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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det har fallet Aperts syndrom. Familjevistelser med den dia-
gnosen har arrangerats pa Agrenska 1992, 1993, 2000 och 2008.

Under en familjevistelse ar fordldrarnas dagar fyllda med medicins-
ka och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som har
ett eget program, tas dd omhand av sarskild personal. Faktainnehallet
fran forelasningar pa Agrenska utgor grund for nyhetsbreven som
skrivs av Jan Engstrom, Agrenska. Innan informationen blir tillganglig
for allménheten har foreldsarna mojlighet att l&sa och 1&mna synpunk-
ter pa sammanfattningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att
ha ett barn med sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
Foljande forelasare har bidragit till innehdllet i detta nyhetshrev:
Overlakare Ann Nachemson, Goteborg, Dr. med. Rolf Habenicht,
Hamburg, Tyskland, overldkare Per Hessman, Goteborg, professor
Claes Lauritzen, Goteborg, 6verldkare/docent Bertil Romanus, Go-
teborg, psykolog Elisabet Knudsen, Goteborg, pedagog Astrid Em-
ker, Goteborg, informationskonsulent Lisbeth Hogvik, Goteborg,
sjukskéterska Andreas Tallborn Dellve, Géteborg, logoped Asa Mo-
gren, Goteborg, tandldkare Marie-Louise Sellgren, Géteborg, hand-
laggare Gunnel Hagberg, Goteborg, foreningsrepresentant Yngve
Wallenius, Nykdping, socionom Anna Lindfors, Géteborg
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Vad ar Aperts syndrom

Aperts syndrom

Apert a namnet pa den doktor som forst beskrev ett syndrom besta-
ende av en kombination av kraniofaciala, skelettala och vissa andra
missbildningssymptom, bl a berérande ocksa huden, mm. Lindrig ut-
vecklingsstorning forekommer hos en del av barnen.

Behandlingen innefattar vanligen ett stort antal operationer fordelade
under en langre tidsperiod, framst kraniofaciala operationer, fotopera-
tioner och manga handoperationer.

Overlakare Ann Nachemson och overlakare Per Hessman, Sahlgrens-
ka universitetssjukhuset, Goteborg, informerade 06versiktligt om
Aperts syndrom.

-Aperts syndrom finns i hela vérlden | Sverige fods ca 3 barn under en
tvararsperiod (1,1-1,5/100 000). Det innebar med dagens fodelsesiff-
ror i Sverige nagot fler an ett barn/ar.

Sedan 1994 dr det kant att Aperts syndrom ar en genetisk sjukdom,
orsakad av tva snarlika mutationer, i FGFR 2-genen i den ena kromo-
somen i kromosompar 10, den som kommer fran pappan.

-Det ar fraga om tva mutationer, tillfalligt uppkomna forandringar i
genen, som kodar for en tillvaxtfaktor, som styr bl a skelett-, brosk-
och hudutvecklingen. Mutationerna heter S 252 W och P 253 R och
det ar den senare som &r vanligast och ger svarast symptom, sa Per
Hessman.

Forandringarna i genen fran pappan har uppstatt i samband med be-
fruktningen och blir darefter arftlig hos mannens barn.

-Ett par som fatt ett barn med Aperts syndrom har darfor liten dkad
risk (1 %) att fa ytterligare ett barn med syndromet. De barn som fatt
syndromet kan fora det vidare pa ett s k autosomalt dominant satt.

(Se mer om genetik i sarskilt kapitel)

Foljande &r en Oversikt over drabbade leder, skellett, hud, andning,
oron och dvrigt: (hander och fotter behandlas i sarskilda kapitel)

Axel

o alltid nagot nedsatt rorlighet, ffa framat, utat

o blir stelare med aldern

a underutvecklad och delvis felvinklad skulderled

o svart att arbeta med handerna ovanfor axelhojd
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-Rorelsetréaning av lederna &r bra, sa Per Hessman.

Armbage

a pojningen &r latt inskrankt

a strackningsbegransningen mer uttalad

-Problemen forvarras inte med aldern och leder séllan till funktions-
nedsattning.

Ryggrad
o sammanvaxta nack-kotor hos 7/10 och da oftast enbart mellan tva
halskotor

Hud

o acne kan vara svar och sitta pa ovanliga stéllen t ex armar och ben
a Problemen kommer oftast vid puberteten, men kan komma tidigare
a effektiv behandling finns men den bor skétas av hudlakare

a nedsatt pigmentering férekommer

a riklig svettning forekommer, oftast nattetid

Andning

o gvre luftvagarna kan vara tranga, vilket kan leda till
- andningsuppehall under smnen (sémnapnéer)
- orolig sdmn, snarkning och trotthet

Oron

o Oroninfektioner (otiter) &r vanligt forekommande och kan behévas

dréneras med “’ror i 6ronen”

o om infektionerna inte behandlas, kan de medfora kronisk (bestaen-
de) horselnedséattning

Ovrigt

a missbildningar i hjarta och blodkérl hos ca 1/10
a missbildningar i urinvégarna hos ca 1/11

a gomspalt hos ca 3/10

Junior har Aperts syndrom

Junior, 1,5 &r, har Aperts syndrom. Junior kom till Agrenskas familje-
vistelse tillsammans med mamma Fredrike och pappa Jan.

Fredrikes graviditet var normal. Darefter forlostes Junior med akut
kejsarsnitt.
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-Nér Junior var fodd férsvann man genast ut med honom till ett annat
rum. Jag foljde efter och tankte att sa gor man val efter alla kejsar-
snitt.. Jag var bara glad. Sa berattade man att Juniors tar och fingrar
var sammanvaxta och kanske namnde man redan da Aperts syndrom
som en tankbar orsak. Det tyckte jag inte lat sa farligt da, sager Jan.

Efter nagon timme fick dven Fredrike veta mer om avvikelserna samt
traffa Junior.

-Nér jag sag hans huvud tankte jag att det var kanske nagot mer som
var annorlunda an bara handerna och fotterna. Nagon papekade ocksa
att Juniors panna var annorlunda, sager Fredrike.

Men Junior var pigg och glad och sog bra direkt.
-Det lat lite rossligt nar han at, men det kéandes inte som nagot stort
bekymmer, sager Jan.

Junior och Fredrike fick vara kvar pa specialistmodravarden fem da-
gar pa grund av forlésningen med kejsarsnitt.

-Dag tre, fyra eller fem undersoktes Junior hjérta och en specialist-
tandlakare tittade i hans mun. En handkirurg tittade ocksa narmare pa
hans hander under de har dagarna, séger Fredrike.

Innan Fredrike och Junior fick komma hem informerade ocksa en
genetiker mer om Aperts syndrom, som det da inte radde nagra tvivel
om att Junior hade.

-Han berattade om skalloperationen, som jag tyckte lat véldigt jobbigt
och blev réatt nere av att hora. Han beréattade ocksa om alla andra ope-
rationer av hander och fotter som Junior maste ga igenom, sdger Fred-
rike.

Aperts syndrom och plastikkirurgi

Professor Claes Lauritzen, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade om Aperts syndrom och plastikkirurgi

-Vanligtvis fods det ett barn varje ar i Sverige med Aperts syndrom.
Men forra aret foddes det sju barn med syndromet och det tyckte vi
var markligt. Ett tag misstankte vi att det kunde vara nagon miljéfak-
tor, men det slappte vi. Det troliga ar att det ar helt normalt att sa
manga barn kan fodas ett och samma ar, sett i ett langre skede.

Claes Lauritzen har traffat manga bade barn och vuxna med Aperts
syndrom.
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-Barn med Aperts syndrom &r inte den katastrof som manga tror. Visst
ar det jobbigt for bade barnet och foraldrarna med all kirurgi, men det
borde inte, i sa stor utstrackning som sker idag, hindra foraldrarna att
skaffa fler barn. Jag har traffat vuxna med syndromet som inte har
opererats och det ser ofta valdigt bra ut. Det beror pa att utgangslaget
ar valdigt olika fran barn till barn, nar det galler ansiktet.

Pa 1960-talet kunde man i Paris visa att det med avancerad neuroki-
rurgi var mojligt att flytta ut mellanansiktet och t o m égonen, vilket
man tidigare inte trodde var mojligt.

-I mitten av foérra arhundradet forstod man inte att barn med LKG-
spalt (Lapp-, Kak-, Gomspalt) inte hade nagot fel pa intelligensen eller
inlarningsformagan och darfor stangdes manga in pa mentalsjukhus
och liknande. Né&r en nobelpristagare i medicin visade sig ha gomspalt
fick man &ndra uppfattning 6ver en natt, sa Claes Lauritzen.

