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forel&sarna, 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 foreldsarna. Sedan & 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
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Cornelia de Lange syndrom

Medicinska aspekter

Professor em Anne-Marie Sommer, Childrens Hospital, Columbus,
Ohioa, USA, informerade (2001) om Cornelia de Lange syndrom till-
sammans med docent Gunilla Malm, Barnens ukhus, Huddinge. Gu-
nilla Malm informerade dessutom sjdv om medicinska aspekter pa
familjevistelsen p& Agrenska 2004. Den information som & hamtad
fran familjevistelsen 2001 &r uppdaterad.

-Syndromet beskrevs forsta gangen 1933 av dr Cornelia de Lange,
dérav namnet. Siffrorna pa hur manga barn som féds med syndromet
ar osdkra, vilket delvis beror pa var man drar grénsen for milda for-
mer, men man tror att det fods ett barn/30 000-40 000 levande fodda
barn.

Det ar oklart varfor ett barn far syndromet, mycket tyder pa att det
finns genetiska orsaker. Mer om genetik finns att lasa i ett sarskilt
kapitel.

De personer Cornelia de Lange beskrev hade flera gemensamma drag,
men var ocksa olika personligheter.

-Tills vidare anvander vi forddrarnas beréttelser tillsammans med
bestamda diagnoskriterier, d v s kliniska symptom som barnen méste
hafor att fa diagnosen Cornelia de Lange syndrom.

1/ Viktigaste symptomen i den klassiska formen (den vanligaste som
ocksakallastyp ) &r:

a tillvaxthamning i foster stadiet

a mental utvecklingsstérning

a beteendeavvikelser

2/ Symptom, som réknas in som bikriterier ar:

ariklig behdring i ansiktet och pa kroppen

a kar aktéristiskt utseende med bl a hopvéxta égonbryn, stort av
stand mellan 6verlapp och nasa

a krokt lillfinger

o sma hander /fotter

a hor selnedséttning

a nedhangande 6gonlock (ptos), dgondarrningar (nystagmus)
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Cornelia de Lange syndrom

3/ Ovrigaférekommande symptom ror:

o mag-tarmkanalen ( exempelvis reflux fran magmunnen upp i mat-
strupen (se mer om reflux i sarskilt kapitel), krékning, dubblerade
slingor av tarmen som slutar blint, malrotation av tarmen (tarmvred),
diafragma- och/eller Ijumskbrack, uppfodningssvarigheter, analatresi

o skelettet (exempelvis exempelvis sma och korta extremiteter, som
minskar ju langre ut man kommer pa extremiteterna, fyrfingerfara,
farre fingrar/tér, fokomeli (avsaknad av ben i 6verarm/underarm, resp
|&r/underben).

a kake/gom (exempelvis gomspalt)

a syn, horsel ( liten hornhinna, astigmatism, skelning)

a hjarta/karl

a njurar/urinvagarna (exempelvis hypospadi (urinréret mynnar pa
undersidan av penis) eller dubbla njurbacken som kan orsaka reflux i
urinvégarna

o konsorganen, (sma yttre blygdlgppar, liten penis, € nedvandrade
testiklar)

o nervsystemet (litet huvudomfang, epilepsi)

For diagnosen Cornelia de Lange syndrom kravs tva eller fler symp-
tom fran vardera grupperna 1, 2 och 3

Simon f6ds med Cornelia de Lange syndrom

Simon, 6 & & Gunillas och Eriks son. Simon har Cornelia de Lange
syndrom. Till familjen hor ocksa syskonen Linus 7 och Wilma 1,5.
Familjen deltog i Agrenskas familjevistelser hésten 1993 och vintern
2001.

Gunillas graviditet med Simon kontrollerades med ultraljud efter 27
veckor.

-Fosterrérelserna var svaga, men annars sag man inget sarskilt. Det
gjordes flera ultraljudundersokningar, sager Gunilla.

Forlossningen gick fort, moderkakan var liten och Simon hade fétt i
sig mycket fostervatten.

-Personalen tog Simon direkt och férsvann med honom, eftersom han
blev bla i ansiktet och rosslade istédllet for att skrika. Trots att de sog
honom pa slem och han borjade skrika sa forsvann inte den bla fargen.
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Cornelia de Lange syndrom

Han var kall och stel med ben och armar utstréckta och den lilla krop-
pen som i en sprattbage, beréttar Gunilla

Simon véagde 2400 gr. Eftersom man s3g att nagot var fel pa Simons
tarmar med blod i avféringen, placerades han pa intensivvardsavdel -
ningen och fick dropp.

-Ganska snart fick han ocksa en infektion i omradet dar droppet satt,
som behandlades med antibiotika. Simon var inte l&tt att stickanaleni.
Han hade tunna skora blodkarl och snart sdg han ut som en naldyna,
hela han, beréttar Gunilla.

Simon foddes med markerade och kraftiga 6gonbryn.

-Han hade inga misshildningar, sa vitt vi kunde se. Han var liten och
sot med mycket har pa kroppen, tyckte jag. Men jag forstod ju att na
got var galet nar personaen ville prata med bade Erik och mig. Vi
blev informerade om att man misstankte ett syndrom, men inte riktigt
vilket, s&ger Gunilla.

Simon fick stanna kvar pa sjukhuset sex veckor.

-Jag fick inte amma honom for man hade hort ett blasljud pa hjartat.
Simon matades med broéstmj6lk i sond. Nar man férsokte ta bort son-
den fick han genast blod i avforingen och man satte dit sonden igen.
Infektionen sl&ppte efter fyra veckor. Men sa fort jag forsokte amma
honom fick han blod i avfdringen. Man kontrollerade allt, men kunde
inte se varifran blodet kom. Till sist krévde vi anda att fa ta hem Si-
mon. D& hade vi lyckats "vika ihop" Simon i ndgot som liknade nor-
mal fosterstallning. Det underlattade mojligheterna att f& honom att
Oppna munnen, sdger Gunilla.

Reflux, missbildningar, komplikationer

Gastrointestinala (GI) problem, d v s problem som innefattar bade
magsack och tarm, & mycket vanligt forekommande hos barn med
syndromet, framst i form av reflux (GIR).

-Refluxproblemen, som medfor uppfodningssvarigheter och halsbréan-
na hos barnen, beror pa ett brack i omradet mellan matstrupen och
magsicken. Det kan utvecklas en inflammation i omradet med gas-
bildningar, bukspottskértelinflammation, bristande samordning i
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svaljningsmekanismen och nedsatt rorlighet i matstrupen. Aven lak-
tosintolerans och andra tarmmissbildningar forekommer vid Cornelia
de Lange syndromet, sa Anne-Marie Sommer.

For att ta reda pa om GIR foreligger maste man fréga efter jukdoms-
symptom, réntga matstrupen, gora pH-registrering av surhetsgraden i
nedre delen av matstrupen, goéra gastroskopi (ett optiskt instrument
fors ned i matstrupen och magsacken) samt sdmnapnéstudier (som-
napné & andningsuppehdll av viss langd och frekvens under somnen).

Refluxbehandling innefattar

a medicinsk behandling som stimulerar peristaltiken (matstrups- och
magsacksrorel serna) sa att magsacken toms snabbare

a diet

a fortjockad mat

a hAmning av saltsyraproduktionen

akirurgi

Om ocanstaende behandlingsinsatser & otillrackliga aterstar , exem-
pelvis att man sétter in en gastrostomi i form av en knapp till mag-
sacken. Eftersom maten da hamnar direkt i magsicken avlastas det
kansliga omradet mellan magsicken och matstrupen.

