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Agrenska arrangerar veckovistelser for familjer som har barn och
ungdomar med medfddda, sallsynta sjukdomar och syndrom.
Verksamheten, som vander sig till hela familjen, ger foréldrar, barn
och syskon en unik mojlighet att tr&ffa andra i samma situation och
utbyta kunskap och erfarenhet. Viktigt ar ocksa att familjerna far tid
att umgas och ha roligt tillsammans.

Under en och samma vecka tréffas ett antal familjer med barn som har
samma diagnos, vistelsen varar fran mandag t.o.m. fredag. Har far
foraldrarna genom forel&sningar och diskussioner ta del av aktuell
medicinsk forskning, psykosociala aspekter och fa information om
olika samhaéllsinsatser. Barnen och deras syskon har ett eget
specialanpassat program med medicinsk information och olika
aktiviteter. Syftet &r att underlatta barnens och familjernas vardagsliv.
Vistelserna blir ett komplement till habilitering och sjukvard.

Under de tva utbildningsdagarna mitt i veckan har personal som
arbetar med barn med funktionsnedsattningar, samt utomstaende
foraldrar till barn med séllsynta diagnoser, mojlighet att delta i
foreldasningar.

Forelasningarna fran vistelsen bearbetas och sammanstalls till ett
nyhetsbrev som kan liknas vid ett temanummer for den aktuella
diagnosen. For att ge ytterligare dimension pa diagnosen sa intervjuas
en av familjerna. Nyhetsbrevet gérs av Agrenskas redaktor och
foreldsarna har givetvis haft mojlighet att 14sa igenom och komma
med kommentarer pa sammanfattningarna.

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med l&ank- och litteraturtips men &ven
en lista med adress och telefonnummer till foreldsarna.

Vid denna vistelse &r diagnosen Kabukisyndromet. Agrenska har
haft vistelser inom denna diagnos 2006 och nu 2011.
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Forekomst

Kabukisyndromet ar ett medfott tillstdnd som medfor ett
karaktaristiskt utseende, utvecklingsstérning och olika typer av
missbildningar. Det beskrevs forsta gangen i borjan av 1980-talet.

| Sverige fods ca tre till fyra barn varje ar med syndromet. Det &r lika
vanligt hos pojkar som hos flickor och forekommer 6ver hela varlden.

Den engelska synonymen kabuki makeup syndrome anspelar pa det
karaktaristiska utseendet som liknar sminkningen hos skadespelarna i
den traditionella japanska teaterformen kabuki.

Orsak

Orsaken ar genetisk och hos drygt halften av de drabbade har man
kunnat pavisa en forandring, mutation, i ett arvsanlag som kallas for
MLL2.

Arftlighet

Oftast &r orsaken en nymutation, men man kanner till barn som arvt
syndromet via en autosomalt dominant nedarvning, vilket innebar att
om en foralder har syndromet ar risken for saval soner som déttrar att
arva sjukdomen 50 procent.

Symtom

Symtomen kan paverka manga olika organ och organsystem, och
tidigt mérks att de flesta barnen har nedsatt muskelspanning och
overrorliga leder.

Andra symtom;
e De kan ha svart att suga och fa i sig mat och en del har
gomspalt

e Motorisk utvecklingsférsening. Dessa symtom minskar allt
eftersom barnet blir &ldre

e Spraklig utvecklingsférsening som inte enbart beror pa
svarigheter att forma ljud och ord

e De flesta har en lindrig eller mattlig utvecklingsstorning

e Epilepsi dr ganska vanligt och olika typer av anfall
forekommer, med start i olika aldrar

e Ungefér halften av barnen har medfott hjartfel (olika typer)

e Missbildningar i njurar, urinvagar och kdnsorgan férekommer
ocksa

e Vanligt &r infektionskanslighet och upprepade 6évre
luftvagsinfektioner samt 6ron- och lunginflammationer

e Nedsatt horsel forekommer

e Ogon och syn kan vara paverkade, men allvarlig
synnedséttning &r ovanligt
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Avvikelser och missbildningar kan ocksa finnas pa andra stallen i
kroppen, t ex brack och avvikelser i tanderna och skelettet.

De flesta med syndromet har en god social foérmaga, men en del har en
begransning av formagan till 6msesidigt socialt samspel samt spraklig
och icke-spraklig kommunikation (autism eller autismliknande
tillstand). De flesta med syndromet ar kortvéxta.

Diagnosen stalls med hjalp av yttre kdnnetecken, andra symtom och
undersokningsresultat. Karaktaristiskt utseende med langa
6gonspringor, bagformade 6gonbryn som &r tunnare mot tinningarna,
nedpressad néstipp och stora 6ron, i kombination med avvikelser i den
motoriska och intellektuella utvecklingen ar de viktigaste symtomen
for diagnos.

Behandling

Eftersom flera olika symtom ingar i syndromet behdver barnet och
familjen kontakt med olika specialister samt med ett
habiliteringsteam.

Redan under férskoledren bor en utvecklingsheddmning goras.
Epilepsi behandlas med mediciner.

Alla barn med syndromet bor fa hjartat och njurarna undersokta med
ultraljud, och tillvéxten behdver kontrolleras regelbundet. En del hjart-
och njurfel kan behdva opereras.

Syn och horsel bor undersdkas i tidigt skede och sedan kontrolleras
regelbundet.

De barn som har patagliga problem med upprepade infektioner bor
genomga en immunologisk utredning.

Undersokning av gom och gomfunktion behover ocksa goras tidigt.
De flesta behdver kontakt med specialisttandvarden.

Vuxna med syndromet kan behéva fortsatt medicinsk uppféljning,
individuellt anpassade habiliteringsinsatser samt stdd i det dagliga
livet.

Kalla;
e Socialstyrelsen (2010)
http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/kabuki-syndromet
e Agrenskas Nyhetsbrev, familjevistelse, Nr 282 (2006)
http://www.agrenska.se/Global/Nyhetsbrev/Kabuki.pdf

Texten &r granskad av dr Britt-Marie Anderlid
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Britt-Marie Anderlid ar 6verlakare pa Neuropediatriska mottagningen
vid Astrid Lindgrens Barnsjukhus Karolinska universitetssjukhuset i
Stockholm. Hon arbetar dels som klinisk genetiker och dels som
lakare pa barnneurologiska mottagningen.

Bakgrund

Kabukisyndromet beskrevs forsta gangen 1981 av tva japanska
genetiker, Norio Niikawa och Yoshikazu Kuroki, som oberoende av
varandra beskrev syndromet. Syndromet har fatt sitt namn pa grund av
de speciella och gemensamma ansiktsdrag som personer med
syndromet har och som liknar den makeup som skadespelarna i en
traditionell japansk kabuki-teater anvander.

I hela varlden finns 350 fall beskrivna i den vetenskapliga litteraturen,
men det antas finnas manga fler personer med syndromet. Det fods i
Sverige ca tre barn varje ar med kabuki.

Orsaken ar genetisk och de flesta med syndromet har en
nymutation, det vill sdga de &r forst i familjen med att ha
kabukisyndromet. Sa risken for att ett foraldrapar skall fa tva barn
med syndromet ar mycket liten.

Att stélla diagnosen

Nar det galler att stalla diagnosen sa finns det idag inga klart
definierade kriterier. Tidigare ansag man att fyra av de fem
nedanstaende huvudkriterier behéver uppfyllas for att en person skall
fa diagnosen. Idag stalls diagnosen nar barnet har en
utvecklingsavvikelse och nedan beskrivet karaktaristiskt utseende.

Huvudkriterier

e Karaktaristiskt utseende (aterfinns hos 100 %)
Skelettavvikelser (hos 92 %)
Avvikande fingerblommor, kuddiga fingertippar, (93 %),
Postnatal tillvaxthamning (tillvéaxt efter fodelsen) (83 %)
Lindrig utvecklingsstérning (92 %)

Andra vanliga symtom vid diagnosen, med férekomst hogre &n 50 % ;

e Langa 6gonspringor (97 %), langa 6gonfransar, bagade
6gonbryn (77 %) utatvridet nedre 6gonlock (87 %) se avsnittet
om 6gon

e Avvikande ytteréron (87 %) och stora 6ron (80 %),

e Kort nésseptum (skiljevagg i ndsan) (92 %), nedtryckt nastipp
(83 %)

e Lapp-, kdk- och/eller gomspalt samt hog gom.

e Avvikande tandstatus (68 %)

e Kort lillfinger (79 %) och “fetal finger pads” (89 %)
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e Ortopediska avvikelser; luxation av kné och hoft, skolios, kot-
och revbensavvikelser, se avsnittet om ortopedi

e Hypotoni och leddverrorlighet (74 %)

e Uppfdodningsproblem (75 %)

e Kortvéxthet (dvs. under tva standardavvikelser pa
tillvaxtkurvan, 55 %)

o Sen tal och sprakutveckling (vilket paverkar
kommunikationsformagan)

e Medftdda hjartfel (30-50%),

e Mikrocefali/minskat skallomfang

e Missbildning i urinvégarna

e SOmnstérningar

e Ovre luftvagsinfektion (49 %) och hérselnedsattning till foljd
av detta

e Epilepsi forekommer

e Allvarlig gallvagsvikelse hos ett fatal, aven diafragmabrack

— Naér det galler tillvaxten sa ligger ca halften av barnen tva
standarddeviationer under medelkurvan och de flesta ar nagot kortare
an ovriga familjen och har dessutom ett mindre huvudomfang. Det
beror séllan pa brist av tillvaxthormon. Det finns en risk for att
utveckla 6vervikt i tonaren och tidig pubertet framfor allt hos flickor.
Flickor kan ocksa ha en svullnad av brostkortlarna i tidigare ar som
gar tillbaka av sig sjalv, sager Britt-Marie Anderlid.

— Flickor som har en mycket tidig pubertet (yngre an 8-9 ar) bor
bedémas av en endokrinolog, d man ibland kan behéva bromsa upp
denna pubertet tills barnet kommit i bade en battre mental mognad och
alder.

Ovriga symtom

I urinvagarna ses ibland avvikelser som:
e Dubbla njurbacken med reflux (backflode i urinvégarna, kan
orsaka urinvégsinfektioner)
e Missbildad njure, exempelvis hastskonjure.

Dessa forandringar kan upptackas med ultraljud

Hos pojkar féorekommer:
e Ejnedvandrade testiklar
e Liten penis eller hypospadi (urinréret mynnar ut pa penis
undersida)

De typiska ansiktsdragen kan vara svara att kanna igen hos det lilla
barnet, vilket innebér att diagnosen ofta &r svar att stalla fore 2-4 ars
alder.



Luftvagar; tranga och mjuka luftrér, somnapnéer, andningsuppehall
samt snarkning

Hjarta; fortrangning av aortabagen, 6ppetstaende ductus som
forbinder lungpulsadern och kroppspulsadern, transposition d v s byte
av lagen pa de stora utgaende karlen fran hjartat

Mage och tarm; matningsproblem hos spadbarnen, eventuell
sondnéring, reflux, mat i luftstrupen, dalig viktokning, ljumskbrack
och problem fran lever- och gallgangar

Somn och sémnsvarigheter ar vanligt

— Somnproblem kan behandlas pa flera olika satt. Somnmonstret, den
*cirkadiska rytmen dar ofta stord. Melatonin &r ett kroppseget hormon
som styr denna rytm, och kan ges som tabletter och har ofta en god
effekt.

*Red anm: cirkadisk rytm ar var biologiska dygnsrytm pa ca 24 timmar. Rytmen styr viktiga

biologiska processer och uppkommer spontant, oberoende av yttre paverkan. Las mer via NE
klicka pé lanken

Personlighetsdrag; 85-90 % har en lindring eller mattlig
utvecklingstorning. Sen sprakutveckling ar vanligt, nagra fa har svar
utvecklingsforsening och det finns en dverrepresentation av
autismliknande tillstand. Manga har dock en god social formaga

— Observera att inget barn har samtliga symptom, utan vart och ett av
barnen har sin speciella kombination av symptom och i varierande
grad.

Genetik (uppdaterad fran 2006)
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Dr Britt-Marie Anderlid fortsatter:

Allmant om genetik

I DNA-molekylen, som finns i varje cellkarna i var kropp, finns all
information kroppen behéver for utveckling och funktion.
Informationen finns lagrad i 23 par kromosomer som tillsammans
innehaller cirka 30 000 gener (arvsanlag).

— Varje enskilt arvsanlag (gen) utgér monster fér produktion av ett
sarskilt &ggvitedmne som kroppen behdver.

Vid befruktningen kommer 23 kromosomer fran den manliga
sadescellen och 23 kromosomer fran kvinnans agg. Dessa
kromosomer bildar i den nya cellen 23 kromosompar, d v s 46
kromosomer. Ett av kromosomparen utgors av vara konskromosomer,
XX for kvinnor och XY for man.
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— Det som fran borjan ar en enda befruktad aggcell delar sig flera
miljoner ganger och varje gang ska DNA-spiralen med all information
lasas av och kopieras till den nya cellen.

En enda fell&sning vid kopieringen i kdnscellen, eller det lilla
embryot, kan leda till en mutation och allvarlig sjukdom. 1 Y-
kromosomen finns en gen som styr om utvecklingen fran kvinnlig
utveckling till manlig utveckling. Finns inte den genen blir det alltid
kvinnlig utveckling. Pa X-kromosomen finns manga viktiga gener
med betydelse for bl. a. hjarnans utveckling.

Vid Kabukisyndromet
Kabukisyndromet orsakas av en forandring i arvsmassan.

— Det finns fall med kabukisyndromet som ar neddrvda, men de flesta
fall &r sporadiska, d. v. s. det finns bara ett fall i familjen.

Man har tidigare beskrivit flera olika kromosomférandringar hos
individer med kabukisyndromet utan att nagon gemensam orsak
framtrétt.

