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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréaffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det har fallet CHARGE syndrom. Familjevistelser med den
diagnosen har arrangerats pa Agrenska 1996, 2001 och 2006.

Under en familjevistelse &r fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas da omhand av sarskild personal. Faktainne-
hallet fran forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allménheten har foreldsarna
mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete med
forelasarna, 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
sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer

till foreldasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
Foljande forelédsare har medverkat vid framstéllningen av detta ny-
hetsbrev: Overlikare Eva Holmberg, Goteborg, professor Kerstin Strom-
land, Goteborg, leg lak Maria Johansson, Goéteborg, psykolog Eva Bill-
stedt, Goteborg, Overlékare Daniel Holmgren, Goéteborg, logoped Lotta
Sjogreen, dvertandldkare Jan Andersson-Norinder, G(’jtebor_g, Overlakare
Radi Jonsson, Goteborg, specialpedagog Ulla Holmqvist-Ang, Gnesta,
specialpedagog Marie Molnar, Finspang, specialpedagog Ulrika Brodd-
stedt-Gulewitsch, Finspang, sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Go6-
teborg, specialpedagog Astrid Emker, Géteborg, socionom Anna Lindfors,
Goteborg, handldaggare Gunnel Hagberg, Goéteborg, sjukskoterska Lotta
Thomasson, Géteborg, docent Olle Nylén, Géteborg, specialpedagog Kris-
tina Hedstrom, Gnesta
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Klinik

CHARGE syndrom

Overlakare Eva Holmberg, Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra,
Goteborg, informerade om klinik vid CHARGE syndrom.

Eva Holmberg inledde med en kort CHARGE- historik:

a 1979 beskrev Bryan Hall olika missbildningar, inklusive choanal
atresi

a 1979 gjorde Hittner en oberoende beskrivning av olika misshild-
ningar inklusive colobom

o 1981 beskrev R. Pageon forsta gangen CHARGE syndrom inklusive
diagnoskriterier

Namnet CHARGE kommer fran begynnelsebokstéverna i de organ
som berors eller de symptom som utmarker tillstandet:

C:star for Kolobom eller klyftbildning i Ggat, en tidig anlaggnings-
rubbning som kan drabba flera av dgats strukturer. Mer om detta finns
att l&sa langre fram i nyhetsbrevet. 77-79 % av alla med syndromet
har kolobom.

H:star for Heart defect, d v s en hjartmissbildning som kan vara av
olika svarighetsgrad. Fallots anomali (tetrad), ventrikel septum defekt
(hal i kammarskiljevaggen) och atrium septum defekt (hal i formaks-
skiljevaggen) ar exempel pa hjartmissbildningar som férekommer vid
CHARGE syndrom. 84-85 % av alla med syndromet har hjartmiss-
bildning. (se mer om detta i sérskilt kapitel)

A:star for Atresi av choaner, d v s koanalatresi, vilket innebar for-
trangning av bakre naréppningar. Sadan fortrangning kan vara enkel-
eller dubbelsidig. Nyfodda barn ar beroende av att kunna andas genom
nasan. Ar fortrangningen dubbelsidig far barnet tidigt svara andnings-
problem. Oronlakaren redogér narmare for detta langre fram.

R:star for Retarderad tillvaxt och/eller utveckling och/eller felutveck-
ling i hjarnan.

G:star for Genital hypoplasi, vilket innebar underutveckling av kons-
organ. (34-38 %)
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E: star for Ear anomalies, d v s 6ronmissbildning (96-100 %) och
[eller horselnedséattning

-For att fa diagnosen Charge syndrom krévs det minst 4 symptom av
ovanstaende sju dar E innehaller tva symptom.

CHARGE syndrom férekommer hos cirka 1/10 000 levande fodda
barn, vilket innebar att det fods ungefar 8-10 barn varje ar med syn-
dromet i Sverige.

Jonas har CHARGE syndrom

Jonas, 8 ar, har CHARGE syndrom. Han kom till Agrenskas familje-
vistelse tillsammans med mamma Gunnel, pappa Lasse och brodern
Niklas, 13 ar.

Gunnels graviditet med Jonas var normal, likasa forlossningen.

-Jonas skrek direkt valdigt mycket och var inte intresserad av mat. Nar
de forsokte suga rent i Jonas andningsvégar, kom de inte ner med
slangen. Ganska omgaende stéllde tva lakare diagnosen koanalatresi,
d v s stopp i andningsvégarna. Jonas fick en svalgtub och med hjalp av
den kunde han andas, sager Gunnel.

Atta timmar efter fodelsen forflyttades Jonas till ett stérre specialist-
sjukhus. Dér tog man upp tva hal i Jonas bakre nashalor och satte in
ror for att halla andningsvéagarna éppna genom nasan.

-Jonas fick ocksa en nassond, genom vilken han fick sin mat. Vi fick
veta att Jonas skulle ha kvar réren i nasan i fyra veckor, sedan skulle
han vara bra. Sa blev det inte. Han fick redan fran borjan problem med
nashalorna. Det blev slemmigt och infekterat kring roren. Efter drygt
fyra manader pa sjukhuset fick vi aka hem med Jonas. Da hade han
fortfarande roren kvar i nasan. Pa sjukhuset hade man provat att ta ut
roren, men satt tillbaka dem efter ndgon dag. Det berodde pa att and-
ningsvagarna genom nésan snabbt tapptes till igen, sager Gunnel.

Problemen med roren fortsatte sedan familjen kommit hem.

-Det blev en oandlig massa resor till och fran sjukhuset, en eller flera
ganger i veckan. Jonas fick en massa infektioner, han snarkade och
hade massor av somnapnéer (tita och upprepade andningsuppehall)
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och vi sov nastan inte alls pa natterna. Det var en valdigt arbetsam
period, som pagick nastan ett halvar, innan Jonas skrevs in pa sjukhu-
set for nya kontroller, sager Lasse.

Ytterligare forekommande symptom

Eva Holmberg informerade dessutom om ytterligare forekommande
symptom vid CHARGE syndrom:
o utvecklingsforsening (allman, spraklig, motorisk) (72-100 %)
-Det ar fraga om en forsening orsakad av syn-, horsel- och balanspro-
blemen. En bestaende utvecklingsstorning ar ovanlig.
a misshildning av balansorganet (80-100 %)
a missbildning av cochlea, 6ronsnéckan
a hjarnstamshypoplasi, underutveckling av hjarnstammen vilket med-
for storningar i kranialnerverna (90 %)
o mittlinjedefekter i hjarnan, vilka paverkar
-hypofysen och hypothalamus vilket kan innebéra att barnet vaxer
samre

- luktnerven
o paverkan pa struphuvud och svalg

o paverkan pa luftstrupe och luftror

a njurmissbhildningar

a kot- och ryggmissbildningar

o for fa eller for manga fingrar/tar

a |&pp-, gomspalt

a esofagusatresi, en del av matstrupen saknas

Dessutom férekommer symptom som &r gemensamma med ett annat
syndrom, 22q11-deletionssyndrom (Di George syndrom):

a underutveckling av thymus (brdssen) som kan medféra immunde-
fekter

o aortabagmisshildning

-Nya diagnoskriterier (huvudkriterier) diskuteras som innehaller de tre
mest drabbade omradena vid Charge syndrom (tre C); Colobom, Coa-
nalatresi och underutveckling av baggangarna i balansorganet (Cana-
les semicircularis). Bikriterier blir da hjarnstamsdysfunktion, avvikel-
ser i ytteréra och mellantra, missbildning av hjarta och matstrupe,
utvecklingsforsening.
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Symptom med syn- och horselnedséttning, balansstérning, matnings-
problem, andningsproblem, underutvecklade koénsorgan, urinvégs-
missbildningar, tillvaxtstorning ar exempel pa sadant som kan fore-
komma vid CHARGE syndrom och som man ska vara uppmérksam
pa, sa Eva Holmberg.

Jonas har en tydlig grovmotorisk forsening. Ett kolobom
upptacks

Nio manader gammal lades Jonas in pa sjukhuset for nya undersok-
ningar. Han hade da fatt lunginflammation. | samband med under-
sokningen av Jonas lungor upptackte man att hans hjarta hade en
“ovanlig form”.

-Man upptackte ocksa ett litet blasljud fran hjartat. Vi fick veta att
problemen inte var stérre an att det rackte med att géra regelbundna
hjartkontroller, sdger Lasse.

Jonas motorik var vid den har tiden mycket dalig.

-Han kunde inte ens lyfta huvudet nar han lag. Det var ocksa svart att
fa kontakt med honom. Vi borjade fundera pa om han sag och horde
ordentligt. Sedan han fatt antibiotika mot lunginflammationen blev
han av med sina standiga infektioner. Det betydde mycket foér honom.
Han blev piggare och mycket mer aktiv. Pa ettdrsdagen kunde han
sitta. Men problem hade Jonas fortfarande med att halla andningsva-
garna genom nésan 6ppna. Nar tuberna togs bort borjade Jonas istéllet
snarka nagot forfarligt, sager Gunnel.