Det &r viktigt att komma tillrétta med problemen med sar och smérta,
eftersom standig irritation plagar barnen och ocksa kan vara den bak-
omliggande orsaken till barnens savdestruktiva beteende eller avvi-
kande rorelsemonster, s k Sandifers syndrom, som kan vara ett stort
problem.

GIR kan ocksaledatill en rad komplikationer, exempelvis

o aspiration, d v s att magsacksinnehdll rinner éver fran magsécken
till lungorna och ger lunginflammation

a esofagit, d v sinflammation i nedre delen av matstrupen

a Sandifers syndrom kan i sédllsynta fall utvecklas till cancer i mat-
strupen.

Nyhetsbrev nr 230 © Agrenska 2004 6



Genetik

Cornelia de Lange syndrom

Barnldkare Britt-Marie Anderlid, Karolinska sukhuset, Stockholm,
informerade om genetik (&rftlighet) vid Cornelia de Lange syndrom.

Britt-Marie Anderlid inledde med att informera om grundléggande
allmén genetik.
-En ny manniska & fran borjan bara en enda cell. Nar vi fods har

manniskan fleramiljarder celler.

| varje cell i var kropp finns en flera meter 1ang dubbelstréng, den s k
DNA-molekylen, som innehaller ungefar 40 000 arvsanlag. Strangen
ar ett kompakt informationspaket som har en central roll fér hur vi
fungerar och hur vi blir som manniskor. Strangen delas upp i 46 bitar,
som under cellens delning kan sesi mikroskop som kromosomer.

Ett arvsanlag (gen) &r en bestamd bit av DNA-stréngen, pa en bestamd
plats pa nagon av kromosomerna. Arvsanlagen upptrader alltid i dub-
bel uppsattning, ett frdn mamman och ett fran pappan, utom i kons-
kromosomerna dér de férekommer i enkel uppséitning hos manliga
individer.

-Vid befruktningen kommer 23 kromosomer fran den manliga sades-
cellen och 23 kromosomer fran kvinnans dgg. Dessa kromosomer bil-
dar 23 kromosompar och cellen far 46 kromosomer. 22 par & s k
kroppskromosomer. Déarutover har man kdnskromosomerna XY och
kvinnor XX. Om det & fréga om forandringar i en eller flera gener
som orsakar Cornelia de Lange syndromet sa &r vi sékra pa att férand-
ringen finns i ndgon av kroppskromosomerna 1-22, eftersom tillstan-
det drabbar méan och kvinnor lika, sa Britt-Marie Anderlid.

Det finns olika typer av arftlighet. Den kan vara autosomal domi-
nant. Autosomal betyder att det felaktiga anlaget sitter i nagot av de
22 paren kroppskromosomer och inte i ndgon av kdnskromosomerna.
Dominant betyder att det racker med ett sjukt anlag fran den ena for-
aldern for att barnet ska bli gukt. En av foréldrarna har altid sjukdo-
men, men den kan uttryckas milt och darfor vara svar att diagnostise-
ra

-Ett litet antal familjer med flera fall av Cornelia de Lange finns be-
skrivna, och arftligheten i dessa familjen har pekat mot autosomalt
dominant arftlighet. De allraflestafall med Cornelia de Lange & dock
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sporadiska och inte nedérvda fran en lindrigare drabbad foréder. Nar
tillstandet finns hos en foralder har foraldern ett jukt anlag, men ock-
sa ett friskt anlag och risken att fa ett sjukt barn & 50 % vid varje gra-
viditet.

DNA-molekylen har en siregen forméaga att kopiera sig sjalv, vilket
sker varje gang cellen delar sig och information ska 6verforas till nya
celler. Blir det ett enda litet fel, en mutation, i ndgot anlag vid kopie-
ringen kan man fa en alvarlig sukdom. Men misstag sker mycket
sdllan.

| mikroskop har det lange varit mgjligt att studera kromosomerna. Det
kallas cytogenetik. Med en molekylar-genetisk analysmetod, da man
studerar DNA-molekylen i detalj, kan man idag understka enskilda
gener. Det har inneburit ett enormt stort steg framét nar det géller att
t ex diagnostisera sukdomar.

DNA-molekylen bestdr av en kombination av fyra olika byggstenar,
C,T,G och A, till ett antal av 3000 miljoner bokstéver i varje cellkér-
na. Ordningen pa dessa byggstenar bestammer det genetiska budska-
pet. Informationen ska dversittas fran DNA-strangen till fardigt prote-
in och detta sker i flera steg. En mutation & en forandring av nagot
dag i bokstavskombinationer av C,T,G och A.

-Det finns manga olika typer av mutationer. Ibland faller t ex boksta-
ver bort, ibland byter de plats med varandra eller en bokstav byts ut
mot en annan. Vilka konsekvenser en mutation far beror pa var muta-
tionen sitter i arvsanlagen, sa Britt-Marie Anderlid.

Britt-Marie Anderlid tog upp de viktigaste symptomen vid klassisk
form av CdL och typiska drag (se inledande kapitlet) och gjorde en
indelning i tre former; klassisk form, mild form och symptom som vid
CdL i kombination med kénda orsaker.

-Det som skiljer mild form och klassisk form ar framfor allt olika gra-
der av utvecklingsstorning.

Orsaken till CdL kan vara genetisk, biokemisk (som i grunden &r ge-
netisk) eller bero pa yttre orsaker sasom t ex virus eller stralning.
-Mycket talar for att orsaken till CdL &r genetisk, men syndromet kan
ocksa orsakas av en kombination av flera faktorer och nagon sags
" sarbarhet” hosindividen.
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Det finns ett 30-tal olika kénda kromosomavvikelser med klinik som
overensstammer med CdL beskrivna, men bara en (i regionen 3026)
som pavisatsi fler an ett fall.

Det finns ett sarskilt syndrom som kallas duplikation 3g-syndromet,
med dubblering av ett omrade i kromosom 3 och i detta syndrom 6ver-
lappar symptomen de vid CdL nér det géller utvecklingsstorning,
medf ddda misshildningar och karaktéristiska ansiktsdrag.

-Kliniken mellan detta syndrom och CdL kan var svar att sarskilja, det
kravs kromosomanalys for att klara det. Tillvaxthamningen i duplika-
tion 3g-syndromet & dock mildare an vid CdL. Detta innebar att det
finns en fokusering pa region 392 nar man letar efter orsakerna till
CdL.

-I regionen 3g26.3 finns en intressant stor gen som & aktiv i njure,
moderkaka och tolvfingertarm, och som man missténker kan vara in-
blandad i uppkomsten av de symtom man ser hos personerna med
CdL. Men an sd lange finns ingen sadan mutation pavisad hos patien-
ter med CdL.

Det finns &en andra regioner som & intressanta dd man dar funnit
mutationer hos familjer med CdL, exempelvis 2936, 10p12, 14g24-32,
5p13.2 och 7p13.2.

-Det &r dock ett stort steg mellan att hitta regioner som kan vara in-
blandade och att sékert identifiera de gener som &r inblandade i olika
gukdomars uppkomst, sa Britt-Marie Anderlid.

Simon kommer hem

Simon végde bara 2000 gr nar han kom hem. Han &t lite och ofta.
Somnade och vaknade efter ett kort tag.

