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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det hér fallet neurofibromatos. Familjevistelser med den dia-
gnosen har arrangerats pa Agrenska 1994, 2003 och 2008.

Under en familjevistelse ar fordldrarnas dagar fyllda med medicins-
ka och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som har
ett eget program, tas dd omhand av sarskild personal. Faktainnehallet
fran forelasningar pa Agrenska utgor grund for nyhetsbreven som
skrivs av Jan Engstrom, Agrenska. Innan informationen blir tillganglig
for allménheten har foreldsarna mojlighet att l&sa och 1&mna synpunk-
ter pa sammanfattningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att
ha ett barn med sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande forelasare har bidragit till innehallet i detta nyhetsbrev:
Habiliteringsldkare Barbro Westerberg, Goteborg, klinisk geneti-
ker/hudlékare Charlotta Enerbéack, Goteborg, Overldkare Suzanne
Steffenburg, Goteborg, specialpedagog AnnCatrin Rojvik, Gote-
borg, DAMP/ADHD-konsulent Johanna Bjork, Goteborg, pedagog
Astrid Emker, Goteborg, tandldakare Marie-Louise Sellgren, Gote-
borg, logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, tandskoterska Anita Os-
berg, Goteborg, sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Géteborg,
socionom Anna Lindfors, Goteborg, handldaggare Gunnel Hagberg,
Goteborg, foreningsrepresentant Barbro Svedell, Sala.
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Neurofibromatos

Klinik, medicinsk information vid neurofibromatos, NF

Habiliteringsoverlakare Barbro Westerberg, Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus, Goteborg, informerade om klinik och medicin
vid NF.

NF finns beskriven i minst atta olika former, varav NF typ 1 (&ven
kallad von Recklinghausens sjukdom) &r den vanligaste och fore-
kommer hos 1/3000. Samtliga familjer pad Agrenskavistelsen hade
barn med NF1, som dr en arftlig sjukdom, varfor informationen i detta
nyhetsbrev i huvudsak rér NF1 och bendmns NF.

Neurofibromatos, NF, beskrevs forsta gangen av den tyske patolo-
gen Friedrich D von Recklinghausen 1882. 1910 konstaterade man
att NF var en dominant &rftlig sjukdom och 1987 stod det klart vil-
ken gen i kromosom 17 som orsakar NF.

-Det genetiska har blivit mer och mer komplicerat med alltfler gen-
varianter. Till och med inom samma familj har medlemmar med NF
olika genvarianter som orsakar sjukdomen, eller tillstdndet som
manga valjer att kalla NF1. Ett nationellt kunskapscenter med in-
riktning pa NF behovs och dar skulle i sa fall genetiker, hudlékare,
neurolog, endokrinolog, neurokirurg, plastikkirurg och personal
med psykopedagogiskt specialkompetens arbeta tillsammans i team,
sa Barbro Westerberg.

Betydligt mer ovanlig an NF1 ar NF2 (1 fall pa 40 000 inv). Pati-
enter med NF2 far ofta tumorer pa balansnerven (vestibularisneuri-
nom).

Foljande kriterier for NF galler:

(minst 2 av 8)

1/ Café au lait (CAL) flackar (ljusbruna flackar i underhuden), sex
stycken eller fler, med en storlek pa minst 5 mm i diameter fore
puberteten och 15 mm efter puberteten

2/ Neurofibrom i huden, (vilka i regel kan se ut som storre eller
mindre hudfargade vartor) tva stycken eller fler, eller minst ett
plexiformt neurofibrom som ofta har tidig debut, har en l6sare
konsistens och &r inte lika avgransade som neurofibromen. Plexi-
forma neurofibrom, som dr ett slags natverk mellan karl och nerver,
kan véaxa Overallt t ex kring olika karl sasom njurartarer och majli-
gen vara en orsak till hogt blodtryck.
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Neurofibromatos

-Fibromen &r inte elakartade, men kan orsaka en hel del smarta.

3/ Pigmentflackar (fraknar) i armhala/ljumske

4/ Skelettforandringar (“falska leder™) i framfor allt de langa ror-
benen eller skelettférandringar i sfenoidvingebenet

5/ Opticusgliom (tumor i synnerven)

6/ Lisch noduli, ofarliga pigmentknutor pa regnbagshinnans yta
(fler an tva)

7/ Foraldrar eller syskon med NF

-CAL-flackar kan ses fran fodelsen, Lisch noduli vanligen efter 4 aa
och neurofibrom vanligen efter puberteten.

Genetik i allmanhet och vid NF i synnerhet

Klinisk genetiker Charlotta Enerback, Sahlgrenska universitetssjuk-
huset/Ostra, Géteborg informerade om genetik i allmanhet och vid
NF 1 i synnerhet.

I alla celler med cellkarnor, d v s alla celler forutom i de rgda blod-
kropparna, finns DNA-molekylen som innehaller all information i
form av gener/arvsanlag, kroppen behover for att bygga upp olika
organ och for att fungera.

-DNA-molekylen, som ar en cirka tva meter lang dubbelstrang, in-
nehaller 25 000 anlag i dubbel uppsattning. Den ena uppsattningen
kommer fran pappan, den andra fran mamman.

Generna "forpackas™ infor en celldelning i 22 par kroppskromoso-
mer, lika for man och kvinnor, samt ett par kénskromosomer (XX
for kvinnor, XY fér man). Vid befruktningen kommer 23 kromoso-
mer fran den manliga sadescellen och 23 fran kvinnans agg. Dessa
bildar da 23 kromosompar och cellen far 46 kromosomer

Varje strang av DNA-molekylen bestar av cirka 3 miljarder baspar
(A, T, G, C) som hanger ihop i en bestdmd ordning utefter strangen.
Varje bas bildar dessutom baspar med baser i den andra strangen
efter monstret.

-En mindre del (3 cm) av DNA-strangen ar proteinkodande, d v s
innehaller information for bildandet av de proteiner kroppen beho-
ver, och det rér sig om en mycket stor mangd olika proteiner. N&r
exempelvis en hudcell eller en hjartcell ska bildas avlases bara vissa
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Max har NF

Neurofibromatos

enskilda gener. | generna finns ocksa information om nar och hur
mycket en gen ska vara aktiv, vara “paslagen”.

Forandringar i generna sker ofta, mer ju dldre man blir, men repare-
ras ocksa nastan lika ofta.

-Men forandringar i generna som vi arver &r inte alls ovanligt. Vi
arver "allt” fran vara foraldrar, sjukdomar, egenskaper, forandring-
ar/skador

NF &r en dominant arftlig sjukdom. Det innebér att det racker med
ett sjukt anlag (en genkopia muterad) fran den ena foraldern for att
barnet ska fa sjukdomen. Har en av foraldrarna NF ar risken 50 %
vid varje graviditet att barnet ska fa sjukdomen.

-Om barnet har en nymutation foreligger sannolikt ingen 6kad risk
for syskon att fa NF.

