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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 tréaffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det har fallet Beckwith-Wiedemanns syndrom. En familjevis-
telse med den diagnosen har arrangerats pa Agrenska ar 2000.

Under en familjevistelse ar foréldrarnas dagar fyllda med medicinska
och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som har ett
eget program, tas dd omhand av sarskild personal. Forelasningar fran
en eller flera familjevistelser bearbetas och sammanstélls till nyhets-
brev av Jan Engstrém, Agrenska. Innan informationen blir tillgénglig
for allménheten har foreldsarna mojlighet att 1asa och lamna 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. Den medicinska informationen uppdateras
fortlopande i samarbete med forel&sarna, antingen till vissa delar eller
i sin helhet. Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adress och telefon-
nummer till forel&sarna.

Foljande forelasare har medverkat till framstallningen av detta
nyhetsbrev:

Avdelningslakare Fredrik Hedborg, Uppsala, sjukskoterska Ann-
Marie Alwin, Géteborg, logoped Peter Greén, Goteborg, specialpe-
dagog Ann Catrin Rojvik, Goteborg, o6vertandlakare Jan Anders-
son, Goteborg, logoped Lotta Sjogreen, Goéteborg, kurator Mats
Mansson, Goteborg, handlaggare Agneta Ljungwall-Bergstrand och
Ann-Sofie Brobeck, Géteborg.
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Beckwith-Wiedemann syndrom

Medicinsk information

Avdelningslakare Fredrik Hedborg, Akademiska sjukhuset, Uppsala,
informerade om de medicinska aspekterna pa Beckwith-Wiedemans
syndrom, i fortséttningen forkortat BWS.

-Beckwith-Widemanns syndrom beskrevs forsta gangen 1963 av den
amerikanske lakaren Bruce Beckwith och vid ungefar samma tidpunkt
av den tyske barnldkaren H-R Wiedemann. Det &r ett mycket méarkligt
syndrom som vallat en hel del huvudbry. Sa vitt man vet har det fun-
nits i "alla” tider. Men problemet med manga ovanliga sjukdomar och
syndrom &r ofta att man inte ”ser” hur olika symtom bildar en helhet
forran sjukdomen har fatt ett namn, sa Fredrik Hedborg.

BWS yttrar sig till att borja med som 6vertillvaxt under fostertiden.
-Overtillvéxten startar inte fran fosterutvecklingens borjan utan oftast
forst fran och med v 15 fram till fodelsen. Exempelvis kan jag beréatta
om en flicka med syndromet som foddes i v 26 och avled straxt efter
fodelsen. Hon hade en Gvervikt pa 100 % nar hon foddes. Eftersom
modern hade haft en hel del bekymmer under graviditeten gjordes det
ett flertal ultraljudundersékningar. Med hjélp av rekonstruerade bilder
i efterhand kunde man konstatera att nagot ovanligt skett i tillvaxten
mellan v 15-25. En hypotes idag &r att den for snabba tillvéxten beror
pa for dalig "bromsverkan™ av tillvéxten, nar sa ar dags.

Barn med syndromet &r inte enbart stora, manga har ocksa en opropor-
tionell tillvaxt dér ena kroppshalvan, med inre organ, tillvaxer mer &n
den andra, s k hemihypertrofi.

-Levern, binjurarna, njurarna och bukspottskorteln kan vara extremt
forstorade. Andra idgonfallande symtom vid fodelsen &r forstorad
tunga (makroglossi) och navelbrack (exomfalus). En del av de nyfod-
da barnen far problem med for Iagt blodsocker orsakad av en éverpro-
duktion av insulin. Oupptackt kan lagt blodsocker orsaka hjarnskador,
exempelvis CP, hos det nyfodda barnet, sa Fredrik Hedborg.

Hjarnan tillhor inte de organ som tillvaxer onormalt vid BWS. Lung-
orna har ocksa normal storlek. Hjartat, brassen (thymus) och mjalten
kan emellertid vara forstorade.

Det finns en 6kad risk for tidig utveckling av cancer i de organ som &r

forstorade och detta innebar att det kravs kontinuerlig uppféljning
med téata kontroller.
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Beckwith-Wiedemann syndrom

Uppskattningsvis fods 7-8 barn med syndromet varje ar, men det &r en
oséker siffra. Morkertalet nér det géller odiagnostiserade vuxna och
barn kan vara betydande.

Betraffande kunskapen om orsakerna till BWS sa ar den fortfarande
forhallandevis liten. Men s& mycket ar kant att man vet att det finns
relativt komplicerade genetiska orsaker till syndromet som medfdr en
stord funktion av kromosom 11. Mer om detta finns under kapitlet
Genetik.

Hampus, 4 ar, har BWS

Hampus, 4 &r, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Helene, pappa Kjell och syskonen Hanna och Kristoffer.

Helenes graviditet var till en boérjan problemfri. Vid en forsta ultra-
ljudundersékning som gjordes i v 15 upptécktes inget onormalt.
-Nagot senare fick jag tid for ordinarie ultraljudundersokning och fun-
derade da pa att stélla in den, eftersom jag sa nyligen hade gjort un-
dersokningen. Men bl a for syskonens skull genomférdes den. Nar
undersokningen var klar sag lakaren bekymrad ut. Hon forklarade att
det fanns nagot viktigt att prata om och syskonen fick lamna rummet.
Jag fick da veta att Hampus hade navelbrack. Att det inte upptacktes
vid den forsta ultraljudundersokningen forklarade ldkaren med att
Hampus legat annorlunda, beréattar Helene.

Helene fick remiss till ett specialistsjukhus for ytterligare undersok-
ningar. Downs syndrom utesléts bl a som mdjligt funktionshinder vid
dessa undersokningar.