-Simon gick in i ett dygnsmoénster som inneholl lite mat, en kortare
somn, vaken och skrikig en a tva timmar, mat, somn, skrik. Efter fyra
manader stod jag inte ut. Vi var tvungna att fa hjalp. En hemsyster
kom och hjéptetill pa dagarna sa att jag fick lite somn, sager Gunilla.
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Erik och Gunilla fick inga svar pa sina fragor vilket syndrom Simon
hade. De fick remiss till ett stérre sukhus for kontroll av Simons
bl6dningar.

-Det var bestamt att vi skulle stanna ett dygn. Det blev nio. Man gjor-
de manga undersokningar, bl a upptackte man att Simon var gravt
néarsynt och att han hade starr. Det tyckte jag kunde forklara den kans-
la av avskarmning jag mérkt hos Simon. En specialist kom ner fran
Stockholm och tittade pa Simon da jag tillfaligt var borta en kort
stund. Jag fick inte tréffa specialisten och jag fick heller ingen infor-
mation. Jag fick bara ett namn pa syndromet; Cornelia de Lange syn-
drom. Det kéndes milt sagt snopet. Jag sprang direkt till biblioteket
och fann lite gammal och foraldrad information om syndromet, berat-
tar Gunilla.

Hemmaigen fick Gunilla hjép med datastkning pa syndromet.

-Da upptackte jag att de sardrag Simon hade stamde va med syndro-
met. Han hade en 6gonmisshildning och délig dgonkontakt, han véxte
daligt, han var spastisk och stel, sarskilt i narkontakten och han hade
ett blasljud i hjartat.

Simons hander var inte misshildade, men tummarna satt |&sta inne i
handen.

-Vi maste banda ut Simons fingrar. Det var svart att 6verhuvudtaget fa
honom att slappna av. Han hade stora muskel spanningar.

Kommunikationsutvecklingen

Enligt de studier Anne-Marie Sommer hanvisade till

a |&r sig barn med Cornelia de Lange syndromet sitt forsta ord nagon
gang nar de & 5 man-6 &r.

o far 33 % av barnen inget tal eller |&r sig endast 1-2 ord

a kan 53 % av barnen vid 4 ars dder kombinera tva eller fleraord i
meningar

a har 4 % ett normalt tal

a forstar barnen i allmanhet mer dn de sjdlva kan uttrycka

Barnen som inte larde sig tala hade alla 1ag fodelsevikt, mattlig eller
svar horselnedsattning, misshildningar i 6vre extremiteterna och sen
grovmotorisk utveckling.
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Sjukgymnastik

Cornelia de Lange syndrom

-De har ocksa autistiska drag med en forsening nar det galler den soci-
ala formagan samt ett autismliknande beteende nar det galler 6gon-
kontakten och relationen till andra manniskor, sa Anne-Marie Som-
mer.

Det & stora individuella skillnader emellan barnen nar det géller att
producera sprak och nar det géller deras ickeverbala kognitiva forméa
ga, d v s att tolka och forstaickeverbal kommunikation.

Sjukgymnast Britt Marie Berner, Mockasinens traningsskola, Stock-
holm, informerade om sukgymnastik.

-Sjukgymnastik innefattar friskvard i allmanhet samt alla aktiviteter
som kan leda till att kondition och motion bibehdlles. Dessutom kan
sukgymnastik innehdlla andningsgymnastik och ortopedi samt be-
handling av felstdllningar och problem med balans och koordination,
sa Britt Marie Berner.

De flesta barn med MPS behéver mer eller mindre mycket andnings-
gymnastik.

-Luftvagsinfektionerna ér ofta jobbiga och darfér &r det motiverat med
andningsgymnastik som kan forhindra att man fér samre kondition
och ork. Dessutom innebér andningsgymnastik att muskulaturen kring
lungorna stérks och detta géller sarskilt diafragman och mag-
musklerna.

Exempel pa lampliga aktiviteter & [6pning, cykling, ridning, simning,
hopp pa studsmatta mm.

-Bra styrketraning for andningsmusklerna kan vara att blasa ballonger,
sdpbubblor, spela pa bl&sinstrument och andra trevliga aktiviteter.

Slem som fastnar i luftvégarna ar ett bekymmer for manga.

-Ju mer problem desto mer maste man arbeta for att fa resultat. Mer
studsmatta och lek pa stor boll, hjép vid utandning i kombination med
intagandet av dranagel dge kan hjalpa. Det viktiga &r inte att man far ut
slemmet helt och hdllet, utan att det |amnar lungbasen. En del av bar-
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nen maste dessutom inhal era sleml dsande och vidgande mediciner i en
mask med overtryck.

En PEP-mask, som ger motstand vid utandningen och leder till djupa-
re inandning, ger ett snabbare och béttre resultat eftersom medicin-
erna kommer djupare ner i luftvéagarna. PEP-masken & ocksa mer
effektiv vid slemproppar.

Né&r det galler ortopedin, d v s behandling av medfodda eller forvér-
vade sjukliga tillstand i skelettet, gick Britt-Marie Berner narmare in
pavikten av att barnen far mojlighet att sitta och sta rétt.

-Om barnet sitter och star rétt ger detta mojlighet till rorlighet och
frihet i Gverkroppen, armarna och handerna och underléttar nér barnet
ska &ta eller gora andra aktiviteter med handerna. Det minskar ocksa
risken for felstéliningar, exempelvis skolios (ryggradskrokning).

Barnen med Cornelia de Lange syndromet har ibland ett nagot tillba-
kalutat backen.

-Om de sitter med ben och huvud i framatlutad stéllning ger det span-
ningar. Darfor behdver barnen ofta stdd i svanken nér de sitter och
kanske en dyna under stjarten. En riktig sittstalIning underlattar ocksa
andningen.

Man kan ocksa genomfora tréning med inriktning pa att balansera upp
kroppen, exempelvis genom att barnet sitter pa en stor boll eller rider.
Ridning, om barnet &r intresserat av det, har flera fordelar. Det stimu-
lerar djupandningen och socialt samspel.

Né&r barnen & uppe och ror sig & det viktigt att kontrollera att deras
ben &r likalanga och att kroppshallningen &r bra.

-Ibland behtver kroppen stéttas upp, t ex om det skett en viss skolios-
utveckling och da kan man prova att anvanda speci al anpassade korset-
ter. Det & ingenting som barnen brukar gilla, men fordelarna & sa
stora att man som foraldrar bor forsoka fa barnet att anvanda korsetten
atminstone vissa timmar pa dygnet, men helst hela dygnet, sa Britt-
Marie Berner.

Staska behdver en del av barnen fér att kunna sta upprétt.
-Det finns flera fordelar med en uppréttstaende stallning, t ex starks
skelettet och barnet blir mer uppmérksamt och aktivt. Det ger ocksa
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barnet ett mer jamstallt perspektiv och annan rumsuppfattning nér det
kommer upp i jamnhdjd med andra barn. Det & dessutom bra for de
inre organen nar barnet star upp.

Britt-Marie berner tycker inte att man ska "trana’ barnet att sta upp sa
mycket som mgjligt.

-Jag tycker man ska utga fran situationer i de dagliga rutinerna dér det
underlattar att barnet stér upp och lata aktiviteterna stimulera barnet
att stai t ex staskal nér det behdvs.

Stabilitet i fotterna har stor betydelse for kroppens upprétning, inte
bara nér vi star utan ocksa nér vi sitter.

-Darfor ska barnen ha skor pa fétterna dven nér de sitter. Det ger bétt-
re balans och huvudkontroll om de har ett bra stéd under fétterna.