Sommaren 2010 upptackte en forskargrupp en mutation i genen
MLL2 och som verkar vara en, av flera, bakomliggande orsaker till
kabukisyndromet. | de forsta studierna hade 66-75% personer denna
mutation, vilket betyder att det maste finnas andra genetiska orsaker
som ger upphov till syndromet. Genen MLL2 styr bildningen av ett
protein som paverkar DNA’s struktur och genernas férmaga att
stangas av och slas pa. Darfor paverkas manga gener av mutationen
och symtomen blir féljaktligen manga olika. MLL2 &r en stor gen
vilket gor att den ar svar att analysera, och det ar dnnu inte mojligt att
testa den inom sjukvarden.

Differentialdiagnoser, sadana som kan forvéaxlas med
kabukisyndromet, ar:

e Turners syndrom, flickor som saknar en X-kromosom
Noonans syndrom
Ringkromosom 22-syndromet
22q11-deletionssyndrom
van der Woudes syndrom
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Ann-Charlott Soderpalm, dverlikare pa barnortopeden vid Ostra
sjukhuset/Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg,
informerade om ortopedi vid Kabukisyndromet.

—Jag traffar barn med alla mojliga sjukdomar dér det finns
ortopediska problem. Det jag tar upp i den har informationen baseras
pa den erfarenheten. Ortopedi betyder "raka barn” och kommer fran
grekiskans orthos-rak och paid-barn, och en av malsattningarna med
arbetet som barnortoped kan vara att korrigera t ex ett krokigt ben sa
att det blir rakt eller kan véxa sig rakt. Ur ortopediskt perspektiv ar
man barn sa lange man vaxer, d v s i princip oavsett alder.

— Vaxer gor man sa lange tillvaxtzonerna ar 6ppetstaende.
Tillvéxtzoner finns bl.a. i &ndarna av rorbenen. Nar dessa sluter sig
upphar benets langdtillvéaxt. Tillvaxtplattan och benhinnan paverkar
tillvaxten. Vid benbrott kan till exempel dessa paverka
tillvaxten/remodulering utan att man i varje enskilt fall behéver
korrigera frakturen. Skelettet ar pa detta sdtt manga ganger tillatande
hos barn och barnets skelett laker snabbt och har en ”inneboende
kraft” att vilja vaxa rakt.

— Om benet belastas sa rakt och anatomiskt som mojligt och
ledrorligheten ar sa normal som mojligt sa far skelettet den basta
tillvaxten, bade till form och till storlek.

Tillvaxten kan vara paverkad vid Kabuki syndrom. Tillvaxten foljs pa
BVC med hjalp av tillvaxtkurvan. Om barnet avviker fran kurvan kan
det vara aktuellt att utreda detta eftersom det kan bero pa olika
faktorer till exempel brist pa tillvaxthormoner eller annat.

Sa lange benet vaxer har det en stor formaga att korrigera en
vinkelfelstallning, som t ex kan ha uppstatt dd man brutit benet. Denna
formaga ar storre ju yngre individen ar och mycket liten hos en
fullvuxen individ.

— Darfor &r det mojligt att Iamna vissa felstéliningar och vissa
frakturer, exempelvis handledsfrakturer, obehandlade eller endast
gipsade, utan ytterligare korrektion. Darefter foljer man enbart
utvecklingen med réntgen. Armbagsfrakturer, daremot, maste ofta
tryckas tillbaka i rétt position, stiftas och gipsas, da benet hér inte har
samma formaga att véxa sig rakt, sager Ann-Charlott Séderpalm.

Inom ortopedin &r rontgenundersdkningen ett av de viktigaste
verktygen.

— Emellertid ar benet hos ett mycket litet barn fortfarande sa omoget
att mycket av det som skall utvecklas till ben fortfarande &r brosk och
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syns darfor inte pa rontgen. Vérdet av en réntgenundersokning kan
darfor manga ganger vara begréansat hos ett litet barn.

Som exempel pa detta visades rontgenbilder av hofter och fotter tagna
strax efter fodseln med en del "tomma” delar dar det framéver med
okad alder kommer att synas ben. Aven rontgenbilder pa skelettets
formaga att remodelera visas 2011.

— Den kliniska undersokningen kan darfor vara extra viktig och vi far i
allménhet folja barnen under lang tid for att fa en uppfattning om hur
skelettet utvecklas.

Vanligt forekommande muskuloskeletara karaktaristika vid
Kabuki syndrom ar:
e Overrorliga leder (forbattras dock med aren)
e Luxation ("hoppa” ur led) i hoftleden (vid kabuki far ca 18-40
% detta), luxationer av kna och axel forekommer ocksa
e Skolios
e Korta krokiga lillfingrar, mellanfalangen kortare
e Syndaktyli — Simhud mellan fingrarna, kan behtdva opereras
om den sitter langt ut pa fingrarna, detta for att 6ka grepp och
rorelseformaga
e Deformerade rygg-kotor/revben, ex fjarilskota, en klyfta
genom kotan
e Hypotoni, minskad muskelspénning
e Kortvuxenhet - Vuxna med Kabuki ar kortare an genomsnittet
(mindre &n 2 standardavvikelser pa tillvaxtkurvan).
e Plattfot

Overrorligheten i leder tar sig ibland, vid Kabuki syndrom, uttryck i
en uttalad plattfothet.

— Om tillstdndet kraver det, forsoker man i forsta hand behandla med
inlagg och ortopediska skor. Ibland kan plattfotheten vara sa pass grav
att inlagg inte racker. Det finns da majlighet att korrigera och
stabilisera foten med olika kirurgiska ingrepp och/eller ndgon form av
orthoser/skenor. Aven staskal for hela kroppen kan bli aktuellt.

Hoftlederna undersoks numera rutinméssigt pa BB. | allmanhet
upptacker man da om det finns en ostadighet, gar att luxera eller om
det finns en direkt felstallning i hoften.

— Barnet remitteras da till oss pa ortopedmottagningen for ytterligare
bedémning och behandling. Behandlingen avgors darefter beroende pa
hur ostadig hoften ar.

Om hoftleden &r luxerbar, d v s det gar att trycka hoften ur led och
darefter fa den pa plats igen, blir behandlingen tre manader lang.



Nyhetsbrev nr © Agrenska

Inledningsvis 6 veckor i sa kallad von Rosenskena dygnet runt, som
foraldrarna inte far ta av.

— De kommer till ortopedmottagningen en gang per vecka och badar
barnet, hofterna kontrolleras och barnet laggs ater i skenan av van
personal. De sista 6 veckorna sker behandlingen i detta fall i s.k.
Frejkakudde, som foraldrarna kan skoéta sjalva i hemmet. Kudden ska
sitta pa dygnet runt, med undantag for bad och bl6jbyte, sdager Ann-
Charlott Soderpalm.

Efter tre manader kommer man for ytterligare lakarkontroll och om
hofterna da ar stabila kan behandlingen avslutas. Barnet foljs sedan
regelbundet pa mottagningen, atminstone tills 18 manaders alder, med
klinisk kontroll och réntgenundersokning sa att man kan se att hoften
har en normal utveckling.

Om en hoftledsluxation inte upptacks pa BB, upptacks den i allmanhet
pa BVC vid senare kontroller. Behandlingen blir da mer komplicerad.
Sa kan ocksa bli fallet om hoften inte stabiliserar sig pa en initial
behandling.

— Vid en sent upptéckt hoftledsluxation strackbehandlar vi barnet forst
i tva veckor, darefter kan haften opereras och laggas pa plats.
Efterbehandlingen innebdr gips i tre manader, darefter en hoftskena
(CAMP-ortos) dygnet runt i tre manader och slutligen samma
hoftskena ytterligare minst tre manader nattetid. Vidare
rontgenkontroller och kliniska undersékningar visar hur val héften
utvecklas. Ibland kravs ytterligare operationer pa backen eller larben
eller hoftledskapsel for att fa hoften stabil.

Skolios

Ryggen har normalt en viss krokning i sidoplanet med en viss
kutryggighet i brostryggen och en viss svank i landryggen. Skolios,
innebdr en ryggradskrokning i ryggens frontalplan. Skolios kan vara
av olika typer; strukturell eller funktionell d v s mer
hallningsbetingad.

— Den kontroll av ryggen som gors inom skolhalsovarden i fjarde
klass av alla barn &r ofta den enda som gors under skolaren.

Den strukturella skoliosen kan bero pa olika orsaker:

e Neuromuskular sjukdom med t ex hypotoni (Iag
muskelspanning) som vid Kabuki syndrom
Medfddd anlaggningsrubbning d v s kotmissbildning
Andra syndrom t ex neurofibromatos
Lokal skada t ex efter stralbehandling vid ex cancersjukdom
Idiopatisk orsak d v s man vet inte varfor (=vanligast), framfor
allt flickor som drabbas.



Hur stor &r risken att skoliosen dkar och nér skall man behandla?

— Det beror dels pa krokens storlek; ju storre krok desto storre risk att
kroken 6kar med tiden. Det beror dessutom pa barnets alder och
utvecklingsgrad. Ju yngre barnet &r, d v s ju mer det har kvar att véxa,
desto storre ar risken att kroken okar. Detta foljer vi med
rontgenkontroll av vanster handskelett som ger besked om
skelettaldern, d v s hur moget skelettet & samt med hjélp av sekundéara
konskaraktérer, d v s brostutveckling mm som ger upplysning om
barnet gatt in i pubertet. Nar individen vuxit fardigt minskar risken
betydligt att kroken skall 6ka, men om det foreligger en
neuromuskular sjukdom, med en muskular obalans, finns det anda risk
for progress, likasa om kroken overstiger 55 grader vid avslutad
tillvaxt. Man bor da folja detta med fortsatta kliniska kontroller och
eventuellt rontgen, sdger Ann-Charlott SGderpalm.

Behandling av skolios

e Endast med kontroller — kliniskt och med réntgen- da
skoliosens gradtal haller sig under 25-30 grader. Korsett kan
hér korrigera skolios och underlatta sittande (23timmar/dygn)

e Tatare kontroller under tillvaxtspurten.

e Kontroller kan avslutas da tillvéxten ar avslutad

e Vid skolios hos véxande individ med mer an 40 grader och hos
aldre tonaringar mer an 50 grader rekommenderas operation

Overrorlighet

Ledoverrorlighet ar vanligt, sérskilt hos yngre. Om samtidig hypotoni,
kan detta lattare leda till luxation av leder. Det ar fortfarande oklart
om overrorligheten ar neurologiskt orsakad eller orsakad av mjuk
bindvév.

Kan immunforsvaret paverkas av Kabukisyndromet? (uppdaterad fran 2006)

Nyhetsbrev nr © Agrenska

Barndverlakare Sélveig Oskarsdottir, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, Géteborg, informerade om Kabuki syndrom och
immunforsvaret.

Det normala immunfdrsvarets uppgift ar:
e Att k&nna igen for kroppen frammande &mne och forsvara
kroppen mot dem
e Att skilja mellan kroppens egna, friska celler och frammande
eller forandrade celler
e Att samverka med andra organ i kroppen
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Foljande avvikelser och symptom relaterade till immunférsvaret
ar beskrivit vid Kabukisyndromet:

e Okad foérekomst av infektioner; vanligt med aterkommande
oroninflammationer samt lugninflammationer

e Avvikelser i immunforsvaret; laga nivaer av antikroppar
(immunglobuliner) och immunbristsjukdomen
Hypogammaglobulinemia

e Okad forekomst av autoimmuna sjukdomar

Infektioner:

Okad benagenhet for infektioner beskrivs som vanligt forekommande
vid Kabukisyndromet. Det handlar framfor allt om infektioner i
luftvégar, sérskilt 6roninflammationer, men daven lunginflammationer.

— Har barnen tecken pa infektion har vi att ta stallning till om det ar en
bakteriell infektion eller en virusinfektion. Om det &r en bakteriell
infektion sa kan man behandla med antibiotika medan en
virusinfektion behandlas genom symtomatisk behandling. Det vill
saga man behandlar de symtom som uppkommer och som paverkar
barnet negativt.

— Oroninflammation &r en akut infektion i mellanérat. Aterkommande
oroninflammationer kan bero pa immunbrist, men vi vet ocksa att barn
fodda med gomspalt lattare far 6roninflammationer. Det ar ocksa bra
att veta att alla barn inte visar pa 6ronsmaérta vid droninflammation,
utan kan uppvisa andra symtom sa som mindre matlust och irritation.

Autoimmuna sjukdomar forekommer i 6kad utstrdckning vid
Kabuki syndrom. De sjukdomar som har beskrivits &r; ITP (laga
blodplattar) som kan visa sig som blodningar i huden/sma prickar
(petekier), blaméarken eller blédningar fran slemhinner, autoimmun
hemolytisk anemi (lagt blodvarde), sjukdomar i skéldkaértel (thyreodit)
och vitiligo (opigmenterade /”vita” flackar i huden).

Immunologiska avvikelser

— Det finns inga stora studier om immunologiska avvikelser vid
Kabukisyndromet. | den storsta studien som jag kunde hitta utreddes
19 patienter i aldern 1-20 ar. Manga av patienterna hade sénkta varden
av en eller flera immunoglobuliner, men endast ett fatal hade uttalad
brist. Majoriteten hade laga IgA varden, men endast tva hade 1gA
brist. 8 av de 19 patienterna hade sankta varden av IgG
(gammaglobulin), men endast tva av dem hade kraftigt sankta varden.
Lattare immunologiska avvikelser ar saledes vanliga, medan en mer
allvarlig immunbrist endast forekommer hos enstaka patienter.

— Det ar enkelt att kontrollera méngden av immunoglobuliner i blodet
for att se om det enskilda barnet ar drabbat. Det &r viktigt att upptacka
hypogammaglobulinemi eftersom dessa patienter behdver behandlas
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med gammaglobulin. Det ar ocksa bra att kanna till att utan
behandling kan dessa patienter ha nedsatt inflammationsférmaga, det
vill sdga att de visar mindre tydliga symtom och har mindre
sjukdomskénsla nér de &r infekterade &n andra som drabbas av samma
bakterier eller virus.

