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

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

Under de tva utbildningsdagarna mitt i veckan har personal som
arbetar med barn med funktionsnedséttningar, samt utomstaende
foraldrar till barn med sallsynta diagnoser, méjlighet att delta i
foreldsningar.

Forelasningarna fran vistelsen bearbetas och sammanstalls till ett
nyhetsbrev som kan liknas vid ett temanummer for den aktuella
diagnosen. For att ge ytterligare en dimension pa diagnosen sa
intervjuas en av familjerna. Nyhetsbrevet gérs av Agrenskas redaktor
och foreldsarna har givetvis haft mojlighet att l4sa igenom och komma
med kommentarer pa sammanfattningarna.

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med l&ank- och litteraturtips samt
adress och telefonnummer till forel&sarna. Vid denna vistelse ar
diagnosen Noonans Syndrom. Agrenska har haft vistelser med denna
diagnos 1995, 1996, 2000, 2005 och nu 2009.
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Noonans Syndrom

FOljande forelasare har medverkat till framstallningen av detta

nyhetsbrev;

Har nar du oss!
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Inledning

Noonans Syndrom

Detta nyhetsbrev ar till vissa delar en uppdatering av nyhetsbrev nr
249 fran 2005 som sammanfattats av Jan Engstrém, redaktor.
Uppdateringarna och nya texter ar skrivna Susanne Lj Westergren,
redaktor Familjeverksamheten. Sammanfattningen om
"Forsakringskassan” ar hamtat fran tidigare foredrag 2008.

Kort diagnosbeskrivning
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Forekomst

Uppskattningsvis fods 15-20 barn i Sverige varje ar med Noonans
syndrom. Stor variation pa symtom forekommer, diagnosen kan darfor
vara svar att stalla och sannolikt finns det fler med syndromet som inte
fatt diagnosen.

Orsak

Hos ungefar halften av barnen har det gatt att pavisa en skada
(mutation) i ett arvsanlag (i detta fall genen PTPN11) pa den langa
armen av kromosom 12. Denna gen styr bildningen av ett
aggviteamne (protein-tyrosin fosfatas), vilket har betydelse for fostrets
utveckling. Sjukdomen kan dven orsakas av &nnu inte helt kanda
forandringar i andra kromosomer och uppstar bade som spontan
forandring (nymutation) och genom arv.

Arftlighet

Arftligheten ar autosomal dominant, vilket innebar att ndgon av
foréldrarna har ett forandrat arvsanlag, som dominerar 6ver det friska,
Foraldern med det forandrade anlaget har darmed sjukdomen, men
kan ha sa sma symtom att det aldrig stéllts nagon diagnos. Hos
foraldrapar, dar den ena foraldern har ett sjukt anlag, ar risken att fa
ett sjukt barn 50 % i varje graviditet.

Symtom
Symtomspektrat ar stort vid Noonans syndrom och varierar fran svara
till lindriga problem;

e Kortvuxenhet 80-90 %, i genomsnitt blir barnen 15 cm
kortare som vuxna jamfort med forvéantad langd.

o Ett litet karaktaristiskt utseende som blir mindre
framtradande med aren. Exempelvis brett mellan 6gonen, bred
nasrot och kort nacke, lagt och spetsformat harfaste i nacken,
okad beharing, bakatroterade 6ron.

e Hjartfel 55-85 %. Det vanligaste ar fortrangning av
lungpulsadern (pulmonalisstenos) ca 60 %. Fortjockning i
hjartmuskelns kammarvaggar och i skiljevaggen mellan
kamrarna (hypertrofisk kardiomyopati) ca 20 %.

e Testiklar som inte vandrar ner, ca 70-80 %.

e Ogonproblem (skelning, synnedsattning) 60-95 %.
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e Okad blédningsbenagenhet 20-60 %. Problemen ar relativt

lindriga och absolut inte livshotande.

Hangande dgonlock (ptos) 50 %.

Deformitet i bréstkorgen 60-90 %.

Hudpigmentflackar, sarskilt i samband med puberteten 30 %.

Horselproblem med 6roninflammationer och 6kad risk for

nedsatt horsel. Orontrumpeten &r ofta trang, vilket gor att

vatska samlas bakom trumhinnan.

e Kakarna ar ofta sma och gommen hog och smal. Tanderna
kan komma sent, i fel ordning och sitta trangt.

e Atsvarigheter, ar ett stort bekymmer hos ménga, problemen
dominerar de forsta tva levnadsaren. Barnen kan tyckas
ointresserade av mat, har svart att suga och svart med
munmotoriken. En del barn krdks mycket.

e Problem med mage och tarmar, som visar sig i att tarmarna
tOmmer sig saktare an normalt och leder till forstoppning.

e Forsenad psykomotorisk utveckling. En del av barnen
hamtar in en del av forseningen, men de allra flesta far ett
bestaende begavningshandikapp med bl a inlarningsproblem i
skolan.

o Sprakutvecklingen &r ocksa ofta férsenad.

Behandling
Behandling beror pa vilket organ eller kroppsdel som paverkats av
syndromet.

Nar det galler hjartfel sa ar det typen och svarighetsgraden som avgor
vilken behandling och uppféljning som blir nédvandig. At- och
svéljsvarigheter utreds och behandlas av specialistteam pa sjukhus
(nutritionsteam eller dysfagiteam) eller pa habiliteringen. Om orsaken
till kortvaxtheten &r en brist i barnets egen produktion av
tillvaxthormon kan behandling med tillskott av tillvaxthormon via
injektioner ha effekt pa slutlangden. Eventuell underfunktion av
skoldkorteln behandlas med medicin.

Det &r viktigt med tidiga kontroller och regelbundna uppféljningar av
bland annat syn, horsel och tdnder/kékar. Tidig kontakt med barn-
och ungdomshabiliteringen. Och manga behover utredas av logoped
och specialpedagog och fa hjalp med traning och stimulans. De flesta
barn gar i vanlig skola, oftast med extra stod och specialpedagogiska
insatser och nagra gar i sarskola. Aven kontakt med sjukgymnast for

motorisk beddmning och eventuell behandling
Kalla;

e Agrenskas Nyhetsbrev, familjevistelse, Nr 249 (2005)
Agrenskas Nyhetsbrev, vuxenperspektivet, Nr 267 (2006)
Socialstyrelsen (2005)

Informationsskrift (1999-2001) f.d. Smagruppscentrum
Mun-H-Basen
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Genetiken bakom Noonans syndrom och dess medicinska
konsekvenser

Goran Annerén ar adjungerad professor i klinisk genetik vid
Institutionen for genetik och patologi vid Uppsala universitet. Han
berattar om genetiken bakom Noonans syndrom och dess medicinska
konsekvenser.

Inledning

Han borjar med att forklara att det finns en grupp diagnoser/syndrom
som i mangt och mycket paminner om varandra, samtidigt som de
skiljer sig at en del. Forskning har visat att en stord intracellular
signalering orsakar dessa diagnoser. Pa grund av den likartade
cellbiologiska bakgrunden och de utseendemaéssiga likheterna hos
individerna med dessa diagnoser har man foreslagit samlingsnamnet
”’Neuro-cardio-facio-cutana syndrom” (NCFC) alternativt
RAS/MAPK-syndrom. | gruppen ingar:

NF1 (Neurofibromatos typl)

Noonans syndrom (NS)

LEOPARD syndrom

Costellos syndrom

CFC (Cardio-facio-cutaneous) syndrom
Legius syndrom

Inom diagnoserna har man ofta ett typiskt Noonanlikt utseende,
liknande spektrum av hjartfel, kortvuxenhet, hudféréandringar, 6kad
risk for inlarningssvarigheter och varierande grad av mental
utvecklingsstorning. Kliniskt ar skillnaderna ibland sma och det ar
nastan omojligt att kliniskt skilja Leopard och NS fran varandra, samt
att skilja CFC fran CS och aven svart att skilja NS fran CFC.

Sammanfattning

Stor klinisk variation inom NCFC syndromen

Stort kliniskt 6verlapp mellan NCFC syndromen

Stort genetiskt 6verlapp mellan syndromen

Storre Overlapp av symtom hos barn an hos vuxna

Viktiga skillnader
* Risk for cancer (NS, NF1, Costello)
» Olika grad av utvecklingsférsening(Costello, CFC)
* Olika hjartfel

e Manga gener ar inblandade (PTPN11, KRAS, HRAS, BRAF,
RAF1, SOS1, NF1, MEK1, MEK2, SPRED1)

e Gemensam sjukdomsmekanism — aktivering av RAS-MAPK
signalvagen

Nyhetsbrev nr 357 © Agrenska 2009 6
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Vad skall man leta efter kliniskt (vid undersékningar):
e Utvecklingsstorning: Vanligt vid CFC och CS mindre vanligt
vid NS och ovanligt vid Leopard och NS med SOS1 mutation.
e Torr hud: CFC (CS), NS-SOS1 relaterad
e Avsaknad av 6gonbryn: CFC
e Skrynkliga fotsulor och handflator: CS (CFC)
e Tumorer: CS (NS)

(Red.anm: vill ni veta mer om de olika diagnoserna och deras slaktskap s& ga in pa
lanken; http://pediatrisk-endokrinologi.no/2009/1/Hagenas_Njoelstad 2009 _1.pdf)

Noonans syndrom

Goran Annerén beréattade aven kort om de andra diagnoserna inom
NCFC men detta tas inte upp har, fortsattningsvis tas bara Noonans
syndrom upp. Det fods ca 1 barn pa 1000-2500 med Noonans
syndrom, vilket motsvarar ungefar 100 nya fall per ar.

— Eftersom det ar ett syndrom sa varierar graden av symtom, alltifran
att inte ha nagra symtom i princip alls till att ha ganska manga. Man
kan till och med ga hela livet utan att veta om att man har syndromet.
De flesta &r sporadiska fall (nymutationer som upptrader forsta gangen
hos barnet) med upprepningsrisk pa 50 %, det vill saga att den vuxna
individen med Noonans riskerar att till 50 % sjalv fa ett barn med
syndromet. Men det finns ocksa en autosomal dominant nedarvning pa
mellan 30-75 %.

(Red.anm. Mer om arv och genetik pa denna lank: http://www.gensvar.se/ .GenSvar
ar en informationsdatabas som vander sig till sjukvarden och allméanheten, och som
syftar till att formedla information om genetiska sjukdomar. )

Kliniska symtom (det vill s&ga symtom som kan iakttagas)
o Medfott hjartfel (50-80 %)
e Pulmonalisstenos (Kalla: Medicinsk terminologi. — Fértrangning av
oppningen i hjartat mellan héger kammare och lungpulsadern) (20-50%)

e Hypertrofisk kardiomyopati (forstorat hjarta) (20-30 %)

e Kryptorkism (medfétt dold testikel/testiklar i bukhélan) (60 %)
Nutritionsproblem (problem med néringstillforseln) samt
krakningar, reflux, uppblasthet, buksmartor och forstoppning.
Mild utvecklingsstorning (15-33 %)

Blodningsbenégenhet pga. olika koagulations defekter (30 %)

Lymfatiska dysplasier (problem med lymfbanorna)

Pigmentforandringar: fodelsemérken (25 %), café-au-lait

flackar (10 %), lentigines (Kalla: Medicinsk terminologi - Godartade

fodelsemarken hos unga) (3%)

e Kortvuxenhet (80-90 %) med en slutlangd pa ca 153 cm for
kvinnor, ca 163 cm for mén

e Prenatal hydrops (svullnad hos fostret)

Nyhetsbrev nr 357 © Agrenska 2009 7
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Karaktaristiskt utseende

Nagra karaktaristiska drag ar: misshildade ansiktsdrag, brett mellan
6gonen, insjunkna dgon, nedatvinklade 6gon och mungipor. Lagt
sittande, bakatroterade éron, en bred nacke eventuellt med medfott
onormalt hudveck mellan hals och skuldra sa kallad pterygium. Samt
hog panna, lagt harfaste och triangulart ansikte.

Introduktion -genetik

Var kropp &r uppbyggd av 100 x 1012 celler och arvsanlagen (generna)
ar biologiskt betydelsefulla delar av DNA (DNA = en molekyl med den
genetiska koden i kromosomerna, Kalla: Medicinsk terminologi) Generna bar pa
instruktionen for hur ett visst protein skall tillverkas och

styr funktioner i cellen och hela organismens utveckling. Det finns ca
20 000 — 25 000 arvsanlag totalt.

UPPSALA

HEIVERSIEY Introduktion - genetik

DNA
Cell Kromosom (46 st) 5

Arvsanlag (Gen)

Bild. Visas med tillstdnd av Anna-Maja Nystrom.

Rubbningar i signaleringen

Signaler/stimulans fran utsidan av celler kan kopplas om pa insidan av
celler sa att detta leder till andrade funktioner hos cellerna. Detta kan
goras genom aktivering av RAS-MAPK véggen (celldelning). En
stord intracellular RAS-MAPK signalering orsakar bl.a. Noonans
syndrom och de andra NCFC- sydromen. Samtliga orsakas av
mutationer i proteiner som ingar i RAS-MAPK signalvag och har
betydelse i signalering av bland annat tillvaxtfaktorer.

Olika typer av mutationer vid NCFC:
e Aktiverande mutationer: PTPN11, SOS1, HRAS, KRAS,
BRAF, RAF1, MEK1, MEK2
* Inaktiverande mutationer: NF1, SPRED1
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UPPSALA

UNIVERSITET Gene*ik - Noonan syndr‘om

Noonan Syndrom
Genetisk heterogen

Genotyp-fenotyp correlation
PTPN11 50% (12q24) : Eg':\}g:tahr; stenos
U \ + pectus defekt
SOS1 10-13% (2p22.1) + dysmorfa ansiktsdrag
+ cryptorchidism

RAF1 3-17% (3p25.1) - hypertrofisk kardiomyopati
+ amino syra 61, 71, 72, 76 — JIMML

SHOC2 10% (1005

+ ectodermala problem

KRAS <5% (12p12.1 + mindre MR?
+ normallangd?