Britt Marie Berner visade och informerade ocksa om olika typer av
skenor, hylsor och ortoser bade for dagligt och nattligt bruk.

Simon blir aldre och mar lite battre

N&r Simon var ungefar tva & gammal hade han successivt blivit batt-
re. Han kunde sitta upp utan stdd och gripa efter saker och han kunde
dta galv ur nappflaska.

-Simon kunde fortfarande inte g4, utan anvande gastol. Han hade fort-
satta problem med mage och tarmar, beréttar Gunilla.

2,5 & gammal fick Simon sitt forsta epilepsianfall.

-Det var en fruktansvard chock. Vi trodde att han fatt nagot i halsen,
for han blev aldeles blai ansiktet. Krampen slappte i ambulansen till
sjukhuset. Datrodde varken vi eller personalen pa sukhuset att det var
epilepsi. Men andra gangen Simon fick ett anfall undersokte man ho-
nom ordentligt och konstaterade att han hade epilepsi och vi fick me-
diciner.

Undersokningar visade att Simon hade missbildningar i hjérnan och
att han var gravt utvecklingsstord, med starka autistiska drag.

-Han utvecklade tidigt ett méarkligt sirdrag, han kunde snurra pa saker
och ting pa det mest underliga sétt. Han utvecklade ocksa ett detaljse-
ende som hjdpte honom att hitta olika saker som gick att snurra. Men
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snurrandet gav honom ingen storre gladje. Han kunde inte sluta gév
utan holl patills han borjade gréta, sager Gunilla.

Pedagogiska aspekter, erfarenheter fran Frambu

Specialpedagog Astrid Aasum, Frambu, Norge, inledde med att i kort-
het informera om Frambu och dess verksamhet och dérefter om peda-
gogiska aspekter utifran erfarenheter fran verksamheten pa Frambu.

Frambu &r ett norskt informations- och kompetenscenter for ovanliga
funktionshinder.

-Bland verksamheterna pa Frambu kan jag namna informationsveckor
for familjer, hdlsoléger for ungdom, seminarier, forskning och utveck-
ling, lokal véagledning pa hemorten och produktion av informations-
material. Verksamheten ar tvarfacklig, vilket innebér att personalen pa
centret arbetar i team i vilkaingdr manga olika professioner, bl alaka-
re, arbetsterapeuter, sukgymnaster och kuratorer, sa Astrid Aasum.

Cornelia de Lange syndrom &r ett av 40 olika syndrom som ligger pa
Frambus lott att folja och utveckla kunskaperna kring.

-Vi kénner idag till 30 personer med syndromet. | var uppgift ingar
bl a att bestka familjerna i deras hem samt att ge véagledning till
kommunerna betraffande stéd och hjép till barnen och familjerna.

Frambu har tva 6verordnade mal nar familjerna kommer till centret:
o att familjerna ska fa traffa varandra och fa mer fackkunskap
a att personalen pa Frambu ska fa 6kad kompetens

Barn med Cornelia de Lange syndromet tycks tatill sig sinnesintryck
pa ett specidllt sitt.

-For oss pa Frambu &r leken en av de viktigaste pedagogiska metoder-
na. Frégan &r hur vi kan stimuleratill lek pa basta sitt. De minsta bar-
nen av de vi observerat tycks anvanda ett sinne at gangen nér de leker
med leksaker. Manga av barnen har bade syn- och hdrselproblem vil-
ket ocksa paverkar deras sétt att tolka och uppfatta omvarlden. Alla
barn med syndromet som vi kanner till har en utvecklingsstorning som
varierar fran 1&tt till svar.

L ek, samspel och kommunikation &r néra forknippade med varandra
for allabarn.
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-Men barn med Cornelia de Langes syndrom blir kvar pa en forsprak-
lig niva valdigt lange, en del hela livet. Och i de fall de utvecklar tal
eller teckensprak & det genom deras beteende vi ska tolka och forsta
dem. Det & majligt att anpassa lek och samspel sa att det blir en hjap
for barnen att utveckla ett sprak, vilket underlattar nar de ska gora sig
forstadda, bli trygga och sévstandiga

Synen pa handikappbegreppet har forandrats genom aren. 1999 kom
WHO, V &rldshalsoorganisationen, med en ny definition pa begreppet.
Enligt organisationen uppstar ett handikapp nér en persons fardigheter
i samhéllet inte racker till pa grund av halsotillstdnd och personlighet
samt en rad miljomassiga faktorer.

-Habilitering betyder en strdvan efter att bygga upp normala fardighe-
ter, att barnet respekteras i samhéllet och méts av en helhetssyn dar
alla faktorer som medfor handikapp beaktas. Vi anser att man ska se
pa ala barn med samma 6gon och se till vad varje enskilt barn beho-
ver.

Tre viktiga processer har enligt Astrid betydelse for kognitionen:

a syn-, horsel- och dvriga sinnesfunktioner

a hur barnet tanker

a hur barnet forstar

-For oss som maéter och arbetar med barnen &r det viktig att forsta hur
det enskilda barnet uppfattar varlden, hur det tanker och dérefter vad
vi gor med barnet. N&r allting paverkar barnet, exempelvis reflux och
eventuella syn- och horselproblem, &r det viktigt att se vad som beror
pa vad. Av den orsaken bor barnen ofta understkas av 6gon- och
Oronl&kare.

Ingen manniska klarar att skapa mening och forstaelse om omvérlden
aldelesgalv.

-Detta sker bara i samspel med andra méanniskor, med férddrar, sys
kon, kamrater osv. Men barn med Cornelia de Langes syndrom &r
annorlunda pa ett satt som kan forvirra och forbrylla. Inte sdllan talar
man om att de &r autistiska eller har ett autistiskt beteende. Att de har
ett stereotypt lekbeteende eller inte leker als. Men istéllet for att se
det hdr annorlunda séttet att var som ett hinder och problem, tycker
jag att man ska forsoka fa en dialog med barnet utifran ett accepteran-
de att de & annorlunda, sa Astrid Aasum.

For att utvecklas kognitivt behdver barnen kénna att de klarar av olika
uppgifter, och att fa detta bekréftat av andra.
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-Vi maste finna en arena dér vi samspelar, leker och kommunicerar
med barnet pa en arena dar utveckling kan ske fran det kanda till det
okéanda, pa den utvecklingsstordes arena.

Det beteende barnet visar upp maste tas pa alvar och tolkas och da
gar det inte att anvanda nagra " normalskalor” om man vill forsta bar-
net. Denna tolkning kréver karlek, 6ppenhet och gedigna kunskaper
om syndromet for att barnet ska kunna utvecklas.

-For att forsta ett beteende maste man forsta vad som orsakar det. Be-
teendet kan orsakas av kadnsor som har med sinnesintryck att gora
(sensoriska), exempelvis smérta eller andra kroppsupplevelser, annor-
lunda uppfattning av intryck, dalig kroppskannedom och en of 6rmaga
att skilja ut ovasentligaintryck.

Andraorsaker till ett beteende kan vara en 6nskan att fly undan, vagra,
darfor att kraven ar for stora eller tvartom vill f& uppmarksamhet och
k&nna makt.

-Men det & ocksa viktigt att inse att orsaken till ett visst beteende ofta
& sammansatt och séllan beror pa bara en faktor, sa Astrid Aasum.

Frambu &r ett nationellt kompetenscenter déar kunskap om Cornelia de
Lange syndromet och manga andra syndrom samlas in och systemati-
seras.