Nar Jonas var 1,5 ar gammal tyckte Lasse och Gunnel att Jonas tittade
lite annorlunda.

-Efter en nédrmare undersokning av Jonas 6gon upptécktes kolobo-
met. Efter synundersdkning gjordes och det beslutades att Jonas skul-
le fa glasdgon, men det kom att dr6ja nastan ytterligare ett ar innan
han fick dem, séger Lasse.
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Genetik

CHARGE syndrom

Eva Holmberg informerade ocksa om genetik, d v s arftlighet.

-Jag inleder med att beratta lite om klinisk genetik, eftersom jag arbe-
tar pa avdelningen for klinisk genetik pa Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset.

-Klinisk genetik, som &r en egen specialitet sedan 1992, innebér labo-
ratoriemassig verksamhet dér bl a kromosomanalys och DNA-analys,
diagnostik av é&rftliga sjukdomar, information, végledning och gene-
tisk vagledning ingar.

I DNA-molekylen, som finns i varje cellkdrna, finns all information
kroppens olika funktioner behdver for uppbyggnad eller &mnesom-
sattning. DNA-molekylen, som ar en 2 meter lang dubbelspiral, delas
upp i kromosomer, 22 par kroppskromosomer plus ett par kénskromo-
somer, XX for kvinnor och XY for man.

-I kromosomerna finns vara arvsanlag, generna, som man idag upp-
skattar &r 20-30 000 till antalet. Generna ligger som pa ett parlband pa
givna platser pa kromosomerna. | dessa anlag kan det uppsta mutatio-
ner, tillfalligt uppkomna férandringar, ungefar en mutation/miljonen
celldelningar. Dessa mutationer innebdr en mojlighet for ménniskan
att andra sig efter nya behov, sa Eva Holmberg.

Nar en cell ska dela sig 6ppnas dubbelspiralen upp till tva enkelspira-
ler, en till vardera cellen, och darefter byggs vardera enkelspiralen
upp till en ny dubbelspiral igen.

-1 denna kopieringsprocess kan det uppsta fel, antingen som bortfall,
tillkomst eller utbyte av byggstenar i genen. Proteinet som denna gen
producerar blir da annorlunda och far en samre funktion. Resultatet
kan da bli en arftlig sjukdom. Ibland orsakas felet av att barnet arver
forandringen fran sina foraldrar eller sa uppstar forandringen i sam-
band med befruktningen, s k nymutation.

Vid CHARGE syndrom uppstar det ett fel i utvecklingen av vissa ana-
tomiska omraden sa tidigt som vecka 3-9.

-Orsaken ar i1 de allra flesta fall (60-70 %) en forandring i en gen
(CHD7) pa kromosom 8. Férandringar i nagon annan gen har konsta-
terats. Genforandringar ar vanligt hos alla ménniskor, de behdvs for
méanniskans utveckling. Men problem kan det bli det nér forandringar-
na hamnar i gener som &r viktiga eller har betydelse i flera olika or-
gan.
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CHD7-genen &r betydelsefull pa flera satt:

o den paverkar andra gener och dessas uttryck och har darfér en mer
generell funktion

a den &r viktig i den tidiga fosterutvecklingen

a det &r en stor gen

a flera olika mutationer har identifierats i denna gen

o forandringarna i genen &r vanligen sporadiska och da ar upprep-
ningsrisken endast 1 %. | de fa fall med familjar nedéarvning, som man
hittat, &r arftligheten dominant, vilket innebdr att upprepningsrisken ar

50 %.
- Mamman eller pappan har da sjukdomen, men den kan ha uttryckts

valdigt milt. Det racker i sadana fall att barnet arver en sjuk kromo-
som fran den ena foraldern for att sjalv bli sjuk och den risken &r 50 %
vid varje graviditet. | de fall ndr mutationen ar k&nd &r fosterdiagnos-
tik mojlig med hjalp av moderkaksprov i v 10, sa Eva Holmberg.

Oron-, nas- och halsproblem

Docent Olle Nylén, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Goteborg,
informerade pa en tidigare familjevistelse om 6ron-, nas- och halspro-
blem.

- | mitt arbete traffar jag manga barn med koanaltresi. Atresin, som ar
en fortrangning mellan nésa och nassvalg, upptacks oftast pa BB. Ny-
fodda barn kan inte andas genom munnen. Det &r en reflex som regle-
rar detta och den reflexen forsvinner forst efter cirka 3-4 veckor. Om
inte barnet direkt far adekvat behandling sa avlider det. Darfor borde
det vara rutin pa alla BB att suga med slang genom néasan anda ner i
halsen, men sa &r det inte pa de flesta BB, sa Olle Nylén.

Inom medicinen skiljer man mellan atresi (stopp) och stenos (for-
trangning).

-1 bada fallen finns alla varianter, fran dubbelsidiga till enkelsidiga
stopp eller nastan stopp. Gangarna i nashalorna kan vara helt férbena-
de eller bara vara igentappta av en slemhinna. Ar det frdgan om ben s
ar det ett resultat av en felaktig tillvaxt i ansiktsskelettet tidigt i foster-
utvecklingen.
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Pa rontgenbilder kan man se hur massiv en forbening ar.

-Men dven om vi far klart for oss hur det ser ut, kan det bli komplice-
rat att dilatera, vidga gangarna, eftersom omradet ar sa litet hos ett
nyfott barn, sa Olle Nylén.

Koanaltresi upptrader ofta i samband med andra missbildningar, sa-
som vid CHARGE syndrom. Detta géaller sarskilt den dubbelsidiga
formen (75 %).

Koanaltresi ar lika vanligt hos pojkar som hos flickor.

Olle Nylén informerade sedan om olika operationsmetoder.

- Man kan ga in i nasan rakt framifran och 6ppna upp kanaler med
hjélp av ett instrument och pa sa vis vidga passagen. Problemen efter
en sadan operation ar framfor allt att halla 6ppet. Vi satter in ror och
later dem sitta ett antal veckor. Sedan provar vi att ta ut dem. Oftast
racker inte detta, utan vi maste vidga pa nytt och satta tillbaka roren
igen. S& har far man halla pa ett tag och till sist brukar resultatet &nda
bli bra.

Ibland véljer man att operera genom harda gommen, oftast forsta lev-
nadsveckan. Genom ett hal som borrats upp i gommen kan man ta bort
ben och pa sa vis fa gangarna fria.

-Resultatet av den metoden &r bra. Trots det sa valjer vi oftast en tred-
je metod, som innebar att vi gar in genom nasoppningen och borrar
genom det forbenade omradet. Svarigheten med metoden ar framfor
allt att borra med tillracklig precision, marginalerna ar oerhort sma.
Aven den har metoden kraver att man dilaterar flera ganger och att
man satter in tuber/katetrar for att halla gangarna oppna. Ett annat
problem é&r att tuberna maste placeras sa, att de inre rérandarna bara
kommer nagon millimeter fran svalgvaggen. Skjuter man in tuberna
for langt skaver de mot vaggen. Skjuter man in dem for lite kan det
vara svart att halla passagen oppen, sa Olle Nylén.
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Oron och horsel

CHARGE syndrom

Overlakare Radi Jonsson, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade om 6ron och horsel.

Orats anatomi och fysiologi (uppdaterad information fran Radi Jons-

sons forelasning 1999)

Oronen anlaggs mycket tidigt i fosterutvecklingen. Tre groddla-

ger/vavnader ar inblandade:

a ektoderm, ur vilket bl a yttre vdvnader och nervsystem utvecklas

a entoderm, ur vilket bl a mag- tarmkanalen och dess organ
utvecklas

o mesoderm, ur vilket bl a stodvavnader och skelett utvecklas

-Ur dessa tre groddlager bildas alla kroppens organ och dessas ut-
formning styrs av samma grunduppsattning gener, men dér olika gener
ar aktiva beroende pa vilket organ som bildas.

Orat/hérselsinnet anlaggs redan 2-3 veckor efter befruktningen. Ur de
olika groddlagren bildas ytteréra (6ronmussla och hérselgang), mel-
landra med 6rontrumpet och benbrygga, innerdéra med snécka, samt
horselnerven och hdrselcentrum i tinninglobens hjarnbark.

-Redan vid 6 manaders fosteralder ar hela horselsinnet, inklusive ba-
lansapparaten i mellandrat, fullstandigt utvecklat och fardigt. Forst
fardigt &r balansorganet i innerdrats hinnlabyrint, eftersom det organet
ar viktigare an horseln for méanniskan, sa Radi Jonsson.

For ett fungerande horselsinne krdvs dessutom ett vitt forgrenat nerv-
system innehallande nervtradar som isolerats med myelin samt en stor
méangd synapser (kopplingar).