Ett barn kan fa NF trots att ingen av foraldrarna bar pa anlaget for
sjukdomen. Genom en nymutation, en forandring i anlaget fore
eller vid befruktningen, kan barnet fa NF. Nymutation ses i cirka
halften av alla fall. Ett barn som far NF genom en nymutation har i
sin tur risk att fora det muterade anlaget vidare till ndsta generation

- Sjukdomen "hoppar" aldrig 6éver en generation. Daremot har sjuk-
domen variabel expressivitet, vilket innebér att sjukdomsbilden kan
variera mycket fran relativt lindrig till mycket svar.

Fosterdiagnostik ar mojlig vid NF.

Max, 4 &r, har neurofibromatos. Han kom till Agrenskas familjevistel-
se tillsammans med pappa Jan, mamma Linda och brodern Hugo, 6 ar.

Graviditeten med Max var normal, likasa forlossningen.
-Man noterade att han hade hudflackar, men ingen namnde nagot om
detta. Vi fick aka hem efter nagra dagar och darefter var allt normalt
fram till dess att Max var ungefar tre manader. Da namnde en lakare
pa BVC att en dgonlakare borde kontrollera om Max hade ett fibrom
pa synnerven och berdrde inte detta ytterligare.

Eftersom bade Jan och Linda har yrken inom sjukvarden tankte de
tanken att det kunde réra sig om neurofibromatos.
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Symptombilden vid NF

Neurofibromatos

Max var normalviktig nar han foddes, han vagde 4,5 kg. Men darefter
gick han inte upp i vikt som han borde.

-Amningen fungerade daligt. Han hade mycket gaser, rapade och
kraktes en hel del. Han blev snabbt underviktig och hamnade tva ka-
naler under normalvikten. I samband med en magsjuka diskuterades
mojligheten att hans problem berodde pa en stérning i magmunfunk-
tionen, men sa var det inte, sager Linda.

Efter en tid upphorde Max jobbiga rapningar och han kunde behalla
den mat han at.

-Han gick trots det inte upp i vikt pa ett normalt sétt. Det berodde pa
att det var extremt svart att fa i honom tillrackligt med mat, eftersom
han sov sa mycket. Vi fick vacka honom var tredje timme och ge ho-
nom mat, men han var da aldrig sérskilt hungrig, at lite och somnade
snart igen. Hela forsta halvaret var han extremt stillsam och utveckla-
des darfor daligt motoriskt, men dven mentalt var han mycket passiv.
Ogonkontakten var daremot normal, s& vi oroade oss anda inte sarskilt
mycket, séger Jan.

a ca 50 % har inga besvar
a 40 % har medicinska problem
o 20 % har svara komplikationer
a ca 25 % har plexiforma neurofibrom (huvud, hals) med tidig debut
o optikusgliom syns i 20 % av fallen pa CT och av dessa har

20-30 % symptom
a skolios hos ca 20 %
a UBO (unidentified bright objects), vita prickar i basala ganglierna,
lillhjarnan eller storhjarnbarken
-De kallas ibland hamartom, godartade tumdrliknande prickar, som
kan forsvinna. Manga manniskor, framférallt dldre, kan ha haft fib-
rom och flackar hela sitt liv, utan att veta om att de haft en sjukdom
och darfor aldrig fatt en diagnos, sa Barbro Westerberg.

Symptomforekomst, grundskolebarn, tonaringar

Foljande symptom férekommer, enligt Barbro Westerberg hos skol-
barn:

o inlarningssvarigheter (se kapitlet Kognitiva svarigheter)

a utvecklingsstorning (upp till 4 %)
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Hudproblem vid NF

Neurofibromatos

o sen tal- och sprakutvecklling
a ADHD-problematik

o Lisch-noduli (6-12 a3)

a ryggméargskompression

a forhojt blodtryck

a avvikelser i kbnsmognaden

och hos tonaringar:

a Okande hudféréndringar, ssk neurofibrom
a forhojt blodtryck

a skolios

a psykosocial stress

o daligt sjalvfortroende

Charlotta Enerbéck informerade ocksa om hudproblem vid NF.

Huden bestar i sin 6versta del av 6verhuden (epidermis), som i hu-
vudsak ar mycket tunn. Under finns laderhuden (dermis), som inne-
haller bindvav, nerver och blodkéarl. Under laderhuden ligger under-
huden (subcutis), som bestar av losare bindvav och med ett fettskikt
som kan vara alltifran 1 mm till flera cm tjockt. Ytterst i 6verhuden
finns hornlagret som bestar av platta, doda och helt forhornade celler.
Hudcellerna i dverhuden bildas néra l&derhuden och vandrar sedan
uppat, genom Gverhuden. Under den vandringen ombildas de succes-
sivt for att, i normala fall, sluta som doda hornceller som stéts bort.

-Neurofibromatos ar en s k neuroektodermal sjukdom, vilket innebar
att sjukdomen drabbar bade hud och nerver eftersom de kommer fran
samma ursprungsvavnad. Ett sarskilt protein, neurofibromin, drabbas,
vilket i normala fall fungerar som tumdrhdmmare. Resultatet kan bli
tumorer (ej cancertumorer) som véxer. Det dr ibland inget stort pro-
blem, men kan ha kosmetisk betydelse, sa Charlotta Enerback.

Foljande hudlesioner (sjukliga forandringar i huden) férekommer vid
NF:

CAL-flackar, som férekommer hos 95 %, &r latta att kdnna igen, ef-
tersom de &r jamna i fargen och formen. De debuterar oftast inom for-
sta levnadsaret (82 %) och har de inte uppkommit fére 5 aa kan man
utesluta diagnosen NF.
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Neurofibromatos

-Den ljusbruna fargen CAL-flackarna har beror pa en 6kad hudpig-
mentering i den ytliga delen av huden. En eller tvd CAL-flackar ar
vanligt forekommande hos manga i normalpopulationen utan att man
har NF.

Neurofibromen, som ocksa forekommer hos 95 %, ar mjuka hudfér-
gade knutor i huden som vanligtvis upptrader pa balen.

-Antal och storlek varierar fran person till person. De uppstar under
barndomen och ¢kar under tonaren. Det ar omojligt att pa forhand
saga nagonting om hur manga de kommer att bli till sist. Ibland blir
fibromen stjalkade, vilket innebér att de ligger som kulor pa huden, sa
Charlotta Enerbéack.

Plexiforma neurofibrom dr ett djupare liggande neurofibrom som
vaxer langs nerverna, med overvaxt av l6s bindvav, som i allménhet
uppstar fore 2 aa.

-De ar mjuka och innehaller nervcellsutskott som &r svara att avgran-
sa. Den hér formen av neurofibrom kan, i séllsynta fall (1,5-3 %), bor-
ja vaxa i storlek och canceromvandlas, men det sker mycket sallan
fore 40 ars alder. De vaxer langsamt och sprider sig séllan.

Fréknar i ljumskar och armhalor ar mycket vanliga vid NF (70 %)
och helt ofarliga.

Sammanfattningsvis ar det sa att man inte kan sdga nagonting om
andra komplikationer utifran svarighetsgraden av hudlesioner (sjukli-
ga hudfoérandringar).

-Hudlesioner 6kar vanligen under graviditeter.

Symptombehandlingen innefattar antihistaminbehandling vid eventu-
ell hudklada och, i séllsynta fall, kirurgi vid vissa plexiforma neurofib-
rom.