- cancer

(BRAF 2 patienter)

+ hypertrofisk kardiomyopati

(MEK1 3 patienter)

+ atypisk fenotyp
+ okad risk, svarare MR

Bild: Genernas beteckning (genotypen) se i vanster kolumn och hur de paverkar
utseendet (fenotypen) eller vilka konsekvenser de far sk fenotyper ses i den hogra
kolumnen. Visas med tillstand av Anna-Maja Nystrom..

Fragor:

Hur mycket skall man strida for att fa diagnosen stalld med rétt
mutation?

— For det lilla barnet skall man strida for att fa ratt diagnos fran bérjan.
Vi har ett paket med tester som vi kan gora och undersoka. Men vi
kanner annu inte till alla gener sa det kan mycket val handa att vi inte
finner exakt vilken mutation som géller for det enskilda barnet, svarar
Goran Annerén.

Hur vanligt ar det med cancer hos dessa barn?

— Leukemi finns beskrivet hos 2-3 %, men det & mycket ovanligt. Sa
har man ett barn med Noonans sa skall man inte vara orolig for
cancerrisken egentligen, svarar Géran Annerén.

Utvecklingstorningen?
— Barn med Noonans har i regel en lattare utvecklingsforsening, svarar
Goran Annerén.

Tillvaxthormoner?
— Man kan prognostisera (berékna) slutlangden ganska val, drar man
sedan bort 17 cm sa far man langden pa sitt barn med Noonans.

Vad gar gransen for att behandla med tillvaxthormoner?
—ca 145 cm hos flickor och 153 cm f6r en pojke.

Nyhetsbrev nr 357 © Agrenska 2009 9
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Om barnet har en av diagnoserna med 6kad risk for cancer bor man
ge tillvaxthormon?

— D& bor man inte ge tillvaxthormon, &ven om man idag inte tror att
det finns ett samband, svarar Géran Annerén.

Kan det finnas andra effekter av tillvaxthormonbehandling?

— Har man en tillvaxthormonbrist da har man manga positiva vinster
av behandlingen och da bér man behandla hela livet. Men ar det
enbart for att barnet skall bli langre och inte for att det finns en
medfoddbrist pa hormonet sa ger det inte nagra direkt andra positiva
effekter, svarar Goran Anneren.

Kan man alltid se en defekt pa genen?

— Det &r inte hundraprocentigt att man hittar férandringen, den kan
ligga utanfor de omraden som vi idag tittar pa. For narvarande kan vi
se ca 75 % av de genetiska forandringarna, svarar Goran Annerén.

Vilka prover och kontroller skall tas pa habilitering?
e Blodningsproblem, till en borjan.
e Uppfodningsproblem (nutritionsproblem) hos de flesta, till en
borjan
e Folja tillvaxten, man skall behandla helst fore sex ars alder.
Detta ges med hjalp av sprutor dagligen.

Paverkan pa synen, ar det nagot vanligt?

En del av barnen har 6gon dar irishinnan &r pigmentsfattig, aven
mycket tunn hornhinna férekommer samt brytningsfel. Ofta har
barnen glaségon men direkt blindhet har jag inte sett, svarar Géran
Annerén.

Medicinska och praktiska aspekter pa Noonans syndrom

Otto Westphal ar 6verlakare pa Barnmedicin vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goteborg. Han talade utifran medicinska
och praktiska aspekter kring Noonans syndrom.

Allmant om syndrom

— Syndrom ér ett antal likartade avvikelser hos en grupp
barn/individer, sa pass karaktaristiska, att de maste ha en gemensam
orsak. Orsaken kan variera det kan vara fordndring av arvsmassan
(kromosomer, gener), miljofaktorer (alkohol, infektioner under
fosterlivet), svélt eller sjukdom hos mor under graviditet m.m. Det
finns mer &n 2 500 olika syndrom, d&r en del avvikelser &r vanliga och
forekommer inom manga syndrom medan andra avvikelser ar lite mer
specifika och véger tyngre vid diagnos, borjar Otto Westphal.
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— Manga syndrom har fatt sitt namn efter den som forst beskrivit
syndromet, exempelvis Noonans syndrom som beskrevs av Jacqueline
Noonan. Andra syndrom har namn som beskriver tillstandet
exempelvis ”Achondroplasi” det vill sdga klassisk dvargvaxt dar det
ar en defekt i skelettets brosk sa kallat chondros. En del syndrom kan
sékerstéllas med hjélp av blodprov eller andra undersékningar, en del
ar "kliniska” diagnoser det vill siga att nagon som sett flera patienter
med samma syndrom “tycker” att det stimmer med ett visst syndrom,
séger Otto Westphal.

Noonans syndrom (NS)

Det var den amerikanska kardiologen Jacqueline Noonan som redan
1963 beskrev barn med kongenitala hjartfel och speciella kroppsliga
drag, dér av namnet. Men den genetiska orsaken blev funnen forst
2001, da man pavisade mutationer i PTPN11 genen.

Noonans syndrom, som &r ett medfdtt arftligt syndrom, har vissa
likheter med ett annat syndrom, Turners syndrom, som bara beror
flickor.

— | slutet av 1950-talet ansags det att man hade funnit en manlig
variant pa Turners syndrom, som man kallade male-Turner. Nagot ar
senare upptackte man emellertid att flickorna med Turners syndrom
hade en kromosom for litet, men det hade inte pojkarna i gruppen
male-Turner. Ytterligare nagra ar senare gjorde sedan (ovan namnda)
dr Noonan klart att pojkarna hade ett eget syndrom, som dérefter fick
namnet Noonans syndrom. Syndromet &r lika vanligt hos flickor som
hos pojkar.

— Hos cirka 50 % av de patienter som vi “tycker” har Noonans
syndrom finner man en avvikelse i en av de gener som finns i den 12:e
kromosomen PTPN11. Pa senare ar har man hittat ytterligare 3
mutationer RAF1, KRAS och SOS1, tillsammans ytterligare 25 %.
Hos resten av barnen har man &nnu inte hittat mutationen eller den
bakomliggande orsaken.

— Bland vara barn i Goteborg kan vi inte se nagot samband mellan
graden av Noonanavvikelser och férekomst av mutationer. Vi vet idag
att de som har mutationen RAF 1 |6per storre risk att forsamras i sin
hjartfunktion (hypertrofisk kardiomyopati/vénster kammarvégg i
hjartat fortjockad. Mutationen PTPN11 kan analysers inom ramen for
sjukvarden, de évriga mutationerna kan bara analyseras pa enstaka
speciallaboratorier till mycket hog kostnad.

Karaktaristiska symtom vid NS
Ogon

e Hangande 6gonlock (ptos), beror ibland pa mycket grunda
6gonhalor och kan da vara svart att operera
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Mandelformade dgon

Ogonen sluttar lite nedat

Brett mellan 6gonen (hypertelorism)

Hudveck i 6gonvran mot nasan (epikantusveck)
Skelning

Brytningsfel

e Bakatroterade, ibland latt utatstaende, klumpiga ytteréron.
e Okad risk for 6roninflammationer, ofta svarbehandlade.
e Neurogen horselnedsattning (nervskada) nagot vanligare

e Bred nacke, ibland med hudveck.

o Treflikigt, 1agt harfaste och ibland smalockigt har

e Hud: rikligt med fodelsemarken (pigmentflackar)

e Deformerad bréstkorg (“trattbrost”), pectus excavatum

e Deformerad bréstkorg ("tuppbrést”), pectus carinatum

e Skolios - krokig rygg. NS ryggar ar lite speciella till skillnad
fran vanliga tonarsryggar. De kroker sig ofta snabbare an
vanliga ryggar och tatare kontroller kanske 1/ar ar att
rekommendera

Tillvaxt avvikelser

e Kortvuxenhet finns hos de flesta med NS. — Vi brukar saga att
barnen &r c:a 15 cm Kortare an forvéantat (métt med hjalp av
foréldrarna langd)

e Det finns sérskilda tillvaxtkurvor fér NS som man bor
anvanda och jamfora barnet med.

e Oftast nagot lagre fodelsevikt och fodelselangd. Barnen tappar
ytterligare under forsta levnadsaret

e Samre pubertetsspurt &n andra barn

e Orsak oklar men generellt lite samre formaga att bilda
tillvaxthormon

e Inslag av skelettdysplasi — korta armar och ben i férhallande
till bal-langd och dar tillvaxthormonbehandlingen varit
framgangsrik

NS - kortvuxenhet

— Tillvaxthormonbehandling har prévats pa flera hall, men ansokan
om godk&nd behandling for barn med NS har avslagits i Europa men
ar godkand i USA. Det har visat sig att behandlingen forbattrar
vuxenlangden med 6-8 cm hos flickor och 10-12 ¢cm hos pojkar. Aven
andra gynnsamma effekter har setts ibland, men det spekuleras i om
det finns en 6kad risk for kardiomyopati (hjartmuskelsjukdom) som
biverkan till denna behandling.
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Eftersom barnen i regel ar kortare &n normalbefolkningen sa har det
gjorts olika studier genom aren. Otto Westphal beréattar om en som
han varit med om att gora:

Bakgrund till studien, det finns stora likheter vad det galler utseendet
hos barn med NS och Turners syndrom. Hos barn med Turners har
man ocksa ett inslag av skelettdysplasi — korta armar och ben i
forhallande till bal-langd, och dar har tillvaxthormonbehandlingen
visat sig vara framgangsrik.

Upplagg, — 1992 startade vi en 2-arig studie med 20 barn alla med NS
och samtliga i forpuberteten (alder 3%- 13.8 ar) och19 barn fullféljde
studien. 2 olika doser prévades enkel dos pa 0.033mg (=0.1E) /kg/dag
och en grupp med dubbel dos 066 mg) mg/kg/dag.

Resultat, ingen signifikant skillnad i slutlangd mellan doserna, detta
var forvantat eftersom dosen modifierades med hansyn till
medelforéldralangden.

— Slutlangd hos flickor var 157.7cm (+/- 4.7 ¢cm) alder 17.0 ar och hos
pojkar 174.5cm (+/- 7.8 cm) alder 19.5 ar. Flickorna vann i snitt 9,8
cm och pojkarna 13 cm (pojkarna sena i puberteten?). Ytterligare 6
barn undersoktes/behandlades pa samma satt som i studien och totalt
sett blev det 25 undersokta barn. Resultatet av gendiagnostiken visade
att hos 12/25 fann man mutation och hos 13/25 saknades mutation.
Det visade sig ingen skillnad i behandlingseffekterna mellan de som
hade mutation och de som saknade, sager Otto Westphal.

Uppfoljning 5 ar efter avslutad behandling, — Enligt
sjukdomshistorien inga problem som kunde hanféras till behandlingen
och inga sjukdomar kunde pavisas forutom de som var kanda fore
behandlingen (hjartfel). Blodundersdkningarna var helt normala och
man kunde inte se ndgon forsamring av hjartfunktionen. Alla var
dessutom positiva till den behandling de fatt eftersom de blivit langre.

Speciell tillvéxtkurva for NS-barn. Det finns framtaget en séarskild
tillvaxtkurva for barn med NS, med hjélp av denna kan man lattare
folja barnets tillvaxt matt utifran det som ar “normalt” for just dessa
barn och slipper da oroa sig hela tiden, menar han.

— Riktig tillvaxthormonbrist &r ytterst ovanlig, utan de flesta har
endast en forsamrad formaga att bilda tillvaxthormon. Det finns alltsa
ingen lagligmajlighet att behandla med tillvaxthormon.
Tillvaxthormonbrist kan vi idag se genom att ta blodprov enligt ett
visst schema (var tjugonde minut i 20 timmar, det blir ca 36 prover
under ett dygn). Behandling med tillvaxthormon &r en pafrestande
behandling, sa de barn som jag har behandlat ar de som varit avsevart
kortare &n normalt pa den sa kallade NS-normalkurvan.
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Hjart- och lungavvikelser vid NS

e Hijartfel (55 — 85 %)

e Pulmonalisstenos — fortrangning av blodkarlet fran hjartat till
lungorna, vanligen nedanfor, ibland strax over klaffarna.

e Kardiomyopati (hjartmuskelsjukdom)

e En forandring av hjartmuskeln, oftast en férstoring (hypertrofi)
av hjartmuskeln vid avgangen av blodkarlet till lungan vilket
gor att fortrdngningen forvarras. Operation kan bli nédvéndig.

e Nasta alla andra hjartmissbildningar kan férekomma.

e Okad blodningsbenagenhet — lattare att fa blamarken. Nar de
skar sig tar det lite langre tid att blodstilla. Sallan aktuellt med
behandling — ingen riktig blddarsjuka.

e Icke nedvandrade testiklar. Kan leda till sma yttre konsorgan

e Forsenad pubertet for pojkar, ibland behandlingskréavande. Hos
flickor &r snarare puberteten tidig.

— Nedsatt fruktsamhet — nar NS finns i familjen &r det vanligare att
mor har NS for kvinnor med NS har normal fruktsamhet, medan
mannen kan ha en nedsatt fertilitet om och pa grund av att testiklarna
inte vandrat ned, den uteblivna nedvandringen kan bero pa en defekt i
testikeln. Tillstandet i sig ar inte typiskt for NS utan forekommer dven
hos andra pojkar.

Motoriska funktionsnedsattningar kan vara svarigheter att
samordna 6ga/hand sa kallade perceptionsstorningar samt att barnen
kan vara nagot klumpigare i sina rorelser.

Kognitiva funktionsnedséattningar (tankeprocesser)
e Utvecklingsforsening och/eller begavningshandikapp. Som
grupp lagre begavning an genomsnittet
50 — 80 % behdver extra hjalp i skolan.
Dalig tidsuppfattning
Oftare mer okoncentrerade
Nedsatt uthallighet
Ofta lite senare med talutvecklingen och kan dven tala otydligt
under de forsta aren

— Jag tycker att man har for stor tolerans for utvecklingsforsening
under de forsta aren. Pedagogerna borde se tidiga tecken och ta itu
med dem sa att det inte gar for manga ar och barnet kommer efter nar
alla andra satter fart och har I6st laskoder och kan
multiplikationstabellen som ett rinnande vatten. Barn med NS har
svarare med matte i allmanhet, multiplikationstabellen ar for manga en
gata men nar de val greppar den sa lossnar mycket av mattegatan for
dem, séger Otto Westphal.