Fragan ar nar man ska gora vad nar det galler plastikkirurgi.

-Det ar inte sa latt att sdga att sa har och sa har ska man gora. Det vi
vet ar att man inte ska gora sarskilt mycket sa valdigt tidigt. Men vi
opererar ibland sadant som annars kan férvarras, exempelvis andning-
en.

Andningsproblem

Har barnet med Aperts syndrom andningsproblem, vilket inte dr ovan-
ligt, kan det bli aktuellt med tidig kirurgi eller annan behandling

-Ar 6verkékarna smé kan det innebira smalt svalg. Gomslemhinnan
kan ocksa vara tjockare an hos andra barn och det kan innebéra and-
ningsproblem. | forsta hand provar vi att behandla med C-PAP, en
andningsapparat med 6vertryck som sétts Gver barnets ndsa och mun.

Fungerar inte detta kan det bli n6dvéandigt att gora en s k trakeotomi,
d v s ett operativt 6ppnande av luftstrupen pa halsens framsida.

-Om inte heller detta racker finns det metoder att flytta fram mellan-
ansiktet, men det vill vi helst vénta med tills ansiktet vuxit fardigt. Hur
man gor och nar man gor olika saker varierar fran fall till fall. De sju
barn med syndromet som foddes forra aret behandlades alla pa olika
satt. All kirurgi kan egentligen goras vid vilken alder som helst med
de metoder vi anvander idag, sa Claes Lauritzen.

Kraniofacial (skalle, ansikte) problematik ingar i flera missbild-

ningssyndrom, men ocksa som enskild problematik, exempelvis i form
av for tidig sammanvaxning av skallens ben (kraniosynostoser).

Nyhetsbrev nr 311 © Agrenska 2008 6



Aperts syndrom

Det vaxande barnets skalle bestar i fosterlivet av flytande “benflak”
som kl&ms ihop vid foérlossningen och sedan expanderar i den fortsatta
tillvaxten. | korsningarna mellan flaken finns fontaneller, en stor pa
hjassans framsida, en liten pa baksidan, samt tva sidofontaneller.
-Skarvarna mellan flaken bestar av rorliga suturer, ett slags bensom-
mar. Alla barn med Aperts syndrom har fast coronalsutur, en sém som
I6per tvérs over framre delen av skallen. Istéllet har de en bredare
kompensatorisk fontanell. Funktionen for coronalsuturen &r att skallen
ska véaxa framat, vilket den inte gor hos barn med Aperts syndrom.
Deras huvud blir darfor kort och hogt. Ar coronalsuturen fast pa ena
sidan och rorlig pa den andra, blir huvudet snett, sa Claes Lauritzen.

Metoden for operation vid Aperts syndrom har nu anvénts under flera
ar med mycket bra resultat.

-Vi har behandlat cirka 130 barn, med s k batskalle, medn -plastik och
ar mycket néjda med resultaten. Operationen gors vid cirka 6 mana-
ders alder. Da har skallbenet blivit tillrackligt mineraliserat, men ty-
varr har det ofta ocksa hunnit deformeras. Darfor stravar vi efter att
utfora operationen tidigare.

Pa Sahlgrenskas plastikkirurgavdelning har man utvecklatt -plastiken
sa att pannan kan flyta framat och bakhuvudet bakat. Tillvaxten at
sidorna bromsas upp.

-Vi vill paverka tillvaxten kontinuerligt, helst ga in och skruva varje
dag pa den apparatur vi anvander for att styra tillvéaxten. Men eftersom
detta & omojligt har vi istéllet utvecklat ett system med fjadrar som
ger en liknande effekt. Metoden med fjaderelement for gradvis expan-
sion har visat ovantat bra resultat. Men fortfarande aterstar mycket
som kan forbattras. Exempelvis vet vi inte riktigt hur starka fjadrar vi
kan anvanda och hur lange fjadrar av viss styrka ska verka, sa Claes
Lauritzen.

Den styrning av skallens tillvaxt man efterstravar maste avvagas sa att
huvudet inte tar skada av for mycket drag i en viss riktning, men heller
inte sa langsamt att benflaken véaxer fast.

Ett ytterligare problem i sammanhanget &r att hitta en bra avvagning
mellan tidig kirurgi och sddant man bor avvakta med att gora.
-Naturligtvis vill bade vi och foraldrarna att barnen ska vara sa fina
som méjligt ndr de borjar skolan. A andra sidan vet vi att ju mer vi gor
ndr barnen ar sma, desto samre blir méjligheterna att géra nagot riktigt
bra senare.
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Junior skallopereras

Behandling av hander

Aperts syndrom

Ansiktskirurgi kan innebdra att hela mellanansiktet flyttas med hjélp
av fjadrar.

-Det &r en operation som jag hittills varit emot att utféra innan barnet
fyllt tretton ar, men har maste jag kanske andra uppfattning. Med nya
metoder kan det bli mojligt att med hjélp av den nya generationens
fjadrar flytta fram mellanansiktet successivt under hela tillvaxten.
Andningen forbattras och detta & mdgjligt att genomfora utan att tand-
anlagen forstors. Har har vi kommit en bit pa vag nar det galler att
utveckla metoden, sa Claes Lauritzen.

Efter hemkomsten fortsatte man besoka sjukhuset nastan varje vecka
for olika undersokningar. Nar Junior var cirka ett halvar paborjades
forberedelserna for skalloperationen som skulle goras av ett specialist-
team i en annan stad.

-Efter fyra-fem foreberedande besok pa sjukhuset var det klart for
operation. Vi ville veta sa lite som majligt om operationen, eftersom
framfor allt jag var fullstandigt skrackslagen och inte kunde ta in na-
gon information. D& borde nagon ha fragat hur vi madde och kanske
stottat oss, séger Fredrike.

Skalloperationen gick bra. Nar Junior vaknade pa intensiven var han
uppkopplad till massor av slangar och hade bandage runt hela huvu-
det.

-Det sag varre ut an det var. Redan efter ndgon timme kunde Junior
amma, trots att han var svullen runt hela huvudet, séger Jan.

Efter en vecka fick familjen aka hem, eftersom operationsresultatet
var utan komplikationer.

-Nar bandagen togs bort hade han flera blamarken i ansiktet och folk
undrade nog vad han varit med om nar vi var ute och handlade. Efter
ett halvar togs spiralfjadrarna bort och det var dags att borja rikta in
sig pa handoperationerna, sager Fredrike.

Ann Nachemsom informerade ocksa oversiktligt om handkirurgi vid
olika handférandringar.

Handmissbildningar klassificeras i tre olika grader (Upton):
Typ 1l
a separat tumme, ofta kraftigt snedstalld
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a utebliven (helt eller delvis) separering av fingrarna
a lillfingrets ytterled ar rorlig
a plan handflata

Typ 2

a utebliven (helt eller delvis) separering av tummen

a ofta snedstalld tumme

o utebliven separering av pek-, lang, och ringfingrarnas skelett
a utebliven separering av ring- och lillfingrarna

a konkav handflata

Typ 3

o utebliven separering av tumme, pek-, lang, och ringfingrarnas skelett
(kraftig sammanvaxning)

a fullstdndigt utebliven separering av ring- och lillfingrarna

a konkav handflata

Operationsplanering

| operationsplaneringen ingar att tidigt fa ut tummarna, helst innan
forsta skalloperationen. Darefter gors en handoperation i halvaret med
malsattningen tre fingrar och en tumme.

-Helst gors tumoperationen pa bada sidor samtidigt. Malsattningen bor
vara att alla fingrarna ar separerade nar barnet ar 2-3 ar, sa Ann Na-
chemson.

Vid den forsta operationen separeras tummarna (bada sidor) fran
pekfingrarna med hud som forskjutes fran handryggen samt fullhuds-
transplantat.

Vid den andra operationen separeras pek- och langfingrar och ring-
och lillfingrar med fullhudstransplantat pa bada sidor.

Vid den tredje operationen sker en separation av lang- och ringfing-
rar, oftast i tva steg, dar man i steg ett drar isar mjukdelarna med ett
sarskilt instrument och i steg tva gor en separation med fullhudstrans-
plantat.