-Vérk och svullnad ska kontrolleras narmare. CAL-flackar kan i un-
dantagsfall behandlas med laser.

Foljande differentialdiagnoser kan forvaxlas med NF:
o CAL-flackar, hogst tva stycken normalt

o segmentell NF, tdcker bara ett segment av huden

g juvenila xantogranulom

a McCune-Albrights syndrom
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Neurofibromatos

Max gor en del motoriska framsteg

Nér Max var atta manader kunde han varken vénda sig i sangen eller
krypa.

-Han kunde inte heller dra upp benen och ta tag i tarna nar han lag pa
rygg, vilket storebror Hugo kunde gora redan vid fyra manaders alder.
De test BVC gjorde nar Max var atta manader visade att han hade
normal handmotorik, men var i 6vrigt “sen”. Pa natet laste vi nagon-
stans om en metod som skulle kunna stimulera den grovmotoriska
utvecklingen. Den gick ut pa att vi skulle lagga Max pa mage pa gol-
vet och sedan invanta hans reaktioner. Forst bara skrek han valdigt
mycket, han kunde ju inte ens lyfta huvudet. Men snart gjorde han
framsteg och efter tva veckor kunde han vanda sig pa golvet, sager
Linda.

Ungefar vid den tiden fick familjen ocksa kontakt med en sjukgym-
nast som kunde ge tips och rad hur man skulle gora for att bl a hjalpa
Max att statrana.

Ett ar gammal fick Max komma till en barnneurolog, en kontakt som
han har &n idag. Da kunde Max dra sig upp till stdende och stjarthasa
fram pa golvet.

-Neurologen konstaterade bl a att orsaken till hans stora grovmotoris-
ka bekymmer var hans daligt utvecklade motorik i de nedre extremite-
terna. Nar Max var knappt tva ar gjorde en barnpsykolog en mer om-
fattande utvecklingsbeddmning med en rad tester. Dérefter konstate-
rade man bl a att Max lag pa en ettarings utvecklingsniva nar det gall-
de motoriken och pa en nio manaders niva nar det gallde sprakutveck-
lingen. Det rorde sig om en utvecklingsforsening, sa man. Da hade
Max borjat ga och det var lite mer tempo i hans aktiviteter. Samma
bedomning skulle géras om ett ar senare, sager Jan.

Symptombild vid NF, forts

Farre an 5 % far

a epilepsi

a intrakraniella tumdorer

a pseudoartros (falsk led)

a sfenoiddysplasi (felbildat ben runt innerdrat)
a artarstenos

a kortvuxenhet

a makrocefali (stort huvud)

a faokromocytom, tumor kring binjurarna
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Neurofibromatos

a for tidig pubertet

a hogt blodtryck

-Andra forekommande problem kan vara viss utvecklingsforse-
ning, inlarningssvarigheter, koncentrationsproblem, sémnpro-
blem, ADHD-problematik (se sarskilt kapitel), dalig sjalvbild och
svag, nasal rost (se sérskilt kapitel). Dessutom har personer med
NF1 en Okad livstidsrisk (5 %) att utveckla malignitet jamfort med
befolkningen i stort.

Max far hjalp fran habiliteringen

Efter den neuropsykologiska utvecklingsbedémningen fick Max ratt
till insatser fran barnhabiliteringen.

-En habiliteringspedagog och en logoped kom till Max férskola for
att hjalpa till sa till Max fick en individuell utvecklingsplan, spraklig
traning med bl a tecken som stdd samt mer tid for inlarning. Det fun-
gerade ratt bra efter ett tag, men startstrackorna for olika aktiviteter
var lang for Max. Tecken som stdd fungerade bast pa forskolan, dar
bade personalen och de andra barnen larde sig lite tecken som stod,
sager Linda.

Nar Max var cirka 2,5 ar fick han ocksa hjalp av en extraresurs 1,5
tim/dag pa forskolan.

-Viktigast i extraresursens arbete var att ha undervisning med Max i
lugn och ro nagonstans. Hon anvande ocksa fran borjan tecken som
stod mer konsekvent och darfér har Max lart sig en hel del tecken.
Rétt snart insag vi att 1,5 timmes hjalp/dag ar for lite, eftersom det var
mycket han behovde hjalp. Nu jobbar vi pa att fa mer tid av extrare-
sursen, sager Jan.

Kognitiva svarigheter
o 50 % av de med NF som har symptom har kognitiva svarigheter
a utvecklingsstorning (IK mindre an 70) férekommer hos upp till
4 % av de som har NF
a parnen, ungdomarna &r lattdistraherade
a brister i samordningen av 6ga-hand forekommer
o sprak- och ordbrister forekommer
o att lasa och stava ratt ar ofta svarare an matematik
a ADHD-liknande besvér forekommer (se sarskilt kapitel)
o manga behover extra tid for inlarning
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Neurofibromatos

-Vilka problem barnet med NF far, och hur allvarliga de blir, ar
mycket svart att forutsaga i det enskilda fallet, sa Barbro Wester-
berg.

Neuropsykiatri vid NF

Overlakare Suzanne Steffenburg, Barnneuropsykiatriska kliniken
(BNK), Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, Goéteborg, in-
formerade om neuropsykiatri vid NF.

-Pa BNK, dar jag arbetar, traffar jag bl a en del barn med NF och de
barnen har inte fatt sin diagnos p g a beteendeproblem eller inlar-
ningsproblem. Men barn med NF &r Overrepresenterade nér det géller
de problemomraden jag arbetar med, d v s ADHD, autism och gene-
tiska inlarningsproblem eller spraksvarigheter. Jag ar inte helt séker pa
hur vanligt det & med den har typen av problem hos barn med NF,
men kanske har fler dan 50 % av barnen med NF nagon form av inlar-
ningssvarigheter. Samtidigt ar det viktigt att papeka att vissa har inga
neuropsykiatriska symptom alls. En del av er kommer darfor att kdnna
igen problemen, andra inte.

Nar det géller syndromsjukdomar, sasom NF, doljs ofta inlarningspro-
blem, koncentrationsproblem, problem med kamratrelationer och hy-
peraktivitet av storre, mer framtradande och tydliga problem, menade
Suzanne Steffenburg.

ADHD (Attention Deficit Hyperactivity Disorder) &r en diagnos som
stalls utifran ett antal synliga symptom/svarigheter och inte med hjalp
av blodprov, genetiska test.

-Det finns tva typer av ADHD, en typ med huvudsakligen uppmark-
samhetsstorning och en typ med huvudsakligen hyperaktivitet och
bristande impulskontroll. Dessutom finns det en kombination av dessa
bada typer. ADHD har cirka 2-5 % av alla barn. Hos barn med NF ar
den siffran hogre, det vet vi med bestdmdhet, men inte hur mycket
hogre, for det har inte undersokts vetenskapligt.

ADHD-problem kan som sagt déljas av andra problem, men ocksa
- 1 en vél strukturerad miljo

- i en for barnet ny miljo

- om barnet ar engagerat och intresserat

- vid en till en kontakt, ssk med vuxen

-vid upprepade beléningar
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Neurofibromatos

- Av alla barn kravs det att man kan koncentrera sig pa uppgifter som
inte kdnns sarskilt motiverande eller roliga, t ex att l&sa l&xor.

