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gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
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medicinska informationen uppdateras fortlépande i samarbete med
forel&sarna, antingen till vissa delar eller i sin helhet. For att illustrera
hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med
sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

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

Medicinsk information

Professor Paul Uvebrant, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, Goteborg, informerade om medicinska aspekter pa tuberds skle-
ros, TS.

-TS & ett egendomligt tillstand som beskrevs forsta gangen 1862 av
den tyske patologen Friedrich D. von Recklinghausen och senare,
1879, av Bourneville som gav sjukdomen dess namn, tuberds skleros.
Detta & en genetisk sukdom som ingdr i gruppen fakomatoser. Fa-
kom & méarken pa huden, sa Paul Uvebrant.

TS uppstér oftast genom s k nymutation, en tillfaligt uppkommen
genetisk forandring, men syndromet kan ocksa vara arftligt pa ett au-
tosomalt dominant satt. Resultatet i bada fallen kan innebéra en felak-
tig cellutveckling i de flesta av kroppens olika organ. Se mer om arft-
lighet i sarskilt kapitel langre fram.

TS betyder ordagrant "knolig forhardnad". Tuberts sklerosforandring-
ar finns i hjarnbarken. Forandringar av annat slag kan ocksa finnas i
hjéartat, lungorna, njurarna, huden, och 6gonen. De vanligaste symp-
tomen & hudférandringar, epilepsi, utvecklingsstérning och beteende-
problem.

-TSinnebar fel vavnad pa fel plats eller sa finns cellerna dar de ska,
men & felaktiga och fungerar inte. Forutsdttningarna for detta finns
redan nér barnet fods. De avvikande vavnaderna kan sedan véxa till
sig, men de blir ytterst séllan elakartade tumoérer.

Lange trodde man att TS fanns hos c:a /100 000.

-Nu tror vi att TS forekommer hos /10 000 darfor att vi har lart oss
att ocksa kannaigen de milda formerna. Det betyder att TS & en av de
"stora" bland de sma handikappgrupperna.

TS & en sukdom som kan ge alvarliga problem.

-Utover de besvar som forandringarna i hjarnan ger kan svara hjart-
rabdomyom (knutor) sitta sa att hjartat sviktar i sitt arbete och njurfor-
andringarna kan borja bldda, sa Paul Uvebrant.

Foljande symptom &r de viktigaste:
a vitaflackar i huden
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Tuberos skleros

a fibrom i ansiktet, debuterar vanligen fran 4-5 ars dlder eller senare

a forkalkade noduli mitt i hjarnan

a forhardnader i hjarnbarken

@ nathinnemi sshildningar

a nagelfibrom patar (vanligast) och hander (hos vuxna)

-Dessutom férekommer njurcystor, andra hudférandringar én de ovan
angivna, forandringar i hjérta mm.

De i hjarnan férekommande forandringarna utgar alla fran outveck-
lade ursprungsceller, som kallas neuroastrocyter. Dessa skulle normalt
ha utvecklats till nervceller och stodjeceller. Outvecklade kan de istél-
let utveckla

a/ jéttecellsastrocytom mitt inne i hjarnan. Dessa kan tappa till vatske-
utflodet ur hjarnans hdlrumssystem och orsaka vattenskalle (hydro-
cephalus).

b/ subependymala noduli, sma knolar som férkalkas och kan ligga i
vaggarna till hdlrumssystemet, dar de & synliga pa rontgenbilder.
Dessa ger inga besvér.

¢/ migrationslinjer, vilket beror pa att felaktiga celler inte vandrar pa
ett normalt sétt ut till hjarnbarken, utan stannar pa vagen. Dessa mi-
grationslinjer kan ocksa ses via magnetkamera.

d/ tuberdsa skleroshérdar i hjarnbarken. Det & framfor allt dessa for-
andringar som kan paverka hjarnans funktion och som givit sukdo-
men dess namn.

Det kravs en viss mognad hos hjarnan for att en del symptom vid TS
ska bli tydliga.

-Vissa delar av hjarnan tas t ex inte i ansprak forran barnet & nagot
eller ndgra & gammalt. Det & sedan forandringarnai hjarnbarken som
ar symptomgivande och avgor graden av epilepsi och graden av ut-
vecklingsstorning, sa Paul Uvebrant

| 6gonens nathinna kan det finnas férandringar och regnbagshinnan
kan vara pigmentfattig.

-Detta leder normalt inte till ndgra stérre problem. Ett undantag & om
det finns forandringar i gula flacken i nathinnan, da stors det centrala
synfaltet.
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Henrik, 3 ar, har 7S

Tuberos skleros

De vanligast forekommande hudforéndringarna &r vita flackar och
angiofibrom i ansiktet. Mindre vanliga, men mycket typiskafoér TS, ar
forhardnader i pannan, pa landryggen och nagelfibrom.

| munhalan kan det forekomma tandkottsfibrom och gropar i tander-
nas emalj.

