan Bayats formodning,
at kanalen var overaktiv modsat, hvad der ellers var normalt
for fejl pa KCNQ2. Det gjorde Frejs genfejl unik, da der kun
var beskrevet 20-30 patienter pa verdensplan med genfejl
pa KCNQ2, som farer til en overaktiv kanal.

Naeste skridt i processen var at undersgge, om man kun-
ne finde noget medicin, der kunne normalisere saltkanalen.
En italiensk professor i leegemiddeludvikling kendte til et
ldre praeparat, Amitriptylin, som tidligere var blevet brugt
som en slags lykkepille og nu mest blev brugt til kronisk
nervebetaendelse, men professoren havde erfaret, at lze-
gemidlet ogsa havde en god dempende virkning pa den
aktuelle saltkanal.

Forsgget blev gjort, forskerne kom Amitriptylin pa aegcel-
len fra hamsteren og kunne konstatere, at kopien af Frejs
saltkanal blev normaliseret og ikke laengere var overaktiv.

Nu manglede man sa bare at finde ud af, om Amitriptylin
ville virke pa Frej selv. S& familien fik et rejsetilbud, hvor
de sammen med to andre danske patienter blev tilbudt at
vaere med i et forsgg, hvor man prgvede at behandle med
Amitriptylin.

Familien takkede straks ja til rejsen.

"Allan Bayat og det gvrige personale pa forskningsafde-
lingen har gennem hele forlgbet vaeret rigtig gode til at in-
formere os om projektet og har brugt lang tid pa at forklare
og tale med os om Frejs sygdom. Derfor har vi fglt os i gode
haender og var med det samme sikre pd, at vi gerne ville
vaere med i projektet. Hvis det var noget, der kunne hjzlpe
Frej pa en eller anden made, sa vil man jo gerne ggre det,”
siger Frejs mor, der samtidig havde lidt betaenkeligheder.

"Jeg var en smule skeptisk i forhold til, om Amitriptylinen
ville virke, fordi Frej tidligere havde pravet flere forskellige
former for epilepsimedicin, som ikke havde hjulpet pa hans
udvikling, men tvaertimod havde givet Frej mange bivirknin-
ger, hvor han blev mere traet og udadreagerende.”

Efter nogle maneder pad Amitriptylin registrerede Frejs
mor dog nogle meget overbevisende tegn pd, at den nye
medicin virkede. Frejs mor havde i mange ar lavet hjemme-
traening med Frej, en af de ting, de jaevnligt havde forsggt
sig med hen over drene, var at lave spraellemand. Hvor Frej
skulle sta med samlede ben og haenderne ned langs siden,



0g sa i samme bevaegelse skulle sprede benene og med
strakte arme fagre haenderne opad, indtil armene var vand-
rette eller lidt over. Og derefter i samme bevaegelse skulle
samle benene, mens de strakte arme fandt tilbage til ud-
gangspunktet.

Det med at sprede benene fangede Frej hurtigt, nar han
stod og @vede sig pa sit vaerelse pa gulvet ved siden af sen-
gen. Men armene ville ikke spille med. Enten hang de slapt

ned eller ogsa blev de trukket lidt tilbage. Og det var ikke
fordi, Frej ikke prgvede, han blev staedigt ved, prgvede og
prevede, men kunne ikke knaekke koden. Men godt tre ma-
neder efter, han var startet pa den nye medicin, var den der
pludselig en dag. Frejs arme og ben blev spredt og samlet i
samme takt og endda i ret hurtigt tempo.

Frejs mor havde en lignede oplevelse med puslespil, hvor
Frej havde haft sveert ved at samle et puslespil med bare to
brikker. En dag havde Frejs mor kabt et puslespil med seks
brikker, som hun havde lagt pa bordet for senere at prgve
at leegge det sammen med Frej. Men uden Frejs mor havde
opdaget det, var Frej gdet ind og havde selv lagt puslespillet.

"Det var ret vildt, og det er bare nogle eksempler pa den
forbedring, der skete i Frejs udvikling, efter han startede
pa medicinen, og som gjorde mig meget overbevist om,
at medicinen virkede. Det var tydeligt at maerke, at Frejs
opmaerksomhed var blevet bedre, han blev mindre hektisk
0g bedre til at koncentrere sig bade i dagligdagen og om
skoleopgaver,” siger Frejs mor.

Den nye medicin har ogsa hjulpet pa Frejs natlige anfald,
der naesten er stoppet, efter han er begyndt pa Amitrip-
tylin. Allan Bayat mener, at det ogsa kan have hjulpet pa
Frejs adfeerd og opmaerksomhed, at han nu far en ordentlig
nattesgvn uden forstyrrende anfald.

Genbrug skyder genvej til ny behandling

Skulle man efter at have opdaget Frejs specielle genfejl have
udviklet noget medicin til hans sygdom, ville det normalt
tage 10-15 ar. At man her kunne ga ind og finde et praepa-
rat, der allerede var pad markedet og for lzenge siden testet
og godkendt, viser ifglge Allan Bayat, de fantastiske mulig-
heder der er, nar man far en genetisk diagnose.

Epilepsi-alarm som armband

Epi-Care® free er en klinisk testet armbands-
alarm, som registrerer tonisk/kloniske anfald

nat og dag.

Epi-Care’

free

Et hjeelpemiddel der giver tryghed for, at
alvorlige anfald ikke overses.

o)
Danish ‘p}@. Care Technology
TIf. 58 500 565 . danishcare.dk
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"Det unikke her, er, at vi aldrig nogensinde ville have gi-
vet Frej det her leegemiddel, hvis vi ikke kendte hans genfejl,
hvis vi ikke havde haft mulighed for at teste det af i labora-
toriet og samtidig ikke havde haft nogle foraeldre, som selv
var interesseret i at samarbejde med os og prgve noget nyt
medicin af. Vi har genbrugt et leegemiddel, som allerede
eksisterer, men til en helt anden sygdom. Og vi kan se, at
det faktisk ger en forskel for ham, det er helt unikt,” siger
Allan Bayat.

Her kunne man sa tro, at rejsen stoppede for familien.
Det gar den ikke. For da Frej i starten af januar var til kontrol
pa Filadelfia, dbnede der sig en mulighed for at lave nogle
endnu mere praecise medicinforseg, end det man tidligere
havde lavet med hamster-aegcellen i Milano. Pa laegekonto-
ret fortalte Allan Bayat familien, hvordan det var muligt at
tage en lille luns af huden fra Frejs arm og s& omprogram-
mere hudcellerne, sa de bliver stamceller, som man sd igen
kan omprogrammere til at blive til hjerneceller. Med lidt
held kan man efter 6-12 maneder have en lille klump vaev,
som er en kopi af Frejs hjerne. | modsaetning til forsgget i
hamstercellen, hvor man kun arbejdede med KCNQ2-ge-
net, vil man her have en hjernekopi med alle Frejs gener
inklusiv hans genfejl. Her vil man kunne lave EEG-malinger
og lave forsgg med andre medicinpraeparater.

Ifalge Allan Bayat kan forsgget give yderligere bevis for,
at Amtriptylin virker samt potentielt hjzelpe med at optime-
re behandlingen. Men ogsa til at jagte nye praeparater til
Frej og andre med samme genfejl.

"Vikan bruge det til at teste nye laegemidler, som maske
ikke er sat i produktion, men som vi kan se teoretisk set
vil kunne bruges til Frejs genfejl. Og sa kan vi ogsa bruge
modellen til at studere, hvordan genfejlen pavirker cellerne

, Man vil jo gore alt,
hvad man kan, for at
hjeelpe sit barn og gore
ham til den bedste
udgave af sig selv

i hjernen og derved bedre forstar, hvordan genfejlen leder
til, at Frej bliver syg,” siger Allan Bayat.

Ulempen er, at det er bade vanskeligt og dyrt at lave sa-
dan en cellelinje, som der er brug for, og at det ikke er
noget som Filadelfia kan daekke. Omkring 400.000 kroner
vil det koste for en enkelt patient, penge som Allan Bayat
foreslog, at familien kunne forsgge at samle ind via crow-
dfunding.
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Familien var i starten noget i tvivl om, de skulle hoppe
med pa rejsen.

"Man vil jo gere alt, hvad man kan, for at hjaelpe sit barn
og gere ham til den bedste udgave af sig selv. Frej har hjem-
metraenet siden han var 5 ar og har knoklet hardt naesten
hver eneste dag for at udvikle sig bade motorisk og kogni-
tivt. Han er ndet langt, men medicinen kan give ham et helt
andet potentiale. Derfor kan det stadig godt fales forkert at
bede andre om gkonomisk hjaelp til behandling af ens barn.
Det havde maske veeret lettere, hvis indsamlingen omhand-
lede en mere almindelig kendt sygdom, hvor en bredere
personkreds kunne fa gavn af forskningen. Omvendt kan
det maske hjeelpe og ggre en stor forskel for andre bgrn
med samme genfejl bade nu og i fremtiden, hvis man pa
baggrund af forskningen finder en god medicinsk behand-
ling,” siger Frejs mor.

Efter noget betaenkningstid besluttede familien sig for
at takke ja til rejsen, og de er nu i gang med at fa sat en
indsamling op og s@ge godkendelse hos indsamlingsnaev-
net. ®

AF ALLAN HOUGAARD
allan@epilepsiforeningen.dk &



FILADELFIA

Fokus pa hjernen - med hjertet

Filadelfia er Danmarks eneste specialiserede hospital for epilepsi. Vi har ogsa tre degninstitutio-
ner, dagtilbud, specialskole og rddgivning.

Vi arbejder med ildhu og omhu. Ikke alene for patienterne, men ogsa for de parerende.

Filadelfia tilbyder et helt beredskab, som kan stette familierne og skabe bedre livskvalitet.
Filadelfia er et moderne hospital med den nyeste teknologi. Du far enestue med eget bad og toi-
let. Vi har tid til at here pa dig og dine pararende.