Nér orat tréffas av ett ljud forstarks och koncentreras detta framfor allt
i ytterorat, men delvis ocksa i hérselgangen. Via trumhinnan 6verfors
ljudvagen till mekanisk rorelse i benbryggan (hammaren, stadet och
stigbygeln) i mellandrat. Benbryggan ar upphéangd pa ett sadant satt att
den kan rora sig kring en axel och vidarebefordra trumhinnans rorel-
seutslag till membran i innerdrats benvagg.

-1 snackan, ett spiralvridet benror i innerdrat, finns tre vétskeskikt
med membran som svanger olika langt in i snackan beroende pa vil-
ken frekvens och styrka det inkommande ljudet har. Har ljudet hog
frekvens bildas sma snabba svangningar i membranen som snabbt
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ebbar ut. Basljud med lag frekvens ger vagrorelser i membranen lang-
re in i snéckan. Den del av snackan som ligger ndrmast ytterérat upp-
fattar saledes ljud med hoga frekvenser och delen langre in lagfre-
kvent ljud, sa Radi Jonsson.

| snackan finns fyra rader harceller (celler med flimmerhar), en inre
harcellsrad och tre yttre. Flimmerharen ar inbaddade i en gelématta.
N&r membranet i snackan svanger Overfors svangningen till denna
matta med flimmerhar.

-Flimmerharen bojs, olika langt in beroende pa vilken frekvens ljudet
har, och omvandlar mekaniska impulser till nervimpulser. Cirka 3000
inre harceller formedlar frekvenser fran 20 Hz till 20 000 Hz. Ar man
normalhorande kan man hora skillnad pa 1-2 Hz i hela detta omrade.
Man kan i sddana fall ocksa hora skillnad pa ljudstyrka fran 0 dB till
drygt 100 dB. Om harcellerna skadas finns inga reserver att ta till och
skadan blir kronisk.

0 dB horniva innebdr inte total ljudldshet. Det &r ett troskelvarde dar
hélften av alla som hor normalt har en l&gre troskel for ljud de kan
uppfatta och hélften har en hogre troskel. Gransen for normal hoérsel
ligger pa 20 dB.

-Ytterérat och mellandrat forstarker ljudet cirka 60 dB. En person som
helt saknar ytterérat, mellandrat och horselgadngen har saledes en tros-
kel pa 60 dB och hor inga ljud under den nivan, sa Radi Jonsson.

30-60 000 nervceller fran vardera snackan bildar horselnerven som
I6per in i hjarnstammen. Pa flera stallen finns synapser, omkopp-
lingsstationer, vilket i det har ssmmanhanget kallas karnor.

-Cirka 90 % av nervtradarna korsar Gver till den andra hjarnhalvan
och kopplas om flera ganger utefter horselbanan till hjarnbarken.

Via hjarnstammen, den mest ursprungliga delen av hjarnan och genom
vilken alla signaler fran kroppen passerar, gar nervimpulserna vidare
till priméara horselbarken, dar personen blir medveten om ett ljud,
och vidare till sekundara horselbarken dar ljudet forstas.

-Att forsta ett ljud innebéar att man anvander sitt horselminne och
darmed forstar man vad det & man hort. Fran den sekundara horsel-
barken sker ytterligare omkopplingar till talcentrum, den del av hjar-
nan som skoter talmotoriken. De tva hjarnhalvorna samarbetar och
jamfor vad det ar man hort. Sammanfattningsvis sa kan man séga att
ljudet uppfattas pa ett stalle (6rat), det forstas pa ett annat stalle (se-
kundara horselbarken) och det far en respons pa ett tredje stélle (tal-
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centrum). Det hdr innebér att dova personer kan utveckla ett tal men
sallan ett talat sprak, sa Radi Jonsson.

Kliniska fynd

Ett karaktéristiskt "CHARGE-6ra” kdnnetecknas av:

o ett kort, brett, triangulért och ofta utstaende ytterdra, dar problemen
mestadels &r av kosmetisk art

a ett mellandra med horselbensférandringar

o ett missbildat inneréra med deformerad sndcka och ingang samt
uttalade balansproblem

74 % av alla med CHARGE_diagnos har horselnedséttning/dovhet

94 % har paverkade ytteréron, manga i kombination med hérselned-
séttning

-Sa gott som alla har balansproblem, sa Radi Jonsson.

Indelning av horselskador

Horselskador delas in i foljande grupper:

1/ ledningshinder

2/ sensorineural i sn&ckan eller hdrselbanorna (stérsta gruppen)

3/ kombinerade 1loch 2

-For att stalla diagnos vilken horselskada det ar fraga om tittar vi pa
vilka resultat vi far av tester med ljud via luft och ljud via ben. Vanlig
barnhorseltest kan kompletteras med mellanérematningar, hjarnstam-
saudiometri samt otoakustiska emissioner, sa Radi Jonsson.

Man tar reda pa horselskadans grad och da galler foljande:
a upp till 40 dB- latt nedséattning

o gver 70 dB- mattlig nedséattning

a dver 70 dB-grav nedsattning

a gver 90 dB- dovhet

| undersokningen ingar ocksa att ta reda pa om nedsattningen &r ensi-
dig eller dubbelsidig, kurvans utseende, om nedséttningen ar plots-
lig/stabil/progredierande, om den &r medfodd eller forvarvad samt
orsaken till nedséttningen.

Undersokningar/utredningar

Olika utredningar (horselmétningar)/test gors for att faststalla funktio-
nen i sadant som har med 6rat/hérseln att gora, exempelvis; tonaudi-
ometri, impedansaudiometri, talaudiometri, dikotiska och elektrofysio-
logiska test, otoakustiska emissioner, neuroradiologiska undersok-
ningar.
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CHARGE syndrom

-Ofta kravs det speciella fragestéallningar for att man inte ska missa
nagot i dessa utredningar. Om man idag skulle gora en horselscree-
ning av alla nyfédda barn sa skulle man antagligen fa basta resultatet
med hjalp av tva test; otoakustisk emission (OAE) och hjarnstamsau-
diometri (ABR), sa Radi Jonsson.

En horselutredning har manga bestandsdelar. Férutom olika test bor
man ocksad kontrollera hur ytterorat, mellandrat, horselgangen och
trumhinnan ser ut.

-Med hjélp av rontgenundersokningar, datortomografi och MRT
(magnetresonanstomografi) kan man gora en anatomisk kartlaggning
och upptacka om eventuella strukturer saknas.

Behandling

-Utredningarna och behandlingen av barn med horselskador har syftet
en horsel som ar s& normal som mojligt. Malet ar tidig diagnostik,
tidig habilitering och hjalpmedelsinsats. Horselproblemen uppmark-
sammas ofta forst nar andra problem har stabiliserats. Det &r inte bra,
eftersom horseln har sa stor betydelse for samspel, skapandet av en
omvarldsbild och sprakutveckling

Den behandling det kan bli fraga om é&r alla typer av sinnesstimule-
ring, men inga mediciner.

-Alla former av hjélpmedel som kan opereras in i kroppen, s k implan-
tat, kan komma i fraga. Cochleaimplantat, d v s implantat i snackan
forutsatter total dovhet eller grav hérselnedsattning dér patienten inte
har nytta av horapparat, samt att horselsystem/-banor finns. Detta im-
plantat, som sitter in i sndckan bakom mellandrat, ger nervimpulser,
vilket kraver att nervtradarna finns och att man forstar vad man hér, sa
Radi Jonsson.

Professor Kerstin Strdmland, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Goteborg, informerade om synproblem vid CHARGE syn-
drom

Vid CHARGE syndrom stors ofta dgats normala utveckling nagon
gang mellan 5:e och 6:e fosterveckan. Orsaken till detta &r okand.
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Fostret &r da ca 4 mm stort. Storningen kan vara mycket uttalad, sa att
barnet fods med mycket sma dgon (mikroftalmus), eller knappast nag-
ra égon alls (anoftalmus).

-Det vanligaste ar dock att den spaltbildning, fissur, som normalt ska
stangas i slutet av 6:e graviditetsveckan, mer eller mindre kvarstar
som slutningsdefekt, s k kolobom i regnbagshinnan. Efter en normal
slutning av fissuren kan inte ett kolobom uppsta.

Slutningsdefekten kan ge upphov till ett kolobom nedtill i iris (regn-
bagshinnan), sa att pupillen liknar ett nyckelhal. Detta forekommer
hos ca 25 % av personer med CHARGE. Denna spaltbildning ger i sig
inte upphov till synstorning eller ljusskygghet.

-1 ca 80 % ses slutningsdefekten (kolobom) i bada Ggonens synnerver
(optikuskolobom), i nathinnor och aderhinnor (korioretinala kolobom.
Stérningen av 6gats normala utveckling, som kan drabba det ena eller
bada dgonen, ar definitiv. Det betyder att storningen inte véxer bort
med tiden. Foljden blir en mer eller mindre uttalad synskérpenedsétt-
ning, ofta ljuskanslighet och ett sektorformat bortfall av synféltet upp-
at. Synskarpan kan variera fran enbart en férmaga att uppfatta ljus till
full synskarpa. Synskérpan brukar bli béttre &n man skulle kunna tro,
utifran kolobomets storlek. Darfor ar det viktigt att barnet ges mojlig-
het att utveckla sin syn optimalt fram till ca 10 ars alder, da synfunk-
tionen anses fardigutvecklad.