Att ha hypogammaglobulinemi kan alltsa ge upphov till olika typer av
problem med upprepade infektioner och paverka manga organ i
kroppen. Ibland med diffusa symtom som trétthet, dalig tillvaxt till
mer patagliga infektioner som blodforgiftning, lugninflammation mm.
Personer med IgA och IgG brist har ocksa 6kad risk for autoimmuna
sjukdomar.

Red.anm; las mer om Hypogammaglobulinemi i lankad informationsskrift fran
Sahlgrenska/GU i Géteborg

— Pé grund av dessa immunologiska avvikelser som &r vanligt
forekommande vid Kabuki syndrom rekommenderas immunologisk
utredning darfér i samband med diagnos, sager Sélveig Oskarsdottir.

Behandlingen vid antikroppsbrist &r:

o Tillforsel av gammaglobulin vid svar IgG brist.

e Forebygga infektioner, minska skada av infektioner
Individuell behandling beroende pa typ och grad av
infektionsproblem
Antibiotika vid behov
Langtidsbehandling med antibiotika vid behov
Inhalationsbehandling (eventuellt)

Sjukgymnastik (eventuellt)

Hur tar man hand om barnen pa basta satt?

— Se pa helheten hos barnet, vilka andra bekymmer eller symtom har
barnen och vilka symtom paverkar varandra. Det ar bra att som
foralder fora en infektionsdagbok Att dessutom ha en egen barnlékare
som man alltid v&nder sig till vid sjukdom ger béttre kontinuitet och
behandlingsstrategier. Habiliteringslédkaren kan man istéllet vanda sig
till om barnet/familjen behdver hjélp med annat.

*P10 primér immunbristorganisation, har en bra infektionsdagbok att ladda ner:
http:/Aww.pio.nu/cms/index.php?option=com_content&view=article&id=37&Itemid=55

Att tanka pa

— Det vanliga vaccinationsprogrammet bér man félja. Barn med
upprepade 6roninflammationer, som inte fatt pneumokockvaccin i det
vanliga vaccinationsprogrammet kan vaccineras med ett sadant
vaccin. Det gar att se/kontrollera om barnet utvecklat antikroppar mot
de bakterier som man vaccinerat mot. Om det visar sig att barnet inte
har utvecklat antikroppar kan detta vara ett tecken pa svagheter i
immunforsvaret.


http://www.sahlgrenska.gu.se/digitalAssets/1201/1201255_hypogamma.pdf�
http://www.pio.nu/cms/index.php?option=com_content&view=article&id=37&Itemid=55�

Oron och horsel (uppdaterad fran 2006)

Nyhetsbrev nr © Agrenska

Overlakare Radi Jonsson, Oron- nas- och halskliniken, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg, informerar om horsel och
oronbesvar vid Kabuki syndrom.

— Kabuki syndrom tror jag &r underdiagnostiserat och det beror bl a pa
att det fortfarande, i huvudsak, ar en klinisk diagnos och att det finns
ett stort spektrum associerade symptom ocksa nar det géller 6rat och
horselsystemet.

Medfodd horselskada maste utredas och behandlas. Syftet ar att ge
forutsattningar for en nara normal horselfunktion, sprakutveckling och
kommunikationsformaga. Malet &r tidig diagnos (fore 3 manaders
alder), tidig habiliteringsstart (fére 6 manaders alder) och
horhjalpmedel.

Ett barn som har problem med horseln och sprakutvecklingen far ofta
problem med kommunikationen. Att vénta med diagnos och
habiliteringsstart kan exempelvis innebéara att barnet far ett samre
horselminne, eftersom det byggs upp under forskolearen.

Pa horselvarden pa Sahlgrenska testar man enbart barn som kommer
pa remiss.

— Alla barn som fods i Sverige idag erbjuds horselscreening under
tiden pad BB. Om barnet inte klarat denna screening, ar det viktigt att
fortsatta utreda barnet pga misstankt horselpaverkan. For barn som har
misstankta syndrom, men har klarat horselscreeningen, ar det
vasentligt att fortsatta folja barnets horselutveckling, samt undersdka
kring eventuell férekomst av tillfallig mellanéresjukdom, sager Radi
Jonsson.

Bland de fem huvudkriterierna for att fa diagnosen Kabuki syndrom
finns inte horsel- och 6ronproblematiken med, men indirekt finns en
koppling i och med att skelettabnormiteter kan paverka
horselbenkedjan samt mellan- och innerdrats uppbyggnad.
Muskelslapphet kan ocksa paverka horseln.

Normal horsel forutsatter bl a:

e Tvaytterdron av bestamd form som é&r riktade framat/utat for
att dels fanga ljudet, dels ge mojlighet att avgora varifran ljud
kommer

e Tva horselgangar av bestamd form, cirka 2,5 cm langa, som
ocksa forstarker ljudet

e Attt ljudvagorna traffar en trumhinna (ca en cm i diameter)
som ér elastisk och nagot trattformad
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e Att ljudet kan forstarkas (60 decibel-dB) ytterligare av det
horselbensystem/kedja, hammaren, stadet och stigbygeln,
som finns i mellandrat

e Fungerande leder i hoérselbenen och att upphangningen med
ligament &r normal

e Att de muskler som finns i mellantrat fungerar normalt,
exempelvis den muskel som spanner stigbygeln

e Luft/gas i mellandrat, med samma tryck pa var sida om
trumhinnan

e En drontrumpet som 6ppnas for att utjamna tryck nar man t
ex gapar och svaljer, och i Ovrigt ar stangd

e Ett normalt utvecklat inneréra (snacka) som star i forbindelse
med mellandrat vid ovala och runda fonstren (den 6ppning i
horselsnackan dar stigbygeln leder in ljudet och det runda hal i
innerdrat som leder till horselsnéckan)

— Nar ljudsignalerna nar innerorat "Oversatts" mekaniska svangningar
till elektriska nervimpulser. For att detta ska fungera kravs det att
snackan ar roterad, att membranet &r 2,5 cm langt, att vatskorna i
innerdrat har ratt saltbalans samt att harcellerna som ligger pa ett
membran fungerar. Nar harcellerna bojer sig sker en elektrisk
urladdning/bildas en nervimpuls.

Vi hor med 3000 celler, vara inre harceller. Horselnerven som tar upp
signalen borjar i botten pa varje harcell. Férutom ytter-, mellan- och
innerdresystemen finns det ocksa ett centralt horselsystem dar
horselnerv, hjarnstam och olika horselcentra ingar, exempelvis ett
centrum som ger innebdrd at det vi hor och ett centrum for talet. Bada
oronen hor/uppfattas i bada hjarnhalvorna.

| 6rats funktion ingar:
e Att vara ett orienteringssinne
e Att uppfatta starka, svaga, ljusa och mérka ljud
e Att uppfatta riktningen till en ljudkélla
e Att uppfatta sprakljud/manskligt tal

— Horselsinne och talorgan har ett mycket nara forhallande

Horselnedsattningen vid Kabuki syndrom beror ofta pa:

e Misshildningar av horselbenen

e Inneréremisshildningar, anlaggningsmissbildning pa snacka
och balansorganen

e Foréndringar i centrala horselbanor

e Infektionsbendgenhet som ger infektioner som kan ge
horselnedsattningar och som kan bli kroniska. Oroninfektioner
laker ut i en 6ronkatarr och sa lange det finns sterilt
slem/vatska i Gronen hor man daligt. Satter man in ror i 6ronen
och far en tryckutjamning aterfar man horseln.
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— Dessutom finns kliniska fynd som kan bidra till en
horselnedséttning, t ex annorlunda ytteréron och
mellandremisshildningar. Horselnedsattningen kan vara allt ifran
lindrig till total dovhet.

— For att stalla diagnos pa vilken horselskada det ar fraga om, och var
i hela horselsystemet felet sitter, sa tittar vi pa vilka resultat vi far av
kontroller med ljud via luft och ljud via ben. Det & mycket l4tt att ta
reda pa vilken typ av horselnedsattning era barn har, men man maste
anpassa metod efter barnets alder och utvecklingsniva, sager Radi
Jonsson.

Grad av horselnedsattning

Man tar reda pa horselskadans grad med hjalp av psykoakustiska
maétningar och hjarnstamsaudiometri (objektiv metod att méta
hortrosklar) och da galler foljande dB-decibel nivaer:

e Upp till 40 dB- latt nedsattning
e 70 dB- mattlig nedséattning

e Over 70 dB-grav nedséttning

e Over 90 dB- dovhet

Det finns olika metoder att géra horseltest pa barn:

e P4 barn under 6 manader anvander man sig av sa kallade
objektiva matmetoder, matning av “ekon fran innerorat”,
otoakustiska emissioner och/eller hjarnstamsaudiometri
(audiometri=hdrselmatning)

e Sma barn (6 till 9 manaders alder) gors framst genom
observation av barnets reaktioner pa toner och olika ljud t ex
fagelkvitter. Har forsoker man se pa vid vilka ljudnivaer barnet
reagerar.

e Barn 1/2 ar -2 ar testas med tittladeaudiometri. Det innebar att
de lar sig att titta pa en skarm nér ett ljud spelas upp. Deras
horsel kan ibland testas med hjélp av lurar som ger varden pa
bada 6ronen, vilket inte test med hogtalare gor.

e Barn 2-5 ar testas med lekaudiometri vilket innebér att barnet
exempelvis lagger en kloss i en lada nar det hor ett ljud.

e Barn 5 ar och uppat kan testas med vanlig audiometri.

e Benledningsmétning gar till pa ungefar samma satt som
horseltest for ljud presenterade i hogtalare eller horlurar.

— Den energi som nar skallbenet satter innerdrats vatskor i
svangningar pa samma satt som nar ytterérat har normal funktion. Om
barnet helt saknar horselgang eller har ett defekt mellandra gar
emellertid minst 60 decibel av forstarkningen forlorad. Vid en
benledningsmatning satts en vibrator 6ver skallbenet bakom 6rat och
ett vanligt audiogram méts fram.



Ogon och syn
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I horselhabilitering ingar: information, rad och stod, medicinsk
uppfoljning, eventuell kirurgi (t ex plastror), horselforbattrande
atgarder samt stimulering for kommunikation, sprak- och
talutveckling.

”You hear with your ears, but listen with your brain” eller Du hér med
oronen men du forstar/tolkar vad du hort med hjarnan.

Anna-Lena Hard ar 6gonlakare vid Drottning Silvias Barn- och
Ungdomssjukhus i Goteborg. Hon berattar om 6gon och syn vid
Kabuki syndrom, men borjade med att ga igenom 6gats anatomi och
hur 6gonen och hjarnan hor ihop.

Synnerverna formedlar synintrycken till syncentrum langst bak i

hjarnan. Dérifran gar banor till olika delar av hjarnan som bearbetar
synintrycken och tolkar det vi ser, forklarar hon.

aderhinna

senhinn ’
bindehinna—,

néthinna

synnerv

gula flacken
blodkarl
Ogats anatomi

Bild: Ogats anatomi (Illustration Lisa Hard)
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syncentrum

Bild: Langst upp pa bilden ses 6gonen och synnerverna. Efter synnervskorsningen sker
omkoppling till banor som formedlar synintryck till syncentrum langst ner pa bilden.
(Hlustration: Lisa Hard)

Synutvecklig och amblyopi (lazy eye)

Hela barndomen &r en sa kallad "kanslig period” for utvecklingen av
synen. Det ar da man lar sig se och om man inte far normala
synintryck under den tiden kommer synen att férsdmras permanent.
Om sadant som stor synutvecklingen upptécks och behandlas tidigt
finns det goda chanser till forbattring. De vanligaste orsakerna ar
skelning och brytningsfel men allt som stor bilden i ett 6ga kan leda
till amblyopi. Behandlingen innebér att man skapar en bra bild t.ex.
med glaségon vid behov och/eller att man tranar det amblyopa 6gat
genom att sétta en lapp for, eller droppar en avslappnande droppe i det
bésta dgat.

Synfunktioner
e Synskarpa mats genom att man undersoker hur sma symboler
som en person kan identifiera.
e Synfalt &r allt det man ser samtidigt
e Visuell perception - formagan att tolka det vi ser som t.ex. att:

Kénna igen ansikten och former
Orientera sig

Beddma nivaskillnader

Se foremal i rorelse

Urskilja en sak bland manga

Fa ihop en helhet av delar

VVVVYVYY

Brytningsfel

Brytningsfel ar optiska fel som medfor dalig kvalitet pa den bild som
faller pa nathinnan. Nyfodda har ofta brytningsfel som normalt vaxer
bort nér synen anvénds. De brytningsfel som finns &r narsynthet,
oversynthet och astigmatism.
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Skelning

Skelning innebér att ena 6gat ar riktat mot det man tittar pa medan det
andra 6gat ar riktat at ett annat hall. Normalt riktas bagge 6gonen
reflexmassigt mot det man tittar pa.

Vid skelning hos barn brukar hjarnan koppla bort synen pa det
skelande 6gat och synen forsamras. Synen pa det skelande dgat kan
ofta tranas upp med lappbehandling men skelningen i sig brukar inte
paverkas av lapp.

Vid kabuki syndrom har man ofta valvda 6gonbryn med sparsamt med
har i den yttre delen. Ogonspringorna &r ofta langa med den yttre
delen av det nedre 6gonlocket utatvikt, vilket gor att tararna rinner
over dar och att det kan vara svart att stanga 6gat helt vid somn. Om
man inte kan stanga 6gat kan fuktande 6gondroppar behdvas for att
ogat inte ska bli for torrt pa natten.

Ibland h&nger 6vre dgonlocket ner i varierande grad. Detta kallas ptos
och om 6vre 6gonlocket tacker pupillen, vilket inte ar vanligt, kan den
behova opereras for att 6gat ska se.

Skelning hos barn med Kabukis syndrom &r inte ovanligt och
nystagmus (6gondarr) finns ocksa beskrivet.