-Man konstaterade att Hampus hade hjartfel, men att det inte var av
allvarligt slag. Kejsarsnitt planerades sa sent som majligt i gravidite-
ten, till v 38. Tva manader fore planerad forlossning fick jag smartor
och blev mycket dalig. Det konstaterades att jag hade mycket foster-
vatten och att Hampus madde daligt. Det bestamdes att jag skulle ga
pa tata kontroller, sager Helene.

Cirka tre veckor senare madde bade Hampus och Helene dnnu samre
och akut kejsarsnitt genomfordes.

-En kirurg stod beredd att operera navelbracket direkt. Men Hampus
andades inte sjalv och det tog lang tid, ungefar 15 minuter, innan man
fick luft i honom. Han bedomdes vara for dalig for operation och for-
des over till intensivvard. Kvar blev vi med en massa fragetecken,
sager Kjell.
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De forsta veckorna lag Hampus nedsovd i respirator och fick smért-
lindring och glukosdropp. Han var mycket uppsvullen och njurarna
fungerade daligt.

-Han végdes inte direkt efter fodseln, eftersom det var sa mycket annat
som var viktigare, men fodelsevikten beréknades till 3 kg, vilket ar
mycket for ett barn fott i v 34. Nagon vidare information kommer vi
inte ihag att vi fick, mer an att det var viktigt att stabilisera blodsock-
ret, sager Kjell.

Vad innebar den accelererande tillvaxten

Den accelererande tillvaxten under senare delen av fosterutvecklingen
drabbar olika delar av kroppen, bl a muskler, bukorgan, skelett, karl
och genitalier.

-Egentligen drabbas inte hela organet av en forstoring. Mer specifikt
ar det vissa celler i organet i fraga som blir for manga och for stora, sa
Fredrik Hedborg.

Mest utmérkande for den accelererande tillvaxten &r den forstorade
tungan.

-Tungan ar en viktig muskel for alla barn. Den maste redan vid féd-
seln var stor och valutvecklad for att barnet ska kunna suga pa brostet.
| vrigt paverkas muskulaturen sa att barnen med BWS ofta ar stora
och kan se ut som sma brottare.

De bukorgan som berdrs vid BWS har redan namnts. Skelettet paver-
kas pa sa satt att barnens skelettmognad &r tidigare an normalt, men
detta medfoér inga medicinska konsekvenser. Ansiktsskelettet ar ofta
underutvecklat. (se mer om detta i kapitlet Funktioner i och kring
munnen)

-Yttre genitalierna kan vara paverkade pa sa satt att testiklarna och
klitoris &r forstorade hos en del barn. Dessutom forekommer en del
utseendeméssiga sérdrag som gor att barn med BWS har en syskon-
likhet. 1 huden ser man ofta s k storkbett, en karlmissbildning mellan
ogonen, samt s k smultronmaérken.

Tva huvudtyper av missbildningar som férekommer vid BWS ar:

1: Medellinjemissbildningar, ex navelbrack, malrotation av tarmen
(d v s onormalt l&ge av tarmen), gomspalt, oliksidighet (hemihyper-
trofi) och tvillingolikhet.
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-Ofta lagger foraldrarna inte marke till oliksidigheten, dels beroende
pa att vi alla ar lite oliksidiga, dels pa att foraldrarna inte ar installda
pa att se en eventuell oliksidighet. Tvillingolikhet innebar att bara den
ena i ett endggstvillingpar har syndromet. En forklaring till detta skul-
le kunna vara en tidig form av hemihypertrofi som drabbar det befruk-
tade agget i tidiga stadier av celldelningen. Uppkomsten av en hemi-
hypertrof dgghalva skulle kunna leda till att denna del av &gget knop-
pas av och bildar en endggstvilling med BWS, medan den andra tvil-
lingen utvecklas normalt, sa Fredrik Hedborg.

2: Misshildningar i njurar/urinvagar/genitalia sasom njurcystor,
fostervavnadsrester, vidgade urinvagar och ej nedvandrade testiklar.

-Blastem, d v s fostervdvnadsrester som lever kvar for lange i njurar-
na, anses kunna oka risken for tumorutveckling. Tumorrisken forefal-
ler sta i proportion till graden av blastemutveckling och njurforstoring.

Hampus far diagnosen BWS

De ndrmaste dagarna efter fodelsen gjordes en rad undersokningar,
bl a réntgades Hampus hjarna och man gjorde flera EEG-under-
sokningar. Det konstaterades da att han hade en hjarnskada och att han
hade kramper som han fick medicin for

-Pa tredje dagen efter forlossningen fick vi for forsta gangen halla
Hampus i famnen, med kanyler, slangar, sonder och allt. Da var han
fortfarande nedsévd. Om vi uppfattade det ratt sa tog det valdigt lang
tid att fa upp Hampus laga blodsocker, ndgot som kan medfdra hjarn-
skador, sager Kjell.

Hampus hjarta var forstorat. Efter tre dagar fick han gulsot och det
gjordes tre blodbyten pa ett dygn. Samma dag upptickte man att
Hampus hade fatt en blédning i hjarnan.

-Varje gang jag tog mig upp till intensiven frdn BB befarade jag nya
problem. Nar Hampus var 13 dagar gammal, pa julafton 1996, slog
han for forsta gangen upp sina 6gon och det var underbart. Man hade
da dragit ned pa dosen somnmedel for att han skulle vakna och hans
tillstand bedomdes som lite mer stabilt, sager Helene.