Njurarna kan vara angripna av njurcystor, som kan stora njurfunktio-
nen. Cystor & vanligen vétskefyllda halrum. Det kan ocksa finnas
angiomyolipom, kntlar som bestér av muskler, blodkarl och fettvav-
nad vilka kan ge upphov till blédningar.

Forandringar i lungorna &r ytterst ovanligt. Kvinnor kan efter puber-
teten fa férandringar i lungorna som orsakas av lymfkarlcystor.

Hjartmuskeltumorer & vanligare hos pojkar @n hos flickor. Tva av
tre barn fods med tumorerna som senare vaxer bort. Bara nagon pro-
cent maste opereras.

Ovanligt & polyper i &ndtarmen och bencystor.

-Sammantaget kan man sdga det rér sig om ett brett symptompanora-
mavid TS och beroende pa var férandringarna sitter och i vilken grad
de forekommer kan de paverka barnets hélsa, sa Paul Uvebrant.

Henrik, som har TS, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans
med sin mamma Elisabeth, sin pappa Anders och sin syster Sofia, 5

o}

ar.

Elisabeths graviditet med Henrik var normal, likasa forl ossningen.
-Henrik madde bra, amningen kom igang och han &t en gang i timmen.
Men han hade svéart att sova. Det enda stélle han sov pa en stund da
och d&, var pa axeln. Det tog nog en manad innan han sov mer @n en
timmei strack, beréttar Elisabeth.
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Epilepsi vid TS

Tuberos skleros

Henrik gick upp brai vikt och véaxte fort, men redan efter nagon ma-
nad tyckte bade Anders och Elisabeth att ndgot inte stamde.

-Det normala spadbarnsleendet kom inte och dessutom kandes inte
blicken normal. Det var som om han sag ratt igenom mig, tyckte jag.
Bara vid ngot enstaka tillfalle lyckades vi fa en viss kontakt med
Henrik. PA BVC blev vi lugnade med att "barn kan vara sa olika", s&
ger Elisabeth.

Henrik utvecklades motoriskt bra. Han rullade runt fran magléage till
rygglage tidigt och grep saker tidigt.

-Men det & markligt att vi inte sig da att han hade 6gonkramper, vil-
ket ju kan vara tecken pa epilepsi. Nar vi tittar pa bilder fran Henriks
forsta manader ser vi att han har sddana kramper, siger Anders.

Paul Uvebrant informerade om epilepsi och fdljande & uppdaterad
information fran familjevistelsen & 2001 och fran vistelsen 2004.

Paul Uvebrant visade resultaten fran en understkning innehallande
104 barn med TS. Av dessa barn hade

35 % epilepsi, men inte mental retardation
57 % mental retardation och epilepsi

0% mental retardation, men inte epilepsi
8% varken epilepsi eller mental retardation

-Det finns en teori om att epileps skulle orsaka utvecklingsstorning,
men troligen avgdr omfattningen och lokaliseringen av férandringarna
i hjarnan svarighetsgraden av epilepsin och utvecklingsstorningen. Av
de som far epilepsi fore ett &rs dlder har 75% en utvecklingsstorning.
Hos de som far epileps efter fem ars dlder & utvecklingsstorning
ovanligt. Det finns sdledes ett samband beroende pa nar epilepsin de-
buterar.

Aven typen av epilepsi & kopplad till hur barnet kommer att utveck-
las. Av de barn med TS som haft infantil spasm & 94 % utvecklings-
storda.

-Om det bararor sig om lokaliserad epilepsi med ryckningar i armarna
och liknande & samma siffra 20%.
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Epileps &r ett okontrollerat elektriskt utbrott som kan vara lokaliserat
till en del av hjarnan eller sprida sig till hela hjarnan och darmed ge
medvetsl 6shet och ryckningar i hela kroppen.

-I normala fall far hjarnan inga skador av anfallet, men vid sa kallat
status epilepticus, dar ett generellt anfall med medvetsl shet och ryck-
ningar pagar timslangt eller mer, kan skador uppkomma.

Med ett enda EEG kan man inte alltid avgbra om en patient har epi-
lepsi.

-Det beror pa att epilepsiaktiviteter kan "gémmasig" pa olika platser i
hjarnan. Med hjélp av flera EEG brukar man déremot kunna stélla
diagnosen, sa Paul Uvebrant.

Henrik far diagnosen infantil spasm

Anders och Elisabeth upptéckte snart att Henriks ogon akte ner i
ogonvrarna nér han skulle koncentrera sig pa nagot.