Munhalsa och munmotorik
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Marie-Lousie Sellgren ar sjukhustandlakare, Asa Mogren logoped och
Lena Gustavsson &r tandskoterska pa Mun-H-Center har i
Goteborg/Askim. De informerar allmant om munhdélsa och

munmotorik och sin verksamhet (Texten nedan ar en allmén text som finns med
vid alla véra vistelser)

Vad ar Mun-H-Center?

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt (mun och ansikte)
kunskapscenter vars syfte &r att samla, dokumentera och utveckla
kunskap kring séllsynta diagnoser samt sprida denna kunskap for att
bidra till ett battre omh&ndertagande och en hogre livskvalitet for de
berdrda patientgrupperna och deras anhoriga. Mun-H-Center ar ocksa
ett nationellt resurscenter for orofaciala hjalpmedel for personer med
funktionsnedséttningar.

MHC-basen

— Genom samarbetet med Agrenskas familjevistelser har vi haft
formanen att traffa manga barn med sallsynta diagnoser och kunna
samla pa oss en kunskapsbhank om var och en av diagnoserna.
Foraldrarna far innan vistelsen fylla i ett frageformular om barnets
tandvard och munhygien samt eventuell problematik kring
munmotorik och munhélsa.

21



Nyhetsbrev nr © Agrenska

Tandldkare och logoped fran Mun-H-Center gor under
familjevistelsen en 6versiktlig undersokning och bedémning av
barnens munfoérhallanden. Dessa observationer och uppgifterna i
frageformularet dokumenteras i en databas. Familjerna bidrar darmed
till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid séllsynta
tillstand.

— Nér vi samlat information i var databas fran minst tio personer med
en ovanlig diagnos, sa sammanstéller vi detta och det blir sedan
tillgangligt for foraldrar och tandvardspersonal. Sa har er tandlakare
behov av information s& be honom eller henne att vanda sig till oss
och &ven ga in pa var hemsida, www.mun-h-center.se .

Tand och munvard

Det &r viktigt att barnen tidigt kommer i kontakt med tandvarden for
forstarkt forebyggande vard. Malet ar att den forebyggande
tandvarden ska vara sa bra att barnet slipper fa hal i tanderna. Férutom
vanlig tandundersokning som skall utforas varje ar, bor tandlakaren
aven kontrollera; kékleder, tuggmuskulatur och aven gapningsférmaga
som kan vara bra att ha en uppskattning om och méata genom aren.
Aven bettutveckling, munhygien och om barnet dter ndgon medicin, ar
viktiga aspekter. VVissa mediciner kan ge muntorrhet och 6kad risk for
karies (t.ex. vissa epilepsimediciner).

-Fore barnets forsta besok hos tandvarden &r det bra om man sjalv tar
kontakt med den aktuella mottagningen och hor sig for om hur stor
kunskap som finns dar om barnets diagnos. Det ar bra att i forvég tala
med den tandl&kare barnet ska traffa for att ge information om barnet,
om det &r nagot sarskilt man ska tanka pa nar man traffar barnet mm.
Tandlakaren kan da stamma av med foraldrarna angaende diagnos och
medicineringar. | de fall det behdvs kan man ocksa foresla att
tandldkaren kontaktar barnets behandlande lakare infor besoket.

Nér det galler munhygien ar det viktigt med tandborstning morgon
och kvéll, barnen behdver extra hjalp och uppmuntran anda upp till
12-arsaldern. En del kan vara hjélpta av eltandborste. For manga ar
det bra med plastning (fissurforsegling) av djupa faror pa tuggytorna
pa nya tander. Alla bor anvéanda fluortandkram fran det att forsta
tanden kommer fram. Sma barn ska bara ha ytterst lite tandkram pa
tandborsten, maximalt motsvarande storleken pa barnets
lillfingernagel. Ibland behdvs extra fluor i form av fluortabletter,
fluorskoljning eller fluorlackning, men detta ska beslutas pa
individuell basis for det enskilda barnet.

Hur tandvard ar uppbyggd
« Allméantandvard — tar emot alla patienter. Barn och ungdom
har kostnadsfri tandvard till och med aret de fyller 19.
« Specialisttandvard — for detta behdvs remiss. For barn &r det
framfor allt tva typer av specialisttandvard som kan vara
aktuellt:
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» Pedodonti — specialiserad barntandvard.
* Ortodonti — tandreglering
 Sjukhustandvard — tandvard for vuxna med sjukdom eller
funktionsnedsé&ttning som behdver sérskilt omhandertagande.
Tar hand om vuxna patienter.

Barn- och ungdomspatienter med sallsynta diagnoser ar ibland i behov
av specialisttandvard som pedodonti och/eller tandreglering. Ofta
medverkar pedodontist i utredning, beddmning och terapiplanering av
barn och ungdomar med sjukdom eller funktionsnedsattning.
Tandbehandlingen kan sedan ske antingen pa allméan tandvardsklinik
eller specialistklinik beroende pa vilka problem personen har fran
munnen och vilka individuella behov som finns.

Munmotoriska funktionsnedsattningar

Munnen har betydelse for flera av kroppens viktigaste funktioner
sdsom andning och férmagan att dta och kommunicera. Om
munmotoriken ar paverkad kan detta leda till problem i form av
atsvarigheter, talsvarigheter och dregling. Det finns ett relativt stort
utbud av olika munmotoriska traningsprogram och traningsredskap
som i vissa fall kan forbéattra funktionen. Det &r logopeder som utreder
och behandlar munmotoriska funktionsnedsattningar. Logopeder kan
du bland annat traffa pa logopedmottagningar, inom habiliteringen
och ibland pa skolor.

Mun- och tandsymtom vid Kabukisyndromet (uppdaterad fran 2006)

Nyhetsbrev nr © Agrenska

Birgitta Bergendal ar 6vertandlékare vid Kompetenscentret for
sallsynta odontologiska tillstand vid Odontologiska institutionen i
Jonkoping. Kursiv text nedan ar hamtad fran socialstyrelsens databas
om ovanliga diagnoser, dar avsnittet om mun- och tandsymtom vid
kabukisyndromet har forfattats av Birgitta Bergendal.

Okad kunskap, ny utmaning for tandlakaren

Idag har mojligheterna att stalla genetiska diagnoser dkat och sa dven
kunskapen kring ovanliga diagnoser. Informationen och kunskap finns
manga ganger latt tillgangligt via Internet och patienter och foraldrar
vet idag ofta mer an vardgivaren. Manga av de ovanliga
syndromen/diagnoserna innefattar dessutom mun- och tandpaverkan
och allt fler patienter behandlas utanfor specialistklinikerna. Detta har
blivit en ny utmaning for tandlédkarna, menar Birgitta Bergendal.

— Kompetenscenter for sallsynta odontologiska tillstand &r ett
nationellt center for patienter med ovanliga diagnoser och behov av
omfattande oral habilitering/rehabilitering. Vi ar idag en resurs for
bade tandlékare, annan vardpersonal, patienter och patientféreningar.
Den kliniska erfarenheten av kabukisyndromet inom tandsjukvarden
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ar begrénsad, men vi har god erfarenhet av den behandling som kan
behovas eftersom samma behov finns hos manga andra.

— Né&r man soker pa natet (via databasen PubMed) efter publikationer
om "Kabuki syndrom” far man idag (2011) cirka 200 traffar om
kabukisyndromet och endast ett tjugotal av artiklarna handlar om
mun- och tandsymtom.

Mun och tander
Vid kabuki syndrom beskrivs munmotoriken ofta som utslatad och
talet otydligt. Dregling kan ocksa forekomma.

Manga av barnen har en tunn och smal 6verlapp, och en del har
gropar eller upphdjda blasor pa underlappen. Ungefar en tredjedel
har en liten dverkéke. Det ar vanligt med hdg gom, och 40 procent
har nagon form av spalt, vanligen gomspalt, men lapp- och kékspalt
forekommer ocksa.

Hos de allra flesta finns avvikelser i tdéndernas antal och form, vilket
gor att manga har glest mellan tanderna. Oftast ar det framtander i
over- eller underkéaken som saknas. Ibland smalnar de mittersta
framtanderna i 6verkaken av nedat (skruvmejselform). Barn med
kabukisyndromet kan ocksa fa sina tander senare an normalt.

Avvikelser i gommen och nedsatt muskeltonus kan ge oralmotoriska
symtom. Vid kabuki syndrom &r det vanligt att barnen har en paverkan
pa tal, mimik, rost, samt sug-, tugg- och svéljformaga. Dregling &r
mest vanligt under smabarnsaren men kan avta eller forsvinna helt nar
barnen blir aldre.

Behandling och atgarder

En noggrann undersokning av gom och gomfunktion bor goras tidigt,
eftersom dven en mindre gomspalt kan gora det svart for barnet att
ata. Spaltbildning kréaver operationer av en plastikkirurg i flera steg
under uppvaxten. For att de barn som har svart att suga och ata ska
fa i sig tillrackligt med néring kan foraldrarna behdva kontakt med ett
nutritionsteam, dar bland annat logoped och dietist ingar.

De barn som har nedsatt munmotorik och otydligt tal behtver kontakt
med en logoped for utredning och behandling.

Omsorgsfull inskolning till tandbehandling bor ske hos en specialist i
barntandvard, eftersom barn med kabukisyndromet senare kan ha ett
stort behov av odontologisk rehabilitering. Familjen bor informeras
om mojligheten att ersatta saknade tander bade pa kort och pa lang
sikt. Uppfoljning av munvard samt forebyggande atgarder bor ske
regelbundet hos en tandhygienist/profylaxtandskéterska.

Antalet tdnder kan faststallas med rontgen av tander och kékar vid 8-
9 ars alder. Om tander saknas bor planeringen av tandbehandlingen
ske hos ett team av specialister i pedodonti (barntandvard), ortodonti
(tandreglering) och protetik (tanderséattningar).
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Kommunikation
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Ulrika Ferm ar logoped och sprakvetare pa DART i Géteborg. Hon
informerar kort om DART och berattar om kommunikationsstdd och
AKK - Alternativ och Kompletterande Kommunikation, om vad det
ar, varfor det finns, behdvs och hur man far det att fungera.

Vad ar och gér DART?

DART dr Vastra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter och
ar en del av regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg. DART ar beldaget i samma lokaler som
Specialpedagogiska Skolmyndigheten/SPSM och har genom det
mojlighet till viss samverkan.

Pa DART arbetar ett tvarprofessionellt team som erbjuder
utredning/utprovning och utbildning kring kommunikation samt
metoder och hjalpmedel, bade lag- och hogteknologiska hjalpmedel,
for barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattning, deras
familjer och personal kring dem. Det vanligaste ar att man kommer till
DART via remiss fran habiliteringen.

Red.anm: Det finns liknande verksamheter runt om i landet fast under andra namn. Ga in pa
FunkaPortalen for att hitta ett kompetenscentrum néra dig;

http://www.funkaportalen.se/Hitta/Kompetenscentrum/?ch=d.

Vad ar kommunikation?
Kommunikation ar mer &n bara tal, det ar:
e Nar en manniska paverkar en annan manniska - med eller utan
avsikt
e Na&r minst tvd manniskor utbyter information - ofta samtidigt
e Nagot som alla ménniskor sysslar med och som ar svart att
undvika, bade latt och svart att missa

Varfor kommunicerar vi?

Vi kommunicerar av manga olika anledningar, nagra ar:
For att vi har den formagan

For att fa konkreta behov uppfyllda

For att kdnna gemenskap och vara delaktiga

For att ge, fa och forsta information

For att l&ra oss och for att utvecklas

Hur kommunicerar vi?

Vi kommunicerar med varandra genom:
e Tal och rost

Gester, ansiktsuttryck och mimik

Storre kroppsrorelser

Tecken med handerna

Skrift

Bilder
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e Sprakval, dialekt, ordval, tonfall, klader, frisyr,
forhallningssatt, fysisk handling

Kommunikationen borjar direkt vid fodseln. Manniskan &r ju en social
varelse som har vilja och forutséttningar att géra omgivningen
begriplig. Forstaelsen for kommunikationens olika koder utvecklas
sedan genom att vi stdndigt utsattas for kommunikation i moten med
olika manniskor i olika aktiviteter och miljoer. Allt detta sker
vanligtvis utan att man tanker pa det.

AKK vad ar det?

AKK - Alternativ och Kompletterande Kommunikation — &r en
samlingsterm for alla insatser som avser att forbattra en persons
kommunikation, att kompensera for aktivitetsbegrénsning och
delaktighetsinskrankning hos personer med
kommunikationssvarigheter. AKK kompletterar bristande tal och
sprak i kommunikation mellan manniskor.

AKK anvénds nédr du och barnet behover extra stod for att tala och
forsta varandra pa ett bra satt och for att stotta barnets delaktighet och
utveckling av sprak, tankande, identitet.

Man skall tanka pa funktion i stallet for diagnos nar man véljer AKK.
Vi brukar tala om tre grupper av personer i behov av AKK. Grupperna
skiljer sig at nar det galler den funktion AKK forvantas fylla samt nar
det galler sprakforstaelse och utvecklingsmajligheter. Barn som tillhor
den expressiva gruppen har ett stort gap mellan sprakforstaelse och
uttrycksformaga. Barnet ar "starkare” nar det galler sprakforstaelse an
tal. Barnet har svart att uttrycka sig med tal och behovet av AKK &r
livslangt. Barn som tillhor gruppen i behov av stéd har ofta bade
nedsatt sprakforstaelse och nedsatt formaga att tala. Behovet av AKK
kan dock vara dvergaende och varierar ofta med aktivitet och
situation. Barn som behover AKK bade for att forsta andra och for att
sjalva uttrycka sig och dar behovet ar livslangt tillhor den alternativa

gruppen.

AKK involverar alltid barnet, kommunikationssatt, metoder och
hjalpmedel samt manniskor och andra faktorer i miljon.

Med kroppsbaserad AKK avses gester, ljud, ansiktsmimik, leenden
och andra kroppsrorelser. Kroppsbaserad AKK &r snabb och naturlig;
kommunikationen finns alltid med personen och manniskan ar bra pa
att anvénda och tolka dessa signaler.