Det er dit valg

Som patient har du ret til at blive henvist til Filadelfia, uanset hvor i landet du bor.

Det frie sygehusvalg sikrer, at du frit kan valge Epilepsihospitalet - pa lige fod med de offentlige
sygehuse.

Du kan bede din praktiserende l&ge, speciallge, regionernes neurologiske afdelinger eller bar-
neafdelinger om at henvise dig til Filadelfia.

Gratis for dig
Det offentlige sundhedsvaesen betaler for din undersegelse og behandling pa Filadelfia.

Find mere om vores tilbud pa www.filadelfia.dk eller kontakt as, hvis du vil vide mere.

Folg os pa
Facebook

Epilepsihospitalet FILADELFIA - Kolonivej 1 - 4293 Dianalund - TIf. 5826 4200
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Amelas taetteste venner
er udenlandske madre til

b@rn med samme sjae

dne

genfejl som Amelas sgn

Amela H. Topic og hendes mand, Mustafa Topic, manglede desperat svar og kontakt
til ligesindede, da deres sgn Arian for 7 ar siden fik en ekstremt sjaelden genetisk
diagnose. Der var ingen hjaelp at hente, sa Amela matte selv handle.

Det var en af de meget sjxldne lejligheder, hvor Amela H.
Topic undte sig selv en kort pause vaek fra hjemmet, da hun
i december sidste ar var til fadselsdag hos en af sine gamle
veninder. Veninden havde veeret sgd at invitere Amela, selv
om det i mange ar havde veaeret sa som sa med kontakten
mellem dem, fordi Amela havde vaeret nadt til at prioritere
andre ting, efter sgnnen Arian otte ar tidligere var blevet
fadt.
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Med til fadselsdagen var flere gaester, som Amela havde
kendt langt tilbage, og som hun tidligere havde haft taette
relationer til. De fleste gaester til fadselsdagen var jeevnald-
rende med Amela, alligevel oplevede Amela, at hun midt
i selskabet med mange gamle bekendte sad og fglte sig
hablast ensom. Snakken gik hen over hovedet pa hende.

Amela er igennem drene blevet ramt af ensomheden i
mange afskygninger. Farste gang, den for alvor ramte, var,



efter Arian var blevet fadt og Amela matte kaempe med et
barn, der havde det rigtigt skidt og skreg det meste af tiden.
Han kunne ikke finde ud af at sutte, s& Amela matte dryppe
maelk i munden pa ham, som han havde svaert ved at holde
i sig og jeevnligt kastede op. Amela var i den periode sd in-
despeerret i lejligheden, at da hun en dag fandt vej ned ad
trappen fra lejligheden for at smide en affaldspose i gardens
affaldscontainer pludselig blev ramt af en ny erkendelse:

“Jeg stod der og taenkte, gud, der findes ogsa en verden
uden for. Det var farste gang, hvor jeg taenkte, der er fak-
tisk en verden uden for det her helvede, vi er blevet kastet
ud i,” husker Amela H. Topic.

Nar Amela derhjemme fik skaenket sig en kop kaffe,
haendte det sjeeldent, at hun naede at fa en tar, far kaffen
var blevet kold. Hvis Arian endelig faldt i sgvn, var det ofte
i armene pa Amela, som sa& matte sidde helt stille for ikke
at vaekke ham.

Familien, der var desperate efter at finde ud af, hvad Ari-
an preecist fejlede, hdbede, at gentesten ville give et svar
med en konkret diagnose. S man kunne finde en behand-
ling. Fa svar pa, hvordan sygdommen kunne pavirke Arians
udvikling. Og hare, hvordan andre med en lignende diag-
nose havde klaret sig.

En dag |a der et brev i postkassen med svar fra genetisk
afdeling. | brevet kunne Amela og hendes mand, Musta-
fa, laese, at Arian havde en fejl pa det gen, som hedder
GRIN2B. At det var en meget sjaelden genfejl. Og at de ville
fd mere at vide ved en samtale pa genetisk afdeling fire
uger senere. Det kunne forzeldrene ikke vente pa, s@ Amela
ringede straks afdelingen op og bad om at fa en uddybning
og fik booket en telefonaftale dagen efter.

Her kunne en laege fra genetisk afdeling forteelle, at
man ikke rigtig havde nogen viden om Arians genfejl. At
der i Danmark ikke var andre, der var kendt med en fejl pa

Jeg stod der og teenkte, gud, der findes ogsd en verden uden
for. Det var forste gang, hvor jeg tenkte, der er faktisk en
verden uden for det her helvede, vi er blevet kastet ud i

Tilbage ved fadselsdagen havde Amela svaert ved at tage
del i samtalerne, som kunne kredse om emner som kvin-
dekrop, designerstole og karriere. Amela havde for laengst
sat sin egen karriere pa hold, og materielle ting betad ikke
lzengere noget for hende, hun teenkte mere pa, hvordan
hun fik rad til at kebe det naeste hjaelpemiddel til sin sgn.

"Man kommer til at misse mange ting i livet, man faler,
at hele verden fortsaetter uden en, mens man selv star stil-
le. Det er ikke noget, alle kan forsta eller forholde sig til,
hvordan det er at have en dagligdag fyldt med ekstreme
situationer, som ingen nogensinde kunne have forberedt
en pa,” forklarer Amela.

Ar tilbage ville Amela ved sadanne lejligheder have for-
s@gt at fake sig gennem fgdselsgens samtaler og vaere hop-
pet med pa de emner, der nu kom op. Men ikke lzengere.

"Jeg er blevet sa gammel i sjaelen pa sa kort tid, at jeg tri-
ves bedst med mennesker med en vis livserfaring og dybde
i samtalerne,” siger Amela H. Topic.

Det farste ar af Arians levetid var familien med ham til et utal
af undersaggelser og scanninger hos egen laege og pa Skejby
Sygehus, uden at man fandt ud, hvad Arian fejlede. Farst da
man efter pres fra foraeldrene fik lavet et EEG af Arian, kom
der skred i tingene. EEG-madlingen viste, at Arian havde et
stort antal epileptiske anfald, som havde veeret sveere at regi-
strere visuelt, fordi Arian havde mange ufrivillige bevaegelser.
Avrians foraeldre fik derefter tilbudt en gentest, for at afgare,
om Arians helbredsproblemer skyldtes en genfejl.

GRIN2B-genet, og at der pa verdensplan kun fandtes fire
andre bgrn, men ingen med den praecise fejl pa GRIN2B-ge-
net, som var hos Arian. Havde man ikke i forvejen felt sig
ensom, sa skulle sadan en melding nok sgrge for at rive en
ned i ensomheden.

Da familien fortsat stod med en masse spargsmal, kon-
taktede de Arians neurolog pa Skejby Sygehus. Det blev
endnu en nedsldende samtale. Neurologen kunne ikke se
nogen vej, man kunne g4, i forhold til at finde en behand-
ling til Arian. Familien fik mellem linjerne at vide, drop det,
hvis der kommer noget, bliver det nok ikke i Arians levetid.
Foraeldrene havde svaert ved at forene sig med tanken om,
at der intet var at stille op, man var jo sa langt fremme pa
mange omrader.

Igen en fglelse af ensomhed, ingen til at hjzelpe, man
stod helt alene.

"Jeg sad med en folelse af hablgshed. Det var sa uforsta-
eligt, hvordan folk, som burde veere der for en, nar man star
i sadan en sveer situation, at de bare give op pa ens barn,”
forklarer Amela H. Topic.

Nar ingen andre ville gare noget, falte Amela, hun selv
matte tage affeere.

"Nu vidste jeg, de havde opgivet Arian. Der var ikke no-
gen, ud over mig selv, der kom til at sage efter svar eller
hjeelpe med at forsta, hvad det her var for noget, og hvad
det gjorde ved Arian. Sa tager man jo sagen i egen hand.”

Amela, der er uddannet jurist, satte sig for at finde ud af
ALT, hvad der var at vide om sin sgns genfejl. Hun falte sig
sat tilbage til sin farste dag pa universitetet, “hvor jeg ikke

—
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fattede en brik,” da hun begyndte at laese om genetik, mo-
lekyler og mikrobiologi. Hun skulle lzere et helt nyt sprog,
forskernes sprog, for at kunne laese de mange videnskabe-
lige artikler.

"Hvis jeg kunne forstd, hvad den her genfejl gjorde ved
Arians hjerne, kunne det vaere, at jeg kunne finde noget,
der ville kunne afbade nogle af hans symptomer. Det var
mit primaere mal.”

Splittede veje i sorgprocessen

Det er meget normalt, at to parter i et parforhold vaelger
vidt forskellige veje i en sorgproces. Sadan var det ogsa
for Amela og Mustafa, der i 90’erne var kommet til Dan-
mark med hver deres familie som flygtninge fra krigen i
Bosnien. For Amela var arbejdet med de videnskabelige
artikler en form for terapi, mens Mustafa gik en helt an-
den retning.

"Jeg skulle jo finde ud af alt om min sgns genfejl og pre-
ve at fa forskerne og videnskaben til at fatte, at det her
var noget, de skulle arbejde pa. Men min mand gik de for-
ste ar i sig selv, for ham handlede det bare om at komme
igennem dagen. Han kunne ikke rumme det. Det handler
om, hvordan man er bygget op, og hvordan man handterer
sorgen,” siger Amela, der sdledes ogsa i parforholdet falte
ensomheden.

Pa den vis er Amela og Mustafa ogsa symbol pa de to

o
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arketyper, som professor Rikke Steensbjerre Meller fra Fila-
delfia oplever blandt familier, der far en genetisk diagnose.