Orsaken till ADHD har genetiska och biologiska samband dar barnet
kan ha &rvt faktorer som ger de hér problemen, alternativt har ADHD
orsakats av skador under graviditeten eller forlossningen.

-Vanligast ar att barnet arver ett sétt att fungera och inte sallan fore-
ligger en samsjuklighet mellan ADHD och trotssyndrom, autism, ut-
vecklingsstorning, tics, sociala beteendestérningar, dyslexi, angest och
depression. 85 % av alla barn med ADHD har ytterligare en s k ko-
morbitet (samsjuklighet) och 60 % har ytterligare tva komorbiteter.
Exempelvis vet man att 50 % av alla barn med ADHD ocksa har dys-
lexi. Det &r saledes viktigt att fundera pa om barnet har nagra ytterli-
gare problem om man konstaterat ett problem inom det har omradet.
Barn med ADHD kan ofta battre &n de presterar eftersom de ofta inte
kan ta tillvara de egna kapaciteterna pa ett bra satt.

Suzanne Steffenburg framholl vikten av tidig behandling, trots att det
inte ar mojligt att bota sjukdomen/tillstandet.

-Det man bl a kan gora &r att utbilda patient och ménniskor i dess nér-
het, anpassa miljon, oka "coping skills” (positiv padrivning) hos pati-
ent, larare och fordldrar, forandra attityder runt barnet. Ibland har
mycket gatt fel nar barnet val kommer till oss och da ar det viktigt att
starka de positiva relationerna med barnet, utforma klara regler och
forsoka forutse problem och lindra effekten av dem.

Det finns mediciner i form av dopaminforstarkare som 6kar koncent-
rationsformagan och minskar hyperaktiviteten, t ex Ritalin® och Con-
certa®.

-Alla barn med ADHD ska absolut inte ha dessa mediciner, men kan-
ske 2/3 mar béttre av dem. Ju fler problem barnet har ju samre &r ef-
fekten av medicinerna.

En annan typ av mediciner &r s k noradrenalinforstarkare, t ex Stratte-
ra®.

-Ofta fungerar det bra att man borjar med Ritalin® och fungerar inte
de medicinen provar man med Strattera®. Ibland kanske man maste
prova att gora tvartom.

Prognosen for barn med ADHD é&r béttre om barnet & normalbegavat

eller battre, om barnet gar i en bra skola och om hemférhallandena ar
bra.
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Autism, autismspektrumstoérning

De som har ADHD-problematik har ocksa ofta delar av sadant som
har med autism att gora, d v s social interaktion, kommunikation och
begrénsad variabilitet.

-Det ror sig om autismspektrumstorningar och i det spektrat ingar au-
tistiskt syndrom, Aspergers syndrom, desintegrativ stérning och andra
autismliknande tillstand. Det &r nog mojligt att ni kdnner mest igen de
problem som ingar i Aspergers syndrom och darfor informerar jag lite
mer om detta syndrom, sa Suzanne Steffenburg.

Aspergers syndrom karaktariseras bl a av:

o att manga har ett ointresse av kontakt med jamnariga, vilket kan
bero pa att barnen inte vet hur man gor

a pegransade intressen

o svarigheter att forsta talat sprak

a mimikfattigdom

o avvikande ansiktsuttryck

a egendomlig stel blick

Lagger man samman alla autismspektrumstérningar sa forekommer
sadana hos en procent av alla barn. Det ror sig da om bl a féljande
storningar:

o svarigheter att forestalla sig hur andra tanker och kanner

o svarigheter att avlasa lyssnarens intresse av det man séger

o svarigheter med exekutiva funktioner, t ex att starta/satta igang akti-
viteter

a bristande flexibilitet

o dalig impulskontroll

a avvikande tidsuppfattning

o koncentrationssvarigheter

o att forsta helhet och sammanhang

- Om man har problem med det senare sa ser man ofta tillvaron som
detaljer/delar som inte hanger ihop.

En typ av autism &r det passiva barnet, som accepterar nar andra tar
kontakt men sjalv aldrig gor det, som kan imitera social kompetens.
-Barnet ser inte ut att ha sa stora problem, men som i sjalva verket har
det.

For att fa diagnosen autism/autistiskt syndrom kravs betydande sva-

righeter inom omradena social interaktion, kommunikation och bete-
ende. Diagnoskriterierna for autism kan man lasa pa natet, adress:
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www.autismforum.se (Handikapp & Habilitering) under rubriken au-
tistiskt syndrom.

-ldag visar forskningsrapporter och studier att tidig diagnos nar det
géller autismspektrumstérningar innebér en béttre situation i familjen,
mindre beteendeproblem och férbattrad kommunikationsformaga pa
sikt for barnet, sa Suzanne Steffenburg.

Max far diagnosen NF

Vid 2,5 ars alder gjordes en MR-undersokning av Max hjarna.

-En vecka darefter blev vi kallade till sjukhuset for att diskutera resul-
tatet. Eftersom en barnonkolog skulle vara med befarade vi att Max
hade en cancertumor, men sa var det inte. Man hade istallet hittat s k
UBO-flackar. Man hade ocksa upptéackt att Max hade pigmentflackar
(fraknar) i armhalor och ljumskar. De fynden tillsammans med de
CAL-flackar han hade fran fodseln, som var ganska manga och som vi
inte brytt oss sarskilt mycket om, kunde man nu stélla diagnosen NF,
sdger Linda.

-Vi trodde att vi nu skulle f en massa information om NF, men den
var begransad. Darfor gick vi hem sjdlva och letade ratt pa informa-
tion pd nétet, och hittade d& bl a Agrenskas nyhetsbrev och socialsty-
relsens informationsskrifter, som blev till stor hjalp bade for oss och
for personalen pa Max forskola, sager Jan.

En tid darefter gjorde man om samma MR-undersdkning och fick ett
oforandrat resultat. Ett ar darefter, pa fyraarskontrollen pa BVC, visa-
de syntest att Max hade svag synskarpa och “nagot pa gang i regn-
bagshinnan”, men inga Lisch noduli.

-Vi fick remiss till en dgonldkare som senare kunde konstatera att
Max var en aning 6versynt, men man kunde inte upptacka nagot opti-
cusgliom, séger Jan.

Behandling av olika symptom

Opticusgliom: regelbunden uppféljning, stralbehandling eller kemo-
terapi (cellgifter)

Plexiforma neurofibrom &r svarbehandlade eftersom fibromen ofta
innehaller mycket nerver.

-En ny medicin som visat goda resultat, nér det galler att begransa
tillvaxten av fibromen, ar pa vag. Det finns mediciner som anvénds
inom cancervarden, som kan ha effekt. Det ar ocksa mojligt att
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stralningsbehandla patienter med NF. Men den behandlingen ar man
mycket restriktiv med, eftersom den kan medféra att godartade fib-
rom blir elakartade, sa Barbro Westerberg.