-Vi tyckte det var konstigt, men drog oss for att fraga vad det kunde
vara. Sa en dag nar Henrik var 4,5 manad gammal fick han riktiga
kramper. Vi hade gaster och Henrik hade blivit ganska trétt. Vi hade
darfor lagt honom pa en filt for att han skulle fa vila. D& slog han
plotdigt ut med armarna tre ganger och 6gonen blev sa dar konstiga,
séger Anders.

Dagen efter uppsokte familjen sukhuset och dar fick Henrik nya
kramper i vantrummet.

-En l&kare, som sag Henriks kramper, trodde att det kunde vara infan-
til spasm. De orden hade vi adrig hort tidigare, sa vi forstod inte vad
det innebar. Att det kunde vara nagot alvarligt forstod vi inte forran
lakaren sa att nu lagger dein Henrik pa sjukhuset for vidare undersok-
ningar, sager Elisabeth.

Efter en rad undersokningar med EEG, datortomografi och blodprov
fick Henrik diagnosen infantil spasm.
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Behandling av epilepsi

Av de barn med TS, som har epilepsi, blir 1/3 sa smaningom fria fran
epilepsin. Hos 2/3 blir den kvar, trots behandling och epilepsin kan bli
det storsta bekymret.

De flesta epilepsmedicinerna stabiliserar urladdningarna, men vilken
medicin man ska valja maste provas ut individuelIt.

-Grundregeln & att man forsoker behandla epilepsi med en medicin,
men ibland & det nédvandigt att behandla de olika anfall styperna som
kan vara aktuella vid TS med flera mediciner samtidigt, sa Paul Uve-
brant.

Den vanliga gangen nar man provar ut en medicin & att man provar
en medicin, utvarderar den efter ett tag och sedan avvecklar medicinen
om den inte passar. For varje medicin far man rékna att hela procedu-
ren tar tre manader.

-Nar vi sétter ut en medicin brukar vi forsoka fa en tidslucka, innan vi
sétter in nésta medicin, for att se vad som hander. Ibland gar det inte
ens att vanta tills man har satt ut en medicin helt och hallet, utan man
maste addera en ny medicin till den gamla.

Malséttningen &r att valja sort och dos av medicin sd att inga biverk-
ningar uppstar.

-Vid svér epilepst maste emellertid patienten ibland fa stora doser och
flera sorters medicin. Dessa mediciner kan, i sddana fall, ge biverk-
ningar i form av trétthet, beteendestorningar och skolproblem, sa Paul
Uvebrant.

Henriks epilepsi behandlas

Sa snart diagnosen infantil spasm stéllts borjade man behandla Henrik
med epilepsimediciner.

-Den forsta medicinen han fick svarade han inte alls bra pad Han skrek
hysteriskt, sov inte och fick annu varre kramper. Trots det trappade
man upp mangden medicin under flera dagar innan man borjade trap-
pa ner den. Av nasta medicin minskade kramperna nagot, men istéllet
fick vi ett barn som aldrig var glad, sdger Anders.
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TS borjade nu ndmnas som en mdjlig diagnos, men datortomografi
och EEG-understkningarna visade inga sakra resultat som pekade &t
det hallet.

-Forst nér de borjade fraga om vita flackar och vi kunde bekréfta att
Henrik hade sadana, stérktes misstankarna att han hade TS, séger Eli-
sabeth.

Efter flera byten av epilepsimediciner avbrét man foérsoken att finna
en lamplig medicin.

-Vi fick béttre kontakt med Henrik och passiviteten och den motoriska
inaktiviteten bréts. Da var Henrik 1,5 & gammal. Han blev mycket
gladare och lérde sig bl a att sitta sjdlv, sdger Anders.

En manad senare kunde man, efter en ny datortomografiundersokning,
sékerstélla att Henrik hade TS.

Forbéttringen i Henriks tillstand blev kortvarig och nya epilepsimedi-
ciner provades ut, med ganska daliga resultat.

-Under det kommande aret var Henrik mycket inomhus. Han hade ofta
kramper och sov och & daremellan. Han var ljuskanslig, skrek mycket
och hade sbomnstorningar. Vi fick en personlig assistent, vilket blev
var raddning. Annars hade vi nog inte orkat med situationen, sager
Elisabeth.

Nar Henrik var tva & gammal fick han slutligen en medicin som hade
god verkan.

-Kramperna forsvann nastan omgaende och Henrik stéllde sig upp och
borjade g, praktiskt dver en natt. Han gjorde sedan fantastiska grov-
motoriska framsteg pa kort tid, sager Anders.

Diagnostik vid TS

Det finns inga prov som man kan ta som visar om en patient har TS
eller g. 1998 holls en internationell konsensuskonferens dar man ena-
des om diagnoskriterier for TS.