Han menar ocksa att det ar battre med tidig kartlaggning av problemen
for att frisatta pengar och resurser till forman och hjélp for barnen.
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— Aven bokstavsdiagnoserna ar lite mer vanliga hos barn med NS och
da framfor allt ADHD.

Matsituationen ett tungt kapitel

— Under det forsta levnadsaret har manga av barnen
uppfodningssvarigheter. De ar ointresserade av mat och blir fort
matta. De kraks aven lattare an andra barn pa grund av en hog och
smal gom. Dessa matningssvarigheter kan kvarsta lange, ibland kraver
de sondmatning (sond i nésan ner till magsacken) och ibland en PEG
(Perkutan Endoskopisk Gastrostomi) eller en "knapp”.

Redaktionens anméarkning:

Man kan ocksé anvanda sig av Nasogastrisk sond (sond i nasan ner till magsacken) eller
PEG* (Perkutan Endoskopisk Gastrostomi) som ger extra naringsstdd under en begrénsad
period eller permanent. Sond anvands i samband med flera olika sjukdomstillstand dar
maénniskor behdver nédringsstod. PEG’arna idag & mindre och smidigare och anvénds allt
oftare. En Knapp ersatter som regel en Peg och ger direkt ingang till magsécken. Knappen
har en mycket Iag profil och ligger platt mot huden samt ar férsedd med en propp. Fér mer
info se; http://www.sahlgrenska.se/SU/6/Medicin/GEA/PEGKnapp-och-Gastrotub/

Gunilla Thunberg &r logoped och forskare och arbetar pa DART i
Goteborg. Hon &r ocksa mamma till en pojke med autism och latt
utvecklingsstorning och som ocksa har dyspraxi och sprakstérning.

DART dr Vastra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter och
tillhor regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus. DART &r bel&get i samma lokaler som
Specialpedagogiska Skolmyndigheten/SPSM och har genom detta
mojlighet till viss samverkan.

Vad gor DART?

DART erbjuder utredning, utbildning och utveckling kring
kommunikation och datorbaserade hjalpmedel for barn, ungdomar och
vuxna med funktionsnedséttning, deras familjer och personal. Det
vanligaste &r att barn och ungdomar kommer till DART via
habilitering. Tillhér man inte habilitering kan det vara svarare.

— Vi é&r ett tvarprofessionellt team om cirka 12 personer som genomfor
utredningar och utprovning av hjalpmedel for dessa personer. Men en
stor del av verksamheten ar ocksa kurser inom kommunikation,
handledningsinsatser for personal pa habilitering, pedagoger och
andra. DART har ocksa i samarbete med habilitering och
barnlogopedisk verksamhet startat utbildning for féraldrar som har
barn med kommunikationsproblem. Det finns ett regionalt
kommunikations- och dataresurscenter i de flesta regioner, beréttar
Gunilla Thunberg.
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Kommunikation och Noonans syndrom (NS)

Sedan pratade Gunilla om kommunikation och AKK — Alternativ och
Kompletterande Kommunikation, kommunikation och
kommunikationsstod vid Noonans syndrom

Kommunikation en rattighet

— Kommunikation ar det viktigaste for oss manniskor och
kommunikation &r mer &n bara tal, det ar viktig att se pa helheten. Om
man beténker att det &r ett hundratal olika sma muskler som hjalper till
vid talet s& det &r inte konstigt om barn med manga olika diagnoser far
svarigheter med just sitt tal.

Hon papekar ocksa att det samtidig ar latt att Overskatta
kommunikationsférmaga da personen har tal och underskatta behov av
kommunikationsstod.

— Ingen publicerad forskning finns kring kommunikation och sprak
vid just Noonan, det som jag hittar &r nagra artiklar som &r ca 30 ar
och en del kapitel i nagra bocker. Men jag vet att det pagar ett stort
projekt just nu i USA pa Waisman Center dar man ocksa tittar pa
sprak och inlarning.

— Pa natet har jag daremot hittat lite information om sen
sprakutveckling och svart med tal och viss otydlighet. Man kan &ven
lasa om att personer med Noonan har drag av autism med svarigheter
vid socialt samspel och med finesser i kommunikationen samt svart
med planering, struktur och flexibelitet. Det star ocksa att vissa barn
har svart med inlarning och att lasa och skriva.

Manga av foraldrarna bland ahorarna kanner igen detta och flera av
barnen har svart med talmotoriken vilket ger viss otydlighet och de
har aven svart att uttala vissa ljud. Detta skulle givetvis kunna
paverkas av den horselnedsattning, som flera av barnen har.

— Sa vid Noonans kan AKK behdvas i vissa situationer, for vissa
individer och mer nar barnen ar sma an nar de blir storre. AKK-
kommunikationsstod hammar inte utvecklingen sa som en del kanske
tror, all forskning visar tvartom att utvecklingen gynnas och snarare
stimulerar sprak- och talutvecklingen.

Hon tycker att man skall ge sa mycket stod som mojligt nar barnen ar
mindre och har svart att forsta och uttrycka sig. Stod genom TAKK -
Tecken som Alternativ och Kompletterande Kommunikation, foton
och bilder eventuellt i bocker eller pa kartor, talande hjalpmedel mm.
Hjalpmedel for kommunikation ger stod for bade forstaelse och
uttryck.

— Vi skall 6verbrygga svarigheterna med de starkare sidorna och
anvénda de resurser som finns.
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Hon tar sedan upp vissa hjalpmedel som hon tror kan vara lampliga
for barn med Noonans;
e Reda-ut-hafte
e Kommunikationspass
Samtalsmatta
Schema och aktivitetsstdd med bildtext
Sociala beréattelser
Stod for lasande och skrivande

Reda-ut-héafte

Reda-ut-h&fte &r en liten kommunikationsbok med bilder. Fungerar
bra for de personer som har otydligt tal eller svart att férklara problem
som uppstatt. | haftet finns fragestruktur med bild- och textstod som
underlattar forstaelse och uttryck

Kommunikationspass

— Kommunikationspassen &r en liten bok om barnet; i den presenteras
barnet med en kort beskrivning om vad det har for svarigheter och
resurser. Detta gor att den som moter barnet far en snabbare forstaelse
for barnet och vilka resurser som behdvs runt om.
Kommunikationspasset gor att man ser barnet/méanniska som en
individ och inte som ett problem. Vissa barn kan tycka det ar jobbigt
och pinsamt att ha ett sadant har pass, kanske behover vi da hjélpa
dem att se om det behovs eller inte. Andra tycker att det blir ett bra
stdd, forklarar Gunilla Thunberg.

Det gar att ladda ner exempel pa och mallar till kommunikationspass
via DART’s webbplats, under fliken “tips och material” .

Samtalsmatta

Redskap for att underlatta och tydliggéra kommunikation kring
asikter, kanslor och varderingar. Samtalsmattan passar manga grupper,
hjalper ocksa att fokusera vid svarare fragor, man kan avgransa genom
att séga vi pratar om det som &r pa denna yta”. Mattan (noppig liten
hallmatta) gar att kopa pa till exempel IKEA till den gér man bildkort
av 4 typer: vardeskala, samtalsamne, fragor, tomma extrakort att
skriva/rita pa. Med mattan ar det lattare att fa en bra 6verblick och
kansla for om barnet forstatt och den underlattar samspel och
forstaelse.

Schema aktivitetsstod med bild/text.

Schema for aktivitetsstod med bild/text &r ett satt att visualisera och
kompenserar svarigheten att ”se framfor sig”, visualisera vad som
skall handa eller hur jag skall na ett visst resultat genom att planera.
Ett exempel dr kalender med manads-, vecko- dagsschema. Ett
aktivitetsschema kan goras for olika sysslor till exempel for att baka,
ta pa sig klader, aka buss mm.
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— Bildsttd och foton ar allmént ett bra underlag for kommunikation
som underlattar samspel, att hitta olika samtalsémnen och finna ord,
helt enkelt att forsta varandra.

Sociala berattelser

Sociala berattelser &r ett pedagogiskt verktyg och riktar sig till
personer som: har svart att fullt ut forsta den verbala
kommunikationen, behover stimulera fler sinnen for att forsta samt
behdver nedskrivna levnadsregler eller strategier for att komma ihag.

Med pennan eller datorn som hjalpmedel kan man logiskt bygga upp
tankar och fortydliga situationer. Att arbeta med sociala berattelser
blir ett sétt att bearbeta och reflektera samt ¢va in nya beteenden och
tillvagagangsstt.

Stod for lasande och skrivande

— Barn med motoriska svarigheter skall fa jobba med tangentbord och
inte ta alla resurser till att skriva med sin hand, detta &r VIKTIGT.
Barnet som kommit en bit i 1&s- och skrivprocessen lér sig sedan aven
skriva med penna langre fram. Sa finns det talsyntesaterkoppling,
detta ar framforallt lasstod men ocksa stod vid skrivande. Det finns
aven bildstéd som Symwriter symbolskrift — for att skriva och lasa

Widgit symbolskrift och SymWriter+InPrint

Widgit symbolskrift och SymWriter+InPrint &r
ordbehandlingsprogram for att skriva savél symboler som text. Det
innehaller ocksa ljudning och upplasning. Pa Hargdatas webbplats kan

man lasa och jamfora programmen och vad de innehaller. (Red.anm;
www.hargdata.se, hos dem hittar du programvaror och datoranpassningar speciellt
for barn, ungdomar och vuxna med funktionshinder. De har bl.a. SymWriter, In
Print, Widgit Symbolskrift och Clicker)

— Widgit symbolskrift &r ett las- och skrivprogram, inte direkt ett
kommunikationsprogram. I dag finns en ny och modernare version
som heter SymWriter. Det finns pa svenska och engelska. Sa finns
aven InPrint med for att tillverka text- och bildmaterial som kan
anvandas i kommunikationspass mm ute i det dagliga livet. Att
anvanda sig av dessa programvaror ar inte att fuska som en del
okunniga personer kan tanka, utan ett lika bra satt att skriva och lasa
som det traditionella sattet, sager Gunilla Thunberg.

Man kan t ex skriva dagbok i detta program och genom bilder, ord och
ljud i programmets skrivmiljoer berétta vad man gjort i till exempel
skolan, pa en utflykt eller hemma.

Programmen ger mojlighet till;
e Att jobba med helordsmetod samtidigt med ljudandet
e Bade bild- och ljudstod (talsyntes)
e Motorisk avlastning — barn med motoriska problem skall
absolut inte l&ra sig skriva med penna!
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e Att gora bildmaterial

Skolsituationen; hur vander vi svarigheter till mojligheter

Johanna Bjork & ADHD-konsulent och jobbar med Agrenska som
bas. Hon &r en resurs for barn, ungdomar och vuxna med
neuropsykiatriska funktionsnedséattningar, deras familjer, personal och
andra som kommer i kontakt med funktionsnedsattningarna.

Konsulentfunktionen &r till storsta delen finansierad av Géteborgs
kommun och insatserna riktar sig darfor i forsta hand till Goteborg.
Konsulentens huvuduppgift &r att pa olika satt sprida information och
kunskap om neuropsykiatriska funktionsnedsattningar.
Forutsattningarna okar da for ett béttre bemotande.

Detta kan konsulenten hjélpa till med: Information och végledning
till foraldrar, personal och andra i aktuella fragor.
Kompetensutveckling inom forskola, skola, socialtjénst,
forsakringskassa, kyrka, kriminalvard, foreningar med flera.
Konsulenten kan erbjuda forelasningar for personalgrupper,
konsultationer till arbetslag och elevvardsteam, information till elever,
medverkan vid foraldraméten med mera.

Se det som fungerar bra

— Barnens svarigheter stéller till det for barnen i vardagen och ofta &r
det just svarigheterna man fokuserar pa. Jag vill istallet att vi skall
forsoka se de som fungerar och ar bra. Vi skall bygga pa det som
fungerar vél for att bygga upp sjalvfértroendet for barnet/personen,
séger Johanna Bjork.

— Vi skall forsoka anpassa och forma en verksamhet utifran barnet star
det i lagen och det galler alla vara barn med och utan funktionshinder
och 6ver hela landet. Men lagarna tolkas av dem som anvénder dem
och detta gor att det i verkliga livet inte ser riktigt likadant ut 6ver allt.

Uppmarksamhetsstorning

For att bedomas ha uppmarksamhetsstorning skall dessa uppsta i flera
olika miljoer. Punkterna nedan ar exempel pa vad det innebar att ha
uppmarksamhetsstorning;

e Koncentration/Fokus— Barnet kan uppleva att det kan
koncentrera sig fast det bara ar i 4 minuter, vi daremot ser pa
de dvriga 14 minuterna som inte fungerar. Det ar battre om vi
da istéllet ser pa nar det fungerar och hur vi kan dra nytta av de
stunderna.

e Uthallighet, svart med uthallighet
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e Information/Instruktion och Verkar inte lyssna pa tilltal. —
Fast det ar nog sa att barnet inte orkar lyssna pa information
som kommer i flera led. Det kréver en del av 0ss runt omkring
att tanka pa att ge instruktioner i liten mangd och aterkoppla
och se om och hur barnet uppfattat de vi sagt.

e Svart att organisera

e Motivation, att ha formagan att gora det vi inte gillar. — Detta
ar svart for barnen. Barnet lever fortfarande i det yttre pratet
det vill sdga det beréttar hgt om hur det tdnker och vad det
gor, till exempel ”Nu tar jag pa mig de blaa stévlarna”, Vi
vuxna dar emot har utvecklat det inre talet och det anvander vi
0ss av nar vi gor trakiga saker for att motivera oss, till exempel
”Nu skall jag bara gora detta sedan kan jag gora det roliga”.
Barn har inte den férmagan och behdéver hjalp med den trakiga
strukturen och visa pa det roliga langre fram.

e Latt distraherat, vad som stor en individ ar véldigt personligt.
Manga vuxna tycker att det ar latt att skifta mellan olika fokus,
men barn med uppméarksamhetsstorningar har valdigt svart att
bryta en syssla for att gora en annan. Om vi till exempel séger
"Sluta titta pa Tv nu, vi skall ata”, sa kan dessa barn ha valdigt
svart att slappa tanken pa Tv'n och vad de nyss tittat pa for att
istallet sétta sig i lugn och ro och ata.

e Glomsk, — Man skulle kunna saga att det ar valdigt dyra barn,
de glommer saker 6ver allt. Men den vérsta glomskan &r att
inte fa sdga det man behdver just nar man behdver, sedan ar
det for sent, kort...och glomt. Att ndgon lyssnar nar man
behover tala ar viktigt for sjalvfortroendet.