-Var uppgift &r att formedla den kunskap vi far om enskilda diagnoser
till habiliteringen och pedagogisk/psykologisk expertisi barnens hem-
kommuner, sa att de dar kan utarbeta habiliterings- och inlarningspla-
ner.

Den kartlaggning och férberedande undersokning man gor pa Frambu
syftar till att beskriva barnets situation, att studera maleffekten av det
pedagogiska arbetet och ge personalen storre forstaelse for hur detta
paverkar barnets utveckling.

-Vi anser att man skata fram och |&ta barnet arbeta mycket med sina
starka sidor. Dérigenom tror vi att de svaga sidorna dras med och ut-
vecklas de ocksd. Det innebér att barnet far utveckla sina fardigheter
genom olika aktiviteter utifran de egna erfarenheterna och forutsétt-
ningarna.

Intervjuer med férédrar och personal visar att barnen med syndromet
kan véldigt mycket. De ger, tillsasmmans med kartléaggningen, infor-
mation om vilken niva barnet befinner sig pa och vad man ska utga
fran nér det gadller
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a ADL (aktiviteter i dagligt liv, exempelvis att kl& sig, att da gélv,
skéta hygienen mm)

a pbarnets omvérldsuppfattning

a sociala och kansloméssiga utveckling

a |ekutveckling

o sprakutveckling

a kognitiva utveckling

a grov- och finmotoriska utveckling

-Pa alla dessa omraden anvander vi en skala pa innehdllande 14 steg,
fran en begynnande behérskning av fardigheter till att klara en fardig-
het fullt ut. Detta ger information om barnets utvecklingsniva, varifran
en utveckling kan ga vidare och pa vilken en individuell utvecklings-
plan vilar. Denna information & mycket mer anvandbar &n att utga
fran normer vad barn bor klara att gorai bestamda dldrar. Vi vet ocksa
att barnen utvecklas olika mycket i de uppraknade omradena och att
utveckling inom ett omrade paverkar de andra omradena positivt.
Barns utveckling sker i samspel med omgivningen, i vaxelverken mel-
lan fysiologiska och psykologiska faktorer.

Astrid Aasum visade s k utvecklingsprofiler p& barn déar en grafisk
kurva visade barnet utvecklingsnivaer inom de undersokta omradena.
-Genom att gora sadana kurvor med jamna mellanrum och jamfora
dem med varandra, kan man enkelt ”se” hur barnet utvecklas. Typiskt
for barn med Cornelia de Lange syndromet &r att de utvecklas pa ala
omraden, men att det tar 1ang tid. Den konstanta smértan av refluxerna
ar ett hinder i deras utveckling.

Foraldrarna fick se videofilmer som visade olika utvecklingsnivaer
hos barn med syndromet, vilka specifika problem de hade och vad
som kan stimulera utveckling. Av filmerna framgick det att en del av
barnen har autistiska drag eller autismliknande beteende, andra epilep-
si, apraxi (en slags oférméaga att utféra en planerad handling eller en
form av fastlasning) eller kramper.

Simons dagar maste ha mycket struktur

Korta stunder kunde Simon leka gélv, men for det mesta hade han
svart att hitta pa ndgot att géra

-Vi var tvungna att "sétta igang" honom. Hans dagar méste dessutom
ha mycket struktur, séger Gunilla.
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N&r Simon var drygt fyra & gammal borjade han pa ett daghem, dér
han kom att trivas mycket bra. Han fick ocksa en personlig assistent.
-Mandag till fredag var da oftast bra dagar fér Simon. D4 visste han
ganska bra vad som skulle hdanda och han deltog mer och mer i aktivi-
teterna. Personalen forsokte ocksa gora sddant som Simon kunde vara
med p& Pahelgernavar det svérare att fa struktur pa dagarna.

At- och svaljproblem

Logoped Lotta Sogreen, Mun-H-Center, Goéteborg, informerade om
at- och svéjproblem vid Cornelia de Lange syndrom.

-Av den information vi samlat in, bl a genom de frageformul & som ni
foraldrar fyller i, framgar det att manga barn med Cornelia de Lange
syndrom har stora svarigheter att dta. De &- och svéljproblem som &r
vanligt forekommande &r bl a att barnen sitter maten i halsen, far upp
mat/dryck i nésan, & overkansligai munnen och har amningssvarighe-
ter som spadbarn.

Atsvérigheter, som ocksa kallas dyfagi, innebar funktionsstérning
nagonstans i matvagarna, i munnen, svalget, matstrupen, magsacken
eller tarmarna.

-Inte sédllan véljer barnen bort att &a och det kan bero pa orkesl Gshet
och avsaknad av aptit, men ocksa beror pa att barnen férknippar mat-
situationen med obehag och olust, med illamaende, krakningar och
smérta. | sddana fall kan det bli aktuellt att ge barnen naring via nas-
sond eller gastrostomi, sa L otta Sjdgreen.

Krékningar har manga barn gemensamt. Om barnet kréks mycket

finns det &tgarder som kan minska krékningarnat ex:

a att mata forsiktigt

a mata lite och ofta eller kontinuerligt

a gndra fodans konsistens

o medicinering (t ex med Prepulsid®, som paskyndar tomningen av
magsacken)

a Nissen-plastik, vilket innebar att man sndrper samman 6vre
magmunnen och darmed omajliggor krakning

@ jegjunostomi, vilket innebar att mat fors kontinuerligt direkt ner i
tunntarmen

o total, parenteral nutrition, TPN, vilket innebéar att barnet far néring

viadropp
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Om barnet inte anvander munnen att dta med blir de ganska snabbt
Overkansligai munnen och kvl jer I&tt, exempelvis ndr man ska borsta
tanderna pa dem.

-Dessutom finns risk for att smak- och luktsinne understimuleras, att
muskulaturen i |@ppar, kinder, tunga, ké&ke och svalg blir férsvagad
och &tutvecklingen forsenas.

Utredning/behandling av &-och svéljningssvarigheter sker bast i ett
team bestdende av exempelvis barnl&kare, 6ron-nésa-halsldkare, ront-
genldkare, barnkirurg, gastroenterolog, dietist, nutritionsskoterska,
logoped, tandl&kare, sukgymnast, arbetsterapeut och psykolog.
-Teamens sammanséttning ser olika ut runt om i landet.

De undersbkningar som kan goras for att komma tillrétta med pro-
blemen &r

a matobservationer nar barnet ater

@ beddmning av tander, bett och munmotorik

o videorontgen av svalget nédr barnet &ter

-Det hander att det visar sig att barnet har s stora svarigheter att sval-
jaatt man bestammer sig for att inte |&ta barnet &a mat via munnen

@ videorontgen av matstrupen

a gastroskopi

a 24-timmars registrering av pH

@ manometri, d v s métning av gas- och véatsketryck

Behandlingen inriktas pa

a réd och stod till féraldrarna
a anpassad kost

o medicinska atgarder

o anpassad matsituation

a forbéttrad funktion

a férebyggande munhal sovéard
a sond/TPN

Munmotoriken har stor betydelse nér vi &ter.

-Kindmusklerna ger exempelvis sugkraft, hjalper till att styra tuggan,
klunken och saliven samt bidrar till att hdllarent i kindfickorna. Tung-
an, ldpparna, tuggmusklerna, gommusklerna, svalgmusklerna och
muskler i matstrupen har var for sig manga olika uppgifter nér vi &ter,
sa L otta S§jdgreen.
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Vad kan da gorafor att hjalpa barnet att lara sig ata?