"Nogle forsgger at opsege andre familier i udlandet, de
vil laese al litteratur, veere frontlgbere og prave at finde eller
udvikle den rigtige behandling til deres barn. Starter pa-
tientforeninger. Det bliver deres livs mission. Mens andre
ikke har overskud eller behov for at komme i kontakt med
andre familier, eller for at vaere up-to-date med den nyeste
litteratur pa omradet,” siger Rikke Steensbjerre Mgiller.

Ved siden af sine genstudier var Amela samtidig ivrig ef-
ter at fa kontakt til andre familier med fejl pd GRIN2B-ge-
net og lykkedes via en Facebook-side, Arian’s journey with
Grin2B, efterhanden at fa kontakt til en del familier bade
i USA og Europa, da der de fglgende ar dukkede flere op
med genfejlen som falge af gentestens starre udbredelse
i de ar.

Langsomt fik Amela opbygget et netvaerk af foraeldre
til bgrn med GRIN2B-fejl. Hun startede en Facebook-side,
Grin Research Discussion Group, for at fa samlet andre med
interesse for forskning i GRIN-gener. Herigennem fik hun
kontakt til en mor fra England, de to besluttede ret hurtigt
at arbejde pé& at fa lavet en GRIN2B-konference for forzeldre
og forskere med interesse for GRIN2B. Med hjaelp fra et
hold GRIN2B-forskere i Barcelona, fik de i efteraret 2018 i
Barcelona arrangeret den fgrste europaeiske GRIN2B-kon-
ference.

"Det var simpelt hen den vildeste falelse, da det endeligt
blev en realitet,” siger Amela H. Topic.

Efter konferencen blev det hurtigt klart, at der var behov
for en europaeisk GRIN2B-patientforening, som blandt an-
det kunne bruges til at finansiere og arrangere kommende
GRIN2B-konferencer.

| 2019 etablerede Amela og Mustafa sammen med for-
ldre fra England, Holland, Frankrig og Spanien patientfor-
eningen GRIN2B Europe, som siden skiftede navn til GRIN
Europe, for at repraesentere alle GRIN-generne, hvor Amela
og Mustafa stadig er med i bestyrelsen. Foreningen star
blandt andet for det, der er blevet til arlige EU GRIN-kon-
ferencer, ligesom foreningen hjzlper med information til
foraeldre om GRIN-sygdomme og hjaelper med kontakt til
laeger og terapeuter med viden om GRIN-gener.

Ved siden af det er Amela involveret i diverse netveerk
med interesse for GRIN-gener. Hun deltager bl.a. i arran-
gementer som GRIN Roundtable Discussions arrangeret af
CureGRIN og diskuterer nyeste forskning og behandlings-
muligheder. Hun bruger desuden en del tid pa kontakt
til andre GRIN-organisationer rundt i verden og til lokale
GRIN-patientforeninger under GRIN Europe.

Fundet flere behandlinger til Arian

Amela har siden hun startede med at dykke ned i de viden-
skabelige artikler om GRIN2B lykkedes med at finde flere
potentielle behandlingsmuligheder til Arians sygdom. Ame-



la blev fra starten klar over, at GRIN2B-genet bestemmer,
hvordan en sdkaldt NMDA-receptor i hjernen virker. NM-
DA-receptoren er en meget vigtig brik, som skal fungere,
for at nervecellerne i hjernen kan snakke sammen. Er der
fejl pa GRIN2B, kan det betyde, at NMDA-receptoren ikke
virker, som den skal. NMDA-receptoren kan vaere overaktiv,
sa der er behov for at deempe den, eller den kan vaere un-
deraktiv, sa der er behov for at speede den op.

Det er ikke umiddelbart til at se, hvordan en specifik fejl i
GRIN2B pavirker NMDA-receptoren, det kan man finde ud
af ved forseg med celler i et reagensglas, hvor man i en celle
genskaber den konkrete fejl pa GRIN2B-genet.

Sa det fgrste Amela gjorde, var at ga pa jagt efter et
laboratorie eller forskerhold, der kunne lave den her un-
dersggelse af, hvordan Arians genfejl pavirkede NMDA-re-

Han udviklede sig og blev
mere vdgen, der skete en hel
masse gode ting

ceptoren. Hun skrev hundredvis af mails til forskere verden
over, som forskede i NMDA-receptorer, hovedparten af
dem svarede ikke, "fordi de fleste forskere aldrig svarer
forzeldre.”

Men Amela var heldig og fik svar fra et forskerhold i Bar-
celona og et i USA, som hver isaer gerne ville lave analysen.
6 maneder senere fik Amela svaret pa analyserne, at Arians
genfejl medferte en deempning af NMDA-receptoren. Der-
efter gik Amela pa jagt efter noget medicin, som kunne

vaere beregnet pd andre sygdomme, men som havde den
funktion, at den kunne speede NMDA-receptoren op og
lykkedes med at finde et praeparat, L-Serin.

| samarbejde med professor Rikke Steensbjerre Mgiller
samt leegerne fra Filadelfias bgrneafdeling, hvor Arian i
mellemtiden var blevet tilknyttet, fik Amela sat et forseg
i gang, hvor Arian blev behandlet med L-Serin. Efter seks
maneder kom Arian igennem forskellige tests for at vurdere
effekten, som viste meget lovende resultater.

"Han udviklede sig og blev mere vagen, der skete en hel
masse gode ting. Man haber jo altid pa et mirakel, som det
jo sjeeldent bliver, men her fgltes det som en form for sejr.
Jeg havde bare lyst til at sige til alle de laeger, vi havde haft,
far vi kom til Filadelfia, for filen da, det er jeres arbejde, det
er sadan noget, | skal gare. Det er ikke mig, der har lzest til
laege,” siger Amela H. Topic.

Desvaerre fadede effekten af L-Serin efterhdnden ud, sa
Amela gik pa ny medicinjagt og fandt ud af, at Arians gen-
fejl er lidt mere kompleks end de fleste andres.

"Et israelsk forskerhold fandt ud af, at selvom man kor-
rigerer, sa kanalen ikke er underaktiv, sa vil effekten af det
man giver Arian have en afledt effekt pa noget andet, fordi
hans variant er meget kompleks.”

Amela fik kontakt til forskerholdet gennem en israelsk
mor og var sammen med Arian i Israel, hvor der fra en
stump hud fra Arian blev udtrukket nogle celler, som kunne
udnyttes til at lave en lille kopi af Arians hjerne, der kunne
bruges til at finde svar pa, hvordan Arians hjerne fungerer.

"Habet var, at de ville have mider nok til ogsa at kunne
lave GRIN2B-mus, som jo ville veere det allerbedste til at
studere og teste behandlingsmuligheder, men det lykkedes
desveerre ikke,” siger Amela H. Topic.
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Hun har nu fundet frem til et nyt middel, der tager hgjde
for Arians komplekse variant.

"Jeg har faktisk lige sendt en mail til Rikke i forrige uge
om et middel, jeg har aevlet om i fem ar. Nu er det endelig
blevet testet pa min sgns variant i laboratoriet,” siger Amela
om midlet, der hedder Pregnenolone Sulfate, og som hun
nu gar efter at fa testet pa Arian.

Habet er selvfalgelig, at det kan hjaelpe Arian, der i dag
har leert at ga med stgtte, takket veere familiens intensi-
ve hjemmetraening og ogsa har lzert at tage ting op med
haenderne, men ikke selvstaendigt kan bruge sine haender.
Arian har ikke noget sprog, men ifglge Amela et grin, der
virkelig smitter og som lillebror Kian pa tre ar — der er nor-
malt udviklet, nuttet og kaer — ikke har en chance for at
konkurrere med.

“Jeg tror, det er sddan en fglelse af, at det grin er s
uskyldigt og sa rent,” siger Amela H. Topic.

Ville gerne kunne mgdes over en kop kaffe
Samtidig kan Amela glaede sig over, at der nu er mange
andre end hende, der er aktive i sggningen efter ny viden
og ny behandling, gennem de arlige GRIN2B-konferencer
og gennem de forskellige organisationer, der er vokset frem
og nu arbejder med forskning inden for GRIN2B.

"Jeg har taget en lidt mere tilbagetrukket rolle de seneste
par ar. Der er jo mange folk, der er engageret nu, sa jeg
har lidt nemmere ved at give slip. | starten var vi jo ikke sa
mange, og jeg havde mere energi til at sidde oppe til langt
ud pa natten og arbejde med GRIN-Ting og kun fa et par
timers sgvn. Det kan jeg bare ikke pad samme made mere.”

Selvom Amela stadig kan blive ramt af falelsen af en-
somhed, sa har hun faet opbygget nogle staerke band til
iseer tre andre medre, fra henholdsvis Norge, Spanien og
Holland, som hun kan dele alt med.

"Det er dem, jeg kan kalde mine allerbedste veninder,

selvom jeg kun fysisk har madt dem en gang. De bor over
hele verden, og det er jo lidt paradoksalt, at ens taetteste
venner, bor sé langt vaek. Men jeg har en falelse af, at jeg
ikke er alene. Selvom verden er sa stor, sa er jeg ikke alene,
det er jo egentligt bare et opkald eller en SMS, hvis man
star og virkelig har brug for at blive hgrt.”

Iseer Marita fra Norge, har betydet meget for Amela.

"Vi begyndte at snakke sammen pa et tidspunkt, hvor
vi begge var rimeligt langt nede rent mentalt. Og der har
man bare brug for en, som kan sige, ja det er faktisk noget
lort. Det er noget lort, og det er ikke ngdvendigvis noget,
der bliver bedre. Og sa kan man graede sammen, man kan
sige, hvor forfaerdeligt det er, og man kan snakke eerligt
om, hvor langt ud man kan komme som menneske, nar
man er sa magteslgs. Jeg kan snakke med hende om alle
de forbudte tanker, om mit barn, der lider s& meget, og om
det havde veeret bedre for ham, hvis han ikke havde vaeret
her. Tanker der kan strejfe en, men som man jo ikke ma
sige hgjt. "

Selvom afstanden til de tre andre mgdre kan vaere fru-
strerende, sa priser Amela sig lykkelig for internettets lyk-
saligheder.

