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P& Agrenska arrangeras vuxenvistelser dar vuxna med funktionshinder
bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under tre dagar traffas ett antal
vuxna med samma diagnos och/eller problematik, i det har fallet Sotos
syndrom. En vistelse med vuxna med den diagnosen har arrangerats
p& Agrenska 2008.

Vuxenverksamheten, som vénder sig till vuxna personer med séll-
synta diagnoser, erbjuder en unik mojlighet att traffas, fa tillgang till
aktuell kunskap, utbyta erfarenheter och reflektera. Under dagarna
halls forelasningar och diskussioner om funktionsnedsattningens kon-
sekvenser i vardagen, psykologiska och sociala aspekter, samverkan
samt information om aktuell lagstiftning. Faktainnehallet fran forelas-
ningarna utgor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom,
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har
forelasarna mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfatt-
ningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut att vara vuxen med en
funktionsnedséttning, finns en kortare intervju med en av deltagarna
pa vistelsen.

Informationsskrifterna publiceras dven p& Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.

Foljande forelasare har bidragit till innehallet i detta nyhetsbrev:
Overlakare Barbro Westerberg, Goteborg, psykolog Bo Hansson,
Goteborg, Overtandldkare Birgitta Johansson-Cahlin, Goteborg,
tandhygienist Mia Zellmer, Goteborg,
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Medicinska aspekter

Overlakare Barbro Westerberg, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Géteborg informerade om medicinska aspekter pa Sotos syn-
drom.

Det typiska (kliniska sérdrag) vid Sotos syndrom ar

o att barnen fods med stort huvud och ar langa redan fran fodseln

o Okad tillvaxt, sarskilt fore 4 ars aldern

o att pannan buktar och skallen ar langstrackt

o att Ggonen ar ndgot snedstallda

g att gommen &r hdg och smal

a att hakan &r smal

o att armarna ar langa

a att hander och fotter ar stora

o ofta kognitiv utvecklingsstorning, d v s att man har svart med inlar-
ning, sarskilt nér det galler matte

-Dessutom har barnen ett typiskt utseende (sérskilt i forskolealdern)

och far tander tidigt. Nedsatt muskelspanning, navelbrack, tunna, sko-

ra naglar, sen gangdebut, starka humorsvangningar ar ocksa vanligt

forekommande vid Sotos syndrom. | sjukvarden kan man idag mycket

om hur det &r att vara barn och ha syndromet, men inte sa mycket om

hur vuxna har det, sa Barbro Westerberg.

Vuxna med syndromet ar ocksa ofta Gversynta, har égondarrningar,
skelar, har gra starr och ar mer ljuskansliga.

-Det ar vanligt att gangen ar annorlunda, att man har svart att samord-
na rorelser, att munmotoriken &r nedsatt. En del ar hyperaktiva och har
kramper, eventuellt ocksa epilepsi och autistiska drag. Autistiska drag
innebdr att man har svart att forsta andra manniskor och deras kanslor.
Det ar vanligt att personer med Sotos syndrom inte tal sa manga in-
tryck. Det dr viktigt att forsta att endast enstaka personer har alla sym-
tom, sa Barbro Westerberg.

Det finns en rad sjukdomar, syndrom eller tillstand som kan forvéxlas
med Sotos syndrom, bl a:

g jattevéxt, tumor i hypofysen

a Marfans syndrom

a Klinefelters syndrom

a testosteronbrist
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Genetik/arftlighet

Sotos syndrom

a for tidig pubertet

a medfodd binjurebarkforstoring

a Beckwith-Wiedemans syndrom

a konstitutionell storvuxenhet, d v s att
foraldrarna ar ovanligt langa

a Fragile X

Barbro Westerberg informerade ocksa i korthet om genetik, d v s arft-
lighet.

Vi alla har ungefar 1000 miljarder celler som ar specialiserade pa 300
olika vavnader. Alla celler har en cellkédrna med 23 kromosompar som
innehaller uppskattningsvis 30 000 genpar/arvsanlag. Kromosomerna
kunde observeras forsta gangen for mer dn 50 ar sedan och da med
hjélp av ett ljusmikroskop Av alla dessa gener som vi har med oss fran
borjan, ar en del mer eller mindre skadade hos alla, men ger inte alltid
symptom.

Utifran symptom och andra akommor trodde man lange att det vid
Sotos syndrom rérde sig om en mindre avvikelse, en s k mikrodeletion
(en liten bit faller bort) i nagon bestamd kromosom. 2002 hittade man
en gen pa kromosom 5 med mutationer som kan orsaka Sotos syn-
drom.