Skolios kan antingen behandlas med korsett, upp till ett bestamt
gradtal ryggradskrokning, eller med kirurgi (det senare mest aktuellt
vid NF)

Forhojt blodtryck, orsakad av njurartarstenos eller faokromocytom i
binjuren, kan behandlas med kirurgi och mediciner

Vardprogram

Overlakare Barbro Westerberg informerade om det vardprogram hon
och Overlékare Stephan Ehlers sammanstallt. Barbro Westerberg tog
ocksa upp undersokningar och uppféljningar kring barn och ungdomar
med NF.

| vardprogrammet ingar kriterier for NF (se sid 3). | programmet
finns ocksa en sammanstéllning av olika symptomforekomst i olika
aldrar nar det géller NF, vilket redogjorts for tidigare i nyhetsbrevet

| vardprogrammet foreslas, nar det géller kontroller och uppféljning:
1/ arliga medicinska genomgangar av ldkare med kannedom om NF
2/ arftlighet med sléktbeskrivning

3/ sjukhistoria med avseende pa

o smarta, inklusive huvudvark

a synforandringar

a neurologiska symtom

o tecken pa for tidig pubertet

o tal- och spraksvarigheter, inlarningssvarigheter, koncentrationssva-
righeter

o hyperaktivitet och motorisk klumpighet

3/ undersokningar dar foljande kontrolleras eller ingar:
a tillvaxt

a blodtryck

a rygg/skolios

o syn, synfalt (arligen till 10 ars alder)

a neurologi

a hud

@ ev genetisk utredning
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a magnetrontgen (MR) vid misstanke om opticusgliom eller vid hu-
vudvark)

o rontgen rygg och langa rérben

a EEG vid behov

o onkologkonsult om oklarhet betr vilken slags tumor det ar fraga om
samt vid misstanke om malignitet

a endokrinologkonsult om kortvuxenhet och for tidig pubertet

-Sammanfattningsvis kan man saga att NF ar en multisystemakom-
ma som kan drabba alla organsystem. Den &r oerhort heterogen
(olikartad) daven mellan medlemmar i samma familj. N&r barnen blir
aldre framkommer ofta stora beteendeproblem inom neuropsykiat-
riska omraden. For att personer med NF ska fa basta omhénderta-
gande och vard kravs kunskapscenter pa minst varje universitets-
sjukhus, sa Barbro Westerberg

Idag har Max blivit alltmer kanslig for hoga ljudnivaer och mycket
stok pa forskolan.

-Efter diagnosen har det gjorts fler utvecklingstest, vilka bl a har visat
att Max tagit igen en del av sin utvecklingsférsening men ocksa att
han har svart med exekutiva funktioner, motorisk planering, koncent-
ration och uppmérksamhet och att han har dalig uthallighet om han
inte ar valdigt motiverad. Han blir ocksa fort trétt, har en annorlunda
perception och har nagon paverkan pa horseln. Vad vi funderar myck-
et pa idag ar vad som é&r utvecklingsstorning och vad som ar utveck-
lingsforsening och darmed ocksa vilken skolform som passar honom
bést, sager Linda.

Max behover idag mycket forberedande information, struktur och ru-
tiner for att fungera bra i vardagen.

-Nar han far arbeta i lugn och ro &r det stor skillnad nar det galler hans
prestationsférmaga som stiger betydligt da, sager Jan.

Max har aldrig haft ndgra storre problem med huden.

-Nar han var liten, under spadbarnsaren, kliade han sig valdigt mycket
pa balen och pa stjarten. Men vi upptackte aldrig nagra fibrom eller
annat som kunde Klia.

Idag & Max muskeltonus fortsatt lag, vilket innebar att han har svart
att springa eller rora sig hastigt.

-Han har &nda utvecklats en hel del grovmotoriskt, mycket beroende
pa bl a lekfull klattertraning, vilket forbattrat bade hans styrka och
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balans. Han gillar att utforska varlden och &r valdigt pahittig och idé-
rik. Hans kroppsmedvetenhet ar emellertid fortsatt lag och han blir
fort trott. Till det han har svart for hor att inse att han forst maste gora
nagonting mindre roligt, t ex plocka upp alla leksaker pa golvet, for att
sedan fa gora nagot riktigt roligt. Som uppmuntran for att gora viss
traning far han guldstjarnor, vilket leder till storre bel6ningar och det
fungerar véldigt bra, séger Linda.

Agrenskas erfarenheter av barn med NF

Specialpedagog AnnCatrin Ro6jvik och pedagog Astrid Emker,
Agrenska, informerade om Agrenskas erfarenheter av barn med NF.
-Nar familjerna kommer till Agrenska p& mandagarna ar det en valdigt
speciell situation ndr barnen, dven de allra minsta, ska lamna forald-
rarna. Med den pedagogik vi anvander fungerar detta sa gott som all-
tid.

Infor familjevistelsen gors ett speciellt program foér barnen med dia-
gnoserna och ett program for syskonen.

-Den pedagogik vi anvéander bygger pa individens forutséttningar,
generell specialpedagogik och specifikkunskap om varje enskild dia-
gnos. For att programmen ska bli sa bra som majligt anvander vi vara
erfarenheter frén tidigare vistelser, vi laser ocksd Agrenskas nyhets-
brev och socialstyrelsens information om séllsynta diagnoser. Infér
varje vistelse ringer vi till foraldrarna och far information om barnets
starka och svaga sidor och hur det fungerar i skolan eller forskolan.

Programmet for barnen med NF denna vecka inriktades pa att stimule-
ra sprak, kommunikation, minne och fantasin.

-Det gjorde vi med hjalp av stodtecken, bilder, kroppssprak, sprakle-
kar, sagor, malarberattelser, minneslekar, sang, musik och rorelsele-
kar.

For att minska konsekvenserna av koncentrations- och inlarningssva-
righeterna ar det viktigt att barnen far arbeta i en lugn miljo, med
mycket struktur, fasta rutiner och uppgifter med tydlig bérjan och tyd-
ligt slut.

-Det kan man gora med hjalp av bilder, ljudillustrationer, tidsscheman
och skrivna ord. Det &r ocksa viktigt att det finns gott om tid nar bar-
nen far sina instruktioner om olika uppgifter. Arbetspassen bor inte
vara for langa och ofta behdver barnen tidhjalpmedel.
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For att minska konsekvenserna av syn- och horselnedsattningarna ar
det viktigt med bra ljussattning, rena arbetsytor och ett tydligt arbets-
material.

-Man kan skapa en lugnare milj6 med hjélp av skrivbordunderlagg,
dampande textilier, ljuddampande material i tak och pa stolarnas ben.
For att stimulera perception och fin- och grovmotoriken anvander vi
oss av bild och form, rorelselekar och uteaktiviteter.

| aktiviteter och lekar &r det viktigt att ta hansyn till om barnen har
svart att anpassa muskelkraften, om de har dalig styrka i handen eller
om de har problem med 6ga-handkoordinationen.

-Om barnen &r ovilliga att rora sig, t ex ga lite langre strackor, bor
man ta reda pa om det beror pa bristande motivation, en benvavnads-
skada eller nagra av de dvriga ingaende problemen. For att uppréatthal-
la den fysiska orken kan man arrangera fysiska aktiviteter med natur-
liga pauser, t ex bowling eller femkamp.