"Min ensomhedsfglelse er blevet gevaldigt mindre, men
det er jo stadig ret ensomt at sidde her. Rent fysisk ville jeg
jo @nske, at jeg kunne mgdes med de her mgdre over en
kop kaffe. Men nar det ikke kan lade sig gere, sa er det da
heldigt, at vi har mulighed for at Skype og bruge alle de
muligheder, internettet giver os. Jeg taenker, hvis det havde
vaeret for 20 ar siden, gj!” ®

AF ALLAN HOUGAARD
allan@epilepsiforeningen.dk &

Fa en gratis snak med advokaten

Advokatfuldmagtig Vibe Hjort tilbyder medlemmer af Epilepsiforeningen gratis
radgivning om de generelle regler for arv og skifte; herunder ogsa vejledning til
hvordan man rent praktisk opretter et testamente.

Hvis hun skal hjzlpe med at oprette et testamente, vil denne ydelse vaere

forbundet med egenbetaling.

Vibe Hjort har telefontid for medlemmer af Epilepsiforeningen hver tirsdag kl. 13.00-14.00 pa
telefonnummer 7660 2344. Derudover kan hun traeffes pa mail vvn@tellus.dk

Bemaerk i evrigt, at Epilepsiforeningen hjelper med betaling af testamentet, hvis du ensker

at donere penge til foreningen.

Alle beleb hjz=lper i arbejdet med epilepsisagen. For yderligere oplysninger om denne
mulighed, kan du kontakte direkter Per Olesen pa landskontoret pa tIf.: 6611 9091.

SIDE14 EPILEPSIFORENINGEN - NR. 12023



En fortvivlet tar fra Arizona
0g genngrder fra Terslgse
Bpgeskov lagde grunden
til ny epilepsi-pille

Genforskere fra Filadelfia har vaeret nogle af hovedkraefterne bag arbejdet med at
blive klogere pa de forskellige epilepsi-sygdomme, der kan falge af en fejl pa genet

SCNS8A.

Rikke Steensbjerre Maller

SCNB8A er ikke et autogenereret password eller koden til et
hemmeligt spionnetvaerk, men navnet pa et gen, som kan
fare til epilepsi, ndr man har fejl pa genet. Det er et af de
gener, som man fra tid til anden stgder pa blandt patienter
tilknyttet Epilepsihospitalet Filadelfias Afsnit for Epilepsige-
netik og Personlig Medicin.

| Danmark gar en raekke af SCN8A-epilepsipatienterne

rundt og ser frem til, at der snart kommer en ny pille, ud-
viklet specielt til personer med SCN8A-genfejl. Det er den
amerikanske medicinalvirksomhed Xenon Pharmaceuticals,
der har udviklet den nye pille, som er den fgrste medicin
udviklet malrettet til at kurere patienter med fejl pa SCN8A,
en pille der lige nu bliver testet i kliniske forsgg i USA og
forventes at komme til Europa i lgbet af aret.

Tilbage i starten af 2010’erne var der ingen, der drgmte
om, at man her 12-13 ar senere ville std med medicin, der
kunne hjeelpe personer med fejl pd SCN8A-genet. Faktisk
kendte man dengang slet ikke til, at en fejl pa SCN8A-genet
kunne give epilepsi. Den opdagelse blev gjort af en fortviv-
let far fra Arizona i 2012.

Det var Michael Hammer, en verdenskendt genetik- og
evolutionaerforsker, som gjorde opdagelsen og fandt frem
til, at en fejl pd SCN8A-genet kan forarsage epilepsi. Mi-
chael Hammers datter, Shay, blev tidligt diagnosticeret med
epilepsi, men laegerne kunne ikke finde ud af, hvilken form
for epilepsi Shay led af, fordi hendes symptomer og udvik-
ling ikke passede med nogle af de kendte epilepsi-former.
Shay fik taget en gentest, hvor man testede, om hun havde
fejl pa nogle af de gener, som var kendt for at kunne fare til
epilepsi, men uden at det gav noget resultat.

Michael Hammer, der var fortvivlet over, at laegerne ikke
kunne finde nogen behandling til sin hardt plagede datter,
besluttede derefter selv at prgve at finde ud af, om der var
en genetisk forklaring pa datterens sygdom. Alle vores ge-
ner stammer fra vores mor eller far, men nar et barn bliver
skabt, sker det, at der kommer fejl pa nogle af generne,
sakaldte mutationer, sa de ikke ligner, det der er hos mor el-
ler far. Mange af mutationerne er uskadelige, nogle har en
gavnlig effekt, og i sjzeldne tilfelde udlaser de sygdomme.

—
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Elena og jeg far tit henvendelser fra folk rundt om i verden,
hvis de har diagnosticeret en ny patient med SCN8A, fordi vi
efterhdanden har publiceret rigtigt mange artikler om den genfejl

Michael Hammers teori var, at hans datters sygdom skyldes
en fejl pa et gen, og maske et gen som man ikke var klar
over kunne fare til sygdom.

Den neere familie til Shay, far, mor og en sgskende — som
alle tre var raske uden nogen sygdomme — blev gentestet
ligesom Shay gjorde det med en sakaldt helgenomsekven-
tering, hvor man kortlagde alle generne for hvert enkelt fa-
miliemedlem. Bagefter gik Michael Hammer pa jagt for se,
om Shay havde nogle gener, som ikke svarede til dem, der
var hos resten af familien.

Michael Hammer fandt 34 gener hos Shay, som skilte sig
ud fra resten af familiens gener. 10 af disse fik han ude-
lukket, da de fandtes i forskellige databaser med gener fra
raske personer. Sa var der 24 mistaenkte tilbage, hvor Mi-
chael Hammer for hver lavede en saerlige sekvensanalyse,
Sanger-sekventering. Den viste, at 23 gener kunne udeluk-
kes som falsk positive. Tilbage var et gen, SCN8A, som ikke
svarede til det, som var hos foraldre og sgskende, og som
Michael Hammer kunne vise, var drsag til datterens epilepsi.

Meget tragisk ndede Shay ikke at fa gavn af sin fars op-
dagelse, da hun dgde af SUDEP (pludselig uventet dgd ved
epilepsi), mens faren var i gang med sine gen-undersggelser.

Ude i Terslgse Bageskov pa Sydvestsjaelland sad Rikke
Steensbjerre Mgller som forsker pa Epilepsihospitalet Fila-
delfia og fulgte interesseret med i Michael Hammers op-
dagelse med SCN8A-genet, som bestemmer, hvordan en
natriumkanal i hjernen opferer sig. | forvejen havde man pa
Filadelfia interesseret sig for nogle besleegtede natriumka-
naler, som blev bestemt af generne SCN1A — som kan fare
til Dravet syndrom — og SCN2A, der kan fare til en raekke
forskellige epilepsiformer.

Rikke Steensbjerre Mgller havde pa daveerende tidspunkt
arbejdet med genforskning og epilepsi i otte ar pa Filadel-
fia, og har siden starten pa Filadelfia oplevet noget af en
revolution inden for genforskningen.

Da Rikke Steensbjerre Mgller startede pa Filadelfia i 2004
havde man kun mulighed for at undersgge en patient for
fejl pa et bestemt gen. Inden en gentest afgjorde man for
eksempel, at man ville undersage, om patienten havde fejl
pa genet SCN1A. 1 2013, da Filadelfia opsatte sit farste gen-
panel — hvor man listede, hvilke gener man vil undersgge
hos patienterne — kunne man liste de 45 mest typiske epi-
lepsi-gener.

"Det gjorde en kaempe forskel, at man med en kort svar-
tid kunne undersgge 45 gener, hvor man fer havde brugt
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flere mdneder pa at undersgge for et enkelt gen. Det be-
ted, at vi kunne diagnosticere mange flere patienter, og vi
kunne fa overblik over, hvor mange patienter der var med
de enkelte genfejl. Sa var det lettere at sige, nu kigger vi
pa den her gruppe af patienter med den her genfejl og
fa udenlandske forskere med, som havde vaeret igennem
samme revolution. Det var en kaampe milepael,” siger Rikke
Steensbjerre Mgller.

Filadelfias genpanel blev ret hurtigt efter etableringen
udvidet fra de 45 gener til 215 gener, og i dag undersgger
man pa Filadelfia for 600 forskellige epileptiske gener ad
gangen.

En anden revolutionerende udvikling, Rikke Steensbjere
Mgller har oplevet, har handlet om mulighederne for at
s@ge hele en patients arvemasse igennem, en sakaldt hel-
genom-sekventering.

"Farste gang forskere gik sammen om at lave sadan en
analyse, var der maske mere end 1000 forskere rundt om i
verden, der var involveret, og det tog 13 ar. Nu er verdens-
rekorden 5 timer og 2 minutter, og pa Rigshospitalet far
man svar inden for 8-10 dage, hvis det er akut,” siger Rikke
Steensbjerre Mgller.

Efter Michael Hammers opdagelse med SCN8A, var Fila-
delfia nogle af de farste, der begyndte at udforske epilep-
sipatienter med fejl p& genet. SCN8A-forskningen ledes af
overlaege Elena Gardella, og over tid har Filadelfias forskere
indsamlet sygdomsoplysninger om en stor gruppe patienter
med fejl pa SCN8A fra hele verden. | dag har man en data-
base med 700 patienter, en database som man i mange ar
har kunnet udnytte til sin forskning i SCN8A-sygdomme.

"“Elena og jeg far tit henvendelser fra folk rundt om i ver-
den, hvis de har diagnosticeret en ny patient med SCN8A,
fordi vi efterhdnden har publiceret rigtigt mange artikler
om den genfejl,” siger Rikke Steensbjerre Mgaller.

