Kraniofaciala missbildningatr,

livsperspektivet

Nyhetsbrev 296

www.agrenska.org

Agrenska arrangerar femdagars familjevistelser for familjer, dar
minst ett barn/ungdom i varje familj har en bestdmd diagnos. Under
vistelserna far familjen (foraldrar, barn med diagnosen och deras sys-
kon) mojligheter att utbyta kunskap och erfarenheter med andra i
samma situation. For foréldrarnas del ar dagarna fyllda med forelds-
ningar med anknytning till barnets funktionshinder. Barnen, som har
ett eget program, tas da omhand av sarskild personal.

P& Agrenska arrangeras ocksa tredagars vuxenvistelser dar vuxna
med en och samma diagnos bor, umgas, utbyter erfarenheter, lyssnar
pa forelasningar och diskuterar problem och majligheter.

Nar Agrenska arrangerat bada typerna av vistelser, som i detta fall
med kraniofaciala missbildningar, har information om funktionshind-
ret kunnat belysas i ett livsperspektiv.

En familjevistelse med barn med kraniofaciala missbildningar har
arrangerats pa Agrenska 2006 och en vuxenvistelse har arrangerats
2006. Dessutom har det arrangerats familjevistelser med barn med
kraniosynostossyndrom t ex Crouzons syndrom och Treacher-Collins
syndrom.

Sedan &r 2000 publiceras alla nyhetsbrev dven p& Agrenskas hem-

sida, www.agrenska.se.
Foljande forelédsare har medverkat vid framstéllningen av detta ny-
hetsbrev: professor Claes Lauritzen, Goteborg, professor Gosta Gran-
strom, Goteborg, professor Karl-Erik Kahnberg, Goteborg, logoped
Christina Persson, Goéteborg, psykolog Elisabet Knudsen, Goéteborg, dr
Peter Zachrisson, Goteborg, overldkare Eva Holmberg, Goéteborg, dver-
tandlékare Anders Ekfeldt, Goteborg, logoped Lotta Sjogreen, Goteborg,
tandhygienist Annette Carlsson, Goéteborg, handlaggare Gunnel Hagberg,
Goteborg, socionom Anna Lindfors, Goteborg, specialpedagog Astrid
Emker, Goteborg, féreningsrepresentant Thomas Wolf, Floda
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Kraniofaciala missbildningar

Faktainnehallet fran forelasningar under en eller flera vistelser pa
Agrenska utgor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrém,
Agrenska. Eftersom sammanfattningarna av forelasarna ar hamtade
fran olika vistelser Gverlappar och upprepas en del av informationen,
vilket vi inte tror &r till nagon nackdel. Innan informationen blir till-
ganglig for allmanheten har alla foreldsare mojlighet att lasa och lam-
na synpunkter pad sammanfattningarna samt foresla kompletteringar
och korrigeringar. For att illustrera hur problematiken kan se ut, och
hur det kan vara att ha en bestamd diagnos, ingar fallbeskrivningar.

barn- och ungdomsperspektivet
Kraniofaciala missbildningar, barn- och ungdom

Overlakare Eva Holmberg, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade pa familjevistelsen 2006 om kraniofaciala miss-
bildningar, d v s kraniosynostossyndrom som t ex Crouzons syndrom,
Treacher Collins syndrom och oculo-auriculo-vertebralt spektrum,
OAV med inriktning pa Goldenhars syndrom. Kraniofaciala missbild-
ningar av de hér typerna kan vara arftliga, antingen som en spontant
uppkommen genférandring eller nedarvd (se mer under kapitlet
Genetik)

Kraniosynostossyndrom
Kraniosynostos innebar for tidig sammanvéxning av tillvaxtsémmarna
i skallen.

De allra flesta med kraniosynostos har enbart detta och ingenting an-
nat avvikande. Detta ar sallan arftligt.

-Men kraniosynostos kan ocksa inga i mer an 150 olika, vanligen &rft-
liga, syndrom.

Flera av kraniosynostossyndromen ér relaterade till FGFR generna
(Fibroblast Growth Factor Receptor) som &r aktiva i olika delar av
skelettet.

-Nér receptorgenen blir for aktiv vaxer tillvaxtsémmarna igen for ti-
digt. Fyra stycken FGFR-gener ar k&nda och tre av dessa, FGFR1-2-
3, ar lokaliserade pa kromosomerna 8, 10 och 4. (Se mer om detta
under kapitlet Genetik)
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barn- och ungdomsperspektivet

Generella symptom vid FGFR-relaterad kraniosynostossyndrom &r
bl a:
o bicoronal synostos, sammanvaxning i den stora tvargaende sommen
i skallen
a varierande hand- och fotférandringar
o karaktaristiska ansiktsdrag sdsom:
- hypertelorism, d v a brett mellan 6gonen
- mittansiktshypoplasi , -underutveckling
-proptosis, d v s utstdende 6gonglober
- liten bojd nésa
o hdg gom/gomspalt
o koanalstenos, d v s trang bakre naséppning

- De olika skelettavvikelserna i skalle och ansikte kan medfora att det
blir trangt i huvudet med for hogt tryck, ge andnings- sviljnings- och
talsvarigheter, svarigheter att stanga ogonlocken, vilket kan skada
hornhinnan, skelning, nystagmus (ofrivilliga 6gondarrningar), nedsatt
syn och horsel, liten 6verkédke med bettfelstéliningar, sa Eva Holm-
berg.

Vanliga kraniosynostossyndrom ar Crouzons syndrom (utan hand- och
fotmissbildningar) (4/100 000) och Aperts syndrom (med samman-
véxta fingrar och tar) (1/100 000)

Treacher Collins syndrom

Kénnetecknande for TCS &r:

a underutvecklat kindben (okben)

o nedatsluttande 6gonspringor

a kolobom, d v s spricka i nedre 6gonlocket

a avvikande ytteréron

a missbildningar i mellandrat

o gomspalt

a liten haka

a forandringar i hjarta, karl och kotor kan férekomma.

Orsaken till TCS ar i 90-95 % av fallen en mutation i en sarskild gen,
den s k TCOF1-genen i kromosom 5. | 40 % av fallen har barnet med
TCS arvt den muterade genen fran en av sina foraldrar, s k dominant
nedarvning. Se mer om genetik i sarskilt kapitel.
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Kraniofaciala missbildningar

barn- och ungdomsperspektivet

Varije ar fods 1-2 barn med TCS i Sverige (1/50 000)

Goldenhars syndrom

Oculo-auriculo-vertebralt spektrum, OAV med inriktning pa Golden-
hars syndrom som ingar i spektrat. Goldenhars syndrom kannetecknas
av:

a hemifacial mikrosomi, d v s ena halvan av ansiktet & mindre

@ microti/anoti, ytterorat missbildat, litet eller saknas

a ggonforandringar

a kotmissbildning, (vertebral dysplasi)

a missbildningar i andra organ

Orsaken till Goldenhars syndrom &r en storning i den normala utveck-
lingen av gélbage 1 och 2.

- Orsaken kan vara en skadad karlforsorjning till galbagarna under
fosterlivet. Men det kan ocksa finnas nagon annan orsak till stérning i
galbagarnas utveckling under dag 30-45 i graviditeten, exempelvis
medikament som thalidomide, vitamin A-syra eller diabetes hos mo-
dern. I vissa fall ar det arftligt med s k dominant &rftlighet. Goldenhars
syndrom kan ocksa forekomma vid olika kromosomavvikelser da van-
ligen i tillagg till andra symtom, sa Eva Holmberg.

Forekomst: 20/100 000 fodda har OAV och av dessa har 10 % Gol-
denhars syndrom, vilket innebar att det fods 1-2 barn varje ar med
syndromet. Det ar fler pojkar &n flickor som far Goldenhars syndrom
(3:2).

Symptom/ansikte

Ansiktsasymmetrin ar mer uttalad i 20 % av fallen och mildare i 65 %
av fallen.

-Ungefar 1/3 har symptom pa bada sidor, men ena sidan &r da mer
drabbad, oftast hoger sida. P4 sma barn kan asymmetrin vara svar att
upptacka, men ofta blir den tydligare fran fyra ars alder.

Symptom/dgon, bl a:

a hdngande 6gonlock/smal 6gonspringa 10 %
a missbildning av 6gonlocket, ensidigt 20 %
dubbelsidigt 3%
o vita/gula/rosa rundade fortjockningar pa
6gongloben ensidigt 50 %
dubbelsidigt 25 %
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Kraniofaciala missbildningar

barn- och ungdomsperspektivet

-Dessutom kan 6gat pa den drabbade sidan sitta hogre upp i ansiktet,
vara mycket mindre eller saknas helt. Skelning och férandringar pa
nathinnan kan ocksa forekomma

Symptom/dron, bl a:
o misshildningar i ytterorat, fran sma avvikelser till hel avsaknad 65 %
o fistelgangar framfor orat 40 %
o smala till helt tata horselgangar
a horselnedsattning p g a ledningshinder 50 %
p g a nervskada 15 %
a bihang av skinn/brosk framfor 6rat &r mycket vanligt

Symptom/mun och munhala

o spalt mellan mungipa och 6ra pa den mest drabbade sidan

a underutvecklad spottkortel

o |app-, kékspalt pa ena eller bada sidor

a gomspalt

a pettfelstéllning

a underutvecklad gom- och tungmuskulatur

-Dessutom har manga barn med syndromet nedsatt kraft och funktion i
muskulaturen i munhala och svalg, vilket kan orsaka periodiska and-
ningsstopp pa natten (sdmnapnéer) och svaljnings- och matningssva-
righeter, sa Eva Holmberg.

Symptom i centrala nervsystemet (CNS):

o hjarnbrack i fraimre och bakre skallen

a vattenskalle

a cystor och godartade tumorer

a underutveckling av hjarnbalken (corpus callosum)
a utvecklingsstorning

Symptom i luftstrupen och lungorna:

a fisteléppning mellan luftstrupen och matstrupen

a delar av eller hela lungan kan vara underutvecklad/inte finnas alls
(vanligen pa samma sida som ansiktsmissbildningen)

Symptom hjartat:

o missbildningar hos 50 %, hal mellan kamrarna (VSD) eller en kom-
bination av flera olika hjartfel (Fallots anomali)

a felplacering av de stora kérlen

o hjartat pa hoger sida i brostkorgen
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Kraniofaciala missbildningar

barn- och ungdomsperspektivet

Symptom skelett:

o sammanvaxning av halskotor 60 %
a kotmissbildningar

a skolios

a fordndringar i skallbasen

a avvikande revben

a klumpfot

a underutveckling av underarmen

Symtom njurar, mag-tarmkanalen:
a njurmissbildningar forekommer

a stdngd andtarm

a fistel mellan andtarm och slida

a pukorgan ar spegelvént placerade

-Det tal att upprepas ofta att ingen med syndromet har alla dessa
symptom. Det ovan uppraknade ar sadant som rapporterats forekom-
ma, men alls inte hos alla och ofta i valdigt varierande grad, sa Eva
Holmberg.

Ansiktets utveckling, det missbildade Orat

Professor Gosta Granstrém, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade pa familjevistelsen 2006 om ansiktets utveckling
och det missbildade orat.

En méanniskas hela fosterutveckling tar cirka 40 veckor, fran det att tva
sma celler smalt samman vid befruktningen till dess att ett barn fods.
-Under den komplicerade process som fosterutvecklingen utgor ar de
tre forsta manaderna viktigast. Da anlaggs det mesta och under resten
av graviditeten sker i huvudsak tillvaxt, sa Gosta Granstrom.

Av den tidiga klumpliknande strukturen utvecklas tva skivor, varav
den Gvre bildar ett ror, det s k neuralroret, som sedan bildar ryggraden.
| Ovre delen utvecklas skallen och i andra anden den nedre delen av
ryggraden.

-1 de langsgaende kanterna pa neuralréret finns s k nervlistceller. Re-
dan i 3-4:e veckan vandrar dessa ut och bdrjar bilda konturerna till
skalle och ansikte. | fjarde veckan bildas ytterorat fran sex utknopp-
ningar i huden. Mellandrat, som bildas i en mérklig process, moter
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Kraniofaciala missbildningar

barn- och ungdomsperspektivet

orontrumpeten som kommer fran svalget. Det hela ar mycket kompli-
cerat och det ar svart att forsta att det Gverhuvudtaget kan fungera.

Strukturerna i innerfrat ar nastan aldrig skadade vid kraniofaciala
missbildningar och darfér kan barnen hora om ljudvagorna vl nar in
till innerorat.

Oronmissbildningar vid kraniofaciala syndropm

Variationerna i ytterérats utseende &r mycket stora bland barn med
kraniofaciala missbildningar/syndrom. Oronmissbildningarna kan vara
enkelsidiga eller dubbelsidiga och drabba ytterdrat, horselgangen,
mellandrat och innerdrat.

-Ytterorat kan se ut pa alla méjliga satt fran ett i huvudsak normalt
utseende till forkrymta bihang av skinn/brosk(vanligast) eller total
avsaknad av ytterora, sa Gosta Granstrém.

