CATCH 22 (=22q11 deletionssyndrom)

Nyhetsbrev 200

www.agrenska.org

P& Agrenska arrangeras veckovistelser dar 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
diagnos, i det har falet CATCH 22 (=22gl11-deletionssyndrom).
Familjevistelser med barn med den diagnosen har arrangerats pa
Agrenska 1996, 1999, 2001 och 2002.

Under en familjevistelse & fordldrarnas dagar fyllda med
medicinska och psykosociala forelésningar och diskussioner. Barnen,
som har ett eget program, tas da omhand av sarskild personal.
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Agrenska utgor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrém,
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for alméanheten har
forelasarna  mojlighet  att lasa och lamna synpunkter pa
sammanfattningarna.. Den medicinska informationen uppdateras
fortlOpande i samarbete med forelsarna, antingen till vissa delar eller
i sin helhet. For att illustrera hur problematiken kan se ut, och hur det
kan vara att ha ett barn med sukdomen/syndromet, ingar en
fallbeskrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till forelasarna. Sedan & 2000 publiceras nyhetsbreven aven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
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CATCH 22 (=22qg11 deletionssyndrom)

Allmant om CATCH 22

Barnlékare Solveig Oskarsdattir, Drottning Silvias Barn- och Ung-
domssjukhus, Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra, Goteborg, in-
formerade om CATCH 22 (=22qg11-deletionssyndrom).

-Syndromet orsakas av att en liten del av den 22:a kromosomen, eller
en av kromosomerna nummer 22, har fallit bort. Pa facksprak kallas
kromosomavvikelsen "22q11 deletion”. Avvikelsen & sa liten att den
sdllan syns vid vanlig kromosomundersokning. Det behovs ett speci-
fikt test for att hitta kromosomfelet. Syndromet kallas darfor ocksa
"22011 deletionssyndrom” och detta namn anvénds oftare internatio-
nellt &n bendmningen CATCH 22, sa Solveig Oskarsdattir.

Innan man kande till orsaken till syndromet beskrev olika specialister
olika delar av det breda symptomspektrum som 22q11 deletionen kan
leda till. Angelo DiGeorge, en barnlakare fran USA, beskrev syndro-
met 1965 som en kombination av underfunktion av biskold-kortlarna
som ledde till 1&gt kalk och kramper samt immunbrist orsakad av en
avsaknad av bréssen (thymus).

-Senare noterade man att barnen ofta hade hjartfel och ibland nagon
annan missbildning t ex gomspalt. Man noterade ocksa vissa likheter i
utseendet hos barnen. Syndromet fick namnet DiGeorge syndrom.

1978 beskrev Shprintzen, verksam pa ett 1&pp-kak-gomspaltcentrum i
New York, ett symptom som han kallade velocardiofacialt syndrom,
forkortat VCFS.

-Syndromet innefattar gomfel med eller utan gomspalt, ofta hjéartfel,
karateristiskt utseende och inlarningssvéarigheter.

Numera vet man att 22911 deletion ligger bakom bade DiGeorge syn-
drom och VCFSi néstan allafall. DiGeorge syndrom konstateras ofta
tidigt i livet p g asvart hjartfel som kraver tidig operation.

-Vid operationen noteras att brassen &r liten eller saknas helt pa den
forvantade platsen framfor 6vre delen av hjartat. VCFS konstateras
oftast senare i samband med utredning av avvikande Gppet nasalt tal.
Nu vet man att de olika namnen forklaras av att olika specialister sett
olika delar av det breda spektrum som kromosomavvikelsen kan leda
till.

Namnet CATCH 22 foreslogs 1993 av en grupp engelska |akare for att
knyta ihop de olika namnen och fa en helhet i syndromet. Namnet,
som fétt stod fran foraldraforeningen i Sverige, bildas av begynnel se-
bokstéverna pa de avvikelser som ofta forekommer i syndromet.

Nyhetsbrev nr 200 © Agrenska 2002 3



CATCH 22 (=22qg11 deletionssyndrom)

CATCH 22 star for:

C: Hjéartmisshildningar av olika slag

A: Avvikande ansiktsdrag, i allt vasentligt mycket sma avvikelser som
& svdra att uppfatta

T: Thymus (bréssen) & underutvecklad, finns g pa plats eller saknas
helt

C: Kluven gom (gomspalt)

H: Kalkbrist orsakad av dalig utveckling eller avsaknad av biskold-
kortlar (paratyroidea)

22: Forlust av kromosommaterial inom ett litet omréde pa den langa
armen pa kromosom 22 (pa facksprak skrivet som "22q11-deletion™)

Forutom de uppréknade symptomen har de flesta av barnen inléar-
ningssvarigheter, beteendeavvikelser och tal- och spraksvarigheter.
-Trotthet, koncentrationssvéarigheter och dalig uthalighet forekommer
ofta, liksom syn-, hdrsel- och tandproblem. Hos enstaka individer fo-
rekommer andra misshildningar, exempelvis klumpfot, njurmiss-
bildningar och skolios.

Det finns inga sikra uppgifter pa hur vanligt syndromet &r. Inter-
nationellt berdknas att ungefar ett barn pa 4000 fods med 22q11-
deletion. Detta innebér att cirka 20-25 barn féds med syndromet varje
ari Sverige.

Omkring 80-90 % av de som har 22g11-deletion har en nymutation,
dv sfelet i arvsmassan upptrader for forsta gangen hos personen sav
och &r inte nedérvt. Hos cirka 10-20 % har kromosomfelet &rvts fran
nagon av férddrarna

-For den som bar pa kromosomfelet & risken att fa ett barn med syn-
dromet 50 % vid varje graviditet. Det & dock omdgjligt att forut-saga
hur allvarliga symptom som barnet i s fall kommer att uppvisa.

Pa Sahlgrenska Universitetssukhuset pagar sedan 1997 ett multi-
diciplinart forskningsprojekt for att kartldgga den kliniska bilden vid
CATCH 22. Projektet leds av Sdlveig Oskarsdottir. | projektet ingar
utredning av hjartat, immunférsvaret, kalk- och biskoldkortel-
funktionen samt tillvéxt, gom-, tal- och sprékfunktion, éron-horsel,
ogon-syn, munhdsa, neurologi, utveckling, beteende och skol-
situation. Den behandling som kan erbjudas redovisas under respek-
tive kapitel senare i nyhetsbrevet.

-Vid barnkliniken kénner vi nu till fler &n 100 personer med 22q11-
deletion. Av dessa har drygt 60 % hjartfel, ca 30 % gomspalt och ca
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90 % tal/sprékfel. Vi har ocksa funnit att manga barn har beteende-
problem och darfor ingar numera &ven BNK (barnneuropsykiatriska
kliniken) i projektet. Idag & vi ganska sdkra pa att syndromet &r
kraftigt underdiagnostiserat, sa Solveig Oskarsdottir.

Projektet har hittills resulterat i mycket 6kad kunskap.

-Vi har bl afunnit en hog frekvens av avvikelser inom alla undersokta
omréden, med vanligen flera, bade medicinska och neuropsykiatriska
problem hos en och samma patient. Vanligaste avvikelserna ar hjart-
fel, ta- och spraksvarigheter, infektionsbendgenhet, inlarnings-
svarigheter och beteendeavvikelser. Manga & nagot svaga i kroppen.
Traning, stod och hjép l6nar sig och innebér att barnen far mindre
problem, sa Slveig Oskarsdottir. (2001)

Oskar, 3 ar, har CATCH 22 (=22g11-deletionssyndrom)

Oskar, 3 &, kom till Agrenskas familjevistelse 1996 tillsammans med
mamma Maria, pappa Thomas och bréderna Johannes, 8 ar och Petter,
5ar.

Marias graviditet med Oskar var normal, likasa forlossningen. Oskar
véagde 3500 g och var 50 cm lang.

-Men amningen kom inte igang. Oskar verkade inte intresserad av att
&a och ville bara sova. Han snabbandades pa ett markligt sétt. Efter
nagon timme understktes Oskars hjarta och man fann blasljud. Dess-
utom upptéckte man att han hade gomspalt, séger Maria.

Senare den forsta natten lades Oskar i kuvos for att dvervakas béttre.
Pa morgonen undersokte ldkarna honom pa nytt och beslutade att ge
honom prostaglandin for att hlla duktus Oppen. Duktus &r en forbin-
delse mellan aorta och vanster lungartér. Den & 6ppen under foster-
stadiet, men stangs sedan kort efter det barnet & fott. En ultraljudun-
dersokning visade att Oskar hade en fortrangning pa aorta.

-Han fick mat genom néassond och sov for det mesta. Ibland vaknade
han och da glimmade det till i hans 6gon av liv. Vi trodde inte att det
var sdalvarligt med Oskars hjartfel, siger Thomas.

Men redan dagen efter forlossningen flyttades Oskar till ett specialist-
gukhus for att opereras. En ny ultraljudundersokning visade inte bara
en fortrangning pa aorta, en bit av aorta saknades ocksa, s k avbruten
aortabage. Klaffen och aorta var underutvecklad och dessutom var det
ha mellan formak och kamrar. Hjartfelet bedomdes som allvarligt.
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-Vi fick information men forstod inte sa mycket, framfor alt for att vi
blev sa chockade nér vi forstod att det var allvarligt. Vi erbjods
noddop och pa det reagerade vi vadigt starkt. Det var som om det inte
fanns nagot hopp. Men sedan blev dopet en valdigt fin ceremoni,
séger Maria. (1996)

Hjartproblem vid CATCH 22 (=22qg11-deletionssyndrom)

Professor Bengt Eriksson, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, SU/Ostra, Goteborg, informerade om hjartat och dess funktion,
samt hjartproblem vid CATCH 22.

-Hjértat anldggstidigt i fosterutvecklingen. Redan i vecka 12-13 &r det
mesta anlagt och da har det skett efter en strikt tidtabell. Kanner vi till
exakt nér befruktningen skedde, kan vi rékna fram vilken dag ett even-
tuellt fel har uppkommit. Ibland kan det vara till hjdp for att forsta
orsakerna, men for det mesta vet inte mammorna vad de gjorde just
det och det datumet under graviditeten, sa Bengt Eriksson.

0,8% av alalevande fédda barn har nagot hjartfel.

-ldag vet vi att 75-80% av alla foster vid spontana aborter har nagot
kromosomfel. Undersokningar med gamla metoder visar att det & sa
Skulle vi géra métningarna idag, med moderna metoder, skulle siffran
sékert bli ahnu hogre.

Hjartat genomgar under fosterstadiet samma utveckling som man-
niskan genomgatt genom tiderna.

-1 ett stadium har vi gélar som fiskarna, i ett annat har vi bara en stor
hjartkammare, precis som ¢dlorna. Pulsadror, kammare och formak
snor sig, byter plats flera ganger, fram till den slutliga utformningen.
Det &r inte sa konstigt att det blir fel ibland. Det underliga &ar att det
inte sker oftare.

Bengt Eriksson beréttade sedan hur det normala hjértat fungerar for att
syresdtta blodet och pumpa runt det i kroppen.

-Nér det blir fel i systemet kan det bli allamdjligavarianter av fel, t ex
att vener och pulsadror mynnar fel, & for stora eller ar fortrangda.
Det kan vara hdl i skiljevaggar, kamrar och formak, det kan vara for
stora eller for sma 6ppningar, mm. Hjartfelen vid CATCH 22 kan
ocksa vara av olika slag, @en om vissa fel dominerar, t ex Falots
hjartfel, Trunkus I, 1l och IlI, avbruten aortabage eller enbart hal i
kammarskiljevéggen.
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Immunologi

CATCH 22 (=22qg11 deletionssyndrom)

Bengt Eriksson gav en schematisk beskrivning av hur felen yttrar sig
och vad man kan gora.

-ldag kan vi gora nagonting at de flesta hjartfelen. Riskerna for kom-
plikationer ar oftast sma. Vi opererar ocksa alt yngre barn. Idag &r det
t o m mgjligt att, med en ultraljudundersokning, hitta hjartfel hos
mycket sma foster. Méanga hjartfel kan idag ofta dtgardas direkt efter
forlossningen, sa Bengt Eriksson. (1996, uppdaterad 2001)

Brassen &r ett viktigt immunologiskt organ. Den bestér av manga sma
lober. Vid CATCH 22 kan den vara underutvecklad eller i vissa fall
saknas helt.

-Brassen anléggs under fostertiden hogt uppe pa halsen framfor luft-
strupen och vandrar senare ner till brésthdlan déar den placeras framfor
ovre delen av hjartat, sa Solveig Oskarsdattir.

Till bréssen kommer T-celler, lymfocyter, som & en typ av vita blod-
kroppar som bildas i benmérgen och som ingar i immunforsvaret. T-
lymfocyternas stamceller utvandrar fran benmérgen och mognar i
bréassen.

-Bréassen &r en fruktansvart tuff "skola", dar T-cellernalar sig skiljapa
frammande antigen (icke gélv) och kroppens antigen (galv). Bara 1-
5% av cellerna klarar kraven och kan ga ut i blodet och ingai immun-
fOrsvaret, resten forstors.

T-cellerna skyddar framst mot virusinfektioner och har dessutom en
reglerande och samordnande funktion i vart immunsystem.

-Om bréssen saknas eller & alvarligt felutvecklad mognar inte T-
cellerna och barnet fods med en svar immunbrist med livshotande
infektioner som fdljd. Detta & emellertid mindre vanligt. Desto vanli-
gare & det att bréssen vid fodelsen &r liten och inte har vandrat ner till
sin rétta plats i brosthdan. Detta leder till en mindre alvarlig immun-
brist som ofta, mer eller mindre, réttas till under forskole- eller skolal-
dern.