-Munmotoriken kan forbéttras med munmassage, oka toleransen i
munhdlan t ex med hjélp av senso-motorisk stimulering med tandbors-
te, munlekar, mungymnastik och tuggtraning. Sinnesstimulering med
annat an mat, mer motivation och matgléadje, samt anpassade matsitua-
tioner kan hjdpa barnet att l&ra sig &a. Man kan ocksa |dta barnet
"trand’ att &ta, t ex att tai mat, ta mat i munnen, tugga, svélja, prova
olika smaker, dricka i sugror och &ta gav. Men den har "traningen”
bor inte ske vid de storre maltiderna utan kanske vid nagot mellanmal,
sa L otta §6green.

Simon far logopedhjalp och gillar musik

Simon talade fortfarande ingenting nar han var sex ar, men han har
gatt hos logoped sedan han var 1,5 & gammal.

-Logopeden forstéarkte vissa rorelser sa att Simon larde sig teckna
nagra meddelanden t ex "upp", som betyder att han vill komma upp
i knét eller ha kontakt. Simon forstod tidigt ganska bra det vi sa till
honom och vi var instéllda pa att forsoka utveckla kommunikatio-
nen med t ex pictogram, sdger Gunilla.

Simon kom tidigt med i en musikgrupp for forstandshandikappade
barn och dér trivdes han bra.
-Han provade att géra musik pa pianot, dar han snabbt larde sig hur
tangenterna skulle anvéndas.

N&r Simon var sex & hade han bassangtraning, gymnastik och sjuk-
gymnastik med gangtraning varje vecka. Han kunde sjélv tasig fran
liggande till sittande, men inte resa sig, inte krypa och inte heller ga
Stunderna han stod galv blev emellertid langre och langre.
-Syskonen var ovérderliga i att aldrig tréttna pa att locka med Si-
mon pa alla méjliga lekar. Den tréning han fick i leken med sysko-
nen var nog det som gav mest, séger Gunilla.

Funktioner i och kring munnen

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt kunskapscenter fér sma och
mindre kénda handikappgrupper. Mun-H-Center erbjuder informa-
tionsmaterial, utbildning, handledning, konsultation och behandling.
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Overtandl&kare Marianne Bergius, Mun-H-Center, Goteborg, informe-
rade om funktioner i och kring munnen.

-Munnen har hittills varit en |agprioriterad del av kroppen, men detta
haller nu pa att andras. Och det &r inte sa konstigt, eftersom nagra av
kroppens viktigaste funktioner finnsi just munnen.

Exempel pa funktioner i och kring munnen & andning, néringsintag,
tal och ickeverbal kommunikation, t ex mimik.
-Omradet har en mycket komplicerad muskulatur och minsta stérning
kan leda till problem. Idag finns det olika munmotoriska traningspro-
gram som i vissafall kan forbattra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformular om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.

- Barnen kom ocksa pa besok till ossfor en beddmning av sina orofa-
cialafunktioner inklusive bett och munhdsa. Alla uppgifter samlasi
en databas som sedan blir tillganglig for fordldrar och tandvardsperso-
nal. Har er tandl&kare behov av information, rad och stod sa be honom
eller henne att vandasig till oss.

Generellt for den har diagnosen géller:

a gomspalt kan forekomma

o ofta sma kakar, framfor allt underkaken

a ibland avsaknad av tandanlag

a ibland sma tander

o forekommer tandstallningsfel, trangstallning/glesstallning
a ofta frekventa krékningar

-Det &r viktigt att observera att tandgnissling i kombination med fre-
kventa krakningar kan ge Okat tandslitage.

Den behandling som kan komma ifraga ar:

o tidig kontakt med tandvarden, géarna vid 1 ars dder och sedan re-

kommenderas uppfdljning var 6:e manad

o forstarkt forebyggande tandvard, extra fluor

o munmotorisk tréning/stimulering

o tandreglering, konsultation av tandregleringsspecialist nér barnet &r
cirka7 ar

a pettskena vid kraftig tandgnissling
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a barn med hjartfel kan behdva antibiotikaprofylax vid blodiga
ingrepp i munnen

-Dessutom &r det viktigt att behandlande tandvardspersonal har god
kénnedom om syndromet och att man avdelar extra mycket tid néar
barnet far behandling, sa Marianne Bergius.

For den som vill veta mer om Mun-H-Center gar det bra att besoka
deras hemsida: www.mun-h-center.se

Sjukskéterska Andreas Tallborn, Agrenska, informerade om syskon-
rollen.

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

Under familjevistelserna har vi program for syskonen i dettaingar bl a

syskonsamtal.

-Syskonrelationen & i almanhet den relation man har langst i livet.

Hur den ser ut, och vilka problem den medfor, beror pa flera faktorer,

men diagnosen och dess alvarlighetsgrad spelar stor roll. Men det

finns bade olikheter och likheter i syskonrollen dverhuvudtaget. Det ar

mycket syskonen uttrycker som & gemensamt, oavsett syskonets dia-

gnos, sa Andreas Tallborn.

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

konsamtalen:

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

a att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

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

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

de egna dutsatser och dessa kan vara mer skrdmmande an det som ar

verkligt.

a att bli ”ing@ppt” och delaktig, eftersom det & en familjeangel dgen-
het nér ett barn har ett funktionshinder
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-Inte sdllan uttrycker syskonen att de vill félja med till doktorn, till
habiliteringen osv. Syskonens kunskap & en "nyckel” till ett bra sétt
for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpatill/ slippa hjalpatill

o att f& uppskattning nér man anstranger sig

o att barafavarabarn och inte ha for storakrav

o att galv faegen tid med foraldrarna

o att fa varaifred, hasina saker ifred, inte bli stord

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

a att kunna ha kamrater hemma

-Inte sédllan uttrycker syskonen "svara’ kanslor som de forsoker for-
halla sig till sa bra som mgjligt, exempelvis skam, skuld, oro, réttvi-
saloréttvisa, bekymmer/omsorg, krankningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir "sedan”, nar forddrarna inte finns i livet langre. Ut-
mérkande &r ocksa den oerhort starka lojaliteten syskon kanner for den
egna familjen och for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn.

| slutet pa familjeveckan informeras fordldrarna allméant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foraldrar kan forhala sig
till syskonsituationen.

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

Idag 2004 & Simon 16 ar. En uppfdljande intervju har gjorts med hans
mamma Gunilla dar Simons utveckling fran sex ars alder sasmmanfat-
tasi korthet och hansliv i dag beskrivs.

Epilepsin

Idag vallar inte Simons epilepsi nagra stora problem. Han medicinerar
dagligen med Trileptal och Lamictal och den behandlingen fungerar i
huvudsak bra

-GM-anfall har han mycket séllan, bara tre anfall det senaste halvaret.
Men da och da ser vi att det "sprakar” och det tycks som om det spra-
kar mer nar vi t ex inte lyckas tydliggéra Simons dagsprogram och
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halla en nddvandig struktur. Simon reagerar i sadana fall med att av-
skarmasig och da verkar det som om sprakandet 6kar, sager Gunilla.

Om det inte & mdjligt att bryta det héar beteendet inom nagra dagar
paverkar det Simons sbmn, han sover inte bra och efter ytterligare
nagra dagar utmynnar det i ett GM-anfall.

Kommunikationen

Simons kommunikation & god, anser hans foréldrar, men den ligger
paen tidig utvecklingsniva och &r darfor mycket konkret.