Juniors hander opereras

Nar Junior var nastan ett ar gjordes den forsta handoperationen, som
gick ut pa att separera Juniors tummar, en operation som gjordes i
familjens hemstad.
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-Handoperationen skulle egentligen ha gjorts fore den avslutande
skalloperationen da fjadrarna togs bort, men sa blev det inte. Under
det forsta aret traffade vi manga olika specialistlakare och kande ett
stort behov av att fa nagon ldkare som koordinerade alla undersok-
ningar och behandlingar och som vi kunde véanda oss till med vara
fragor. Det ordnades ocksa och det kandes valdigt bra, sager Jan.

Den inledande operationen att separera Juniors tummar gick bra, men
pa uppvaket fick Junior en del problem med andningen.

-Vi tyckte det lat forskrackligt. Efter ett dygn forsvann rosslingarna.
Eftersom man gjorde tumseperationer pa bada sidor samtidigt och lagt
om med stora bandage néstan upp till axlarna, var det inte latt for Ju-
nior att leka nar han kom hem. Men bara efter nagra dagar hade han
accepterat bandagen och lyckades anda leka en hel del, sager Fredrike.

-Nu véntar ytterligare ett antal handoperationer. | dvrigt vet vi inte hur
det kommer att bli med fotter, kdke och tdnder. Det &r &nnu for tidigt
att saga nagot om hur omfattande atgarder som kommer att krévas,
sager Jan.

Forandringar och behandling av hander, fortsattning

Med dr Rolf Habenicht, Katolisches Krankenhaus Wilhelmstift, Ham-
burg, Tyskland, informerade om behandlingen pa sjukhuset nar det
géller hander och fotter vid Aperts syndrom.

Rolf Habenicht foreldste om de anatomiska férandringarna i hander
och fotter vid Aperts syndrom samt behandlingsstrategier for hand-
och fotkorrektioner som en del i den allmanna behandlingsstrategin.
-Hittills har vi erfarenhet av behandlingen av 108 patienter med
Aperts syndrom.

Handen

Foljande anatomiska, sjukliga fordndringarna i handerna vid Aperts
syndrom forekommer:

a sammanvaxning/-smaltning av karpalbenen (handlovsbenen) (ingen
funktionspaverkan)

o underutvecklad och tunn mellanbensmuskulatur (paverkar fingerror-
ligheten)
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-Dessa muskler kan behovas lossas eftersom de ibland ar for korta, sa
Rolf Habenicht.

o underutvecklade artarer, pulsadror och nerver i mellanhanden (kan
ha betydelse vid kirurgisk behandling) och medfora cirkulationspro-
blem

a sammanvéxning av mellanhandsbenen hos fler 75 % (innebéar avvi-
kande lillfingrar)

o forandrade bojsenor (kan paverka rorligheten)

a sammanvaxning av fingrarnas ledande rorben (innebér att det &r
omojligt att knyta ndven)

o sammanvaxning av leden langst ut pa fingrarna (hos 20 % é&r den
yttersta leden pa lillfingret rorlig)

a onormal krékning i sidled av pekfingret

a onormal krékning av tummen i sidled

a infekterade nagelband

De manga avancerade behandlingsstrategier som Rolf Habenicht re-
dovisade i ord och bild &r tyvarr omdjliga att redovisa i form av ett
nyhetsbrev som detta. De fyrfingerrekonstruktioner av 67 patienter
med Aperts syndrom som man gjort sedan 1996 har alla blivit lyckade
sanar som pa en patient, dar det inte var mojligt.

En fraga foraldrarna stallde var huruvida kanseln i handen gick att
rédda.

-Det har inte varit nagra stérre problem, trots att nerverna har varit
mycket tunna hos en del av patienterna.

Distraktion- d v s vavnadsforlangning

Rolf Habenicht har konstruerat forlangningsinstrument i olika storle-
kar och latta material. Mellan 1996 och 2006 har man anvént distrak-
tionsbehandling pa 54 hander hos barn som har Aperts syndrom.

Distraktionsprincipen pa Aperthander innebér att man faster stalpinnar
i fingrarnas skelettdelar. Sammanvaxt skelett delas och fingrarna
”skruvas” sedan isar med cirka 0,75 mm/dygn med hjélp instrumentet.
Den langsamma separationen innebar att det hinner bildas ny vavnad
mellan fingrarna. Denna behandlingsmetod anvands for att separera
mycket kraftigt sammanvéaxta lang- och ringfingrar. Rolf Habenicht
har sett relativt fa biverkningar av denna behandlingsmetod. Endast i
tva fall har man fatt infektion dar metallpinnarna gar genom huden.
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Forandringar och behandling av fotter

Rolf Habenicht informerade ocksa om anatomiska, sjukliga forand-
ringar i fotterna vid Aperts syndrom.

Foljande fotférandringar forekommer vid syndromet:

o ledsammansmaéltning i bakfoten

o utebliven separering av tarna

o flera tdanlag i stortan

o sammanvaxning och felplacering av benen i mellanfoten
o onormal krokning i sidled av stortan

Precis som vid handférandringarna informerade Rolf Habenicht om
olika behandlingsstrategier for fotkorrektioner, vilka inte heller ar
majliga att redovisa hér.

Slutsatser, hander och fotter

Behandling av fotter

Slutsatser, hander:

o genom kombinationer av flera samtidiga ingrepp i bada hander re-
duceras antalet operationer

o mjukdelsdistraktion ger mgjlighet att rekonstruera en fyrfingerhand
hos majoriteten av personer med Aperts syndrom

a korrektion av tummens onormala krékning i sidled och sammanvéx-
ningen av mellanhandsbenen forbéattrar handens utseendet och funk-
tion

Slutsatser, fotter:

a eftersom det inte ar lika nédvandigt med tidiga operationer bér man
vara mer restriktiv nar det galler korrektioner.

-Det ar forst nar barnet far problem med skor, far svart att springa eller
har ont som det ar motiverat att gor vissa korrektioner, exempelvis att
ta bort mellanfotsben nar barnet har far manga tar och anvanda det i
stortan om det behdvs dar, sa Rolf Habenicht.

Docent Bertil Romanus, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Ostra,
Goteborg, informerade om behandling av fotter vid Aperts syndrom.

-Jag moter patienter i alla aldrar med fot- och héftproblem, en hel del
med Aperts syndrom. | princip ar det med fotter som med héander vid
Aperts syndrom, men behovet av funktion i fotterna &r inte lika stort
som i handerna. Darfor far nog inte alla den behandling av fétterna
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som de skulle behdva. | fotterna behdvs framfor allt stabilitet och inte
sa mycket rorlighet.

Sammanvuxna tar innebér egentligen inga stora problem, enligt Bertil
Romanus.

-Men beroende pa hur det ser ut inne i tarna kan vi séga vilka problem
som kan uppsta framdver. Tar som hanger ihop véxer ocksa tillsam-
mans och behdver sallan dtgardas, i vart fall sallan innan barnen borjar
ga. Jag tycker inte man ska ha for brattom med att atgarda fotterna.
Bast ar det att vanta och se hur det ser ut nar barnen har gatt pa sina
fotter halvar. Da ser man battre vad som behdver goras.

A andra sidan tycker inte Bertil Romanus att man ska vénta tills bar-
nen med Aperts syndrom far problem i 7-10 arsaldern. Foljande kan
behova goras:

o en storta som ar sammanvuxen med en extra ta kan behdva atgardas,
pa s satt att man tar bort "allt extra”

o fotter som véxer snett p g a sammanvéxta tar

a ndr flera ben hanger ihop

a nér flera leder saknas

Av fotens 30 ben dr 20 viktigare an de resterande 10. | foten finns
manga leder, en del &r viktiga for balansen, andra enbart for att dampa
stegen mot marken.

For att kunna ga kravs det:

a fungerande hjarna

@ Viss energi

a raka ben med fotterna ratt placerade under tyngdpunkten
a muskelkontroll av lederna i hofter, knén och fotter

a balanskontroll

a fungerande vaxelmotorik hoger, vanster

Kraven pa foten for att man ska kunna ga ar:

o en hal som sitter ratt i forhallande till underbenet

a en hal som sitter rakt och mittemellan muskler och leder
o att foten ar rak och cirka 10 ° utatroterad

a pelastbar hud

a aktiva lyftare

o styrka och franskjut

a fotledsrorlighet
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-Platta och utatvinklade fotter innebér att knana glider ihop och fotter-
na glider utdt. Kroppstyngden forstarker denna felstallning. Nyfodd-
hetshilder visar inte benanlagen eftersom de da annu inte ar forbenade
och darfor kan vi inte se om benen ar atskilda. Det vore en klar fordel
om vi kunde upptacka detta pa annat satt, sa att vi kan atgarda det in-
nan det ger barnet problem.