Impulsivitet

— Barnen kan ocksa ha svart med att vanta pa sin tur, de vill gora det
de vill omedelbart och inte vanta in ett béttre tillfalle, detta behdver vi
runt omkring stotta. Vi glommer och ge barnen alternativ, s&g inte
bara att det ar fel utan visa pa ett battre alternativ. Lar dem hantera
ilskan kanalisera den. Problemet med impulsivitet &r att den avbryter
och stor andra.

Exekutiva funktionerna

Att kunna organisera sig, planera och fullfélja ar de exekutiva
funktionerna. Men for att anvanda denna funktion kravs att vi kan
tanka i manga led. For barnen ar detta svart och nagot som de
successiv utvecklar. Det som forsvarar det hela &r att dessa barn
dessutom tappar fokus sa fort nagot annat hander som pockar pa deras
uppmarksamhet, till exempel nagot som ar mer intressant och hander
utanfor fonster drar deras uppmarksamhet fran klassrummet, eller att
nagon viskar till nagon annan mm.

— Om barnet tappar sin koncentration sa fanga bara upp barnet dar det
ar och visa pa "att det var detta du holl pa med nér du stérdes”, det
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behovs ingen forklaring om varfor utan bara en styrning tillbaka mot
réatt fokus, sager Johanna Bjork.

Arbetsminnet &r den del av minnet som bearbetar det som hander just
nu och det kan inte belastas for mycket, eftersom det maste finnas rum
for nytt minnesstoff. Arbetsminnet lagrar stoffet en halv minut eller
hogst ett par minuter ifall ingen repetition férekommer.

Manga av barnen har daligt arbetsminne, men detta ar traningsbart.
Det finns manga tillfallen i vardagen som vi kan trana upp vart
arbetsminne, man kan ocksa forbattra det genom korsord och sudoku.
Det finns ocksa dataprogram som battrar pa arbetsminnet, pa
Karolinska Institutet i Solna har man gjort forskning kring ett program
som heter RoboMemo lés artikeln pa denna lank

Tidsuppfattning, vad ar strax? Vi har sa olika uppfattning om tiden
och det ar viktigt att hitta en form som barnet forstar, det ar inte latt att
till exempel veta hur langt en stund &r, eller som ett av Johannas
"barn” sa ”FOr min mamma gar det tva strax pa en stund”. Och det &r
inte Iatt att veta nér en pappa vilat klart, hur lange &r det? Det géller att
hitta greppbara strategier, som hjalper barnet bena isar tidsbegreppen.

Perception

Alla tolkar vi med vara sinnen, vi tolkar orden, gesterna, bilderna vi
uppfattar som sedan omvandlas till nagot vi forstar och som blir
begripligt. Vi tolkar utifran vara tidigare erfarenheter.

— Det ar olika for olika ménniskor, vissa tolkar lattare det vi hor, andra
lattare det vi ser, men ndr det galler kommunikation &r det viktigt att
komma ihag att det alltid handlar om en tolkning hos mottagaren. Om
barnen fragar "va sa du” tank da pa vad och hur du sa det forsta
gangen och forsok sdja det pa ett nytt satt. Det behover alltsa inte
innebdra att barnet inte horde forsta gangen, utan pa att det inte
forstod, det visste inte hur det skulle tolka det som sades. Att anvénda
bilder kan vara ett satt att 6ka barnets forstaelse, kanske visa en bild
pa en miljo man skall besoka. Hur omfangsrika vi an blir verbalt sa
kan man behdva kombinera detta med ytterligare input.

e Auditiv perception; éronen hor, hjarnan tolkar —att tolka om
och forsta

e Visuell perception; dgat ser, hjarnan tolkar- att se och inse

e Lukt, beroring, varme, kyla och smarta ar ocksa saker vi tolkar
med vara sinnen

Forklaringsmodeller

Att barnet har det svart beror nastan aldrig pa enbart en sak, det kan
bero pa en mangd faktorer till exempel:
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Bild. Orsakerna varierar, det beror aldrig pa bara en omstandighet att barnet har det svart.

— Vi maste se pa helheten s att vi vet hur och var vi skall satta in ratt
hjalp och stotta det specifika barnet. Vi maste se vad i den mentala,
sociala och fysiska miljon som behdver forandras.

Johanna tipsar om SPSM - Specialpedagogiska skolmyndigheten,
bildades den 1 juli 2008, for statens samlade st6d i specialpedagogiska
fragor. Denna myndighet har 6vertagit all verksamhet inom Sisus,
Specialpedagogiska institutet och Specialskolemyndigheten.

Alla vara insatser syftar till att barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedséttningar ska fa en utveckling och utbildning som
praglas av likvardighet, delaktighet, tillganglighet och gemenskap.”

Var uppgift ar att ge specialpedagogiskt stod till skolhuvudman,
framja tillgangen pa laromedel, driva specialskolor for vissa
elevgrupper och fordela statsbidrag till studerande med
funktionsnedsattningar och till utbildningsanordnare. Det
overgripande uppdraget ar att alla ska ges mojlighet att na malen for
sina studier och utbildning.” (kalla SPSM www.spsm.se )

100 % Ork

— Naér vi vaknar har vi ca 100 % ork. Denna ork skall vi forvalta under
dagen och vi anvander oss pa lite olik satt av den. For barn med EDS
tar det vardagliga livet mycket kraft och det galler att hjalpa barnet
forsta hur det skall hushalla med just sin ork, inte titta pa vad andra
barn orkar. Att till exempel ta in ny kunskap, som ju eleverna gor i
skolan tar mycket mer ork &n for lararen som star och lara ut det som
lararen redan kan, fast tidsatgangen ar den samma. Sa géller det att

Nyhetsbrev nr 357 © Agrenska 2009 22


http://www.spsm.se/

Noonans Syndrom

regelbundet fylla pa med ork. Att leka tar ocksa pa orken for dessa
barn och det &r inte latt att veta hur man skall gora. Sa barnet kan
behdva att man gor ett atgardsprogram dar det tydligt framgar hur man
pa basta satt kan stotta och hjalpa barnet. Ett atgardsprogram &r alltid
ett samarbete mellan hem och skola, sdger Johanna Bjork.

SIKA - MATERIALET (Samarbete — Information —
Kartlaggning — Atgérd)

P& Agrenska har man tagit fram ett material som kan anvéndas just i
syfte att ta fram ett atgardsprogram, kallat SIKA.

Syfte

Detta material kan anvandas nar man beddmer att ett barn har koncen-
trationssvarigheter i kombination med motorisk-perceptuell
problematik.

Huvudsyftet &r att ge skola och foraldrar ett verktyg att samarbeta
kring. Ansvaret for att samarbete startas ligger hos skolan, férslagsvis
inom skolhalsovarden. Kartlaggningen av barnets svarigheter i olika
situationer blir mer heltdckande genom att den gors av foraldrar och
skolpersonal tillsammans.

Materialet ska ses som ett diskussionsunderlag for foréldrar och
personal och inte som ett underlag for diagnos. Det &r viktigt att en
utredning av bland annat lakare och psykolog kommer till stand om
barnet visar sig ha stora svarigheter och/eller svarigheter inom flera av
de olika funktionsomradena.

Materialet innehaller fakta och litteraturtips. Upplaggningen
stimulerar till att man kan utarbeta konkreta forslag pa atgéarder
hemma och i skolan. Eftersom man gemensamt kartlagger
svarigheterna i hemmet och i skolan 6kar den 6msesidiga forstaelsen
for barnets och foraldrarnas respektive personalens situation.

Strategier

— Hur kan vi stotta? Ju mer kunskap personalen far om
funktionsnedsattningen ju lattare ar det for personalen att forsta.
Brister med de exekutiva funktionerna ar svarigheter som inte syns pa
utsidan. Det finns inget sa orattvist som att behandla alla lika, vi fods
ju alla med olika forutsattningar och formagor, papekar hon.
Skollagen sager att utifran barnets forutsattningar skall de fa den hjalp
de behover, skollagen &r en tolkningslag. Och att tolka kraver
kunskap. Ju béattre kunskap skolan har om enskilda elever och
diagnoser desto battre kommer tolkningen ge en bra skolmiljo.

Men det gar inte att behandla alla lika utan vi maste kompensera och
stotta for dom svarigheter som finns. Bygga pa det som fungerar val
for att bygga pa sjalvfortroendet. Detta gor vi om vi tanker utifran;

e Kunskap om funktionshindret
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e Grundsyn

e Individualisera

e Hjalpmedel for att kompensera forsvarigheterna
Forhallningssatt: Respektfullt, tydligt, annorlunda och
otraditionellt

Organisation

Samarbete

Salutogent tankande

Enighet

Forutsagbarhet, hjalpa barnet att fa koll pa laget.
Struktur-Tid

"MOGt pa ratt niva”

Motivation

Tre bra ledord; Struktur, Tydlighet och Var steget fore

— Barnen kan upplevas som inflexibla méanniskor for de tycker inte om
nar saker hander runt det som det inte har koll pa. Men om vi istallet
forbereder for en ny handelse genom att forvarna och beratta sa
kanske barnet istallet gillar det som kommer att héanda.

Detta vill vi ha svar pa nar vi vaknar, det vill aven vara barn.

e VAR SKA JAG VARA?

VAD SKA JAG GORA?

NAR SKA JAG GORA DET?

HUR SKA JAG GORA DET?

HUR LANGE SKA JAG HALLA PA?
MED VEM SKA JAG GORA DET?
VAD SKA JAG GORA SEDAN?

— Det ar viktigt att hjalpa barnet med strukturer, ett barn som "tjatar”
gor det ofta for att det saknar kontroll pa tiden och vad som
hénder.Tajta ihop strukturen, det vill sdga specificera mer detaljrikt
vad som skall goras under ett moment, typ - gor tre tal, sa rattar jag,
gor ytterligare tre tal, jag rattar sedan tar vi en paus.

Barnet kan ha problem som ligger pa olika nivaer beroende pé vad det
ar som skall goras. Vissa saker fungerar bra utifran barnets egentliga
alder och andra saker gor att barnets niva ar pa flera ar under deras
alder.

Att tanka pa:

Hur lang tid orkar barnet, hur mycket orkar barnet, fokusera pa en sak
i taget, planera fore, var oerhort tydlig, pAminn, minimera
valsituationerna. Det &r aldrig for sent att stotta ndgon, men det ar
alltid battre.
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Horsel och 6ron besvar (uppdatering fran 2005)

Overlikare Radi Jonsson, Oron- nis- och halskliniken, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Géteborg, informerade om hérsel- och
oronbesvér vid Noonans syndrom.

— Nar det ar fraga om forandringar i stora gener, som vid Noonans
syndrom, blir variationerna i symtombilden ofta stora och flera
organsystem drabbas. Medfodd horselskada ar darfor inte sa ovanligt
vid Noonans syndrom och maste utredas och behandlas. Syftet ar att
ge forutsattningar for en néra nog normal hérselfunktion,
sprakutveckling och kommunikationsformaga. Malet &r tidig diagnos
(fore 3 manaders alder), tidig habiliteringsstart (fore 6 manaders alder)
och horhjalpmedel och habilitering, sdger Radi Jonsson.

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

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

— Vi har arbetat for att fa acceptans for tidig horselscreening pa alla
barn. Pa alla barn gors idag neonatal (i nyfoddhetsperioden) screening
sager Radi Jonsson. Om hdrselscreening inte visar tecken till normal
horsel, eller om man misstanker horselnedsattning, bor man utreda
barnets horselformaga.

Det finns olika metoder att géra horseltest pa barn:

e P& barn under 6 manader anvander man sig av sa kallade
objektiva matmetoder, matning av “ekon fran innerérat”,
otoakustiska emissioner och/eller hjarnstamsaudiometri.

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

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

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

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

e Benledningsmétning gar till pd ungefar samma satt som
horseltest for ljud presenterade i hogtalare eller horlurar.
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— Den energi som nar skallbenet satter innerdrats vatskor i
svangningar pa samma satt som nar ytterérat har normal funktion. Om
barnet helt saknar horselgang eller har ett defekt mellandra gar
emellertid minst 60 decibel av forstarkningen forlorad. Vid en
benledningsmatning satts en vibrator 6ver skallbenet bakom 6rat och
ett vanligt audiogram mats fram.

Normal horsel forutsatter bland annat:

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

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

e At ljudvagorna traffar en trumhinna som é&r elastisk och nagot
trattformad

e Att ljudet kan forstarkas ytterligare av det horselbensystem,
hammaren, stddet och stighygeln, som finns i mellantrat

e Fungerande leder i hdrselbenen och att upphéngningen med
ligament &r normal

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

e Gasblandning i mellandrat, med samma tryck pa var sida om
trumhinnan

e En drontrumpet som &r 6ppen nér man gapar och svéljer och i
ovrigt &r stangd, for tryckutjdmning

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

— Naér ljudsignalerna nar innerdrat "oversatts" mekaniska svangningar
till elektriska nervimpulser. For att detta ska fungera kravs det att
snackan ar roterad, att membranet &r 2,5 cm langt, att vétskorna i
innerdrat har ratt saltbalans samt att harcellerna som ligger pa ett
membran fungerar. Nar harcellerna bojer sig sker en elektrisk
urladdning. Horselnerven som tar upp signalen borjar i botten pa varje
harcell.

Forutom ytter-, mellan- och innerdresystemen finns det ocksa ett
centralt horselsystem dar horselnerv, hjarnstam och olika horselcentra
ingar, exempelvis ett centrum som ger innebord &t det vi hor och ett
centrum for talet.