Med hjalpmedelsbaserad AKK avses t.ex.:

« Bilder, fotografier eller blissymboler pa kommunikationskartor
och scheman och i kommunikationsbocker, digitalt och
syntetiskt tal, talapparater och datorer

« Asiktsmetoder — samtalsmatta
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Bild: AK-hjalpmedel

Hur far man stod och vad véljer man?

e Logoped pa habilitering eller annan mottagning kan hjalpa till
med AKK

e AKK viljs utifran ett vardagsperspektiv: barnets och de
ndrstaendes problem och resurser i vardagen

e Ett meningsfullt, socialt och funktionellt innehall

e Olika kommunikationssatt i olika sammanhang — viktigt att
kartlagga barnets och familjens sociala néatverk

e Tank pa utvecklingsbehov och tillganglighet — tank framat

e Vaga préva och préva igen nar barnet vaxer och mognar

Nar det inte fungerar, tank da pa att se 6ver era mal och metoder.
Fokuserar ni pa det mest relevanta? Har ni formulerat tydliga mal
utifran de problem som finns? Det ar viktigt att salla bland problemen
och att rikta in sig pa det som kanns viktigast. Barn lar sig att
kommunicera genom att kommunicera med andra méanniskor i olika
vardagliga sammanhang. Det ar darfor viktigt att se 6ver barnets
mojligheter till kommunikation samt formaga, kunskap och attityder
hos barnets olika samtalspartners, barn och vuxna. Det dr viktigt att de
som forvéntas arbeta lite extra med barnets kommunikation ar vél
insatta i problematiken och malet med arbetet samt att vederborande
far utbildning och stod nar det galler kommunikation i allménhet och
AKK mer specifikt. Det &r ocksa viktigt att utvardera ofta och att
anpassa hjalpmedel och metoder till resultatet av utvérderingen.

Kom ihag!

F Anvand barnets hjalpmedel och metoder — férebilda”
e sprakgemenskap
e sd har gor man — lar dig och barnet mycket
e kan andra barn kommunicera med barnet
E  Se till att hjalpmedlen finns pa plats
e om inte alltid sa ofta
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e tainte undan bara for att man inte talar ”just nu”
e tainte undan sa fort nagot fungerar
Se till att alla forstatt varfor man skall anvanda AKK
Ge tid
Positiv forvantan
Fungerar sallan genast och dverallt
Informera om AKK, om barnet och om barnets
kommunikation sa snart ni traffar nya personer. Detta kan
goras genom ett kommunikationspass

Red.anm: Det gar att ladda ner exempel p& och mallar till kommunikationspass och andra
material via DART’s webbplats, under fliken "tips och material” . http://www.dart-
gbg.org/tips_material/

Kommunikation en rattighet
e FN:s konvention om réattigheter for personer med
funktionsnedséttning
(http://www.sweden.gov.se/shb/d/10489)
e Barn ska inte forvéntas kunna det som hjalpmedlet ska
hjélpa dem att lara for att fa hjalpmedel
e AKK hammar inte talutvecklingen

AKKtiv - AKK - Tidig InterVention till foraldrar som har barn
med omfattande kommunikationssvarigheter

AKK

Det finns kurser for foraldrar som har barn med omfattande
kommunikationssvarigheter. Hor med din habilitering.
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Intervju 2006 och 201 | — Oliver fixar det mesta!
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Oliver, 7 &r, har Kabuki syndrom. Han kom till Agrenskas
familjevistelse tillsammans med pappa Johan, mamma Jessica samt
sin bror Rasmus.

Jessicas graviditet och férlossning med Oliver var normal.

— Han foddes tre och en halv vecka for tidigt. Direkt efter fodseln fick
vi en kénsla av att nagonting inte var som det skulle. Det var
nagonting med utseendet som var annorlunda och inte stamde nér vi
jamforde med hur hans storebror var efter fodseln. Han hade langt,
tjockt och svart har och en annorlunda huvudform. Dessutom verkade
han vara ovanligt trétt, han orkade varken amma eller suga sjalv pa
flaska. Med hjalp av en nappflaska med stort hal hallde vi i honom
maten, sdger Jessica.

Efter fyra dagar pa BB fick Jessica och Oliver komma hem.

— Den forsta kanslan, att nadgonting inte var som det skulle, holl i sig.
Han var slapp och trott. Nar han inte sov sa at han och kraktes valdigt
mycket. Man skulle kunna beteckna honom som ett ”snallt” barn, men
det gjorde inte vi, eftersom vi hade en kénsla av att allt inte stod ratt
till, séger Johan.

Pa BVC fick Johan och Jessica antingen hora att det inte fanns
nagonting att oroa sig for, eller ingen reaktion alls. Vi atta manaders
alder blev det uppenbart att Oliver hade en grovmotorisk
utvecklingsforsening.

— Han rorde sig ovanligt lite. Vid atta manaders alder kunde han halla
upp huvudet, men allt han gjorde gick langsamt och tog tid. Han hade
overhuvudtaget svart att fa ordentlig styrsel och kraft i sina rérelser.
Mentalt markte vi inget ovanligt. Ogonkontakten fungerade bra, men
han var ovanligt mimikfattig. Vi stod anda pa oss och ville att han
skulle understkas narmare, eftersom han bl. a hade borjat fa
affektkramper och tycktes vara 6verkanslig for ljud och ljus.
Undersokningarna, bl. a en EEG-undersokning, visade ingenting
ovanligt. Vara kanslor akte berg- och dalbana. Ena dagen var vi
fullstandigt vertygade om att Oliver hade nagon allvarlig sjukdom,
nésta dag var vi jatteglada for att vi trodde att han var helt frisk, sager
Jessica.

- Vid 1,5 ars alder borjade Oliver pa daghem och nu forvérrades den
overkanslighet for infektioner som visat sig tidigare i utvecklingen nar
han nu kunde héra bra. Hans tal forbattrades ocksa. Innan dess var det
néstan bara vi som forstod vad han sa, séager Johan.
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Oliver far diagnosen Kabuki syndrom

Redan vid fodseln sag man att Oliver hade skelettavvikelser, bl a i
svanskotan. Han foljde sin langdkurva, men lag under hela
forskoletiden tva SD(standard avvikelser) under normallangden.

- Vid fyra ars alder blev de, for syndromet, typiska ansiktsdragen
tydligare, bl. a ldnga 6gonspringor, bagade 6gonbryn, hangande
ogonlock, avvikande ytterdron, kort nasseptum, nedatvand nastipp,
séger Johan.

Nér Olivers permanenta tdnder kom var de typiskt
skruvmejselformade och glesa. Aren fore skolstart hade han standiga
ovre luftvagsinfektioner. Fyra ar gammal fick han glastgon for att
korrigera sin dversynthet.

— Vid den hér tidpunkten gjordes horselundersokningen samt en
neuropsykologisk utvecklingsbedémning som visade att han var
valdigt ojamn i sin utveckling. Totalt sett hade han en 1Q som lag i
den lagre delen av normalspannet. Bedomningen bekréaftades ett ar
senare nar diagnosen Kabuki syndrom stalldes. Det var en stor
befrielse att fa ett namn pa Olivers problem och fa veta mer vad vi
kunde forvanta oss av framtiden, sager Jessica.

Oliver far horapparat och borjar i horselklass
Efter horselkontrollen fick Oliver horapparat pa hoger ora, vilket
omedelbart forbattrade hans tal.

— Darefter utvecklades Oliver véldigt mycket, han bade forstod och
kunde uttrycka mer. Ett problem var hans korta och h6ga gom i
kombination med svaghet i svalget. Nar han var sex ar gjordes en s k
farynxlamba, en operation av gom och svalg, med avsikt att forbattra
talet. Operationen syftar till att forhindra onormalt luftflode upp
genom ndsan som orsakar s. k hypernasalt tal. Olivers tal forbattrades
ocksa betydligt efter operationen, sager Johan.

Sex ar gammal borjade Oliver i horselklass, med tva pedagoger pa 16
barn.

— Det blev sa fantastiskt bra for Oliver, som gjorde stora framsteg
snabbt. Man satsade ocksa mycket kraft pa att starka elevernas
sjalvfortroende. Idag, nar Oliver gatt ett halvar i forsta klass, kan han
lasa och skriver valdigt bra pa datorn. Hans tal har forbattrats
avsevart. | skolan far han ofta kanna sig duktig, men inte nar det galler
matte, det har han valdigt svart for, sager Jessica.

Oliver 2006

Idag (2006) har Oliver forhallandevis sma problem, tycker Jessica och
Johan.
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— Han har fortfarande 6verrorliga leder, men det innebér inga stora
problem. Han gar bra, men har en lite bredbent och vaggande gang.
Han tranar sjalv motorik och koordination genom olika lekar och
aktiviteter, eftersom han alskar att réra pa sig, sager Johan.

Oliver har numera inga stora problem med stdndiga infektioner och
betecknas inte langre som overkénslig for infektioner.

— Det vi ser nu &r att han garna leker med barn som &r nagra ar yngre
an han sjalv. Han blir latt angslig och har behov att fa veta vad som
ska handa. Han talar ofta med sig sjalv, har vissa
uppmarksamhetsproblem och &r ocksa éverkanslig for ljud, lukt,
synintryck, smak och konsistens pa maten. Att kla pa sig och kla av
sig, skota hygienen, &ta, o s v, klarar han allt béattre. Ingenting av det
har tycker vi &r nagot stort problem. Oliver ar en harlig kille som
verkar trivas med livet. Pa senare ar har han fatt allt battre
sjalvfortroende och vill garna gora saker pa egen hand, sager Jessica

Oliver idag 2011 (komplettering p& intervjun 2011)

— Det har hant sa otroligt mycket med Oliver de senaste aren. Han har
forvanat oss gang pa gang med sina framsteg. Dock jobbar vi ganska
sa hart i vardagen med att st6tta honom i situationer som han tycker ar
jobbiga. Och sadana situationer finns det fortfarande en hel del av.

Oliver och skolgangen

Oliver har gatt ut femman i en vanlig klass, men anpassad for
horselskadade barn. Han ska nu till hosten borja arskurs 6.
Undervisningen bedrivs pa teckensprak och talsprak.

— Aldrig trodde vi att han skulle klara sig sa lange i en "vanlig” klass
och framforallt trodde vi kanske inte att han skulle passa in sa bra med
sina kamrater men det har an sa lange fungerat 6ver forvantan. Och
klasskamraterna verkar acceptera hans ibland lite avvikande beteende.

Oliver klarar sin skolgang bra, mycket tack vare sitt fantastiska minne.
Han har latt for sprak, svenska och historia och pratar garna infor
klassen. Ar med i musikaler och teaterforestallningar, han &lskar
musik!

— Ibland blir vi forvanade 6ver att han har sa gott sjalvfortroende. For
han sticker trots allt ut litegrann. Det han tycker sémst om och har
absolut svarast for ar matte och gymnastik. Han har aven svart for
klockan och tidsuppfattning.

Pa skolan har han fatt lov att anvanda sig av datorn extra mycket. Med
hjélp av den skriver han bade fort och lasligt. Utan den skulle
skrivandet orsaka honom stora problem, da han skriver bade snett, vint
och langsamt pa grund av dalig finmotorik.
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Fritiden

Oliver agnar ganska sa mycket tid vid datorn och han alskar sin
Facebook. Han tittar &ven mycket pa tv-program pa datorn, garna om
och om igen. Ofta valjer han att titta pa gamla liveprogram med olika
artister, typ som "Allsang pa Skansen”, "Lotta pa Liseberg”, "Sa
mycket battre” eller barndokumentarer av typen ”Sa har bakar man
semlor”. Han tittar nastan aldrig pa vanliga filmer.

— Vi brukar skamtsamt saga att Oliver gdrna fastnar i "vinkelvolten”.
Séager man till honom att han ska fa ga pa en fotbollsmatch eller aka
till Grona Lund, sa fragar han om detta flera ganger i veckan, ibland
flera ganger om dagen. Det &r som att han inte kan hejda sig.

Han har latt for att oroa sig. Allt fran svalten i Afrika till hur det ska
bli om han inte far aka skoltaxi mer till skolan om ett ar.

— Oliver besitter dven en otrolig empati. Det &r forstas bra men han
blir ofta mycket mer k&nslomassigt berdrd &n vad situationen kraver.
Till exempel om han gldmmer gympakladerna till skolan, eller om jag
fradgar om han kan vara hemma sjalv en stund nar jag aker och
handlar. Han &r ju trots allt 12 &r. Forst sager han glatt ja, men nar jag
sedan star i dorren sa kommer han utrusande med tararna rinnande
nerfor kinderna.

— Sa vi forsoker hjalpa honom att kontrollera och hantera sina kanslor
pa ett kanske mindre dramatiskt satt, fa honom att forsta vad som kan
ge anledning till oro och vad som inte bor gora det. Barnen i hans
klass ar vana och brukar klappa om honom lite extra da han “bryter
ihop™. Som tur ar gar det oftast fort Gver och han séger sjalv att han ar
extra kanslig och kan skratta at det.

Tyvarr har Oliver inte sa mycket kompisar. Klasskamraterna bor inte i
narheten och Oliver tyr sig oftast till vuxna. Han behdver kénna sig
valdigt trygg med andra barn for att kunna delta.

— Vi har pushat honom de sista aren att aka pa sommarkollo och
minilager nar tillfalle har getts. Initialt har han oroat sig och végrat,
men sedan alskat det och pratat glatt om det resten av aret! Vi tycker
ocksa att han utvecklas enormt da han far komma ivag pa egen hand.
Det ar sa latt att man 6verbeskyddar sina barn med sarskilda behov.

Storebror och lillebror

Storebror Rasmus har varit ett bra stod for Oliver, en trygghet man
bade kan kramas med och fa stod och hjalp hos, men aven braka med
pa syskons vis. Oliver ar snall och forsiktig i de flesta situationer i
livet, men de sista aren har han passat pa att kaxa upp sig mot sin
storebror.