Tidigare har man inte haft fokus pa hur framtiden ter sig for barn med
Aperts syndrom nér det géller den fortsatta tillvéaxten. Men numera vet
man bl a att

o sammanvaxta tar inte innebar nagra problem, tvartom kan det vara
en fordel eftersom de lattare styr réatt

o stortan forblir kort och véxer snett

g utsidan av foten vaxer samre &n insidan

a stelhet i mellanfotsbenen kan ge smartor under framre trampdynan

Foljande ortopediska mal foreslog Bertil Romanus:
a eliminera problem genom
- inlagg i skor
- operation skelett, naglar
o om mojligt forebygga framtida problem som beror pa tillvaxten
o folja utvecklingen och ingripa innan problem uppstar

Fragor

Kan barnen hoppa och springa pa ett normalt satt?

-Ja, det kan de, sa lange de ar barn. Nar de blir vuxna, och mycket
tyngre, kan de fa problem utan normal stétdampning

Kan det bli aktuellt med tidigare fotoperationer?

-Jag ser garna att barnen gatt ett tag pa sina fotter, som jag namnt tidi-
gare, kanske tills de &r 3-4 ar, innan man gor nagot. Under den tiden
handerna prioriteras vill jag garna traffa och titta pa barnen. Storre
skelettoperationer, t ex for att fa rakhet, bor goras innan barnen bérjar
skolan. Ett storre problem far vi om bakfoten inte &r rak eftersom hela
foten da inte blir rak.

Finns det nagot vardprogram for vara barn?
-Jag samordnar mina insatser med Claes Lauritzén och det blir ett
slags protokoll, men langre har vi inte kommit.

Far barnen balansproblem?
-Ja, i fotterna, vilket innebér att de inte kommer att ga sa bra i svar och
krdvande terrang.
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Foljer barnen med syndromet vanliga tillvéaxtkurvor?
-Det kan jag inte svara pa. Och jag tror inte att nagon foljt barnen sa
lange att man kan saga nagonting om det idag.

Idag &r Junior en pigg liten kille som anvander sina "hander” pa ett
maximalt bra satt. Handoperationerna ar inte 6ver. Avsikten ar att se-
parera fingrarna.

-Vi hoppas och tror att han kan fa femfingerhander. Juniors tar ar ock-
sd sammanvéxta ska val opereras nagon gang i framtiden. Narmast pa
tur nar det galler fétterna dr att vi ska fa traffa en ortoped. Reden nu
reser sig Junior och gar med gavagn, och det verkar inte som om han
har ont nar han gar. Sjukgymnasten, som Junior haft sedan han var
fyra manader kanske har rad och tips som kan underlatta nar han gar,
sager Fredrike.

Andningsproblemen kvarstar delvis och forvarras nar Junior blir for-
kyld och det ar han ofta. Da snarkar och rosslar han ratt mycket nar
han sover pa natterna.

Att leva med ett annorlunda utseende, att bemastra sin livssituation

(foraldrar och barn)

Psykolog Elisabet Knudsen, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade om barns utvecklingsfaser, och hur man kan be-
mastra operationer i olika aldrar, samt tva studier om identitet- och
operationspaverkan.

Ansiktskirurgi/operationspaverkan, barnets bemastring av sin
situation

| Barnkonventionen sdgs bl a betraffande kirurgi att barn, nar de blir
aldre, ska de tillforsakras deltagande i beslut pa deras egna villkor.
-Barns utveckling av ett ansiktsmedvetande barjar tidigt. Redan fran
fodseln skiljer barnet pa ansikten och andra féremal och harmar ex-
empelvis ansiktsuttryck mycket tidigt.

Vid tva manaders alder kan barnet skilja pa olika ansiktsuttryck ex-
empelvis glad, arg, ledsen.

-Vi 6-9 manader utvecklar barnet en perceptuell begransning och spe-
cialiserar sig pa vissa ansikten som de ser ofta. | detta ligger ett 6ver-
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levnadsvarde, men har grundlaggs ocksa en misstanksamhet mot av-
vikande utseenden.

Vid 8 manader tittar barnet pa sig sjalv i en spegel och vid tva ars al-
der kanner det igen det egna ansiktet.

-Nér barnet ar 3-5 ar borjar det stélla frdgor om utseende och vid 5-7
ar kan det borja diskriminera barn med annorlunda utseenden. Nagot
ar senare utvecklas sjalvmedvetandet och en kéansla av olikhet hos
barn med funktionshinder, sa Elisabet Knudsen.

| barns utveckling finns det battre och sdmre tidpunkter for operation.
-Fran nyfoddhetsstadiet till ca 1,5 ar kan sagas vara en gynnsam tid
for operation. Fran den tiden kommer barnet inte att ha kvar nagra
skrackfyllda minnen utan enbart kroppsminnen i form av lust- eller
olustkanslor. En forutsattning for att barnet skall slippa olustkénslor ar
total ndrvaro av foraldrarna och véal genomford smértlindring.

Under perioden 2-6 ar utvecklas spraket och barnet kan satta ord pa
upplevelser. Det borjar fa tids- och rumsuppfattning, borjar skilja pa
fantasier och verklighet, men har en outvecklad forestéliningsvérld
och fyller i med egen fantasi det som &r obegripligt. Deras tdnkande &ar
helt och hallet konkret.

-Barnet klarar att bemaéstra en operation om foraldrarna gor goda for-
beredelser. Det kan handla om att l&sa bocker om barn eller djur som
opereras, att ge barnet mycket tid att stélla fragor och att de far lov att
protestera. Foréldrar &r valkomna for konsultationer infor operationer
av deras barn.

7-12 ar innebar nya kognitiva férmagor, men fortsatt konkret tankan-
de.

-Barnet skaffar sig omvérldsorientering och viss sjalvstandighet gent-
emot fordldrarna. Perioden &r relativt stabil forutom “nioarskrisen”
med ledsenhet, depression och aggressivitet som de flesta barn kanner
av mer eller mindre. Nu kréver barnen delaktighet i behandlingen med
egna beslut sa langt det ar majligt. Barn i den har aldern bemastrar en
operation val om forberedelserna &r goda. De vill garna visa sig ”duk-
tiga” men har ofta k&nslor som de inte visar.

Till god hjalp for barnet som opererats ar bearbetande lek av olika
slag, kreativ verksamhet, mala, skriva dikter berattelser, mm. Samtals-
terapi i vissa situationer. Till hjalp for barn som lever med ett avvi-
kande utseende ar ovanstaende till hjalp samt tillgang till bra kamrater
och garna en vuxen att anfortro sig at.
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Perioden 13-18 ar karaktéariseras av

a abstrakt, teoretiskt tdnkande

o frigorelse fran foraldrarna

a sjalvcentrerad narcissistisk period

o viktigt att fa bestamma sjalv

@ varnar integriteten

a | stort sett egna beslut betraffande operation

Sammanfattningsvis 6kar barnets formaga att bemastra sin livssi-
tuation om

o man stottar det utifran dess formagor

o man inte skyndar pa med kirurgi

a det finns god anknytning

a det finns god sjalvkénsla

o det finns atgardsprogram mot mobbning i skolan

Ansiktskirurgi/identitetspaverkan, operationspaverkan

-Jag har gjort en studie om identitetspaverkan och operationspaverkan
vid ansiktskirurgi och har foljer svaren pa nagra av de fragor jag stallt,
sa Elisabet Knudsen.

o P4 fragan om de hade haft svart att kdnna igen sig sjalva i spegeln
efter en storre operation svarade 5 personer ja och 9 stycken nej, av de
totalt 14 stycken som svarade.

-Nagra kommentarer var; “positiv forvandling”, "férnyande kéansla”,
"under flera veckor var det skrammande, men anda positivt”

o Pa fragan om andra reagerade mycket pa operationsresultatet svara-
de 12 personer ja och 2 inte sa mycket.

Kommentarer betrdffande andras reaktioner; ”0verlag positiva reak-
tioner”, "familjen sag stor skillnad, andra inte”

o Pa fragan om du kunde kanna dig som “en i mangden” efter opera-
tionen svarade 3 personer ja, 5 med jakande kommentarer och 6 nej.
Kommentarer: ”Nej, det kommer jag aldrig att géra.”

o P3 fragan hur stor del av din personlighet utgors av utseendet svara-
de man bl a; "allt”, ”valdigt viktigt”, "hela min personlighet har ut-
vecklats kring mitt utseende”, ”jag ser mig inte som missbildad, men

andra gor det”
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Den operationspaverkan Elisabet Knudsen undersokt handlar om hur
skolgang, kamratkontakter, fritid och kéansloliv, har paverkats. 23 per-
soner (15 kvinnor, 8 man) har svarat.