-Det finns mycket att vinna med att undersoka synen sa tidigt som
mojligt, helst i nyfoddhetsperioden och da kanske i narkos nar man
undersoker hjartat och koanalatresin. Tidig upptackt av en synnedsétt-
ning innebér att man bl a kan inleda synhabiliteringen tidigt. Synhabi-
litering sker i samverkan med syncentralen och barnhabiliteringen.
For sma barn ar det viktigast att motivera barnet att vilja titta och
darmed tréna sin fixationsformaga och samsyn. Samspelet med barnet
bor ske pa nara hall och i barnets huvudhdjd, sa Kerstin Stromland.

En vanlig orsak for ett forsta besék hos dgonlakaren ar annars att
barnlékaren har upptackt nagot avvikande hos barnet, t ex en ansikts-
foérlamning. Barnet kan inte stdnga 6gat.

-Det kan leda till att 6gats hornhinna blir torr och har lattare att bli
infekterad, med risk for bestdende synnedséttning. Darfor behover
6gat behandlas i forebyggande syfte med fuktande droppar och kon-
trolleras hos 6gonlakaren.
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Andra orsaker till ett forsta besok hos 6égonlékare kan vara upptéackten
av ett avvikande utseende pa sjilva ogat. Ogat kan vara litet eller
uppvisa en nyckelhalsliknande pupill (kolobom i regnbagshinnan).
Barnet kan ocksa skela eller ha 6gondarr (nystagmus).

Malsattningen med en synundersokning av barn med CHARGE syn-
drom &r bl a

a att komma fram till en diagnos

o att ta reda pa barnets synfunktion

a att ta stallning till eventuellt glaségonbehov

g att inleda synhabilitering

a att folja barnets synutveckling och kontrollera 6gonen

-For diagnosen CHARGE ér upptackten av kolobom viktig. Oftast ses
inget utanpd dgat. Slutningsdefekten finns endast pa égonbotten, me-
dan pupillen &r normal. Att bedoma barnets synfunktion &r sarskilt
viktigt om barnet har en horselnedsattning eller &r dévt och kommuni-
kation med barnet via tecken/teckensprak kan bli aktuellt. Om man
ska valja visuellt eller taktilt (med beroring) teckensprak avgors ut-
ifrdn barnets synresurser, sa Kerstin Stromland.

Jonas lar sig ga och hans horselskada upptacks

Jonas larde sig ga nar han var 2,5 ar gammal, men gangen var ostadig.
-Det verkade som om han inte hade nagon riktigt bra fallreflex. Han
ramlade ofta och slog sig. Grovmotoriskt gjorde Jonas anda stora
framsteg, mycket tack vare den sjukgymnastik han fick nér han var
drygt ett ar gammal. Nar det galler den mentala biten sa upplevde vi
aldrig nagon forsening eller nagot annat avvikande. Vi har haft kon-
takt med logoped lika l&nge som med sjukgymnasten och Jonas tal har
utvecklats normalt, sdger Gunnel.

Nar Jonas var ungefar tre ar gammal upptacktes det att hans tonsiller
var forstorade.

-De opererades bort och plotsligt blev det mycket tyst hemma hos oss
pa natterna, eftersom Jonas slutade tvart att snarka. Ja, det blev sa tyst
att vi nastan inte kunde sova pa grund av det, sager Lasse.
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Pa fyraarskontrollen upptécktes det att Jonas hade en allvarlig horsel-
nedsattning pa vanster ora.

-Vi hade upptackt att han bytte fran vanster ora till hdger 6ra nar han
pratade i telefon. Darfor var vi lite forberedda pa att hans horsel kan-
ske inte var normal. Jonas fick hdrapparat och en horselslinga, som
han framfor allt anvander nér han tittar pa TV, sager Lasse.

Pedagogiska stodatgarder

Ulla Holmgqvist-Ang och Kristina Hedstrom, specialpedagoger fran
Specialpedagogiska Institutet, Resurscenter Dévblind i Gnesta, infor-
merade om pedagogiska stodatgarder.

-Resurscenter Dovblind &r ett resurscenter for syn- och horselskadade
samt dovblinda. Med dévblinda menar vi personer som har en ned-
sdttning av synen som inte kompenseras av horseln och vice versa.
Kombinationen syn-hdrselskada innebar s& mycket mer &n summan av
de tva funktionshindren och darfor raknas det som ett eget funktions-
hinder. De hér personerna behéver ett annorlunda bemétande och har
behov av teckensprak, visuellt eller taktilt.

75 % av alla sinnesintryck kommer i vanliga fall via 6gonen, 13 %
via horseln, 6 % via kanseln och 3 % fran vardera lukten och smaken.
Syn och hdrsel kallas fjarrsinnen, medan lukt, smak och kansel kallas
narsinnen.

-Har man CHARGE syndrom finns en storning i alla hjarnnerverna,
som forser hjarnan med information fran de olika sinnena. Barnet blir
mer beroende av att anvanda alla sina sinnen, dven intryck fran beror-
ings- och muskelsinnena. Syn och hérsel kan vara lite battre pa ena
sidan och da ar det viktigt att veta pa vilken sida barnet har sitt synfalt
och hor lite battre.

Huvudkriterierna for diagnosen CHARGE syndrom utgdrs sedan
1999/2001 av fyra C:n:

C for colobom (innebér ljuskanslighet och inskrankt synfélt)

C for choanalatresi (medfér andningsvarigheter)

C for characteristic ears (skador pa ytter-innerdra, horsel, balansorgan)
C for cranialnerves (storningar i sinnesintryck fran alla sinnen)
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-Det &r alltid svart att tala i generella termer om en grupp barn for
aven om de har manga gemensamma drag sa ar de alla individer med
olika personligheter. Darfor maste vi alltid se varje barn som ett barn
i forsta hand och de eventuella funktionshinder barnet har i andra
hand. Vi bor satta fokus pa det som fungerar bra samt satta oss in i
barnens situation och anpassa vart satt till deras forutsattningar istallet
for att forsoka forandra barnets beteende.

-Da ar det bra att kanna till de medicinska aspekterna av syndromet
for att fa en inblick i hur hjarnan med hjalp av olika sinnesintryck
skapar en bild av omvarlden och hur barnet forsoker forstd och be-
mastra denna. Vi kan se pa hur barnet fungerar i sin dagliga tillvaro
och ge det basta mdéjliga stod i utvecklingen.

-Kunskapen om vad CHARGE syndrom omfattar hjélper oss att for-
std, men det far inte innebéra att vi glémmer att se det, som varje en-
skilt barn ger oss information om. Ett problem, som barn med syn-
och hdorselskador har gemensamt, &r att de ofta inte vet vad som ska
intraffa harnast. De har varit med om sd manga Overraskningar och
flera av dessa har kanske inte varit av det roliga och lustfyllda slaget.
Dérfor ar det viktigt att forbereda barnet och ge barnet TID att uppfat-
ta vad som ska ske, TID att bearbeta intryck sam TID att uttrycka sig.
Barn med CHARGE syndrom behdver ofta mycket lang tid for detta.

Ibland kan det vara bra att ha en aterkommande struktur for varje dag,
sd att barnet i forvag vet vad som ska handa. Det géller att finna en
kommunikationsmetod, som passar varje enskilt barn. For att lyckas
med detta kan det vara nddvandigt att den som arbetar med barnet
kanske maste tanka om, tanka i nya banor.

-Ett barn med CHARGE syndrom stalls infor stora utmaningar i allt
det ska foreta sig i vardagen och det ar var uppgift att tillrattalagga
omgivning och forhallningssétt till barnets forutsattningar, bl a nar det
galler kommunikationen.

-Ibland mots man av ett "beteende” hos barnen - ett sétt att vara och
uttrycka sig - som ar ovanligt ur vart perspektiv, men som i sjélva ver-
ket ar barnets I6sning pa ett problem det stalls infor. Det ar viktigt att
vi ser dessa olika beteenden” som ett satt for barnet att kommunicera.
Barnet vill sdga ndgot som det inte kan uttrycka pa annat sétt utan
visar det i ett - kanske utmanande - beteende. Ta da som utgangspunkt
att fraga: Kan barnet ha ont nagonstans? Upplever det obehag fran
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obekvama klader eller kroppstéllningar? Upplever barnet missnoje
fran ndgot som hant - igar, forra veckan, nyss? Har barnet inte blivit
bekraftat? Stors barnet av ovidkommande ljud/ljus/vibrationer?

Barn med CHARGE stills ofta infor motsagelsefulla intryck fran de
olika sinnena och har darmed svart att fa en forstaelig bild av omvaérl-
den. Att forsta omvarlden ar nagot som alla (och hjarnan) stravar efter
och det &r oerhdrt viktigt for en god utveckling.