Fyra dagar senare opererades navelbracket och dagen efter fick Ham-
pus istallet dubbelsidigt ljumskbrack. Dessutom kunde man inte hitta
hans testiklar. Han flyttades ner till barnkirurgen och fick ligga ytter-
ligare en tid i 6ppen kuvds med extra syrgas.
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Beckwith-Wiedemann syndrom

-Nu i efterhand kan vi konstatera att det var manga tecken som tydde
pa att Hampus hade BWS, d v s lagt blodsocker, stor tunga, navel-
brack, ej nedvandrade testiklar, storkbett” mellan 6gonen, stor buk,
stor fodelsevikt, utvecklad muskulatur och speciella veck och gropar i
ytterronen. Nagon asymmetri hade man inte kunnat se. Nagra dagar
efter fodseln namndes ocksa BWS for forsta gangen och ytterligare
nagra dagar senare fick vi veta att det var BWS som Hampus hade.
Men vi fick knappt nagon information om syndromet, sager Kjell.

Trots en del problem i nyféddhetsperioden brukar de forsta spad-
barnsaren vara relativt problemfria.

-Om barnets tunga & mycket for stor kan det innebdra ett andnings-
hinder och i sallsynta fall kan det vara nodvandigt att gora en s k tra-
keotomi. (genom operation gors en 6ppning till luftstrupen pa halsens
framsida). Den stora tungan kan ocksa ge andra problem, exempelvis
att barnet dreglar mycket, har svarigheter att ata fast foda, felstallning
av tanderna i underkéken samt storningar i talutvecklingen senare un-
der barnadren. Inte séllan vaxer de omgivande strukturerna ikapp den
stora tungan och darmed kan problemen minska pa sikt. Om tungfor-
storingen ar kraftig kan operation vara basta l6sningen. Man tar da
bort en del av tungspetsen. Det ar svart att skapa ett helt normalt utse-
ende pa tungan, men funktionen brukar bli mycket bra, sa Fredrik
Hedborg.

En allvarlig komplikation i nyféddhetsperioden ar den som kan félja
pa for lagt blodsocker.

-Laga blodsockernivaer maste omedelbart behandlas med intravendst
dropp med sockerlosning. Langvarig blodsockersankning kan ge
hjarnskador.

Tumorrisken efter nagra ar ar ocksa ett hot som maste uppméarksam-
mas.

-Cirka ett barn pa tio med BWS utvecklar cancer och detta ar ungefar
3000 % okad risk jamfoért med barn i allmanhet. Det skall dock poang-
teras att 9/10 barn med BWS saledes inte far cancer. De organ som
oftast drabbas av tumdrer vid BWS &r njurarna. Darfor kontrollerar vi
dem regelbundet med ultraljud. Risken att barnen utvecklar obotlig
cancer ar darmed oerhort liten, sa Fredrik Hedborg.
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Hur stalls diagnosen BWS?

Det finns &nnu inga test eller prover som kan anvéndas for att stélla
diagnosen BWS, men genetiska test kan i vissa fall stddja diagnosen.
Flera sjukdomar/syndrom kan ge liknande symtom (6kad tillvéxt,
okad cancerrisk) i barndomsaren, exempelvis Hemihypertrofi, Perl-
mans syndrom och Sotos syndrom.

-For att stalla diagnosen BWS far man darfor utga fran de symptom
som ar centrala i diagnosen, namligen hog fodelsevikt, navelbrack,
stor tunga, organforstoring samt gropar och faror i ytteréronen, sa
Fredrik Hedborg.

Hampus far komma hem

Under den forsta tiden pa sjukhuset hade Hampus hela tiden problem
med andningen och syrséttningen av blodet.

-Vi fick aldrig klart for oss vad som orsakat Hampus hjarnskada, men
vi antog att det var syrebristen vid fodseln. Senare har vi fatt veta att
hjarnblédningen efter blodbytena ocksa kan vara orsak till hjarnska-
dan. Det var forst nar Hampus var 4 ar som vi fick veta att han hade
en CP-skada, séger Kjell.

Efter tva manader lyckades man fa i Hampus tillrackligt med mat och
han fick komma hem. Han medicinerades da med hjartmediciner,
krampmedicin och medicin for for tidigt fodda barn.

-Han var valdigt passiv fran bérjan och gjorde inga framsteg, varken
mentalt eller motoriskt. Vi levde i total ovisshet om hur han skulle
utvecklas. Forsta aret gjorde man ultraljudundersokningar pa njurar,
backen och hjarta en gang i manaden och darefter var tredje manad,
séger Helene.

Hela forsta aret var Hampus mycket infektionskanslig och var kon-
stant forkyld.

-Eftersom vi inte fick ndgon som helst kontakt med honom undrade vi
om han var blind eller dév. Men nér han var sex manader log han for
forsta gangen emot oss och sedan borjade han rora pa sig lite grann.
Sedan vi kom hem hade det efterhand gatt battre och béttre att ge ho-
nom mat och jag kunde bade amma honom och ge mat pa flaska. Vid
ett halvars alder borjade vi ge honom valling pa flaska. Det forsta aret
var vi valdigt ofta pa sjukhuset. | kombination med alla forkylningar
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hade Hampus flera lunginflammationer och déroninflammationer, sager
Heléne.

Vad vet man om orsaken till BWS?

Starkt forenklat kan man séga att det finns flera orsaker till BWS och
att samtliga harror fran olika gener och deras funktion.

-1 en del fall uppstar det en eller flera mutationer (tillfalligt uppkom-
na forandringar) i en eller flera gener. Forandringen/férandringarna
sker i samband med befruktningen och nar den vl uppstatt blir den i
fortsattningen arftlig pa ett s k dominant satt. | de flesta fallen ror det
sig dock om en stord kromosomfunktion som inte &r arftlig, sa Fredrik
Hedborg.

Dominant arftlighet (cirka 15 % av fallen vid BWS) innebar att det
récker att den ena foraldern har ett fordndrat anlag, och egentligen har
sjukdomen, for att barnet ocksa ska bli sjukt. Risken att detta ska ske i
sadana fall ar 50 % vid varje graviditet.