I 6rats funktion ingar:

Att vara ett orienteringssinne

Att uppfatta starka, svaga, ljusa och mérka ljud
Att uppfatta riktningen till en ljudkélla

Att uppfatta sprakljud/manskligt tal
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— Horselsinne och talorgan har ett mycket nara férhallande.

Principer for horseldiagnostik:
e Alltid mer &n ett test
Syfte med matningen
Vilken "formaga” mats
Ratt metod i ratt tid (alder)
Sammanlagd bild av olika funktionella delar av horselsystemet
Samstammighet dver, tid, metod med dronstatus

Olika typer av metoder for horseldiagnostik

e OAE, dv s otoakustiska emissioner: ett klickljud sands in i
barnets horselgang, och harcellerna i innerdrat satts i rorelse.
Dessa rorelser avger ett svagt ljud som tas upp av en mikrofon
i horselgangen.

e Hjarnstamsaudiometri, BRA, ABR. Ett klickljud s&nds in i drat
och svaren i horselbanorna registreras med elektroder som
klistras pa barnets huvud.

e Tonaudiometri (ljud genom luft, genom ben)

1. observationsaudiometri
2. tittladeaudiometri
3. lekaudiometri

e Talaudiometri

e Tympanometri, bedémer trumhinnans rorlighet och ger ett
indirekt matt pa om det finns luft eller vatska/var i mellandrat.

Horselnedsattningen vid Noonans syndrom ar ofta:
1. En mellanéresjukdom
2. Sensorineural horselnedsattning, oftast &r celler i
snackan skadade, dvs det finns inneréraférandringar
(horsel, balans)

— For att stalla diagnos vilken horselskada det ar fraga om tittar vi pa
vilka resultat vi far av kontroller med ljud via luft och ljud via ben,
sdger Radi Jonsson.

Man tar reda pa horselskadans grad med hjalp av
hjarnstamsaudiometri (objektiv metod att mata hortrésklar) och da
géller foljande:

Upp till 40 dB - l&tt nedsattning

70 dB - mattlig nedséattning

Over 70 dB -grav nedsattning

Over 90 dB - d6vhet

Horhjalpmedel vid bestdende horselnedsattning:
e Om dubbelsidiga (ensidiga) ledningshinder: vid mojlighet
utprovning av konventionella horapparat (HA) alternativt
benforankrad hérapparat (BAHA); allmén horselhabilitering
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e Om innerdreskada: HA samt
kommunikationsstod/sprakstod/akustik; allman
horselhabilitering

e Om inner6reskada med dovhet: kommunikationsstod/sprakstod
(teckensprak), i vissa fall cochleaimplantat (Cl), med allmén
habilitering

Att utreda och behandla barn med medfodd horselskada

| horselhabilitering ingar; information, rad och ron, medicinering,
kirurgi (t ex plastror), horselforbattrande atgarder och stimulering for
kommunikation, sprak- och talutveckling

e Syfte: att ge forutséattningar for en “nara-normal”
horselfunktion, sprakutveckling och kommunikationsformaga
utifran aktuell utvecklingsprofil

e Mal: tidig diagnostik, tidig habiliteringsstart, horhjalpmedel,
habilitering, uppfoljning

e Samarbete med andra i team!

Horsel/lkommunikationshabilitering

— Horsel/lkommunikationshabilitering forutsatter kunskap hos
foraldrar, andra vardare och larare i bland annat horselutveckling och
samverkan med syn och motorik. Det forutsatter ocksa
kommunikationsstod samt utmanande och intressant sprakstod
integrerat i vardagen.

Det ar viktigt att barnet 1&r sig dra nytta av alla sinnen och att utnyttja
samspel mellan sinnena, men man bor ocksa trana var sinne for sig,
sdger Radi Jonsson.

Intervju: Julia drommer om att bli bagare eller kanske artist

Julia ar 11 ar och fodd med Noonans syndrom. Hon kommer till
familjevistelsen tillsammans med mamma Héléne, pappa Hakan och
lillebror Emil 2 &r, kvar hemma &r Gustav 14 ar.

— Min graviditet var nog ganska normal, fast jag tyckte jag var
betydligt mer illamaende an vid forsta graviditeten och hade dessutom
en jattebesvarlig klada dver hela kroppen. Men man misstankte i alla
fall inte att det var nagot fel pa barnet som jag bar, sager Héléne.

Forlossningen blev komplicerad med mekoniumfargat fostervatten
(avforing fran fostret) och via skalpelektrod sdg man ocksa att det
fanns risk for att den lilla babyn skulle fa syrebrist och déarfor gjordes
ett akut kejsarsnitt.
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Flickan var svullen

— Omgaende sag de att allt inte stod ratt till, hon var svullen och det
visade sig att hon végde hela 4250 gr. Hon hade dessutom en mycket
bred nacke sa som barn med Downs Syndrom kan ha, vilket ocksa
lakarna misstankte. Sjalv trodde jag inte riktigt pa det. Provet som
togs visade att hon inte hade Downs. Men man hittade ett blasljud
samt ett hogt tryck i lungorna. Och hon lades omgaende i kuvos,
berattar Hélene.

Lilla Julia fick ligga kvar pa neonatalavdelningen i fyra dygn och
Héléne lag pa Kvinnokliniken och fick springa daremellan. De tva
sista dygnen lag de tillsammans pa vanliga BB avdelningen.
Amningen hade svart att komma igang och det kandes inte alls som
nér sonen Gustav foddes, berattar hon. Trots att den inte fungerade
och att Julias vikt inte vant dnnu sa dvertalades familjen att ga hem
med Julia. V&l hemma kontaktade de BV C-skdterskan som gjorde ett
hembesok och dven hon kande att inte allt stod rétt till. Hon bokade tid
for Julia hos barnlékaren pa BVC.

Misstanker hjartfel, hittar neuroblastom

— Lakaren ansag ocksa att det inte var bra att Julia inte gick upp i vikt
och att amningen inte fungerade. Hon var aven orolig att det var nagot
annat storre fel pa flickan och hon ringde till Sachsska Barnsjukhuset
och beréattade om sina farhagor. Vi satt ute i vantrummet och horde
hela samtalet, vi bara grét.

Omgaende akte de in till sjukhuset forst Sachsska och sedan vidare till
Astrid Lindgrens sjukhus for ytterligare kontroller. Det var rontgen av
skalle och buk mm och &ven hjartat kontrollerades. Inget direkt
hittades just da, forutom blasljudet, men nar Julia var ca 1 manad
hittade de ett neuroblastom (en tumaor) som satt mellan tva kotor i
brostryggen. Nar Julia sedan blev tvd manader opererades hon och allt
gick bra, man behovde inte nagon efterbehandling i form av cellgifter
eller stralning.

Matsituationen

Livet var verkligen inte ltt for familjen. Under det forsta aret bodde
de sammanlagt halva tiden pa sjukhuset och Julias matsituation hade
inte fungerat sedan hon féddes och hon kraktes mycket och ofta. Hon
overlevde tack vare en sond via nasan ner till magséacken. Sonden akte
ofta ut och foraldrarna fick sjalva lara sig att satta ner den igen. Nagot
som de inte alls kande sig bekvdma med.

— Det kéndes som att bega dvergrepp pa sitt eget barn. Till slut fick vi
overtala behandlande lakare att lata Julia fa en PEG * (Perkutan
Endoskopisk Gastrostomi).

* PEG’n bestar av en sond som gdr direkt in i patientens magsack, anden av sonden ar férsedd med en
propp. En héllare narmast huden haller sonden pa plats. Fér mer info se;
http://www.sahlgrenska.se/sv/SU/6/Medicin/GEA/PEGKnapp-och-Gastrotub/
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— Med PEG'n blev det battre och hon borjade 6ka nagot i vikt, men
hon fortsatte att krékas. Trots att vi sa smaningom hittade en béttre
balans mellan matpumpen till PEG n och Julias krékningar, sa gick
hon inte upp tillrackligt. Nar Julia hunnit bli dtta manader bestamde
sig lakarna for att komplettera med en CVK (Central Venkateter) for
att kunna ge en total intravends infusion, dvs. dropp, sdger Hakan.

Julia drabbades av flera blodforgiftningar och senare en svar
svampinfektion i CVK n men innan dess hade hon &ntligen borjat ga
upp i vikt. CVK’n drogs bort och man borjade ater med PEG n. Och
det verkade som vikten stabiliserade sig nagot.

Levern forstorad

Lédkarna hade aven upptackt att levern var forstorad pa grund av
alldeles for manga blodkarl.

Detta fororsakade ocksa hennes hjartproblem genom att det blev for
"mycket” blod som skulle pumpas runt. Detta ar nagot man kan
atgarda genom att med kateter ga in via ljumsken och “limma” igen
blodkarlen och pa sa vis fa dem att skrumpna ihop.

— Socialstyrelsen provade vart fall och eftersom kompetens saknades i
Sverige beviljades vi behandling utomlands, narmare bestdmt i Paris.
Sa nar Julia var ca fem manader akte familjen ner till Paris for
operation. Operationen lyckade inte helt, utan vi fick komma tillbaka
nar Julia var ca 1 ar, berattar Hakan.

Denna gang blev Julia forkyld sa fort de kom ner, sa de fick stanna
kvar i Paris 0ver en vecka tills hon var ok att operera. Resultatet blev
dock mycket béttre och hon har inte behdvt géra om operationen
sedan dess.

Svart med kommunikationen

— Hela forsta aret utvecklades Julia mycket litet. Hon var inte
avskarmad men det var inte mycket respons man fick tillbaka. Hon
jollrade inte, log inte och forsokte mycket lite sjalv att kommunicera
med oss. Alla inom varden som vi traffade skyllde pa att hon var sa
sjuk och att det var darfor som vi fick sa lite respons. Men jag
misstankte dnda att det var nagot annat, sager Héléne.

Till en borjan hade familjen tilltro till att l1&karna skulle kunna stélla en
diagnos men ganska snart upplevde de att intresset svalnade.

— Man hade 6nskat att ldkarna inom de olika specialiteterna hade
konfererat med varandra och genom samarbete kunnat ldgga pussel
for att fa fram en diagnos. Men vi har fatt mycket stod och hjalp, dven
utan Julias diagnos, av manga trevliga och professionella manniskor i
varden. Fast det saknas verkligen bra kommunikation mellan
vardinrattningarna och nagon som haller samman och koordinerar,
séger Hélene.
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Och precis sa som det &r for manga barn med ovanliga syndrom sa har
livet inneburit mycket sjukvard och manga olika specialister att traffa
och lara kanna genom aren. Julia har kontakt med bade lakare och
skoterskor inom thorax, onkologi (tumdrsjukdomar), gastroenterologi,
endokrinologi (tillvéxt), neurologi, koagulation och ortopedi.

Diagnos Noonans Syndrom

Diagnosen Noonans var det ingen inom varden som tog upp eller ens
misstankte. Det var nar Héléne sjélv var ute och googlade pa sin
dotters symtom som hon antligen en dag hamnade pa webbsajten ”Allt
for foraldrar”: Har hittade hon information dar manga av symtomen
stdmde vl dverens med hennes dotters. Hon klickad sig vidare och
hittade Noonanforeningens hemsida och genom dem fick hon kontakt
med en lakare.

— Jag bokade tid hos l&ékaren och val dar fick vi bekréftat att det var
Noonans syndrom som var Julias diagnos.

Julias 6vriga symtom ar att hon ar lattbldande och star pa K-vitamin
pa grund av detta. Hon har ocksa en reflux (mat backar upp i
matstrupen). Hon har ocksa en okad benskdrhet dock inte genuin
osteoporos. Hon brot det ena larbenet vid tva olika tillfallen vid
fyraarsalder. Hjartat ar stabiliserat och 6ronen har det hittills inte varit
nagra problem med. Hon star sedan fem manader tillbaka pa
tillvaxthormon for att fa fart pa tillvaxten och forhoppningsvis lite mer
uthallighet, 6kat koncentration och battre aptit. Och sa har hon dven
en lindrig utvecklingsstorning och gar i sarskolans arskurs 5.

Detta med att hon ar lattblédande fick dramatiska foljder nér hon for
tre ar sedan rakade ut for ett "vanligt” olycksfall pa fritids och vid lek
ramlade omkull och slog bakhuvudet i golvet.

— Naér vi kom hem kraktes hon, vilket inte & ovanligt fér henne och
darfor reagerade jag inte sa mycket pa det. Man kunde ocksa se en
antydan till svullnad pa ena sidan av huvudet. Senare klagade hon
aven Over huvudvérk och fick Alvedon. Under natten blev det allt
jobbigare och hon kraktes, hade mer ont och svart att komma till ro.
Pa morgonsidan nar jag ringde till sjukhuset och fragade om rad
tyckte man att vi skulle komma in omgaende, vilket vi gjorde, berattar
Hakan.

Det visade sig att hon hade en fraktur pa skallbenet och en stor
blédning mellan hjarnhinnorna. Hon akutopererades men det tog
langre tid &an beraknat for det var sa svart att stilla blédningen pa en sa
stor yta. Tillslut lyckades man dock. Det verkar som om hon
aterhamtat sig utan nagra egentliga men férutom ett stort arr som syns
i det ganska tunna rodlockiga haret pa huvudet.
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Att ligga pa sjukhus

— Julia kommer inte ihag hur det var nér vi var inneliggande som mest.
Sist vi lag inne var vid skallskadan da hon aven forst lag pa
intensiven. Hon verkade tycka att det var ok. Hon forstod varfor hon
var dar.

Maten fortfarande inte god

Matsituationen &r fortfarande inte normal. Hon &ter i princip ingenting
utan lever pa de naringsdrycker hon har fatt via ett nutritionsteam pa
sjukhuset. Dessa dricker hon flera ganger om dagen, aven i skolan.
Hon provar bara minimalt med mat, kan vara fraga om ett par
makaroner eller nagra riskorn och lite sas ibland.

— Problemet verkar besta av tva delar, dels att hon inte lart sig tugga
rent motoriskt och sedan att hon blivit mentalt radd fér mat och for att
sétta i halsen. Hon vet ju liksom inte vad hon skall géra med maten i
munnen. Dessutom ar hon ovan vid olika smaker och konsistenser.