Filadelfias genforskere har blandt andet vaeret med til
at finde skraeddersyet medicin til patienter med fejl pa
SCNB8A. Forskningen har vist, at hvis man har fejl pa SC-
N8A og oplever epilepsi i perioden efter fgdslen, skal man
behandles med natriumkanal-blokkere. Saetter epilepsien
forst ind senere, skal man undgd natriumkanal-blokkere.
Man fandt tidligt ud af, at fejl p4 SCN8A kan give meget
alvorlig epilepsi. Filadelfia har senere vist, at fejl pd SC-
N8A-genet ogsa kan fare til mildere former for epilepsi, og
at man i nogle tilfaelde kan opleve, at genfejlen resulterer i
bevaegelsesforstyrrelser uden epilepsi.



Pa Filadelfia er de i dag sa kloge pd SCN8A, at de ikke gar
af vejen for at prale med, at de er nogle af dem i verden,
der ved mest om sygdomsbilledet, der er forbundet med en
SCNB8A-genfejl.

Hab om nye skraaddersyede lgsninger

Mange patienter med fejl i SCN8A-genet, som bruger natri-
umkanalblokkere, oplever, at medicinen ikke er effektiv nok
til at tage kramperne og haber pa, at den nye pille, som er
specielt udviklet til SCN8A og vil blive markedsfart under
navnet Zandatrigine, vil vaere mere effektiv og maske kan
gere dem anfaldsfri.

Viser Zandatrigine sig ikke at vaere effektiv nok, er der et
par trin mere pa den genetiske stige med skraeddersyede
lgsninger, som SCN8A-patienter og patienter med andre
genetiske epilepsier kan habe pa kan hjelpe dem endnu
bedre.

Naeste led i udviklingen af skraeddersyet medicin er Anti-
sense-oligonukleotider(ASO), hvor man ikke aendrer pa
selve genet, men andrer pd de RNA-byggesten som ge-
net danner, og som i tilfaeldet med SCN8A bruges til at
danne protein til natriumkanalen. ASO-medicin er stadig
pa et tidligt stadie, det findes i dag til enkeltsygdomme
som blodkraeft, arvelige gjensygdomme og den mest kend-
te, spinal muskelatrofi, som behandles med bl.a. Spinraza.
Inden for epilepsiomradet er man aktuelt i gang med at

teste ASO-medicin til Dravet-patienter i USA, og for SCN8A
arbejder forskere pa forsag med ASO-medicin i mus.

Rikke Steensbjerre Mgaller forventer at epilepsipatienter i
Danmark ogsa snart kan kobles pd ASO-medicin.

"Det skal jo farst godkendes, men det kan sagtens vaere
inden for de kommende ar, at der kommer medicinafprav-
ning i Danmark. Og sa kan der maske godt ga 5 ar, for det
er godkendt og klar til at blive brugt i behandlingen her-
hjemme,” siger Rikke Steensbjerre Mgller.

Sidste trin i udviklingen af skraeddersyet medicin er gen-
terapi, hvor man gdr ind og retter pa et gen eller erstatter
et gen, her er udsigterne lidt laengere.

“Inden for Dravet-syndrom forsker man intensivt i, hvor-
dan man kan levere en ny genkopi ind i hjernen, men der er
vi maske 10 ar ude i fremtiden, fgr det bliver virkelighed,”
siger Rikke Steensbjerre Mgller.

Rikke Steensbjerre Mgller var ph.d.-studerende, da hun
startede pa Filadelfia i 2004 og epilepsihospitalets farste
ph.d.-ansatte, i dag er hun professor og leder af Afsnit for
Epilepsigenetik og Personlig Medicin. ®

AF ALLAN HOUGAARD
allan@epilepsiforeningen.dk
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Se her hvordan den ketogene
dieet har fungeret for ham og
her om familiens erfaringer
med dizeten.

Vil du vide mere om den ketogene dizet?
Besgg https://www.nutricia.dk/
ernaering-til-boern/ketogen-diaet

Ketogen dieet skal altid udferes og monitoreres i samrad med
sundhedspersonale med ekspertice indenfor ketogen dizet.

Foto: ThomasiSteen Serenseri
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SKOLESURVEY

Hvordan gar det med
inklusion af elever mecd
epilepsi i folkeskolen?

Politisk er det vedtaget for ti ar siden, at folkeskolen grund-
laeggende skal tilgodese alle bgrns lzering og trivsel. Barn med
saerlige behov skal sa vidt muligt inkluderes, stgttes og un-
dervises sammen med deres kammerater i den almene skole.

Hvordan er det s gaet med denne ambitiese malsaetning?

En stor evaluering fra Vive viser, at der fortsat er store
problemer med at fa skabt god inklusion for barn med seer-
lige udfordringer — og det skal politikerne pa Christiansborg
drgfte senere i ar.

Som input i den kommende debat spurgte Epilepsifor-
eningen derfor ved afslutningen af 2022 vores medlemmer,
der er forzeldre til bgrn med epilepsi, om deres erfaringer
med inklusion; herunder hvad de mener, der skal til, for at
ggere skoledagen bedst mulig.

Det kom der 315 gode besvarelser ud af, og i det fal-
gende vil vi gennemgd udvalgte resultater. Man kan laese
de samlede resultater pa Epilepsiforeningens hjemmeside.

Tilfreds eller utilfreds med inklusion?
Vi spurgte, hvor tilfreds foraeldrene samlet set var med in-
klusionen af deres barn med epilepsi i skolen?

Til det spergsmal svarede seks ud af ti foraeldre i undersg-
gelsen (62%), at de er tilfredse med inklusionen. Og heraf
er ca. halvdelen meget tilfredse.

Den relativt store andel af tilfredshed kan tolkes pa den
made, at de fleste forzeldre grundlaeggende foretraekker et
skolesystem baseret pa inklusion fremfor pa eksklusion.

BEHOV FOR MERE VIDEN?

Surveyet viser samtidig, at der ogsa blandt de tilfredse
foreeldre er en raekke forhold, som folkeskolen — eller ram-
merne om samme — skal gare bedre, for at inklusion af bagrn
med epilepsi kan blive velfungerende.

Hver femte forzeldre (21%) i surveyet er utilfredse med in-
klusionen. Der er markant flest utilfredse blandt foraeldre til
barn med flere diagnoser end epilepsi; eks. ADHD, autisme,
angst eller stress. Svarene viser, at det iseer er disse barn,
hvor forzeldrene oplever, at man ikke modtager den statte,
de har behov for.

Hvad angdr samarbejdet med skolen/lererne om deres
barn, sa oplever syv ud af ti foraeldre (68%) at have et godt
samarbejde med skolen. Samarbejdet fungerer bedst pa
specialskoler, hvor ni ud af ti foraeldre oplever et godt sam-
arbejde.

Utilstraekkelig viden om epilepsi
Svarene peger pd, at der ikke findes nogen systematisk
overlevering af viden om barnets epilepsi mellem sektorer.
Dette geelder iseer ved overgange mellem sygehus og skole.
Kun to ud af ti foraeldre (23%) svarede ja til, at skolen ind-
drager ekstern viden om barnets epilepsi fra f.eks. sygehus.

Fire ud af ti foraeldre (43%) oplevede, at leerere og paeda-
goger ikke har tilstraekkelig viden om epilepsi.

Under halvdelen (37%) af foreeldrene oplever, at skolen
registrerer og kan tackle, hvis barnet far anfald.

Lidt mere positivt er det, at skolen inddrager foraeldrenes
viden om epilepsi hos seks ud af ti (60%) foraeldre.

Laes mere om inklusion af skolebgrn med epilepsi: (online — eks. via Epilepsiforeningens hjemmeside)
“Elever med epilepsi- inklusion i skolen” Socialstyrelsen 2014

BEHOV FOR RADGIVNING OM BARNETS SKOLEGANG?
Specialradgivning om Epilepsi, www.filadelfia.dk, mail: SOE@filadelfia.dk tIf. 58271031
Epilepsiforeningen, www.epilepsiforeningen.dk, mail: epilepsi@epilepsiforeningen.dk, tIf. 66119091
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Faglige vanskeligheder og stotte

Fire ud af ti foraeldre (39%) svarer i surveyet, at deres barn
har betydelige faglige vanskeligheder. Isaer barn med flere
diagnoser end epilepsi har faglige vanskeligheder.

Men der er ogsa en del barn med epilepsi, der fagligt
klarer sig lige s& godt som andre barn i klassen (25%) og en
del, som klarer sig supergodt.

Dog er det kun tre ud af ti foraeldre (30%), der oplever,
at deres barn i hgj grad far den ngdvendige statte for at
kunne deltage i undervisningen pa lige fod med de andre
elever i klassen. Oplevelsen af manglende stgtte gaelder i
endnu hgjere grad for barn med flere diagnoser.

Hgjt sygefraveer
Tre ud af fire bgrn i surveyet (75%) har haft sygefravaer
grundet epilepsien i skolearet 2022.

De fleste har veeret fraveerende mellem en til fire uger
(40%), men en del (22%) har haft fravaer i over en maned.
Barn med flere diagnoser end epilepsi og bern i specialsko-
le har haft mest sygefraveer.

Arsagerne til sygefravaer er oftest anfald, dernaest ambu-
lante kontroller, bivirkninger ved medicin og indlaeggelse
pa sygehus.

Skoleveering rammer ca.16% jaevnfar foraeldresvar i sur-
veyet. Mest hos bgrn i specialskole (21%) og barn med flere
diagnoser (30%).

Udtraetning og andre kognitive
vanskeligheder
Ni ud af ti (85%) foraeldre i surveyet svarer, at deres barn
med epilepsi har en eller flere kognitive vanskeligheder.
Udtraetning er den vanskelighed flest foraeldre peger pa
blandt raekken af potentielle kognitive vanskeligheder. Bar-
nene praeges af udmattelse og manglende overskud til at
vaere koncentreret en lang skoledag.