Vanliga missbildningar i horselgdng och mellanora ar:
o smal horselgang eller avsaknad av horselgang

a volymreducerat mellanéra

a defekta mellandreben

o sammansmaltning av hammare och stad

o avsaknad av stigbygel

o avvikande lage pa ansiktsnerven

o vartutskottet underutvecklat

Innerdrat ar oftast normalt, eftersom snackan bildas fran ett annat
anlag an orat i ovrigt. Defekter i sndckan och balansorganet forekom-
mer emellertid.

-Detta betyder att horseln &r god, men att det oftast foreligger ett led-
ningshinder dar ljudet bromsas pa vag till innerorat, sa Gosta Gran-
strom.

Kraniofaciala missbhildningar handlagges och behandlas av ett team
bestadende av personal inom pediatrik, genetik, 6ron-nasa-hal, audiolo-
gi, 6gon, kak, plastik, psykologi, talvard, horselrehab, spraklarare,
logopedi och sjukgymnastik.

-For de barn som behdver benforankrad horapparat, s k BAHA, instal-
leras och utprovas en sadan tidigast nar barnet ar ett ar.
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Kraniofaciala missbildningar

barn- och ungdomsperspektivet

Plastikkirurgi av ytterorat med kroppseget material gors pa ett fatal
centra runt om i varlden. Se sarskilt kapitel ”Oronrekonstruktioner”
om detta.

-Ett tidigare alternativ som kan passa en del, med ytteroreprotes, finns
fortfarande kvar. Detta ora tillverkas i silikon och fasts med implantat,
bar och clips. Denna I6sning &r latt att avlagsna om man angrar sig
och vill prova nagot annat, sa Gosta Granstrém.

Genetiska aspekter

Overlakare Eva Holmberg informerade ockséd om genetik, d v s &rft-
lighet.

-Klinisk genetik, som &r en egen specialitet sedan 1992, innebér labo-
ratorieméssig verksamhet dar bl a kromosomanalys och DNA-analys,
diagnostik av éarftliga sjukdomar, information, och genetisk vagled-
ning ingar.

I DNA-molekylen, som finns i varje cellkdrna, finns all information
kroppens olika funktioner behdver for uppbyggnad eller &mnesom-
sattning. DNA-molekylen, som ar en 2 meter lang dubbelspiral, delas
upp i1 kromosomer, 22 par kroppskromosomer plus ett par kénskromo-
somer, XX for kvinnor och XY for man.

-1 kromosomerna finns vara arvsanlag, generna, som man idag upp-
skattar ar 20-30 000 till antalet. Generna ligger som pa ett parlband pa
givna platser pa kromosomerna. | dessa anlag kan det uppsta mutatio-
ner, tillfalligt uppkomna forandringar, ungefar en mutation/miljonen
celldelningar. Dessa mutationer innebar en mojlighet for kroppen att
andra sig efter nya behov. Nar en mutation har uppstatt blir den arftlig
till nasta generation, sa Eva Holmberg.

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

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

barn- och ungdomsperspektivet

Kraniosynostossyndrom, exempelvis Crouzons syndrom och Aperts
syndrom, orsakas vanligen av nymutationer, nyligen uppkomna gen-
forandringar.

Vid Crouzon syndrom ar gener som bygger upp benvavnad forénd-
rade. Crouzon syndrom orsakas i 50 % av fallen av en spontan muta-
tion och i dvriga fallen &r syndromet nedérvt. De flesta fall av Crou-
zon ar fororsakad av mutation i FGFR2 pa kromosom 10. En variant
med hudférandringar (achantosis nigricans) ar fororsakad av mutation
i FGFR3 pa kromosom 4.

Arftligheten vid Crouzon syndrom &r s k autosomal dominant. | den
typen av arftlighet récker det att den ena forélderns ena anlag &r sjukt
for att barnet ska riskera att fa sjukdomen.

-Den foraldern har da sjalv sjukdomen, men i en del fall sa lindrigt att
man inte stallt ndgon diagnos. Darfor &r det viktigt att undersoka for-
aldrarna noga. Risk att fa ett sjukt barn &r i sadana fall 50 % vid varje
graviditet. Det beror pa att den sjuka foraldern ocksa har ett friskt an-
lag och slumpen avgor vilket anlag som hamnar i aggcellen eller sa-
descellen. Allvarlighetsgraden kan variera, vilket innebér att barn och
foraldrar inte behdver ha lika mycket symptom, sa Eva Holmberg.

Det fods cirka 1/2500 med kraniosynostos och av dessa har 5 % Crou-
zon syndrom.

| 98 % av fallen startar Aperts syndrom med en nymutation (en till-
falligt uppkommen forandring) i den s k FGFR2-genen pd kromosom
10. Dérefter ar sjukdomen arftlig, med s k autosomal dominant arft-
lighetsgang.

Treacher Collins syndrom, TCS, &r i 40 % av fallen en dominant
nedarvd sjukdom. I resterande 60 % av fallen finns det ingen saker
familjehistorik som forklarar orsaken. Tillfalligt uppkomna mutationer
ar da orsaken.

Goldenhars syndrom &r i de flesta fall sporadisk, d v s tillfallig
uppkommen. Hos 1-2 % foreligger en klar autosomal dominant arft-
lighet med variabel uttrycksform. Goldenhars syndrom &r beskrivet
vid olika kromosomavvikelser men da foreligger aven andra symtom.
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Kraniofaciala missbildningar

barn- och ungdomsperspektivet

-Aterupprepningsrisken for den samlade gruppen personer med OAV,
i vilken Goldenhars syndrom ingar, &r lag, cirka 2-3 %, sa Eva Holm-
berg.

Barns utvecklingsfaser, identitet, operationspaverkan

Psykolog Elisabet Knudsen, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade pa familjevistelsen 2006 om barns utvecklingsfaser,
och hur man kan bemastra operationer i olika aldrar, samt tva studier
om identitet- och operationspaverkan.

Ansiktskirurgi/operationspaverkan

| Barnkonventionen sdgs bl a betraffande kirurgi att barn, nar de blir
aldre, ska de tillférsakras deltagande i beslut pa deras egna villkor.
-Barns utveckling av ett ansiktsmedvetande borjar tidigt. Redan fran
fodseln skiljer barnet pa ansikten och andra foremal och harmar ex-
empelvis ansiktsuttryck mycket tidigt.

Vid tva manaders alder kan barnet skilja pa olika ansiktsuttryck ex-
empelvis glad, arg, ledsen.

-Vi 6-9 manader utvecklar barnet en perceptuell begransning och spe-
cialiserar sig pa vissa ansikten som de ser ofta. | detta ligger ett 6ver-
levnadsvarde, men har grundlaggs ocksa en misstanksamhet mot av-
vikande utseenden.

Vid 8 manader tittar barnet pa sig sjalv i en spegel och vid tva ars al-
der kénner det igen det egna ansiktet.

-Nér barnet ar 3-5 ar borjar det stélla frdgor om utseende och vid 5-7
ar kan det borja diskriminera barn med annorlunda utseenden. Nagot
ar senare utvecklas sjalvmedvetandet och en kansla av olikhet hos
barn med funktionshinder, sa Elisabet Knudsen.

| barns utveckling finns det battre och samre tidpunkter for operation.
-Fran nyfoddhetsstadiet till ca 1,5 ar kan sdgas vara en gynnsam tid
for operation. Fran den tiden kommer barnet inte att ha kvar nagra
skrackfyllda minnen utan enbart kroppsminnen i form av lust- eller
olustkanslor. En forutsattning for att barnet skall slippa olustkénslor ar
total ndrvaro av foraldrarna och val genomford smértlindring.
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Kraniofaciala missbildningar

barn- och ungdomsperspektivet

Under perioden 2-6 ar utvecklas spraket och barnet kan satta ord pa
upplevelser. Det borjar fa tids- och rumsuppfattning, borjar skilja pa
fantasier och verklighet, men har en outvecklad forestéllningsvérld
och fyller i med egen fantasi det som &r obegripligt. Deras tdnkande &ar
helt och hallet konkret.

-Barnet klarar att bemaéstra en operation om féraldrarna gor goda for-
beredelser. Det kan handla om att lasa bocker om barn eller djur som
opereras, att ge barnet mycket tid att stalla fragor och att de far lov att
protestera. Forédldrar &r valkomna for konsultationer infor operationer
av deras barn.

7-12 ar innebér nya kognitiva formagor, men fortsatt konkret tankan-
de.

-Barnet skaffar sig omvarldsorientering och viss sjalvstandighet gent-
emot foraldrarna. Perioden &r relativt stabil forutom niodrskrisen”
med ledsenhet, depression och aggressivitet som de flesta barn kanner
av mer eller mindre. Nu kréver barnen delaktighet i behandlingen med
egna beslut sa langt det & majligt. Barn i den har aldern bemastrar en
operation val om forberedelserna ar goda. De vill garna visa sig “"duk-
tiga” men har ofta k&nslor som de inte visar.

Till god hjalp for barnet som opererats &r bearbetande lek av olika
slag, kreativ verksamhet, mala, skriva dikter berattelser, mm) Samtals-
terapi i vissa situationer. Till hjalp for barn som lever med ett avvi-
kande utseende ar ovanstaende till hjalp samt tillgang till bra kamrater
och garna en vuxen att anfortro sig at.

Perioden 13-18 ar karaktariseras av

a abstrakt, teoretiskt tdnkande

o frigorelse fran foraldrarna

a sjélvcentrerad narcissistisk period

o viktigt att fa bestimma sjalv

o varnar integriteten

a | stort sett egna beslut betraffande operation

Ansiktskirurgi/identitetspaverkan, operationspaverkan

-Just nu arbetar jag med en studie om identitetspaverkan och opera-
tionspaverkan vid ansiktskirurgi och darfor kan jag inte mer an éver-
siktligt beratta om vilka fragor jag stallt till man och kvinnor i Gvre
tonaren/unga vuxna och de svar jag fatt, sa Elisabet Knudsen..
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Har foljer nagra exempel pa fragor och svar:

o P3 fragan om de hade haft svart att kanna igen sig sjalv i spegeln
efter en storre operation svarade 5 personer ja och 9 stycken nej, av de
totalt 14 stycken som svarat hittills.

-Néagra kommentarer var; “positiv forvandling”, "férnyande kéansla”,
"flera veckor var det skrammande, men anda positivt”

o Pa fragan om andra reagerade mycket pa operationsresultatet svara-
de 12 personer ja och 2 inte sa mycket.

Kommentarer betraffande andras reaktioner; “0verlag positiva reak-
tioner”, "familjen sag stor skillnad, andra inte”

o P& fragan om du kunde kénna dig som “en i mangden” efter opera-
tionen svarade 3 personer ja, 5 med jakande kommentarer och 6 nej.
Kommentarer: ”Nej, det kommer jag aldrig att gora”.

o Pa fragan hur stor del av din personlighet utgors av utseendet svara-
de man bl a; “allt”, ”valdigt viktigt”, "hela min personlighet har ut-
vecklats kring mitt utseende”, ”jag ser mig inte som missbildad, men

andra gor det”

Den operationspaverkan Elisabet Knudsen undersokt handlar om hur
skolgang, kamratkontakter, fritid och kansloliv, har paverkats. 23 per-
soner (15 kvinnor, 8 méan) har hittills svarat. Resultatet av studien
kommer att publiceras om nagot ar.

Nagra preliminéara resultat av studien visar exempelvis:

o att 60 % av kvinnorna och 50 % av méannen ansag att operationen
inte alls hade paverkat kamratkontakten

o att 27 % av kvinnorna och 25 % av mannen ansag att skolgangen
hade paverkats ganska mycket av operationen

o att 33 % av kvinnorna och 50 % av méannen ansag att kanslolivet
hade paverkats ganska mycket av operationen

Professor Karl-Erik Kahnberg, avdelningen for kakkirurgi, Odontolo-
gen, Goteborg, informerade pa familjevistelsen 2006 om kakkirurgi
vid kraniofaciala missbildningar.

-Det finns manga metoder for att med kékkirurgi forbattra bade utse-
ende och at- och andningsfunktionen vid kraniofaciala missbildningar
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och néstan alla i gruppen har kakproblematik. Det &r exempelvis moj-
ligt att dela k&karna i segment och flytta ut dem med ténder och allt
och fasta ihop delar pa sina nya platser med hjalp av skruvar och plat-
tor.

I de flesta fallen med barn med kraniofaciala missbildningar véntar
man med de stora k&koperationerna och ansiktsplastiken tills dess att
barnen i det ndrmaste vuxit fardigt, men helst ser vi att det ar slutfort
nar de ar 15-17 ar.