-Né&r de olika sinnesintrycken inte stimmer 6verens kan det bli kao-
tiskt och mycket energikravande for barnet att fa forstaelse for vad
som hander eller vad som forvéntas av det. Darfor forekommer det
ofta att barnet behdver vilopauser for att bearbeta intrycken och for att
reorganisera (”ladda om”) hjarnan. Hjarnan tar en “time out” och det
kan ta sig olika uttryck; titta bort eller mot en ljuskélla, ligga helt stilla
eller springa runt, vifta med hander eller fotter, gdmma sig under en
filt m.m.

-Exempel pa motsagelsefulla intryck ar nar barnet ska forflytta sig.
Har man ett colobom med inskrankt synfalt uppat, maste man luta
huvudet bakat for att se bra framat, varvid man tappar kontakten med
golvet och det blir svarare att bade halla balansen och att rora sig fritt.
Balansorganet, som har en nedsatt funktion, vill samtidigt ha informa-
tion om hur underlaget man gar pa ser ut och motverkar pa det sattet
synens behov av att se uppat.

Manga barn med syndromet tycks undvika situationer som ar fyllda av
intryck, trots att de samtidigt &r intresserade av att delta i livliga situa-
tioner, da nyfikenheten och viljan att lara sig motiverar detta.

Ulla och Kristina visade ocksa flera videofilmer, bl a en film om hur
det kompetenta barnet med CHARGE syndrom anpassar sig till olika
situationer och anvénder de sétt att kommunicera det har.

-I kommunikationen uttrycker barnen sin vilja och sina synpunkter pa
satt som vi runt barnet kanske inte alltid ar vana vid. Darfor staller det
stora krav pa oss att ta gott om tid pa oss och verkligen forsoka lyssna
in och forsta hur barnet exempelvis associerar och uttrycker 6nskemal.
Det &r ocksa viktigt att veta att man kan gora en massa misstag i be-
motandet av barnet om man inte forstar barnets avsikter.
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-Vi har fjarrsinnen (syn och hoérsel) samt néarsinnen (smak, lukt, beror-
ing, temperaturkanslighet, smarta, muskeltryck) som vi upplever om-
varlden med. De sinnesintryck som vi inte behdver kan vi omedvetet
salla bort innan de kommer in till den medvetna hjarnan. Ett barn med
CHARGE Klarar inte att helt salla bort de intryck som inte behdvs
utan alltfér manga intryck nar in till hjarnan och det kan skapa forvir-
ring och ibland kaos.

Om ett barn har nedsatt horsel underlattar det om man rensar ljudmil-
jon fran ovidkommande ljud, som kan verka storande. Har barnet syn-
nedsattning och ar starkt ljuskansligt ar det viktigt att tanka pa att bar-
net inte blandas av ljus fran en lampa eller ett fonster och att man sjélv
star i god belysning och tecknar eller visar bilder i barnets synfalt.
Barnet kanske ser bast snett ner till vanster och inte rakt framifran,
varfor det ar av storsta vikt att veta var barnet har bésta synfokus.

-Har barnet balansproblem kanske det foredrar att ligga ned pa golvet
nar det ska koncentrera sig pa nagon uppgift. Svagare muskler maste
utfora ett storre arbete for att halla kroppen uppratt, vilket innebar ett
energikravande arbete som ocksa forsvarar mojligheten att koncentre-
ra sig. Det viktigt att ha ett bra stéd for kroppen, t ex rygg och fotstod.
Barnet lutar sig garna mot nagot bade for att fa stod for kroppen och
for att fa information om var kroppen slutar och vilken kroppsstallning
det har. Acceptera det och skapa bra mojligheter for barnet att hitta en
trygg kroppsstallning.

Ibland uppstar “pirr” i kroppen hos de har barnen och ett behov att
rora sig.

-Att saga till barnet “sitt still och titta pa mig” kan ge helt fel signaler
och barnet tappar koncentrationen och forstar ingenting. Det galler
darfor att ge mojligheter bade till att fa rora sig och att fa hitta en bra
vilostallning” for kroppen for att underlatta for barnet att koncentrera
sig pa det som ska utforas.

Den svaga muskulaturen hos manga av barnen innebér att det ar vik-
tigt med motion och rorelser, for att stdrka musklerna och bl a férhind-
ra uppkomsten av skolios samt &ven for att 6ka kroppsmedvetandet. -
Det ar viktigt att hitta det barnet tycker &r roligt att géra - som att
simma eller rida, promenera, cykla - efter formaga. Ofta kan man félja
barnets val och initiativ, da alla barn stravar efter att lara sig och kun-
na olika saker. Ibland sker en lang upprepning av rorelser eller aktivi-
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teter, d@ man kan uppfatta det som om barnet fastnar i ett "beteende”
nar det i sjalva verket &r bearbetningsprocessen som tar langre tid.

-Den egna mojligheten att forflytta sig i rummet skapar forutsattningar
for att fa en uppfattning om den egna kroppen, rummet samt avstand
och storlek, som ar viktiga begrepp i sprakutvecklingen.

Taktilt kan barnet med CHARGE syndrom vara éverkansligt for latt
berdéring, men ha en ovanligt hog smarttroskel, vilket aterigen kan
stalla oss fragande infor oforstaeliga "beteenden”.

-Lukt och smak behdver stimuleras extra med starka kryddor och dof-
ter for att barnet ska fa bra upplevelser, som péaverkar dessa sinnens
utveckling.

Kommunikation ar ett manskligt behov och man kan utga fran att alla
barn vill samspela och kommunicera med sin omgivning.

-Det kan ta sig olika uttryck som maste accepteras, ses och bekraftas
utan att innehalla tillrattavisningar. Det kan vara sma rorelser, gester,
kroppssprak, tecken, saker, symboler, ord... Erbjud s& manga kom-
munikationssatt som mojligt och 6verlat till barnet att valja det som
passar béast, vilket kan vara olika for ”in och ut” for barnet.

-Med tanke pa alla de utmaningar som barn med CHARGE syndrom
stalls infor ar det viktigast att forsta att vissa “beteenden” bara finns.
Barnet stalls infor stress i manga situationer och det vi kan gora for att
minska denna &r att anpassa 0ss och omgivningen till barnets behov
och pa sa satt sdnka stressnivan. Det finns ingen annan grupp barn
med funktionshinder, som har s& manga medicinska problem och sa
manga utmaningar att ta sig igenom — och som anda visar en sa stark
formaga att kampa och lyckas. De har en otroligt stark féormaga att
I6sa problem, att ta sig fram och att gora sig forstadda, som ar mycket
imponerande. Att umgas och arbeta med barn med CHARGE kan ge
oss viktiga insikter om alla barn och &ven om oss sjalva om vi ar 6pp-
na for det.
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Nordiskt Natverk CHARGE

Ulla Holmgvist-Ang och Marie Molnar informerade ocksd i korthet
om ett Nordiskt Natverk CHARGE, som startades 2002.

-En arbetsgrupp bestdende av 2-3 representanter fran varje land har
traffats ca tva ggr per ar for att utbyta kunskap och erfarenhet som
sedan kan spridas. Vi har &ven internationella natverkskontakter. Vi
har anordnat traffar for foraldrar vid tva tillfallen, i Gnesta och i
Stockholm. Ytterligare tréffar i sédra och vastra Sverige planeras.

Det finns dven en hemsida med information och diskussionsrum pa
natet for foraldrar till barn med CHARGE syndrom samt personal,
som arbetar med dessa barn.

Adressen till natverket ar:

www.sit.se /fortbildning/distansfortbildning/nétverk

Det behovs ett 16senord for att komma in pa natsidan och den kan man
fa genom elisabeth.ringby @sit.se

Natverket anordnar en Nordisk Konferens i Helsingfors den 27 — 30
juni 2006, som ar dppen for familjer och professionella, som har kon-

takt med personer med CHARGE syndrom i de nordiska landerna.
www.chargekonferens.org

Presentation av arbetet pa Resurscenter Mo Gard

Specialpedagogerna Marie Molnar och Ulrika Broddstedt-Gulewitsch
informerade om arbetet pa Resurscenter Mo Gard.

-Verksamheten, som vander sig till déva, dovblinda och kommunika-
tiosnhindrade ungdomar och vuxna med ytterligare funktionshinder,
erbjuder boende, arbete, undervisning samt fritidsutbud. Inom dessa
verksamheter integrerar vi vara habiliteringsinsatser med syftet att
astadkomma larande och utveckling utifran ett helhetsperspektiv. Vi
anpassar den fysiska och sociala miljon till varje enskild persons for-
utséattningar och behov.

Ett habiliteringsuppdrag inleds med en kartldggning av personens for-
utséttningar, starka och svaga sidor, diagnos, sjukdomshistoria mm.
-Dérefter planerar vi och genomfor lamplig verksamhet och den fram-
tida Overforingen till hemkommunen. Under habiliteringsprocessen,
som kan se valdigt olika ut och vara olika lang, later vi personal fran
personens skola och boende komma pa besok.
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Pa resurscentret finns lokaler for olika andamal, skola, arbete, fritids-
aktiviteter, boende mm. Totalt kan man ha 58 personer samtidigt pa
centret. Allt som har med varje persons utveckling att géra dokumen-
teras noggrant.