-Markligt nog géller detta bara om modern &r anlagsbarare. Fader som
overfor det sjuka anlaget brukar fa friska barn som i sin tur bar anlaget
vidare.

Fredrik Hedborg gav en oOversiktlig information om genetikens grun-
der.

-Mamman och pappan bidrar med varsina anlag/gener till barnet som
da far anlagen i dubbel uppsattning. Speciella gener ansvarar for till-
vaxten. | det har fallet tycks regleringen av nagra sadana gener pa
kromosom 11:s korta arm bidra till BWS. Exempelvis ar gener fran
enbart den ena fordldern i normala fall aktiva under fosterutveckling-
en. Att den ena foralderns anlag/gener &r blockerade kallas genomisk
pragling och den funktionen tycks vara stord vid BWS. Mycket talar
for att vissa gener som &r viktiga for tillvaxten &r éveraktiva och andra
som ska bromsa tillvéxten har for 1ag aktivitet.

Fredrik Hedborg beréttade att han bl a undersokt genen for insulinlik
tillvaxtfaktor 2, IGF2.

-Denna gen, som stimulerar fostertillvaxten, kan vara dveraktiv, d v s
stord, och bidra till uppkomsten av BWS. En nérliggande gen, H19,
som ska hamma tillvaxten, kan ha for 1ag aktivitet. Om bada generna
ar storda i sin funktion blir resultatet storre avvikelser. Men det &r inte
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sékert att det bara ar dessa gener som &r storda vid BWS. Det kan vara
manga fler gener inblandade.

Forutom mutationer i olika gener kan andra férandringar orsaka BWS,
exempelvis translokation 11, vilket innebdr att en bit pa kromosom
11 &r borta och ersatt av nadgon annan kromosomdel. Stérd genomisk
pragling innebar att det ar nagot fel pa mekanismen for foraldrabero-
ende genavstangning. Forskningen har visat att gener som normalt
styrs pa detta vis framfor allt reglerar fostertillvéxten.

-1 samsta fall kan det i sadana fall bli sa att tillvaxtbeframjande gener
far fordubblad aktivitet, medan tillvaxtbromsande gener blir helt av-
stangda. Summan av flera onormala genaktiviteter kan saledes leda till
att barnet far BWS, sa Fredrik Hedborg.

Hampus far sjukgymnastik och utvecklas lAngsamt

Langsamt utvecklades Hampus bade mentalt och motoriskt. Nar han
var tva ar borjade han ga, mycket tack vare tidiga insatser av sjuk-
gymnastik. Han borjade pa daghem dar han fick hjélp av egen assi-
stent.

-Dér trivdes han bra. Efter tva ar fick vi kontakt med en amerikansk
foraldraférening och andra familjer med samma problem. Vi léarde
ocksa kanna en svensk familj som formedlade kontakten till en lakare
som kande till lite mer om BWS. Vi hade da sjdlva sokt information
flera ar, med magert resultat, sager Kjell.

Det Heléne och Kjell funderade mest dver vid den tidpunkten var
Hampus stora tunga. De kénde till att man i USA opererade néstan 90
% av barnen med stor tunga och ville veta om det var mojligt och
lampligt att operera hans tunga.

-Vi blev lange rekommenderade att inte lata operera Hampus tunga,
utan istallet avvakta tills Hampus blev stdrre. Men till sist hamnade vi
hos en léakare som inte tvekade att rekommendera operation. Hampus
stora tunga hade blivit ett problem for honom bl a han satte ofta ma-
ten i halsen eftersom han inte kunde styra maten i munnen, sager He-
Iéne.
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Behandling

| den behandling som rekommenderas vid BWS ingar, forutom tidig
operation av navelstrangsbrack och tidig kontroll och uppféljning av
blodsockernivan, regelbundna ultraljudkontroller av eventuell tumor-
utveckling.

-Jag rekommenderar ultraljudundersokning var 3-4:e manad de forsta
sju aren. Med det tidsintervallet hinner inte eventuella tumorer vaxa
sig sa stora, sa Fredrik Hedborg.

Barnens stora tunga kan ge inte bara tandfelstallningar, utan ocksa
forstorad underkéke, dregling, atsvarigheter och storningar i talutveck-
lingen.

-Jag tycker att det ar svart att rekommendera nagot generellt nar det
galler fragan om operation eller ej. Det finns inga solklara indikationer
nar man bor operera. Oftast handlar det om att den stora tungan é&r
storande rent kosmetiskt. Eftersom slutresultatet, nar barnen vuxit
fardigt, oftast ar forbluffande normalt, bor man kanske avvakta. Logo-
pedkontakt kan i det har avseendet vara till stor hjalp for vissa barn, sa
Fredrik Hedborg.

Hampus stora tunga opereras

| november 1999, nar Hampus var nastan fyra ar gammal, opererades
hans stora tunga.

-Operationen gick bra, men direkt efter ingreppet var det jobbigt for
Hampus. Tungan var da stor som en boll och Hampus min och blickar
visade att han inte forstod vad som hant och att det var valdigt jobbigt
for honom, sdger Heléne.

Hampus talutveckling var forsenad och kom igang forst nar han var
drygt tre ar.

-Men han forstod allt man sa till honom langt tidigare. Vi hade dess-
utom anvant tecken som stod innan han borjade prata sjalv. Nar han
borjade prata sa kom ett nastan fardigt sprak pa en gang. Visserligen
lite otydligt. Efter operationen sa han ingenting pa daghemmet under
den forsta manaden. Han horde sjalv att han inte lat som vanligt och
valde att var tyst dar. Men hemma pratade han pa som han brukade,
séger Kjell.
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Komplikationer i skoldldern, ungdomen och vuxenlivet

De komplikationer som kan forekomma i skolaldern ar ett eventuellt
utanforskap pa grund av ett nagot avvikande utseende.