— Vi har forklarat for Rasmus att det &r for att Oliver kanner sig trygg
med honom. Nagon maste han ju tréna sig pa.
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Oftast fungerar det bra mellan dem men Rasmus har kanske fatt ta ett
annat ansvar for sin bror &n andra syskon gor och han kan i vissa fall
ha svart att slappa sin bror pa egna aventyr . Ofta valjer Rasmus sjalv
att ga med Oliver, for att se sa det inte hander nagot.

— Det har ocksa blivit sa i var familj att Rasmus har fatt passa sin
lillebror mycket mer an vad som kanske &r vanligt. Han knorrar séllan
om det utan staller upp, som tack far han en extra slant da och da.

Ledsagare, en god hjalp

— Eftersom vi inte alltid far ihop vardagen med Oliver sa har vi bett
kommunen om stdd. Oliver har darfor under socialtjanstlagen fatt
ledsagarstod 20 timmar i manaden. Det har varit en stor hjélp for oss.
Rasmus tranar mycket och min man &r den som tranar honom i
friidrott. Dom &r darfor borta flera kvéllar i veckan. Jag jobbar som
barnmorska med flera kvéllar och helger. Da kan Olivers ledsagare
hjélpa till ett par kvallar i veckan. Ibland hittar de pa nagot kul, som
bio och ibland hanger dom bara hemma, bakar och tittar pa tv.

Antligen sugen pa mat, men..

Oliver har inte kommit in i puberteten &nnu och han pratar fortfarande
med ljus rost. Han har véxt en del pa langden, men fram for allt 6kat i
vikt. Han har de senaste aren gatt fran att var kinkig med mat till att
vara en riktig allatare. Om man bortser fran frukosten, som fortfarande
enligt honom &r en pina, da han ofta ar illaméaende och inte kan ata
nagot.

— Tyvaérr &r han alldeles for snacks- och sotsugen och han fragar jamt
efter natt att &ta. Vi har precis bestamt, for hundrade gangen, att vi
maste forsoka begransa honom lite. Han &r dessutom inte helt
traningsvillig, sa mer traning och battre mathallning star pa hostens
agendal!

Att bli sjalvgaende i vardagen

— Vi stravar efter att Oliver ska kunna ha en sa normalt fungerande liv
som mojligt. Att han i mangt och mycket ska kunna klara sig helt
sjalv. Men fortfarande behdver han hjalp med vissa bitar av sin
hygien.

Han har haft ndgra episoder av svimningsattacker i samband med
toalettbesdk, sa under hdsten har han utretts for epilepsi. Troligtvis var
det inte det, utan en vanlig vasovagal reaktion, en svimningsattack helt
enkelt.

Han har varit mycket hos tandlakaren den sista tiden pa grund av ett

litet bett och tander som inte riktigt far plats. Utdragning av nagra
tander och tandstallning ar planerat.
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Framtiden

— Sammanfattningsvis kan man séga att vi fortfarande infor varje
skolar undrar om det ar detta aret vi ska bli "knackade pa axeln” och
meddelade att Oliver inte hdnger med sina kamrater i skolan langre,
att han inte langre klarar en vanlig skolgang. Vad vi ska hitta pa da vet
vi nog faktiskt inte. Sarskolan k&nns just nu inte som ett alternativ.
Det han behdver for att klara sig bra ar bara lite extra stod. En knuff i
ryggen och nagon som séger, ”Bra dar Ojje! Just sa!” Da brukar han
ocksa stracka pa sig och faktiskt fixa det mesta.

Samuel Holgersson sjukskéterska fran Agrenskas barnteam berattar
om vara erfarenheter av syskonens livsforhallanden, roll och fragor.

— Syskonrelationen ar en relation som inte &r nagon annan lik, den ar
oftast den l&ngsta relationen i livet och varar tills doden skiljer
syskonen at. Syskon kan ha den djupaste gemenskap men ocksa
rivalitet, avundsjuka och konflikter. Vad som dominerar kan vara
valdigt olika och &ven andra sig dver tid. Det speciella med en
syskonrelation &r att det oftast finns stort utrymme for alla dessa
kénslor och att kénslorna ar 6ppet accepterade i samhallet.

Att fa ett syskon med funktionsnedsattning

— Fragan &r vad som sker nar man far ett syskon som har en
funktionsnedsattning och de behov, som det medfor. Vad &r okej da?
Vad gér man som syskon, vad kanner man och vem kan man fraga
och prata med? Hur hanterar man sin vardag och sitt syskonskap?

Man vet att barn och ungdomars copingstrategier/sétt att
bemastra/hantera olika situationer, skiljer sig fran vuxnas. Barn har
mindre majligheter att paverka sin situation och omgivning, pa grund
av alder och social situation.

Nar man far ett syskon med funktionsnedsattning ska man forhalla sig
till flera delar i sin vardag
- Syskonet med funktionsnedsattning, dess behov, de krav som
det stéller
- Foraldrarnas behov och krav
- Egna behoven och kraven, livsmalen och dnskningarna

Né&r man talar om att vara syskon till ett barn med
funktionsnedsattning, tanker man ofta pa det som &r speciellt jobbigt.
Men forskning kring syskonskap visar ocksa pa manga positiva
aspekter, sa som 6kad mognad, empati, engagemang, ansvarskansla
och betoning av positiva aspekter inom familjen.
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Att ha ett syskon med funktionsnedsattning

— Vi vet ocksa att information och kunskap kring diagnosen ar viktig
och garna upprepad information vartefter barnet véxer och mognar.
Att ndgon vagar lyssna och prata om hur det "friska” barnet har det, &r
ocksa viktigt for att barnet ska kunna hantera sin situation.

Har foljer fyra studier som framhaller detta:

1. Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om
sin systers/brors sjukdom/funktionsnedsattning och vilka
effekter sjukdomen/funktionsnedsattningen ger (Lobato & Kao
2002, Glasberg 2000). Kunskapen ar lagre an vad man kan
forvanta sig fran barnets utvecklingsniva. Ténkbara
forklaringar till detta ar att sjukdom/funktionsnedséttning &r
abstrakt och svar att forsta och att kansloladdad information &r
svar att ta till sig. Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att
overskatta barns kunskap och vad barnet forstatt.

2. Forskning (Brodzinsky et al, 1986) visar att processen att
skapa kunskap och veta, innehaller tvd komponenter: att fa
information och att forsta. Information i sig ar ingen garanti
for forstaelse. Vi maste alltsa sluta att sammanblanda
information och kunskap. Information tar inte sérskilt mycket
tid, men att forsta och skapa kunskap tar tid. Barn maste
darfor, pa sin egen utvecklingsniva, ges manga mojligheter att
prata om och bearbeta det de far veta for att kunna forsta och
gora kunskapen till sin.

3 och 4. Kunskap hjélper, kunskap ger trygghet och battre
sjalvkansla.(Roeyers & Mycke 1995 och Lobato & Kao 2002).

Ann Marie Alwin, larare och sjukskéterska, har arbetat pa Agrenska i
manga ar, bl a med syskonen. Hon har ocksa intervjuat manga syskon
och de syskon som beréattat om sina liv och erfarenheter har nastan alla
haft samma behov och dnskningar. Dessa kan sammanfattas i foljande
punkter:

e At fa bli sedd och bekréftad samt kanna att man ar lika viktig
som sitt "kravande” syskon med funktionsnedséttning

e Att fa mera kunskap for att forsta sitt syskon battre, vilket i sin
tur ger mojlighet att valja olika satt att l6sa problem pa

e Att fA mota andra som har det pa liknande satt

Agrenska har under alla ar sérskilt uppméarksammat syskonen och
utarbetat en metod att arbeta med syskonen pa.

Syskonens program pé& Agrenska

Det 6vergripande syftet med syskonens program och vara samtal med
dem é&r att syskonen ska erbjudas kunskap, erfarenhetsutbyte och
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reflektionsmajligheter for att pa basta satt kunna bemastra sin
situation.

Nyckelrubriker

1. Kunskap: Férmedla sd mycket diagnoskunskap, utifran
deltagarnas fragor, att de t.ex. kan svara pa omgivningens
fragor "Vad har din bror/syster?”. De maste ocksa fa veta att
inget de sjélva gjort kan ha orsakat funktionsnedsattningen hos
syskonet.

2. Kanslor: Erbjuda ett 6ppet och tillatande klimat, dar
deltagarna far méjlighet att dela kanslor och erfarenheter,
uppleva att de inte & ensamma och att andra ofta kénner
likadant. T.ex. samtala om forbjudna ké&nslor” som sorg, ilska
och avundsjuka. Prata om drémmar och framtiden och var
deras syskon hor hemma i allt detta.

3. Bemaéstra: Ge deltagarna vagledning i att hitta strategier for att
hantera vardagen pa basta satt. Syskonen delar med sig av rad
och tips till varandra och personalen berattar om erfarenheter
och strategier fran tidigare syskongrupper.

Sa har ser veckan ut, dag for dag:

— Vi som arbetar med syskonsamtalen p& Agrenska har olika
professioner sa som sjukskaterskor och pedagoger. Vi har en jamn
kénsfordelning i barnteamet. Négon av Agrenskas sjukskoterskor
haller i diagnosinformationen, medan 6vriga ar mer inriktade pa
kénslor och bemastrande. Under diagnosinformationen sitter den
ovriga personalen och lyssnar med barnens/ungdomarnas éron, bryter
in om det behdvs, fragar/forstarker sa att barnen/ungdomarna forstar
den information som ges.

— Vi foljer nedanstaende arbetssatt, men tar ocksa vara pa tankar och
fragor, narhelst de dyker upp.

Mandag /Kunskap

— Samtal om varfor familjen ar pd Agrenska. Syskonen beréttar om sig
sjalva och sin familj. Vi ber ocksa syskonen fundera éver de fragor de
har om sitt syskons funktionsnedséttning. Vi vill inte véacka fragor och
tankar som barnen/ungdomarna inte sjélva tar upp.

Tisdag /Kunskap

— Barn/ungdomar och personal formulerar tillsammans fragorna, som i
forvag lamnas till sjukskadterskan. Sjukskoterskan informerar om
diagnosen utifran fragorna.

Vi hjalper ocksa barnen att formulera svar pa fragor som omgivningen
kan stélla.

Exempel pa fragor:
— Smittar det?
— Kan det vara mitt fel, jag korde pa honom med en leksaksbil
nér han var liten?

36



Nyhetsbrev nr © Agrenska

— Kan jag fa det?
— Kan mina barn fa det?

— Barnens fragor visar att kunskap &r sa viktig! Vi vill verkligen
poangtera det!

Onsdag och torsdag: Kunskap, kanslor och bemastra/strategier
— Reflektion och fortsatta samtal utifran diagnosinformationen.
Overgang till samtal om tankar, kanslor och bemastrande/strategier
kring att ha ett syskon med funktionsnedsattningar. Vi ratar ocksa ut
fragetecken kring skuld och ansvar.

Fredag/fragetecken kan réatas ut
- Inga inplanerade syskonsamtal, uppféljning vid behov.

Samtalsamnen som kan komma upp:
e Hur det kan vara hemma: De yngre sdger t.ex.: "Han tar
mina saker, Han forstor mina saker, Han drar mig jamt i haret,
Han ska alltid vara med, Det ar jobbigt nér jag tar hem
kompisar, Jag maste alltid vara snall, Det ar alltid jag som far
stada”

— Sma barn uppfattar andras behov av hjalp och tolkar personligt

och konkret och har mycket "varfor-fragor”.

e Tid och uppmarksamhet: Att foraldrarna bryr sig mer om
syskonet med funktionsnedséattningen. Exempel pa uttalanden:
"Han far mycket tid av vara foraldrar, Jag far alltid vanta, Min
bror styr alltid, Vi kan aldrig bestamma nat i forvag, det
hander alltid nat som andrar planerna for dagen, vi maste aka
till sjukhuset, Jag kan inte ta hem kompisar eller ga nanstans
pga av infektionsrisken, Han far massa saker, tex dator och
permobil”.

— Vi fragar om barnen kanner igen sig och om det finns det nagon som
har tips pa I6sningar pa de situationer som barnen beréattar om?

Fragor, efter 9-arsaldern

Efter 9-arsaldern borjar man fa en mer realistisk syn pa tillvaron och
omvérlden, man inser att villkoren &r olika, att foraldrarna inte kan
stalla allt till ratta, borjar se och forsta konsekvenser. Gradvis far man
ett mer abstrakt tdnkande, kan dra egna slutsatser, prova sina tankar
mot verkligheten, ser situationen ur olika aspekter, bade foraldrarnas,
sina egna och syskonets. Och de borjar uppmarksamma omgivningens
reaktioner och &ven kéanna oro for att andra ska ge sig pa ett
provocerande syskon.
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Fragor fran omgivningen, negativa reaktioner fran omgivningen
Ibland kan klasskamrater eller annan omgivning reagera, hur hanterar
man det? Kan man be ndgon om hjalp att forklara eller bemdéta
reaktioner om man inte sjélv vill, kan eller vagar?

Fragor fran aldre syskon, har ytterligare funderingar sasom; Hur ska
mina foraldrar orka? Vem ska ta hand om syskonet sen? Nér flyttar
han hemifrdn? Kommer han att fa nan flickvan? Arftlighet, vilka
risker 16per mina kommande barn? Kan jag ha det sjélv, fast det inte
mérks? — Och man kanner sorg infor ovan punkter.

Existentiella fragor

Skuld for att man sjalv inte fick funktionsnedsattningen. Daligt
samvete nar man havdar egna behov, daligt samvete for negativa
tankar

Sorg, att inte ha fatt ett syskon som alla andra, som kanske inte gar att
umgas med eller utbyta erfarenheter med och ha roligt med. Sorg i att
vaxa om sitt syskon, sorg éver syskonets situation. Kanna sorg for
hela familjens situation. Varfor skulle var familj fa det sa har?