-Det ar anda mojligt att tidigt, nar barnet bara &r nagra ar, gora en
form av utflyttning av underk&ken med hjélp av s k distraktionsbe-
handling. Vi anvéander da ett instrument som successivt flyttar ut/ned
underkaken. Ibland kan det vara motiverat att operera tidigt och sedan
gbra om operationen senare, exempelvis vid mer allvarliga tillbaka-
sattningar av dverkaken, sa Karl-Erik Kahnberg.

| foljande fall kan det bli aktuellt med ké&kkirurgi/ansiktsplastik:

o nedatpekande dgonspringor

a outvecklad okbensstruktur (kindknota)

a tillbakabildad underkake/Gverkake

a hel eller delvis avsaknad av kékled, kan erséttas med revbensrekon-

struktion

o stor och bred ndsa med tranga gangar

o tillbakabildad ramus (den del av underkaken som bojer av uppat
bakom visdomsténderna)

a |&pp-, kék- och gomspalt

a dppet bett

a dysplastiska (missbildade) Gronmusslor

a tungreduktion

-Vad som blir aktuellt att atgarda, och nér det bor goras, beror pa vad
som uppfattas som viktigt att atgarda vid olika tidpunkter. Ett exempel
ar den distraktion (framflyttning) av underkéken som kan vara nod-
vandig att gora tidigt for att forbattra at- och andningsfunktionen, ett
annat ar 6ppet bett. Stor nasa med tranga gangar kan behdva opereras
tidigt. Ovrigt nar det galler kikkirurgi och ansiktsplastik kanske ar av
kosmetiskt intresse och kan vanta tills barnet sjalv kan vara med och
bestdmma vad som behdver goras, sa Karl- Erik Kahnberg.

Karl-Erik Kahnberg ingar i det nationella kraniofaciala teamet som &r
verksamt pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset.
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-Teamet, som innehaller olika kraniofaciala specialister sasom kakki-
rurger, plastikkirurger, ortodontister, kan erbjuda en samordnad, full-
standig och kontinuerlig behandling for patienter med kraniofaciala
syndrom fran hela landet, sa Karl-Erik Kahnberg.

Det kraniofaciala teametpd sjukhuset har regelbundna moten dar be-
handlingsdelarna diskuteras och planeras. Innan det blir aktuellt med
den slutliga kakkirurgin gors tandreglering.

-Eftersom barnen véxer vantar vi sa lange som majligt med att opere-
ra. Den tandreglering som gors dessforinnan &r ofta ratt omfattande,
eftersom trangstallningen av tanderna &r stor. Ibland maste man vidga
en for liten kéke. Vidgning av tandbagarna kan goras bade kirurgiskt
och ortodontistiskt, sa Karl-Erik Kahnberg.

Tandregleringen, som kan ta lang tid, ibland upp till ett par ar, utfors
pa ett sadant satt att kommande och slutlig kéakkirurgi ger ett bra slut-
resultat.

Karl-Erik Kahnberg visade bilder pa behandling och behandlingsre-
sultat nar det géller barn och ungdomar med kraniofaciala missbild-
ningar och berattade hur man gatt tillvaga.

med brosk

Plastikkirurg Peter Zachrisson, Sahlgrenska Universitetssjukhuset,
Goteborg, informerade pa, familjevistelsen 2006 om 6ronrekonstruk-
tioner.

-Den oronrekonstruktion jag nu ska informera om utgar fran mojlighe-
ten att gora ett kroppseget nytt 6ra med hjalp av brosk fran revben,
bindvévshinna och hud.

Oronrekonstruktionen, som gors i tvd omgéngar, inleds med att man
tar ut en bit brosk fran revben.

-Sedan formar man brosket sa att det kan bilda stommen till ett ora.
Brosk har den fordelen att det inte kraver direkt blodforsorjning, det
racker att det omges av blodfyllda karl for att 6verleva. Genom att
halla broskbitarna fuktiga far man saledes ratt gott om tid att forma
bitarna som man vill ha dem, sa Peter Zachrisson.
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Broskbitarna laggs sedan in under huden d&r man beddmer att drat bor
sitta. Huden formas efter broskstommen med hjélp av vakuum.
-Dérefter avvaktar man tills brosket etablerat sig, vilket tar ungefar
sex manader. Det stille pa revbenet som man tagit brosk fran ersatts
inte med ny brosk, men det bildas vdvnad som k&nns som brosk.

Nésta steg innebar att huden bakom 6rat 6ppnas, och en broskbit som
sparats under huden sedan forsta operationen, formas till en kil.
-Kilen, som laggs in och sys fast bakom orat, hjalper till att halla ut
orat. En blodkarlsrik bindvavshinna fran tinningomradet falls ned och
sys fast dver kilen. Déarefter tar man ut ett tunt delhudstransplantat fran
skalpen och syr in och tacker bindvavshinnan bakom 6érat med detta,
sa Peter Zachrisson.

| denna 6ronrekonstruktion finns flera mojliga komplikationer, exem-
pelvis infektion, blodning, hudnekros (vavnadsdod orsakad av dalig
cirkulation), bristande kosmetiskt resultat samt odnskat har, som i och
for sig gar att ta bort med laser.

Tal och sprak

Logoped Christina Persson, Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Sahl-
grenska, Goteborg, informerade om tal och sprak.

-Jag arbetar huvudsakligen med barn med lapp-, kédk- och gomspalt
och vissa av de barnen ocksa andra kraniofaciala misshildning-
ar/syndrom, sa Christina Persson.

Alla barn har en medfodd formaga till kommunikation och dari raknas
mycket mer in &n bara tal.

-Sprak ar vart "tankeverktyg” och detta formas i hjarnans sprakcentra.
Vart sprak bestar av manga samverkande delar exempelvis formagan
att bygga upp och anvande ett stort ordforrad, formagan att sérskilja
sprakljud, att satta samman ord till meningar och att tolka det andra
sager. Tal ar bara ett av flera satt att uttrycka sprak, ett annat satt ar
att anvénda tecken.

Nér vi talar gor vi det pa utandningsluften. Med hjalp av lappar, tung-
an, munhalan, gommen och rosten bildas olika sprakljud.

-Den mjuka och den harda gommen, som spelar stor roll for spraklju-
den, &r i sin mjuka del rérlig, utom vid vila da den hanger ned och ger
fri passage upp till n&san. Nar vi &ter och dricker och nér vi gor de
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flesta ljuden stédnger den till upp mot nésan. Har barnet exempelvis
gomspalt fungerar inte den har avstdngningen och ljuden blir nasala
nar de inte ska vara det, sa Christina Persson.

Artikulationen av ljud utfors pa olika stallen i munhalan. P och b arti-
kuleras exempelvis vid lapparna, t, d och n med hjélp av tungspetsen,
k och g langre bak i munhalan och s med hjalp av en luftstrom genom
tanderna.

-Har barnen Oppet bett &r det t ex svart att forma ett skarpt s-ljud och
detsamma géller om 6verkaken &r liten.

Sprakstorning kan ge problem med:
a ljudsystemet

o meningsbyggnaden

o ordférradet

o sprakforstaelse

a perattande

Mojliga orsaker till sprakstorning ar utvecklingsstorning, horselska-
da, arftlighet eller en kombination av &rftlighet och 6ronproblem, men
manga ganger vet man inte vad orsaken dr. Om barnet har en allméan
utvecklingsforsening sa marks det ofta pa sprakutvecklingen som da
oftast ocksa ar forsenad.

-En del barn har hjalp i sin talutveckling om man kombinerar tal och
tecken som stdd. Ndr barnet lart sig ett ord slépper det tecknet. For att
tecken ska fungera krévs det att omgivningen ar konsekvent och an-
véander tecken, sa Christina Persson.

Talstérning kannetecknas av problem med

@ rosten

a nasaleringen

a artikulationen

a andningen

-Orsakerna till talstorning kan vara manga, exempelvis strukturella
problem (gomspalt, bettavvikelse, avvikande proportioner i svalget),
neurogena (exempelvis bristande muskelkontroll, stérningar nar det
galler att planera motorisk rorelse samt felinlarning). Det kan saledes
finnas flera orsaker som kan ge problem med talet. Ibland racker
gommen inte till, p g a gomspalt eller for kort gom, ibland kan svalget
vara for djupt och ibland arbetar muskulaturen for daligt.
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Om gommen inte racker till/otillracklig gomfunktion, kan detta leda
till hypernasalering, d v s for mycket nasalering med for stort luftflode
genom nasan och for trycksvag artikulation.

-En del forsoker luften langre ned istallet for upp genom nésan och det
leder till s k glottal artikulation med hjalp av en smal rdstspringa i
stambanden. Motsatsen, med trang nasa och trangt svalg férekommer
ocksa och da blir talet for lite nasalt (hyponasal). En kombination av
for mycket och for lite nasalering forekommer ocksa, sa Christina
Persson.

Den kirurgi som kan komma i fraga vid otillracklig gomfunktion &r i
forsta hand gomplastik och svalglamba (en "brygga” mellan svalg-
vaggen och mjuka gommen).

-1 enstaka fall kan en s k obturator, som &r en slags gomplatta som
stéanger till mellan munnen och ndsan, provas ut. Den gomplattan kan
bli aktuell ndr gommen inte récker till och operation inte fungerar.
Alternativ kommunikation, t ex tecken som stdd kan vara bra for vissa
barn, sa Christina Persson.

Barn med kraniofaciala missbildningar kan saledes ha bade sprak- och
talstorningar.

-Det &r darfor viktigt att en logoped gor en noggrann beddémning for
att ta reda pa vilken typ av problem barnet har. Denna bedémning
ligger sedan till grund for val av atgard, sa Christina Persson.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Anders Ekfeldt och logoped Lotta Sjégreen fran Mun-
H-Center informerade pa familjevistelsen 2006 om funktioner i och
kring munnen vid kraniofaciala missbildningar.

Mun-H-Center &r ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper som erbju-
der information, utbildning, handledning, konsultation och behand-
ling.

-Munnen var lange en lagprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det ar inte sa konstigt, eftersom nagra av krop-
pens viktigaste funktioner finns i just munnen.
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Exempel pa funktioner i och kring munhalan ar andning, naringsintag,
tal och icke-verbal kommunikation, t ex mimik. Omradet har en
mycket komplicerad muskulatur och minsta stérning kan leda till pro-
blem. Idag finns det olika munmotoriska traningsprogram som i vissa
fall kan forbattra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformular om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling. Barnen
undersoktes sedan av tandlékare och logoped.

Betréffande orofaciala problem som man kan vanta sig vid olika dia-
gnoser hanvisas till Agrenskas nyhetsbrev:

o Aperts syndrom nr 170 fran ar 2000

o Crouzons syndrom nr 187 fran ar 2002

o TCS nr 248 fran ar 2005

Sjukskdterska Andreas Tallborn Dellve, Agrenska, informerade pé
familjevistelsen 2006 om syskonrollen.

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

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

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

Foljande ar exempel pa vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-
konsamtalen:
a att bli ”sedd” for den man &r och inte bara jamférd
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o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

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

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

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

verkligt.

a att bli ”inslappt” och delaktig, eftersom det ar en familjeangelagen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

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

habiliteringen osv. Syskonens kunskap ar en ”nyckel” till ett bra satt

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjalpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

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

o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

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

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

a att kunna ha kamrater hemma

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

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

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

Thomas Wolf, ordférande i Kraniofaciala foreningen i Sverige, infor-
merade under familjevistelsen 2006 om féreningen och dess arbete.
-Kraniofaciala Foreningen i Sverige ar en intresseférening for perso-
ner med kraniofaciala diagnoser och deras familjer. Den bildades som
foljd av ett projekt under en konferens arrangerad av féreningen Séall-
synta Diagnoser och finns officiellt sedan 9 november 2003.

Foreningen onskar alla som har nagon anknytning till kraniofaciala
diagnoser valkomna som medlemmar.

-Ju fler medlemmar vi har, desto starkare ar vi. Du kan bli medlem pa
tre sétt; som diagnosbarare, som familjemedlem eller som stddmed-
lem.

Foreningens andamal ar att verka for en forbattrad vard- och livssitua-
tion for barn, ungdomar och vuxna med kraniofaciala missbildningar
eller tidigt forvarvade sadana skador, som tillhér de sma och mindre
ké&nda handikappgrupperna.

Foreningen vill mojliggora kontakter och informationsutbyte for med-
lemmar och deras narstaende. Den vill ocksa arbeta med att sprida
kunskap och kdnnedom om livssituationen for personer med kraniofa-
ciala diagnoser inom sjukvarden och pa andra platser i samhéllet.

-Var ambition &r att arligen ordna minst en traff for foreningens med-
lemmar, dar vi kan tréffas och utbyta erfarenheter med varandra.

Den som dnskar mer information om foreningen, eller kontakt med
foreningen kan ga in pa foreningens hemsida; www.kraniofaciala.se

Adressen till féreningens ordférande ar:
Thomas Wolf

Nyponvégen 22

448 37 Floda

Tel: 0320-310 20

e-post: thomas. wolf@kraniofaciala.se
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Information fr&n Agrenskas barnteam

Samhallets stod

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

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

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

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

-Ju mer stéd och hjalp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjalp- och vardinsatser.
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Det blir ofta mycket arbete for foraldrarna att ta reda pa vilken hjalp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.