Aterkommande 6roninflammationer och luftvégsinfektioner & det
vanligaste infektionsproblemet. Immunbristen kan kvarsta i vuxen
ader och ge fortsatt infektionsbendgenhet, samt innebéara okad risk for
autoimmuna sukdomar, d v s gukdomar dar immunforsvaret angriper
kroppsegna celler.
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-Vid mer markant immunbrist kan forsiktighetsdtgarder behova
vidtagas, t ex att man undviker att ge barnet vaccin med levande
smittamne. Vid behov av blod och blodprodukter maste dessai sa fall
vara bestrélade, sa Solveig Oskarsdattir. (2001)

Oskar opereras nar han ar fyra dagar gammal

Oskar opererades nér han bara var fyra dagar gammal. Operationen
tog §u timmar och resultatet var bra.

-Vi fick beskedet att |akarna hade lyckats med det de hade foresatt sig.
Man hade byggt ihop den underutvecklade aortan med lungpulsadern
till en ny aorta. Dessutom hade man satt in en ny klaff och anvant en
bit der fran ett avlidet barn och gjort en ny lungpulsader. Halen i skil-
jevéggarna hade man satt igen, berdttar Thomas.

Oskar |&g nedstvd en vecka for att mojliggora ett effektivt dranage
efter operationen.

-Forst darefter sydde man ihop hans brostkorg och vackte honom. Vi
tyckte att han verkade ma ganska bra. Men nar vi forsokte mata ho-
nom fungerade det inte, séger Maria.

Thomas och Mariafick prata med en |&kare som informerade dem om
att Oskars hjartfel ingick i ett syndrom, DiGeorge syndrom. | det syn-
dromet ingick ocksa problem med immunfdrsvaret och |aga kalkvér-
den. Darfor hade han fatt bestralat blod under operationen.

-De flesta av barnen med syndromet klarade sig bra, fick vi veta, men
en mindre grupp, 25%, har ingen thymus och for de barnen gér det
sdmre. Oskar, trodde man, tillhdrde den lilla gruppen som saknade
thymus. Det var ett besked som var mycket svart att forlika sig med.
Det var forst nu, nér vi fick veta mer om syndromet, som vi upptéackte
att Oskars tummar var ovanligt langa. Detta faktum kandes helt ova
sentligt just da, eftersom man hittat sA manga andrafel, siger Thomas.

Tillvéxt, pubertet och hormoner

Barnendokrinolog Lars Gelander, Centrum for pediatrisk tillvaxt-
forskning, Goteborgs universitet, informerade om tillvaxt, pubertet
och hormoner.

-Foraldrar till barn med CATCH 22 har ofta manga fragor kring hur
barnet vaxer och hur langt det kommer att bli som vuxen. Flera
faktorer paverkar hur 1ang man blir som vuxen, bl a aftliga faktorer,
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fodel sestorlek, sukdomar under de forsta aren (t o m forkylningar
paverkar tillvaxten negativt, men detta tas ofta igen), naringsbrist och
karlek. Vid gukdom kommer viktavvikelse forst, innan langden ocksa
paverkas.

7-8-arigabarn i Sverige & patagligt langre an for bara nagra decennier
sedan. Men de kommer ocksa tidigare in i puberteten, vilket innebar
att langdtillvéxten successivt stoppas upp.

Lars Gelander informerade om hormoner och skoldkdrtelns och bi-
skoldkortlarnas (4 st) roll for tillvéxten.

-Hormoner, som utsondras fran kortlar, fungerar som ett slags signal-
substanser som via blodet paverkar andra organ. Vad som hander be-
ror pa vilket hormon det & fraga om samt vilka celler som tréffas av
hormonet. Hjarnceller som stimuleras av tillvaxthormon far exempel-
vis mer drivkraft, muskelceller mer muskler och fettceller bryts ned.
Vad som exakt sker i motet mellan celler och hormoner & &nnu inte
helt ként, men vi vet att det hander mycket i det métet.

Biskoldkdrtlarna &r viktiga for kalkbalansen, vilket beskrivs nérmare |
sarskilt kapitel. Det hér kapitlet har fokus patillvaxt och pubertet.

Barn tillvaxer i tre faser:

a spadbarnsfasen, vilken utgor en fortsattning fran fosterlivet
o barndomsfasen, fran 9 man till puberteten

o pubertetsfasen

Flera hormoner & pa olika sétt verksammai de tre faserna, exempel-
vis tillvéxthormon, androgen och Gstrogen.

-Inte bara hormoner &r viktiga for tillvaxten. Det & ocksa viktigt att de
tillvaxtzoner som finns i andarna pa varje avlangt ben, finns kvar.
Sjukdomar kan paverka zonerna och det kan hormoner inte hindra.

Om ett barn glider ur sin tillvaxtkurva kan det bero pa tillvaxt-
hormonbrist. Barn med CATCH 22 &r Gverrepresenterade nér det gall-
er sadan brist och den kan i sin tur bero pa att immunforsvaret angri-
per skdldkorteln.

| test av tillvaxthormon ingér att provocera produktionen med hjélp av

insulin, téta provtagningar under ett dygn och aktivt sbkande efter
hogsta vardet.
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-Om man sedan bestémmer sig for att behandla med tillvaxthormon
innebér det att ta sprutor varje dag. Under puberteten 6kar behovet av
tillvéxthormon och da &r det viktigt att behandlingen anpassastill det.

Sjukdomar, infektioner, morkt och daligt vader paverkar det tillvaxt-
hormonberoende vaxandet negativt. Men det finns ocksa faktorer som
omvant paverkar vaxandet positivt, t ex sommar och vackert vader.

Kommer puberteten tidigt blir barnet ofta kortare én vid sen pubertet.
-Barn med CATCH 22 har vanligtvis sen pubertet. Av den orsaken
skulle man kunna tro att de kan ta igen tillvaxt som gétt forlorad. Det
gor de ocksa, men spurten & inte lika stark och darfor blir slut-
resultatet inte sd bra som man kanske onskar. Tidig pubertet innebér
sdledes oftast mycket spurt och da allra mest aret innan puberteten
startar, da barnet kan véxa 3-4 cm. Sen pubertet innebdr daremot
mindre spurt, sa Lars Gelander.

N& man bedomer vaxandet maste det ses i relation till pubertets-
utvecklingen. Hur 1angt pojkar kommit i sin pubertet avgors genom att
méta testiklarnas storlek. Hur langt flickorna kommit avgors genom
att kanna hur mycket en kortel bakom brostvartan har utvecklats och
om de haft forsta menstruationen.

-Aven om flickor vaxer fortast fore forsta menstruationen s innebér
det inte att de vuxit fardigt nar den kommer igang.

Né&r puberteten startar kan variera valdigt mycket. Pubertetsstarten for
pojkar sker i genomsnitt vid 12,5 &r och for flickor ett ar tidigare.
-Méellan en "sen” pojke och "tidig” flickai samma klass kan det skilja
upp till fem &r, saLars Gelander.

Olika hormoner ger i puberteten bl a viktuppgang, okad svettning,
pubesbehdring, kortel vavnad bakom brostvartan och storre testiklar.
-Dessutom paverkar puberteten humoret och utvecklingen av nya in-
tressen, t ex intresset for sex. Ligger barnet mycket ur fas, i forhdllan-
de till jdmnariga kamrater, kan det skapa extra stora problem, sa Lars
Gelander. (2001)
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Kalk- och biskoldkortelrubbning vid CATCH 22 (=22q911-

deletionssyndrom)

Docent Otto Westphal, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
SU/Ostra, informerade om kalk- och biskdldkértelrubbning vid
CATCH 22.

-Kak- och biskoldkortelrubbning &r ett dvergaende problem hos de
flesta av era barn. | narheten av skoldkorteln finns biskoldkortlarna,
som &r fyra till antalet och ungefér en halv centimeter stora, sa Otto
Westphal.

Fran biskoldkortlarna kommer ett hormon, PTH, som betyder parathy-
roideahormon. Detta hormon spelar en viktig roll for kalkom-
séttningen i kroppen. Kak behovs for uppbyggnaden av skelett och
tander, men ocksa for att muskel- och nervfunktionerna ska fungera.
-N&r nerverna kommunicerar med musklerna behovs t ex kalk vid
overforingen av signaler. PTH har som uppgift att se till att hdlla en
normal niva av kalk i kroppen. Om kalket sjunker ckar mangden PTH
och om kalket tkar sunker PTH eller stdngs av helt.

Det finns tre stéllen varifran behovet av kalk kan tillgodoses:

al fran tarmen, fran det vi &ter

b/ fran skelettet, om det inte finns tillréckligt med kalk att hamta fran
tarmen.

-Skelettet & som ett levande kalkbatteri, som utnyttjas av kroppen for
att halla en lagom niva kalk i blodet. Skelettet & ett levande organ
som standigt bryts ner och byggs upp igen. Detta styrs ocksa av PTH.
c/ frén njurarna, dit allt 6verskott av kalk gar.

-Njurarna reglerar bl a kalk/fosforbalansen och utsondrar 6verskott av
kalk, eller hdler tillbaka kalk om det foreligger brist.

For lite kalk kan ge symptom i

* musklerna, som kan reagera med svaghet, kramper, domningar och
stickningar

* nervsystemet, matningssvarigheter, oro, angslan, ssmnsvarigheter
* hjértat, forandringar i hjartats séit att arbeta, vilket kan upptéckas
med EKG

* Ggonen, grastarr

* tanderna, daliginlagring av kalk i emaljen

* Oronen, horselnedséttning

-De ndmnda symptomen géller generellt for barn med nedsatt
biskoldkortelfunktion. Det kravs |agt kalkvarde under lang tid for att
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man ska fa symptom. Korta och tillféalligt 13ga véarden ger inte dessa
symptom.

Kalk finnsi blodet i tvaformer, dels fritt/joniserat som paverkar nerv-
systemet, dels bundet till en &ggvitemolekyl.

-Nar vi méter kalkvardet med ett stick i fingret, far vi ett totalvarde for
alt kalk, fritt och bundet. Det innebér att det totala vardet kan vara
bra, men att forhallandet fritt/bundet kalk kan vara fel och barnet ha
for lite av den joniserande kalken. Ar det pa det viset syns det |&ttast
paett EKG.

PTH och D-vitamin samarbetar och ar i vissafall utbytbara.

-Saknas det PTH och kalket ligger for 1&gt kan man i vissa fall be-
handla med D-vitamin i form av Etalpha, som kroppen kan utnyttja
som PTH. Det kan finnas vissa situationer nar barnen inte behover sa
mycket kalk och darfor inte heller behdver Etalpha. En sadan situation
ar nér barnen har feber, & suka och kanske ligger mycket till séngs.
For mycket kalk under 1ang tid & skadligt for njurarna, utforsgang-
arna kan tappas igen.

En del barn har normala kalktestresultat och &er inget extra D-
vitamin.

-Har de t ex sdmnproblem, eller & ovanligt oroliga, kan man préva
med att ge dem en mindre dos D-vitamin under en tva-tre manaders-
period. Dosen fa&r dock inte vara stérre &n att den hamnar under den
dvre gransen for kalknivaer i blod, sa Otto Westphal. (1996, uppdate-
rad 2001)

Oskar isoleras och far kalktillskott

Oskar lades paisoleringsrum for att forhindra att han fick infektioner.
-Nar vi fick veta att han hade en immunbrist sag vi framfér oss hur
Oskar skulle vara tvungen att liggai ett plasttélt resten av livet, sdger
Maria

| fem veckor fick Oskar stanna pa sjukhuset och under tiden gjordes
en rad nya undersokningar, bl a fér att se hur mycket T-lymfocyter
Oskar hade.

-Eftersom han var saliten, kunde man inte saga om Oskars lymfocyter
var hans egna eller om han hade med sig dem fran fostertiden. En viss
tid efter fodelsen har barnet moderns lymfocyter, fick vi veta. Oskars
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isolering var mycket strang, han fick inte tréffa manga manniskor och
vi tvéttade héndernai ett, sger Thomas.

Eftersom Oskars kalkvéarden var 1aga fick han tidigt kalktillskott, en
underhallsdos antibiotika samt olika hjartmediciner.

-Oskar madde successivt alt béttre. Han orkade vara vaken mer och vi
kande att vi fick kontakt med honom. Han &t inte §alv, utan fick ma-
ten genom en nassond, séger Maria.

Oskar fick komma hem och efter ytterligare tre veckor traffade Tho-
mas och Maria, Oskars |&kare.

-Vi fick veta mer om sukdomen och mgjligheterna att transplantera
benmérg till Oskar om det visade sig att hans lymfocyter var for fa
Antingen skulle Oskar bli frisk av sig 5av eller sa skulle han bli frisk
genom en benmargstransplantation. Det |&at véaldigt enkelt, som att ta
en medicin. Verkligheten var en annan, det forstod vi. Nér vi fick
provsvaren fran lymfocytundersokningen visade det sig att lymfocy-
terna var valdigt fa och hade liten aktivitet. Det blev aldrig aktuellt
med nagon transplantation, som tur var, sager Thomas.

Maria och Thomas lade sedan ner mycket arbete pa att forsoka ge Os-
kar mat genom munnen.

-Jag pumpade ur brosten, matade och sa kraktes Oskar upp alt. Sa
holl det pa nastan dygnet runt, beréttar Maria.

Overlakare Mihailo Vujic, frdn Sahlgrenska Universitetssuk-
huset/Ostrai Goéteborg informerade om genetik och arftlighet.
-Kroppen bestar av 1000 miljarder celler. De har utvecklats fran en
enda cell och dérefter blivit specialiserade och fordelade pa 300 vav-
nader. Alla celler har en cellkérna, utom de réda blodkropparna. | var-
je cellkarna finns den s k DNA-molekylen som delas upp i 23 kromo-
sompar. Kromosomerna innehaller 100 000 genpar, vilket & vara
arvsanlag, saMihailo Vujic.

DNA-molekylen har formaga att kopiera sig salv, vilket & nodvan-
digt nér information ska dverforas till nya celler. Den kan ocksa dver-
fora information till cellernas kemiska fabriker dér enzymer, aggvite-
amnen, hormoner, signalsubstanser och genregu-latorer tillverkas. Blir
det nagot fel i en enda gen kan man fa en allvarlig sjukdom.
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-Det &r inget ovanligt med defekter i arvsmassan, det bér vi dla pa
Skillnaden mellan att vara frisk eller suk beror pd om defekterna
drabbar mer eller mindre viktiga gener.

| varje kromosompar finns en kromosom fran pappan och en fran
mamman.