-De som har férandringen i genen kan vara extra kansliga for tillvéaxt-
hormon. Det skulle kunna forklara varfor barn med Sotos syndrom,
som inte har mer tillvdxthormon &n andra barn, véxer mer &n andra
barn. Hos 50 % av alla med Sotos syndrom hittar man en mutation i
genen pa kromosom 5 men hos dvriga 50 % hittar man inte nagon
mutation.

Vid Sotos syndrom ror det sig i 95 % av fallen om en nymutation, en i
konscellen uppkommen mutation, som darefter blir arftlig. Genetiska
sjukdomar ar saledes inte alltid arftliga. De blir daremot arftliga efter
det att mutationen uppstatt.

Hos dem som har syndromet &r &rftligheten autosomal dominant. Det
innebdr att de riskerar att Overfora sjukdomen till sina barn i 50 % av
fallen
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Mycket kan hdnda med generna nar de kopieras i konscellerna, exem-
pelvis omlagringar sdsom balanserade translokationer (genmaterial
byter plats mellan kromo-somerna). Man har hittat sadana transloka-
tioner mellan kromosomerna 5 och 15 och mellan 5 och 8 vilka har
fororsakat Sotos syndrom.

Habiliteringsinsatser

Barbro Westerberg informerade ocksd om varfor hon anser att vuxna
personer med Sotos syndrom behdver habiliteringsinsatser, bl a pa
grund av:

a de problem den stora langden medfor

a beteendeproblem

o daligt sjalvfortroende

o inlarningssvarigheter

a motoriska problem

a Okad risk for tumaorer och epilepsi

o svarigheter att finna jobb

a medicinsk uppfoéljning

Psykosociala aspekter

Psykolog Bo Hansson, Frélunda vuxenteam, Goteborg, informerade
om psykosociala aspekter vid Sotos syndrom.

Bo Hanssons undrade, inledningsvis, om det finns nagonting bra med
att 8ka hemifran och komma till ett stalle som Agrenska dar man traf-
far andra vuxna med Sotos syndrom. Pa det svarade deltagarna bl a sa
hér:

-Ja, absolut. Det ar bra att byta miljé ibland och traffa andra med
samma problem som jag har

-Man kan fa svar pa manga fragor

-Har pa Agrenska blir man respekterad for den man &r

Nar man bara gar hemma ar det latt gjort att man fastnar i sina egna
tankar och tanker valdigt smalt”, d v s bara pa det som ror en sjalv.
-Kommer man fran en liten ort finns det kanske inte nagon grupp
manniskor man kan identifiera sig med och inte ndgon som det kanns
bra att prata med.
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Pa Bo Hanssons fraga om man behandlas annorlunda om man har
Sotos syndrom, var det flera av deltagarna som tyckte det.

-Man tas inte pa allvar och man lyssnar inte pa vad jag sager.

-Jag far inte den hjalp jag behover och kanske beror det pa att det inte
syns utanpd att jag har valdigt mycket ont i kroppen och lederna.

-Pa stan ar det manga som tittar, man kanner sig uttittad ibland.

-Som tur ar har jag hund och darfér maste jag ut flera ganger om
dagen. Annars hade det kanske inte blivit av.

-Né&r nagon tittar brukar jag fraga om det &r nagot speciellt och da
svarar personen inte.

-Naér ni upplever att andra ménniskor tittar mycket tycker jag att ni ska
forsoka visa och berétta vad ni &r for person, vara er sjalva, och inte
fastna i det som syns utanpa. Det ar bra att ni gar ut och gor roliga
saker trots att det kanske tar emot lite. Tank mer pa allt som ni &r bra
pa och skriv géarna ned det pa ett papper som ni kan titta pa nar det ar
jobbigt. Lat inte andra manniskors fordomar stoppa er fran att gora
sadant som ni gillar. Genom att séga ifran pa skarpen nar det ar nagon-
ting ni ogillar sa far ni battre sjalvkansla och sjalvfortroende, ni "véx-
er” pa ett bra satt, sa Bo Hansson.

Nagra av deltagarna pa vuxenvistelsen tycker att omgivningen ibland
staller for stora krav pa dem.

-Man forstar inte nar jag har ont och inte orkar arbeta eller gora
klart nagon aktivitet.

-Jag forstar inte alltid vad andra menar nar de sager saker pa ett spe-
ciellt satt.

Information och radgivning om tand- och munhalsa

Overtandlikare Birgitta Johansson-Cahlin och tandhygienist Mia
Zellmer, Mun-H-Center, Goteborg, informerade och gav rad om tand-
och munhélsa vid Sotos syndrom.

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

- | Mun-H-Centers uppgifter ingar bl a att samla in, bearbeta och spri-
da information med inriktning pa problem som har med munnen att
gora, exempelvis att prata och att ata. Bettavvikelser, dregling och
behov av sarskild munvard ar ocksa vanligt férekommande vid ovan-
liga medfédda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nira samarbete med Agrenska sedan manga ar.
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-Under Agrenskas vuxenvistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjalp av
sarskilda frageformular till deltagarna om deras tandvard och munhy-
gien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhalsa.