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

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

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stod och hjalp t ex:

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

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

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

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

Om foraldrar exempelvis anser att deras barn behéver personlig assi-
stent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort. La-
garna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De &r mer resonerande och Gvergripande och darmed svara att tolka..
For att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten
till lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem &r att man andrar standigt i lagarna och inte

sdllan far dessa andringar “dominoeffekt”, andra lagar férandras utan
att detta framgar tydligt. Bast ar det om man lyckas skaffa sig en bra
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kontaktperson som arbetar med de har frdgorna, t ex nadgon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

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

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

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

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

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

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

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avldsarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

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

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

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjalp i lagen fran
1994. For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor
personkretsen och att man ans6ker om stdd och hjalp.

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

-Som ansokande forédldrar ska man alltid gora skriftlig ansdkan och
aldrig no6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan dverklaga det om ni inte ar nojda.

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

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

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

Information fran forsakringskassan

Handl&ggare Gunnel Hagberg, Forsékringskassan, Goteborg, informe-
rade pa en tidigare familjevistelse om det ekonomiska stéd familjer
som har barn med funktionshinder kan fa fran forsékringskassan, d v s
vardbidrag, handikappersattning, bilstéd, personlig assistans och till-
fallig foraldrapenning.

-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

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

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkép av bil. Féréalder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan aka med all-
méanna kommunikationsmedel.

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

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

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

Tillfallig foraldrapenning ar ersattning for inkomstbortfall nér en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersatt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ ar och barn. Ersattningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa fall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stod och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. Fér dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foréaldrarna till dessa
barn har ocksa ratt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvéndas till exempelvis foréldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Gunnel Hagberg.
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Medicinsk information, olika syndrom, vuxen
Vad beror ett utseendehandikapp pa?

Professor Claes Lauritzen, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade i korthet om utseendehandikapp, vad de beror pa
samt de olika syndrom som deltagarna pa vuxenvistelsen hade, d v s
Aperts syndrom, Treacher Collins syndrom, Mobius syndrom, Crou-
zons syndrom och

Kraniofaciala misshildningar, d v s utseendehandikapp, kan bero pa
spontant uppkommen genforandring i samband med befruktningen
eller vara nedérvda.

Kraniosynostos innebdr for tidig sammanvaxning av tillvaxtsommar-
na i skallen. De allra flesta med kraniosynostos har enbart detta och
ingenting annat avvikande. Men kraniosynostos kan ocksa inga i mer
an 150 olika, vanligen arftliga, syndrom.

Apert syndrom

Apert’s syndrom &r ett sammanfattande namn pa:

o missbildningar i ansiktsskelettet (mellanansiktet halls tillbaka)

o sammanvaxta fingrar och tar).

o en begransad rorelseformaga i axelpartiet

@ vissa balansstorningar.

a sémre horsel och tal

o Okad infektionskanslighet

-Till syndromet hor ocksa skelning och synrubbningar av olika slag,
vilket orsakas av skelettmisshildningarna i ansiktet.

| Sverige fods ca ett barn med Aperts syndrom/160 000 fodda barn.
Det innebar med dagens fodelsesiffror ungefar ett barn vartannat ar.

Treacher Collins syndrom
Ké&nnetecknande for TCS ar:

a underutvecklat kindben (okben)

o nedatsluttande 6gonspringor

a kolobom, d v s spricka i nedre 6gonlocket
o avvikande ytteréron
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a missbildningar i mellandrat

a gomspalt

a liten haka

a forandringar i hjarta, karl och kotor kan férekomma.

-Typiskt for TCS, och for de andra syndromen som berérs hér, ar att
symptomen kan variera véldigt mycket i svarighetsgrad. En del kan ha
valdigt svara symptom, exempelvis vara helt déva och ha stora pro-
blem med andningen, andra kan ha sa latta symptom att det knappt
marks.

Orsaken till TCS &r i 90-95 % av fallen en mutation i en sérskild gen,
den s k TCOF1-genen i kromosom 5. | 40 % av fallen har barnet med
TCS éarvt den muterade genen fran en av sina foraldrar, s k dominant
nedarvning.

Varje ar fods 1-2 barn med TCS i Sverige (1/50 000)

Mobius syndrom
Viktigaste symptomet vid Mobius syndrom ér:

a forsvagning/forlamning i kranialnerverna, vilket bl a leder till en
svaghet i 6gats utatforande muskel, samt en svaghet i ansiktets mimis-
ka muskler.

Ytterligare vanligen forekommande symptom ér:

o syndaktyli, d v s hopvéxta fingrar eller tar

a klubbfot, &ven kallad klumpfot

a fingrar som saknas

a tvart "avklippta” extremiteter

a problem med 6ronen (6roninflammationer och nedsatt horsel)

mindre vanligt forekommande ér:

a liten haka

a gomspalt

o minskad rorlighet i tungan, vilket kan innebdra talproblem

De symptom personer med syndromet har beror pa en medfodd for-
svagning/férlamning av de muskler i ansiktet som framfér allt styrs av
VI:e och VIlI:e kranialnerverna i hjarnstammen.
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-Kranialnerverna, som ar 12 till antalet, &r en slags omkopplingssta-
tioner for en rad motoriska och sensoriska funktioner. Hjarnstammen
forbinder alla kroppsdelar som ligger utanfor hjarnan, med storhjéar-
nan. Den ar darfor mycket viktig i manga avseenden.

Det finns inga undersékningar som visar hur vanligt Mobius syndrom
ar, men uppskattningsvis tror man att det kanske finns 40 barn och
vuxna i Sverige med syndromet.

Crouzons syndrom

Crouzon syndrom ar ett medfott kraniofacialt (skalle och ansikte) syn-
drom som ingar i ett spektrum av kraniosynostoser (for tidiga sam-
manvéxningar av kraniets suturer, bensdommarna mellan skallens ben-
plattor).

-Syndromet, som till viss del liknar Apert syndrom, kan ocksa variera
mycket i svarighetsgrad, fran lindriga till mycket allvarliga symptom.
o misshildningar i kraniet och ansiktsskelettet &r de mest patagliga
symptomen.

Dessutom ingar

a syn- och horselproblem

o andningssvarigheter

o atsvarigheter i varierande grad.

| Sverige fods ca 3-4 barn med syndromet/100 000 fodda barn, vilket
med dagens fodelsesiffror innebar att 3-4 barn fods varje ar med syn-
dromet.

Ansiktets utveckling, det missbildade 6rat

Professor Gosta Granstrém, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade om ansiktets utveckling och det missbildade orat.

En manniskas hela fosterutveckling tar cirka 40 veckor, fran det att tva
sma celler smalt samman vid befruktningen till dess att ett barn fods.
-Under den komplicerade process som fosterutvecklingen utgor &ar de
tre forsta manaderna viktigast. Da anlaggs det mesta och under resten
av graviditeten sker i huvudsak tillvaxt, sa Gosta Granstrom.
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Av den tidiga klumpliknande strukturen utvecklas tva skivor, varav
den Ovre bildar ett ror, det s k neuralréret, som sedan bildar ryggraden.
I 6vre delen utvecklas skallen och i andra &nden den nedre delen av
ryggraden.

-1 de langsgaende kanterna pa neuralroret finns s k nervlistceller. Re-
dan i 3-4:e veckan vandrar dessa ut och bdrjar bilda konturerna till
skalle och ansikte. | fjarde veckan bildas ytterorat fran sex utknopp-
ningar i huden. Mellandrat, som bildas i en méarklig process, moter
orontrumpeten som kommer fran svalget. Det hela ar mycket kompli-
cerat och det ar svart att forsta att det Gverhuvudtaget kan fungera.

Strukturerna i innerfrat ar nastan aldrig skadade vid kraniofaciala
missbildningar och darfér kan barnen hora om ljudvagorna vl nar in
till innerorat.

Variationerna i ytterérats utseende &r mycket stora bland barn med
kraniofaciala missbildningar/syndrom. Oronmissbildningarna kan vara
enkelsidiga eller dubbelsidiga och drabba ytterdrat, horselgangen,
mellandrat och innerorat.

-Ytterorat kan se ut pa alla méjliga satt fran ett i huvudsak normalt
utseende till forkrymta bihang av skinn/brosk (vanligast) eller total
avsaknad av ytterora, sa Gosta Granstrém.

Vanliga missbildningar i horselgdng och mellanora ar:
o smal horselgang eller avsaknad av horselgang

a volymreducerat mellantra

a defekta mellandreben

o sammansmaltning av hammare och stad

o avsaknad av stigbygel

o avvikande lage pa ansiktsnerven

o vartutskottet underutvecklat

Innerdrat ar oftast normalt, eftersom snackan bildas fran ett annat
anlag an orat i ovrigt. Defekter i sndackan och balansorganet forekom-
mer emellertid.

-Detta betyder att horseln ar god, men att det oftast foreligger ett led-
ningshinder dar ljudet bromsas pa vag till innerorat, sa Gosta Gran-
strom.
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Kraniofaciala missbildningar handlaggs och behandlas av ett team
bestdende av personal inom pediatrik, genetik, éron-nasa-hals, audio-
logi, 6gon, kak, plastik, psykologi, talvard, horselrehab, spraklarare,
logopedi och sjukgymnastik.

-For de barn som behdver benférankrad horapparat, s k BAHA, instal-
leras och utprovas en sadan tidigast nar barnet ar ett ar.

Plastikkirurgi av ytterorat med kroppseget material gors pa ett fatal
centra runt om i varlden.

-Ett tidigare alternativ som kan passa en del, med ytterdreprotes, finns
fortfarande kvar. Detta ora tillverkas i silikon och fasts med implantat,
bar och clips. Denna l6sning ar latt att avlagsna om man angrar sig
och vill prova nagot annat, sa G6sta Granstrém.

Psykologiska fragestallningar utifran deltagarnas 6nskemal

Psykolog Elisabet Knudsen, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade och ledde en diskussion om psykologiska frage-
stallningar utifran deltagarnas énskemal.

Om man betalar en plastikoperation sjalv har man da battre kon-
troll 6ver slutresultatet?

-Nej, det har man inte. Resultatet av plastikoperation beror pa kirur-
gens skicklighet, hur man prioriterar mellan funktion och kosmetik,
men framfor allt pa en bra kommunikation mellan kirurg och patient.
Ett Omsesidigt fortroende bidrar till att patienten inte har orealistiska
forvantningar pa slutresultatet. Ytterligare drivkrafter for en kirurg att
gora sitt basta ar kollegors bedémning samt offentliggérande av klini-
kens resultat, sa Elisabet Knudsen.

Hur bygger man upp sjalvkanslan och blir en mer utatriktad per-
son efter att ha blivit mobbad?

-Det ar inte latt, men det handlar valdigt mycket om att resonera med
sig sjélv, trosta sig sjalv. Man har ocksa ratt att tycka lite synd om sig
sjalv och ta hand om sig sjalv. Sedan handlar det om att satta ord pa
upplevelsen och forsoka hitta en forklaring till det som hént. Det kan
bli en slags kognitiv egenterapi pa det sattet. Det gar ocksa att fa hjalp
av terapeuter att tanka mer konstruktivt om sig sjalv. Om man far ett
jobb och blir bra pa det sa starker ju det sjalvkanslan.
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Hur hanterar man okunskap fran omgivningen?

-Man kan informera omgivningen och gérna da ta hjéalp av nagon som
man kanner véal. Handlar det om arbetskamrater som vagrar lara sig
mer om manniskor med funktionshinder sa finns det ofta en méjlighet
att byta jobb.

Hur hanterar man irritation fran omgivningen pa mitt funktions-
hinder?

-Det handlar om att lara sig bemota irritation fran omgivningen pa ett
satt sa att man inte mar daligt. Det kan behdvas en ny strategi och da
finns det olika metoder, bl a s k kognitiv omformulering, vilket inne-
bar att tanka pa en krankande kommentar pa ett positivt satt (t ex "han
forstod inte battre”, ”det var inte sa illa menat™)

Har ni gatt starkta ur era operationsupplevelser?

Den fragan diskuterades en hel och alla tyckte att de hade gatt starkta
ur sina operationer.

-Om man kanner radsla infér operationer tycker jag att man ska soka
hjalp for det.

Detta ar kortfattade exempel pa nagra av alla de fragor som diskutera-
des. Elisabet Knudsen avslutade med att rekommendera foljande bok
for lasning: ”Ditt inre centrum” av Marta Cullberg-Weston.

Kakkirurgi

Professor Karl-Erik Kahnberg, avdelningen for kakkirurgi, Odontolo-
gen, Goteborg, informerade om kakkirurgi vid kraniofaciala missbild-
ningar.

-Det finns manga metoder for att med kékkirurgi forbattra bade utse-
ende och at- och andningsfunktionen vid kraniofaciala missbildningar
och n&stan alla i gruppen har k&kproblematik. Det ar exempelvis moj-
ligt att dela 6verkéken i segment och flytta ut dem med ténder och allt.
Detta ska goras utan att blodcirkulationen stors for mycket. Eftersom
kékdelarna hanger kvar i svalget sdkras blodforsorjningen den végen.
Darefter faster vi ihop delarna pa sina nya platser med hjalp av skru-
var och plattor.