-Det innebéar att spermierna och dggen barainnehdler 23 kromosomer
vardera. Nar &gget befruktatsinnehaller det sdledes 23 kromosompar.

Vid tillverkningen av enzymer och aggvitedmnen racker det ibland att
bara den ena genen ar verksam, ibland kravs det att bada ar verksam-
ma.

-1 konsekvens med detta, racker det ibland med att en genkopia &r
felaktig, for att ett barn ska fa en sjukdom. Det kallas dominant ned-
arvning. Ibland krévs att genkopiorna fran béda foraldrarna ar sjuka
for att barnet ska bli sukt. Det kallas recessiv nedarvning, sa Mihailo
Vujic.

Det har skett en explosionsartad utveckling av kunskaperna om vara
arvsanlag och de sukdomar som orsakas av fel i DNA-molekylen.
Med cytogenetikens hjédp blev det mgjligt att titta pa kromosomerna i
mikroskop.

-Den forsta avvikelsen man larde sig kdnna igen var Downs syndrom,
som orsakas av tre uppsattningar av kromosom 21. Nu kan man med
molekylérgenetikens hjadp se om enskilda gener i kromosomerna fat-
tas, om de & forandrade eller utbytta. Det har underléttat diagnostice-
ringen av en rad ovanliga sukdomar och syndrom.

90 % av dla personer med CATH22 saknar en bit av kromosom 22,
10% saknar en del av kromosom 10.

-Troligen & det fler gener, kanske 15-20 stycken, som ansvarar for
syndromet CATCH 22. Vilkade &r far framtiden utvisa

De flesta av barnen med CATCH 22 har fétt syndromet genom en s k
nymutation, en férandring som uppstétt i samband med, eller fore be-
fruktningen. | enstaka fall (cirka 10%) har barnet &rvt syndromet fran
nagon av sinaforddrar, s k dominant nedérvning.

-Vill en vuxen person med CATCH 22 skaffa egna barn &r risken att
fa ett barn med syndromet 50% vid varje graviditet. Det beror pa att
personen har en frisk kromosom och en suk kromosom. Vilken
kromosom som hamnar i &ggen eller spermierna styrs av slumpen.
Fosterdiagnostik & majlig nér det konstaterats att syndromet &r
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nedérvt och deletionen (delen som saknas) finns i kromosom 10 eller
22, saMihailo Vujic.

Karaktéaristiskt for sukdomen &r ocksa att variabiliteten i hur den ut-
trycks & mycket stor. Men vet idag ocksa att i den vanligaste formen
av CATCH 22 & det ett stOrre kromosomomrade som & deleterat
(cirka 2-3 miljoner baspar kan vara involverade). Deletion i minst tva
kromosomomraden kan ge samma symptom.

-Dessutom vet vi idag att yttre faktorer kan ge samma symptom som
vid CATCH 22 exempelvis stor alkoholkonsumtion hos modern under
graviditeten, A-vitamin-forgiftning och maternell diabetes.

En av de deleterade generna pa kromosom 22 kodar for framstall-
ningen av ett sarskilt protein med uppgift att bryta ned protein som
inte langre behdvsi cellen.

-Konsekvensen av underfunktion i renhdlningen/nedbrytningen av
vissa protein &r att det bildas ett Overskott av obnskade protein i cellen
som dérmed dor, sa Mihailo Vujic. (1999)

Oskar far sin forsta stora infektion

Né&r Oskar var tre manader gammal lades han in pa sjukhus, eftersom
det var mycket svart att fai honom nagon mat.

-Han fick da tillbaka sonden. Samtidigt fick han sin forsta infektion
och behandlades med inhalationer och antibiotika, séger Thomas.

Oskars hjarta borjade fungera sémre och han svettades mycket och
snabbandades.

-Man gjorde da en hjartkatetrisering och denna rontgen visade att ope-
rationsskarven pa aorta var fortrangd, siger Maria.

Hela den kommande hésten dkte Thomas och Mariain och ut pa sjuk-
huset, antingen for att Oskar fick infektioner eller for problem med
hans hjarta.

-Man ville gora en ballongsprangning av fortrangningen, men innan vi
fick en tid for operationen, fick Oskar RS (rino sinuit), en vanlig for-
kylning. Pa grund av det nedsatta immunforsvaret och hjartfelet satte
sig infektionen pa lungorna och da blev Oskar riktigt dalig. Hjartat
sviktade i sitt arbete och vi trodde inte att Oskar skulle klara det, séger
Thomas.

Nyhetsbrev nr 200 © Agrenska 2002 15



CATCH 22 (=22qg11 deletionssyndrom)

Oskar placerades pa intensivvardsavdelning och virasollbehandlades
(barnet placeras i en plasthuv med antibiotikadimma) 23 timmar/dygn
i tio dagar. Tre-fem dagar & den normala tiden for sadan behandling.
Det togs prover varje morgon och de var hela tiden positiva énda fram
till den tionde dagen, da det vande och Oskar borjade tillfriskna.

- Pa grund av fortrangningen och att hjartat fatt arbeta sa hért, var
vansterkammaren stor och forslappad. Nar Oskar var su manader
gammal gjordes ballongspréngningen. Vi mérkte ingen skillnad i hur
han madde efter den operationen. Han svettades mycket och hade hdg
puls, séger Maria.

Tre ménader senare kunde Maria och Thomas dock mérka en liten
forbéttring i Oskars allmantillstand, men det dréjde ett halvar innan
man kunde se en forbéattring pa ultraljudundersokning.

Neuropsykiatriska aspekter

Docent Peder Rasmussen och neuropsykolog Lena Niklasson, bada
fran Barnneuropsykiatriska kliniken vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, Géteborg, informerade om neuropsykiatriska aspek-
ter pa CATCH 22/ 22g11-deletionssyndrom.

Barn och ungdomar som kommer till kliniken for utredning har oftast
stora svarigheter med inldrning, beteende och socialt samspel. Utred-
ningen sker altid polikliniskt och i de flesta fall vid ett antal relativt
korta besok pa kliniken. For langvaga familjer kan utredningen kon-
centrerastill tva heldagar da familjen antingen far bo pa hotell eller sa
gors utredningen samtidigt med att barnet &r inlagt pa barnmedicinsk
utredningsavdel ning.

-Utredningen belyser manga aspekter pa barnets utveckling, beteende,
inlarnings- och koncentrationsformaga samt formaga till socialt sam-
spel. Efter utredningen sammanstéller vi resultaten och gér i detalj
igenom dem med forddrarna. Aven personal runt barnet, t ex for-
skollérare och larare, informeras pa olika sétt i samarbete med forad-
rarna. Resultaten har stor betydelse for vilka atgarder som bor vidta-
gas och vilket stod barnet kan behtva sa Lena Niklasson.

| den neuropsykologiska utredningen ingdr kartlaggning av barnets
beteende i undersokningssituationen. Man testar barnets koncentra-
tionsformaga och observerar reaktionsmonster bade nér barnet klarar
av att genomfora uppgifterna och vid misslyckanden. Barnets sétt att
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samspela med undersokaren och andra personer noteras ocksa.
-Nar det géler barn i forskoledlder bedomer vi den generella utveck-
lingsnivan med hjdlp av Griffiths utvecklingsskala. Dér ingar deltest
som belyser grovmotorisk utveckling, horsel och tal, 6ga-hand-koor-
dination, personligt-socialt beteende, performance (bl a formupp-
fattning) och praktiskt resonerande. Man berdknar en utvecklingsalder
for varje deltest och for testet i dess helhet. Sedan kan man bestdmma
en utvecklingskvot som hos barn med normal utveckling ligger i
nérheten av 100.

Hos barn i dldrarna 5 till 7 & kan man anvanda ett mera detaljerat test
(WPPSI) och fran 6 - 7 & och upp till dvre tonaren anvands oftast
WISC |11. Dessatest ger en god bild av barnets begavning och begav-
ningsprofil. Testen innehaller en spréklig (verbal) del och en ospraklig
(performance) del. Varje del innefattar i sin tur flera deltest. Resulta-
ten ger underlag for berékning av en sammanfattande kvot for begav-
ningen i sin helhet men ocksa en kvot for respektive delar av testet.
Genom att jamfora de olika delresultaten far man en god uppfattning
om barnets begavningsprofil vilket ofta &r lika viktigt som den sam-
manlagda kvoten. Testet &r standardiserat s att genomsnittet for be-
gavningskvoten (IK = intelligenskvot) for aldersgruppen & 100 och
man brukar siga att omradet for normal begavning stracker sig fran 70
och uppat.

-1 de flesta fall rekommenderas att man genomfor en forsta testning sa
tidigt som mdjligt men att man sedan gor en ny test efter nagot eller
nagra ar. Pa sa sdtt far man en uppfattning om utvecklingstakten och
déarmed storre sékerhet i bedémningen, sa Lena Niklasson.

Peder Rasmussen informerade déarefter om neuropsykiatriska aspekter
pACATCH 22.

-I symtombilden vid CATCH 22 ingar ofta ett flertal olika neuro-
psykiatriska symtom. Manga ganger & vart och ett av dessa symtom
inte sA uttalat att barnet far en neuropsykiatrisk diagnos. Istallet &r det
ofta s att barnen har flera olika relativt lindriga symtom som tillsam-
mans gor att det blir betydande svarigheter. Jag kommer har, for att
det skall bli tydligt, beskriva olika neuropsykiatriska symtom som
dom visar sig i mer uttalad form an vad som & vanligt vid CATCH
22,

Vid utredning av ett barn med férsenad eller avvikande utveckling bor
man ta stalning till tre olika typer av diagnos. Symtombeskrivande
diagnoser utgbr en sammanfattning av en karaktéristisk kombination
av vissa symtom och svarigheter. Vanliga exempel & ADHD, DAMP
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och Autismspektrumstorning (inklusive Aspergers syndrom). En
kognitiv diagnos beskriver graden av en utvecklingsférsening eller
stérning hos barnet. Man talar om létt eller lindrig utvecklingsstérning
(IK 50 - 70, grundsérskola) och svar utvecklingsstorning (IK < 70,
grundtraningsskola). Orsaksdiagnosen beskriver den medicinska
grundorsaken till de olika symtomen.

-Som exempel kan ett barn ha CATCH 22 som orsaksdiagnos, lindrig
utvecklingsstorning som kognitiv diagnos och ADHD eller autismlik-
nande tillstand som symtombeskrivande diagnos, sa Peder Rasmussen.

For att man skall stdlla diagnosen autism maste barnet ha ett bestamt
antal symtom fran tre olika symtomgrupper. Har barnet symtom fran
ala grupperna, men g tillrackligt manga, anvands diagnosen autism-
liknande tillstand eller atypisk autism. Ibland talar man om autistiska
drag nér ett barn har vissa symtom pa autism men g tillrackligt manga
for att uppfylla kriterier for nagon av ovanstéende diagnoser. Det &r
viktigt att kénna till att autistiska drag inte finns med i de diagnossy-
stem som vi anvander och har darfér ingen betydelse om man t ex
soker insatser enligt LSS-lagen.

De tre symtomgruppernavid autism ar:

1. Stora svarigheter i frdga om 0msesidig social interaktion (samspel).
Barnet har svart att ta andras perspektiv, visar brist i inlevel seférmaga,
& ensidig och "kantig” i kontakten, har svart att samleka med andra
barn och visar ofta ointresse for aktiviteter med andra utom nér det
sker paegnavillkor.

2. Pataglig avvikelse i formagan att kommunicera, saval verbalt (med
ord) som icke-verbalt (med gester, minspel, réstmelodi). Barnet har
en pa for autism karaktaristiskt sitt forsenad och avvikande
sprakutveckling. Det gédller bade barnets formaga att uttrycka sig
(expressivt) och forsta sprak (impressivt). Vad som avses hér & altsa
inte den for CATCH 22 karaktéristiska svarigheten med talet som
mera har med gommen och gomseglet att gora.

3. Stark begrénsning av repertoaren av beteenden och intressen och
formagan att fantisera. Barnet visar méarkliga och enahanda beteenden
och lekar, starkt beroende av fasta rutiner, patagligt motstand mot for-
andringar och en stark tendens att fixera sig i vissa intressen och akti-
viteter. De grundladggande problemen vid autism har fr a att géra med
brister i utvecklingen av férmagan att ta andras perspektiv, att inte
bara forsta att andra manniskor tanker och kanner utan ocksa forestdlla
sig vad de tanker och kanner.
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-Pa engelska talar man om att individen utvecklar en " theory of mind”
eller formaga att mentalisera. | Svenskan motsvaras detta nérmast av
ordet empati i dess ursprungliga betydelse. Detta ord har dock kommit
att fa en delvis annan betydelse pa senare ar eftersom man blandar
ihop empati och sympati. Man kan sdga att empati i viss man & en
forutséttning for sympati men empati behovs ocksa for att man skall
forsta hur man skall kunna ljuga och lura och manipulera andra
manniskor. Intuition & ett annat ord som ligger nara "Theory of
mind”. Tidiga tecken pa att barnet utvecklar en " Theory of mind” &r
att barnet vill dela med sig av en upplevelse, géra andra uppmark-
samma pa nagot som barnet sjalv tycker & roligt eller intressant. Att
peka, med fingret eller med hjdp av blicken, & andra tidiga uttryck.
For att kunna interagera och kommunicera dmsesidigt krévs en
valutvecklad "Theory of mind”. Denna utveckling sker hos de flesta
utan att vi alls téanker pa det eller behover lara barnen det, sa Peder
Rasmussen.

Om utvecklingen av " Theory of mind” & forsenad eller avvikande far
barnet svart att etablera sociala kontakter, lasa av kansor och
stamningar i en grupp, forsta den egentligainneborden i vad som ségs
eller skrivs. | uttalade fall, och da ofta nér barnet har bade autism och
utvecklingsstorning, forstar barnet inte varfér man skall lara sig tala
och inskranker sin kontakt med andratill ett minimum.