-Det ar problem som kan fortsatta upp i ungdomsaren da aven storle-
ken pa hander och fotter och kropp kan ge vissa problem. Storvuxen-
heten varierar, men hos de flesta hamnar slutlangden inom normalom-
radet, d v s tva standarddeviationer 6ver snittlangd och vikt. Om man
ser att nagot barn vaxer for snabbt kan man i undantagsfall hamma
tillvaxten genom att ge hormoner som sluter tillvaxtzonerna i skelettet,
sa Fredrik Hedborg.

Nar det galler eventuella problem i vuxenlivet sa ar kunskaperna om
detta bristfalliga.

-Vi vet emellertid att fruktsamheten &r nedsatt, framst hos pojkar. Det
finns inga belagg for att risken att fa cancer eller diabetes som vuxen
skulle vara forhojd, sa Fredrik Hedborg.

Tal- och sprak. Alternativ kommunikation

Logoped Peter Greén, Agrenska, informerade om tal, sprak och kom-
munikation.

-Naér vi talar om kommunikation vill jag garna séga att vi logopeder
skiljer noga pa tal, sprak och kommunikation. Beroende pa vilka
skador eller funktionshinder ett barn har sa varierar det mycket vilka
delar som &r drabbade och hur mycket problem barnet far, sa Peter
Green.

Tidig kommunikation mellan foraldrar och barn innehéller bl a
harmning, turtagning, egna initiativ och sprakforstaelse.

-Redan ett par timmar gammal borjar det lilla barnet hdrma. Den nér-
maste tiden darefter sker all kommunikation pa det lilla barnets vill-
kor. Vi pratar mycket med barnet och anvander mimik och kropps-
sprak i var kommunikation. Darfor kanner barnet tidigt igen vissa ut-
tryck och ord.

Vi fods alla med en vilja och formaga till kommunikation.
-Om det lilla barnet inte skriker, ler, jollrar, grater som vi forvantar
oss, mérks avvikelserna tidigt. Det &r vi vuxna som styr barnets ut-
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veckling till att anvanda de forsta orden. Nar barnet t ex sdger mamma
forsta gangen, vilket mest ar en tillfallighet, marker barnet vilken
enormt positiv reaktion det ger. Vi bekraftar och ger orden en mening,
som barnet snart forstar att anvanda sig av .

Barnets sprakformaga ar resultatet av en samverkan mellan résten
(ljudkallan), talet ( artikulationen, hur musklerna i och kring munha-
lan styrs) samt spraket (hur hjarnan formulerar tankar, idéer mm till
riktigt sprak). Sprakformagan ska leda till kommunikation, men talat
sprak &r inte enda mojligheten att skapa kommunikation.

Den normala sprakutvecklingen sker stegvis, fran joller och skrik i
nyfoddhetsperioden, till det férhallandevis avancerade och utvecklade
sprak som manga barn har redan i fyraarsaldern. De férsta orden bru-
kar komma nar barnet & 10-12 manader gammalt. Vid 1,5 ars alder
anvander barnet ungefar 50 uttryck eller ord.

-Darefter sker en fortsatt utveckling av bl a sprakforstaelse, ordforrad,
sprakljudsystem och grammatik. Vid fyra ars alder har de allra flesta
barnen ett valfungerande sprak, men problemljud kan folja med lange
upp i aren. Darfor vantar vi normalt ganska lange med att ta itu med
sadana ljudavvikelser.

| logopedens uppgift ligger att stimulera barnet till att forbattra och

utveckla talet eller finna alternativ till tal. Med hjalp av en funktions-

bedémning kan man fa reda pa vilken niva barnet befinner sig nar

det exempelvis géller

a spontantal

g munmotorik

a artikulation

o fonologin, d v s hur barnet uppfattar sprakljud, hur det gor skillnad
pa sprakljud och hur det gor egna sprakljud

o aktivt ordférrad

a grammatik

@ repetition

o auditiv perceptionsformaga d v s hur signaler tas in och tolkas via
horseln

o ord- och sprakforstaelse

o spraklig medvetenhet

-Genom att vi far klart for oss hur langt barnet kommit i utvecklingen

av sin sprakférmaga kan vi lattare bestdimma vad barnet behover trana.
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| vanliga fall ska det finnas en logoped pa varje habiliteringsmot-
tagning som kan folja barnens utveckling i vardagen, sa Peter Greén.

Det finns manga orsaker till att inte alla barn foljer den normala sprak-
utvecklingen.

-En del utvecklas ldngsammare an andra. Har man varit sjuk eller ope-
rerats ar det en extra belastning som kan paverka sprakutvecklingen.
Det kan ocksa finnas sinnesstorningar av olika slag, samre minnes-
funktion, en brist i viljan till kommunikation. Det senare forekommer
oftai samband med autism.

Vad gor man da om talet inte kommer i den takt man véntat sig?

-Man kan locka barnet lite extra mycket till att vilja kommunicera,
att forsoka hitta andra signaler eller dvertolka signaler. Den kommu-
nikativa funktionen gar ut pa att fa uppmarksamhet fran samtalspart-
nern, turtagning, be om hjalp, be om ett foremal, svara ja eller nej, ge
eller be om information. Det kan ocksa bara rora sig om att uttrycka
kanslor och tankar, sa Peter Greén

Man kan ocksa kartlagga vilka funktioner som finns, goéra en mun-
motorisk beddmning, se efter om barnet har hogt gomvalv. En del ljud
kan forsvaras av hogt gomtak och slapp muskulatur kring munnen.
Genom att tala med tecken som stod sager man orden lite langsam-
mare, tecknen finns kvar langre och tydliggérs med synen. Dessutom
kan man halla i barnets hander och hjélpa barnet att sjalv gora tecken.
Barn hittar garna pa egna tecken och de ska man stédja. Tecken tar
inte bort férmagan att prata och hammar den inte heller. Tecknar och
talar man samtidigt innebéar det oftast ett lite langsammare tempo i
kommunikationen och budskapet kan fortydligas.