I de flesta fall nar det géller barn med kraniofaciala missbildningar
vantar man med de stora kakoperationerna och ansiktsplastiken tills
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dess att barnen i det ndrmaste vuxit fardigt, men helst ser vi att det ar
slutfort nar de ar 15-17 ar.

-Att flytta ut kédkar genom att dela dem och fasta ihop dem med skru-
var och plattor, kallas ortognat kirurgi, vilket betyder raka kékar. En
mojlig, tidig alternativ metod, som kan goras nar barnet bara ar nagra
ar, ar att flytta ut kakar och hela mellanansikten med hjélp av s k dis-
traktionsbehandling. Vi anvéander da ett instrument som successivt
flyttar ut/ned kaken/ansiktet. Ibland kan det vara motiverat att operera
tidigt och sedan géra om operationen senare, exempelvis vid mer all-
varliga tillbakasattningar av dverkaken, sa Karl-Erik Kahnberg.

| foljande fall kan det bli aktuellt med kékkirurgi/ansiktsplastik:

o nedatpekande dgonspringor

o outvecklad okbensstruktur (kindknota)

a tillbakabildad underkake/6verkake

a hel eller delvis avsaknad av kakled, kan erséttas med revbensrekon-

struktion

o stor och bred nasa med tranga gangar

o tillbakabildad ramus (den del av underkéaken som bojer av uppat
bakom visdomstanderna)

a lapp-, kék- och gomspalt

a Oppet bett

a dysplastiska (missbildade) 6ronmusslor

a tungreduktion

-Vad som blir aktuellt att atgarda, och nar det bor goras, beror pa vad
som uppfattas som viktigt att atgarda vid olika tidpunkter. Ett exempel
ar den distraktion (framflyttning) av underkaken som kan vara ndd-
vandig att gora tidigt for att forbattra at- och andningsfunktionen, ett
annat ar oppet bett. Stor ndsa med tranga gangar kan behéva opereras
tidigt. Ovrigt nar det géller kakkirurgi och ansiktsplastik kanske &r av
kosmetiskt intresse och kan vénta tills barnet sjalv kan vara med och
bestdimma vad som behdver goras, sa Karl- Erik Kahnberg.

Karl-Erik Kahnberg ingér i det nationella kraniofaciala teamet som &r
verksamt pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset.

-Teamet, som innehaller olika kraniofaciala specialister sasom kakki-
rurger, plastikkirurger, ortodontister, kan erbjuda en samordnad, full-
standig och kontinuerlig behandling for patienter med kraniofaciala
syndrom fran hela landet och det &r vi sa gott som ensamma om, sa
Karl-Erik Kahnberg.
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Det kraniofaciala teametpa sjukhuset har regelbundna moten dar be-
handlingsdelarna diskuteras och planeras. Innan det blir aktuellt med
den slutliga kakkirurgin gors tandreglering.

-Eftersom barnen véxer vantar vi sa lange som majligt med att opere-
ra. Den tandreglering som gors dessforinnan ar ofta ratt omfattande,
eftersom trangstallningen av tanderna &r stor. Ibland maste man vidga
en for liten kdke. Vidgning av tandbagarna kan goras bade kirurgiskt
och ortodontistiskt., sa Karl-Erik Kahnberg.

Tandregleringen, som kan ta lang tid, ibland upp till ett par ar, utfors
pa ett sadant satt att kommande och slutlig kéakkirurgi ger ett bra slut-
resultat. Efter avslutad kirurgi kan det ibland behdévas ytterligare tand-
reglering.

Karl-Erik Kahnberg visade bilder pa behandling och behandlingsre-
sultat nar det géller barn och ungdomar med kraniofaciala missbild-
ningar och berattade hur man gatt tillvaga.

med brosk

Plastikkirurg Peter Zachrisson, Sahlgrenska Universitetssjukhuset,
Goteborg, informerade om 6ronrekonstruktioner.

-Den 6ronrekonstruktion jag nu ska informera om utgar fran majlighe-
ten att gora ett kroppseget nytt 6ra med hjalp av brosk fran revben,
bindvévshinna och hud.

Oronrekonstruktionen, som gors i tvd omgangar, inleds med att man
tar ut en bit brosk fran revben.

-Sedan formar man brosket sa att det kan bilda stommen till ett 6ra.
Brosk har den fordelen att det inte kraver direkt blodférsérjning, det
racker att det omges av blodfyllda karl for att 6verleva. Genom att
halla broskbitarna fuktiga far man saledes ratt gott om tid att forma
bitarna som man vill ha dem, sa Peter Zachrisson.

Broskbitarna 1&aggs sedan in under huden dar man bedémer att 6rat bor
sitta. Huden formas efter broskstommen med hjélp av vakuum.
-Dérefter avvaktar man tills brosket etablerat sig, vilket tar ungefar
sex manader. Det stalle pa revbenet som man tagit brosk fran ersétts
inte med ny brosk, men det bildas vavnad som k&nns som brosk.
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Nésta steg innebar att huden bakom 6rat 6ppnas, och en broskbit som
sparats under huden sedan forsta operationen, formas till en kil.
-Kilen, som laggs in och sys fast bakom orat, hjalper till att halla ut
orat. En blodkarlsrik bindvavshinna fran tinningomradet falls ned och
sys fast dver kilen. Déarefter tar man ut ett tunt delhudstransplantat fran
skalpen och syr in och técker bindvavshinnan bakom 6érat med detta,
sa Peter Zachrisson.

| denna 6ronrekonstruktion finns flera mojliga komplikationer, exem-
pelvis infektion, blodning, hudnekros (vavnadsddd orsakad av dalig
cirkulation), bristande kosmetiskt resultat samt odnskat har, som i och
for sig gar att ta bort med laser.

Information och radgivning om tand- och munhalsa

Docent Anders Ekfeldt och tandhygienist Annette Carlsson, Mun-H-
Center, Goteborg, informerade om tand- och munhélsa.

-Vid kraniofaciala missbildningar kan problemen vara av manga olika
slag och variera mycket i svarighetsgrad. Foljande ar exempel pa
symptom som kan forekomma:

a liten Over- eller underkake
a gomspalt

a hég och smal gom

o trangstallning av tander

a frontalt Gppet bett

a tandundertal

a problem med munmotoriken
a nedsatt salivsekretion

a Okad kariesrisk

o Sug-, tugg- och sviljsvarigheter ar vanligt forekommande vid flera
av syndromen.

Gomspalt kan bildas p g a att underkdken ar underutvecklad. Under

graviditetsveckorna 7-12 behdver tungan sjunka ner for att mojliggora
att gomutskotten sammansmaltes.
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-Den underutvecklade underkaken kan ocksd medfora trangstéllning
av tanderna och att alla tanderna i underkaken inte far plats.

I exempelvis TCS ingar avvikelser i ansiktsskelettet och vanligt fore-
kommande &r underutveckling eller avsaknad av okben. Om skelettet
ar underutvecklat medfor detta en underutveckling av den vidhéngan-
de muskulaturen. | okbenen féster t ex en viktig tuggmuskel och den
ar ofta underutvecklad vid TCS, vilket innebar en forsvarad sjalvren-
goring av munhalan och nedsatt oral motorik.

Forsamrad munmotorik, nedsatt salivsekretion och trangstallning av
tander &r faktorer som kan innebéra en 6kad kariesrisk.

-De bor darfor fa tillgang till forebyggande tandvard, bl a bor extra
resurser pa tandkliniken erbjudas.

Karies beror bade pa vad och hur ofta man ater och dricker. Lagom
antal maltider ar fem stycken/dag.

Det finns manga olika sétt att tillfora fluor som ar ett verksamt medel
mot karies. Man kan anvanda tandkram med fluor, tugga tuggummi
med fluor, ata fluortabletter eller skdlja munnen med en fluorlésning.
-Man kan ocksa lacka tanderna med fluor eller anvanda en s k gelske-
na med fluor. Sarskilt viktigt &r det att tillfora fluor till tinderna om
man ar muntorr.

Det finns sérskilda hjalpmedel om det &r svart att komma at att gora
rent i munhalan, om exempelvis munnen &r liten, tanderna sitter tatt
och gapférmagan ar begransad. Tungan kan vara i vagen och vid be-
roring utloses latt kvaljningar.

Vilka kontakter och samarbetspartners i samhallet behovs?

Tema for diskussionerna var skola/utbildning/arbete, boende, studier,
somn, aterhamtning, fritid, egen tid, sjukvard, insatser och egen be-
handling.
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Skola/utbildning/arbete

o Alla sex vuxna deltagare (samtliga kvinnor) hade gatt vanlig grund-
skola, en hade gatt liten grupp, en i integrerad horselklass i vanlig
grundskola och darefter i en vanlig gymnasieklass

o Tva stycken var utbildade sjukskoterskor, en gatt teknisk hogskole-
utbildning, en studerade méanskliga rattigheter pa hogskola och en gick
sista dret pa gymnasiet.

o tre stycken hade blivit mobbade under grundskolearen

@ en av kvinnorna beréttade att hon informerat klasskamraterna om sitt
funktionshinder vid flera tillfallen och da med hjalp av sina foraldrar.
o | ett fall av mobbning upplevdes skolpersonalen oforstaende till
mobbningen och tycktes mer intresserad av att fordndra mobbnings-
offret.

o det ar viktigt att informera personal och klasskamrater sa mycket
som mojligt och alltid gora detta tillsammans med, eller i samrad med
den som har funktionshindret. Nagra framholl ocksa férdelar med att
personen med funktionshindret informerar sjalva, av egen kraft, men
med stdd och hjalp av vuxna nar det kan behovas.

a De som berattat for arbetskamrater och arbetsledning om sitt funk-
tionshinder har fatt en positiv verkan, en okad forstaelse for exempel-
vis hur arbetstiden bast fordelas dver veckans dagar. | personalgrup-
pen har de ocksa mott en dkad forstaelse for behovet av extra vilopau-
ser nar man har vark.

o Alla kvinnorna i gruppen har haft en stéttande och forstaende familj,
vilket har haft stor betydelse for kvinnornas mdjlighet att utvecklas
och lyckas.

Boendet

a Fem av kvinnorna hade eget boende och en bodde fortfarande hem-
ma

o Ingen av deltagarna uttryckte att de hade nagra bekymmer med sitt
boende.

S6mn och aterhamtning

o flera av deltagarna menade att det var tur att de kunde paverka och
anpassa sina arbetstider sa att de blev tillfalle for aterhamtning.

o tre av kvinnorna uttryckte att de inte hade nagra som helst problem
med vila, sémn och aterhdmtning.

a en kvinna hade vissa problem med insomning p g a besvérande tin-
nitus, som troligtvis inte har med syndromet att gora.
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o en kvinna hade dalig REM-somn (djupsomn) vilket delvis kunde
bero pa att hon ocksa hade en lindrigare form av autism.

Fritid/egen tid

o tva kvinnor gick pa Friskis o Svettis och klarade det bra

o en kvinna, som garna ville halla pa med handarbete och en som ville
ga stavgang hade vissa problem att klara det p g a smarta och miss-
bildningar i hdnderna

o nagra hade svart att fa tag pa information om olika aktiviteter

o en kvinna efterlyste en vattentat horapparat som hon kunde ha pa
vattengympa

a forsiktighet och rédsla kunde fungera begrdnsande om man exem-
pelvis hade koncentrationssvarigheter

Vardinsatser/behandling

a flera av deltagarna uttryckte att de ville ha en egen lakare som de
fick traffa nar de sokte hjalp pa vardcentral

o i ett fall hade familjen ordnat med en husldkare som kvinnan fatt
redan som barn

o flera av deltagarna uttryckte 6nskemal om regelbundna aterbesok
och uppféljande sjukvardsinsatser aven som vuxna, utifran nya ron
och nya metoder, exempelvis nér det géller kékkirurgi

a flera uttryckte besvikelse 6ver att som vuxna tvingas ha fortsatt kon-
takt med barnhabiliteringen darfor att det inte fanns vuxenspecialister
som kunde ta 6ver och exempelvis skriva ut licensforskriven medicin

Har kan man f& mer information

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

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

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

internetadress: www.lakartidningen.se

(har krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjélpa till med)

National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress: www.nlm.nih.gov./

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)
Internetadress: wwwa3.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/searchomim.html
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Fallbeskrivning 1: Joel, 11 &r, har Crouzon syndrom

Joel, 11 é&r, foddes med Crouzon syndrom. Han besokte Agrenskas
familjevistelse 2002 tillsammans med mamma Lisbeth och pappa
Roy.

Lisbeths graviditet och forlossning var normal och detsamma géllde
Joels langd, vikt och huvudomfang. Joel at bra och gick upp i vikt och
efter nagra dagar pa BB fick han och Lisbeth komma hem.

-Efter nagra veckor borjade han fa svart att andas pa natterna. Han
snorvlade mycket och sémnen blev samre for bade honom och oss,
séger Lisbeth.

Nar Joel var ungefar tre manader tyckte Roy och Lisbeth att hans 6gon
stod ut ovanligt mycket.