Typiskt for manga som har autism & en stark formaga att 1dgga mérke
till och komma ihdg detaljer. Detta kan i vissa situationer vara en
positiv egenskap. Tyvarr & den dock oftast kombinerad med
svarigheter att se helheten i en bild eller en situation. Detta leder i sin
tur till stora svarigheter att tolka samband och att se sammanhang i en
handelsekedja. De stora svarigheter i tidsuppfattning, som ofta fore-
kommer hos personer med autism, ar troligen en féljd av detta.

-Jag vill understryka att det enligt var erfarenhet & ovanligt att barn
med CATCH 22 har autism. Daremot & det inte als ovanligt att
kriterier for diagnosen autismliknande tillstand & uppfyllda. Barn med
autism har inte séllan en bristande spontanmimik. Det galler ocksa
barn med CATCH 22, men hos dem tyckes det mera ha att géra med
en viss nedsatt spanst i de muskler som skéter om mimiken.

Diagnosen ADHD (Attention Deficit Hyperactivity Disorder) innebar
att individen har stora svarigheter med uppmérksamhet, avledbarhet
och aktivitetskontroll. Man sarskiljer tre grupper:

1. ADHD, huvudsakligen uppméarksamhets-/koncentrationsstérning
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2. ADHD, huvudsakligen hyperaktivitet/impul skontrolIsvarigheter

3. ADHD, kombinerad typ

Barn med ADHD har altsa stora problem med koncentration och ut-
hallighet. Manga kan inte leva upp till kraven i skolan att sitta till i
sin bank och orka med hela lektioner. En del reagerar genom att
springa runt och blir pd si sit ett storande moment ocksa for
omgivningen. Andra barn med ADHD bli extremt uttréttade och kan
inte alls koncentrera sig, men blir dnda sittande, kanske halvsovande.
Bara nar de & som mest aerta och pigga och ndr motivationen & som
storst formar de att tatill sig kunskaper i skolan. Laxl&sningen kan bli
en fasafor bade barnet och familjen.

Barn med CATCH 22 kan ha ADHD eller DAMP. Ofta &r det typ 1
eller 3 enligt ovan, mera sdlan den variant dar hyperaktivitet och
impulskontrollsvarigheter ingar, typ 2.

-Vi har observerat att ADHD-problem hos barn med CATCH 22 ofta
har en speciell profil. Barnet har vissa perioder pa dagen da
koncentrationen kan vara relativt god men der & som om energin
sedan rann ut och barnet blir aldeles uttréttat. Nagot senare kan
energin dterkomma och, med den, béttre koncentration.

Manga barn med CATCH 22 har motoriska problem av olika dlag. Det
kan vara fraga om en patagligt 1&g muskelspanning, ibland viss
muskelsvaghet, men ocksd problem med samordning av rorelser,
koordination, & vanligt. Ibland anvander man diagnostermen DCD
(Developmental Coordination Disorder) for att beskriva detta.

Manga barn med ADHD har ocksa problem med motorikkontroll och
formuppfattning. Denna kombination av problem bendmns ofta
DAMP (Deficits in Attention, Motor control and Perception, Ddlig
funktion ifraga om Aktivitetskontroll, Motorik och Perception). Vid
DAMP & det sarskilt vanligt att barnet ocksd har stora l&s- och
skrivsvarigheter av den typ som kallas dyslexi. Vid DAMP &r det risk
for att barnet pa sikt utvecklar olika typer av beteendeproblem, ofta
med inslag av trots och antisociala aktiviteter. Detta & viktigt att
bemoéta pa lampligt sétt och i god tid.

Lena Niklasson redovisade en del resultat fran en pagaende studie av
neuropsykiatriska symtom hos barn, ungdomar och vuxna med
CATCH 22. Resultaten géller de forsta 32 personerna som undersokts.
Tre av dessavar vuxna.

a Genomsnittsvardet for IK & 70
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a Spraklig begavning pafallande ofta battre an den icke-sprékliga
(praktiska)

a 17 personer (56%) hade IK < 70, d vs en psykisk utvecklings-
stérning

o 18 personer (56%) har nagon form av neuropsykiatrisk funktions-
nedsattning

a 14 personer (44%) har ADHD

a 1 person har autism

o 9 personer (28%) har autismliknande tillstand

Nagra viktiga dutsatser fran dessa resultat var foljande:

o Manga barn hade stora svarigheter att komma igang med (initiera)
en uppgift och visade en generell langsamhet i inlarningsformaga och
socia interaktion

a Kombinationen av vissa personlighetsdrag och en bristfalig
spontanmimik forsvarar ytterligare den socialainteraktionen

o Manga har svart att forsta socialaregler och ledtradar

o De autistiska drag som férekommer yttrar sig mest som svarigheter i
social interaktion och kommunikation och g s mycket nar det galer
beteende och intresseinriktning

a Trivsel och en god géavkéanslainnebar mojligheter att utvecklas

-De dlra flesta barn med CATCH 22 &r i behov av utredning och
sarskilda insatser behovs for att de skall fa adekvata stodatgarder, inte
minst i skolan. Detta géller aven fér manga barn med CATCH 22 som
har en begavning inom normalomradet dven om de inte har
nagon specifik neuropsykiatrisk diagnos, sa Lena Niklasson.

Manga barn med CATCH 22 i kombination med ADHD har patagligt
dalig somn. En del av dessa kan ha nytta av behandling med
centralstimulerande medicin s att de far en hogre vakenhetsgrad pa
dagen och darmed en mer naturlig sdmnighet pa natten. ” Somnhor-
monet” Melatonin, givet i form av kapslar till natten, kan vara bra for
nagra.

Det finns studier som visar att CATCH 22 skulle medféra en 6kad risk
att drabbas av schizofreni nar man blir vuxen. Bland de dnnu sa lange
relativt fa vuxnamed CATCH 22 som ingatt i undersokningen har det
varit vanligt med sammatyp av problem som hos barnen. Négra har
haft perioder med 6kad &ngslighet och depression som kravt medi-
cinsk behandling.

-Vi har éannu g tréffat nagon med CATCH 22 som har schizofreni.

Nyhetsbrev nr 200 © Agrenska 2002 21



Neurologi

Neuropsykologi

CATCH 22 (=22qg11 deletionssyndrom)

Personligen tror jag att vuxna med CATCH 22 och autismliknande
tillstand som ¢ fétt adekvat behandling kan bete sig som om de hade
schizofreni, sa Peder Rasmussen. Men det & stor skillnad mellan
dessatillstand nér det galler vilken behandling som bor ges. (2001)

Specidistlékare Margareta Belfrage, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, SU/Ostra, Géteborg, informerade om neurologi.

-Vi har arbetat med en neurologisk kartlaggning av inlarningsfor-
mégan och motoriken hos 34 barn, 16 flickor och 18 pojkar, som ingar
i Solveig Oskarsdéttirs grupp. Barnen &r i &ldern 3-12 &.

| kartlaggningen har ingétt samtal med férddrarna om bl a barnets
tidiga utveckling, milstolpar i utvecklingen och vad barnet haft |&tt
och svart for. Det har ocksa ingatt en neuropsykologisk undersokning
med standardiserade test samt en sjukgymnastisk bedémning. Foéljan-
deresultat av kartlaggningen ar klara:

* 75 % av barnen var hypotona (underspanning i musklerna)

* 75 % av barnen hade balanssvérigheter

* 50 % av barnen hade koordinationssvarigheter

* 50 % av barnen var muskelsvaga

* 35 % av barnen hade beteendeavikelser (i kamratrelationer och i
forhallandet till andra manniskor)

* 10 % av barnen hade fokalneurologi (neurologiskt tillstand som kan
hénforastill en sarskild hérd, ffaforlamningar, CP-skador)

* 30 % av barnen hade sin gangdebut efter 18 manaders alder

* 30 % av barnen anvande bl6jor padagtid efter fyra ars ader

* 95 % av barnen hade problem med talet (sen debut, otydligt tal)

* 100 % av barnen som hade aldern inne larde sig cykla och smma
(tog lang tid, mycket arbete)

Nér det gadller barnens vikt fann man att fler an forvantat 1&g under -1
pa normalviktkurvan (22/34). Fyra stycken |&g under -2. (1999)

Neuropsykolog Gerd Viggedal, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sukhus, SU/ Ostra, Géteborg, informerade om neuropsykol ogi
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-Neuropsykologens roll vid utrednings- och behandlingsarbetet &r att
testa och utreda barn for att bilda sig en uppfattning om hur hon/han
fungerar intellektuellt, utvecklingsmassigt och beteendemaéssigt. Detta
for att forsoka relatera de svagheter eller svarigheter barnet har till
hjarnans funktion inom olika omraden, sa Gerd Viggedal .

Mdet med utredningen & sdledes att hitta barnets starka och svaga
sidor, samt att forklara och forsta utvecklings- och beteendeavvikelser.
-Den kunskap vi far kan sedan anvandas for att stélla rimliga krav pa
barnet och anpassa omgivningen efter barnets behov. Vi tar oftast
kontakt med daghem eller skola och delar med oss till personal, lérare,
skolpsykolog m fl av den kunskap vi har om barnet. Férhoppningen ar
att den 6kade kunskapen ska leda till stérre forstaelse, uppbyggnad av
pedagogiska program, traningsprogram eller liknande. Malet &
framfor allt att normalisera barnets situation sa mycket som majligt.

De yngre barnen (0-4 &) genomgar en utvecklingsbeddmning enligt
Griffiths utvecklingsskalor dar man gér en beddmning av hur barnen
fungerar i jamforelse med jamndriga barn inom olika omraden;
grovmotorik, personligt-socialt beteende, horsel och tal, samordning
0gal hand, performance (d v s finmotorik/formuppfattning) samt
praktiskt resonerande.

De ddre barnen (frén ca 5 & och uppat) utreds med en neuro-
psykologisk beddmning dar man anvander en rad olika test for att
méta hur hjarnans olika och specialiserade delar (funktionsomraden)
fungerar.

| den neuropsykologiska understkningen ingar en bedomning av
barnets:

* intellektuellaniva (1Q)

* verbala forméaga

* visuo-perceptuella formaga

* visuo-spatiala och visuo-konstruktiva formaga

* inlarnings- och minnesférmaga

* koncentrations- och uppméarksamhetsformaga

* motorisk och sensorisk formaga

* preferens av hand fot 6ga och 6ra

-Vid testningen tittar man inte bara pA om barnet klarar en uppgift
utan ocksa pa hur det utfor uppgiften och vilka strategier det anvander
for att |6sa olika problem. Den kvalitativa beddmningen kan ge
mycket vardefull information s3 att man med dess hjdp kan
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tillréttal agga inlarningssituationer och andra aktiviteter i vardagen. Pa
sa sitt blir det mojligt att minska svarigheter, missforstand och
konflikter.

| gruppen med 34 barn med CATCH 22 (=22g11-deletionssyndrom)
som Gerd Viggedal tréffat var det stora variationer i intelligensniva
och funktionsniva mellan barnen.

-Men alla hade en intelligensniva som |&g inom det som vi betecknar
som normalt eller l&tt utvecklingsstorning (1Q 50-100). Ingen hade
méttlig utvecklingsstérning

De yngsta barnen i gruppen hade en sen spraklig- och motorisk
utvecklings med otydligt tal. De yngre barnen hade svérare &@n sina
jamnariga att uttrycka sig och sdtta samman ord till meningar. Av de
ddre barnen var det manga som hade en béttre verbal férmaga an
ickeverbal formaga trots talsvarigheter.

-Barnen klarar ramsrékning bra och kan ofta bade siffror och
bokstaver tidigt, men har en férsenad antal suppfattning.

De flesta av barnen med syndromet har svart att sava strukturera,
planera och organisera sina uppgifter.
-De behover valstrukturerade uppgifter med klara instruktioner samt
en god struktur pa vardagen med rutiner och klara regler for att inte
trottas for mycket. Troétthet & vanligt bland barnen och ju tréttare de
blir ju mer forstérks deras svérigheter.

Ramsinlarning, ordforrad och enkla test dar barnet endast har en sak
att reagera pa, klarar de flestabra

-Vid flervalsuppgifter blir det svarare for dem att styra och stoppa sina
impulser. De flesta har ett gott verbalt minne men kan ibland behéva
fler repetitioner an jamnariga, sarskilt nar uppgiften ar langre och
bestdr av mer sammansatt materia. Manga har en nedsatt
simultankapacitet och behdver en uppgift & gangen.

Flera av barnen visade att de hade svéart att komma igang med upp-
gifterna. Med mer forklaringar och information om uppgifterna, eller
uppgiften uppdelad i delfrégor, gar det lattare. En del behover ocksa
hjap med att formulera svaren pa uppgifterna.

Barnen med syndromet har ofta svart att se figurers och foremals
riktning och att tdnkai olika riktningar.

-Detta kan medfora att de har svart att forsta kvantitativa begrepp,
antalsbegrepp, tidsbegrepp och lagesbegrepp, samt svarigheter att
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kopiera geometriska figurer. De kan ocksa ha problem att jamfora
figurers olika riktning samt att komma ihdg figurer med manga
detaljer. Inte sdllan har de ocksa svéart att forstd konsekvenserna av
vad de sager eller gor eler varfor saker och ting blir pa ett visst Sétt.
Det innebér att det kan bli problem fér dem att anvanda sig av sin
kunskap och dralogiska slutsatser.

En forsenad finmotorisk utveckling &r vanlig hos de yngre barnen med
syndromet men &en manga av de ddre barnen har en nedsatt
finmotorisk férmaga.

Utmérkande fér de 34 barnen med CATCH 22 (=22qg11-deletions-
syndrom) & att det finns stora individuella skillnader bade
begdvningsméssigt och inom andra omréden.