Samarbetsovningar och gemensamma lekar dar var och en deltar pa
sina egna villkor och far kanna att de lyckas, bidrar till att starka
sjalvkanslan och det sociala samspelet. Genom att samtala med var-
andra i gruppen blir man ocksa bekréftad.

-Det &r viktigt att barnen far individuella atgardsprogram som bygger
pa medicinsk kunskap om sjukdomen/syndromet, en kartlaggning av
barnets starka och svaga sidor och av skolans/forskolans miljo. Pro-
grammet ska leda till an anpassning av verksamheten och bygga pa
samverkan mellan foraldrar, sjukvard/habilitering, barnhalsovard,
kommunens resursteam och specialpedagogiska skolmyndigheten,
SPSM.

DAMP/ADHD-konsulent Johanna Bjork, Agrenska, informerade om
en skola for alla.

-1 mitt arbete traffar och handleder jag ofta personal som arbetar med
barn med svarigheter inom det neuropsykiatriska omradet, eller med
barn utan diagnos men med svarigheter inom samma omrade. Det
senare dar faktiskt vanligast.

Barn kan vara omvéxlande underaktiva eller 6veraktiva (hypo- eller
hyperaktiva).
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En uppmarksamhetsstérning kan vara genomgripande och stéra
barnet i dess arbete, med svarigheter att koncentrera sig pa att arbeta
med lite storre uthallighet med en uppgift.

-1 uppmarksamhetsstorningen ingar ocksa ofta att barnen ar lattdistra-
herade. "Tank bort det” sager vi till barnet som avbryts i sitt arbete av
minsta ljud. Men sa latt ar det inte for de har barnen. De kan inte vélja
bort att vara lattdistraherade.

Idag har vi storre forvantningar pa barn an vi hade for bara 50 ar se-
dan.

-Vuxna, och de flesta lite storre barn “belénar” sig sjalva pa olika satt
nar man ska gora nagot trakigt. Eller sa resonerar med sig sjalva var-
for man maste utféra mindre trevliga sysslor. Om barnet saknar den
har formagan maste andra tjata pa barnet hela tiden for att olika upp-
gifter ska bli gjorda, sa Johanna Bjork.

Bristande impulskontroll innebér ett problem for manga av barnen.
-Alla reagerar pa allt, men oftast kan vi kontrollera oss och véanta med
att reagera om det behdvs, men det kan ofta inte de har barnen. De
avbryter och stor och har stora humdrsvangningar.

Perceptionsstorningar innebar svarigheter att ta in och bearbeta sin-
nesintryck, visuella (med synen), auditiva (med hdrseln), lukt och
kansel.

-Det vi hor eller ser forsoker vi tolka pa basta satt. Sa fort jag sager
nagonting sa tanker ni “vad pratar han egentligen om” och forsoker
forsta vad jag vill saga. Om ett barn inte forstar vad man séger till det
sa far barnet ofta skulden for det. Men det finns ju en séandare i all
kommunikation och séndaren kan uttrycka sig luddigt eller ge for
mycket information pd samma gang.

Problem med exekutiva funktioner, d v s svarigheter att komma
igang med aktiviteter och darefter bibehalla och fullfélja dem.

-Har barnet sadana svarigheter behover det en strategi, en strukturerad
plan till hjalp. Dessutom bor man undvika att tjata pa barnet om det
kommer ifran aktiviteten och istallet hjalpa det att komma igang igen.
Har man svart med exekutiva funktioner har man ofta ocksa problem
med arbetsminnet och det &r nagonting man kan tréna pa olika satt, sa
Johanna Bjork.
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Svarigheter med tidsuppfattningen ar ocksa vanligt hos de har bar-
nen.

-Om man da anvander begrepp som “strax”, “om en stund” sa skapar
det bara forvirring. Barnen behdver hjalp att konkretisera sin tidsupp-
fattning med hjalp av exempelvis en &ggklocka eller ett tidur.

Koncentrationssvarigheter kan ha en mangd olika orsaker, t ex ett
syndrom, en sjukdom, familjesituationen, skolsituationen, mobbing,
spraksvarigheter, mm.

-Dessutom &r det sa att koncentrationssvarigheter nastan aldrig beror
pa en enda sak, utan har flera orsaker. Nar koncentrationssvarigheter
bl a beror pa en sjukdom eller ett syndrom &r det viktigt att bade skol-
personal och foraldrar far klart for sig det. Har ett barn koncentra-
tionssvarigheter bor man vara extremt intresserad av att ta reda pa
orsakerna.

En del skolpersonal, och ocksa foraldrar, tror ofta att 16sningen pa ett
barns koncentrationssvarigheter &r att barnet far en extra resurs.

-Men det racker inte. Det kravs ocksa kunskap om barnets svarigheter,
vilket kan leda till ett gott bemotande. Och alla goda exempel pa bra
bemaétande bor man sprida sa gott man kan.

Att enbart bara inhdmta ny kunskap tar enormt mycket mer kraft an att
exempelvis repetera kunskap som ar kand.

-Detta galler for alla, barn som vuxna. 90 % av ett barns ork kan ta
slut efter en timmes svar matte tidigt pa skoldagen och sedan orkar
barnet kanske inte s& mycket mer den dagen. For skolpersonal ar det
extremt jobbigt att tanka pa det faktum att nar de sjalva kanske tappat
10 % av sin ork sa har barnet kanske tomt ut sig helt. Om skolan inte
inser att det ar pa det har viset sa far barnen skulden for att de inte
orkar.

Johanna Bjork gav exempel pa vardagsstrategier for skolpersonal nar
de traffar exempelvis ett barn med funktionsnedsattning:

o inhdmta sa mycket kunskap som majligt om funktionsnedséattningen
a individualisera bemotandet av barnet

o fundera pa vilket forhallningssatt man sjalv har nar det galler tyd-
lighet och noggrannhet i kommunikationen med barnet

a vélj bra hjalpmedel

o satsa pa friskfaktorer
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a stOtta varandra i arbetslag

o satsa mycket pa forutsagbarhet

o mot varje barn pa "ratt” niva

-Téank dessutom pa att det finns ingenting sa orattvist som att behandla
alla barn lika. Tank ocksa pa att det ar valdigt mycket svarare att for-
sta hur ett barn har det om det inte syns utanpa. Skollagen séger dess-
utom att skolans uppgift ar att utifran elevens férmagor och svarighe-

ter ge eleven den undervisning hon/han behover.

Slutligen informerade Johanna Bjork i korthet om vikten av ett bra
samarbete mellan hem och skola/férskola.

-Ett bra samarbete mellan skola och foraldrar ar ofta en forutsattning
for att 16sa problem och for att barnet ska utvecklas. Barn kanner alltid
om det finns en positiv relation mellan skolan och hemmet.

Agrenska har tagit fram ett material som kan underlatta samarbetet
mellan hem och skola/férskola.

-SIKA star for Samarbete Information Kartlaggning Atgard. SIKA-
materialet kan anvandas nar man beddmer att ett barn har koncentra-
tionssvarigheter i kombination med motorisk-perceptionell problema-
tik, sa Johanna Bjork.