— Matsituationen har ju inte precis gynnats av dessa eviga krakningar,
kroppen har ju vant sig vid att ”jobba upp” maten och inte ner.
Krakningarna ar det som har 6verskuggat var vardag och starkt
bidragit till kdnslan av hopploshet. Att forst mata och sonda och sedan
kommer allt upp igen, da kréavs det en hel del for att orka borja om
fran borjan och mata igen dag efter dag.

Det har kéants som att det inte har haft ndgon ande. Men tack och lov
sa har Julias krakningar sa gott som upphort, det var fran ca 7 ars alder
som de sakta borjade minska. Det ar en sadan befrielse att inte alltid
behdva vara pa sin vakt. Hon blir dock mer krakbenagen vid
forkylningar, men det kan man sta ut med.

Sjalva har Hakan och Héléne lyckats avdramatisera detta med
matproblemen och det &r ok att Julia inte delar deras matgléadje.

— Vi tror att hon kommer att vilja ata tids nog. Hon vill nog vara som
alla andra och dessutom delta socialt. Daremot blir hon nog aldrig
nagon som njuter av mat eller ater mycket.

Hjalp att fa

Nar det galler den mentala biten sa har bade foraldrar och Julia gatt i
terapi. Det &r via BUP’s mottagning for funktionshindrade som de
erbjudits hjalp. I lite drygt 4 &r har Hakan och Héléne gatt en gang i
vecka och Julia tva ganger i veckan.

— Vi kénde att Julia hade utsatts for sa manga situationer dar hon inte
sjalv fatt vara med att bestamma, t ex pa sjukhuset. Vad gor det med
ett barn att uppleva att man tvingas till obehagliga och smartsamma
upplevelser?

— Vi har fatt mycket gott stod och bra redskap hur vi pa basta satt skall
kunna hjélpa bade oss sjalva och Julia. Och Julia sjalv har kunnat
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utveckla en bra bild av sig sjéalv, hon vet vem hon &r nu och att det ar
mycket som hon klarar av att gora, hon har fatt battre sjalvfortroende.
Aven problemet med osakerheten kring atandet har vi kunnat
bearbeta. Jag tror det &r bra att forsoka lasta ur ryggsécken fore
tonaren da det for de flesta kommer nya identitetskriser. Antagligen
kommer vi att behva soka oss tillbaka till BUP da, sager Héléne.

Slakt och vanner
Eftersom Julia har varit sa sjuk har det inte varit latt for, vanner och
far- och morforaldrar att avlasta och ta hand om henne.

— Det har funnits en del radsla och man kan inte forvénta sig att
manniskor skall tycka det &r ok att hantera sondmatning t ex, men de
har gjort sa gott de har kunnat. Nar det géller vanner sa har vi nog
dragit oss tillbaka en del och hallit oss for oss sjalva. Men vi har satsat
pa att resa pa lite lattmandvrerade charterresor och det tror jag har
varit mentalt bra, veckor att langta efter som gor att man orkar hanga
ihop nér det &r som jobbigast

Bada jobbar deltid och har forstaende arbetsgivare som inser att
manniskor i deras situation maste ga ifran emellanat for lakarbesok
och annat.

Reklamfilmsdebut

Familjen har ocksa tackat ja till att vara med och gora en
informationsfilm. Det var Nutricia Nordica AB, ett nutritionsforetag
med klinisk nutrition fér barn och vuxna, som undrade om de inte
ville vara med och gdra en informationsfilm om knappar (PEG) och
visa hur livet kan fungera &ven om man inte ater "normalt”. Det &r
nédmligen deras produkter som Julia dricker.

Julia som person

— De flesta utomstaende uppfattar Julia som en glad och social person.
Hon &r valdigt empatisk och har humor. Vi ser val mer av de jobbiga
sidorna med hennes lattirriterade humor och enorma envishet. Hon har
svart med forandringar och altar garna saker. Tidsuppfattning ar ocksa
svart for henne, darfor informerar vi henne i lagom tid tills nagot skall
handa. Annars kan hon alta i veckor, uthallighet &r svart.

Skolan

Sedan Julia borjade i sarskolan, for tva ar sedan, har det gatt framat
men hon ligger fortfarande mycket efter. Tidigare gick hon i en vanlig
skolklass med resursperson.

— Tyvarr forstod de inte i forra skola vilket stéd och pedagogik hon
behovde, vilket gjorde att hon kom efter redan fran borjan. | sarskolan
jobbar man mycket med struktur och tydlighet.

Man jobbar med kort med bade symboler och ord och Julia far sina
arbetsuppgifter i korgar som hon hamtar fran sin hylla. Julia jobbar pa
bra med alla &mnen och &r delaktig i grupparbeten och samlingar.
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— Eftersom hon &r daligt motoriskt utvecklad anvander hon ibland en
Alfasmart for att slippa lagga ner alltfér mycket ork pa att forma
bokstéver och siffror. Nar det galler kompisar sa har Julia flera
kompisar i klassen som hon aven leker med pa fritiden.

Syskonen

— Konstigt nog verkar inte Gustav ha "tagit skada” av att ha en
lillasyster som Julia som kravt sa mycket. Vi har fragat honom och
han har inte sagt ndgot om det. Faktum &r ju att han inte vet hur det
hade varit att ha en frisk lillasyster. Och som den tondring han ar nu sa
uttrycker han mest att hon &r jobbig och provokativ, vilket &r ratt
aldersdekvat.

— Vi har ju ocksa forsokt gora lite saker med enbart honom, som att ga
pa bio, fotbollsmatcher och liknande. Vi hoppas att han vagar komma
till oss om nagot kanns jobbigt men samtidigt kan man inte tjata pa
honom heller. Andra upplever honom som véldigt trygg och
ansvarstagande pa typiskt storebrors vis. Lillebror Emils ankomst tror
jag har paverkat oss alla positivt. Det ar bra for Gustav att dven ha ett
friskt syskon som han férhoppningsvis kan se som ett stdd nér de blir
aldre. Det ar ocksa bra for Julia att ”véaxa” litet genom att hon inte
langre bara ar lillasyster utan ocksa storasyster. Hon &r inte langre
minst i familjen utan far ta litet ansvar ocksa, som storasyster.

Hur ser ni pa framtiden for Julia

— Vi hoppas att Julia som vuxen kommer att fa ett eget boende, men
med stdd. Hon kommer naturligtvis att behdva oss i familjen mer an
vad andra gor och darfor kanns det viktigt att hon kan bo i narheten av
oss. Vi hoppas ocksa att hon kommer att fa ett meningsfullt jobb, inte
bara en sysselsattning, ett jobb dar hon kan fa anvandning sin starka
sociala formaga.

— Néar man fragar vad Julia ska bli nar hon blir stor sa sager hon att
hon vill ha en pojkvan eller man och att hon skall bli mamma. Hon
vill ocksa ha en hund och jobba pa bageri. Julia gillar tv-program typ
Talang och Lilla Melodifestivalen och drémmer om att sjélv upptrada.
| familjesammanhang upptrader hon ibland med egna sma sanger och
danser. Hon beréattar ocksa garna historier.

Agrenskas erfarenheter av barn, ungdomar och vuxna med
Noonans syndrom (uppdatering fran 2005)

Specialpedagog Ann-Catrin Réjvik, Agrenska, berattar om sina
erfarenheter fran Agrenska av barn med Noonans syndrom hon talade
aven om pedagogik i ett helhetsperspektiv. Har aterges endast delar av
informationen.

Nyhetsbrev nr 357 © Agrenska 2009 34



Noonans Syndrom

Nagra veckor innan varije vistelse gar teamet igenom den medicinska
information som finns, ser tillbaka pa Agrenskas tidigare erfarenhet av
diagnosen och kontaktar darefter varje familj och forskola/skola for att
samla kunskap om de behov som finns for varje individ.

Sedan lagger teamet upp ett program som bade utgar fran specifik
kunskap om diagnosen och fran informationen fran foraldrar och
hemskola, samt anpassad specialpedagogik for de enskilda barn som
kommer till vistelsen.

Pedagogik i ett helhetsperspektiv

Specialpedagogik utgar fran ett helhetsperspektiv dar man ser till
barnens utvecklingsmojligheter och de svarigheter som kan uppsta nar
omgivningen inte ar anpassad pa ett, for barnet, &ndamalsenligt sétt.

— Barn med Noonans behover ofta specialpedagogiska insatser och
nagra undervisas enligt sarskolans laroplan.

— Det ar viktigt att ha ett helhetsperspektiv och livsperspektiv nar
man nar man forsoker finna lésningar pa olika svarigheter som uppstar
for barn med funktionshinder. Det innebér bl a att man skapar en bra
kommunikation mellan hemmet, skolan och fritiden (senare &ven
arbetsplatsen) sa att mal och strategier blir gemensamma.

For att hitta bra I6sningar pa de problem som uppstar ar det viktigt
att fokusera pa barnets vardag, ta tillvara olika typer av information
och kompetens.

— Vardagspedagogik handlar om att ge barnet mojligheter att hantera
vardagen, att hitta strategier for att gora barnet delaktigt och
sjalvstandigt men ocksa prioritera bland kort- och langsiktiga mal, sa
Ann-Catrin Rojvik.

En kartlaggning av problemen &r viktig att gora och den kan starta
med att man samlar berdrd personal fran habiliteringen, skolan mm.

— Darefter inventerar och analyserar man resurser och svarigheter,
beskriver konkreta problem och orsaker till problemen. Nésta steg blir
att prioritera vad man ska arbeta med, i vilken ordning det bor ske och
med inriktning pa konkreta mal.

Den darpa foljande atgardsfasen med bl a ett skriftligt
atgardsprogram foljs av utvarderingar och revideringar.

For att skolpersonalen ska kunna gora ett bra arbete kravs det att de
har goda kunskaper om det enskilda barnets
funktionsnedsattning, exempelvis nér det galler:

e Graden av utvecklingsstorning
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e Eventuella neuropsykiatriska problem av typen ADHD, autism
eller autismliknande tillstand

e Horsel, syn, motorik

e Spraklig och kommunikativ férmaga

— Kunskapen kan skolpersonalen fa fran barn- och
ungdomshabiliteringen, syncentralen, pedagogiska horselvarden,
*SPSM (fd Specialpedagogiska institutet) och naturligtvis av
foraldrarna som ar specialister pa sina barn. Skolpersonalen maste
ocksa fa kunskap om hur, varfor och nar barnet ska anvéanda olika
hjalpmedel, sasom ortoser, staskal, talapparater mm, sa Ann-Catrin
ROjvik.

*SPSM/skolpedagogiska skolmyndigheten (en resurs for skolpersonalen)
WWW.SPSM.SE .

Vanligt férekommande svarigheter vid Noonans syndrom, med
betydelse for barnets vardagssituation &r bl a foljande:

Matningsproblem

Okad infektionskanslighet

Hjartfel

Specifika ansiktsdrag

Syn- och horselnedséttning

Forsenad fin- och grovmotorisk utveckling
Problem med 6ga-handkoordinationen
Sprak- och kommunikationssvarigheter
Inlarnings- och koncentrationssvarigheter
Beteendeproblematik

Brister i det sociala samspelet

Det forberedelsearbete barnteamet gor infor varje familjevecka ligger
till grund for planeringen av aktiviteter under veckan.

— Nar vi planerat innehallet i vistelsen for barn och ungdomar med
Noonans syndrom har p& Agrenska har vi haft foljande i sarskild
atanke:

Att stimulera fin- och grovmotoriken genom:
e Fiskdamm och bollekar
e Att plocka snéckor
o Att klippa, pyssla, baka
e Hinderbana, ute och inne

Att starka sociala samspelet, kamratrelationer, social kompetens,
genom att;

e Stddja barnen i kontakter, relationer och handling

e Ge vuxenstdd nar sa behovs

e Samarbetsovningar och gemensamhetslekar
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e Ge positiv forstarkning pa det som ar bra

Att stimulera sprak och kommunikation med hjélp av:
Stodtecken, bilder och kroppssprak

Sang, rim och ramsor

Spraklekar

Samarbetslekar sdsom stafettcharader och ljudmemory

Att minska konsekvenserna av inlarnings- och
koncentrationssvarigheterna genom:

e Att ge korta, tydliga och enkla instruktioner med hjalp av
tecken och bilder
Att ge en instruktion i taget
Individuellt anpassade arbetspass
Att varva gruppaktivitet med sjalvstandigt arbete
Att varva vélkant med nytt
Att varva lugna koncentrationskrdvande uppgifter med
motoriskt mer krdvande aktiviteter

Information fr&n foreningen

Ellen Wadenheim har en syster med NS och hon och familjen har varit
med i svenska Noonanforeningen under alla ar. Ellen har varit aktiv i
ungdomsverksamheten. ldag berattar hon om foreningens verksamhet
och svara pa fragor, en kort sammanfattning foljer har.

Svenska Noonan Foreningen bildades av ett antal foréldrar efter en
familjevistelse p& Agrenska 1996. Idag har foreningen 269 betalande
medlemmar, men det finns &ven andra typer av medlemskap, 14s mer
pa hemsidan.

Ger rad, stod och upplysningar

| foreningens uppgifter ingar bl a att sprida information och nya
kunskaper till medlemmarna, till beslutande myndigheter, sjukvarden,
socialtjansten, skolor och daghem. Déarigenom 6kar mojligheten att
béttre tillgodose barnens speciella behov och réattigheter i samhallet.

e Arliga familjekonferenser, med experter inbjudna

e Ungdomsverksamhet (symtombarn), traffar och utbildning
sedan 2003

Kontaktpersoner runt om i Sverige

Resurspersoner av skilda slag tex lakare, pedagoger mm
Medverkar pa familjevistelser pd Agrenska

Stort samarbete med Séllsynta Diagnoser (ungdomstraffar med
barn och syskon med sallsynta diagnoser)
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— Vi samverkar och utbyter information med Noonanféreningar i
framfor allt England och Tyskland. Den storsta foreningen i USA har
vi inte s& mycket kontakt med annu.