-De flestas begévning ligger inom normalomradet, men en mindre del
har l&tt utvecklingsstorning. Manga har |&tta eller méttliga svarigheter
pa flera omraden, vilka tillsammans innebér att de har svart att klara
daghemsvistel se och skola utan stod, sa Gerd Viggedal. (1999)

Oskar mar battre och utvecklas motoriskt. Talet ar forsenat

Né&r Oskar var ungefér ett ar gammal borjade han ma allt béttre. Han
fick en gastol som okade hans rorlighet betydligt och som han tyckte
mycket om. Han borjade ga §év nér han var fjorton manader.

-Han skrattade ofta och var en glad liten kille trots alla sina problem.
Han & fortfarande valdigt ddligt och sov daligt. Den mentala
utvecklingen tyckte vi var normal, vi hade mycket kommunikation
och forstod varandra bra. Han hade ocksa en blick och ett sétt att rora
sin kropp som gjorde att vi var dvertygade om att han inte hade nagon
hjarnskada. Den mgjligheten hade ju foresvéavat oss tidigare. Nér
Oskar var atta manader gammal kunde han saga mamma, men sedan
blev det inget mer tal, séger Maria.

Né&r Oskar var drygt ett ar gammal slutade man ge honom kalktillskott.
-Nu efterat, nér vi fétt veta att ett |agt kalkvarde kan paverka bade mat
och somn, undrar vi om man inte slutade med kalktillskottet for tidigt.
Under hela Oskars andra ar blev det véarre med nattsomnen och med
maten. Efter det att sonden togs bort, vid ett ars dlder, & han mest
véalling med sked, sager Thomas.
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Horsel

CATCH 22 (=22qg11 deletionssyndrom)

Tva a gammal fick Oskar traffa en logoped, som foreslog att Oskar
och Maria och Thomas skulle léra sig teckenkommunikation.

-Det gjorde vi och det blev en enormt positiv respons pa detta fran
Oskars sida. Han larde sig snabbt en mangd tecken och det forsokte vi
och hans dagmamma ocksa gora.

Specidlistlékare Radi Jonsson, Sahlgrenska Universitetssukhuset,
Goteborg, informerade om horsel.

-Bade Oron- och horselproblem ar klart 6verrepresenterade i gruppen
barn med CATCH 22. Redan tidigt, nér barnet & mycket litet, har det
en Okad benagenhet att fa droninflammationer och Gronkatarrer, sa
Radi Jonsson.

Orat anlaggs tidigt i fosterlivet, redan i 1-2:a manaden. Kring 6:e
manaden & hela systemet, med bl a en djup horselgang och runda och
ovalafonstren (hal in till innerorat) fardigbyggt.

-Efter 6:e manaden utvecklas systemet till full funktionsduglighet.
Under hela fostertiden styr gener utvecklingen, utvecklingsgener
bygger ut och andra gener stoppar utbyggnaden. Hos barn med
CATCH 22 & utvecklingen av horselsystemet och nervsystemet inte
normal. Om detta géller i 100 % av falen vet vi inte eftersom vi
saknar metoder att méta det. Den forsta horselkontrollen gors normalt
nar barnet & 1-3 & gammalt da man méter horsel och eventuella
ledningshinder.

Nyfodda barns horsel kan kontrolleras med OAE, (otoakustiska
emissioner). Med hjdp av ljudvégor och en liten mikrofon i horsel-
gangen, kan man méta dronsnackans svar. Metoden har en svaghet i o
m att den i stort sett enbart bekréftar normal horsel.

-Med hjarnstamsaudiometri  fangas elektriska impulser pa
hjarnstamsniva upp som svar pa ljud genom lurar. Ska man gora en
horselmétning pa barn krévs det minst tva samstammiga métningar
med samma resultat, kompletterat med andra métmetoder exempelvis
tryckmétningar vid fleratillfalen, sa Radi Jonsson.

Vid CATCH 22 &r foljande, som har med horseln att gora, paverkat:
* Ytterorat ser annorlunda ut till formen. Ovre delarna &r olika till
form och storlek
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* Horselgangen & trangre an normalt. En del av barnen har blint
slutande horsel gang

* Trumhinnan har normalt utseende, men hammaren ser annorlunda ut
och horselbenen fungerar ibland inte som de ska.

-Exempelvis maste horselbenen ha normala leder som & rorliga. Om
man letar efter problem som dessa hittar man dem, annars inte.
Frégestallningen maste goras till réntgenldkarna. Tillsammans med
olika horseltest kan deras svar visa om det finns horselhinder. Om
man inte hittar nagot ledningshinder foreligger ofta en s k
sensoneuronal horselnedséttning i innerdrat eller i hérselbanorna. Hos
barn med CATCH 22 hittar man ofta fel pa horsel snackan.

Det mesta av det normalatalet ligger i inom den s k talbananen pa ca
60- 65 dB. Har ett barn 6ronkatarr pa bada 6ronen hor det inte ljud
under 35 dB och man maste skrika & barnet for att det ska hora, eller
halla ett mindre avstand.

-En del av talet (en del konsonanter) ligger i det hogfrekventa
omradet, diskantomradet. Horselnedséttningar i detta omréde drabbar
formagan att uppfatta tal i bullriga miljoer och detta ar relativt vanligt
vid CATCH 22.

Pa SU har man just sasmmanstallt resultatet fran 30 barn med CATCH
22, med medeldldern 7 ar. | undersokningen har ingatt vanligt
horselprov  (tonaudiogram), hjérnstamsaudiometri, tryckmétning i
mellandrat och att man tittat in i barnens Oron. Resultatet fran
undersokningen visar att:

10/30 hade vétska-Oronkatarrer

4/30 hade hdl pa trumhinnan

4/30 hade avvikande utseende pa trumhinnan och mellanorat

Horseltest med barnen visade att:

10/30 hade normal horsel pa bada éronen

8/30 hade ledningshinder

7/30 hade sensorineural horselnedséttning av 1&tt grad vid CATCH 22
5/30 hade en kombination av ledningshinder och sensorineural
nedséttning (1999)

Tal och sprak
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Logoped Christina Persson, Sahlgrenska universitetssukhuset,
Goteborg, informerade om tal och sprék vid CATCH 22.

-Jag har tréffat ett 80-tal barn och vuxna med CATCH 22, samt ett
antal som haft syndromet, utan att vi forstétt det. Det vet vi eftersom
det kommer en hel del barn med diagnosen till oss nu som varit har
forut och da inte haft nagon diagnos. Ganska manga odiagnostiserade
barn soker forst hos oss pa grund av gomproblem.

| de publikationer jag last, dar bl a spréksvarigheter beskrivs, kallas
syndromet oftast velocardiofacialt syndrom.

Christina Persson beskrev sedan 6versiktligt den normala sprék- och
talutvecklingen.

-Varje barn fods med en férmaga till kommunikation, vari tal och
sprak ingdr. Sma barn reagerar redan som nyfodda pa ljud och
manskliga ldten. De tycker om att samspela med andra manniskor.

Jollerperioden, med gnyenden, gurglingar och darefter ljudning pa
vokalerna, avloses av stavelsgioller nar barnet & omkring halvaret
gammalt. Redan under de forsta levnadsmanaderna borjar barn tréna
turtagning om man pratar med dem.

-De forsta tecknen till turtagning visar barnen genom att de lyssnar
och svarar med ljud/joller n&r man pratar med dem, sa Christina
Persson.

Turtagning &r en viktig forutsdttning nér barnet sedan borjar utveckla
sitt sprak.

-Vi brukar skilja mellan sprék och tal. Sprék &r inre bilder som blir
begrepp och ord och leder till sprékforstéelse. Barnen lar sig inte bara
orden for olika saker utan ocksa ett ljudsystem. Fler och fler ljud
kommer efter hand. De hor skillnaden pa olika ord, som de efterhand
sedan 1&r sig kombinera till meningar, med alla grammatiska regler.
Vid ett ars ader sager barnen ofta de forsta orden. Sa smaningom
sétter de samman sma meningar, som dérefter blir langre och langre.

Tal & ett slags "output”, dar man formulerar/artikulerar ljuden och déar
motoriken i bl atunga, |&ppar och gom spelar stor roll.

-For att fa ett normalt tal kravs det att mjuka gommen, langst bak i
munnen, & tillrackligt 1ang och rorlig for att kunna stanga till upp till
nésan. Med tungan och |&pparna maste man kunna artikulera |ljuden.
Det & ett mycket komplicerat motoriskt monster som kraver vél
fungerande koordinationsformaga som maste fungera snabbt och
perfekt. Minsta stérning kan ge stora problem. Ett barn som har
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problem med tal- och sprakutvecklingen kan sdledes ha problem pa
olika nivaer och maste utredas individuellt. Gomfunktionen kan inte
bedomas forran spraket kommit igang ordentligt, sdledes oftast inte
fore 5 34, sa Christina Persson.

Barn med CATCH 22 har ofta en forsenad sprakutveckling, &ven om
variationernainom gruppen &r stora.

-Sprékforstaglsen &r, till en borjan, ofta béttre an formagan att sav
uttrycka sig. §éva starten med att anvanda ord ar ofta forsenad och i
manga fall drojer det upp till 3-arsdldern innan sprakutvecklingen tar
fart. Svarigheterna kan finnas pa flera nivaer, t ex néar det géller att
sarskilja och uttala de olika ljuden och att sitta ihop meningar.
Ordforradet & ofta reducerat. Om barnen & sena med att komma
igang med att tala, tycker jag att man bor prova att |&ra barnet anvanda
tecken samtidigt som man talar. Det fungerar som ett stéd och
komplement till tal- och sprakutvecklingen.

Manga av barnen & fodda med gomspalt. Denna opereras da av en
plastikkirurg pa Regionsjukhuset. Det forekommer flera problem i
gommen, forutom gomspalt. Manga av barnen har en dold gomspalt,
s k submukds gomspalt, vilket innebér att muskulaturen i gommen
inte har véxt ihop helt, aven om slemhinnan, ytan, & hel. Detta
tillsammans med djupt svalg och kort gom kan leda till att gommen
inte kan sténga till upp mot nasan och talet att l|dta nasalt, s k
velofarynxinsufficiens. Det kan ocksa ge problem i talutvecklingen, t
ex med artikulationen och medfora svarigheter vid matningen fran
spadbarnsstadiet och uppét.

Det finns mycket man kan gora for att stodja barnets tal- och
sprakutveckling. Men forst maste man utreda var felet sitter, menade
Christina Persson.

-En spraklig bedomning gors av logoped. Utifran denna kan man fa
forslag pa hur man kan arbeta vidare. Har barnet en gomspalt kan man
stimulera barnet att gora olika ljud paett lekfullt sétt. Man kan forsoka
hjélpa dem att hitta olika |8ppaktiviteter. Missténker man problem
med gomfunktionen kan gommen undersokas genom att man rontgar
gommen €ller tittar med en liten kikare genom nasan. Utredningar av
gomfunktionen gors av foniater (specialutbildad lékare pa region-
gukhusen), plus logoped. Ibland kan man behdva forlanga gommen
genom operation, for att darmed fa béttre forutsattningar for talet, sa
Christina Persson.
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CATCH 22 (=22qg11 deletionssyndrom)

Av 65 undersokta personer med CATCH 22 hade cirka 90 % nagot
problem med gomfunktionen och 57 % hade fétt svalglambd, en
"brygga’” mellan mjuka gommen och bakre svalgvdggen som
underlé&ttar tillstdngningen mellan munnen och nésan.

Kvarstéende problem efter 10 34 berdr till vissadelar:

a gomfunktionen

a glottal artikulation (sprakljuden artikuleras med stdmbanden)

@ grammatiken

a ordforradet

a sprakforstael sen

a talet, som blir lite odistinkt/otydligt

-Né&r det géller den sista punkten vill jag bara séga att talet ofta blir
béttre om man ber barnet att prata tydligare. Problemet & dock att det
verkar krava mycket koncentration att tala tydligt och ingen orkar
egentligen ténka hela tiden pa hur man talar, sa Christina Persson.
(2001)

Speciapedagog Inga-Lill Jakobsson, Pedagogen, Molndal, informera
de om pedagogiska aspekter.

-Enheten for specialpedagogik pa Goteborgs universitet har ett
samarbetsprojekt med Sahlgrenska universitetssjukhuset/Ostra med
inriktning pa att ta reda pa hur olika grupper barn med funktionshinder
har det i skolan. CATCH 22-gruppen & den tredje gruppen vi tittar
narmare pa.

| projektarbetet har ingdtt att delta i verksamheter i klasser dar barn
med CATCH 22 gér och att samtala med foraldrar och larare.

-Det har inneburit att vi fatt en mer generell bild av hur det kan vara
att ga i skolan och ha CATCH 22 (=22q11-deletionssyndrom). Med
hjalp av den informationen kan vi inte bara foresla insatser for det
enskilda barnet utan ocksa komma med férslag pa hur skolan ska
organisera arbetet. Genom samtal och samverkan mellan hem och
skola kan man gora mycket for att underlétta barnets skolgang och
undervisningen, sa Inga-Lill Jakobsson.

| projektarbetet har det framkommit att lérare hanterar likartade
situationer pa manga olika sétt.

-Det viktigaste for barnets majligheter till 1&rande & mer hur det blir
bemott och mindre vilken utvecklingsniva det befinner sig pa
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Gemensamt for alla barnen i studien &r att de behdver nagon form av
sarskilt stod, t ex hjdp av assistent och/eller specialpedagog. De
behover struktur, tydlighet, hjalp med att komma igang och hjdp att
kommavidare i uppgifterna. | arbetet med barnen bér man undvika att
byta aktiviteter for ofta.

Med enkla medel kan man gora undervisningen mer konkret, t ex
genom att anvanda bilder och foremdl.

-Hemligheten med anpassningar av undervisningen ligger i att hitta
exakt ratt niva pa uppgifterna sa att barnen far anstrénga sig precis
lagom mycket for att klara dem. Eleven maste inte bara kanna
trygghet och omtanke for att fa en aktiv och positiv instéllning till
larandet, utan ocksa arbeta utifran en langsiktig strategi med mycket
rutiner. En del larare lyckas skapa dessa forutséttningar, andra inte.
Jag anser att en viktig del for att lyckas ligger i hur mycket
information om barnet som lararen fatt fran foraldrarna och vilket
samarbete de har.