Kommunikation &r ett utbyte av information som kréver samspel, nar-
het och uppmarksamhet. Kommunikation kan uttryckas pa manga
olika satt. Det kan vara blickriktning, vokalisation d v s ljud, tal, mi-
mik, att peka, att géra atborder och tecken.

Forutom tecken som stod finns det idag en rad alternativa kommu-
nikationssatt och hjalpmedel, t ex datorstodd kommunikation, bil-
der, pictogram, Bliss, mm.

-Foraldrar till barn med spraksvarigheter bor préva sig fram till vilken
metod som passar det egna barnet bast. Far fordldrarna ingen bekréf-
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telse fran barnet, nar man kanner att det ar nagot som inte stammer, da
blir det problem. Vi har sa manga avsikter, behov och kéanslor med i
var kommunikation.

Tal och sprak ar en standig process som gar att utveckla om den sti-
muleras. Det har professor Iréne Johansson visat med sitt sprakstimu-
leringsprogram for barn med Downs syndrom.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Jan Andersson, tandlakare Lars-Erik Bengtsson och
logoped Lotta Sjogreen, Mun-H-Center i Gdéteborg, informerade om
funktioner i och kring munnen. Mun-H-Center, som ar ett nationellt,
orofacialt (mun och ansikte) kunskapscenter for sma och mindre kan-
da handikappgrupper, erbjuder information, utbildning, handledning,
konsultation och behandling.

-Munnen var lange en lagprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det ar ju pa tiden eftersom nagra av kroppens
viktigaste funktioner finns i just munnen.

Exempel pa funktioner i och kring munhalan ar andning, naringsintag,
tal och icke-verbal kommunikation, t ex mimik.

-Omradet har en mycket komplicerad muskulatur och minsta stérning
kan leda till problem. Idag finns det olika munmotoriska traningspro-
gram som i vissa fall kan forbattra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frdgeformular om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for foréld-
rar och tandvardspersonal. Har er tandlakare behov av information sa
be honom eller henne att vénda sig till oss.

Representanterna for Mun-H-Center hade med sig en videoinspelning
innehallande en forelasning om BWS av Hans Friede, professor i or-
todonti (tandreglering) vid Odontologen i Géteborg, eftersom han inte
hade mojlighet att delta personligen under familjevistelsen.
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Vanlig orfoacial problematik vid BWS ar makroglossi (fér stor tunga)
som ligger till grund for

a andningshinder

o sug-/atsvarigheter

o talsvarigheter

a dregling/krakning

a pettavvikelser

-Om den stora tungan faller bakat mot svalget under sémnen kan detta
orsaka snarkning och sémnapné (andningsuppehall av viss langd
och frekvens). Syresattningen kan da bli samre och barnen blir trétta
pa dagarna.

De atsvarigheter som forekommer kan vara att barnet har svart att ta
av mat pa en sked och att halla kvar maten innanfor lapparna.

Tuggsvarigheter kan ocksa forekomma eftersom det kan vara svart
att fora runt maten i munnen om tungan &r for stor. Dessutom &r det
ibland svart att bita av exempelvis en smorgas. Ocksa bettavvikelser
bidrar till tuggsvarigheterna.

Talsvarigheterna vid BWS kan innebéara att barnet har svart att arti-
kulera lappljuden (m, b, p, v och f).

Dregling och krakning ar vanligt férekommande problem hos barn
med BWS.

-Underldppen kan bli slapp av att tungan standigt hanger utanfér mun-
nen, vilket bidrar till 6kad dregling. Om den stora tungan trycker mot
svalg och gombagar okar risken for att krakreflexen skall utlosas.

Bettavvikelser uppstar genom att tungan breder ut sig och trycker mot
underkakens tandbage och tander. Resultatet blir ett underbett och
Oppet bett i framtandsregionen.

-Fragan é&r vilken behandling som é&r att rekommendera vid forstorad
tunga. For att kunna svara pa detta kravs en noggrann utredning av ett
team bestaende av olika medicinska och odontologiska specialister.
(Mun-H-Center har nyligen bildat en specialistgrupp for att kunna
hjélpa till med dessa utredningar). Hos de som har en mild form av
makroglossi sker en anpassning genom att kakarna nar barnen blir
aldre och tungan blir inte lika stor i forhallande till munhalan. For
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andra kan det innebéara vinster for tal- och bettutvecklingen att géra
en glosseotomi, en kil av tungspetsen opereras bort.. Det kan ocksa
underlatta for barnet att halla tungan inne i munnen.

Ovrig orofacial behandling/hjalp kan innehalla matningsrad, taltra-
ning, munmotorisk tréning, tandreglering och forebyggande tandhél-
sovard.

Sjukskoterska Ann-Marie Alwin, Agrenska informerade om aspekter
pa syskonrollen.

-De behov syskon till funktionshindrade barn har kommer ofta i
skymundan pa grund av det sjuka barnets behov, eller sa ar inte for-
aldrarna medvetna om syskonets behov, sa Ann-Marie Alwin.

Syskon till barn med funktionshinder har ofta mycket fragor, funder-
ingar och synpunkter, exempelvis:

-Varfor har alltid min sjuka syster ratt?

-Varfor tar ni alltid min sjuka bror i férsvar?