Nagra resultat av studien visar exempelvis:

o att 60 % av kvinnorna och 50 % av mannen ansag att operationen
inte alls hade paverkat kamratkontakten

o att 27 % av kvinnorna och 25 % av mannen ansag att skolgangen
hade paverkats ganska mycket av operationen

o att 33 % av kvinnorna och 50 % av mannen ansag att kénslolivet
hade paverkats ganska mycket av operationen

Hur foraldrarnas bemastrar sin livssituation

Foraldrarnas forvantningar pa det blivande barnet & som hogst vid
cirka sju manaders graviditet. Darefter minskar forvantningarna nastan
ned till noll.

-Né&r barnet sedan fods och visar sig ha en funktionsnedsattning blir
det for manga en kris som startar med chock som féljs av reaktionfas,
bearbetningsfas och nyorientering. Vid sadana tillfallen behover for-
aldrarna strategier for att sta ut med sorg och smarta, s k copingstrate-
gier for att bemastra situationen. Copingférdelar ar positivism, kansla
av sammanhang, begripbarhet, hanterbarhet och meningsfullhet. Om
man gor nagonting for att Om man gor nagonting for att 16sa problem
sd mar man bra av det. Samhorighet, att man inte & ensam om pro-
blemet, och ndgon form av kompetens underlattar ocksa krishanter-
ingen.

Foraldrar brukar ofta framhalla vikten av

a god organisation i vardagen

a gott kamratskap mellan foraldrarna

o k&nslomadssig bearbetning

o att ta emot allt stod man kan fa

o se pa situationen med humor

o se barnets formagor istallet for det som ar annorlunda

o ta emot hjalp fran mor- och farforaldrar

-Det blir ett slags halsoinventering i motsats till dalig anpassning till
att ha ett barn med funktionsnedsattning.
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Familjesituationen, syskonrollen

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Lyckans backe, Vallda, in-
formerade pa en tidigare familjevistelse om familjesituationen och
syskonrollen.

-P& Agrenska har vi intresserat oss for familjesituationen och syskon-
rollen i familjer med barn med funktionshinder, med inriktning pa
stress och véalbefinnande samt habiliteringsprocessen. I de forsknings-
projekt som jag ingatt i ville vi ocksa ta reda pa vad som ar gemen-
samt for familjer med barn med ovanliga funktionshinder i férhallande
till situationen déar funktionshindret & mer vanligt.

Att klara av, bemastra, en familjesituation som startar i kaos i 0 m att
man far ett barn med ett ovanligt funktionshinder, ar en process utan
nagra givna losningar.

-Det stélls stora krav pa att hitta drivkrafter till forandring, att ga fran
kaos till bemastring och en insikt om vad som behdver goras. Men
detta ar sallan nagon ratlinjig process. Nar man tycker att man precis
hittat bra I6sningar kan man, av olika skél, falla tillbaka i kaos, sa
Andreas Tallborn Dellve.

Kaossituationen innebér ofta

a att man saknar kontroll dver sitt liv

o kanner brist pa kompetens att hantera situationen
a kanner existentiell radsla

o att man bara fokuserar pa sjukdomen

a ovisshet

a social isolering

Vandpunkten kan komma

a genom egna kritiska reflexioner, eller med hjélp av assistent

g med tiden

a p g a 6kad egenkompetens

o nar barnet mar battre

-Den kan ocksa komma genom meningsskapande normalitet, livskun-
skap/l&rande och en ny sékerhet.

Bemaéstring innebar att man skaffat en kontrollerad struktur pa sitt liv,
dar det exempelvis kan inga att som foraldrar forsoka ta reda pa sa

mycket som magjligt om barnets sjukdom.
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-Det finns strategier for bemastring, d v s olika satt att angripa pro-
blemen pa. Ett satt ar att fokusera pa ett problem i taget och forsoka
finna I6sningar som fungerar. Ett annat, mindre konstruktivt satt, &r att
undvika allt som har med barnets sjukdom att gora. Ytterligare ett satt
ar att bara sta ut med situationen, sa Andreas Tallborn Dellve.

Bakgrunden till ett av forskningsprojekten med inriktning pa familje-
situationen, var att det ofta ar svart for foraldrar till barn med ovanliga
funktionshinder att fa bra och relevant information och att manga kan-
ner sig véldigt ensamma.

-Det kravs ocksa mer aktiva och kompetenta foraldrar som inte sallan
fungerar som advokater for sina familjer, vilket ofta &r ett stort pro-
blem. Det kravs ocksa mer kunskap, mer delaktighet i habiliterings-
processen och kunskap hur man bést forhandlar med sociala myndig-
heter och stodinstanser.

En fraga man stéllde i projektet var om det var mojligt att forbattra
situationen (bemastringen) snabbt, med tanke pa stress, valbefinnande,
socialt stod, livskvalitet mm genom ett intensivt kunskapsprogram.

-Vi tittade pa hur foraldrarna upplevde stress och belastning fore ett
familjeprogram (intensiv familjeintervention) direkt efter programmet,
efter sex manader och efter ett ar. Det vi bl a sag var att mammor upp-
levde mer stress &n pappor t ex nér det géllde social isolering jamfort
med en kontrollgrupp. Pappor upplevde hog foraldrastress darfor att
de tyckte att de saknade kunskap och kompetens att hantera situatio-
nen.

Né&r det galler halsa och véalbefinnande tyckte mammor att de hade
samre hélsa och mer halsoproblem &n papporna fore familjeprogram-
met. Efter programmet hade inte hélsan forbéattrats, men trottheten
hade minskat och stodet fran partnern okat.

Kunskap om barnets funktionshinder har stor betydelse nér det galler
formagan att hantera vardagliga problem som hoér samman med bar-
nets funktionshinder.

Efter programmet hade bade mammor och pappor fler aktiva strategi-

er for att hantera familjens situation. Rad och tips fran bl a medicinsk
expertis togs mer vélvilligt emot.
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-Det &r svart att vardera vad som ar "basta” strategin. I allménhet ar de
aktiva val varje individ gjort bast pa sikt, bade nar det galler den egna
hélsan och familjens hélsa, sa Andreas Tallborn Dellve.

Sammanfattningsvis kan man sdga att ett intensivt kunskapsprogram
kan vara till god nytta for foraldrar, sarskilt for pappor och for heltids-
arbetande foraldrar av bada konen.

| projekten ingick ocksa att utvardera kvalité och delaktighet i habili-
teringsprocessen fore och efter ett kunskapsprogram.

-Fore programmet skattade foraldrar till barn med ovanliga funktions-
hinder att deras delaktighet i habiliteringsprocessen var lagre i forhal-
lande till kontrollgruppen (foréldrar till barn med mer vanligt fore-
kommande funktionshinder). Efter programmet 6kade kraven pa en
bra habiliteringsprocess och ndrmade sig kontrollgruppens krav.

Syskonrollen

-Vi har pd Agrenska, under manga ar, intresserat oss for syskonens
situation och syskonrollen i familjer med barn med funktionshinder.
Syskonen och deras problem uppmarksammas séllan, darfor att famil-
jen oftast ar sa fokuserad pa barnet med funktionshindret och den fa-
miljesituation detta ger upphov till.

Under familjevistelserna har vi program for syskonen i detta ingar bl a
syskonsamtal.

-Syskonrelationen &r i allmanhet den relation man har langst i livet.
Hur den ser ut, och vilka problem den medfér, beror pa flera faktorer,
men diagnosen och dess allvarlighetsgrad spelar stor roll. Men det
finns bade olikheter och likheter i syskonrollen 6verhuvudtaget. Det ar
mycket syskonen uttrycker som ar gemensamt, oavsett syskonets dia-
gnos, sa Andreas Tallborn Dellve.