Det enskilda barnets styrkor och svarigheter betyder inte s mycket
som man kanske tror for ett brainlérningsresultat.

-Det pedagogiska arbetets innehall och organisering, skolans
organisation, rutiner och kultur, personaden kunskaper och
forhdlningssdtt och samarbetet mellan skolan och hemmet betyder
mycket for ett bra slutresultat. Foéréldrarnas delaktighet spelar i vissa
skolor oerhért stor roll.

Grundskola eller sérskola for barnen? Inga-Lill Jakobsson menade att
det inte finns ndgot generellt svar pa den fragan.

-Skolverket har givit ut anvisningar och rad for utredning for eventuell
sarskoleplacering. Den bor innehdlla en psykologisk, en medicinsk, en
pedagogisk och en social utredning. Jag tror emellertid att manga barn
med CATCH 22 som &r inskrivna i sarskolan mar bra av att ga i
vanlig grundskoleklass med extra stod.

Alla barn har rétt att fa undervisning utifran sina forutséttningar och
behov. Detta géller oavsett om barnet har ett funktionshinder eller g.
Nér ett barn behover stod och hjalp bor skolan gora tva utredningar,
en dar barnet utreds individuellt och en dar man kritiskt tittar pa
skolsituationen allméant.

-Inriktningen ska vara att barnet & med sa mycket som majligt i den
ordinarie undervisningen som kan anpassas sa att den fungerar bra for
ala barnen. Det finns oerhdrt mycket man kan géra i det avseendet,
utan att det kostar mycket pengar eller arbete. Sedan ar det rektorns
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ansvar att se till att det finns tillrackligt med uthildad personal pa
skolan, sa Inga-Lill Jakobsson.

Forddrarna har flera roller i forhdlande till skolan, bl a att vara
samarbetspartner, kontaktférmedlare, samordnare och informations-
bérare. Det finns faktiskt inga andra an forédldrarna som har en
fullstandig bild av alainsatser fran olika samhallsinstitutioner och for
barnets béasta maste de ofta sldppain en massa personer i sitt privatliv,
salnga-Lill Jakobsson. (2001)

Datorn som pedagogiskt hjalpmedel

Specialpedagog Ann Catrin Rojvik, Agrenska, visade pé flera olika
anvandningsomréaden for datorn som pedagogiskt hja pmedel.

-Med hjép av datorn och olika program kan man relativt |t fa reda
pavad ett barn forstar, t ex av bilder, ord och instruktioner. Man kan
se vilken begreppsforstaelse de har och hur langt de kommit inom
olika @amnesomréden, t ex inom matematiken. Barnen far komma
hit och prova att 16sa uppgifter med hjdp av datorn. Det innebér att
de kan arbeta mer savstandigt och behover inte kdnna sig sa ut-
l&mnade, sa Ann Catrin Rgjvik.

Att arbeta vid en dator innebéar bl a att man far en avskérmad
arbetsplats och att man far direkta svar pa om man gor rétt eller fel.
-Datorn har en egen drivkraft och gar direkt till nya uppgifter, utan
extrainsatser fran den som arbetar paden for tillfallet. Datorn skalar
ocksa bort ala praktiska problem, som att hitta rétt bok, radera,
skriva snyggt mm. Det & mycket |&ttare att "lyckas' med en uppgift
nér man arbetar med datorer. FOr manga barn med funktionshinder
kan det haen valdigt stor betydel se.

Det finns program for alla nivaer. Pa forskolenivan finns program
dar man flyttar olika former. Pa lagstadienivan finns en mangd
program som kan vara bra komplement till den vanliga undervis-
ningen.

-Det finns program dar barnet pa ett lekfullt sitt kan trénat ex, kort
och lang vokal, det finns matematikprogram dar man trénar plus och
minus, multiplikationstabellen, brak, geometriska figurer mm. Det
finns geografiprogram och program i de flesta dmnen.
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Tangentbordet kan dessutom utformas sa att det passar olika funk-
tionshinder. Istéllet for tangentbord med en massa knappar, finns
det program som kan styras med enbart en styrplatta.

-For barn med olika funktionshinder kan datorn bli ett stort steg mot
ett béttre gavfortroende.

Olika undersokningar visar att barn med koncentrationssvarigheter
arbetar betydligt béttre, ihdrdigare och mer koncentrerat vid en dator
an annars.

-Jag har under veckan lagt mérke till att barnen med syndromet har
haft lattare att koncentrera sig pa arbetsuppgiften nér de arbetar med
datorn. De har gétt in i arbetet med mer kraft och energi och béttre
uthallighet. N&r de Slipper lagga energi pa att hdlla pennan, leta rétt pa
var man &r i i boken, radera mm, far barnen mer energi. Den energin
kan koncentreras pa sjdva uppgiften, t ex att losa ett mate-
matikproblem. Nar man far en uppgift i taget, och direkt respons pa
om uppgiften ar rétt eller fel utford, okar uthdligheten och motiva-
tionen att arbeta. Som komplement till datorprogrammen anvander jag
gérna montessorihjalpmedel som &r valdigt konkreta.

Ann Catrin Rgjvik understrok med bestémdhet att datorn inte ska
ersdtta lararen. Datorn kan vara ett viktigt pedagogiskt hjalpmedel for
manga barn med funktionshinder. (1996, uppdaterad 2001)

Speciapedagog Ann Catrin Rojvik informerade ocksa om vardags-
pedagogik for de yngre barnen.

-Sma barn med funktionshinder & oftast integrerade i den vanliga
forskolan, men kan dér fa extra stod och hjalp. Bade i forskolan och
hemma kan man forstarka leken sd att det blir andamdsenlig
"traning".

De omraden som, enligt Ann Catrin Rojvik, behdver observeras
ndrmare och trénas ar: motorik, perception, kommunikation, tal och
sprak, inlarning, kognitiv forméaga (att bearbeta och anvanda intryck),
socialt och k&nsloméssigt beteende samt |ekbeteende.

-Exempel pa motoriska/perceptuella problem &r att avgora vilken kraft
och vilka rorelser olika aktiviteter kraver. Att gai en trappa fungerar t
ex inte automatiskt for manga av barnen, utan kraver tréning. | sin
kommunikation med andra kan barnet behova forstéarka talet/spraket
med bilder och tecken. Manga studier har visat att tecken som stod
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inte hindrar den normala talutvecklingen,. Tvartom vet man idag att
den underléttar utvecklingen. | forskolan kan man tréna den sprakliga
medvetenheten genom |jud och ramsor.

Har barnet inlarningssvarigheter, exempelvis problem med koncentra-
tionen, kravs det mycket struktur i inlérningssituationen samt att man
varvar uppgifter som kréaver mer koncentration med sidana som
kréaver mindre.

-Struktur och rutiner hjélper barnet att forstad omvarlden, att skapa
forutsdgbarhet och darigenom mgjligheter att forebygga beteende-
problem. Det & sdledes mycket viktigt med bade morgon- och
kvalsrutiner. Barnet behover ocksd forsta sina méjligheter och
begransningar. Den vuxne maste bli béttre pa att se barnets sma
framsteg. Det &r bra att ta vara pa dagligen dterkommande situationer.
Aven i leken kan man ta vara pa manga traningsmoment och inte
véljabort dem for att gora det |&ttare for barnet.

Ann Catrin berdttade ocksi om ett nytt pedagogiskt projekt pa
Agrenska dér digital kamera bl a anvénds for att forstérka barnets
galvkanda, forbattra kommunikation och inléarning samt ge barnet
béttre mojligheter att forstd omvéarlden. Forddrarna fick se bilder pa
olika aktiviteter som deras barn deltagit i under veckan. (1999,
uppdaterad 2001)

Idag, ndr Oskar & 3,5 & gammal, har hans vansterkammare aterfatt
sin normala storlek och sin normala arbetskapacitet. Oskar halls
fortfarande i viss man isolerad pa grund av infektionsrisken.

-Han har stor gladije av sina ddre bréder och deras kamrater.
Kamraterna &r altid vdlkomna hem till oss om de inte har infektioner.
Vi har hela tiden hdllit Oskar borta fran miljoer dar det vistas mycket
folk, t ex affarer och liknande. Vi kanske har varit for harda med detta,
vi vet inte. Det & en svar avvagning. Vi vill att Oskars behov ska styra
och undviker att utsdtta honom for risker i onédan, séger Thomas.

Oskars immunfdrsvar har sakta men sakert forbéattrats i takt med att vi
sl&ppt mer och mer pa véararestriktioner.

-Sérskilt det senaste havaret har inneburit en reja forbéttring. Hjartat
& ju ett bekymmer som inte & Gver. S smaningom maste vi byta ut
den transplanterade aortabiten mot en storre bit, eftersom Oskars
hjarta vaxer, sdger Maria.
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Oskar har inte borjat tala och familjen hoppas pa en utokad kontakt
med logopeden.

-Forst i borjan pa detta aret opererades Oskars gomspalt som sitter i
mjuka gommen. Vi hoppas och tror att Oskar kommer att borja tala,
men att det kan dréja @&nu en tid, séger Thomas.

Funktioner i och kring munnen

Logoped Lotta Sdgreen och overtandldkare Gunilla Klingberg, Mun-
H-Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center ar ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper som
erbjuder information, utbildning, handledning, konsultation och
behandling.

-Munnen var lange en |&gprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det & inte s konstigt, eftersom nagra av
kroppens viktigaste funktioner finnsi just munnen.

Exempel pafunktioner i och kring munhdan ar andning, néringsintag,
tal och icke-verba kommunikation, t ex mimik. Omrédet har en
mycket komplicerad muskulatur och minsta stérning kan leda till
problem. Idag finns det olika munmotoriska traningsprogram som i
vissafall kan forbattra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformuldr om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for
forddrar och tandvérdspersonal. Har er tandldkare behov av
information, s& be honom eller henne att vanda sig till oss.

Vanligt férekommande orofaciala problem vid CATCH 22 ar
* Gomspalt
« Ddigt mineraliserad emalj
*  Tunn emalj med gropar (framst mjolktander)
» Avsaknad av enstaka tandanlag
* Avvikande tandform (tappliknande eller valdigt smala tander)
»  Sen tandutveckling (bade mj6lktander och permanenta tander)
* Awvikelser i munslemhinna
o Okad risk for karies (hél i tanderna)
» Lag salivsekretion (muntorrhet)
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Om man har gomspalt behandlas detta i sarskilda s k spaltteam déar
tandl&kare, logoped, |&kare m fl ingér.

De barn som har hjartfel kan behtéva behandlas med antibiotika i
forebyggande syfte infor sddana ingrepp i munhdlan som kan ge
bl6dningar, till exempel om man tar bort en tand.

-Detta for att forhindra att bakterier foljer med blodet fran munhalan
och sedan fastnar i hjartvavnaden.

Det finns mycket som talar for att personer med CATCH 22 har
mindre saliv & andra. Att vara muntorr okar kraftigt risken for hal i
tanderna.

-Samtidigt ar det vanligt med infektioner, aminstone under forskole-
aren. Det innebér i sin tur risk att barnen &ter och dricker sadant som
ar olampligt for tanderna, t ex nér de & sjuka och maste fa i sig
mycket vétska och energi.. Att sk6ta munhygienen pa ett bra sétt kan
ocksa vara svart, da barn med CATCH 22 ofta har problem med sin
finmotorik och uthdllighet. Allt detta gor att barnen inte sdlan
behover forstarkt forebyggande tandhalsovard. Forutom att borsta
tanderna med fluortandkram behover manga av barnen extra fluor i
form av fluortuggummi, fluortabletter och fluorlackning. Att fa
kommallite oftare till tandvarden & ocksa bra.

-Man bor ocksa be att tandvarden kontrollerar salivsekretionen och att
de tar prov for bakterier i saliven. Detta bor goras ndgra ganger under
uppvaxten samt i vuxen ader. Om man har lite saliv & det extra
viktigt med fluor och att man dricker vatten efter/mellan mdtiderna
Man behover ocksa fahjalp med olika slags salivstimulerande medel.

Eftersom barnen kan sakna tander & det viktigt att tandl@karen
kontrollerar tandanlag med rontgen i niodrsdldern, om inte tidigare
rontgenbilder visar att alla anlag finns.

-En del barn med CATCH 22 har svat att klara av vanlig
tandbehandling. De kan tycka att det & jobbigt, obehagligt och &r
ibland rédda. Ofta beh6ver barnen fa extra tid vid besoken och ibland
behover man ga till specialisttandvarden (for barn — pedodonti).
(2001)
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Sjukskoterska Ann-Marie Alwin, Agrenska informerade om aspekter
pa syskonrollen.

-De behov syskon till funktionshindrade barn har kommer oftai skym-
undan pa grund av det sjuka barnets behov, eller sa &r inte forddrarna
medvetna om syskonets behov, sa Ann-Marie Alwin.

Syskon till barn med funktionshinder har ofta mycket fragor,
funderingar och synpunkter, exempelvis:

-Varfor har alltid min suka syster réatt?

-Varfor tar ni alltid min guka bror i forsvar?

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

-Varfor gar det inte att bota 5jukdomen?

-Jag skulle vilja sdlja min bror for en krona!

-Hur kan jag varatill hjalp?

-Maste vi alltid prata om hennes sjukdom?

-Hur ska jag forklara hans gukdom for kompisarna?
-Kan jag ocksa f& sjukdomen?

-Pa 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 forutséttning for att de skulle kunna vara har 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
omtyckt form for att pratatillsammans, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen kan ha svart att fa tid att prata om sina problem med for-
aldrarna.

-Ofta fé&r syskonen ett storre ansvar, eller kanner ett storre ansvar,
sarskilt om barnet med funktionshindret & yngre. Under syskon-
vistelserna far de majlighet att prata om sina kanslor utan att kénna 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
kamrater.