Mun-H-Centers tandlakare och tandhygienister gor ocksa under vux-
envistelsen en oversiktlig undersokning av deltagarnas munférhallan-
den. Saval observationerna vid undersokningen som uppgifterna i fra-
geformularet dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Deltagarna
bidrar pa sa vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner
vid séllsynta tillstand och sjukdomar hos vuxna.

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

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

Manga vuxna med Sotos syndrom visar sig ha 6ppen mun i vila, vilket
kan bero pa tranga andningsvagar i nashala och svalg.

-Tranga andningsvégar och lag muskelspanning kan bidra till snark-
ning och sémnapné (andningsuppehall i sémnen), vilket tycks vara
vanligt forekommande enligt deltagarnas frageformulér.

Mer &n vanligt tandslitage férekom hos flera av deltagarna, vilket
skulle kunna bero pa tandgnissling pa natterna.

-Flera av deltagarna uppgav att de hade svart att halla en maximalt bra
munhygien, bl a pa grund av nedsatt munmotorik, vilket vi ocksa
kunde konstatera. Flera hade bakteriebeldaggningar (plack) och in-
flammerat tandkott (gingivit) mellan tdnderna.

-De flesta hade fa eller inga lagningar alls och ingen synlig karies. De
som hade extra profylax, och hade intyg for rétt till nédvandig tand-
vard, tyckte vi hade battre munhygien an de som inte hade intyg. De
senare upplevde kostnaderna som betungande och gick darfor inte sa
ofta som de borde for profylax.

-Vuxna med Sotos syndrom uppger ofta som skél till behovet av hjalp
utifran, den stora trétthet som de kanner. Tyvarr har nastan alla for lite
problem for att fa s k gront kort, vilket innebar ratt till nédvandig
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tandvard inom det hogkostnadskort som géller for sjukvard. For att fa
kortet kravs det att man har stort omvardnadsbehov med daglig hjélp i
hemmet med kroppshygienen, exempelvis att skota tdnderna.

Deltagarna i vuxenvistelsen fick en individuellt anpassad instruktion i
munhygien. Enkla atgarder, utover tandborstning morgon och kvall
med fluortandkram, som man kan gora sjélv, ar utokad fluoranvéand-
ning, t ex skoljning med fluor, fluortabletter eller fluortuggummi.
-Tandvarden kan, utdver egenvarden i hemmet, stodbehandla utifran
vars och ens behov. Polering, fluorlackning &r foérhallandevis sma in-
satser som ger god effekt under lang tid.

Vuxnas erfarenheter av vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen p& Agrenska for vuxna med Sotos syndrom deltog sex
kvinnor och tva man i en gruppdiskussion om vardagsliv och sam-
héllsinsatser tillsammans med psykolog Gunilla Jaeger och specialpe-
dagog AnnCatrin Ro6jvik, bada Agrenska.

Vid varje vuxenvistelse gors en bandad tematisk fokusgruppintervju
med deltagarna. Denna intervju visade bl a foljande:

Skola, utbildning

o Deltagarna uppger i diskussionen att deras skolgang var alltifran
"inte speciellt bra” till ”sadar” och "ganska bra”.

a Cirka halften gick i grundsérskola, andra halften i vanlig grundsko-
leklass med sarskild hjalp eller extra tid.

o Tva stycken klarade av studier pa gymnasieniva, individuella pro-
grammet

o Tva deltagare uppgav att han blivit mobbad (i vanliga grundskolan
och sarskilt pd gymnasiet). Ovriga tyckte att relationen till andra skol-
kamrater var ganska bra.

o | flera fall hade foraldrarna stéttat sitt barn och informerat pa sko-
lorna

Arbetslivet

o Alla deltagarna utom tva (den ena saknar sysselséttning helt, den
andra hjalper till i mammans affar) har arbete/sysselsattning i nagon
form av daglig verksamhet eller pa anpassade arbetsplatser med hand-
ledare
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a De som har arbete/sysselsattning trivs bra, eller mycket bra, med
sina jobb/aktiviteter

o Det &r ovanligt att man umgas med arbetskamraterna pa fritiden

o Nagra tycker att de har svart att gora ett bra jobb p g a en besvérande
trétthet och koncentrationssvarigheter

o En deltagare vill garna ha en praktikplats, men trots tjat pa Forsak-
ringskassan och vuxenhabiliteringen far hon inte det.

o Flera uppger att de saknar en kontaktperson pa Forsakringskassan
som de kan vanda sig till, eftersom diagnosen kraver speciella kun-
skaper for att handlaggas ratt