Exempel pa hur syskonen kan formulera detta: ”Mina foraldrar har
absolut inget liv idag, Familjen slutar existera, Jag tycker inte vi kan
vara en hel familj. Jag skulle vilja bo ndgon annanstans”.

Utga fran att barnet inte berattar

— Utga fran att barnen inte berattar hemma om sina kénslor och
upplevelser. Det finns olika skél till detta: man vill inte bekymra, tror
inte det leder till ndgot , radd for att ha fel eller kanna fel, vill inte dra
igang nagot stort. Det kan darfor vara bra att ha nagon utomstaende att
tala med.

Det finns stora férdelar med att vaga samtala:

e Man far ocksa majlighet att bekréfta barnets kanslor och att
bekrafta svara kanslor ar viktigt. Alla manniskor har rétt till
sina egna kénslor, man skall inte forsoka "trosta bort eller
bortforklara” kanslor, det betyder att man underkanner k&nslan
och séger att den ar fel.

e Varje gang man uttalar nagot svart sa mister det lite av sin
farlighet och blir begripligare.

e Nar man pratar kan man ocksa samtidigt ge information och
rata ut fragetecken och missuppfattningar tex om skuld.

e Tystnad och hemligheter &r i allmanhet tunga och svara att
béara.

— For oss som lyssnar galler det att satta granser, sa att barnen inte

yppar for mycket. Det behdver finnas granser for hur och vad man
beréattar, inte for mycket pa en gang sa att man efterat kanner att man
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utldmnat sig for mycket.

Signaler som kan betyda att syskonen behdver nagon att tala med,
kan vara ett andrat beteende sasom ett utatagerande, tillbakadragenhet
och tystlatenhet, svarigheter med koncentrationen, rastléshet, oro och
nedstdmdhet. Men dven somnproblem, psykosomatiska symptom som
t.ex. ofta huvudvark eller ont i magen, kan vara tecken pa att barnen
mar daligt.

Vad syskonen sjalva och forskningen beskriver som positivt, med
att ha ett "annorlunda” syskon
e De lar sig mycket, blir klokare och mognare &n andra, kan
tycka att jamnariga ar barnsliga och intresserar sig for oviktiga
saker, man blir medveten om "viktiga” varden.
e Far perspektiv pa tillvaron, hakar inte upp sig pa bagateller, lar
sig vélja sina strider.
e Leder till sjalvstandighet, far fixa och klara mer sjélv.
e Lar sig ocksa talamod och att ta hansyn
o Far forstaelse och tolerans for att manniskor ar olika, forstar att
det finns orsaker
e StOrre empati
e Far vara med pa saker som andra kompisar inte far, tex att fa
komma till Agrenska
e ”Jag kanner mig speciell for jag har ett annorlunda syskon”

Mer tips som framkommit genom bl. a. Ann-Marie Alwins
intervjuer:

Syskons tips till foraldrar:
e Beratta om sjukdomen och vad den innebar och upprepa detta
sa ofta det behovs.
e Prata om nuet och framtiden.
e Foréldrarnas ansvar vid utbrott mm.
e Faegen tid med foraldrarna ar viktigt, ga pa bio, fika, shoppa
bara det &r egen tid.

Syskons tips till larare:

e Ldrare &r viktiga, kan se och bekréfta

e Fraga hur de mar ibland

e Fraga inte om syskonens diagnoser, det kan vara jobbigt att
prata om det och barnet kan komma i lojalitetskonflikter. Lat
istallet nagon vuxen informera i klassen, tex skolskéterska,
kurator.

e Larare ska hjalpa sa att man inte blir retad pga sitt syskon

e Kom ihdg att koncentrationssvarigheter ibland kan bero pa att
det varit jobbigt, stressigt, konfliktfyllt pA morgonen
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e Syskonet kanske har foraldrar som inte hinner hjélpa dem med
laxorna hemma, det kan vara bra att fa gora laxorna i skolan
istallet.

Agrenskas erfarenheter av/fran syskongrupper

e Syskonen har stort utbyte av att méta andra syskon, kénna att
de inte &r ensamma, dela erfarenheter, inte behdva forklara,
dela med sig av lésningar, ev knyta kontakter for framtiden

e Hos oss star de i lika stort fokus som sina syskon med
funktionsnedsattning, far lika mycket uppmarksamhet, far sina
egna tankar uppmarksammade och bekraftade

e Far haroligt i sin egen grupp, litar pa att syskonet med
funktionsnedsattningen har det bra, kan koppla av, tillatet att
ha roligt tillsammans

e Viktigt for syskonen fa traffa andra syskon med samma
funktionsnedsattning i olika aldrar

e Kunna fa hora exempel pa hur framtiden kan gestalta sig, t ex
av aldre syskon, av éldre med funktionsnedséttningen

e Vi ser att kunskap ar viktig och att kunskap underlattar
hantering av vardag.

— Fragorna forandras 6ver tid och det kréavs ofta djupare kunskap néar
man blir aldre. Darfor ar goda kunskapskéllor viktiga, dven samtal om
kunskaperna &r viktiga, sa att man inte missuppfattar saker man hort
eller kanske last pa Internet. Att barnen skaffar egna kunskapskallor ar
bra sa att de inte alltid behdva fa kunskapen via foraldrarna.

Information fran forsakringskassan
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Gunnel Hagberg personlig handlaggare pa Forsakringskassan i
Goteborg informerar om vilket stéd familjer med barn med
funktionsnedsattning kan fa fran Forsakringskassan.

Texten ar en uppdaterad mall med hyperlankar fran 2010. Genom att
klicka pa de understrukna rubrikerna sa kommer du direkt till mer
information pa Forsakringskassans webbplats. Det gar ocksa bra att
ga in pa www.forsakringskassan.se .

Inledningsvis lamnas information om organisationen
”Forsakringskassan Sverige”. Forsakringskassan har gjort en stor
omorganisation, for att alla skall fa samma service och direktiv.
Tanken med omstruktureringen har varit att modernisera och méta ny
teknik samt kundernas nya krav. Bland annat har Internettjansterna
utokats. Man raknar med att allt fler &renden enbart eller delvis
hanteras via Internet.
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Stod for funktionsnedsattning

Né&r man har barn med funktionsnedséttning kan man ansoka om:
Vardbidrag, Bilstod och Assistansersattning. Fran och med juli det ar
han/hon blir 19 ar kan ungdomar med funktionsnedséttning sjalva
ansbka om handikappsersattning och aktivitetsersattning.

Din ansokan

Ett utredningssamtal tillsammans med en handl&ggare brukar
komplettera den skriftliga ansdkan. Till ansokan skall man bifoga ett
utforligt medicinskt intyg utfardat av behandlande lakare. Nér alla
handlingar inkommit tar handlaggaren kontakt med s6kanden for att
boka tid for utredningssamtal, vilket kan ske pa Forsékringskassan, i
hemmet eller via telefon. Fr o m arsskiftet 2008 fattas besluten av en
beslutsfattare/tjansteman.

Vardbidrag och merkostnader

Vardbidrag kan foraldrar soka for barn mellan 0-19 ar om
funktionsnedsattning eller sjukdom foreligger, som kraver extra vard
och tillsyn och/eller merkostnader. Ett krav &r att den sérskilda
insatsen behdvs under minst sex manader. Vid annat samhallsstod,
exempelvis om barnet bor hos stodfamilj paverkas nivan pa
vardbidraget

Exempel pa merkostnader;

e Lakemedelskostnader som ryms inom ramen for
hogkostnadsskyddet.
Slitage av kl&der.
Extra kostnader for Okat tvéttbehov.
Specialkoster
Behandlingsresor/behandlingsbesok
Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer (2010)
Y, - 2 208 kronor per manad
Y, - 4 417 kronor per manad
% - 6 625 kronor per manad
1/1-8 833 kronor per manad

Vardbidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss del kan
erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Bidraget
omprdévas normalt vartannat ar och betalas ut till och med juni det ar
barnet fyller 19 ar.

Avslag och omprévning

Far man avslag kan drendet omprévas vid Forsakringskassans
omprovningsenhet. Vid avslag kan drendet 6verklagas i Lansrétt,
Kammarrétt och Regeringsrétt.

Bilstdd
Bilstdd ar ett bidrag till hjalp for inkdp av bil. Foralder kan fa bilstod
om barnets funktionsnedsattning medfor att familjen inte kan aka med
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allménna kommunikationsmedel. Funktionsnedsattningen ska vara
bestaende eller i varje fall beraknas vara under minst nio ars tid.
Dérefter finns det mojligheter att ansdka om ett nytt bidrag. Bidraget
bestar av ett grundbidrag samt ett inkomstprévat anskaffningsbidrag.
Dessutom kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning

Assistanserséttning-LASS dr ett ekonomiskt stdd som ger personer
med svara funktionsnedsattningar ratt till personlig assistent for att
kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

Personlig assistans kan beviljas av kommunen eller
Forsakringskassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande
behoven uppgar till hdgst 20 timmar per vecka samt for att
hjalpbehovet tillgodoses. Staten har ansvaret i de fall dar de
grundlaggande behoven overstiger 20 timmar

Personlig assistans till barn
For att assistans till barn skall kunna utga kravs det att vardbehovet &r
betydligt stérre an vad som normalt ingar i foraldraansvaret.

Tillfallig foraldrapenning

Tillfallig foréldrapenning ar ersattning for inkomstbortfall nar en
foralder maste avsta fran arbete for bland annat vard av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman, Ersattningen kan
utga maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vardbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig foraldrapenning inte
betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov som ger rétt till
vardbidrag. Ersattningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar
och i vissa fall upp till 16 ar. Det finns dven mojlighet att fa tillfallig
foraldrapenning for barn med allvarlig sjukdom och en pagaende
akutbehandling till dess barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutlatande
kravs.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. Tillfallig forédldrapenning
kan utga upp till 21/23 ar. Foraldrarna till dessa barn har ocksa rétt till
tio kontaktdagar/barn och ar. Kontaktdagar kan uppbéras till 16 ar.

FOr unga vuxna géaller:
Aktivitetsersattning
e Fr.o.m. det ar man fyller 19-29 ar
e Om arbetsférmagan &r nedsatt eller man behover forlangd
skolgang pa grund av funktionsnedsattning
e Artidsbegransad langst 3 ar i taget

Handikapperséattning
e Fran och med juli det ar man fyller 19 ar
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Samhallets ovriga stod
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e Behov av hjalp av annan i den dagliga livsforingen sasom
personlig omvardnad, av- och pakladning, matlagning,
hushallsarbete

e Merutgifter

e Skattefri ersattning

Mer information
Det finns manga bra lankar pa Forsakringskassans egen webb. Har har
du en oversiktlig lanksamling med namn ”Alla formaner” .

Jenny Ranfors ar jurist och arbetar som koordinator pa
familjeverksamheten pa Agrenska. Hon beréttar, forklarar och tipsar
om samhallets 6vriga stod.

Hon utgar ifran tva huvudrubriker:
e Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade (LSS)
och Socialtjanstlagen (SoL)
e Skola

LSS och SoL

LSS eller SoL?

LSS dr en rattighetslag. Den som tillhor de tre personkretsarna som
lagen vénder sig till har ratt till vissa insatser, om han/hon behdver
dem. Och inom ramen for SoL finns ocksa mojligheter att fa hjalp
och bistand, om ramarna for LSS inte stammer for den enskilda
personen.

Det kan vara bra att veta om att kommunens rétt att ta ut avgifter for
insatserna ar mer restriktiv i LSS an SoL.

LSS personkretsar
De personer som kan fa hjalp genom LSS delas in i tre kategorier,
personer med;

1. Utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand

2. Betydande och bestaende begavningsmassigt funktionshinder efter
hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre vald eller kroppslig
sjukdom

3. Andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionshinder som
uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de &r stora och
fororsakar betydande svarigheter i den dagliga livsforingen och
dérmed ett omfattande behov av stdd eller service.
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Vad innebéar LSS-insatserna?
1. Radgivning och annat personligt stod: for barnet och familjen,
information om rattigheter, samtal, stodgrupper och anhérigkonsult.

2. Personlig assistent; Kan fas om man har stora och varaktiga
funktionsnedsattningar och behéver hjalp med grundldggande behov
som: - personlig hygien, pa- och avkladning, kommunikation, annan
hjalp som forutsatter ingaende kunskap om personen med
funktionsnedséttning.

3. Ledsagarservice; Hjélp/personligt stod for att halla kontakter i
samhallet, sasom vardbesok, delta i fritidsaktiviteter och komma ut pa
promenad. Personen bor inte ha alltfor omfattande
funktionsnedsattning, och fas inte om man redan har personlig
assistans eller bor i ett gruppboende. Beddmningen gors utifran
personens livssituation, alder och behov.

4. Kontaktperson; Personligt stod utanfor familjen, kan vara en s.k.
stodfamilj. Det &r icke-professionellt stéd mer som medménniska och
kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet.

5. Avlgsarservice i hemmet; Gora det mojligt for anhoriga att fa
avkoppling och utrétta sysslor utanfor hemmet. Kan erbjudas bade
som regelbunden insats och som I6sning vid akuta behov. Behovet
bedéms individuellt fran fall till fall.

6. Korttidsvistelse utanfor det egna hemmet; Ger anhdriga en
majlighet till avlosning och utrymme for avkoppling. Tillgodoser
barnets behov av miljdombyte och rekreation och ger barnet moéjlighet
till personlig utveckling.

7. Korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar; utanfor det egna hemmet
i anslutning till skoldagen samt under lov.

8. Boende i familjehem eller bostad med sarskild service eller annan
sarskilt anpassad bostad

9. Daglig verksamhet, skall erbjuda den enskilde stimulans,
utveckling, meningsfullhet och gemenskap. Skall dven utveckla den
enskildes mojligheter till ett forvarvsarbete

Vart vander du dig for att fa hjalp?