-Vid ett tillfalle nar han var forkyld trodde vi att han méjligtvis hade
ont i 6ronen. Nar vi sokte lakare upptécktes det att man inte kunde
titta in i horselgangarna, eftersom de var igenvaxta. Senare fick vi veta
att han inte bara saknade horselgangar, utan ocksa trumhinnor, séger
Roy.

En undersdkning av en 6ron-nasa-halslékare visade att luftvagarna i
Joels nasa var mycket tranga och bl a togs polyperna bort.

-Vi fick ocksa traffa en neurokirurg som genast remitterade Joel till
det kraniofaciala teamet pd Sahlgrenska universitetssjukhuset. Dar
fick vi veta att Joel hade Crouzon syndrom, att vi inte behdvde vara
oroliga darfor att hans problem var huvudsakligen av kosmetisk ka-
raktar och att man skulle kunna rétta till det, sager Lisbeth.

Det gjordes somnstudier och man fick svar pa varfor Joel sov sa da-
ligt. Han fick ocksa en benledande horapparat. | dvrigt skulle man
avvakta med att gora en skallvidgande operation till senare. Trycket i
Joels garna var inte for stort, menade man. Da var Joel 9 manader och
han hade borjat fa en huvudform som &r typisk for barn med Crouzon
syndrom.

-Vi tyckte att Joel dérefter fick storre och stdrre problem med and-
ningen, men ingen mer an vi tyckte att det var nagot stort problem,
sager Roy.
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Joel skalle vidgas kirurgiskt

Under tiden som man avvaktade med den skallvidgande operationen
gick Joel pa regelbundna kontroller. Nar han var 1,5 ar visade en da-
tortomografiundersokning att hjarntrycket hade 6kat och var forhal-
landevis hogt. Darfor bestdmdes det tid for att vidga Joels skalle och
darmed minska trycket.

-Vi hade redan da uppfattningen att trycket varit stort under en ganska
lang tid och att det var orsaken till att Joel sov sa daligt. Vi bar om-
kring pa honom dag och natt. Hans motoriska och mentala utveckling
paverkades negativt av problemen, sager Lisbeth.

Den skallvidgande operation teamet pa Sahlgrenska gjorde innebar,
som Roy och Lisbeth uppfattar det, en halvvariant pa s k glasdgon-
plastik” (se mer om detta i foljande kapitel).

-Man l6sgjorde hela 6gonpartiet ned till och med 6verkéken i en del,
bénde isar och flyttade ut hela delen. Operationen gick mycket bra och
nar vi lattade pa bandaget forsta gangen kande vi knappt igen Joel.
Hans ansikte hade genomgatt en fantastisk forandring till det béttre.
Andningsvagarna hade dppnats upp och han sov valdigt bra efter ope-
rationen, sager Roy.

Nar Joel var 2 ar borjade han pa daghem och fick det forsta aret hjalp
av en stodperson. Han fick fran borjan manga férkylningar och var
mycket hemma. Det goda resultatet efter ansiktsoperationen holl ty-
varr inte i sig och Joel fick snart tillbaka sina sdmnapnéer. SOmnstudi-
er gjordes och efter det fick han en CPAP som han anvande pa natter-
na, med mycket bra resultat.

-Hans talutveckling var sen, men med hjalp av hdrapparaten, tecken
som stod och det forbattrade allméntillstandet som det innebar att sova
ordentligt, gjorde Joel snabba framsteg nar det galler talet och pratade
mycket bra, och helt rent, nar han var 2-3 ar gammal, sager Lisbeth.

Allteftersom Joel véxte fick han mer och mer tillbaka sitt gamla utse-
ende, med utstaende dgon och kraftigt underbett.

-Vi gick pa kontroller och traffade personal i det kraniofaciala teamet.
I den plan for fortsatta korrigeringar som fanns skulle vi vénta tills
Joel var 17-18 ar gammal innan nasta operation gjordes. Det kandes
oerhort avlagset, sager Lisbeth.
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Né&r Joel fick titanskruvar att fasta sin benledande horapparat i blev
han mer obehindrad i lekarna med kamraterna.

Joel borjar skolan och opereras pa nytt

Joel hade extraresursperson som hjélp bara forsta aret pa daghemmet.
Strax fore skolstart gjordes det ett utvecklingstest som visade att han
Iag pa en utvecklingsniva motsvarande ett barn som var 1-1,5 ar yngre
an han sjalv. Utifran resultaten av testen beslutade man att Joel skulle
borja i en klass for horselskadade barn.

-Skolstarten gick mycket bra och Joel identifierade sig med de andra
barnen som ocksa hade horapparater. Den skola Joel borjade pa lag en
bit fran hemmet. Men som tur var fick han borja i en fritidsgrupp néra
hemmet, dar han traffade kamrater fran omradet. De kom han bra
overens med och vad vi vet sa blev han aldrig mobbad, sager Lisbeth.

Klassen Joel borjade i var ganska liten och alla larare kunde tecken.
-Man gav Joel den extratid han behdvde for sina uppgifter. Fran bor-
jan visade det sig att han hade bade toppar och dalar nar det gallde
utvecklingsnivan, sager Roy.

Nar Joel var 8 ar fick Roy och Lisbeth information om nya plastikki-
rurgiska metoder.

-Dé hade Joel ett kraftigt underbett och andningsproblematiken var
pataglig. Man foreslog att Joel skulle opereras pa sa satt att man gjor-
de resten av den s k glasdgonplastiken, det som inte gjordes nar han
var liten. Hela dgonpartiet med 6verkaken ville man flytta fram. Vi
tillstyrkte och snart opererades Joel, séger Lisbeth.

Efter operationen var Joel mycket svullen i ansiktet och maste ligga i
respirator fem dygn. Efter nagra veckor fick han komma hem, trots att
han fortsatte att hallucinera och detta holl pa ett ar efter operationen.
-Operationen innebar att underbettet foérsvann och Joel fick ett annat
rostlage. Han andades béttre och kunde sluta anvédnda C-PAP-
apparaten pa natterna. Fjadrarna han fatt inopererade i ansiktet vallade
inga problem, séger Lisbeth.

Joel idag

I samband med operationen var Joel borta fran skolan fyra veckor.
-Efter operationen fick han en depression. Vi tror att det berodde pa
att han inte kande igen sig sjalv langre. Bade utseendet och résten var
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annorlunda jamfort med fore operationen. Det fungerade inte alls att
alla kommenterade hans utseende och tyckte att han blivit sa fin efter
operationen. Det var ett problem som vi inte alls var forberedda pa,
séger Lisbeth.

Fjadrarna i ansiktet togs bort sent i somras, efter att han haft dem i tva
ar. Joels bett ar trangt, 6verkaken ar liten och tandlinjerna ar oregel-
bundna. Ortodontibehandlingen har just kommit igadng. Om knappt ett
ar ska hans skelogdhet opereras.

Fallbeskrivning 2: Klara har TCS

Klara, 6 &r, har TCS. Hon kom till Agrenskas familjevistelse 2005
tillsammans med sin mamma Gunvor, pappa Claes och syskonen Isa-
belle, 8 ar och Felix 2 ar.

Graviditeten var normal nar Gunvor véantade Klara och likasa forloss-
ningen.

-Efter fodseln kunde Klara inte andas sjalv, eftersom luftvégarna ge-
nom nasan var helt tata och sma spadbarn inte sjalva klarar att andas
genom munnen. Darfor tog man Klara och forsvann med henne direkt
nér detta upptacktes, sager Gunvor.

Av en tillfallighet rdkade barnmorskan ha erfarenhet av TCS. Hon
namnde darfor for Claes och Gunvor méjligheten att Klara kunde ha
detta ovanliga syndrom.

-Vi fick ingen information av nagon lakare sa vi visste anda inte rik-
tigt vilket fel det var fraga om. A andra sidan spelade det inte s& stor
roll eftersom det viktiga var att man klarade livet pa henne. Det var
mycket Kritiskt de forsta dagarna, sager Claes.

Klara fick en slangtub genom munnen som héll fram tungan och
munnen oppen sa att hon kunde andas den vagen. Tre dagar gammal
opererades hon for koanalatresi, som man konstaterat att hon hade.
-Operationen innebar att man vidgade luftvdgarna. Efter operationen
fick Klara ror i nasan for att fortrangningarna inte skulle aterkomma.
Roren satt inte kvar dar de skulle utan akte ut nastan direkt. For att
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kunna satta dit dem igen maste Klara s6vas och det var man tvungen
att gora ett 20-tal ganger de forsta veckorna, sager Gunvor.

Men Krisen var inte dver i och med operationerna och Klara fick stan-
na kvar pa intensivvardsavdelningen ett par manader.

Klara trakeotomiopereras
Roren i Klaras nasa fortsatte att aka ut och detta vallade mycket pro-

blem. Dessutom hade hon en matsond i munnen och en slang som
fuktade munhalan, eftersom hon blev muntorr av att andas genom
munnen.

-Sondmatningen fungerade inte alls. Hon kréaktes upp maten nastan sa
fort hon fick i sig den och da kom oftast ocksa slangen med upp. Det
var en fruktansvart jobbig period. Med bade andningen och matningen
var det stora problem, sager Claes.

Claes och Gunvor fick i stort sett ingen information om syndromet. De
anser att detta kan bero pa att Klara foddes mitt i sommaren, att kun-
skapen om sjukdomen &r bristfallig inom sjukvarden och att det var
ont om personal pa sjukhuset.

Nar Klara var 2,5 manader bestamdes det att man skulle gora en tra-
keotomi, en operation dar luftstrupen 6ppnas pa framsidan av halsen.
-Operationen motiverade man med att Klaras blod inte syresattes till-
rackligt bra. Vi var ganska tveksamma till operationen, eftersom vi
fick sa dalig och motsdgande information. En lakare pastod t ex att
Klara inte skulle kunna prata efter operationen, séger Claes.

Till sist bestamdes det anda att Klara skulle opereras.

-Néar hon vaknade sa sprutade tararna, men inte ett ljud kom éver hen-
nes l&ppar. Det var en ganska kuslig upplevelse som vi inte alls var
beredda pa, sager Gunvor.

Efter operationen placerades Klara i respirator nagra dygn. Man fort-
satte ge henne mat via matsond i munnen, trots att problemen med
stdndiga krakningar fortsatte. En Witzel-fistel genom magsacken an-
sags hon fortfarande vara for liten for. (Witzel-fistel= ballongforsedd
kateter till magsacken).
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-Rdren i nédsan togs ut samtidigt som man gjorde trakeotomin. Det
blev en fantastisk skillnad. Pl6tsligt blev hon tillrackligt syresatt och
livlig och rorlig pa ett helt nytt satt. Nar hon en manad senare fick en
Witzel-fistel blev det ytterligare en stor forbattring, séger Claes.

Trots att maten nu gick direkt in i magsécken via fisteln fortsatte Klara
att krakas.

-Eftersom uppkastningarna hamnade bade i munnen, nasan och i tra-
keotomin, det rér som holl halet 6ppet, maste vi nastan standigt suga
henne ren. Som mest gjorde vi det en gang i kvarten. Vi var pa sjuk-
huset all vaken tid, séger Gunvor.

Klara far komma hem, far sin forsta horapparat
Efter de stora forbattringarna med andningen och matningen utveckla-

des Klaras intresse for omgivningen snabbt.

-Hon borjade ga upp i vikt och rorde sig pa ett helt annat satt. Vi kun-
de utveckla den mentala kommunikationen med bl a dgonkontakt,
séger Claes.

Nar Klara var ett halvt ar fick hon komma hem och strax darefter fick
hon ocksa sin forsta benledande hérapparat. Klara har inga ytteréron
och saknar horselgang.

-Det innebar ytterligare forbattringar i hela familjens livskvalitet. Hor-
seltest visade att Klara tidigare varit i stort sett dév. Horapparaten blev
darfor en mycket stor och positiv férandring. For att 16sa besvarande
slem i andningsvégarna fick Klara borja inhalera slemlésande medici-
ner, sdger Gunvor.

Redan nar Klara var tva manader testades hennes syn, men nagon
synnedsattning upptacktes inte. Det narmaste aret darefter utvecklades
Klara mycket pa de flesta omraden.

Klara borjar pa daghem
Nar Klara var ungefar tva ar gammal bérjade hon pa daghem.

-Strax innan dess gjorde man ett forsta forsok att stanga trakeotomin.
Klara 1ag inne pa sjukhuset under detta forsok. Det gick da bra att
stanga trakeotomin pa dagarna, men inte pa natterna, sager Claes.
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P& daghemmet trivdes Klara mycket bra. Horapparaten ville hon ald-
rig ta av sig, vilket Claes och Gunvor tolkade som att hon hade stor
gladje av den.

-En hemvégledare kom hem till oss och larde oss tecken som stod for
kommunikationen och det fick Klara ocksa lara sig pa daghemmet. Vi
talade och tecknade pa samma gang. Eftersom Klara ocksa larde sig
tecken samtidigt som hon larde sig tala med trakeotomin, utvecklades
kommunikationen mycket, sager Claes.