-Vi anvander i forsta hand bilder fran Simons egen vardag, exempel-
vis bilder for att &a, dricka, ga pa toaletten, vila, osv. For att vara sék-
ra pa att Simon forstar bilderna har vi introducerat en bild i taget och
inte gatt Gver till en ny bild forran Simon tydligt visat att han forstar
meningen med bilden. Det &r vi vuxna som hela tiden maste ta ansvar
for anpassning och tydliggoranden och aldrig ge upp forran vi ser att
Simon forstatt, sager Gunilla.

Valet av bilder utgar helt fran installningen att Simon ska fa ett sa bra
liv som mgjligt.

-1 forsta hand har vi prioriterat att Simon ska ges mojligheter att fa de
priméara behoven tillgodosedda, exempelvis att fa &a nér han & hung-
rig, dricka nér han &r térstig och vila nér han ar trétt. | andra hand ar-
betar vi nu med att han béttre ska forsta avsikten med olika aktiviteter
och kunna férutse vad de innebér, vad det & som & pa gang. Darfor
fotograferar vi hemmet, skolan, korttidsboendet, ridskolan, badhuset
osv. Om Simon upplever att han har kontroll 6ver vad som ska hénda
tror vi att detta ger honom trygghet, mindre oro och avskarmning.

Simon forstér idag enstaka ord och kan utfora vissa handlingar pa
uppmaning, t ex att vid av- och pakladning lyfta pa foten, sitta ner
eller sta upp.

-Detta samspel &r ett otroligt lyft for livskvaliteten, eftersom det ger
Simon inflytande 6ver de situationer han befinner sig i. Ar vi pa sjuk-
huset kan han bli lugnare av att jag sager att undersokningen snart &r
dlut. Det &r viktigt att vi omkring Simon tar hansyn till honom och
visar respekt genom att |dta Simon deltai samtal och inte gora missta-
get att prata” dver huvudet” pa honom.

Fysisk traning
Varje dag, sedan Simon var nio & och larde sig gg, har han haft moj-
lighet att g& promenader, i sin egen takt och ungeféar en knapp timme

per dag.
Nyhetsbrev nr 230 © Agrenska 2004 24



Cornelia de Lange syndrom

-Den dagliga promenaden har gjort underverk med hans humar, sémn
och mage. Som variation pa promenaderna sa cyklar Simon ocksa
garna pa sin trehjuling, men behdver da hjap att skjuta pa, styra och
bromsa, for det skéter han lite si och s beroende pa lust och motiva-
tion. Cyklingen &r en aktivitet som givit Simon en mdjlighet att kanna
att han faktiskt kan klara det, séger Gunilla

En gang i veckan rider Simon tillsammans med andra ungdomar med
funktionshinder och ett par ganger i veckan badar han tillsasmmans
med sina assistenter.

-Detta & en vadigt bra motorisk traning som ger Simon speciella
mojligheter till samspel.

Skola

Simon gér nu sitt tionde &r i traningsskolan och skall under varen for-
bereda sig for gymnasiesdrskolans verksamhetstraning, genom att
"praktisera’ i den klass han ska borjatill hosten.

-Under &ren i grundskolan har hans personliga assistenter varit med
och hjdlpt till med bl a kommunikationen. Detta har varit en forutsatt-
ning for att skolpedagogerna ska lyckas ge Simon lampliga aktiviteter
och utveckla hans fardigheter. Ar det nagot vi lart oss sa & det att Si-
mon har stora mojligheter att utvecklas och lara sig mycket, men han
doljer det bakom sina autistiska drag. Det & en stéandig "nét att
knacka’ att hittarétt i kommunikationen. Det & i samspelet Simon far
chansen till ett gott liv.

Fritidshem och korttidsboende

Simon har fram till senaste aret varit mycket pa fritidshem och kort-
tidsboende.

-Dessa miljoer & dock inte tillrackligt anpassade till Simons individu-
ella forutsattningar. Nu, nar han snart fyller 17 ar, tycker vi att det
borjar bli dags att tréana savstandighet med malet att en dag flytta
hemifran. Just nu funderar vi pa olikaldsningar, sager Gunilla.

Per sonlig assistans

Idag har Simon personlig assistans 24,5 timme/dygn. Men trots att han
har fyra assistenter, som finns med i hans vardag dygnet runt, sa faller
mycket omvardnad paforaldrarna.

-Som det ser ut nu sA maste nagon av oss altid folja med nar Simon
och hans assistent ska gora nagonting utdver det vardagliga, t ex att
handla, kopa klader eller klippa haret. Med tanke pa framtiden och en
Okad gavstandighet kommer det att krévas mer assistans och mindre
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foraldramedverkan. Darfor kommer vi att forsoka f& mer dubbelassi-
stans.

Syn och hor sel

Simon har ett uttalat synhandikapp pa grund av sin 6gonmissbildning.
-Men han har lart sig leva med det och i vardagen marks det inte sa
mycket att han har en grav synskada. Inomhus vill Simon inte anvanda
glasdgon, men utomhus har nytta av dem nér han cyklar eller prome-
nerar och da far de sitta kvar. Hans horsel verkar vara helt normal,
sager Gunilla.

M age och tarmar

For tre ar sedan fick Simon magsar och darefter dter han Nexium,
Pepcid och Gaviscone, for att forebygga ytterligare sar.

-For att forebygga problem med magen anpassar vi Simons kost ge-
nom att ge 15 ml Laktulos® till varje mdtid och undviker att ge ho-
nom mjolk, ost och vitt bréd som kan fungera férstoppande och istél-
let valjagrovt brod eller fibergrot till frukost och mellanmal. Vi ser till
att han far ordentligt med vétska, ca 1,5 liter/dag

Simon far ocksa kontinuerligt taktil massage, vilket tillsammans med
de dagliga promenaderna, ridningen och badet innebér att han mér bra
I mage och tarmar.

Beteende

-Simon & som han & och naturligtvis & han inte som andra barn och
ungdomar, men i stort sett & han en ganska néjd och harmonisk kille.
Vilka konsekvenser av sina funktionsnedsattningar han far beror pa
miljon han vistas i. Hans autistiska drag innebér bl a att han har svart
att vistas i stimmiga miljéer med mycket manniskor och da utldses
manga protestbeteenden. Blir han lamnad utan majlighet att fa hjalp
att kommunicera utl6ses ocksa detta beteende. Men om vi istédllet tar
hansyn till Simons svarig,heter genom tillréttal Bgganden och tydliggo-
randen, sd & han mycket social och gillar verkligen att vara tillsam-
mans med familjen, néra vanner och sina assistenter. De som har tid
och empati att visa Simon respekt blir ofta bemdtta av kramar, klappar
och ogonflirt, sdger Gunilla
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I ntressen

Simon har idag manga intressen, bl a ridning och simning som redan
namnts, (och allt som glimmar och kan skakas).

-Han tycker ocksd mycket om att vara med i koket nér vi bakar och
lagar mat, att var med nér vi sunger och spelar, éa en god middag,
fika eller bara varatillsammans med nara och kéra. Vi & ganska sakra
pa att Simon upplever att han har ett ganska gott liv och det betyder
mycket, sager Gunilla.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om vérdbidrag och
lagar som ber6r ala manniskor, samt speciallagar som berdr barn med
funktionshinder och kurator Mats Méansson informerade (2003) om
LSS (Lagen om st6d och service till vissa funktionshindrade) som
kom 1994.