Huvudsyftet med materialet, som &r ett strukturerat diskussionsunder-
lag inriktat pa neuropsykiatrisk problematik och angransande svarig-
heter, &r att ge skola och foraldrar ett konkret verktyg att samarbeta
kring.

-Ett bra samarbete mellan foraldrar och skola leder till elevutveckling,
bl a genom att man kan komma fram till uppgifter som kan ligga till
grund for atgardsprogram.

Ansvaret for att samarbetet kommer igang ar skolans. Kartlaggningen
av barnets svarigheter i olika situationer blir mer heltackande genom
att den gors av foréldrar och skolpersonal tillsammans.

Foraldrarperspektivet, syskonrollen

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Lyckans backe, Vallda, in-
formerade pa en tidigare familjevistelse om familjesituationen och
syskonrollen.
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-P& Agrenska har vi intresserat oss for familjesituationen och syskon-
rollen i familjer med barn med funktionshinder, med inriktning pa
stress och véalbefinnande samt habiliteringsprocessen. I de forsknings-
projekt som jag ingatt i ville vi ocksa ta reda pa vad som ar gemen-
samt for familjer med barn med ovanliga funktionshinder i férhallande
till situationen déar funktionshindret & mer vanligt.

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

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

Kaossituationen innebér ofta

a att man saknar kontroll éver sitt liv

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

o att man bara fokuserar pa sjukdomen

a ovisshet

a social isolering

Vandpunkten kan komma

a genom egna kritiska reflexioner, eller med hjélp av assistent

g med tiden

a p g a 6kad egenkompetens

o nar barnet mar battre

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

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

-Det finns strategier for bemaéstring, d v s olika sétt att angripa pro-
blemen pa. Ett satt ar att fokusera pa ett problem i taget och forsoka
finna I6sningar som fungerar. Ett annat, mindre konstruktivt satt, &r att
undvika allt som har med barnets sjukdom att géra. Ytterligare ett satt
ar att bara sta ut med situationen, sa Andreas Tallborn Dellve.
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Bakgrunden till ett av forskningsprojekten med inriktning pa familje-
situationen, var att det ofta ar svart for foraldrar till barn med ovanliga
funktionshinder att fa bra och relevant information och att manga kéan-
ner sig véldigt ensamma.

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

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

-Vi tittade pa hur foraldrarna upplevde stress och belastning fore ett
familjeprogram (intensiv familjeintervention) direkt efter programmet,
efter sex manader och efter ett ar. Det vi bl a sag var att mammor upp-
levde mer stress &n pappor t ex nér det géllde social isolering jamfort
med en kontrollgrupp. Pappor upplevde hog féraldrastress darfor att
de tyckte att de saknade kunskap och kompetens att hantera situatio-
nen.

Né&r det galler halsa och véalbefinnande tyckte mammor att de hade
samre hélsa och mer halsoproblem an papporna fore familjeprogram-
met. Efter programmet hade inte hélsan forbéattrats, men tréttheten
hade minskat och stodet fran partnern okat.

Kunskap om barnets funktionshinder har stor betydelse nér det galler
formagan att hantera vardagliga problem som hoér samman med bar-
nets funktionshinder.

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

-Det ar svart att vardera vad som &r "basta” strategin. | allménhet &r de
aktiva val varje individ gjort bast pa sikt, bade nar det galler den egna
hélsan och familjens hélsa, sa Andreas Tallborn Dellve.
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Sammanfattningsvis kan man séga att ett intensivt kunskapsprogram
kan vara till god nytta for foraldrar, sarskilt for pappor och for heltids-
arbetande foraldrar av bada konen.

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

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

Syskonrollen

-Vi har p& Agrenska, under manga &r, intresserat oss for syskonens
situation och syskonrollen i familjer med barn med funktionshinder.
Syskonen och deras problem 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 medfér, 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” fér den man &r och inte bara jamférd

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 skrdmmande &n det som &r

verkligt.

a att bli ”insl&ppt” och delaktig, eftersom det &r en familjeangelégen-
het nér ett barn har ett funktionshinder
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-Inte sallan uttrycker syskonen att de vill félja med till doktorn, till
habiliteringen osv. Syskonens kunskap &r en “nyckel” till ett bra satt
for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjalpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

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

o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

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

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

a att kunna ha kamrater hemma

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

| slutet pa familjeveckan informeras foraldrarna allmant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foréaldrar kan forhalla 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.

Funktioner i och kring munnen

Tandl&kare Marie-Louise Sellgren, logoped Lotta Sjogreen och tand-
skoterska Anita Osberg, samtliga fran Mun-H-Center i Géteborg, in-
formerade om funktioner i och kring munnen.

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

- | Mun-H-Centers uppgifter ingar bl a att samla in, bearbeta och spri-
da information med inriktning pa problem som har med munnen att
gora, exempelvis att prata och att &ta. Bettavvikelser, dregling och
behov av sérskild munvard dr ocksa vanligt férekommande vid ovan-
liga medfddda sjukdomar och syndrom.
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Mun-H-Center har ett nira samarbete med Agrenska sedan ménga ar.
-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjalp av
sarskilda frageformular till foraldrarna om barnets tandvard och mun-
hygien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

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

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

I Mun-H-Centers uppgifter ingar ocksa uthildning, handledning, kon-
sultation, viss behandling, forskning och metodutveckling. Informa-
tion finns pa www.mun-h-center.se Déar finns dven information om
hjalpmedel varav en del finns till forséljning.

Hos barn med Neutrofibromatos kan féljande symtom fran munnen
forekomma i varierande grad;

a Neurofibrom kan finnas i munslemhinnan. Om de inte stér p g a
utseende eller storlek kan de sitta kvar. Om de &r stora, sitter i vagen
pa nagot sétt, eller forhindrar tandframbrott far man ta bort dem.

o Papillerna pa tungan kan vara forstorade, men det brukar oftast
inte stélla till med nagra problem.

a Neurofibrom inne i kdkbenet upptacks ibland nar man tar rontgen.
Dessa kan behova tas bort om de véxer i storlek, men annars later man
dem vara, och foljer upp dem med regelbundna réntgenundersdkning-
ar.

o Bade mjolktander och permanenta tander kan komma fram tidigare
an normalt.

o Tandstéllningsfel kan forekomma. Beror i sa fall ofta pa en tendens
till underbett.

-Tandregleringsspecialist bor konsulteras vid 7 — 9 ars alder for even-
tuell planering av tandreglering.
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Snarkproblematik kan férekomma, och bor foljas upp av lakare for
att utesluta eventuella somnapnéer.

-Barnen kan behova extra hjalp och uppmuntran med sin munvard.
Fluortandkram rekommenderas alltid for tandborstning tva ganger
varje dag. Extra fluor hemma i form av tabletter, tuggummi eller
skoljning kan behovas, och extra besok pa tandkliniken for plastning
av nya tander och fluorpenslingar.

-Det ar ocksa viktigt att informera tandvarden om barnets sjukdom.
Tag kontakt med tandvarden innan forsta besoket. Kunskap hos be-
handlaren ger alltid en béattre och individuellt anpassad vard.

Forsenad tal- och sprakutveckling och munmotorisk funktionsnedsatt-
ning kan férekomma hos barn och ungdomar med NF.