For att fa denna hjalp och detta stod sa finns det lite olika instanser att
vanda sig till. Du kan kontakta kuratorn pa den lokala habiliteringen,
LSS-handlaggare pa kommunen, brukarstddsorganisationer och
brukarstodscentrum, men &ven olika organisationer sasom HSO —
Handikappforbundets samarbetsorgan, FUB - Féreningen for barn,
unga och vuxna med utvecklingsstorning, DHR — De handikappades
riksforbund/”en organisation for personer med nedsatt
rorelseformaga”, RBU- Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och
Ungdomar, m.fl.

44


http://www.hso.se/�
http://www.fub.se/�
http://www.dhr.se/index.php?page=home�
http://www.rbu.se/start.asp?sida=�

Nyhetsbrev nr © Agrenska

Skola

— Alla barn har olika forutsattningar. Enligt lag skall stodet i forskolan
och skolan utformas med hénsyn till det enskilda barnets behov.
Rektorn &r skyldig att utreda om barnet behdver sarskilt stdd och kan
inte heller skylla pa bristande resurser nar det galler att tillgodose
barnets behov for att kunna fullfolja sin skolgang.

Behoven kan gélla alltifran; handledning/fortbildning av personal,
resursperson, minskning/anpassning av barngrupper, anpassning av
lokaler, laromedel till grundutrustning sasom bord och stolar.

Séarskolan

For elever med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand finns sarskolan. Bedémningen av om eleven ska tas emot i
sérskolan gors av den ansvariga politiska n&mnden i kommunen. For
att kunna gora en sadan bedémning maste det finnas ett underlag att
bedéma. Detta far man genom att barnet genomgar en utredning dar
man undersoker begavningsniva och gor en pedagogisk samt en
medicinsk bedémning.

Vad ar annorlunda med sarskolan?

Sarskolan ar en egen skolform med egna kursplaner. Den kan indelas i
en traningsskola och grundséarskola. Det behover inte innebéra att
man gar i en sérskild skola, det kan lika garna vara en sarskoleklass
eller en individintegrering i vanlig klass pa en vanlig grundskola. Har
far elever gott om tid for sitt larande.

— Foraldrar far bestamma om barnet ska provas for att kunna ga i
sérskolan och de kan initiera en utredning for ansdkan till sérskolan.
Man kan nar som helst under skolgangen andra sig och ansoka om att
barnet skall fa ga dver till sarskolan. Kommunen har en skyldighet att
informera om alternativet att ga individintegrerad i sin tidigare klass.

Nér det galler sarskolan och framtiden kan det vara bra att kanna till
att om barnet har gatt i sarskolan sa innebér det vissa begransningar
nér det galler framtida studier. Men det finns utbildningar efter
sarskolegymnasiet inom sarvux och folkhdgskola. Eleven kan
dessutom fa prova i ett eller flera amnen inom grundskolan och fa ett
grundbetyg i dessa.

(Red.anm: P4 skolverkets webbplats hittar du mer information om sérskolan ga in pa ;
http://www.skolverket.se/sh/d/2413 . Det finns tva broschyrer, en fér personal och en for
foraldrar att ladda ner med mer information, ga in pa,
http://www.skolverket.se/sh/d/2415/a/2572;jsessionid=1CBA37589C9E560D3B7C59AA983
AB1E2)

Vart vander man sig om man inte ar nojd?
e Forskolechefen/rektorn/férestandaren (begéra
elevvardskonferens)
e Ansvarig tjansteman eller ndmnd i kommunen
e Skolverket
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Att lyckas med ett mote!

Alla som paborjat den médosamma och langa vagen att hjalpa sitt
barn i denna djungel av mojligheter och skyldigheter, vet att det inte
alltid &r sa latt att fa ut nagot konkret av dessa méten. For att battre
lyckas med ett mote har Jenny Ranfors satt upp nagra hallpunkter som
kan underlatta;

e Alla beslutsfattare skall vara med pa motet, annars ar det battre
att skjuta pa motet

e Skolskoterskan kan vara en bra resurs

e Ha en genomtéankt dagordning

e Ha koll pa hur lang tid motet kommer vara

e For protokoll (varje beslut om atgard bor kopplas till en
namngiven utforare).

e Satt upp ny tid for aterkoppling och uppféljning av atgarderna
innan ni avslutar motet

Jennys tips om bra webbplatser
www.agrenska.se - Agrenska

www.1177.se — Sjukvardsupplysningen

www.hi.se — Hjalpmedelsinstitutet

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.skolverket.se — Skolverket

www.riksdagen.se — Riksdagen

www.regeringen.se - Regeringen

www.hso.se - Handikappsforbundens samarbetsorgan
www.dhr.se — De handikappades riksférbund
www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvards- och ldkemedelsformansverket
www.bosse-kunskapscenter.se - Rad och stod
www.lassekoop.se - Véstra Gotalandsregionen
www.notisum.se — Lagar pa natet

Lank- och lastips

Diagnosrelaterat;

o Agrenskas Nyhetsbrev, familjevistelse, Nr 282 (2006)
http://www.agrenska.se/Global/Nyhetsbrev/Kabuki.pdf
e Socialstyrelsen (2010)

http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/kabuki-syndromet

e Rare Link; en nordisk lanksamling for ovanliga diagnoser om
kabukisyndromet
http://www.rarelink.se/diagnosedetail.jsp?diagnoseld=136

e Kabuki Syndrome Gene Identified ;
http://www.nih.gov/researchmatters/auqust2010/08232010kab
uki.htm
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Kabuki Syndrome Network, en organisation i Kanada;
http://kabukisyndrome.com/

Supporting Aussie Kids with Kabuki Syndrome. En icke
vinstgivande webbplats for barn och foréldrar i Australien, de
har ett Facebookkonto ocksa; http://www.sakks.org/

Ovriga lankar;
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Mun-H-Center é&r ett nationellt orofacialt kunskapscenter vars
syfte ar att samla, dokumentera och utveckla kunskap kring
sdllsynta diagnoser samt sprida denna kunskap for att bidra till
ett battre omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de
ber6rda patientgrupperna. www.mun-h-center.se

For lattfattlig och utférlig information om genetik ga in pa;
GenSvar ar en informationsdatabas som vander sig till
sjukvarden och allméanheten, och som syftar till att formedla
information om genetiska sjukdomar.

GenSvar drivs av Kliniskt genetiska avdelningen vid
Karolinska Universitetssjukhuset med hjélp av egna och andra
svenska experter inom omradet.

Om svaret pa specifika fragor inte gar att finna med hjalp av
GenSvar finns mojlighet for personal inom halso- och
sjukvarden att stalla fragor som besvaras av expertgruppen.
Har har du en lank till startsidan klicka pa; www.gensvar.se

EuroGentest; information for patienter och foraldrar:
http://www.eurogentest.org/web/info/public/unit6/patients swedish.xhtml

”Specialpedagogiska skolmyndigheten SPSM, bildades den
1 juli 2008 for statens samlade stod i specialpedagogiska
fragor. Denna myndighet har 6vertagit all verksamhet inom
Sisus, Specialpedagogiska institutet och
Specialskolemyndigheten.” ”Var uppgift ar att ge
specialpedagogiskt stod till skolhuvudman, framja tillgangen
pa laromedel, driva specialskolor for vissa elevgrupper och
fordela statsbidrag till studerande med funktionsnedséttningar
och till utbildningsanordnare.”

WWW.SpPSm.Sse

Foraldrakraft, en superbra tidning!

Foréldrakraft vander sig till foraldrar och andra anhdoriga,
men dven professionella inom offentlig och privat vard,
omsorg, skola, myndigheter och organisationer. Vi som arbetar
med Foréldrakraft har sjalva personliga erfarenheter som
anhoriga till barn och unga med funktionsnedsattningar. Vi
skildrar sorgen och kampen. Men lika viktigt for oss ar att
beskriva gladjen och mojligheterna. Vi har en mycket néra
kontakt med vara lasare, som vi standigt tar hjalp av vid
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utformning av nyheter och fordjupningar”.
http://www.foraldrakraft.se/

Infektionsdagbok att ladda ner fran PIO -primar immunbrist

organisation:
http://www.pio.nu/cms/index.php?option=com_content&view=article&id=37&ltem
id=55

Stod for kommunikation, 1as- och skrivutveckling samt foretag
som tillverkar och saljer program for bl.a. tal- och spraktraning;

Hos Hargdata hittar du programvaror och datoranpassningar
speciellt for barn, ungdomar och vuxna med funktionshinder.
De har bl.a. SymWriter, In Print, Widgit Symbolskrift och
Clicker. www.hargdata.se

Frolunda Data Frélunda data ar ett hjalpmedelsforetag, vars
malsattning &r att hitta I6sningarna for att kompensera
funktionsnedséttningar och stédja inlarningsprocessen. For att
personer med kommunikationshandikapp, 1as- och
skrivsvarigheter eller andra funktionshinder ska kunna
utvecklas och fungera i samhallet kravs stod fran manga hall.
www.frolundadata.se

Abilia &r leverantor av hjalpmedel inom kommunikation,
kognition, omgivningskontroll & larm for personer med
funktionsnedséattningar. www.abilia.se

Skoldatatek. Skoldatateks verksamhet innebdr att kommunen
organiserar en 6vergripande verksamhet som ansvarar for och
arbetar med IT och specialpedagogik. Portalen, som vi lankar
till har, fungerar som information for alla som har ett intresse
av "alternativa verktyg" i skolan eller hemma. Har kan du
finna lankar till er eget ”lokala” skoldatatek;
http://www.skoldatatek.se/index.php

HelpKidzLearn: a web site full of free software and
resources from Inclusive Technology.
http://www.helpkidzlearn.com/

Rehabmodul foretag som séljer hjalpmedel for
kommunikation http://www.rehabmodul.se/

Kommunikation

Nyhetsbrev nr © Agr‘enska

DART erbjuder: utredning, utbildning och utveckling kring
kommunikation och datorbaserade hjalpmedel for barn,
ungdomar och vuxna med funktionshinder, deras familjer och
personal http://www.dart-gbg.org/index2.html se Tips och

material lanken pa vénsterspalten. pa DART.
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Kommunikationspass, boken om mig sjalv...Har hittar du
information och material kring kommunikationspass.
Kommunikationspass ar ett dokument i form av en liten bok
som pa ett personligt satt tillhandahaller information om en
person och hans/hennes kommunikation. DART erbjuder
ocksa kurser kring kommunikationspass: halvdags
introduktion respektive workshop da du tillverkar ett pass.
http://www.dart-gbg.org/index2.html

Samtalsmattan - ett genialt kommunikationsredskap ...
Modellen erbjuder redskap for kommunikation dar brukarens
asikter och kanslor kring sitt liv och sin vardag verkligen kan
komma fram”. Samtalsmattan ar utvecklad for att forbattra
majligheten till storre delaktighet i socialt liv och olika sorters
beslut, for personer med kommunikationssvarigheter och
kognitiva funktionsnedséattningar. L&s mer pg;
http://www.handikappupplysningen.se/gn/opencms/web/HAB/
Vad_ar_habilitering/Information_kunskap_utbildning/habiliter
ing_nu/habilitering_nu_2_08/samtalsmattan_ett_genialt_kom
m_redskap.html

PALETTO ér ett mangsidigt pedagogiskt hjalpmedel for
kommunikation, larande och utveckling, den anvéandes pa
Agrenska. Paletto finns i Bas, Plus och VVaggmodell;
http://www.kikre.com/default.asp

Handifon; dr en Handdator med anpassad programvara framst
for personer med kognitiva funktionshinder. Med Handifon
kan man dven ringa och skicka SMS. Ny Handifon har nya
funktionerna Bildsamtal, Bild-SMS och Minirdknare, SMS
upplésta av talsyntes. Kan kdpas via www.gewa.se

Pedagogisk Designs Pedagogisk Designs producerar test- och
traningsmaterial. De véander oss till logopeder, tal- och
specialpedagoger, larare och andra som ar engagerade i barn
med tal- och sprakproblem och elever med las- och
skrivsvarigheter. www.dop.se har en ny adress till hemsidan:
www.pedagogiskdesign.se
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Kontaktuppgifter till foredragshallarna

Overlakare Britt-Marie Anderlid, Neuropediatriska mottagningen
Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Karolinska universitetssjukhuset i
Solna, 171 76 STOCKHOLM, Tel: 08 - 517 700 00

Overlakare Ann-Charlott Séderpalm, Barnortopeden
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, 416 85 GOTEBORG
Tel: 031 - 343 40 00

Barnoverlakare Solveig Oskarsdattir, Sektionen for klinisk
immunologi och reumatologi, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, 416 85 GOTEBORG, Tel: 031 - 343 40 00

Overlakare Radi Jonsson, Horselvarden, SU/Sahlgrenska
413 45 GOTEBORG, Tel: 031 - 342 10 00

Overlakare Anna-Lena Hard, Ogonmottagningen for barn och
ungdom, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG, Tel: 031-343 40 00

Logoped, fil.dr. Ulrika Ferm, DART, Kruthusgatan 17, 411 04
GOTEBORG, Tel: 031 — 342 08 01

Sjukhustandlékare Marie-Louise Sellgren, logoped Asa Mogren,
Tandskoterska, koordinator, Lena Gustavsson, Mun-H-Center
Box 2046, 436 02 HOVAS, Tel: 031 - 750 92 00

Overtandlikare Birgitta Bergendal, Kompetenscenter, Odontologiska
Institutionen, Box 1030, 551 11 JONKOPING, Tel: 036 - 32 46 66

Psykolog Helena Fagerberg Moss, Barn- och ungdomsmedicinska
mottagningen Kungshdjd, Kungsgatan 11, 411 19 GOTEBORG
Tel: 031 - 747 89 20

Personlig handlaggare Gunnel Hagberg, Forsakringskassan,
Funktionshinder Box 8784, 402 76 GOTEBORG

Informationskonsulent Siv Roberts, Sahlgrenska akademin vid Goteborgs
universitet, Informationscentrum for ovanliga diagnoser,
Box 400, 405 30 GOTEBORG, Tel: 031 - 773 55 90
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