Foljande ar exempel pa vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-
konsamtalen:

a att bli ”sedd” for den man ar och inte bara jamférd

o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

-Syskonen uttrycker ofta att de vill veta mycket om syskonets sjuk-
dom/funktionshinder. Om de inte far tillrackligt med information drar
de egna slutsatser och dessa kan vara mer skrammande an det som &r
verkligt.
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a att bli ”inslappt” och delaktig, eftersom det ar en familjeangelégen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

-Inte sallan uttrycker syskonen att de vill félja med till doktorn, till

habiliteringen osv. Syskonens kunskap &r en “nyckel” till ett bra satt

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjalpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

o att bara fa vara barn och inte ha for stora krav

o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

o att fa vara ifred, ha sina saker ifred, inte bli stord

a att inte behdva kénna rédsla, kdnna sig hotad eller utsatt

a att kunna ha kamrater hemma

-Inte séllan uttrycker syskonen “svara” kanslor som de forsoker for-
halla sig till sa bra som mojligt, exempelvis skam, skuld, oro, rattvi-
sa/oréttvisa, bekymmer/omsorg, krankningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir ”sedan”, nar forédldrarna inte finns i livet langre. Ut-
markande ar ocksa den oerhort starka lojaliteten syskon kanner for den
egna familjen och foér syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn Dellve.

| slutet pa familjeveckan informeras foraldrarna allméant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foréaldrar kan forhalla sig
till syskonsituationen.

-Det handlar da oftast om de namnda fragorna. Manga syskon uttryck-
er ocksa stor gladje och tillfredsstéllelse med att fatt traffa andra sys-
kon i samma situation, att fatt dela bekymmer och gladje med syskon
som forstar utan en massa forklaringar.

Funktioner i och kring munnen

Sjukhustandlakare Marie-Louise Sellgren och logoped Asa Mogren,
bada fran Mun-H-Center i Géteborg, informerade om funktioner i och
kring munnen.

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt (mun och ansikte) kunskaps-
center for sallsynta diagnoser.

- | Mun-H-Centers uppgifter ingar bl a att samla in, bearbeta och spri-
da information med inriktning pa problem som har med munnen att
gora, exempelvis att prata och att &ta. Bettavvikelser, dregling och
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behov av sérskild munvard dr ocksa vanligt férekommande vid ovan-
liga medfédda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nira samarbete med Agrenska sedan ménga ar.
-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjalp av
sarskilda frageformular till foraldrarna om barnets tandvard och mun-
hygien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

Mun-H-Centers tandlakare och logoped gor ocksa under familjeveck-
an en oversiktlig undersokning av barnens munférhallanden. Saval
observationerna vid undersokningen som uppgifterna i frageformula-
ret dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Familjerna bidrar pa
sa vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid sall-
synta tillstand och sjukdomar.

-Genom att vanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal, annan
vardpersonal och familjer fa information och rad kring fragor om
munhalsovard, munfunktion och tandbehandling.

I Mun-H-Centers uppgifter ingar ocksa uthildning, handledning, kon-
sultation, viss behandling, forskning och metodutveckling. Informa-
tion finns pa www.mun-h-center.se Déar finns dven information om
hjalpmedel varav en del finns till forséljning.

Barn med Aperts syndrom har nastan alltid trangstéllda och felstallda
tander, speciellt i overkaken. Overkiaken ar smal och liten i forhéllan-
de till underkaken.

-Extra svart ar det naturligtvis att halla rent i munnen om tanderna ar
trangstallda och felstallda och om gommen dessutom &r smal, vilket ar
fallet vid Aperts syndrom. For att undvika hal i tanderna (karies) och
tandkottsinflammationer ar det darfor extra viktigt att forsoka fa tand-
borstningen till en god vana sa tidigt som mojligt. Bérja borsta tander-
na morgon och kvall nar forsta tanden kommit fram. Anvénd en liten
mjuk tandborste. Om det ar svart att komma at ordentligt i munnen
kan en dubbeltandborste, t ex Curlis Curve, vara till god hjalp. Eltand-
boste kan ocksa rekommenderas. Har man problem med sina hander
och med finmotoriken, &r det sérskilt viktigt att prova ut en tandborste
som &r latt att anvanda.

En del barn som varit sondmatade kan ocksa vara Gverkansliga for

ber6ring i munnen och kan behova hjalp av tandvardspersonal eller
logoped att forsdka trédna bort detta.
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-Med hjélp av successiv massage och stimulans kan man vénja barnet
vid beroring i och kring munnen.

For de barn som behandlas med tandstallning innebdr detta en ytterli-
gare svarighet att ha en bra munhygien och de kan behova extra hjélp
med munvarden.

- Manga barn med Aperts syndrom har ett htgt gomvalv och slemhin-
neveck i gommen som gor att matrester kan fastna dar. Anvand en
mjuk tandborste eller skumgummitork som fuktas med ljummet vatten
och torka rent med om det behdvs.

Barn med Aperts syndrom &r i mycket starkt behov av specialisttand-
vard. Alla barn blir idag kallade till tandvarden forsta gangen mellan 1
- 31/2 ars alder. Nar de kallas beror pa var man bor i landet. Barn med
Aperts syndrom bor fa en forsta bedomning och behandlingsplan hos
barntandvardsspecialist, alltsa hos en pedodontist. Sedan kan det mes-
ta av tandvarden utforas pa ordinarie hemmaklinik i samrad med Pe-
dodontin. Om barnet maste genomga mycket ortodonti och kirurgi ar
det latt att missa den dagliga munvarden. Det orala funktionshindret
ger tillrackligt mycket problem. Men barnet ska dessutom inte behdva
riskera att fa hal i tanderna.

Foljande faktorer paverkar uppkomsten av karies; saliven, bakterier
och socker.

-God munhygien och goda kostvanor minskar risken for karies. Alla
barn ska borsta tanderna med fluortandkram tva ganger om dagen.
Extra fluortilldgg i form av fluortabletter, fluorskdljning och fluor-
tuggummi kan rekommenderas, eftersom fluor starker och “lagar”
emalj som borjat 16sas upp. Era barn bor fa komma pa regelbundna
extra besok hos profylaxtandskaterska eller tandhygienist 3 — 4 ganger
varje ar. De kan ocksa ge forslag pa vilken typ av fluortillagg som
passar era barn bast. Aven plastning av kindtandernas tuggytor, s k
fissurforsegling, bor goras tidigt.

En del barn med Aperts syndrom kan ha artikulationssvarigheter p g a
den tranga munhalan och den lilla 6verkéken.

-Grundproblemet &r séllan fel pA munmotoriken, men trots det kan en
del barn vara hjalpta av munmotorisk traning och artikulationstraning
for att lattare kunna kompensera for ljud som &r svara att géra. En del
av barnen har sprakliga problem och da hjalper inte munmotorisk tra-
ning.
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Om barnet har talsvarigheter ar det ar viktigt att man far kontakt med
en logoped for bedémning och behandling.

-Det ar viktigt att analyserar talsvarigheterna noga for att se om det
verkligen finns ett behov av munmotorisk traning. Sadan traning kan
exempelvis besta av mungympa, sug-och blasévningar, sensomotorisk
stimulans med eltandborste och olika traningshjalpmedel sasom
tmunsk&rm och gomplatta.

Aterkoppling till barnens program

Pedagog Astrid Emker, Agrenska, informerade om pedagogiska
aspekter och aterkoppling till barnens program.

Den pedagogik som passar det enskilda barnet med séllsynt diagnos
utformas utifran

a individens forutsattningar

a generell specialpedagogik

a specifik kunskap om diagnosen

-Syndromdiagnoser &r kombinationer av symptom som forekommer i
varierande svarighetsgrader och ger komplexa konsekvenser.

Under familjevistelsen tas storsta moéjliga hénsyn till varje barns/ung-

doms individuella omvardnadsbehov genom att bl a:

a genom att ge mojlighet till lugn och ro

a anpassa tider efter barnens/ungdomarnas behov, t ex mattider

o skapa en tillganglig miljo med hjélp av pallar, bord, skap och toalet-
ter pa ratta hojder

-Hos oss pa Agrenska har leken stor betydelse och inom hjarnforsk-
ningen har man borjat forsta dess betydelse for hjarnans allsidiga ut-
veckling och barnets utveckling av alla sina formagor.

Leken for barn dr ett satt att:

a stérka sjalvkanslan

a @va fardigheter

a trdna motoriken

a ldra sig turtagning

a utveckla fantasin

o |ara sig spraket

a starka gruppen

a ta till sig kunskap

a ha roligt
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For att stimulera grov- och finmotoriken far barnen prova manga
olika aktiviteter, t ex rorelsesanger och rorelselekar, aktiviteter dar
barnen kryper, klattrar och gungar, men ocksa skapande aktiviteter
sasom vattenlek, lek med fingerfarg, klossar, pussel och kénselpasar.