Ulrika Broddstedt-Gulewitsch berdttade mer ingdende om en elev,
Malin, som hon arbetade med under nagra ar fran slutet av 1990-talet
och borjan av 2000-talet.

-Malin, som var 16 ar nar hon kom till oss 1999, har CHARGE syn-
drom. Hon hade utvecklat ett sjalvskadande beteende och var orolig
och utagerande. Hon opererades vid ett ars alder i ndsa och svalg och
da upptacktes ocksa hennes syn- och horselskada. Forsta aren var hon
mycket pa sjukhus. 13 ar gammal fick hon diagnosen CHARGE syn-
drom och tre ar senare diagnosen dovblind. Detta medférde att hon
flyttade over till dovblindboendet pa Mo Gard, dar hon utvecklade
formagan att kommunicera med taktilt tecken.

Dérefter visades en videofilm om Malin och Ulrika och deras kom-
munikation och samarbete nar de fiskade kréftor, tillagade dem och
sedan ordnade kraftkalas samt en film dar de tva, pa 6nskemal av Ma-
lin, tillverkade ett trafikljus. Filmen var 6vervéldigande stark, mycket
gripande och visade hur bra och utvecklande taktil kommunikation
kan vara nér den &r som bést.

-Malin valde ofta sina teman sjalv och hade under arbetets gang full-
standig kontroll pa vad som skulle géras och hur det skulle goras.
Ibland tecknade hon visuellt, eftersom hon visste att vi sag och ibland
taktilt eftersom vi alltid maste teckna taktilt.

Dr Maria Johansson och neuropsykolog Eva Billstedt, Barnneuropsy-
kiatriska kliniken, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, in-
formerade om neuropsykiatri vid CHARGE syndrom.

-Vi kommer att informera om autism och autistiska drag hos barn med
CHARGE syndrom. Idag har vi ett vidgat synsatt pa det vi kallar au-
tism jamfort med den innebdrd begreppet hade for bara nagra decen-
nier sedan da bara starkt avskarmade barn fick diagnosen.
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Autism

Autism idag definieras som en triad av symptom dér barnen har pro-
blem nar det géller:

o Omsesidig social interaktion, d v s intresset av, samt férmagan att
samspela med andra manniskor, dels vuxna dels jamnariga.

-Personer med autism brukar ha svart att forstd andra manniskors per-
spektiv, tankar och kanslor. Begransningar i férmagan att anvanda
kroppssprak (6gonkontakt, ansiktsutryck och gester) i kontakten med
andra brukar rdknas in som ett delkriterium under den sociala interak-
tionen. Avskarmningen under de forsta levnadsaren brukar minska i
slutet av forskoledldern s att barnen inte i langre i samma utstrack-
ning undviker t ex 6gonkontakt och kroppskontakt.

o Omsesidig kommunikation. Talutvecklingen &r ofta forsenad och
kan hos manga utebli helt. Det brukar markas tidigt att barn med au-
tism har stora svarigheter att forsta kommunikation. Bristerna i sprak-
forstaelsen kan variera fran total oférmaga att forsta tal till svarigheter
mest i att forsta abstrakta begrepp.

-Férmagan att samtala med andra pa ett 6msesidigt satt, lyssna och
fora samtalet vidare, brukar vara dalig. Ofta har talet en annorlunda
karaktar och saknar liksom naturlig spontanitet. Barnet verkar kom-
municera med en repertoar av fraser som larts in i sin helhet och dér-
for inte alls/inte riktigt passar in i det sammanhang de anvands. Direkt
ekotal innebar en ordagrann upprepning av sadant som andra manni-
skor sagt.

o - Beteende, lek, fantasi och intressen. Personer med autism har
ofta en begréansad forestallningsférmaga, vilket leder till en begransad
formaga att utveckla fantasilekar och ett annorlunda sétt att leka.
-Lekarna ar ofta enahanda och upprepande, och baseras pa intensiv
fascination av nagot i omgivningen, t ex ballonger, allt som snurrar
eller kladnypor. Hos barn med hog begdvning &r det vanligt med in-
tensiva intressen, som baseras pa utantillkunskaper av fakta, t ex att
kunna tagtidtabeller, telefonnummer eller namnen pa alla ishock-
eyspelare i olika lag i allsvenskan. Sadana intressen baserade pa utan-
tillkunskaper brukar vara begransade satillvida att de inte satts in i
vidare kunskapssammanhang och inte delas med andra mé&nniskor.
Det ar ocksd mycket vanligt att personer med autism oroas starkt av
forandringar i rutiner och miljo och har utvecklat olika ritualer i sitt
vardagsliv. Avvikande rorelsemonster forekommer ofta och kan vara
av manga slag; handviftningar, vaggning av kroppen, tdgang eller mer
komplexa som att sta och gunga fram och tillbaka med kroppen och
samtidigt flaxa med armarna.
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Autismspektrumstérning

Autismspektrumstorning &r en paraplyterm som anvands for att be-
skriva mildare stérningar inom autismomradet (autismliknande drag,
atypisk autism, Aspergers syndrom och autistiska drag).

-Vilken diagnos barnet, eller den vuxna far, kan véaxla éver tid. Men
aven autistiska drag kan innebéra problem och darfor &r det viktigt att
veta hur de har personerna bér bemotas.

Svarigheter, som beror pa autismspektrumstorning, riskerar att under-
varderas eller dvervérderas hos barn med andra samtidiga funktions-
hinder, t ex syn- och horselnedsattning.

-Barn med syn- och hérselskador far i allmanhet sin autismdiagnos
senare an andra barn, trots att det &r valként att det &r vanligare med
autism hos de som har medfédda syn- och horselskador.

Autismpedagogik bygger mycket pa visuella I6sningar, vilket inte &r
anvandbart ndr barnet har en synskada.

-Pedagogiken vid autism/autismspektrumstorning bor innehalla en hog
grad av struktur och kontinuitet, med personal som inte byts ut, struk-
tur i vardagen, forberedelser infor fordndringar. Det har visat sig att
barn med autism/autismspektrumstorning oftast blir lugnare och mer
harmoniska om de bemoéts pa detta satt. Nar beteendet forbattras upp-
star en mer positiv inlarningssituation med battre mojligheter till all-
man utveckling. Darfor vill vi gora er uppmarksamma pa om det ar
nagonting i ert barns beteende som “faller utanfér ramarna”, nagon-
ting ni tycker ar avvikande och innebar kvarstaende problem, sa tyck-
er vi att ni bor ta kontakt med ndgon som kan nagonting om neuro-
psykiatri och som kan titta narmare pa barnet.

Hjartat

Overlakare Daniel Holmgren, Drottning Silvias barn och ungdoms-
sjukhus, Goteborg, informerade om hjartat och hjartfel vid CHARGE

syndrom.
-85 % av alla med CHARGE syndrom har nagon form av hjartfel,

vilket innebdr att det &r ett véldigt vanligt forekommande symptom
vid CHARGE syndrom.

Hjartat anlaggs under de fem forsta manaderna av graviditeten.
-Under den perioden utvecklas, tillbakabildas och roterar strukturer pa
ett mycket komplext sétt, vilket forklarar varfor det finns flera tusen
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varianter pa hjartfel. Under fosterlivet ska hjartat fungera nar barnet
inte andas och sedan ska det fungera direkt nér andningen kommer
igang. For att detta ska vara mojligt kravs flera fungerande styrmeka-
nismer. Idag kan vi hérleda de flesta medfédda hjartfelen till bestimda
storningar bade nar det galler i vilken del av hjartat som stérningen
skett och nér det skett, sa Daniel Holmgren.

Vem som helst kan fa ett barn med medfott hjartfel. 0,8 % av alla le-
vande fodda barn har nagon form av hjartfel och siffran géller alla
lander pa jorden och i alla tider.

-En ratt stor andel av de hjartfel som férekommer vid CHARGE syn-
drom ar harmlésa och alla kraver inte ens behandling. Det forekom-
mer ocksa fel som ar majliga att atgarda, exempelvis hal mellan kam-
rarna eller formaken samt kvarvarande och Gppetstaende forbindelse
mellan lungpulsadern och kroppspulsadern.

Ett allvarligare forekommande hjartfel ar Fallots anomali (hal mellan
kamrarna och trang lungpulsader), vilket medfor samre syresatt blod
till kroppspulsadern.

-Men &ven detta hjartfel a&r mojligt att atgarda kirurgiskt med bra re-
sultat. Uppfdljande regelbundna kontroller &r nddvéndiga om barnet
har detta hjartfel. Nar det géller 6vriga ndmnda hjartfel kan man slap-
pa pa kontrollerna efter 2-3 ar, sa Daniel Holmgren.