-Av de 50 barn och ungdomar (3-16 ar) som vi hittills har traffat med
NF har 18 uppgett kommunikationssvarigheter, 8 atsvarigheter och 4
att de har problem med dregling. Vid talsvarigheter ar det viktigt att
utreda orsaken sa att man kan ge effektiv behandling. Logoped kan
hjélpa till med utredning och behandling av kommunikationssvarighe-
ter och nedsatt munmotorik. Det finns idag manga effektiva behand-
lingsmetoder och tréaningsredskap for munmotorisk traning.

Information fran Agrenskas barnteam

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, bade barnen med
funktionshindret och syskonen, har under dagarna aktiviteter som fol-
jer ett sarskilt schema dar skola och inomhus-/utomhusaktiviteter
blandas. Det pedagogiska program Agrenskas barnpersonal schema-
lagger tar hénsyn 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 tréaffa
medicinsk och psykosocial expertis, sdger pedagog Astrid Emker,
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
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ICF, WHO:s Kklassifikation av halsotillstand. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sager Astrid Emker.

Information fran forsakringskassan

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

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (102 500 kr/ar,
2008), tre fjardedels (76 875), halvt (51 250) och en fjardedels
(25 625). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprovas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjalvt even-
tuellt erhalla handikappersattning.

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

-Funktionshindret ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara
under minst nio ars tid. Dérefter finns det majligheter att anséka 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 stdd som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjalvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjalp med per-
sonlig hygien, pa- och avkladning, att 4ta och kommunicera samt att
assistenten ska vara val fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgdr ersattning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.
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-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersatter 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 stérre omfattning
an for friska barn.

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

Samhallets ovriga stod

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om samhéllets dvri-
ga stodinsatser och inledde med att informera om lagstiftning for alla
(Lagen om allmén forsdkring, Socialtjanstlagen, Halso- och sjuk-
vardslagen, 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.

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

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stdd och hjalp t ex:

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

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

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

Dérutover finns LSS, Lagen och stod 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 behdver personlig assi-
stent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort. La-
garna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De ar 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
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar férandras utan
att detta framgar tydligt. Bast ar det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

LSS é&r en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Av-
sikten med LSS &r att ge méanniskor med funktionshinder mojlighet att
leva som andra. Anstkan lamnas till sarskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

LSS &r avsedd for en sarskild personkrets som delas in i foljande tre

grupper:
a personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.
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o personer med betydande och bestdende begdvningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

a personer som till f6ljd 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 stdd och
service.

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

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

a postad med sarskild service for vuxna eller annat sarskilt anpassad
bostad for vuxna

a daglig verksamhet

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

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

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

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

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

-Det gar bra att kontakta forsékringskassan och socialtjansten och be
om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsakringskassan”, sa Anna Lindfors.

Erfarenheter fran Agrenskas vuxenverksamhet

AnnCatrin Réjvik, koordinator for vuxenvistelserna p& Agrenska, in-
formerade om erfarenheter fran verksamheten.

-Hittills har vi bara haft en vuxenvistelse med vuxna med NF (2006),
men redan i mars nasta ar, 2009, ska vi ha en vuxenvistelse till.

Agrenska arrangerar sex vuxenvistelser per &r med deltagare med oli-
ka diagnoser och som kommer fran hela landet. Vistelsen varar tre
dagar och deltagarna bor da p& Agrenska.

-Vuxenvistelsernas syfte ar bl a att deltagarna ska fa 6kad kunskap
om sin funktionsnedséttning och kompetens att hantera sin egen var-
dag. Ett annat syfte dr att samla in och sedan sprida erfarenheter och
kunskaper om sadant som har betydelse for vuxna med séllsynta funk-
tionsnedséttningar.

Deltagarnas egna erfarenheter sammanstélls i en s k fokusgruppinter-
vju som ror skola, utbildning, arbetsliv, sjukvard och andra sam-
héllsinstanser t ex forsakringskassa, arbetsformedling, samt boende,
fritid och socialt liv.

P& vistelsen p& Agrenska for vuxna med NF deltog 14 kvinnor och
fem man i aldrarna 24-68 ar. Foljande &r ett urval av deltagarnas egna
erfarenheter nar det galler olika omraden:

o 4 uppger att de varken haft nagra sarskilda skolproblem eller pro-
blem i arbetslivet

o de som uppgav att de haft skolsvarigheter namnde koncentrations-
problem, las- och skrivsvarigheter, felaktigt bemotande och for stora
krav som exempel pa sadana svarigheter

o datorn ar till stor hjalp for de som arbetar pa kontor och bibliotek

a de som arbetat i forskoleverksamheten tyckte det blev for jobbigt
med stora barngrupper, tunga lyft och hog ljudniva

a trotthet, vark i fotter, kndn och ryggar och tilltagande horsel- och
synproblem paverkade majligheterna att klara ett jobb

o det fanns for manga ett patagligt behov av sérskilda anpassningar pa
arbetsplatsen
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o betrdffande samhaéllsinsatser fanns ett stort behov av fasta kontakter
med specialistldkare med kunskap fran flera omraden och regelbunden
uppféljning

a arbetsformedling och forsékringskassa borde samarbeta mer, vilket
skulle underlatta kontakterna

a nér det gallde boendet fanns det inga stora behov av anpassningar

a flera beskrev problem med uttalad trotthet och olika typer av somn-
problem, nagra hade inga sadan problem alls

Foreningsinformation

Barbro Svedell, kassor i NF-forbundet, informerade om férbundet och
dess arbete.

-NF-forbundet ar ett rikstackande ideellt forbund som arbetar for att
forbéattra situation for barn, ungdomar och vuxna med OI. Vi sprider
information om Ol och arbetar for att det startas Ol-team aven for
vuxna.

1991 bildades den forsta Ol-foreningen och 1999 bytte den namn till
NF-forbundet i Sverige som idag har atta regioner. Forbundet ingar i
Riksforbundet Sallsynta diagnoser som i sin tur tillhér HSO.

Idag har forbundet ungeféar 500 medlemmar.

Mer information kan man fa pa NF-forbundets
hemsida: www.nf-forbundet.se

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Habiliteringslédkare Barbro Westerberg
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Klinisk genetiker/hudlékare Charlotta Enerback
Sahlgrenska universitetssjukhuset/Ostra

416 85 Goteborg

Tel: 031- 34340 00

Overlakare Suzanne Steffenburg

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Otterhallegatan 12 A

411 18 Goteborg

Tel: 031- 34340 00
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Specialpedagog AnnCatrin Rojvik
DAMP/ADHD-konsulent Johanna Bjork
pedagog Astrid Emker

socionom Anna Lindfors

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Tandldkare Marie-Louise Sellgren
logoped Lotta Sjogreen
tandskoterska Anita Osberg
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve
Lyckans Backe

Lerkilsvagen 167

434 93 Vallda

Tel: 0703- 16 70 56

Handl&ggare Gunnel Hagberg
Forsakringskassan

405 12 Goteborg

Tel: 031- 116 70 85

Foreningsrepresentant Barbro Svedell
NF-forbundet
info@nf-forbundet.se.
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