-Jag forsoker vara snall, men han ar aldrig snall!
-Var sitter felet?

-Varfor gar det inte att bota sjukdomen?

-Jag skulle vilja salja min bror fér en krona!

-Hur kan jag vara till hjalp?

-Maste vi alltid prata om hennes sjukdom?

-Hur ska jag forklara hans sjukdom fér kompisarna?
-Kan jag ocksa fa sjukdomen?

-P& Agrenska har vi haft flera syskonveckor som har finansierats med
sarskilda projektpengar. De syskon som kom da var alla 12 ar eller
aldre, vilket var en forutsattning for att de skulle kunna vara hér utan
foraldrarna. Vi satsade pa att ge dem gemenskap med andra syskon i
samma situation, mer medicinsk information om funktionshindret och
praktisk vardagspedagogik. Samtalsgrupper visade sig vara en om-
tyckt form for att prata tillsammans, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen kan ha svart att fa tid att prata om sina problem med forald-
rarna.
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-Ofta far syskonen ett storre ansvar, eller kanner ett stérre ansvar, sar-
skilt om barnet med funktionshindret &r yngre. Under syskon-
vistelserna far de mojlighet att prata om sina kanslor utan att kanna att
de sviker syskonet.

Syskonen kan dessutom fa problem med att fa lugn och avskildhet for
att gora sina laxor, fa ha sina egna saker i fred och att ta hem kamra-
ter.

-Darfor ar det viktigt att syskonens larare blir informerad om hemsitu-
ationen och kan ta hansyn till den, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen far ofta spela rollen av "forsvarare" eller "forklarare" i sko-
lan och pa andra stallen &n hemma.

-Deras lojalitet med det sjuka syskonet &r ofta mycket stark. Darfor
kan det vara svart att fa dem att prata om egna problem som beror pa
syskonets funktionshinder, eller att saga nagot negativt om syskonet.
En del blir s k "undvikare" som ser till att de inte hamnar i situationer
dar de maste forsvara eller forklara.

| skolan maste syskonen valja mellan att ga ut pa rasterna och kanske
tvingas konfronteras med problemen och férklara eller stanna inne och
undvika kamraterna.

-Inte séllan &r de rédda for att jamforas med syskonet och ibland und-
rar de ocksa om de har syndromet eller sjukdomen. Kéanner de att de
skams for sitt syskon kan de fa skuldkanslor for det.

Det som syskonen ofta upplever som hot kan saledes vara manga olika
saker.

-Forutom svarigheterna att fa ha sina saker ifred och att lasa laxor utan
att bli storda, upplever manga syskon att de blir orattvist beskyllda. En
del ké&nner ett direkt fysikt hot. De undrar hur starkt syskonet ska bli,
om mamma och pappa alltid kommer att orka halla honom mm.
Ovissheten skapar stress och kanske ocksa egna halsoproblem.

Syskonen mar ofta bra av att fa sa mycket kunskap som mojligt om
funktionshindret och om hur framtiden kan komma att se ut.

-De behover dessutom sa mycket stod som mojligt fran fordldrarna
eller ndgon annan nara anhorig, exempelvis nagon av mor-eller farfo-
réldrarna.
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De flesta syskon funderar mycket pa hur framtiden kommer att se ut.
Blir de tvungna att alltid ta hand om sitt syskon? Kommer han/hon att
flytta hemifran? Vad hander nar mamma och pappa dor?
-Det ar da ofta en lattnad for dem att hora att det finns bra alternativa
boenden dar syskonet far den stéd och hjalp det behover.

Erfarenheter visar emellertid att det ocksa finns positiva sidor med att
vara syskon till barn med funktionshinder.

-De blir ofta mer mogna och ansvarstagande och far kunskap och livs-
perspektiv som andra jamnariga saknar. Manga blir édmjuka och far
en storre forstaelse for andra med funktionshinder. Sjalvbilden starks
och inte sallan blir de mer ambitiosa med det som de tar sig for, sa
Ann-Marie Alwin.

Syskonproblematiken &r ofta likartad oavsett vilket funktionshinder
det sjuka syskonet &r. En mer utforlig spegling av syskons funderingar
finns samlade i kapitlet Gruppsamtal om syskonrollen i Agrenskas
Nyhetsbrev nr 115. (2000)

Idag har det gatt ett halvt ar sedan Hampus tunga opererades.

-Vi ser en valdigt stor skillnad till det battre bade nar det galler Ham-
pus tal och hans sétt att 4ta. Efter operationen fick vi traffa en logoped
som visade oss hur vi kunde att trana upp hans munmotorik. Idag far
han saledes hjélp av sjukgymnast, han rider och badar tillsammans
med henne, av logoped och av arbetsterapeut. Han har dalig balans,
beroende pa bade CP-skadan och en konstaterad synskada, sager He-
Iéne.

Tanderna i Hampus underkéke, som haft en viss felstéllning, har nu
borjat rata upp sig efter operationen. Men fortfarande har han ett 6p-
pet bett och nagot underbett. Troligtvis kommer detta att atgardas med
hjélp av tandreglering.

-Det har inte paverkat hans uttal som logopeden idag anser vara bra.
Tillsammans med logopeden gar Hampus nu hos en barntandvards-
specialist. Det vi upplever som mest jobbigt idag ar de tata ultraljud-
kontrollerna av buken, som gar ut pa att se till att inte ndgra tumorer
utvecklas. Det ar en pina varje gang vi ska pa dessa kontroller, som
ska goras var tredje manad till dess att Hampus &ar 7-8 ar gammal, sé-
ger Kjell.
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Mats Mansson, kurator pa FUB i Goteborg, informerade om lagar som
i allménhet berér manniskor med funktionshinder och om LSS (Lagen
om stdd och service till vissa funktionshindrade) i synnerhet.
-Samhallet har handikappanpassats pa manga omraden, exempelvis
visar TV ofta sina repriser textade och det ar bra. Men tyvarr finns det
fortfarande gott om daliga exempel dar samhallet misslyckats att ka
tillgangligheten for personer med funktionshinder. Ett exempel pa det
sistnamnda ar Goteborgs sparvagar som kér med sparvagnar som inte
kan anvéndas av rullstolsburna.