Jonas far en diagnos och borjar skolan

Aret innan Jonas borjade skolan opererades hans testiklar och han fick
diagnosen CHARGE syndrom.

-En av ldkarna, som vi gick hos, hade lagt samman Jonas symptom
och kommit fram till diagnosen. Vi tyckte det kandes bra att fa ett
namn pa Jonas problem, men det forandrade ingenting i omhénderta-
gandet eller i behandlingen av Jonas, sager Lasse.

Infor skolstarten gjorde barnhabiliteringen en utvecklingsbedémning
pa Jonas.

- De skolpsykologer som gjorde bedémningen fann att Jonas var nor-
malt utvecklad, med den skillnaden att han behdvde lite mer tid for att
I6sa vissa uppgifter. Vi fick valja om vi ville att Jonas skulle ga i en
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normalklass med 20 barn eller i en klass med bara 12 barn. | den
mindre klassen skulle hélften av barnen vara normal-begavade och
den andra halften ha vissa mindre problem. Efter mycket funderande
bestdmde vi oss for den lilla klassen, som dessutom skulle vara inte-
grerad i en vanlig skola. Det beslutet har vi sedan inte angrat, sager
Gunnel.

Idag trivs Jonas valdigt bra i skolan och klarar skolarbetet mycket bra.
-Man tycker inte ens att han ar sarskilt langsam. | skolan vet vi att han
hor ordentligt, for dar anvander han hdrapparat och hoérslinga, sager
Gunnel.

Behovet av multidisciplinara team

Kerstin Stromland informerade ocksa i korthet om erfarenheterna av
att arbeta i ett multidisciplinart team.

-I CHARGE-teamet pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
ingar bl a 6gonlakare, barnlakare, barnneuropsykiater, tandlékare och
logoped. For att teamarbetet ska fungera krdvs att en person ansvarar
for planering, sammankallning och uppfdljning, att teamet far en bra
och dndamalsenlig sammansattning, att de som ingar i teamet ar kom-
petenta och har mojlighet att arbeta med teamuppgifter och ar installda
pa samarbete.

| teamet har man testat 31 patienter med CHARGE syndrom och av
dessa hade

a 28 st kolobom

a 16 hjartproblem

a 15 tillvéxtstorning

o 10 st kranialnervspaverkan

o 19 st paverkan pa centrala nervsystemet

a 19 st 6ronavvikelser

a 11 st choanatresi

a 13 st skellettavvikelser

-Synférmagan testades hos 19 patienter (12 st kunde inte testas p g a
for 1ag alder). Testen visade att 15 stycken hade syn- och horselned-
séattning, 3 var blinda, 16 stycken hade nystagmus och 8 stycken hade
en synformaga pa basta dgat pa 0,3 eller battre.

-En viktig fordel med att arbeta i team ar att olika specialister tillsam-
mans upptacker saker som de annars inte skulle ha upptackt var for
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sig. Man hittar fel eller funktionsstérningar i flera organ. Nackdelar
kan finnas i form av alltfor detaljerade resultat, svarigheter att sam-
manstalla resultaten i tid, att svagaste lanken i kedjan begrénsar arbe-
tet och att samarbetsproblem kan férekomma, sa Kerstin Stromland.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlikare Jan Andersson-Norinder och logoped Lotta Sjogreen,
Mun-H-Center, Goéteborg, informerade 2001 (uppdaterad) om funk-
tioner i och kring munnen.

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

- | Mun-H-Centers uppgifter ingar bl a att samla in, bearbeta och spri-
da information med inriktning pa problem som har med munnen att
gobra, exempelvis att prata och att ata. Bettavvikelser, dregling och
behov av sarskild munvard &r ocksa vanligt forekommande vid ovan-
liga medfddda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nara samarbete med Agrenska sedan ménga 4r.
-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjalp av
sarskilda frageformular till foraldrarna om barnets tandvard och mun-
hygien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

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

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

I Mun-H-Centers uppgifter ingar ocksa uthildning, handledning, kon-
sultation, viss behandling, forskning och metodutveckling. Informa-
tion finns pa www.mun-h-center.se Dér finns dven information om
hjalpmedel varav en del finns till forséljning.
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Barn med sarskilda behov bor sa tidigt som mojligt remitteras till en
pedodontist, specialist i barntandvard, for bedémning. Saval behand-
ling som forebyggande vard organiseras pa ett lampligt sétt, antingen
enbart pa specialistkliniken eller tillsammans med ett tandvardsteam
pa hemorten.

En enkel orofacial undersokning av barnen med CHARGE syndrom
gjordes av Jan Andersson-Norinder ch Lotta Sjogreen.

Vanliga problem hos barn med CHARGE syndrom &r:

a barnen gnisslar tander

a barnen snarkar

o at-, drick-, sug- och sviljsvarigheter

a dregling

o talsvarigheter

a pettfel

-De permanenta tdnderna kan ibland ha ett sent frambrott och ha en
avvikande form. Sammanfattningsvis kan man saga att atsvarigheterna
dominerar hos barn med syndromet (se sérskilt kapitel). Inte sallan ar
det ocksa problem att halla tanderna friska. Darfor ar det viktigt att
alla barn med CHARGE syndrom har kontakt med specialisttandléka-
re. Manga av barnen behdver fa hjélp av logoped med att trana sitt tal.
Pa vissa platser i landet finns det oralmotoriska team som kan med-
verka i barnens munmotoriska traning.

Barn med hjartfel bor fa profylaktisk antibiotikabehandling vid blodi-
ga ingrepp, sarskilt tandborttagning. Detta for att forhindra att bakteri-
er i munhalan fors med blodet till hjartat, dar de kan astadkomma all-
varliga inflammationer.

-Barnen behover regelbunden tandvard, ofta med tatare besok. Den
forebyggande tandvarden &r viktig och de tre hdrnpelarna bestar av
rena tdnder, goda kostvanor och fluor.
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At- och svaljsvarigheter

Lotta Sjogreen, Mun-H-Center, informerade ocksa om é&t- och svalj-
svarigheter vid CHARGE syndrom.

-Det ar vanligt att barn med CHARGE syndrom har atsvarigheter.
Manga har sa stora problem med nutritionen att de maste fa sin hu-
vudsakliga naring via nassond eller PEG/knapp.

Foraldrar till 37 barn och ungdomar med CHARGE syndrom har be-
svarat Mun-H-Centers frageformular om matsituationen och bland
annat angett féljande problem:

a 22/37 sugsvarigheter som spadbarn

o 12/37 sétter ofta i halsen

a 10/37 det drojer lange innan tuggan svaljs

a 9/37 svaljer stora bitar utan att tugga

a 8/37 mat och dryck lacker ut genom mungiporna

De bakomliggande orsakerna till atsvarigheterna kan vara manga:

o koanalatresi/andningssvarigheter

a lapp-, kék- och gomspalt

a esofagusatresi

o medfott hjartfel

a neurologiska problem

g mag-tarmproblem

Ofta ar det inte en enskild orsak till atsvarigheter vid CHARGE syn-
drom, utan en kombination av flera orsaker. Barn som &r allmanpa-
verkade av t ex sjukdom, hjartfel eller andningssvarigheter riskerar att
hamna i en ond cirkel dar nedsatt allmantillstand medfér dalig aptit
som leder till néringsbrist, som leder till energibrist, som leder till att
barnet inte orkar &ta osv. Manga har dessutom problem med standiga
krakningar. For manga blir matsituationen en negativ upplevelse istél-
let nagot lustfyllt, sa Lotta Sjogreen.

Manga olika specialister &r involverade vid utredning och behandling
av barn med nutritionssvarigheter. | behandlingen ingar bland annat
rad och stod till foraldrar, anpassad kost, medicinsk behandling, fore-
byggande munhalsovard och munmotorisk traning. Pa Mun-H-Center
ger vi rad om munvard, munmotorisk stimulering och tuggtraning.
Ibland kan olika maltidshjalpmedel underlatta matningen som t ex
speciellt utformade nappflaskor, muggar och skedar. Inom ramen for
ett utvecklingsprojekt erbjuder vi ocksa tuggskola for barn som vill
ldra sig ata.
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Munmotorisk traning/stimulering kan innehélla:
& munmassage

a stimulering med tandborste

a ansiktsmassage

a munleksaker

o munlekar, t ex sug- och blaslekar

a gomplattor for tungtraning

a redskap fOr tuggtraning

Familjesituationen, syskonrollen

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Agrenska, informerade om
familjesituationen och syskonrollen.

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

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

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

Kaossituationen innebér ofta

a att man saknar kontroll éver sitt liv

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

o att man bara fokuserar pa sjukdomen

a ovisshet

a social isolering
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Vandpunkten kan komma

a genom Kritiska reflexioner

-egna

- med hjélp av assistent

- med tiden

- p g a Okad egenkompetens

-nar barnet mar battre

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

Bemastring innebar att man skaffat en kontrollerad struktur pa sitt liv,
dar det exempelvis kan inga att som foraldrar forsoka ta reda pa sa
mycket som mojligt om barnets sjukdom.