Klara opereras pa nytt
Nar Klara var 4,5 ar gammal kunde man stanga trakeotomin. Istallet

gjordes en ring av en bit revben som sattes in i luftstrupen. Pa sa satt
lyftes Klaras struplock upp och hon kunde fa tillrackligt med syre.
-Veckan efter operationen var Klara helt tyst och da anvande hon bara
tecken, ett sétt att kommunicera som hon aldrig riktigt sléppt trots att
talet utvecklats mycket. I och med den operationen blev Klara av med
en massa infektioner som standigt uppstod i omradet kring trakeoto-
min, séger Gunvor.

Efterhand kom Kilaras tal tillbaka, men nu var hon tvungen att anvan-
da en annan teknik eftersom trakeotomin var borta.

Klara idag
Nar Klara var fyra ar gammal tog man bort Witzel-fisteln och hon at

sedan all mat genom munnen.

-Sedan dess har Klara inte varit pa nagon efterkontroll. Ingen har fra-
gat hur det fungerar sedan trakeotomin och fisteln togs bort. Det k&nns
lite konstigt, sager Gunvor.

Klaras vikt- och langdkurvor ligger idag, nar hon &r sex ar, nagot éver
ursprungskurvan.

-Under 4,5 ars tid var vi tvungna att suga Klara ren fran slem i stort
sett dygnet runt. Numera récker det att vi gor det var tredje timme.
Darfor ar sugen med vart vi an aker, sager Claes

Bade Klaras mentala och motoriska utveckling ar normal, sager Claes
och Gunvor.
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-Hennes storasyster Isabelle har varit till mycket stéd och hjéalp och ar
det an idag. Sedan ett ar tillbaka gar Klara hos en psykolog for samtal.
Idag ar hon mycket mer medveten om hur hon ser ut och om sina 6v-
riga problem och mar inte bra. Hon tycker att folk tittar mycket och
det gor de ocksa. Férra sommaren fick hon en depression och darefter
fick hon traffa psykologen, sdger Gunvor.

Klara &r pa horseldaghem med 14 barn och dér trivs hon bra.
-Fram till dess hon fyllde fyra ar gick hon pa vanligt daghem. Sedan
bytte hon till det nuvarande daghemmet.

Klara har varit aktuell for k&koperation, eftersom hon saknar okben
och har underutvecklad underkake, men det har inte blivit av.
-Nu hoppas vi att den operationen snart kan genomforas, séger Claes..

Nagon regelbunden forebyggande tandhélsovard har inte Klara fatt
och idag har hon en hel del problem med Karies.

Nar Klara var cirka fem ar gammal fick hon en benforankrad horappa-
rat pa ena orat.

-Eftersom Klaras skallben var for tunt for att skruven skulle fasta
byggde man upp ett membran som gjorde skallbenet tjockare. Den
benférankrade horapparaten innebar att Klara kunde héra sig sjalv
mycket battre. Om nagra ar kan hon fa sina forsta Gronproteser, sager
Claes.

Fallbeskrivning 3: Eva fods med Aperts syndrom

Eva 12 ar, ar UIf och Margots aldsta dotter och hon har Aperts syn-
drom. Till familjen hor ocksa syster Elin, 8 ar.

Margots graviditet nar hon vantade Eva var normal, likasa forloss-
ningen.

-Det enda som var lite annorlunda med férlossningen var att Evas ro-
tation tog langre tid &n vad som &r vanligt, sdger Margot.

-Jag sag direkt efter fodseln att det var nagot som inte stimde med
Eva. Huvudet var hogt och ansiktet valdigt annorlunda. Barnmorskan
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upplyste oss om att fotter och hander "inte var riktigt utvecklade". Jag
tyckte att Eva i utseendet trots allt var valdigt lik Margot, séger UIf.

Amningen kom igang normalt och Eva var bra pa att suga.
-Hon lades &nda i kuvos, darfor att man ville observera hennes kropp,
sager Margot.

Samma dag Eva foddes fick hon diagnosen Aperts syndrom.
-Informationen var mager. Man sa att Eva hade en missbildning pa
skallen. Herregud, tankte jag, kommer hon att do da? Men i det avse-
endet blev vi lugnade av barnlékaren. Men hur det skulle bli pa lite
langre sikt fick vi inte veta, sager UIf.

Tio dagar stannade Eva kvar pa sjukhuset. Hennes hander och fotter
var kraftigt misshildade. Fingrar och tumme var sammanvaxta pa bada
handerna. Detsamma gallde fotternas tar. Man konstaterade att and-
ningen fungerade, att trycket i huvudet inte var for stort och att hon
inte hade nagot fel pd hjartat. Under tiden pa sjukhuset kom mycket
personal for att "titta" pa det ovanliga barnet. De flesta hade aldrig
tidigare sett ett barn med Aperts syndrom. Efter de tio dagarna pa
sjukhuset hade Eva precis gatt upp s mycket som kravdes for att hon
skulle fa dka hem.

Evas huvud opereras

Under det forsta levnadsaret opererades Evas huvud. Benen i mellan-
ansiktet, mellan pannben och hjassben, hade vuxit samman.

-Det var ett stort ingrepp. Efter operationen lag Eva i respirator. Nar
hon fick lamna den fick vi genast bra kontakt med henne. Hon petade
sjalv upp bandaget i ansiktet for att titta pa oss, berattar Margot.

Efter fjorton dagar pa barnsjukhuset fick Eva komma hem.
-Eva madde bra. Det var inga problem med ldkningen. Huvudet var
inte langre lika hogt, beréttar UIf.

Evas hander och den ena foten opereras

Efter tva manader fick familjen remiss till Linkoping déar alla hand-
operationer kom att utforas.

-Man borjade med att frigéra vénstra handens lillfinger och att 6ppna
upp tumgreppet. Vid ett senare tillfalle gjorde man samma sak med
hogerhanden. Med hjélp av ortoser héll vi fingrarna atskilda, de ville
gérna véxa ihop, séger UIf.
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Vénsterfotens andra ta opererades bort for att fa foten smalare. Benet i
tan flyttades upp och blev férlangning av den vénstra tummen. Ett ar
gammal borjade Eva trana tillsammans med en arbetsterapeut. 2,5 ar
gammal var grundoperationerna i handerna klara. Darefter har vissa
forbattringar gjorts fram tills dess Eva var sju ar gammal.

Evas motorik fungerar bra
Eva kan sitta nar hon &r ett halvt ar och ga nar hon &r ett ar gammal.

-Lite sémre grovmotorik hade hon kanske, mest pa grund av det stora
huvudet tror jag. Finmotoriskt har hon inte haft nagra problem. Hon
har fatt ett bra handgrepp, trots att hon haft ovanligt svart hopvéaxta
fingrar. Fingerstyrkan ar dock inte sd bra. Hon skriver bra, men har
svart att t ex 6ppna en dorr

-Hon &r starkast i tumme/lillfingergreppet i vanster hand, séager UIf.

Evas axelparti har tunn muskulatur.
-Hon kan inte stracka upp armarna 6ver huvudet och hon kan inte hel-
ler rata ut armarna vid armbagarna, sager Margot.

Eva genomgar manga undersokningar

Efter skalloperationen och flera operationer i handerna gors manga
efterkontroller med bl a datortomografi, en slags rontgen och kefalo-
metri, som méter hur benen véaxer i huvudet.

-Jag tror att Eva har sévts 40-45 ganger for olika operationer och
manga stora och sma undersokningar. Vi har pratat med henne om
operationerna langt innan hon kanske hade majlighet att riktigt forsta
allt. Hennes nalle fick tidigt ett bandage kring huvudet och bandage
var faktiskt det forsta ord Eva kunde sdga. Eva har aldrig varit ensam
pa sjukhuset. Vi har forhandlat oss fram till att fa vara med. Vi har
alltid varit med nar hon fatt sprutor och forsokt att vara lugna alla de
ganger man misslyckats. Eva har varit svarstucken, sager Margot.

Eva talar sent med fa och markliga ord

Eva foddes med en liten gomspalt vilket kan ha bidragit till talforse-
ningen.

-Eva borjade sdga enstaka ord nar hon var tre ar gammal. Orden var fa
och markliga. De var mycket svara att forstd. Men Eva var envis, sa
hon upprepade och upprepade. Forstod vi dnda inte tog hon tag i oss
och visade vad hon ville. Under sina ar pa daghem utvecklades spraket
successivt, sager UIf
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Eva borjar skolan

Det sista aret innan skolstarten gar Eva i forskolan.

-Hennes skolmognad testas och resultaten fran testen visar inga speci-
ella problem. Hon talar otydligt, men anda tillrackligt bra for att man
ska forsta henne, sager UIf.

Pa varen, innan skolan borjar, ar UIf och Margot med och ser till att
bertrd personal informeras om Evas syndrom.

-Det blev valdigt positiva reaktioner pa den information de fick. Skol-
starten gick sedan utan problem. Men under de forsta aren var jag ofta
med i klassen och hjalpte till att 16sa de problem som kom upp. Vi
forsokte pa alla satt att forebygga mobbing. Det lyckades ocksa bra,
men nagon bésta kompis i skolan har Eva aldrig haft. Det har hon ofta
saknat, sdger Margot.

Eva idag

Evas Oron har opererats ett antal ganger. Man har tagit bort vatska
bakom trumhinnorna och satt in eller tagit ur plastror.

-Nu har de problemen upphort och Eva mar forhallandevis bra, séager
UIf.

Eva spelar barytontuba, ett instrument med tre ventiler, som passar
Evas hénder utmarkt.

-Det lyckades att hitta ett lampligt instrument tack vare en intresserad
och engagerad musikskola. Idag spelar hon med i orkestern Lilla gar-
det. Det enda problemet &r att instrumentet &r tungt. Eva maste ha "ba-
rare" till och fran traningarna med bandet, sager Margot.

En gang i veckan gar Eva och simmar, det & hennes sjukgymnastik.
Alla operationer ar annu inte gjorda. En stor skalloperation aterstar
och den ska goras nar Evas alla permanenta tdnder kommit fram.

-Det ar det vi kanner till. M6jligen ska man ocksa gora ytterligare nag-
ra handoperationer, séger UIT.

Eva gar hos specialisttandlakare. Hon har ett oppet bett och trangt

mellan tdnderna. Fyra mjolktander har tagits bort for att ge battre plats
at ovriga tander. Eva ar nagot kortvaxt. Hon ar idag 1,31 m lang.
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Fallbeskrivning 4. John har Goldenhars syndrom

John, 7 &r, har Goldenhars syndrom. Han kom till Agrenskas familje-
vistelse tillsammans med mamma Ingela, pappa Johan och systrarna
Ida 4 ar och Irmah 2 ar.

Ingelas graviditet med John var normal, likasa forlossningen.
-Jag sag inte direkt att John hade lapp-, kdk- och gomspalt, men jag
horde personalen viska om att det var nagonting med Johns mun. Nar
jag fragade om John hade spalt fick jag veta att han hade det, séager
Ingela.

John hade svart att suga och darmed svart att fa i sig mat. Han hade
ensidig lapp- och kakspalt pa hoger sida. Tillsammans med gomspal-
ten mitt i gommen fick han svart att ata.

-LKG-teamet berattade om Johns missbildning och vad den kunde
innebéra och sag till att vi fick en speciell nappflaska att ge honom
mat med. Sjalv fick jag en pump att pumpa bréstmjolk med. Jag fick
inte ens forsoka att amma honom, séger Ingela.

John var dessutom trang i svalget och hade tillbakaskjuten haka. Kéa-
ken var skev och tungbandet kort och redan fran borjan hade han sva-
righeter med andningen. Det bidrog ocksa till matningssvarigheterna.
-Nér jag gav honom flaskan kom maten upp bakvéagen genom nésan
och det var endast nér jag holl honom i ett véldigt speciellt 14ge som
han fick i sig ndgonting, sager Ingela.

Redan forsta natten fick John flera andningsuppehall.

-De besked vi fick fran personalen var att han absolut skulle ligga pa
rygg, trots att jag tyckte att det fungerade sdmst. Redan andra natten
brydde jag mig inte om vad man sa och hade honom istallet liggande
pa mage pa mitt brost, det var det lage som fungerade bast. Men jag-
var anda tvungen att ruska om honom da och da for att han skulle fort-
satta att andas. Nagot apnélarm var det inte tal om att vi skulle fa. Jag
kande det som att man inte tog problemet pa allvar, sager Ingela.

John fick stanna kvar pa BB elva dagar. Under den tiden undersokte
man bl a hans horsel och syn.
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-Pa den skadade sidan hade John tva sma bihang som sag ut som ett
delat, hopknycklat 6ra. Horselgang saknades helt och han hade heller
ingen fistel. Det var saledes helt stangt in till innerorat. Det hogra dgat
var nagot mindre &n det vanstra, men var i évrigt helt normalt. Som
nyfodd sag ansiktet inte s asymmetriskt ut som det skulle komma att
gora senare. Men vi tyckte att skallen sag intryckt ut pa nagot satt. Da
kande vi annu inte till att han saknade bade okben och kékled pa den
hdgra sidan av kraniet, sager Johan.