Dernaest felger vanskeligheder som koncentrationsbe-
sveer, indlaeringsvanskeligheder og hukommelsesproblemer.

Seks ud af ti (61%) foraeldre oplever, at deres barn har
problemer med skoledagens laengde.

Foraldrenes egne bud pa bedre inklusion
Mange forzeldre beskrev deres gnsker og anbefalinger til,
hvad der kan sikre den bedst mulige inklusion af barn med
epilepsi.

Der er iszer tre forhold, som foraeldrene gnsker forbedringer

til:

* Mere forstaelse for og viden om epilepsi: Der var et stort
anske om mere fokus pa epilepsi fra skolernes side. Her
var det i seerlig grad behov for kendskab til kognitive van-
skeligheder og viden om anfaldshandtering, som blev
naevnt.

e Mere hjaelp og stette til barnet med epilepsi: Her ople-
vede forzeldrene bade utilstraekkelig gkonomi og presset
personale i skolen. Inklusionsproblematikken var i alt for
hgj grad blevet overladt til den enkelte lzerer.

o Jget fleksibilitet: Foraeldrene oplevede, at deres barns
dagligdag i skolen meget ofte var praeget af udtraetning
og et stort sygefravaer. Her havde foreeldrene et stort gn-
ske om gget fleksibilitet i forhold til skoledagens leng-
de, s& bgrn med epilepsi bedre kan klare en lang skole-
dag. ©

‘. )

=
AF FINN OBBEKAR
finn@epilepsiforeningen.dk
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TEMA: EPILEPSI OG GENETIK

Gentest kan give viden,
man helst er foruden

De fleste, der far en genetisk diagnose er lettede over at fa en afklaring pa deres
sygdom, men en gentest kan ogsa rejse dilemmaer, som er vigtige at forholde sig til,
inden gentesten saettes i gang.

Trine Bjgrg Hammer er en laege som
mange patienter med genetiske epi-
lepsier er stagdt pa til pre-test samtale
far en genetisk test bade pa Rigsho-
spitalet og Epilepsihospitalet Filadel-
fia, hvor Trine Bjgrg Hammer begge
steder er tilknyttet. Hun arbejder den
ene uge pa Filadelfia og den naeste pa
Rigshospitalet.

Trine Bjgrg Hammer
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Man har de sidste godt 20 ar haft
mulighed for at fa undersggt, om der
er en genetisk forklaring pa patien-
ters epilepsisygdomme. | de tidlige
ar var mulighederne ret begraensede
og gentestning ikke seerligt udbredt,
men efterhdnden som genteknologi-
en blev udviklet, er antallet af patien-
ter, der bliver udredt for genetisk be-

tinget epilepsi, vokset voldsomt. Nar
man skal afgere, hvem der vil kunne
fa gavn af en gentest, er der nogle
rgde flag, som man styrer efter.

“Et barn med normal kognition og
normal udvikling og sa absenceepi-
lepsi, der finder vi ikke noget i en
gentest. Der skal ligesom vaere noget
oveni epilepsien, det man kalder red
flags. For eksempel meget ung alder
for farste anfald, forsinket udvikling
eller dysmorfe traek, hvor man har
noget, der ser lidt anderledes ud. @j-
nene sidder lidt leengere fra hinanden
eller grerne sidder lidt lavt,” siger Tri-
ne Bjgrg Hammer.

Tidligere var det mest pad barne-
afdelingerne, at den genetiske test
blev benyttet, men de seneste ar er
det i stigende grad ogsa blevet brugt
pa unge- og voksenomradet. Sidste
ar dbnede Nationalt Genom Center
ogsa op for, at personer over 16 ar
med epilepsi nu kan fa adgang til at
fa lavet en kortleegning af alle deres
gener med en sdkaldt helgenomse-
kventering.

"Voksen-neurologerne er blevet
meget mere opmaerksomme pa at
bruge gentest, det skyldes nok en
blanding af, at det er blevet billigere,
lettere tilgeengeligt, og s& at man kan
se, at det har betydning for voksen-
patienterne. | princippet burde alle
voksne med en mental retardering og
epilepsi blive gentestet, medmindre
der er en dbenlys anden forklaring pa
symptomer, f.eks. en hjerneblgdning”
siger Trine Bjgrg Hammer.



Alle lzeger kan bestille en gentest, som bestdr i, at man
far taget en blodprgve, som siden bliver sendt til et test-
center. Inden man gar i gang med en gentest, er det ifglge
Trine Bjgrg Hammer vigtigt, at man kommer til en pre-test
samtale hos en fagperson, der har viden om de etiske di-
lemmaer, der kan opsta i forbindelse med et forlab med
gentest. Samtalen kan blandt andet forega pa en genetisk
afdeling.

Noget af det vigtige, at fa afklaret ved en pre-test samta-
le, er, hvor meget man vil have at vide, fordi der kan kom-
me mange svar fra en gentest, som ikke ngdvendigvis har
noget med selve epilepsisygdommen at gere, det laegerne
kalder sekundaere fund.

“Finder vi en genforandring i et gen, som kan give kraeft,
s& kan man fa tilbudt et kontrolprogram for den kraeftform,
er det noget, man gnsker at vide? Eller en genforandring i
et hjerte-gen, der gar, at man kan fa uregelmaessig hjerte-
rytme, s@ man maske skal have szerlig kontrol eller indsat
en pacemaker. Vil man vide det? Det kan o0gsa vaere, man
finder noget i et gen, som giver gget risiko for demens,
som man ikke kan ggre noget ved. Det er maske ikke 100
procent sikkert, at det vil udvikle sig, vil man have sadan
noget at vide? Det skal man ogsa snakke om,” siger Trine
Bjgrg Hammer, der ogsa forsgger at vaere helt tydelig med,
at svarene ikke altid er helt klare.

Endelig er det ogsa vigtigt at fa afklaret, om man er inte-
resseret i at deltage i forskning.

“Man kan finde et gen, hvor man ikke ved, om det giver
epilepsi, men hvor man har en mistanke, og hvor man ma-
ske kan finde nogle kolleger i udlandet, der har en lignende
patient og sa starte noget forskning op omkring det her
gen, og lave nogle museforsgg. S& man har sadan et forsk-
ningsspor, man kan tage.”

Det ideelle, nar man skal lave en gentest, er, at foraeldre-
ne ogsa er med, fordi de genfejl, man leder efter ofte er
nogle, der er nyopstaet i patienten, og som ikke findes hos
forzeldrene. Ved at sammenligne patientens gener med for-
aldrenes, vil man ofte kunne finde de genfejl, man sgger
efter. Og nogle gange ogsa opdage gener, man ikke vid-
ste kunne fare til sygdom. Trine Bjgrg Hammer naevner en
afrikansk flygtningefamilie, som havde et meget sygt barn,
hvor bade barn og forzeldre blev gentestet.

"Vi fandt et gen, som hedder BAZ2B, som er udtrykt i
hjernen, og hvor der var en andring pa barnets gen i for-
hold til hos forzeldrene. Vi antog, at det var arsag til barnets
sygdom og fik kontakt med udenlandske kolleger, der hav-
de opdaget samme genfejl hos patienter. Og med samme
symptomer som hos vores patient. Sa vi kunne sige til fa-
milien, at vi tror, det her forklarer barnets epilepsi og for-
sinkede udvikling: For at blive klogere pa det gen, er vi nu
i gang med noget grundforskning og forskellige studier,”
siger Trine Bjgrg Hammer.

Nogle gange kan det ogsa vaere ngdvendigt at inddrag

andre familiemedlemmer til at afklare en genvariants be-
tydning.

Det kan veere meget forskelligt, hvordan udbyttet bli-
ver af en gentest. Da mange af de genetiske epilepsier er
sjeldne, er det ikke altid, man kan gaere noget behandlings-
maessigt. Men der findes en del gener, hvor man kender til
medicin eller kost, der kan hjaelpe. Eller hvor man ved, at
der er medicin, man skal undga.

"Der er en genfejl, som medfarer en glukose transpor-

For de fleste er det positivt at
fa en genetisk diagnose. Mdske
har de gdet og veeret frustrerede
over, at deres barn altid er lidt
ved siden af. Sa er det egentligt
rart, at de kan sige, jamen gud,
det er ikke fordi, han er darligt
opdraget, det er jo fordi han eller
hun er helt unik, helt serlig og
meget sjcelden

ter defekt i hjernen, hvor man ved, at det kan hjaelpe med
ketogen dizet, hvor man far hjernens energiforsyning vaek
fra glukose og over til ketonstoffer. Det har hjulpet bgrn.
Men vi har ogsa oplevet voksne patienter, der selvom de
havde en mental retardering og havde haft epilepsi i mange
ar, sa gjorde det faktisk noget for deres opmarksomhed
og velvaere, at komme pa ketogen dizet, de fik en stgrre
livskvalitet.”

For nogle patienter pa Filadelfia viser der sig en mulighed
for at deltage i forskningsprojekter omkring deres behand-
ling.

"Vi har patienter med fejl pa et gen, der hedder GRI-
N2A, hvor nogle patienter som forsag har faet L-Serine,
som er et naturpraeparat, som vi har kunnet se, virker pa
de GRIN-receptorer, som har en nedsat funktion hos nogle
GRIN2A-patienterne. Patienterne far det bedre, iseer ad-
feerdsmaessigt,” siger Trine Bjgrg Hammer, der pointerer, at
effekten af L-Serine endnu ikk er endelig bevist.

Nogle patienter kan bruge den genetiske diagnose til at
fa hjeelp i det sociale system. For hovedparten af patienter
og familier geelder, at det giver ro i sindet at fa en genetisk
diagnose.