-Det finns strategier for bemastring, d v s olika satt att angripa pro-
blemen pa. Ett satt ar att fokusera pa ett problem i taget och forsoka
finna l6sningar som fungerar. Ett annat, mindre konstruktivt satt, &r att
undvika allt som har med barnets sjukdom att gora. Ytterligare ett satt
ar att bara std ut med situationen, sa Andreas Tallborn Dellve.

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

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

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

-Vi tittade pa hur foraldrarna upplevde stress och belastning fore ett
familjeprogram (intensiv familjeintervention) direkt efter programmet,
efter sex manader och efter ett ar. Det vi bl a sag var att mammor upp-
levde mer stress dn pappor t ex nér det gallde social isolering jamfort
med en kontrollgrupp. Pappor upplevde hog foraldrastress darfor att
de tyckte att de saknade kunskap och kompetens att hantera situatio-
nen.
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Né&r det galler halsa och valbefinnande tyckte mammor att de hade
samre hélsa och mer halsoproblem an papporna fore familjeprogram-
met. Efter programmet hade inte hélsan forbéattrats, men tréttheten
hade minskat och stodet fran partnern okat.

Kunskap om barnets funktionshinder har stor betydelse nar det géller
formagan att hantera vardagliga problem som horde samman med
barnets funktionshinder.

Efter programmet hade bade mammor och pappor fler aktiva strategi-
er for att hantera familjens situation. Rad och tips fran bl a medicinsk
expertis togs mer vélvilligt emot.

-Det &r svart att vardera vad som ar "basta” strategin. | allméanhet ar de
aktiva val varje individ gjort bast pa sikt, bade nar det galler den egna
hélsan och familjens hélsa, sa Andreas Tallborn Dellve.

Sammanfattningsvis kan man sdga att ett intensivt kunskapsprogram
kan vara till god nytta for foréldrar, sarskilt for papporna och for hel-
tidsarbetande foraldrar av bada konen.

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

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

Syskonrollen

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

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

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

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

konsamtalen:

a att bli ”sedd” for den man &r och inte bara jamford

o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

-Syskonen uttrycker ofta att de vill veta mycket om syskonets sjuk-

dom/funktionshinder. Om de inte far tillrackligt med information drar

de egna slutsatser och dessa kan vara mer skrammande an det som &r

verkligt.

a att bli "inslappt” och delaktig, eftersom det &r en familjeangeldgen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

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

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

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjalpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

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

o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

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

a att inte behodva kanna rédsla, k&nna sig hotad eller utsatt

a att kunna ha kamrater hemma

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

I slutet pa familjeveckan informeras foraldrarna allmant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foréldrar kan forhalla sig
till syskonsituationen.

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

Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade pa en tidigare familjevistelse om
”Barnens Bok”.

-Barnens Bok ér ett litet och behandigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med bo-
ken, som egentligen &r ett arbetsmaterial som foraldrarna fyller i med
uppgifter, ar att underlatta for foraldrarna i kontakten med sjukvarden,
kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer i kon-
takt med.

Den prototyp till Barnens Bok som Lotta Thomasson visade foraldrar-
na kan innehalla

a personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tillaggsdiagnos, dverkanslighet, kommunikationsmetod, 6vriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

o barnets mediciner, aktuella mediciner, styrka, dos, vem som ordi-
nerat dem, hur de ska intas, mm

a barnets mat, vad barnet ater/inte &ater, hur mycket, mag-tarm-
problem

a specialbehandling, ex RIK

a hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbrador, séng, sdngutrustning mm

a skola, personlig assistent, gruppbostad, vad barnet tycker om att
goral/inte gora, habiliteringsteam, viktiga telefonnummer, fler fo-
ton, osv

-Barnens Bok har jag tdnkt mig som en l&nk mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foraldrarna vill férmedla och istéllet for att sjalva alltid behdva
berdtta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverlamna bo-
ken till personal som barnet méter. Boken ska dérfor alltid vara dar
barnet &r och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte ar nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.
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Information fr&n Agrenskas barnteam

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

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

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

Nordiskt natverk CHARGE

Samhallets stod

Ulla Holmgqvist-Ang informerade ocksa i korthet om ett nordiskt nat-
verk med chat for foréldrar till barn med CHARGE syndrom samt
personal som arbetar med dessa barn.

Adressen till natverket ar: www.chargekonferens.org

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pé en tidigare famil-
jevistelse om samhaéllets st6d och inledde med att informera om lag-
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stiftning for alla (Lagen om allméan forsakring, Socialtjanstlagen,
Halso- och sjukvardslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade) som kom 1994,

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

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

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

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

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stdd och hjalp t ex:

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

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

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

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

Om foraldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig assi-
stent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort. La-
garna dr inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De &r mer resonerande och 6vergripande och darmed svara att tolka..
For att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten
till lagarna och domstolsutslag.
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Ett ytterligare problem &r att man andrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar férandras utan
att detta framgar tydligt. Bast ar det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

LSS ér en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Avsi-
ketn med LSS &r att ge ménniskor med funktionshinder maéjlighet att
leva som andra. Ansdkan lamnas till sérskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

LSS ar avsedd for en sérskild personkrets som delas in i foljande tre
grupper:

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

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

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

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

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

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

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

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

| varje enskilt fall gors en individuell bedémning av LSS-hand-
ldggaren i kommunen.

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

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stéd fran sam-
héllet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhéllets stod. Den heter “Rattig-

heter/mojligheter”.
-Det gar bra att kontakta forsékringskassan och socialtjansten och be

om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsakringskassan”, sa Anna Lindfors.

Socialpedagog Patrik Sjogren, Agrenska, gav ungefarligen samma
information som ovanstaende. Dessutom gav han om féljande tips till
foraldrar i moéten med myndigheter och organisationer:

-Ni foraldrar ar experter pa era barn. Det innebér att ni inte ska lata er
tystas i métet med andra experter. De behdver er kunskap likavéal som
ni behdver deras.

- Utga fran att alla vill ditt barn val

- Lyssna aktivt pa representanter for myndigheter och organisationer
nar ni traffas pd maéten for att se vad ni kan komma 6verens om och
hitta 16sningar pa.

-Var alltid val forberedd infor méten med myndigheter och organisa-
tioner. Gor ett forslag pa dagordning med punkter pd sadant som ni
vill ska behandlas.

-Krav att fa tillgang till tolk om ni har svart med spraket. Ta garna
med nagon egen “expert” eller "stédperson”, men meddela detta i for-
vag.

Nyhetsbrev nr 268 © Agrenska 2006 38



CHARGE syndrom

- Godtag aldrig muntliga beslut pa telefon, varken positiva eller nega-
tiva beslut. Begar alltid skriftligt beslut, inklusive motiveringar for
beslutet, sa att ni kan dverklaga.

- Krév att olika myndigheter samarbetar om ni tror att det darmed kan
bli en battre 16sning pa problemen.

Information fran forsakringskassan

Handl&ggare Gunnel Hagberg, Forsékringskassan, Goteborg, informe-
rade om det ekonomiska stdéd familjer som har barn med funktions-
hinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikapper-
séttning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig foraldrapenning.
-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (99 252 kr/ar,
2006), tre fjardedels (74 436), halvt (49 620) och en fjardedels
(24 816). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjalvt even-
tuellt erhalla handikappersattning.

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

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

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

-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter i sddana fall assistansen de 20 for-
sta timmarna/vecka. Nar det géller barn maste dess behov av hjalp och
vard under stérre delen av dygnet vara av betydligt stérre omfattning
an for friska barn.

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

Har kan man f& mer information

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

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

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

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

(har krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjélpa till med)
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National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress: www.nlm.nih.gov./

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)
Internetadress: wwwa3.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/searchomim.html

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlékare Eva Holmberg

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Professor Kerstin Stromland

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Leg lak Maria Johansson
Goteborgs Universitet
Goteborg

Psykolog Eva Billstedt

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Otterhallegatan 12 A

411 18 Goteborg

Tel: 031-343 40 00

Overlakare Daniel Holmgren

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Logoped Lotta Sjogreen

Overtandldkare Jan Andersson-Norinder
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00
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Overlakare Radi Jonsson
SU/Sahlgrenska

413 45 Goteborg

Tel: 031- 342 10 00

Specialpedagog Marie Molnar
specialpedagog Ulrika Broddstedt-Gulewitsch
Resurscenter Mo Gard SHN

612 93 Finspang

Tel: 0122- 236 52

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve
socionom Anna Lindfors
specialpedagog Astrid Emker
Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Handlaggare Gunnel Hagberg
Forsékringskassan
405 12 Goteborg

Sjukskoterska Lotta Thomasson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Docent Olle Nylén

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Specialpedagog Kristina Hedstrém
specialpedagog Ulla Holmqvist-Ang
Specialpedagogiska institutet

Box 173

646 23 Gnesta

Tel: 0158- 523 01
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