VAD innebar ett medlemskap?

e Traffa andra familjer och enskilda med koppling till syndromet

e Som fullt betalande medlem far man var informationstidskrift
Noonan Nytt hemskickad 4ggr/ar. Man far aven mojligheten
att delta i vara familjekonferenser dar vi forsoker bjuda in
olika personer som kan forelasa om saker som beror vara barn.

e Mer information om medlemskap finner du i féreningens
stadgar.

Mer information
For mer information om syndromet, féreningen, féreningens arbete
och kontaktpersoner ga in pa hemsidan: www.svenska-noonan.org

Syskonrollen

Ann-Marie Alwin ar pedagog och sjukskoterska fran Goteborg. Hon
beréttar om syskonen och deras situation. Ann-Marie har arbetat pa
Agrenska i manga &r med just syskonen och deras situation. Hon har
erfarenheterna fran mer &n 140 olika diagnosgrupper och fran samtal
med barn vid mer dn 240 olika familjevistelser.

— Det &r inte bara foraldrarna som &r i kris efter ett svart
diagnosbesked utan &ven syskonen. De flesta syskon klarar sig
alldeles utmarkt, men barnen med syskon som har neuropsykiatriska
diagnoser, sasom Asperger, autism m.fl. har det lite svarare. Deras
syskons funktionsnedsattning syns inte vilket gor att syskonets ibland
udda beteende kan verka markligt och stétande. Likasa de med syskon
med mycket avvikande utseende dar folk enligt barnen “stirrar pa
syskonet med avsmak eller allt for stark nyfikenhet”.

Ann-Marie fragade barnen vad man gor nar nagon stirrar sa dar
forskréckligt, ett barn sa att han brukade rdcka ut tungan, en annan var
modig nog att ga fram till dem som stirrade och fragade om det var
nagot de ville.

Med aren véxer syskonens fragor och tankar som; “hur kommer det att
bli i framtiden”, "var skall min bror eller syster bo nar de blir &ldre”,
”vad hander ndr mamma och pappa inte finns langre” och "kommer

mina egna barn fa samma problem”. Andra tankar ar;

e Varfor far han alltid ratt?
e Varfor far inte jag ge tillbaka?
e Jag tors inte vara ensam med min storebror.
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e Hur starka kan dom bli nar dom blir stérre?

e Vad gor vi da inte mamma kan halla honom langre?

e Hur tanker man nar man inte har ett sprak?

e Jag skdms nar min syster gor bort sig.

e Han skall vara min storebror och sa klarar han inte de enklaste
saker.

— Syskons fantasier ofta vérre an verkligheten, darfor behéver de fa
upprepad, livslang information om syskonets tillstand vartefter tiden
gar sa att de slipper oroa sig for det som kanske inte kommer att
handa. Att utga fran deras egna fragor brukar vara lagom niva inte mer
information &n de &r mogna for.

e Nar jag passar min syster ar jag jatteradd att det skall hdnda
nagot, sa det blir mitt fel.
e Var sitter felet? Nar kan man bota det?

— Arftliga diagnoser ar ocksa kénsligt for barnen att ta upp med sina
foraldrar, vem vagar man da fraga? Istallet kanske det blir att man
hellre gar omkring och bér pa det. Det &r da bra att ha en annan person
att fraga. Och fods man som yngre syskon till ett barn med
funktionsnedsattningar sa borjar man ofta inte fundera pa olikheterna
med sitt syskon eller sin familj forran man blivit lite aldre, sdger Ann-
Marie.

Ar all information bra?

Foraldrarna ar den vanligaste informationskallan, men néstan alla barn
letar pa natet. Som foralder ar det viktigt att kolla att det inte &r
felaktig information som barnen hittar.

Syskongrupper finns ocksa via habilitering, foreningar eller har pa
Agrenska. Ibland méts man for en veckas tillvaro och ibland for ett
antal moten under en hel termin. Ytterligare informationskallor kan
vara lakare, larare, annan personal, broschyrer och bécker.

e Jag forstar mer a&n mina kompisar, men det ar svart att forklara.

e Vad ar det som &r min dumma brorsa och nar ar det den déar
adhd n”?

De positiva sidorna

— Det finns mycket positivt ocksa med att ha en annorlunda syster
eller bror, de hér syskonen &ar fenomenala pa att tolka kroppssprak. De
har stor forstaelse for andra och ar duktiga att hitta personen bakom
diagnosen. De &r mer ansvarstagande, har vidare perspektiv pa
tillvaron och &r tryggare med avvikelser. Det kan givetvis vara svart
att vara mer mogen an sina jamnariga kamrater men det brukar jamna
ut sig.
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e Min kompis tjatar jamt om sin finne, men jag har en bror med
Asperger. Vi kanske kunde byta, det finns problem och det
finns problem

Jag kanner mig speciell for att jag har ett annorlunda syskon.
Att jag forstar fast han inte kan prata.

Man far ga fore i kon pa Liseberg.

Jag far dka med pa lager och det ar kul.

Bra att vi tycker sa mycket om varandra.

Man far lara sig mycket och blir klokare an andra.

Man kan vara sig sjalv med honom.

Jag maste vara valdigt duktig for att mamma och pappa ska se
mig

Negativa saker kan vara

Negativa situationer kan vara att barnen skdms nar syskonen sager
faniga saker. Att de ar jobbigt att komma for sent till skolan for att det
funktionshindrade syskonet strulat pa morgonen. Att de aldrig vet om
man kan genomfora det som planerats, for att syskonet kanske laser
sig, far ett utbrott eller en kramp. Aven ofé6rstdelse fran andra,
allménheten &r en negativ sak.

Barns rad till andra foraldrar och syskon

Nagra av de saker som syskonet tagit upp vid nastan alla vistelser &r
att de funktionshindrade syskonet behéver mer hjalp och omsorg, men
inte mer uppmarksamhet! Sa ge inte for mycket hjalp, de skall klara sa
mycket som mojligt sjalva. De skall heller inte alltid fa basta platsen.

I skolan tipsar barnen om detta
e Jag vill att froken ska fraga mig ibland hur jag mar
e Har det varit jobbigt hemma kan jag inte koncentrera mig i
skolan
e Tank om man fick gora laxorna i skolan, det ar sa rérigt
hemma
e Rasterna ar jobbiga om mitt syskon ar ute da ocksa

— Att lata barnet fa rita om sina tankar och sina kénslor har varit bra
for syskonen och sedan kan man diskutera detta med dem, man har

nagot mer konkret att utga ifran. Nar barn ritar véldigt mycket med

svart kan det tyda pa ilska, ex arga tander &r ofta svarta.
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— Sammanfattningsvis sa vill syskonen bli sedda och bekraftade och
kanna sig lika viktiga som sitt kravande syskon. Fa mer kunskap vilket
ger méjlighet att vélja olika satt att l6sa problem pa samt att fa mota
andra som har det pa liknande satt och byta erfarenheter.

Ann-Marie Alwin har gjort en bok om syskons upplevelser som heter
Ensam pa insidan, Syskon berattar lank till boken se lastips langre
ner i nyhetsbrevet.

Munhalsa och munmotorik (uppdatering frAn 2005)

Overtandlakare Marianne Bergius och logoped Lotta Sjogreen Mun-
H-Center, Goteborg, informerade om munhalsa och munmotorik.

Vad ar Mun-H-Center?

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

MHC-basen

— Genom samarbetet med Agrenskas familjevistelser har vi haft
formanen att traffa manga barn med sallsynta diagnoser och kunna
samla pa oss en kunskapsbank om var och en av diagnoserna.
Foréaldrarna far innan vistelsen fylla i ett frageformular om barnets
tandvard och munhygien samt eventuell problematik kring
munmotorik och munhélsa.
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— Nar vi samlat information i var databas fran minst tio personer med
en séllsynt diagnos, sa sammanstéller vi detta och det blir sedan
tillgangligt for foraldrar och tandvardspersonal. Sa har er tandlakare
behov av information sa be honom eller henne att vanda sig till oss
och aven ga in pa var hemsida, www.mun-h-center.se .

Utmarkande egenskaper som paverkar ansikte och mun vid
Noonans syndrom kan vara:
e Sma kakar
Hb6g gom
Bettavvikelser
Tanderna kan komma sent och i annorlunda ordning
Okad risk for karies (hal i tanderna)
Okad blédningsrisk
Lag muskelspanning
Forsenad tal- och sprakutveckling
Sug-, tugg- och svéljsvarigheter

Orofacial/odontologisk (mun och ansikte) behandling

e Viktigt att barn tidigt far kontakt med tandvarden for forstarkt
forebyggande vard Eftersom en del barn kraks mycket och
vissa barn behover &ta ofta kan detta medfora en tkad
kariesrisk, liksom att viss medicinering kan, som biverkan, ge
muntorrhet, som ocksa okar den risken.

e Tandvarden bor vara vl insatt i de problem som kan
forekomma for barn med annat tillvaxtmaonster, da skelettets
tillvaxt och mognad &r forsenad, ibland sen pubertet och dven
behandling med tillvéxthormon kan férekomma.

e Avvikande bett kan behdva tandregleras

e Den 6kade blodningsbendgenheten medfér sallan
komplikationer vid tex tandutdragning .

e Personer med hjartfel kan behdva antibiotika i forebyggande
syfte vid blodiga ingrepp i munnen enligt anvisninar fran
ansvarig hjartlakare.

e Munmotorisk traning och stimulering ar aktuellt vid
atsvarigheter, talsvarigheter och dregling.

e At- och sviljsvérigheter utreds och behandlas av
specialistteam pa sjukhus (nutritionsteam eller dysfagiteam)
eller pa habiliteringen.

At- och svaljningssvarigheter

Det ar vanligt med matningssvarigheter framfor allt under de forsta
levnadsaren. En del barn kraks mycket. Pa grund av at- och
svaljningssvarigheter behover en del barn med Noonans syndrom &ta
ofta och kosthallet kan vara speciellt. Detta medfor en 6kad risk for
karies.

— Hjartproblem, muskelslapphet, svarigheter att koordinera andning
och sugning/svaljning samt anatomiska avvikelser i munnen kan vara
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orsaken till atproblem. Far barnet problem med matningen tidigt och
exempelvis sondmatas, kan det vara svart att komma tillratta med
detta senare. Barn som har dalig aptit saknar ofta motivation att &ta.
Brister i munmotoriken kan forklara tuggsvarigheter och forsenad
talutveckling. Munmotorisk traning kan vara till stor hjalp for manga
av dessa barn. Sadan traning lars ut av logopeder eller annan personal
som arbetar i oralmotoriska team.

Kommunikationsstod
— Alternativa kommunikationsmetoder, exempelvis tecken som stod,
kan vara till hjalp fér barn med férsenad talutveckling.

Munmotoriska funktionsnedsattningar

Pa grund av de munmotoriska svarigheter som namns ovan s
berattade Lotta Sjogreen om olika hjalpmedel och behandlingar vid
munmotorisk funktionsnedsattning.

Tuggtraning ar viktig &ven om man inte ater mat som tuggas. Mun-
H-Center har gjort en bra liten bok som heter just Tuggskolan och
kan bestallas via deras webbplats. Genom tuggskolan sa kan man
stegvis Ova fardigheter som behdvs for att kunna &ta. Tuggskolan
inleds med samtal med foraldrarna och att en malplanering gors upp,
sedan sa fortsatter man med:

e Tréaning en gang i veckan, 45 minuter

e Bildstod och individuella 6vningsbdcker

e Munmotorisk och munsensorisk traning

e Pedagogiska spel vid attraningen

e Toykit

Titel: Tuggskolan och Forfattare: Lotta Sjogreen, Lena Gustafsson
Beskrivning: Den har boken beskriver hur vi arbetar med tuggskolan. Vi har ett
nara samarbete kring varje enskilt barn men Lotta som ar logoped har huvudansvar
for utredning, behandling och uppféljning och Lena som &r tandskéterska genomfor
traningen tillsammans med barnen. Syftet med tuggskolan &r att barn med férsenad
atutveckling skall fa mojlighet att trana upp olika fardigheter som behdvs for att
kunna ata och dricka. Metoden har utvecklats i samarbete med psykolog Helena
Fagerberg Moss, psykolog och forélder Karin Ennerfeldt och barntandlakare Gunilla
Klingberg. De barn som medverkat i tuggskolan och deras foraldrar har hjalpt oss att
utveckla metoden och har varit var stora inspirationskalla.

Med TOYKIT kan du spela datorspel och samtidigt tuggtrana
Nar det ar svart att tugga och tuggmusklerna ar forsvagade &r det
viktigt att 6va upp tuggtekniken och starka musklerna, men denna typ
av traning upplevs ofta som enformig och trakig. Darfor har en ny
metod utvecklats vars syfte ar att 6ka motivationen och intensiteten i
traningen. Metodens tréaningsverktyg kallas TOYKIT och utnyttjar
datorn bade som aterkoppling for den som tranar och for registrering
av mangden tréning. Vid trdningen kan godtyckligt program eller spel
anvandas. Programmet kan vara mus- eller kontaktstyrt.

Nyhetsbrev nr 357 © Agrenska 2009 43


http://mun-h-center.se/sv/Mun-H-Center/MHC-Forlag/Bocker-och-skrifter/Tuggskolan/

Noonans Syndrom

Bild: TOYKIT frmf('jr dtorn

Sensomotorisk stimulering

Man kan jobba med nagon form av stimulering i munnen (intra-oral
taktil stimulering)

detta kallas for "sensomotorisk stimulering”. Att trdna ”sensomotorisk
stimulering” &r bra for denna grupp av barn efter som manga har en
okad kanslighet i munnen som gor att de bland annat latt far
kvaljningar av mat, tandborstning mm.

Mungymnastik &r att trana rorlighet och styrka i just munnen, det finns
en méngd olika redskap for olika muskelgrupper i munnen.