“For de fleste er det positivt at fa en genetisk diagnose.
Maske har de gdet og veeret frustrerede over, at deres barn

—

SIDE 21



TEMA: EPILEPSI OG GENETIK
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altid er lidt ved siden af. S& er det egentligt rart, at de kan
sige, jamen gud, det er ikke fordi, han er darligt opdraget,
det er jo fordi han eller hun er helt unik, helt szerlig og me-
get sjeelden. Og de kan fa kontakt til de ti andre i verden,
der har samme diagnose.”

Et andet udbytte er, at foraeldre, som taenker pa at fa fle-
re bern, kan fa vejledning om gentagelsesrisikoen og hjaelp
med agsortering og moderkagebiopsi.

Nar en patient pa Rigshospitalet har faet sit testresultat,
slutter forlgbet normalt der. Men patienterne far altid at
vide, at de kan komme igen senere, uanset om man har
fundet noget eller gj, fordi man hele tiden bliver klogere pa
de genetiske epilepsier og behandlingsmuligheder .

"Vi havde en patient, som blev gentestet uden at vi
fandt nogle genfejl, som kunne vaere sygdomsfremkalden-
de. Nogle ar efter kom samme patient igen og fik taget en
ny test, som nu viste, at der var en kritisk genfejl”.

Genfejlen var ikke opstaet i mellemtiden, men man havde
farst fundet ud af, at det pageeldende gen var sygdoms-
fremkaldende en maned efter, at patienten fgrste gang var
blevet gentestet.

"Huvis vi ikke finder noget, sa slutter jeg med at sige, at
det jo er med den viden, vi har i dag. Der er 20.000 gener,
og vi kender kun betydningen i mennesker af de 6.000 ge-
ner. Sa der er rigtigt mange ting, vi ikke ved. Sa jeg vil altid
sige, kom tilbage om fem ar, der ved vi meget mere, og
kom tilbage, hvis der kommer aendringer i symptomerne,”
siger Trine Bjgrg Hammer.

Hun har ogsa et gnske om at fjerne nogle af bekymrin-
gerne fra foreeldre, der har fdet en genetisk diagnose til
deres barn.

"Der er nogle foraeldre, der har det her kaeempe ansvar,
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de feler, de hele tiden skal holde sig opdateret om den her
genfejl. Fordi, hvis der nu kom det her praeparat, eller den
her viden, der kunne redde deres barn. De ender maske
nogle gange med at bruge sa meget energi pa det, at de
bliver stressede, hvor jeg taenker, at Filadelfia kan tage an-
svaret og holde bolden for dem og sige, vi skal nok holde
@je med, hvis der kommer noget, der er vaesentligt for jeres
barn. Og sa skal vi nok tage kontakt, i stedet for byrden
ligger hos foraeldrene, som fgler, det er deres ansvar.”

Nar Trine Bjgrg Hammer har samtaler med foraeldre til
nogle af de mere syge barn, prgver hun at fa foraeldrene til
at fjerne fokus fra det syge.

"Det bliver nogle harde samtaler, og man kan ikke tage
det vaek, man kan ikke lade som om, det er rare samta-
ler. De ma prave at holde fast i, at barnet er barnet og
ikke diagnosen. De ma tage udgangspunkt i barnet og se,
hvordan barnet udvikler sig. Og se pa nettet, hvis det giver
mening. Nettet er jo godt til at fa en masse empowerment,
men nogle gange kan det ogsa vaere for meget, fordi dem
der skriver pa nettet, er dem, der har de sygeste barn.

Jeg har meget fokus pa at sige til foraeldrene, det er dit
barn, med alle de gode ting, som ogsa er med det. Det el-
sker maske musik, altsa igen ligesom holde fast i, at barnet
er ikke kun diagnosen, det er barnets personlighed, som
skal vaere tilgangsvinklen for foraeldrene, mere end genfej-
len,” siger Trine Bjgrg Hammer. ®

AF ALLAN HOUGAARD
allan@epilepsiforeningen.dk




NYT FRA FORENINGEN

Hjemmesiden er

blevet mere WAUW!

Bade hjemmesidens indhold og design er blevet piftet op. Og materialet om epilepsi
er blevet opdateret og udvidet, sa du nu kan finde endnu mere viden om bade
anfald, behandling og livet med epilepsi

Det er efterhanden en handfuld ar siden, Epilepsiforenin-
gen fik ny hjemmeside. Nu har vi givet den en ansigtslgft-
ning og veeret alle siderne om epilepsi igennem, s& de er
opdateret med den nyeste viden pa omradet.

Epilepsi er mere end anfald, siger vi tit. Det har vi taget
konsekvensen af og delt hjemmesidens stof om epilepsi op
i tre dele: En del med alt mulig fakta og svar pa ofte stille-
de spargsmal om epilepsi og anfald. Et andet omrade hvor
vi gar i dybden med de forskellige behandlingsmuligheder.
Og endelig et omrade om livet med epilepsi; med masser
af gode rad.

Vores manedlige nyhedsbrev og alle nyhederne pa hjem-
mesiden er populaere hos mange mennesker. Derfor har vi
0gsa gjort designet af nyhederne lidt laekrere.

Hvis du er en af dem, der oftest ser siden pa din compu-
ter, sa vil du opdage, at vi har placeret menuen anderledes
- nu finder man overblikket over alle siderne i hgje hjgrne,
hvor det star “Menu”.

Men ellers er meget af indholdet, som du kender det. Og
du kan stadig finde viden om det sociale omrade, kontak-
te radgivningen, bestille gratis pjecer og tilmelde dig vores
mange arrangementer. ®

AF PER VAD
pervad@epilepsiforeningen.dk
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FERIETILBUD

Foreningens campingvogne

First Camp Bgsgre Strand, Syd for Nyborg pa Fyn, er en
seerdeles bgrnevenlig campingplads med bade inden- og udendgrs
badeland, det rene slaraffenland for hele familien.

Vognen er med fortelt og fast gulv, og der er op til 6 sovepladser
(2 voksne og 4 bgrn).

Udlejningsperioden pa Bgsgre er i perioden 25. marts - 22. oktober.

Pris:

325 kr. pr. overnatning i forars- og efterarsseesonen.

425 kr. pr. overnatning i perioden 5.-26. juni samt 10.-31. august.
2.995 i ugerne 27-32.

Stremforbrug er inkluderet i ovenstaende priser.

Eng Camping ved Karrebaeksminde ligger ved en af Dan-
marks smukkeste badestrande, der er masser af oplevelser for
hele familien og den dejlige natur ved det populeere Smalands-
hav. Sa gnsker | en afslappet ferie — sa er Eng Camping det helt

. zni!gﬁa‘-ﬁ%fm rigtige valg.
: s T -#s:- Vognen er med fortelt og fast gulv, og der er op til 6 sovepladser

. (2voksne og 4 bern).

- =~ - Udlejningsperioden pa Eng er i perioden 1. april - 1. oktober.

Pris:

325 kr. pr. overnatning i forars- og efterarssaesonen.

425 kr. pr. overnatning i perioden 5.-26. juni samt 10.-31. august.
2.900 kr. i ugerne 27-32.

Hertil kommer stramforbrug, som afregnes ved afrejsen.

Hor mere om ledige uger pa 6611 9091 eller skriv en mail til os pa epilepsi@epilepsiforeningen.dk

Der ma ikke medbringes keeledyr i vognene, som naturligvis ogsa er rggfrie.

Epilepsiforeningen uddeler legater fire gange om
aret, til felgende formal:

e At sikre at man modtager det bedst mulige behandlingstilbud; herunder ogsa psykologhjeelp

* At afbade flest mulige afledte psykosociale konsekvenser
af epilepsien for den enkelte

Ansggningsskemaet finder du pa hjemmesiden
epilepsiforeningen.dk

Evt. spergsmal rettes til socialradgiver Helle Obel pa landskontoret pa tif.: 6611 9091
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Netvaerk og arrangementer naer dig

Bemeaerk, arrangementerne er abne for alle Epilepsiforeningens medlemmer

KREDS KOBENHAVN

17. marts 2023 Tapas og ginsmagning i Kebenhavn

Kan du lide gode drinks og har en forkaerlighed for gin, sa vil
Kreds Kebenhavn gerne invitere dig og en pargrende pa en

tur til en superhyggelig ginbar i hjertet af Kebenhavn. Ud over
ginsmagningen vil vi ogsa fa serveret en laekker tapasanretning.
Tid og sted: Vi mgdes kl. 17 i Two Socks Ginbar, Studiestraede 48,
1554 Kgbenhavn.

Pris: Normalpris 425 kr. pr. person. DIN pris er 200 kr. pr. person.
Du betaler for arrangementet pa MobilePay 41271. Husk at skrive
hvad du betaler for samt antal personer.

Tilmeldingsfristen er 1. marts. Se mere om arrangementet pa
foreningens hjemmeside.

28. april 2023 Kom til bowling og middag i Kreds Kebenhavn

Vi gentager succesen med en tur pa bowlingbanen, sa kridt
bowlingskoene og tag med til en fed aften med bade bowling og
middag. Tag din familie med og fa afgjort, hvem der er familiens
bowlingmester. Der er reserveret bord i restauranten, hvor vi vil fa
serveret en Grill Menu.

Tid og sted: 28. april fra kl. 17.30 hos Cecilie’s Herlev, Herkzer 1,
2730 Herlev.

Pris: Normalpris 330 kr. pr. person. DIN pris 250 kr. for voksne og
200 kr. for bern under 12 ar.

Du betaler for arrangementet pa MobilePay 41271. Husk at skrive
hvad du betaler for samt antal personer.

Tilmeldingsfristen er 16. april. Se mere om arrangementet pa
foreningens hjemmeside.

Spergsmal til arrangementerne rettes til Andreas Rasmussen pa kobenhavn@epilepsiforeningen.dk Alle medlemmer er velkomne.

13. maj 2023 Havnerundfart i Kebenhavn med spisning
Hvis du kunne taenke dig en to-timers guidet tur ud pa de
kebenhavnske kanaler? Vi har booket en havnerundfart med

guidet tur.