Boende, vardagsliv, somn och aterhamtning

o Tva av deltagarna har egen ldgenhet utan majlighet till stod eller
hjalp, dvriga bor i egen lagenhet med hjalp fran sarskild personal med
tillsyn, matlagning, stadning mm

a Den ena av dem som bor i egen lagenhet utan stdd och hjalp tycker
att hushallsarbetet ar tungt och kravande och gor oftast endast en hus-
hallssyssla per dag. Den andra deltagaren med egen lagenhet utan stod
och anpassning bor ofta hemma hos féraldrarna.

o En av deltagarna uppger att han gor det mesta av hushallsarbetet
sjalv, trots mojligheten att fa hjalp

a Alla tycks vara i stort sett ndjda med sitt boende

a De flesta uppger att de oftast sover hyfsat bra, men &r trots det nés-
tan alltid trotta pa dagarna.

o En deltagare uppger att det &r lite si och sa@ med sémnen och att
dygnsrytmen oftast ar kraftigt forskjuten med sen laggning och upp-
stigning forst mitt pa dagen.

Fritid, intressen och egen tid

o Flera av deltagarna uppger att de sitter mycket vid datorn pa sin fri-
tid och att de den véagen har kontakt med kamrater.

o Nastan alla uppger att de lyssnar mycket pa musik pa sin fritid

o Nagra fa traffar kompisar pa sin fritid och gér nagonting tillsam-
mans da och da, t ex gar pa bio eller dans.

a Trottheten satter ofta stopp for olika aktiviteter, men promenader
blir det da och da for ett par stycken.
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Kontakter med sjukvard, forsakringskassa mm

o Under barnaaren beskriver manga att de fatt den hjalp och det stod
de behover fran sjukvard och habilitering.

o Som vuxna varierar det vilken hjalp man far. En del far bra hjalp
med sjukgymnastik, varma bad, psykolog mm, andra uppger att de
inte far nagon hjalp alls trotsa att de tycker att de behover det.

o Nagon av deltagarna uppger att det ofta blir for mycket undersok-
ningar och kontroller, att det borde rdcka med det man sjalv uttrycker
att man behover.

o En deltagare berattar att hon inte alltid forstar vad man pratar om nar
hon besdker sjukvarden eller forsakringskassan.

o Nagra papekar att forsakringskassan inte forstar sig pa de problem
man har om man har Sotos syndrom.

Johanna, 25 ar, har Sotos syndrom

Hur var det att vaxa upp och ha Sotos syndrom?

-Jag har haft tur, jag hade en bra uppvaxt med sndlla kamrater som
aldrig mobbade eller sa. Vérken var det som var jobbigast. Min tvil-
lingsyster, som ocksa har Sotos syndrom och jag har haft mycket stod
och hjalp av varandra under uppvéxten, sager Johanna.

Hur ar det att vara vuxen och ha Sotos syndrom?

-Det kanns som vanlig, fast man har nagonting fel. Men det &r ocksa
jobbigt att jag ar s lang och har s& mycket vark i lederna. Men det
finns ju ocksa sadant som &r positivt med att vara lang, t ex nar man
spelar basket och det &r en sport jag gillar.

-Min tvillingsyster och jag star varandra valdigt nara och det ar tur att
jag har henne. Men ibland kan det &nda kannas som om det vore bra
om jag var lite mera sjalvstandig, en egen person sa att saga.

Har du nagot arbete eller ndgon annan sysselsattning?

-Jag arbetar pa MICA, Manniskan | Centrum Arbete, pa Forsakrings-
kassan och dér stortrivs jag. P4 onsdagarna studerar jag data, matte
och svenska och det ar ocksa kul, sager Johanna.

Hur bor du idag?

-Jag har eget boende med stéd av personal som hjélper mig att tvétta,
laga mat och gora vissa aktiviteter.
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Om du skulle 6nska dig nagot, vad &ar da det?

-Det &r att slippa vérken i lederna pa hogersidan, i ryggen och i hoften.
Jag tar mediciner och de hjalper ganska bra. Sa skulle jag vilja sova
béattre, for min sdbmn &r inte bra.

Har du tillrackligt med vanner och kamrater?

-Min syster & min bésta van. Men sedan har jag en till néra van hem-
ma som ocksa har Sotos syndrom. Jag gillar att sitta vid datorn och
tjatta och pa sa satt har jag ocksa fatt manga nya vanner, sager Johan-
na.

Far du sjukgymnastik eller ndgon annan behandling?

-Jag har kontakt med en sjukgymnast som jag traffar en gang i veckan.
Jag traffar ocksa en ortoped som hjéalper mig med ryggen och hofter-
na. Sa badar jag varmbad en gang i veckan och detta tillsammans gor
att jag inte ar sa stel i kroppen, séager Johanna, som ocksa tillagger att
det har varit fantastiska dagar har pa Agrenska
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