Kommunikation, sprak och tal stimuleras genom korta tydliga in-
struktioner, kroppssprak, stodtecken, bilder, kommunikationstavlor,
sanger, rim och ramsor.

-Populéra aktiviteter &r Kalle Kanin i sin vaska, kénselbollar, bocker,
munmotoriska lekar, massagesaga och sagokistan.

-Vi forsoker se till varje barns individuella behov och skapa trygghet,
bl a genom att barnet ar med samma personal hela veckan. Manga av
barnen som kommer till oss infektionskansliga och darfor ar det vik-
tigt att vara noga med hygienen. For att barnen ska ma bra kravs det
ocksa att personalen &r lyhord for varje barns omvardnadsbehov, kéns-
lolage och sémnbehov och se till att de far mojlighet till lugn och ro,
sa Astrid Emker.

Information fran Agrenskas barnteam

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, bade barnen med
funktionshindret och syskonen, har under dagarna aktiviteter som f6l-
jer ett sarskilt schema dér skola och inomhus-/utomhusaktiviteter
blandas. Det pedagogiska program Agrenskas barnpersonal schema-
lagger tar hénsyn till barnens funktionshinder, individuella styrkor och
svarigheter, intressen mm.

-Infor vistelserna tar tva stycken ur barnteamet kontakt med foraldrar
och skolpersonal och inhdmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infor
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att traffa
medicinsk och psykosocial expertis, sager specialpedagog Astrid Em-
ker, Agrenska.

Utifran den insamlade informationen bestams det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet ar att framja sjalvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, WHO:s Kklassifikation av halsotillstdnd. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sager Astrid Emker.
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Information fran forsakringskassan

Handldggare Gunnel Hagberg, Foérsékringskassan, Géteborg, informe-
rade om det ekonomiska stod familjer som har barn med funktions-
hinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikapper-
séttning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig féraldrapenning.
-Vardbidrag kan foraldrar ska om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behévs under minst
sex manader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (102 500 kr/ar,
2008), tre fjardedels (76 875), halvt (51 250) och en fjardedels
(25 625). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprovas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjalvt even-
tuellt erhalla handikappersattning.

Bilstod ar ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Foralder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfér att familjen inte kan aka med all-
ménna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara
under minst nio ars tid. Darefter finns det mojligheter att ansoka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag samt ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utga for att
anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stdd som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjalvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjalp med per-
sonlig hygien, pa- och avkladning, att ata och kommunicera samt att
assistenten ska vara val fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar ersattning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

-Det &r kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersatter i sadana fall assistansen de 20 for-
sta timmarna/vecka. Nar det galler barn maste dess behov av hjélp och
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vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning &r erséttning for inkomstbortfall néar en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersatt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ar och barn. Ersattningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa fall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. Fér dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foréaldrarna till dessa
barn har ocksa ratt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis foréldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet.

Samhallets ovriga stod

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pa en tidigare famil-
jevistelse om samhallets stdd och inledde med att informera om lag-
stiftning for alla (Lagen om allman forsakring, Socialtjanstlagen,
Halso- och sjukvardslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stéd och
service till vissa funktionshindrade) som kom 1994,

-Ju mer stéd och hjalp och behandling ett barn med funktionshinder
behdver desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjalp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for foraldrarna att ta reda pa vilken hjalp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.

-Det krévs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stod och det tar mycket tid och kraft. Det
bésta man kan gora som foraldrar till ett barn med funktionshinder &r
att hitta en person som hjalpa till med ansoékningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa forsakrings-
kassan, sa Anna Lindfors.

Lagstiftning for alla, & exempelvis lagar dar
A/ kommunen administrerar stdd och hjalp t ex:
a Skollagen

a Socialtjanstlagen, SOL
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B/ landstingen administrerar stod och hjalp t ex:

o Halso- och sjukvardslagen (som inte gar att dverklaga)

Har ingar bl a habilitering, psykiatriskt stod, rad och stéd enligt LSS,
hjalpmedel, sjukresor, mm

o Forvaltningslagen, AFL-lagen om allmén forsékring. (Se sarskilt
kapitel)

Dérutover finns LSS, Lagen och stéd och service till vissa funktions-
hindrade, som ar en ”pluslag” som kom 1994, som ersatter Om-
sorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.

Om foraldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig assi-
stent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort. La-
garna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De &r mer resonerande och Gvergripande och darmed svara att tolka..
For att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten
till lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem &r att man andrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar férandras utan
att detta framgar tydligt. Bast ar det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

LSS é&r en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Av-
sikten med LSS &r att ge méanniskor med funktionshinder mojlighet att
leva som andra. Anstkan lamnas till sarskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

LSS &r avsedd for en sarskild personkrets som delas in i foljande tre
grupper:

a personer med utvecklingsstérning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

o personer med betydande och bestdende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

a personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, har betydande svarig-
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heter i den dagliga livsféringen och omfattande behov av stdd och
service.

-1 den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska komma ifraga for stod och hjalp.

I den nya lagen talas om de tio rattigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

a poende i familjehem eller i bostad med sarskild service fér barn och
ungdom

a postad med sarskild service for vuxna eller annat sérskilt anpassad
bostad fér vuxna

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nagot att fa stod och service enligt den
nya lagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjélp i lagen fran
1994. For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stod och hjalp.

I varje enskilt fall gors en individuell beddbmning av LSS-hand-
laggaren i kommunen.

-Som ansokande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig noja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan dverklaga det om ni inte &ar nojda.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stod fran sam-
hallet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhaéllets stod. Den heter "Rattig-
heter/mojligheter”.

-Det gar bra att kontakta forsékringskassan och socialtjansten och be
om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsakringskassan”, sa Anna Lindfors.
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SmagruppsCentrum informerar

Foreningsinformation

Informationskonsulent Lisbeth Hogvik, SmagruppsCentrum, Gote-
borg, informerade om SmagruppsCentrum.

-SmagruppsCentrum ansvarar for arbetet med Socialstyrelsens kun-
skapsdatabas om ovanliga diagnoser. Nya texter tas fram och redan
befintliga uppdateras. | databasen finns information om drygt 200
ovanliga diagnoser. Underlagen till texterna skrivs av landets framsta
experter, kompletteras sedan av handikapporganisationer och patient-
foreningar och bearbetas av SmagruppsCentrum for att informationen
ska bli lattillganglig for allménheten. Allt material faktagranskas av en
expertgrupp. Forutom den utférliga informationstexten i databasen
finns ocksa en kort sammanfattande folder for varje diagnos.

SmagruppsCentrum ar ett nationellt informationscentrum for alla
ovanliga diagnoser, en verksamhet som finns vid Sahlgrenska akade-
min pa Goteborgs universitet.

-Verksamheten kan liknas vid en sambandscentral som samlar in,
sammanstaller och formedlar kunskap, svarar pa fragor och hjalper till
med informationssokning. Alla som soker information, eller har fragor
om en ovanlig diagnos, kan ta kontakt med oss och det ar kostnads-
fritt, sa Lisbeth Hogvik.

Yngve Wallenius, Apertforeningen, informerade om féreningen och

dess arbete.
-Foreningen uppgift att foretrada personer med Aperts syndrom och

deras familjer samt paverka myndigheter och 6vriga som handhar fra-
gor med anknytning till syndromet. Vi arbetar &ven for att starka kon-
takten mellan olika diagnosbarare och familjer genom métes- och 1&-
gerverksamhet. Foreningen genomfor arligen minst tvd méten med
varierande innehall.