Tid og sted: 13. maj kl. 11.30. Vi mgdes ved Kajen ved Gammel
Strand (teet pa Gammel Strand Metro St.). Turen forventes af
slutte kl. 14.

0BS: havnerundfarten er ikke handicapvenlig.

Pris: Voksne 200 kr. og bgrn under 12 ar 150 kr.

Du betaler for arrangementet pa MobilePay 41271. Husk at skrive
hvad du betaler for samt antal personer.

Tilmeldingsfristen er 30. april. Se mere om havnerundfarten pa
foreningens hjemmeside.

KREDS MIDTVESTSJALLAND

1. juni 2023 Mad stifteren af MyEpi Jacob Junker

Har Jacobs spandende historie om epilepsi og MyEpi — en
smartwatch app

Den 1. juni 2023 kl. 18.00 kommer Jakob Junker Jeppesen,
stifteren af MyEpi, forbi Roskilde Frivilligcenter, lokale 7,
Jernbanegade 21A, 4000 Roskilde.

Jacob fortaeller sin inspirerende og motiverende historie om at
blive diagnosticeret med epilepsi, og hvordan det blev startskuddet
til MyEpi. MyEpi er en smartwatch app., du kan laese mere om
den pa myepi.dk.

Med andre ord, et foredrag du ikke vil ga glip af. Oplaegget
kommer til at vare et sted mellem 30 — 45 minutter, hvorefter du
vil mulighed for at stille alle de spargsmal, du matte have.

Vi byder pa en sandwich og en sodavand, inden Jakob starter
foredraget.

Vi glaeder os til at se dig til en hyggelig og spaendende aften.
Deltagerpris: 50 kr. Du tilmelder dig pa foreningens hjemmeside.

Arrangementet er abent for alle.
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NETVARK OG ARRANGEMENTER NAR DIG

KREDS SYDVESTIYLLAND

28. februar 2023 Netvarksaften

Du er ikke den eneste i verden, der lever med epilepsi inde pa
livet! 11

Kom og fa en snak med andre, der kender til det tirsdag den 28.
februar kl. 19-21 pa Vindrosen, Exnersgade 4, 6700 Esbjerg. Se
mere pa epilepsiforeningen.dk

De naeste datoer for netvaerksmgader er tirsdage i ulige uger i
foraret: 28. februar, 28. marts, 25. april, 23. maj og 20. juni. Bliver
mgdetid eller sted aendret, sa hold gje med kredsens facebookside
eller nyhedsmail.

Kontakt: Lars Frich Sydvestjylland@epilepsiforeningen.dk,
mobil: 2890 1990

29. maj 2023 Royal Run

Drgmmer du om at deltage i Royal Run, s& er muligheden der nu -
og endda med Epilepsiforeningen som back up i Aabenraa.

Vi vil f.eks. vaere til stede pa pladsen, nar Igbet starter og slutter, sa
du kan bruge os som “base” for dagens oplevelser.

Kontakt Susanne Henriksens pa 2388 8149 eller Karin de
Stricker pa 3044 9797.

P4 Kreds Sydvestjyllands og Kreds Sydjyllands facebooksider kan
du fglge Susannes opslag og komme med gode ideer til dagens
program.

3. juni 2023 Sejltur pa Ho Bugt

Tag med pé en sejltur fra Esbjerg

med Fiskeri- og sefartsmuseets kutter:
E1 Claus Serensen.

Det er en guidet tur pa 2-3 timer

fra Esbjerg Strand med afgang om

formiddagen. Vi far en let frokost og
slutter over middag.

Hold gje med hjemmesiden og kredsens Facebook side for
oplysning om tilmelding og betaling.

Alle medlemmer er velkomne.

KREDS FYN )

25. april 2023 @lsmagning, snacks og hygge pa Anarkist

Vi mades pa Anarkist, Albanigade 20, 5000 Odense C kl. 19. Her
far vi en glsmagning med 4 forskellige specialgl.

Pris: 100 kr. pr. person (halv pris af normalprisen).

Du tilmelder dig og betaler pa hjemmesiden med sidste
tilmeldingsfrist 15. april 2023.

Alle medlemmer er velkomne.

17. juni 2023 Bridgewalking
Vi tager igen en tur hen over den gamle Lillebaeltsbro med smuk
udsigt over Lillebaelt, og maske far vi gje pa et marsvin oppefra.

Pris: 150 kr. pr. person for alle
over 16 ar, under 16 ar 100 kr.
Vi mgdes ved velkomstcentret,
Galsklintvej 4, 5500 Middelfart
kl. 13. Turen tager ca. 2 timer.

Se meget mere om turen inkl. . i
regler om selve turen pa broen pa hjemmesiden, hvor du ogsa

tilmelder dig og betaler med sidste tilmeldingsfrist 29. maj 2023

Alle medlemmer er velkomne.
Spergsmal om arrangementerne rettes til Karin de Stricker pa
fyn@epilepsiforeningen.dk eller 3044 9797.

BORNHOLM

Igen i ar vil vi gerne give jer et rigtigt godt tilbud, nemlig at komme ind

{ 0g se rets sommerrevy.

Vi spiser sammen, inden det gar lgs.

B

(ved Christianshgj Kroen).

Vi glaeder os til at fa nogle hyggelige timer sammen med jer.

Tid og sted: fredag d. 30. juni kl. 18 pa Kyllingemoderen i Almindingen
Pris: 250 kr. pr. person, (prisen er inkl. mad, drikkevarer er for egen regning).
Har du spergsmal til arrangementet kontakt Peter Vomb pa tif. 2970 0712

Du tilmelder dig pa foreningens hjemmeside og senest den d. 15. marts.

Du kan laese mere om Bornholms Sommerrevy pa bornholmssommerrevy.dk

</

EPILEPSI
FORENINGEN
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OVRIGE ARRANGEMENTER

15.-21. juli 2023 Familiesommerlejr

Tag med pé Epilepsiforeningens fede, farverige og frydefulde sommerlejr.

Der vil vaere masser af aktiviteter som fx hoppepude, kreativt vaerksted, boldspil og meget, meget
mere.

Tid og sted: Han Herred Efterskole, Aggersundvej 237, 9690 Fjerritslev.

Ankomst lgrdag d. 15. juli fra kl. 15-17, afrejse fredag d. 21. juli kI. 12 efter oprydning.

Pris: 3-17 ar 800 kr. Fra 18 ar 900 kr. Bgrn under 3 ar er gratis.

Prisen inkluderer fuld forplejning og indkvartering pa vaerelser. | er ogsa meget velkomne til at
tage telt eller campingvogn med.

Tilmelding og betaling: pd hjemmesiden fra d. 1. marts.

Deltagerbetalingen vil blive opkraevet til betaling i starten af juni 2023.

Spergsmal rettes til Lone Ngrager Kristensen pa lone@epilepsiforeningen.dk
Alle medlemmer er velkomne.

Laes mere pa
epilepsiforeningen.dk

Formaend og

v kontaktpersoner

KREDS BORNHOLM

Peter Vomb

TIf.: 2970 0712
bornholm@epilepsiforeningen.dk

KREDS FYN

Karin de Stricker

TIf.: 3044 9797
fyn@epilepsiforeningen.dk

KREDS K@BENHAVN
Andreas Pilker Rasmussen

TIf.: 2990 5542
kobenhavn@epilepsiforeningen.dk

KREDS MIDTVESTJYLLAND
Lone Norager Kristensen

TIf.: 3088 3792
lone@epilepsiforeningen.dk

KREDS MIDTVESTSJZALLAND
Berit Andersen

TIf.: 2064 7647
midtvestsjalland@epilepsiforeningen.dk

KREDS NORDJYLLAND
Casper Kloj Andersen

TIf.: 7195 9804
nordjylland@epilepsiforeningen.dk

KREDS NORDSJALLAND
Helle Schmidt

TIf.: 6128 2855
nordsjalland@epilepsiforeningen.dk

KREDS SYDSJZALLAND
Erik Nymark Hansen

TIf.: 2161 4535
sydsjalland@epilepsiforeningen.dk

KREDS SYDJYLLAND
Lone Norager Kristensen
TIf.: 3088 3792

lone@epilepsiforeningen.dk

KREDS SYDVESTJYLLAND
Lars Frich

TIf.: 2890 1990
sydvestjylland@epilepsiforeningen.dk

KREDS @STJYLLAND
Rikke Malene Rogers

TIf.: 6172 6006
ostjylland@epilepsiforeningen.dk

UNGDOMSUDVALG
Lone Norager Kristensen
TIf.: 3088 3792
lone@epilepsiforeningen.dk

FARGERNE
Epileptikarafelag Foroya
Randfrid Serensen

TIf.: 00298 263078
rs@januar.fo

Dravet Danmark
Jimmy Fjeldbonde
TIf.: 3082 7600
scheel@gmail.com



Socialradgiver Helle Obel og sygeplejerske Camilla Skadt Jargensen

Nar bagsiden af
epilepsien viser sig
—sa sidder viklar til at
hjeelpe dig...!

camilla@epilepsiforeningen.dk ¢ helleobel@epilepsiforeningen.dk

Har du brug for sparring, radgivning, psykosocial statte eller konkret hjeelp til ansggninger,
ankeskrivelser eller andet, sa husk at Epilepsiforeningens to erfarne radgivere sidder klar med
rad og tid til dig og din familie nar epilepsien driller eller gar dagligdagen besveerlig.

Vi radgiver bade via telefon, virtuelt eller pr. mail. Og har du tid og lyst til at kigge forbi og
drgfte dine udfordringer igennem, er der ogsa altid kaffe pa kanden.

Kontakt os telefonisk pa 6611 9091

Telefontiderne er felgende:
Tirsdag kl. 9-14 ¢ Torsdag kl. 9-12 og 13-16 e Fredag kl. 10-12