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

Syskonen far ofta spela rollen av "forsvarare' eller "forklarare" i
skolan och pa andra stallen &n hemma.
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-Deras lojalitet med det guka syskonet & ofta mycket stark. Déarfor
kan det vara svart att fa dem att prata om egna problem som beror pa
syskonets funktionshinder, eller att siga nagot negativt om syskonet.
En del blir sk "undvikare" som ser till att de inte hamnar i situationer
dér de maste forsvaraeller forklara.

| skolan maste syskonen valja mellan att ga ut pa rasterna och kanske
tvingas konfronteras med problemen och forklara eller stannainne och
undvika kamraterna.
-Inte sdllan & de réadda for att jdmféras med syskonet och ibland
undrar de ocksa om de har syndromet eller sjukdomen. Kanner de att
de skams for sitt syskon kan de fa skuldkanslor for det.

Det som syskonen ofta upplever som hot kan saledes varamanga olika
saker.

-Forutom svarigheterna att fa ha sina saker ifred och att |&sa laxor utan
att bli stérda, upplever manga syskon att de blir oréttvist beskyllda. En
del kénner ett direkt fysikt hot. De undrar hur starkt syskonet ska bli,
om mamma och pappa alltid kommer att orka hdla 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 behtver dessutom sa mycket stod som majligt fran forddrarna
eller ndgon annan nara anhorig, exempelvis nagon av mor-eller farfor-
aldrarna.

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 né&r mamma och pappa dor?
-Det & da ofta en l&tnad for dem att hora att det finns bra alternativa
boenden dar syskonet far den stéd och hjdp 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
livsperspektiv som andra jamnariga saknar. Manga blir 6dmjuka och
far en storre forstaelse for andra med funktionshinder. Sjavbilden
stérks och inte sdllan blir de mer ambitiésa med det som detar sig for,
sa Ann-Marie Alwin.

Syskonproblematiken &r ofta likartad oavsett vilket funktionshinder
det guka syskonet &r. En mer utforlig spegling av syskons funderingar
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finns samlade i kapitlet Gruppsamtal om syskonrollen i Agrenskas
Nyhetsbrev nr 115. (2001)

Foréldraerfarenhet och féreningspresentation

Rose-Marie Larsson, mamma till en pojke med CATCH 22
(=22q11-deletionssyndrom) och foreningsrepresentant for CATCH
22-syndromforeningen, berédttade om sonen Johan (19 &r) och hans
uppvaxt, samt informerade om féreningen.

Foreningen CATCH 22-22g11 deletionssyndrom bildades 1999.
Idag har foreningen, som ingdr i paraplyorganisationen Sma och
mindre kanda handikappgrupper, cirka 70 medlemsfamiljer.

Bland foreningens uppgifter ingar att pa olika sitt stodja
medlemsfamiljerna, att ordna familjetrdffar och utbildningar.
Foreningen ger ut tidningen ”Medlemsblad”.

-Just nu arbetar vi en del med att férsoka arrangera en kontakt-
familjhelg och en syskontré&ff . Ett stort problem & att fa fram
ekonomiska medel for olika aktiviteter, sa Rose-Marie Larsson.

Adress och telefonnummer till foreningen &r:
Foreningen CATCH 22-22g11 deletionssyndrom
C/O Rose-Marie Larsson

Norgardsvagen 17

430 90 Ockero

Tel: 031- 96 83 34

Samhallets stod

Mats Mansson, kurator pa FUB i Goteborg, informerade om lagar som
i almanhet 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 sinarepriser textade och det & bra. Men tyvarr finns det
fortfarande gott om daliga exempel déar samhallet misslyckats att oka
tillgangligheten for personer med funktionshinder. Ett exempel pa det
sistnamnda & Goteborgs sparvagar som kor med sparvagnar som inte
kan anvéandas av rullstolsburna.
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Mats Mansson menade att det i alla lagar finns en viss ménniskosyn
inbakad.

-Pa 1940-talet fick exempelvis forddrar till barn med svéra handikapp
ingen hjép och inget vardbidrag. Alternativet till att klarasig helt utan
hjélp var att 1amna bort barnet till en institution. Det fanns inte ens
skolor for andra an de som ansdgs "bildbara’, traningsskolan kom
forst 1967.

| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhallet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svéara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvéardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som é&tta ar senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bra lag dér det finns stora mdgjligheter att
individualisera olika hjdlpinsatser. Det sdgs att lagen & en
réttighetslag, men jag anser att det snarare & en majlighetsiag. Tanken
med lagen & att "den enskilde ska fa méjlighet att leva som andra"
(58). Den malsattningen anser jag & lagens stora fortjanst, aven om
man kan diskutera vad det innebér att leva som andra, sa Mats
M ansson.

LSS &r till for en sérskild personkrets som delas in i fdljande tre
grupper:

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

* personer med betydande och bestdende begavningsméssigt
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen ader, foranledd av yttre vald
eller kroppslig sukdom.

* personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt ddrande, har betydande
svarigheter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stod
och service.

-1 den sista stora gruppen ska adla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifraga for stod och hjap.

| LSS talas om detio réttigheterna:

a radgivning och annat personligt stod

o personlig assistans

o |edsagarservice

a kontaktperson

o avlbsarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfér hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 &

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

o bostad med sérskild service for vuxna eller annat sarskilt anpassad
bostad for vuxna

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta ndgot att fa stdd och service enligt den
nyalagen.

-Som synes finns det stora méjligheter till stod och hjap i lagen fran
1994. For att fatillgang till olikainsatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stod och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell bedémning av sarskilda
tjansteman i kommunen (L SS-handlaggare).

-Som ansbkande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig ndja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan 6verklaga det om ni inte & 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 bestéllas hos Sociastyrelsen tel. 08/783 30 03.
Enstaka ex & gratis. Tidskriften INTRA, som ges ut av stiftelsen
Utvecklingsstorda i Fokus, har skrivit mycket om LSS i nummer
2/1993. INTRA kan bestéllas patel 08/690 93 60. (2001)

Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall Bergstrand fran Forsakringskassan, Goteborg,
informerade om de ekonomiska stéd familjer som har barn med
funktionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag,
handikapperséttning, bilstdd, personlig assistans och tillfdlig
foraldrapenning.

-Véardbidrag kan forddrar sbka om barnet har ett funktionshinder
eller gukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har
merkostnader. Ett krav & att den sarskilda insatsen behdvs under
minst sex manader.

Vérdbidraget bestdr av fyra olika nivaer, helt bidrag (92 250 kr/ar,
2001), tre fjardedels (69 188), halvt (46 125) och en fjardedels
(23 063). Bidraget & pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhdllas som skattefri del om det finns merkostnader.
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Vérdbidraget omprovas normalt vartannat & och kan betalas ut till
manaden fore barnet fyller 16 ar. Dérefter kan barnet §alv eventuellt
erhdlla handikappersattning.

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Féralder kan fa bilstéd
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med
allménna kommunikationsmedel .

-Funktionshindret ska vara bestdende €eller i vart fal beréknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det mojligheter att anstka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprovat anskaffningsbidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning & ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
gavstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjdlp med
personlig hygien, p& och avkladning, att dta och kommunicera samt
att assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer &n 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 sadana fall assistansen de 20
forsta timmarna/vecka. Nér det galler barn maste dess behov av hjép
och vard under stérre delen av dygnet vara av betydligt storre
omfattning an for friska barn.

Tillfallig féradrapenning & erséttning for inkomstbortfall nér en
fordlder maste avsta fran arbete for bl a vad av sukt barn.
Erséttningen kan utga maximalt 120 dagar/ & och barn. Erséttningen
kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 & och i vissafall upp till 16
ar.

-For barn som omfattas av LSS (Lagen om st6d och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskildaregler. For dem kan ersattning utga
fran 16 ars ader upp till dess de fyller 21 &r. Forddrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis foéradrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet. (2001)

En uppféljande intervju gjordes med Oskars forédldrar Thomas och
Maria i januari 2002. | korta drag beskrivs hér hur Oskar utvecklats
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och hur hans sjukdom paverkat honom under de sex ar som gatt sedan
forraintervjun som gjordes under Agrenskas familjevistelse 1996.

1996 var Oskar 3 ar. Hans infektionsoverkandighet var stor, vilket
paverkade hans mojligheter att leka med kamrater eller att vistas i
miljéer med mycket folk.

-Eftersom han tidigt visade sig vara valdigt social och gillade att vara
med kompisar hammade infektionsdverkansligheten honom ganska
mycket de forsta aren. Na han var 4 & gamma fick han
gammaglobulin och genast mérkte vi en stor skillnad. Sedan vi
borjade med behandlingen behovde han inte langre penicillin efter
varje forkylning och han fick mgjlighet att vara pa daghem med andra
barn, séger Maria.

Oskars talutveckling var lange forsenad. Néar han var tva ar fick man
kontakt med en logoped.

-Bade Oskar, vi och hans dagmamma, fick lara oss tecken som stod.
Oskar var mycket intresserad och larde sig snabbt manga tecken. Nar
han sedan borjade pa daghemmet gick han forsta aret i en s k
sprakverkstad. Han hade aldrig nagra problem att kommunicera med
kamraterna, trots att han inte talade, séger Thomas.

Vid drygt 3 &rs alder hade han annu inte borjat tala och det trodde man
delvis berodde pa den gomspalt Oskar visade sig hai mjuka gommen.

Men successivt borjade Oskar sedan att tala. Till en borjan var det ett
otydligt tal som till stora delar barafamiljen och kamraterna forstod.
-Né&r han var 6 & och borjade forskolan hade han utvecklat talet sa att
&ven Gvriga omgivningen forstod honom och d& dutade han anvanda
tecken, sdger Maria.

Oskars tillvaxt har alltid varit problematisk, till en borjan i huvudsak
beroende pa alla infektioner och behandlingar pa intensivvards-
avdelning, men ocksa p g a hjartproblemen. Ett & gammal skedde en
viss forbattring och han &t lite béttre.

-Han har alltid legat pa den lagsta tillvaxtkurvan och foljt den ganska
stabilt. Forra varen tappade han plétsligt upp vikt och véxte inte pa
langden. Snart insag vi att det kunde bero pa att han slutat fa gamma-
globulin. N&r han &terupptog medicineringen piggnade han till och
borjade da normalt igen, sdger Thomas.
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Efter den hjartoperation Oskar genomgick nar han bara var fyra
dagar gammal har hjartfunktionen varit bra. Efter operationen har han
medicinerats med Renitec® och genomgatt arliga kontroller. Den
uppfoljande hjartoperation man trodde var nodvandig efter bara nagra
ar har annu inte behtvt goras.

-Men nu tror vi nog att det & pa gang att byta ut hjartklaffen och den
transplanterade aortabit han har. Detta & ju ndgonting som vi oroar
oss for, sager Maria.

Infor skolstarten gjordes en psykologisk utvecklingstest. Den visade
att Oskar hade vissa koncentrationssvarigheter, att utvecklingsnivan
var nagot lagre och uthdligheten nagot samre jamfort med
genomsnittet hos jamnéariga. Dessutom var hans tal inte utvecklat sa
mycket som man kan forvanta sig i den aldern.

-Men Oskar kompenserade sin svaga sidor med en fantastisk
framéatanda, stor social kompetens och stort sjavfortroende. Redan i
forskoleddern var han ocksa valdigt duktig pa alla slags fysiska
aktiviteter, sasom ishockey, fotboll, rollerblades mm, sager Thomas.

Skolstarten blev mycket lyckad for Oskars del. Han bdrjade i en
Adersintegrerad grundskoleklass (23 elever arskurs 1-3) och hade med
sig sin personliga assistent fran forskolan.

-Hans assistent, som han har &n idag, hjalper honom att komma igang
med olika uppgifter och ger honom stod och hjélp mer enskilt nér han
blir trétt. Under ledning av ambiti¢sa och kunniga larare har Oskar fatt
den hjélp och det stod han behover for att klara skolarbetet och héanga
med kamraterna, sdger Maria.

Maria och Thomas framhaller att det har betytt valdigt mycket for
Oskars utveckling att de hittat en skolform med ett arbetssétt som varit
precis réatt fér honom.

| dag mér Oskar mycket bra och klarar att leva med sin sjukdom, sa att
den inte ger honom stora handikapp i vardagen.

-Tack var tidig diagnos och ett fantastiskt bra omhandertagande av
bade sjukvard, habilitering och skola, har det gatt mycket béttre for
Oskar an vi dromma om de forsta dren, som ju var enormt tuffa
Problemen &r verkligen inte borta, men de har blivit hanterbara, séger
Thomes.

Oskar maste kdmpa mer an andra barn for att hanga med i skolan och
det & mycket i behandlingen som &r pafrestande och tréttande. Han ar
fortfarande liten, 9 &r gammal véger han bara 21 kg och har l&tt for att
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frysa, eftersom hans underhudsfett &r sa tunt. Eventuellt kan det bli
aktuellt att Oskar behandlas med tillvéxthormon, det ska utredas nu.
-Men trots att det & si mycket med Oskars sukdom som innebar
problem och svérigheter ser vi faktiskt ljust pa framtiden. Oskar &r sa
fantastisk framat och ser néastan bara mojligheter och det kanns valdigt
bra, séger Maria.

Har kan man f& mer information

Socialstyrel sen informationsfoldrar
e-post: sos.order ecial.lagerhus.se
internetadress: http://www.sos.se/smkh

artiklar ur Lakartidningen

internetadress. www.ronden.se/It/

(hér krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjdlpatill med)

OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man
internetadress:
ww3.nchi.nlm.nih.gov/OM IM/searchomim.html

National Library of Medicini USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar frén vetenskapliga tidskrifter

internetadress: wivw.nim.nih.gov |
Foreningen CATCH22:s hemsida: Wva—eatehzz—nu—l

Beteendevetenskaplig fenotyp: Leuven experiment (Konferens Agrenska
2002)

Barnneuropsykolog Ann Swillen, Universitetssjukhuset Gasthuisberg,
Leuven, Belgien, informerade pa 22q11 deletionssyndromkonferens-
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en pa Agrenska 2002 om den beteendevetenskapliga fenotypen vid
22g11deletionssyndrom, i fortséattningen kallat CATCH 22.
(fenotyp=ung. den sammanlagda effekten av arftliga och férvarvade

egenskaper)

"Den beteendevetenskapliga fenotypen & ett beteendevetenskapligt
monster som inkluderar kognitiva processer (hur man tar in och
bearbetar information) och social interaktion, vilket till sitt innehall ar
associerat till, och specifikt knutet till ett syndrom som har en
kromosomal eller genetisk etiologi (sjukdomsorsak)” O Brien &Y ule,
1995;Hint, 1996.