For den som onskar mer utforlig information om foreningen eller vill
ha kontakt med foreningen hénvisas till fdreningens hemsida:

Www.apert.se
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Ordforande i féreningen ar Yngve Wallenius, Nykoping
Tel: 0155-213 468
Mobiltelefon: 0709- 46 52 40

Adressen till foreningen ar:
Apertforeningen

c/o Barnhabiliteringen N&ckrosen
631 88 Eskilstuna

e-postadress: info@apert.se

Har kan man fa mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: www.so0s.se/smkh

Center for sma handikappgrupper, Danmark
internetadress: www.csh.dk

Frambu, center for sallsynta funktionshinder
internetadress: www.frambu.no

National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress: www.nlm.nih.gov./

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man). Internetadress:
www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM
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Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlakare Ann Nachemson
SU/Sahlgrenska

413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 10 00

Dr. med. Rolf Habenicht

Klinik f Kinder- und Jigendmedizin
Postfach 73 10 40

D-22130 Hamburg

Tyskland

Overlakare Per Hessman
SU/Sahlgrenska

413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 10 00

Professor Claes Lauritzen
SU/Sahlgrenska

413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 10 00

Overlakare/docent Bertil Romanus
SU/Ostra

416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Psykolog Elisabet Knudsen
SU/Sahlgrenska

413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 10 00

Pedagog Astrid Emker

socionom Anna Lindfors
Agrenska

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00
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Informationskonsulent Lisbeth Hogvik
Smagruppscentrum

Box 400

405 30 Goteborg

tel: 031- 773 55 80

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve
Lyckans backe
www.lyckansbacke.se

Logoped Asa Mogren

tandlakare Marie-Louise Sellgren
Mun-H-Center

Box 2046 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Handl&ggare Gunnel Hagberg
Forsakringskassan

405 12 Goteborg

Tel: 031- 86 70 85

Foreningsrepresentant Yngve Wallenius
Apertféreningen
www.apert.se

Eva fods med Aperts syndrom (frin tidigare familjevistelse)

Eva 12 ar, (1993) ar UIf och Margots aldsta dotter och hon har Aperts
syndrom. Till familjen hor ocksa syster Elin, 8 ar.

Margots graviditet nar hon véantade Eva var normal, likasa forloss-
ningen.

-Det enda som var lite annorlunda med férlossningen var att Evas ro-
tation tog langre tid &n vad som &r vanligt, séger Margot.

-Jag sag direkt efter fodseln att det var nagot som inte stimde med
Eva. Huvudet var hogt och ansiktet valdigt annorlunda. Barnmorskan
upplyste oss om att fotter och hander "inte var riktigt utvecklade". Jag
tyckte att Eva i utseendet trots allt var véldigt lik Margot, séger UIf.

Amningen kom igang normalt och Eva var bra pa att suga.
-Hon lades &anda i kuvds, darfor att man ville observera hennes kropp,
sager Margot.
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Samma dag Eva foddes fick hon diagnosen Aperts syndrom.
-Informationen var mager. Man sa att Eva hade en missbildning pa
skallen. Herregud, tankte jag, kommer hon att do da? Men i det avse-
endet blev vi lugnade av barnlakaren. Men hur det skulle bli pa lite
langre sikt fick vi inte veta, sager UIf.

Tio dagar stannade Eva kvar pa sjukhuset. Hennes hander och fotter
var kraftigt misshildade. Fingrar och tumme var sammanvéaxta pa bada
handerna. Detsamma gallde fotternas tar. Man konstaterade att and-
ningen fungerade, att trycket i huvudet inte var for stort och att hon
inte hade nagot fel pa hjartat. Under tiden pa sjukhuset kom mycket
personal for att "titta" pa det ovanliga barnet. De flesta hade aldrig
tidigare sett ett barn med Aperts syndrom. Efter de tio dagarna pa
sjukhuset hade Eva precis gatt upp s mycket som kravdes for att hon
skulle fa dka hem.

Evas huvud opereras

Under det forsta levnadsaret opererades Evas huvud. Benen i mellan-
ansiktet, mellan pannben och hjassben, hade vuxit samman.

-Det var ett stort ingrepp. Efter operationen lag Eva i respirator. Nar
hon fick Iamna den fick vi genast bra kontakt med henne. Hon petade
sjalv upp bandaget i ansiktet for att titta pa oss, berattar Margot.

Efter fjorton dagar pa barnsjukhuset fick Eva komma hem.
-Eva madde bra. Det var inga problem med ldkningen. Huvudet var
inte langre lika hogt, beréttar UIf.

Evas hander och den ena foten opereras

Efter tva manader fick familjen remiss till Linkoping dar alla hand-
operationer kom att utforas.

-Man bdrjade med att frigéra vanstra handens lillfinger och att éppna
upp tumgreppet. Vid ett senare tillfalle gjorde man samma sak med
hogerhanden. Med hjalp av ortoser holl vi fingrarna atskilda, de ville
gérna véxa ihop, séger UIf.

Vansterfotens andra ta opererades bort for att fa foten smalare. Benet i
tan flyttades upp och blev férlangning av den vénstra tummen. Ett ar
gammal borjade Eva trana tillsammans med en arbetsterapeut. 2,5 ar
gammal var grundoperationerna i hénderna klara. Dérefter har vissa
forbattringar gjorts fram tills dess Eva var sju ar gammal.
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Evas motorik fungerar bra
Eva kan sitta nar hon &r ett halvt ar och ga nar hon ar ett ar gammal.

-Lite samre grovmotorik hade hon kanske, mest pa grund av det stora
huvudet tror jag. Finmotoriskt har hon inte haft nagra problem. Hon
har fatt ett bra handgrepp, trots att hon haft ovanligt svart hopvéxta
fingrar. Fingerstyrkan &ar dock inte sa bra. Hon skriver bra, men har
svart att t ex 6ppna en dorr

-Hon ar starkast i tumme/lillfingergreppet i vénster hand, sager UIf.

Evas axelparti har tunn muskulatur.
-Hon kan inte stracka upp armarna 6ver huvudet och hon kan inte hel-
ler rata ut armarna vid armbagarna, sager Margot.

Eva genomgar manga undersokningar

Efter skalloperationen och flera operationer i handerna gors manga
efterkontroller med bl a datortomografi, en slags rontgen och kefalo-
metri, som mater hur benen véxer i huvudet.

-Jag tror att Eva har sovts 40-45 ganger for olika operationer och
manga stora och sma undersékningar. Vi har pratat med henne om
operationerna langt innan hon kanske hade majlighet att riktigt forsta
allt. Hennes nalle fick tidigt ett bandage kring huvudet och bandage
var faktiskt det forsta ord Eva kunde séga. Eva har aldrig varit ensam
pa sjukhuset. Vi har forhandlat oss fram till att fa vara med. Vi har
alltid varit med nar hon fatt sprutor och forsokt att vara lugna alla de
ganger man misslyckats. Eva har varit svarstucken, sager Margot.

Eva talar sent med fa och markliga ord

Eva féddes med en liten gomspalt vilket kan ha bidragit till talforse-
ningen.

-Eva borjade sdga enstaka ord nar hon var tre ar gammal. Orden var fa
och markliga. De var mycket svara att forstd. Men Eva var envis, sa
hon upprepade och upprepade. Forstod vi dnda inte tog hon tag i oss
och visade vad hon ville. Under sina ar pa daghem utvecklades spraket
successivt, sager UIf

Eva borjar skolan

Det sista aret innan skolstarten gar Eva i forskolan.

-Hennes skolmognad testas och resultaten fran testen visar inga speci-
ella problem. Hon talar otydligt, men anda tillrackligt bra for att man
ska forsta henne, sager UIf.
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Pa varen, innan skolan borjar, ar UIf och Margot med och ser till att
berord personal informeras om Evas syndrom.

-Det blev valdigt positiva reaktioner pa den information de fick. Skol-
starten gick sedan utan problem. Men under de forsta aren var jag ofta
med i klassen och hjdlpte till att 16sa de problem som kom upp. Vi
forsokte pa alla satt att forebygga mobbing. Det lyckades ocksa bra,
men nagon bésta kompis i skolan har Eva aldrig haft. Det har hon ofta
saknat, sdger Margot.

Eva idag

Evas Oron har opererats ett antal ganger. Man har tagit bort vétska
bakom trumhinnorna och satt in eller tagit ur plastror.

-Nu har de problemen upphort och Eva mar forhallandevis bra, sager
UIf.

Eva spelar barytontuba, ett instrument med tre ventiler, som passar
Evas h&nder utmarkt.

-Det lyckades att hitta ett 1ampligt instrument tack vare en intresserad
och engagerad musikskola. Idag spelar hon med i orkestern Lilla gar-
det. Det enda problemet &r att instrumentet ar tungt. Eva maste ha "ba-
rare” till och fran traningarna med bandet, sager Margot.

En gang i veckan gar Eva och simmar, det dr hennes sjukgymnastik.
Alla operationer &r annu inte gjorda. En stor skalloperation aterstar
och den ska goras nar Evas alla permanenta tdnder kommit fram.

-Det ar det vi kanner till. Mojligen ska man ocksa gora ytterligare nag-
ra handoperationer, séger UIT.

Eva gar hos specialisttandlakare. Hon har ett 6ppet bett och trangt

mellan tdnderna. Fyra mjolktander har tagits bort for att ge battre plats
at ovriga tander. Eva ar nagot kortvaxt. Hon ar idag 1,31 m lang.
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