Mats Mansson menade att det i alla lagar finns en viss manniskosyn
inbakad.

-Pa 1940-talet fick exempelvis foraldrar till barn med svara handikapp
ingen hjalp och inget vardbidrag. Alternativet till att klara sig helt utan
hjalp var att ldamna bort barnet till en institution. Det fanns inte ens
skolor for andra an de som ansags "bildbara”, sarskolan kom forst
1967.

| borjan pa 1980-talet kom en véandning och samhéllet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som atta ar senare utvidgades till
LSS. LSS ar en mycket bra lag dér det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjéalpinsatser. Det sags att lagen ar en réattighetslag,
men jag anser att det snarare ar en mojlighetslag. Tanken med lagen ar
att "den enskilde ska fa mojlighet att leva som andra” (58). Den mal-
sattningen anser jag ar lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
tera vad det innebér att leva som andra, sa Mats Mansson.

LSS ar till for en sarskild personkrets som delas in i féljande tre grup-
per:

* personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

* personer med betydande och bestdende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, féranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.
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* personer som till féljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pd normalt aldrande, har betydande svarig-
heter i den dagliga livsforingen 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 réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

o kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

a boende i familjehem eller i bostad med sarskild service for barn och
ungdom

a bostad med sarskild service for vuxna eller annat sérskilt anpassad
bostad for 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 hjalp 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 beddmning av sarskilda tjans-
temén i kommunen (LSS-handléggare).

-Som ansokande forédldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig n6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan dverklaga det om ni inte &r nojda, sa Mats Mansson.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i de flesta
kommuner finns nu en informationsbroschyr. Om kommunen inte har
broschyren kan den bestdllas hos Socialstyrelsen i Stockholm tel.
08/783 30 03. Enstaka ex &r gratis. Tidskriften INTRA, som ges ut av
stiftelsen Utvecklingsstorda i Fokus, har skrivit mycket om LSS i
nummer 2/1993. INTRA kan bestéllas pa tel 08/690 93 60. (1999)
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Information fran forsakringskassan

Ann-Sofie Brobeck och Agneta Ljungwall Bergstrand fran Forsak-
ringskassan, Goteborg, informerade om de ekonomiska stod familjer
som har barn med funktionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s
vardbidrag, handikappersattning, bilstod, personlig assistans och till-
fallig foraldrapenning.

-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kréaver extra vard, tillsyn och/eller har merkostna-
der. Ett krav ar att den sarskilda insatsen behévs under minst sex ma-
nader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (91 000 kr/ar
1999), tre fjardedels (68 250), halvt (45 500) och en fjardedels (22
750). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss del
kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader uppgaende
till minst 6 552 kr/ar. Vardbidraget omprévas normalt vartannat ar och
kan betalas ut till manaden fére barnet fyller 16 ar. Darefter kan barnet
sjalv eventuellt erhalla handikappersattning.

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

-Funktionshindret ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det mojligheter att ans6ka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprovat anskaffningshidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod 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 &a 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 & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter i sddana fall assistansen de 20 for-
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sta timmarna/vecka. Nar det galler barn maste dess behov av hjélp och
vard under stérre delen av dygnet vara av betydligt stérre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall néar en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Erséttning-
en kan utga 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. Foraldrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet. (1999)

FOreningsinformation

En foreningsrepresentant for BWS Sverige, patientforeningen for
Beckwith-Wiedemanns syndrom och relaterade tillstand, informerade
om foreningen och dess arbete.

Foreningen, som bildades i september 1999 och idag bestar av nio
familjer, tillhr Séllsynta diagnoser, ett riksforbund for sma och mind-
re k&nda handikappgrupper.

Foreningens uppgift ar bl a att sprida information om BWS till famil-
jerna och till sjukvardspersonal, att vara ett stod for familjerna med
barn med diagnosen samt att framja forskningen om BWS och relate-
rade tillstand.

Adressen till féreningen ar:
Helene Svenblad-Davinder (ordf)
Dotetorp 4335

430 31 Asa

Tel: 0300-544 323

Ytterligare kontaktpersoner &r:
Eva Backstrom tel: 026- 19 64 23
Terese Bergfors tel: 018- 69 22 91
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Har kan man f& mer information

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

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

(har krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjalpa till)

OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man
internetadress: wwa3.ncbi.nlm.nih.gov

Telefonnummer och adresser till forelasarna

Avdelningslakare Fredrik Hedborg
Institutionen for genetik och patologi
Rudbecklaboratoriet

751 85 Uppsala

Tel: 018-611 02 18

e-mail: fredrik.hedborg@genpat.uu.se

Sjukskoéterska Ann Marie Alwin
Logoped Peter Green
Specialpedagog Ann Catrin Rjvik
Agrenska

Box 20 58

436 02 Hovas

Tel: 031- 91 19 90

Overtandlakare Jan Andersson
Tandlakare Lars-Erik Bengtsson
Logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Odontologen

Medicinaregat 12

413 90 Goteborg

Tel: 031-773 38 20
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Kurator Mats Mansson
FUB

Lillatorpsgat 10

416 55 Goteborg

Tel: 031- 19 95 07

Handl&ggare Agneta Ljungwall-Bergstrand
Handl&ggare Ann-Sofie Brobeck
Forsakringskassan

Box 311 86

400 32 Goteborg
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