-Den beteendevetenskapliga fenotypen vid CATCH 22 inkluderar fyra
omréden; motorik, tal/sprak, kognitiva processer samt socialt och
kénslomassigt beteende. Den grupp barn, ungdomar och vuxna, 183 st
med CATCH 22 som vi undersokt, har varit fran 0 till 57 &, med en
tonvikt pa gruppen 7-12 ar (48 st). 14 st avled tidigt som en foljd av
svara hjartproblem, sa Ann Swillen.

Har foljer ett urval av de resultat Ann Swillen presenterade pa
konferensen.

Den undersokta L euvenpopul ationen delades i tva grupper:
1/ nyfodda, barn och ungdomar (0-18 ar)
2/ vuxna, dldre an 18 &r

Gruppen nyfodda, barn och ungdomar med CATCH 22 under-
soktes med inriktning pa

A/ motorisk utveckling

B/ begavning, inlarning och neuropsykol ogi

C/ beteende och social-kénslomassig utveckling

A/Motorisk utveckling, (nyfédda)

Utmérkande for nyfodda barn nér det gallde den motoriska utveck-

lingen var:

a att barnen var hypotona (85 %), d v s hade |&g muskel spanning

o att de hade svarigheter att utveckla muskelstyrka och koordination

o att de var sena att nd motoriska utvecklingsmal, sarskilt nér det
gdllde att krypaoch ga

A/Motorisk utveckling, (tidig barndom till ungdom)
@ hypotonin avtar

a grovmotoriken &r ofta mer forsenad @n finmotoriken
a problem med koordination och balans
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a problem med |&gt tempo i aktiviteter
-De insatser/hjép barnen behtver bor inriktas pa att s mycket som
mojligt stimulerafysiska aktiviteter samt 5jukgymnastisk

B/Begavning, inlarning och neur opsykologi

Begavningen varierar mycket i gruppen, fran normal intelligens till
|&g. Foljande 1Q redovisade Ann Swillen for barn 0-4 ar:

a 1/3 hade en genomsnittlig 1Q pa 85 eller mer (normal 1Q=100)

a 1/3 hade en 1Q mellan 70-84

a 1/3 hade en |Q under 70

Begavningen for barn 4 &r och aldre:

a Fran borderline (70-85) till normal 1Q: 55 %

a Intellektuella svarigheter: 45 %

-Vi har inte kunnat se nagon Overensstammelse mellan 1Q och
hjartproblem. Den genomsnittliga 1Q var daremot lagre och de
intellektuella svarigheter mycket storre i gruppen som &arvt deletionen
jamfort med de som hade en deletion orsakad av en nymutation.

B/Inl&rning/inlérningsproblem

Forekommer hos 82-100 % av barnen. Foljande profil nér det gallde
inl&rningsproblemen i gruppen redovisade Ann Swillen:

a konkret tdnkande foredras

a apstrakt ténkande &r problemati skt

a problem att integrera, tatill sig, ny information

a problem med matematik och lasforstael se

a brister i uppmarksamhet och koncentration

a brister i visuo-spatiala forméagan (ung att skilja pa lége och riktning,
urskilja bokstaver, hoger-vansteruppfattning)

-Monstret pa inlarningssvarigheterna liknar monstret hos barn med
ickeverbal inlarningsproblematik, d v s val utvecklad verbal forméaga
men exempelvis svag psykomotorisk, visuo-spatial och ickeverbal
formaga.

B/Neur opsykologisk profil

Den neuropsykologiska profilen fran 5 ar och uppét innehdller saledes
béttre verbal 1Q an perceptuell 1Q, problem med visuo-spatiala-
perceptuella uppgifter, uppmarksamhets- och koncentrationsproblem,
impulsiv arbetsstil, braverbalt minne.

B/ Skolsituationen kraver, p g a inlarningsproblematiken, specia-
Iklasser, specialundervisning samt anpassningar enligt erfarenheterna
fran Leuvenundersokningen.
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-Barnen behdver mycket hjalp och stod att komma igang att arbeta, att
lararen " coachar” och stimulerar under arbetets gang. Arbete tva och
tva fungerar ofta bra. Vid introduktionen av nya laromedel bor detta
ske forsta gangen enskilt fran lararen till eleven

C/ | Beteende och social/kanslomassig utveckling

Barnens beteende kan spanna fran stark impulsivitet och
hdmningsloshet till tillbakadragenhet och blyghet. ADHD, ADD och
andra autismspektrumstorningar &  vanligt  férekommande.
Initiativkraften och motivationen & svag och manga har en specidll
angslighet.

| ungdomar nas beteende finner man ofta

a psykotiska g ukdomar

 tvangssymptom

a en ambivalent/vacklande relation till fordldrarna

a psykiska §ukdomar, manier, depressioner

-Vi har inte funnit nagon skillnad mellan kénen nér det galler
beteendet. Nar det galler forhallandet mellan beteende och mental niva
fann vi att gruppen med 1Q mindre 8n 70 hade fler problem som hade
med de egna tankarna att gora.

Utifran fragefor mulér till forédrar, |arare och ungdomar fick man
bl aféljande svar:

Forddrar till smabarn (2-3 &r):

a til|bakadragenhet 6/16

o somatiska akommor, exempelvis dtproblem och férstoppning 3/16

Forddrar till forskolebarn (4-6 &r):
a sociala problem 6/19

@ uppmarksamhetsproblem 6/19
Léararetill forskolebarn (4-6 &r):

a tillbakadragenhet 9/19

a problem med inre tankar 3/19

Foradrar till skolbarn (7-11 &)
a sociala problem 10/16

o uppmarksamhetsproblem 7/16
a tillbakadragenhet 4/16
Lararetill skolbarn (7-11 &r):

a sociala problem 5/16

a tillbakadragenhet 3/16

o dngslan/depression 2/16
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Foradrar till ungdomar (12-18 ar):

a uppmarksamhetsproblem 4/9

a sociala problem 3/9

a problem inre tankar 3/9

Lararetill ungdomar (12-18 &):

o uppmarksamhetsproblem 3/9

a sociala problem 3/9

a angslan/depression 3/9

Ungdomarna géva:

o uppmarksamhetsproblem 2/9

a sociala problem 2/9

-Nagra slutsatser man kan dra & att de indtgaende problemen okar och
de utdtagerande minskar med adern. Det ror sig om en "kvartett”
problem som de flesta har; sociala problem, tillbakadragenhet,
uppmaéarksamhetsproblem och problem med inre tankar. Foréldrar och
larare rapporterar beteendeproblem tidigt. Foréldrar rapporterar mer
sociadla problem @n uppmérksamhetsproblem. Lérare rapporterar mer
problem med tillbakadragenhet och inre tankar och ungdomarna sjdlva
uppfattar att det finns farre beteendeproblem an vad bade foraldrar och
larare anser, sa Ann Swillen.

For att ta reda pa om det beteendevetenskapliga monstret ar specifikt
for CATCH 22 jamfordes resultaten med resultaten fran en kontroll-
grupp, vilket visade att sa var falet. (2002)

Speciapedagogerna Marianne Alexanderson och Ann-Catrin Rgjvik,
Agrenska, informerade om pedagogiska aspekter p& CATCH 22.

-De senaste fyra &en har vi pedagoger pa Agrenska sammanstéllt
pedagogiska aspekter pa det vi sett hos barnen med sjukdomen/syn-
dromet under Agrenskas familjeveckor. Till v&r hjdp har vi ett
observationsmaterial som ser lika ut alla familjeveckor.

Mal séttningen med observationsmaterialet &r att

o samla pedagogisk information om barn med ovanliga sjukdomar och
syndrom

o sammanstélla det som Agrenskas personal sett under veckan och
aterkoppla erfarenheterna med barnens ordinarie larare
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a darigenom tka kunskapen bland l&rare och annan personal som ar-
betar med barnen pa hemorten

a bidraga med information om funktionshindret som underléttar utar-
betandet av ett tgardsprogram pa barnets hemskola

Nagra veckor innan familjernakommer till Agrenskas familjeveckor
kontaktas och informeras fordldrar och lérare om det pedagogiska
projektet.

-Nar familjerna anlander pa mandagarna far de ytterligare information
plus att vi diskuterar vad vi vill hasvar pa

Ann-Catrin Rojvik och Marianne Alexanderson informerade om de

styrdokument, internationella och nationella, som ligger till grund for

undervisning, extra hjélp och stdd till funktionshindrade:

a FN:s standardreglemente for manniskor med funktionshinder

a FN:s barnkonvention

a Salamanca-deklarationen

a forskolans, grundskolans och gymnasiets laroplaner Lpf 94 och Lpo
94

De bada informerade ocksa om ICF, ett nytt internationellt
handikappbegrepp/klassifikation. Till skillnad mot det gamla
handikappbegreppet, som utgick fran ett sjukdomsperspektiv, utgar
ICF frén ett halsoperspektiv, med stor vikt lagd vid hur den fysiska
och socialamiljon kan utformas for att ge storsta mojliga del aktighet.

-Syftet med ICF &r bl a att ge en vetenskaplig grund for att forsté och
studera hélsorelaterade funktionstillstand, m6jliggora insamlingar och
jamforelser av data mellan olika léander samt vara ett verktyg inom
forskningen for att méta resultat, livskvalitet och omgivningsfaktorer.

Ur den sammanstélining av pedagogiska aspekter vid CATCH 22 som
gjorts pa Agrenska kan man bl a utl&sa:

a Tal och kommunikation & ofta forsenad. Barnen & inte sédllan
féordiga och talet & otydligt. Formagan till omsesidig spraklig
kommunikation & begransad. Taldngslan &r inte ovanligt.

o Motoriken & langsam, savlig och nagot klumpig. Det & sdllan att
det forekommer grava motoriska funktionshinder.

o Abstrakt och logiskt tankande &r ett problem hos manga. Barnen
har ofta svart att dra logiska slutsatser ur ett resonemang, svart med
matematik samt att bestdmma en rimlig niva pa uppgifter.

a Tids- och rumsuppfattningen & stord och innebér ofta problem,
t ex nér det galler att hdlatider eller att hittai ndromradet. Stort behov
av struktur och klararegler
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o Emotionella aspekter. Barnen anses "sndla’ och blir [att
utnyttjade. Kontakten med jamnariga & problematisk och distand6s.
De vantar garna pa att fa ”"vara med” och tar inga egna initiativ. Inte
sdlan far barnen "lasningar” eller vredesutbrott vid motgangar.
Pendlar mellan hyperaktivitet och tillbakadragenhet/blyghet.

o Motivation och uthallighet. Utméarkande & den bristande forméagan
att galvstandigt sitta igang, genomfora och avsluta uppgifter.
Dagsformen varierar mycket

a K oncentration och uppmarksamhet. Ofta stora svarigheter, som

t ex extremt hog eller |&g aktivitetsniva

-Det  firns mycket som kan forbéttras i barnens
undervisningssituation. Exempelvis klarar de uppgifter battre om de ar
sakra pa vad som forvantas av dem. Det underléttar ocksa om man
talar ldngsamt och tydligt, om rutinerna & valbekanta och om man ger
feedback med jamna mellanrum. Sma éverblickbara delmal och korta
verbala och visudlt tydliga instruktioner & ocksa till fordel for
barnen.

Uppgifter eler situationer som bor undvikas:
o storgruppsgenomgangar

a muntliga redovisningar

a alltfor manga nya situationer

a matematik i allaformer

o gdvstandigt arbete

o for manga sociala kontakter i klassen

o uppgifter som bygger pa egnainitiativ
ainldrning pakort tid

-Det &r till stor hjalp for barnen om de far lugna och tydliga instruk-
tioner och en instruktion i taget. Barnen behdver hjdp att komma
igang med en uppgift och sedan ocksa stod vid genomforandet.

Ovrigt att tanka p&:

o abstrakta uppgifter bor géras om sa att de blir sa konkreta som
majligt.

o korta arbetspass

o |&rarstyrd planeringsbok

a fasta hemuppgifter

a regel bunden taltraning, logopedhjdp for béttre tal

a tecken som stod

a gpecial pedagog bor finns med i arbetsgruppen

o dtgardsprogram &r extra viktigt (2002)
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Adresser och telefonnummer till foreldsarna

Barnl&kare Solveig Oskarsdottir

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Overlédkare Peder Rasmussen

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Neuropsykolog Lena Niklasson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Professor Bengt Eriksson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Docent Otto Westphal

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Overlakare Mihailo Vujic

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Specidistlékare Margaretha Belfrage
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Neuropsykolog Gerd Viggedal

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000
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Specialpedagog Ann Catrin Rojvik
Sjukskoterska Ann-Marie Alwin

Specia pedagog Marianne Alexandersson
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Specialpedagog Inga-Lill Jakobsson
Goteborgs universitet

Box 300

405 30 Goteborg

tel: 031- 7731000

Logoped Christina Persson
Sahlgrenska universitetssjukhuset
413 45 Goteborg

Tel: 031- 3421000

Specialistlékare Radi Jonsson
Sahlgrenska universitetssjukhuset
413 45 Goteborg

Tel: 031- 3421000

Overtandl&kare GunillaKlingberg
Logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Handlaggare Agneta L jungwall-Bergstrand
Forsakringskassan

Box 311 86

400 32 Goteborg

Kurator Mats Mansson
FUB

Lillatorpsgatan 10

416 55 Goteborg
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