-Ju mer stéd och hjdlp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
sétt handhar hjép- och véardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for fordldrarna att ta reda pa vilken hjép
som & 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
béasta man kan gora som foréldrar till ett barn med funktionshinder &
att hitta en person som hjdpa till med anstkningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handléggare pa forsakrings-
kassan, sa AnnaLindfors.

De lagstiftning som tidigare var en sérlagstiftning for manniskor med
gukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) &r ersatt av lagar som
galler for alla, exempelvis Skollagen, Sociatjanstlagen, Halso- och
siukvardslagen (som inte gar att dverklaga), Forvaltningslagen, AFL-
lagen om allman forsakring.

-Men darutdver finns LSS, Lagen och stéd och service till funktions-
hindrade, som & en "pluslag” som kom 1994. (Se mer om denna lag
langre fram i kapitlet).
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Landstingen administrerar foljande stéd och insatser (och de olika
landstingen kan lagga upp det som de vill)

a habiliteringen

a psykiatriskt stod (BUP)

a hj&lpmedel

o hemsjukvardsbidrag

a gjukresor

Det gér bra att kontakta forsakringskassan och sociatjéansten och be
om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel " Information fran
forsakringskassan”.

Foljande &r sammanfattad information fran kurator Mats Manssons
forelasning ” Samhéllets stod” hamtad fran familjevistelsen om Neuro-
fibromatos pa Agrenskai april 2003.

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

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som &tta ar senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bralag dér det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjalpinsatser. Det sé&gs att lagen & en réttighetslag,
men jag anser att det snarare & en mojlighetslag. Tanken med lagen &r
att "den enskilde ska fa méjlighet att leva som andra" (58). Den mal-
sdttningen anser jag ar lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
teravad det innebér att leva som andra, sa Mats Mansson.

Oavsett om barnet tillhér personkretsen som har rétt till insatser enligt
LSS, eller g, bor foraldrar lara sig mer om olika lagars innehall och
om forhandlingsteknik.

-Om nagra foraldrar exempelvis anser att deras barn behtver personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa
vad som stér i Skollagen om detta stod. Men detta & inte enkelt gjort.
Lagarna & inte skrivna sa att man direkt kan se vilka réttigheter man
har. De & mer resonerande och 6vergripande och darmed luriga. For
att forsta vilka réttigheter de innehdler maste man lasa forarbeten till
lagarna och domstol sutslag.

Ett ytterligare problem & att man andrar standigt i lagarna och inte
séllan far dessa andringar " dominoeffekt”, andra lagar forandras utan
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att detta framgdr tydligt. Bast & 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.

Né&r man anser sig veta vad lagen séger om personlig assistent i skolan
begar man moéte, elevvardskonferens, med rektor, larare, kurator och
annan berdrd personal som har makt att fatta beslut.

-Om inte den person som har rétten att fatta bedut i &endet inte kan
vara med, s &r det béttre att vanta med motet tills den personen kan
narvara. Till det métet sedan ar det bra att med sig ett dagordnings-
forslag. Eftersom ni sdllan & ute efter att ha trevligt pa sddana har
moten & det ocksa viktigt att det utses en protokollforare, sa Mats
Mansson.

Varje beslut om stod och hjélp som fattas pa motet bor kopplas till en
namngiven utférare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
-Man bér inte néja sig med att skolan séger " att de ska titta nérmare pa
problemet, undersdka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sddana fall ett namn pa personen som ska utreda
fragan, samt datum och plats for ett nytt méte. Om skolans ledning
bestamt sig for att avsla begéran ska ni kréva att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut sa att ni kan 6verklaga. Det &r inte alltfor ovan-
ligt att myndighetspersoner hanvisar till ”policybeslut” och det kan
man bara géra muntligt. | ett skriftligt avslagsbeslut maste man ange
vilken lag och vilken lagparagraf man stoder sitt beslut pa.

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

a personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande till stand.

o personer med betydande och bestédende begdvningsméssigt funk-
tionshinder efter hjarnskadai vuxen alder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig §ukdom.

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

-I den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifraga for stod och hjap.
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| den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

a r&dgivning och annat personligt stod

@ personlig assistans

a |edsagarservice

a kontaktperson

o avl@sarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfor hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

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

a daglig verksamhet

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

-Som synes finns det stora mojligheter till stdd och hjalp i lagen fran
1994. For att fatillgang till olika insatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man anstker om stéd och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell beddmning av sérskilda tjanste-
man i kommunen (L SS-handl&ggare).

-Som ansbkande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansdkan och
adrig néja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt s att
ni kan 6verklaga det om ni inte & nojda, sa Mats Mansson.

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

Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall Bergstrand fran Forsakringskassan, Goteborg, in-
formerade om de ekonomiska stéd familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
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kapperséttning, bilstdd, personlig assistans och tillfalig foradrapen-
ning.

-Vérdbidrag kan forddrar sbka om barnet har ett funktionshinder
eller sukdom som kraver extra véard, tillsyn och/eller har merkostna-
der. Ett krav & att den sérskilda insatsen beh6vs under minst sex ma
nader.

Vardbidraget bestér av fyra olika nivaer, helt bidrag (98 250 kr/ar,
2004), tre fjardedels (73 688), halvt (49 125) och en fjardedels
(23 563). Bidraget & pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhdllas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det & barnet fyller 19 &r. Dérefter kan barnet savt even-
tuellt erhdlla handikappersattning.

Bilstod &r ett bidrag till hjap for inkdp av bil. Féralder kan fa bilstéd
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med all-
méanna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestédende eller i vart fall berdknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det majligheter att ansbka 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 ar ett ekonomiskt stéd som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
galvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjélp med per-
sonlig hygien, pa och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar erséttning 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-
statimmarna/vecka. N&r det galler barn méaste dess behov av hjalp och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning & ersattning for inkomstbortfall nér en
fordlder maste avsta fran arbete for bl avard av gukt barn. Erséttning-
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en kan utgd maximalt 120 dagar/ ar och barn. Erséttningen kan betalas
ut till dess att barnet fyller 12 &r och i vissafall upp till 16 &r.

-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskildaregler. For dem kan erséttning 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 féréldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet.

Har kan man f& mer information

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

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.ronden.se/It/

(hér kravs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjdpatill med)

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

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Dr Anne-Marie Sommer
Childrens Hospital

Region IV Genetics Center
700 Childrens Drive

OH 43205-2696 USA

Docent GunillaMam
Barnkliniken B68
Huddinge sukhus
141 86 Stockholm
Tel: 08-585 800 00

Nyhetsbrev nr 230 © Agrenska 2004 32



Cornelia de Lange syndrom

Specialpedagog Astrid Aasum
FRAMBU

Sandbakkeveien 18

N-1404 Siggerud, Norge

Tel: 0047-648 560 00

Barnldkare Britt-Marie Anderlid
Karolinska g ukhuset

CMM L8:02

171 76 Stockholm

Tel: 08- 517 700 00

Sjukgymnast Britt-Marie Berner
M ockasinens traningsskola
Lerkroksvégen 28

126 79 Héagersten

Tel: 08- 508 212 52

Overtandl&kare Marianne Bergius
logoped L otta Sjogreen
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovés

Tel: 031- 750 92 00

Sjukskoterska Andreas Tallborn
socionom Anna Lindfors
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Handl&ggare Agneta L jungwall-Bergstrand
Forsakringskassan
405 12 Goteborg

Kurator Mats Mansson
Borgmaéstarevagen 3 A

441 50 Alingsas
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