John far komma hem

Innan John fick komma hem informerades Ingela och Johan av LKG-
teamet bl a hur man skulle stimulera Johns lappmuskulatur som var
valdigt slapp.

-Da fick vi inte veta nagonting om hans mojligheter att exempelvis fa
ett fungerande tal och ingenting annat heller, det kom senare, séger
Ingela.

John vagde 3750 gr vid fodseln och gick nastan inte upp nagonting
alls i vikt under de elva dagar han var kvar pa BB.

-Vi fick valdigt lite hjalp med John pa BB och darfor kunde vi lika
garna vara hemma. Det forsta besdket hos plastikkirurgen gjorde vi
efter tva veckor. Dér fick vi reda pa att man forsta skulle operera lapp-
spalten och att gom- och kakspaltoperationerna skulle komma senare.
Man fokuserade helt enkelt bara pa spalten och sag det andra som na-
got som kunde vara sammankopplat med en vanlig spalt. Sedan fick vi
remisser at hoger och vanster. Det blev ett valdigt intensivt
forsta ar, med kontroller och lakarbesdk, dar vi inte minns ens halften,
Vi kéanner det som om vi har blivit bestulna pa Johns forsta ar pa
grund av att det var sa mycket lakarbesok och undersokningar hela
tiden, sager Johan.

John fortsatte att ga upp daligt i vikt. En period det forsta aret traffade
familjen en dietist tva ganger i veckan.

-Eftersom man inte vagade satta en nassond fick han naringstillskott
oralt. Till att borja med var den mjolkbaserad, men den byttes ut nés-
tan omedelbart, eftersom han inte talde den, sager Ingela.

John mar battre och utvecklas bra
Darefter madde John allt battre och borjade ga upp i vikt. Han utveck-
lades ocksa bra bdde mentalt och motoriskt. Vid sex manaders alder
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opererades l&ppspalten och det gick bra operativt. Vid operationen
upptackte man att John var svarintuberad.

-Efter operationen blev det lattare att f3 i honom mat. Vi hade last att
CNS, centrala nervsystemet, ocksa kunde vara defekt hos
personer med LKG och jamforde John tyst med andra jamnariga barn.
Pa det viset kunde vi fa en fingervisning om det var ndgot som var fel
eller inte. Snart kunde vi se att det inte fanns nagot att oroa sig for i
mentala utvecklingen.

John bérjade ga nér han var 12 méanader. Ogonkontakten var normal
och han visade tydliga tecken pa en onskan att kommunicera.
-Jag gick en teckensprakskurs och borjade anvénda tecken nar jag
pratade med John. Ganska snart tog han efter och borjade sjalv anvan-
da tecken, sager Ingela.

Nar John var drygt ett ar kom en hemvégledare fran hérselvarden hem
till familjen.

-Hon pratade, lekte och tecknade med John och kunde sedan berétta
for oss om olika horselhjalpmedel som John kunde fa. Nu visste vi att
John helt saknade horselgang och att innerdrat fanns, men var klum-
pigt (lakarnas ordval). Aven andra delar, som balansbagarna, som sit-
ter pa innerdrat var klumpiga. Benledande horapparat var inte aktuell
eftersom John var for liten. Viktigast for oss var att bl a tanka pa vil-
ken sida han hade mot oss nér vi pratade med honom och att inte ropa
pa honom nér han var ute, sager Johan.

John far diagnosen Goldenhars syndrom

Redan nar John var nagra manader fick Johan och Ingela veta att sjuk-
varden misstankte att han hade diagnosen hemifacial microsomi.
-Efter flera undersokningar, bl a rontgen av skallen och nacke, fick vi
veta att John hade Goldenhars syndrom. Han var da 11 manader.
Omhandertagandet pa BVC det forsta aret hade varit fantastiskt fint
och det var sarskilt en sjukskoterskas fortjanst. Hon var bade intresse-
rad och kunnig och gav oss mycket stdd och hjalp ndr det var som
tuffast, sager Ingela.

Nar John var ungefar ett ar fick ha remiss till andningsmottagningen
pa ett storre sjukhus.

-Dér fick vi bl a veta att han skulle ligga hogt med huvudet nar han
sov och att det skulle vara svalt i sovrummet pa natterna. Detta skulle
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underlatta andningen. Vad vi ocksa fick veta var att han absolut inte
fick ligga pa rygg. Vi fick bekréaftat att vi gjort ratt redan fran borjan
som inte haft honom pa rygg, sager Johan.

Nar John var 15 ménader opererades gomspalten. Aven den operatio-
nen gick bra, men man hade nu &nnu mer problem med intuberingen.
-Operationen innebar att det blev dnnu lattare att fa i honom mat. Den
sista kdkoperationen ska man gora nar John fatt alla permanenta tan-
der i det aktuella omradet och det lar inte droja sa lange till. Narmast
foreliggande operation innebdr att man ska forlanga och vrida
underkaken i fas. S& mycket som det gar. Det ar stora risker med att
vrida en led. Den storsta risken ar att operationen helt misslyckas och
att man maste steloperera kaken i stéllet. Senare ska han fa ett nytt 6ra
och John sager idag att da vill han ha ett kroppseget 6ra av den typ
som har beskrivits under familjevistelsen har pd Agrenska, séger Inge-
la.

Under hosten 2005 opererades John igen. Man byggde da ett okben
med okbage med ben fran Johns skalle togs och formades till. Intube-
ringen var nu &nnu mer komplicerad och ldkarna bendmnde John som
extremt svarintuberad.

-En narkoslakare (specialist) sa att han aldrig varit med om svarare
fall. Nagot som forbryllar samtliga inblandade lakare ar att John blir
mer och mer svarintuberad ju aldre han blir. Enligt deras tidigare erfa-
renhet sa brukar det bli tvart om. Vid nasta tillfalle ar det inte sakert
att de ens kommer att forsoka intubera den vanliga vagen, utan lagger
en trakeotomi pa honom tills han &r sa gott som fardigopererad, séger
Ingela.

Talet blir forsta sprak for John

Efter 1app- och gomspaltoperationerna blev det successivt lattare och
lattare for John att anvanda talet.

-Teckenkommunikationen hangde delvis med parallellt under flera ar,
men idag, nar han &r sju ar, ar talet hans forsta sprak. Nar han var 3,5
ar borjade John pa lekis och hade till en borjan en stimulansplats. Det
fungerade véldigt bra. Personalen kénde John val och incidenterna var
valdigt fa under aren fram till dess att han borjade skolan, sager Johan.
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John borjar skolan

Infoér Johns skolstart gjordes inga sarskilda tester eller utredningar.
John hade férmanen att fa borja i en liten normalklass med endast tio
barn, eftersom skolan 6verhuvudtaget satsar pa sma klasser

-Pa varen innan John skulle borja forskoleklassen hade vi ett mote
med skolpersonalen. Hela personalen fran avdelningen, fyra stycken,
var med pa métet och vi insag att John hade haft turen att hamna pa en
skola dar man tar barn med sarskilda behov pa allvar. Métet resultera-
de bl a i att man infor skolstarten gjorde flera anpassningar av klass-
rummet utifran Johns horselproblem. Skolan hade en fantastiskt posi-
tiv installning och fixade allt som behdvdes goras utan en massa dis-
kussioner, séger Ingela.

Skolstarten och det forsta skolaret har och gatt véldigt bra for John
och har inga som helst problem att hdnga med i undervisningen, tvart-
om.

-Han trivs ocksa valdigt bra och har manga kamrater. Vi har inte in-
formerat alla klasskamraterna samtidigt. VVar och en som undrat dver
nagonting med Johns funktionshinder har fatt anpassad information
nar de fragat om nagonting specifikt, séger Johan.

I dagslaget har John inga sarskilda hjalpmedel i skolan, men skulle
behdva en skrivskiva som gar att vinkla upp och en sittplatta som ger
ett, for honom, battre rygglége.

John deltar i alla @mnen efter formaga. Idrott och gymnastik ar det han
har flest problem med, eftersom han ar lite kKlumpig.

-Det ar pa forslag att han ska fa extragympa och trana pa sarskilda
dvningar som sjukgymnasten foreslagit. Det tycker vi &r bra, sager
Ingela.

John idag

I vardagen fungerar det mesta hyfsat bra for John, tycker Ingela och
Johan.

-Han ar med pa det mesta som andra barn gor, ar valdigt envis, men
far kampa lite mer for att hanga med i alla avseenden. Han ar omtyckt
och har gott om kamrater. Hans storsta problem rent praktiskt &r att
han inte kan &ta vad som helst pa grund av laktosintolerans och tugg-
problem, att han dreglar och att han ser annorlunda ut. Hur han kanner
sig gar i vagor. Vad vi vet sa har han aldrig rakat ut for mobbning,
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mest kanske beroende pa att skolans anti-mobbningsprogram fungerar
valdigt bra, séger Johan.

Johns balansproblem &r inte sérskilt patagliga, men marks emellanat.
-Nar han ska utfora rorelser och aktiviteter som kréver mer precision
sd marks det att han har samre balans pa en sidan. Det ar nagonting
han ocksa forsoker forbattra med hjélp av sjukgymnastiska évningar,
sdger Ingela.

Att John ser ut som han gor véacker uppseende, men for det mesta kan
han hantera att folk tittar.

-Tidigare har han haft axellangt har for att délja sitt annorlunda ora,
men i varas klippte han haret kort. Han tyckte inte det spelade nagon
roll att folk tittade och kanske menar han det ocksa. Pa senare tid har
han pratat om att han inte ens vill operera orat, ndgot som ar planerat
ska ske nagon gang efter det han fyllt tio ar, sager Johan.

Fallbeskrivning 5: Susanne har TCS

Hur &r det att vara vuxen och ha TCS?

-Egentligen inte sa stor skillnad mot hur det var att vara barn och ha
TCS. Men det ar Kklart att den jattejobbiga mobbning jag utsattes for
som barn, den har upphort. Sjalvfortroendet har darefter blivit battre
och battre, jag vagar mycket mer idag. Jag kanner mig “normal”, ef-
tersom jag inte har nagot stort funktionshinder sedan jag fick min ben-
ledande hérapparat.

Du ar idag 45 ar, har familj, man och tva barn, men har inte na-
got arbete?

-Innan jag fick barn arbetade jag som sekreterare och sedan ordermot-
tagare pa reservdelar och hade kundkontakter med folk fran hela varl-
den. Det trivdes jag valdigt bra med. Efter barnledigheterna drabbades
jag av en whiplash-skada och kunde sedan inte arbeta fulltid. Vid en
omstrukturering pa foretaget fick jag sluta, trots att jag hade arbetat
ratt manga ar. Det var inte riktigt ratt agerat av foretaget.

Dina bada barn har ocksa TCS. Har det varit en fordel att du vet
sa mycket om syndromet nar du tagit hand om barnen?

-Ja, det tror jag nog. Sjalv har jag haft ett stort stod fran mina foraldrar
under uppvaxten. De pushade pa mig pa ett positivt satt och det forso-
ker jag ocksa géra med mina barn. Min pojke har en véldigt mild va
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riant pa TCS, med bland annat valutvecklade ytteréron, men viss hor-
selnedsattning. Flickan har protesytteréron som jag. Bada har benle-
dande horapparater.

Vad Onskar du dig mest av allt just nu?

-Nu har jag frisknat till s& mycket att jag skulle vilja prova pa att job-
ba, men jag vet inte om det & mojligt. Jag ar redan for gammal for
arbetsmarknaden, tror jag. Jag saknar stimulansen man far av att arbe-
ta. Nu har jag halv sjukersattning och vardbidrag for mina bada barn.

Har du nagra sarskilda problem idag som beror pa TCS?

-Att jag inte kan gapa sarskilt stort innebar problem nar jag ska till
tandlakaren. Det varsta med det &r att manga tandlakare tror att de kan
bénda upp kéakarna eller att jag kan gapa mer om jag anstranger mig.
Och det kan jag ju inte. Eftersom jag inte kan andas genom nasan sa
far jag nastan panik, nar de anvéander vattenborren och det sprutar ned
i luftstrupen. Efter tandl&karbesoken har jag ont i k&karna flera dagar.

-Overhuvudtaget sd ar jag ofta tat i nasan och anvander just nu en kor-
tisonspray som hjalper en del. Men det &r ocksa jobbigt, sarskilt nar
jag ar forkyld. Man har tagit bort mina polyper och mandlar, men de
vaxer ju tillbaka sa den forbattring jag kénde efter den operationen var
inte sa langvarig.

-Mina silikonoron har bleknat och ska bli utbytta nu till varen. De
oronrekonstruktioner som ar mojliga idag, och som plastikkirurg Peter
Zackrisson berattade om under veckan, ér jag valdigt intresserad av.
Jag kan inte fa sadana 6ron, eftersom jag har mina implantatskruvar i
vagen, men for min dotter kan det kanske vara en bra I6sning.
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