Munmotorisk stimulering

Aven har har Mun-H-Center gjort en skrift. Skriften innehaller
traningsprogram och hjalpmedel som syftar till att forbattra barnets
forutsattningar att anvanda munnen till att &ta och for att
kommunicera. Munmotorisk traning kan &ven syfta till att minska
dregling och att gynna ansiktsskelettets tillvaxt och darmed férebygga
bettavvikelser. Det finns ocksa en kortfattad beskrivning av barns
munmotoriska utveckling och dver vilka olika avvikelser som kan
uppsta hos barn med funktionshinder.

Titel: Munmotorisk stimulering och Forfattare: Lotta Sjégreen, Gunilla
Klingberg

Fler tips fran Mun-H-Center g in pa
http://mun-h-center.se/sv/Mun-H-Center/MHC-Forlag/Bocker-och-
skrifter/

Tand och munvard

— Vi anser att era barn bor ha kontakt med specialisttandlakare sa att
de far ratt vard. De barn med syndromet som har hjartfel kan ocksa
behdva antibiotikaprofylax vid blodiga ingrepp i munhalan t ex vid
tandutdragning. Viss medicin kan ge muntorrhet. Kan finnas 0kad risk
for blodning vid tandutdragning. Hansyn bor ocksa tas till eventuellt
forsenad pubertet om tandreglering planeras.

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att

barnet slipper fa hal i tanderna. Férutom vanlig tandundersokning som
skall utforas varje ar, bor tandlakaren aven kontrollera; kékleder,

Nyhetsbrev nr 357 © Agrenska 2009 44


http://mun-h-center.se/sv/Mun-H-Center/Oralmotorik/Skrifter/
http://mun-h-center.se/sv/Mun-H-Center/MHC-Forlag/Bocker-och-skrifter/
http://mun-h-center.se/sv/Mun-H-Center/MHC-Forlag/Bocker-och-skrifter/

Noonans Syndrom

tuggmuskulatur och inte minst gapningsformaga som kan vara bra att
ha en uppskattning om och méata genom &ren. Aven bettutveckling,
munhygien och om barnet dter nagon medicin, &r viktiga aspekter.
Vissa mediciner kan ju paverka salivering mm och dven paverka
eventuell narkos som kan behdvas vid storre ingrepp i munnen.

Extra behov

-Innan barnets forsta besok hos tandvarden sa ar det bra om man sjélv
tar kontakt med den aktuella mottagningen och hoér sig fér om hur stor
kunskap som finns dar om barnets diagnos. Och i de fall som det
behdvs sa kan man ocksa foresla att tandlakaren kontaktar barnets
behandlande l&kare infor besoket, séger Marianne Bergius.

Munhygien

Nar det galler munhygien sa ar det viktigt med tandborstning morgon
och kvall, barnen kan behdva extra hjalp och uppmuntran och gérna
lite extra koll upp till 12-arsaldern. En del kan vara hjélpta av
eltandborste. Tanderna kan behova polering och for manga &r det bra
med plastning av nya tander med djupa faror. Nar det galler tandkram
sa bor alla anvanda fluortandkram och sedan kan vissa behéva ett
extra tillskott av fluor i form av fluortabletter, fluorskoljning eller
fluorlackning.

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

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

Information fran forsakringskassan (2008)

Britt Akerstrdm informerar om vilket stod familjer med
funktionshindrade barn kan fa fran Forsakringskassan. Inledningsvis
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lamnas information om den nya organisationen ”Fdrsakringskassan
Sverige”. Forsakringskassan haller pa med en stor omorganisation,
alla skall fa samma service och direktiv. Tanken med
omstruktureringen &r att modernisera och mota ny teknik samt
kundernas nya krav. Bland annat utvecklas Internettjansterna. Man
réknar med att allt fler &renden enbart eller delvis hanteras via natet.

Stod for funktionsnedsatta

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

Din ansdkan

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

Vardbidrag och merkostnader

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

Exempel pa merkostnader;
e Lakemedelskostnader som ryms inom ramen for
hogkostnadsskyddet.
e Slitage av klader.
e Extra kostnader for okat tvattbehov.
e Specialkoster
e Behandlingsresor/behandlingsbesdk

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer (2008),
Y4 - 2 135 kronor per manad

Y, - 4 271 kronor per manad

% - 6 406 kronor per manad

1/1 - 8 542 kronor per manad

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

Far man avslag kan drendet omprovas vid Forsakringskassans
omprovningsenhet. Vid avslag kan arendet 6verklagas i Lansrétt,
Kammarrétt och Regeringsratt.

Bilstdd

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

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

Assistansersattning

Assistansersattning-LASS &r ett ekonomiskt stod som ger personer
med svara funktionsnedsattningar ratt till personlig assistent for att
kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

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

Personlig assistans till barn

For att assistans till barn skall kunna utga kravs det att vardbehovet ar
betydligt storre an vad som normalt ingar i fordldraansvaret.

Tillfallig foraldrapenning

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

Om vardbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig foraldrapenning inte
betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov som ger rétt till
vardbidrag.

Ersattningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa
fall upp till 16 ar. Det finns dven mojlighet att fa tillfallig
foraldrapenning for barn med allvarlig sjukdom och en pagaende
akutbehandling till dess barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutlatande
krévs.

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

Aktivitetsersattning
e Fromde ar man fyller 19-29 ar
e Om arbetsformagan &r nedsatt eller man behover forlangd
skolgang pa grund av funktionshinder
e Artidsbegransad langst 3 ar i taget

Handikappersattning
e Fran och med juli de & man fyller 19 ar
e Behov av hjalp av annan i den dagliga livsforingen sasom
personlig omvardnad, av- och pakladning, matlagning,
hushallsarbete
e Merutgifter
e Skattefri ersattning

For mer information ga in pa www.forsakringskassan.se

Samhallets ovriga stod

Under denna rubrik berattade Cecilia Stocks socionom pa Agrenska

om samhallets dvriga stod samt svarade pa foraldrarnas fragor, detta
aterges dock inte har. Séker du information om samhallets stod sa ga
garna in pa var webbplats under fliken Végledning.

"Végledning sallsynta diagnoser riktar sig till bade professionella och
personer som sjélva har diagnos och deras anhériga. Kvaliteten pa
information man hittar idag pa Internet varierar. Denna
vagledningsfunktion skall verka som en lots for att hitta aktuell och
kvalificerad information”. Nedan underrubriker finns att hitta dar;

e Arbete och sysselséttning
e Klagomal, ersattning

e Anhorigstod

e Bidrag och ersattningar
e Hjalpmedel

e Halso- och sjukvard

e Lagar och styrdokument
e Personligt stod

e Resor

e Tandvard

e Tolkar
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Lanktips

Noonans Syndrom

Diagnosrelaterade;

Agrenskas Nyhetsbrev, familjevistelse, Nr 249 (2005)
http://agrenskasstiftelse.funka.com/Global/Nyhetsbrev/Noonan

05.pdf

Agrenskas Nyhetsbrev, vuxenperspektivet, Nr 267 (2006)
http://agrenskasstiftelse.funka.com/Global/Nyhetsbrev/Noonan

Y20vux.pdf

Socialstyrelsen (2005 men uppdatering pa gang 2009)
http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/noonanssyndr
om

Informationsskrift (1999-2001) f.d. Smagruppscentrum
http://www.sahlgrenska.gu.se/digital Assets/1201/1201254 no

onan.pdf

MHC-basen - Mun-H-Centers databas om orofaciala
manifestationer vid sallsynta diagnoser. Startsidan;
www.mun-h-center.se . Lank till info om NS: http://mun-h-
center.se/sv/Mun-H-Center/MHC-Basen/Diagnoser/Noonans-

syndrom-/

Rarelink, Med hjélp av Rarelink ar det mojligt att skapa
kontakt mellan personer/berérda som har samma séllsynta
diagnos. http://www.rarelink.se eller
http://www.rarelink.se/diagnosedetail.jsp?diagnoseld=203

Svenska Noonafdéreningen; http://www.svenska-noonan.org/

Norge, Foreningen for Noonans syndrom ble stiftet pa
Frambu i 1990 og har ca 80 medlemmer (familier med ett eller
flere medlemmer med Noonans syndrom). Foreningen er ogsa
apen for fagpersoner og andre interesserte.
http://www.frambu.no/modules/diagnoser/diagnose.asp?iDiag
noseld=45&iPageld=12319

Tyska noonanféreningen; http://www.noonan-kinder.de/con/

Ovriga;
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Sisus, Specialpedagogiska institutet och
Specialskolemyndigheten.” ”Var uppgift ar att ge
specialpedagogiskt stod till skolhuvudman, framja tillgangen
pa laromedel, driva specialskolor for vissa elevgrupper och
fordela statsbidrag till studerande med funktionsnedséttningar
och till utbildningsanordnare.”

WWW.SpPSmM.Se

Hjalpmedelsinstitutet och fritidshjalpmedel

Pa HI finns det en speciell sida for fritidshjalpmedel som ger
bra tips.

Se www.hi.se eller http://www.hi.se/sv-
se/Hjalpmedelstorget/Fritid/-/Fritid/

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

Stod for 1as- och skrivutveckling samt foretag som tillverkar och
séljer program for tal och spraktraning;
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Dator/tangentbord

Bild- och ljudaterkoppling: Widgit eller Symwriter
Talsyntesstod — for upplasning: Word, Internet — ja dverallt!
ViTal el WordReader+

Daisy-spelare — for uppléasning av inlésta laromedel

DART, erbjuder utredning, utbildning och utveckling kring
kommunikation och datorbaserade hjalpmedel for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar, deras
familjer och personal www.dart-gbg.org

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

Frélunda Data Frélunda data ar ett hjalpmedelsforetag, vars
malsattning &r att hitta I6sningarna for att kompensera
funktionsnedséttningar och stddja inlarningsprocessen. For att
personer med kommunikationshandikapp, l14s- och
skrivsvarigheter eller andra funktionshinder ska kunna
utvecklas och fungera i samhéllet krévs stéd fran manga hall.
www.frolundadata.se

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

e Talktools, munmotorikterapi mm Innovative Therapists
Int’l, Inc. (IT1) was founded in 1995 by Sara Rosenfeld-
Johnson. Originally intended as a speaker’s bureau and a
means to explore and communicate the potential benefits of
oral-motor therapy. Today the organization includes its own
product brand (TalkTools®), a full-service clinic focused on
the remediation of speech and feeding issues (SRJ
Therapies™), and is heavily involved in research on oral-
motor therapy for speech clarity and feeding safety.
www.talktools.net

e Rolltalk &r en serie av talapparater for manniskor med nedsatt
talformaga. Kan utskrivas av logopeden. www.falkigel.se

e Handifon; & en Handdator med anpassad programvara framst
for personer med kognitiva funktionshinder. Med Handifon
kan man &ven ringa och skicka SMS. Ny Handifon har nya
funktionerna Bildsamtal, Bild-SMS och Miniraknare, SMS
upplésta av talsyntes. Kopes via www.gewa.se

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

Lastips

Boktips som underlag for diskussion med barnen

Barnbdcker
e Lilleving Mats Vénblad, Handikappinstitutet, 1996
e Pricken Margret Rey, Rabén & Sjogren, 1945
e Flyg Engelbert Lena Arro, Rabén &Sjégren, 1994
o Orjan - den hojdradda érnen Lars Klinting, Rabén & Sjogren, 1982
e Jonathan pd Masberget Jens Ahlbom, Penndraget, 1986
¢ Jonathan och kroppen Karin Salmson, Vilda férlag, 2007
e Vem &r annorlunda? Ingrid Fioretos, Uppsjé Laromedel, 2001
o Doktorn kunde inte riktigt laga mig ~ Christina Renlund, Gothia forlag, 2007
e Jag har en sjukdom men jag &r inte sjuk Christina Renlund, Radda Barnen, 2006

Foraldraskap

e  Prins Annorlunda Soren Olsson, Prisma, 2008
e Annorlunda barnbarn Monica Klasén Mc Grath, Cura, 2008
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e  Ensam pa insidan — syskon beréttar ~ Ann-Marie Alwin, Cura, 2008

e Litet syskon Christina Renlund,Gothia foérlag 2009

e Hur gér vi nu? — handbok for foraldrar & larare om barn med neuropsykiatriska...
Monica Eriksson, Brain Books, 2008

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Professor Goran Annerén, Rudbecklaboratoriet, Avd for klinisk
genetik, Akademiska barnsjukhuset 751 85 UPPSALA
Tel: 018 - 611 00 00

Docent Otto Westphal, Barnmedicin, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus 416 85 GOTEBORG
Tel: 031 - 343 40 00

Overlakare Radi Jonsson, Hbrselyérden, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, 413 45 GOTEBORG
Tel: 031 - 342 1000

Logoped Gunilla Thunberg, DART, Drottning Silvias Barn- och
ungdomssjukhus, Kruthusgatan 17, 411 04 GOTEBORG
Tel: 031 - 739 80 87

ADHD-konsulent Johanna Bjork, Tel: 031 - 750 91 76, Mobil: 0705 -
91 12 90, Email: adhdkonsulent@agrenska.se

Kontaktperson i Skane Ellen Wadenheim, Svenska Noonanftreningen
Fler kontaktpersoner for andra delar av landet finner ni pa deras webb
http://www.svenska-noonan.org/

Sjukskoterska/speciallarare Ann-Marie Alwin, BILLDAL

Overtandlikare Marianne Bergius, Mun-H-Center, Box 2046
436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 92 00

Logoped Asa Mogren, Mun-H-Center, Box 2046
436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 92 00

Psykolog Helena Fagerberg Moss, Barn- och ungdomsmedicinska
mottagningen Kungshojd, Kungsgatan 11, 411 19 GOTEBORG
Tel: 031 - 33362 00

Utredare Britt Akerstrém, Funktionshinder, Forsakringskassan
Box 8784, 402 76 GOTEBORG
Tel: 010-1167121
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Informationskonsulent, Birgitta Gustafsson, Informationscentrum for
ovanliga diagnoser, Sahlgrenska akademin vid Goteborgs universitet,
Box 400, 405 30 GOTEBORG

Tel: 031 - 7735590

Specialpedagog AnnCatrin Réjvik, Agrenska
Box 2058, 436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 91 00

Kursansvarig Marianne Alexanderson, Agrenska

Box 2058, 436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 91 00
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