Forstahandskriterier:

HUD

a angiofibrom i ansiktet eller fibros flack i pannan
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finns g fran borjan, kan ses i mikroskop och som rodnad vid skrik,
storavariationer i grad och nar det debuterar

a nagelfibrom som € uppkommit efter skada

g barnsymptom, men vuxensymptom

a vita opigmenterade hudflackar (tre eller fler)

finns fran borjan, men svara att upptacka tidigt, vanligt férekomman-
de; cirka 90 % av de med TS har dessa hudfl&ackar

a Shagreenfléckar (bindvav nevus)

g tidigt symptom, upptécks vanligen i skoldldern

Forstahandskriterier

ANDRA ORGAN

a flera néthinnehamartom

a tuberdsa forandringar i hjarnbarken

a subependymala noduli

o subependymalt jéttecel | sastrocytom

a muskelknutor i hjartat

som mest vid fodseln, forsvinner efterhand, kan ge problem om de
hindrar blodflodet eller stor hjartrytmen, om problem inte upptéacks
tidigt kommer de inte senare

a bikakeliknande forandringar i lungorna

bara flickor som kan fa dessa lymfkarlsmuskelknutor efter puberteten,
kan stora lungfunktionen och da bli ett alvarligt problem, bor finnas
med pa listan 6ver sddant som foljs upp regelbundet

a angiomyolipom i njurarna

g vanligt med problem hos nyfédda, men kan komma senare, lipomen
a kndlar som innehaler muskelceller, fett och kérlvavnad, dessa kan
bléda och da visar det sig som blod i urinen eller att barnet far ont i
magen.

-I ovanligafall kan dessa knolar utvecklas till cancer och darfor bor de
kontrolleras med ultraljud.

Andrahandskriterier:

HUD

a tandkottsfibrom

a hudflackar med konfettiutseende

leder g till alvarliga komplikationer, men besvérliga nér de fore-
kommer i ansiktet
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Hudbesvar vid TS
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Andrahandskriterier

OVRIGA ORGAN

a emaljdefekter i tanderna

a andtarmspolyper av hamartomtyp

a cystor i skelettet

a felvandrade nervceller i den vita hjarnvévnaden

a hamartom i andrainre organ an njurarna

a opigmenterad flack i néthinnan

@ cystor i njurarna

50 % av alla med TS far cystor (vétskefyllda bldsor) i njurarna, ofta
spelar dessa ingen roll, men om de blir stora och manga kan de stéra
njurfunktionen

Diagnosen TS anses sakerstélld om det finns tva forstahandskriterier
eller ett forstahandskriterium och tva andrahandskriterier.

Trolig TSforeligger vid ett forstahands- och ett andrahandskriterium.

Majlig TS foreligger vid antingen ett forstahandskriterium eller tva
andrahandskriterier

-I dlménhet racker det med en noggrann kroppsundersokning for att
faststélla diagnosen. Om ett barn har epilepsi, autism och utvecklings-
storning bor man stalla frégan om det kan réra sig om tuberos skleros.
Vi hoppas emellertid att det inte ska dréja sd lange innan vi har en
anvandbar genetisk metod for att stélla diagnosen, sa Paul Uvebrant.

Professor Olle Larkd, Sahlgrenska universitetssukhuset, Goteborg,
informerade om hudbesvér vid TS.

-Hudférandringar vid TS kan finnas vid fodseln, men kommer oftast
senare. Hudforandringar eller uteblivna hudférandringar séger ingen-
ting om hur svar eller 1&t TS barnet har.

Fler &n 80 % av de med TS har s k ash-leaf-flackar med mindre pig-
mentering, ljusa flackar som syns tydligast med Woods |jus.

-1 deflestafall later vi bli att gora nagot at dessa flackar. | Uppsala har
man emellertid utvecklat en behandling som innebér transplantation

Nyhetsbrev nr 237 © Agrenska 2004 11



Genetik
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av frisk hud som man kan lagga 6ver val synliga och stérande flackar,
t ex i ansiktet, saOlle Larko.

Angiofibrom (adenoma sebaceum) ar sma ofarliga bindvéavsknutor av
blodkarl som kan vararikligt forekommande i ansiktet. De kan ocksa
vara sma roda bindvavsknutor, som kan vara svara att skilja fran akne.
-Knutorna kan antingen brannas bort med elektricitet eller behandlas
med en sarskild typ av brannlaser, med vilken man kan brénna ned
knutorna till hudniva och som ger mindre &rr. Den rodnad som finns
kvar i huden kan tas bort med en annan typ av laser.

Eftersom behandlingen & sméartsam gors den oftast under narkos, sér-
skilt ndr det géller barn. Behandlingen ger viss arbildning, sarskilt i
ansiktet som & mycket arrkéndigt.

Angiofibrom & mgjliga att dlipas eller hyvlas bort kirurgiskt, men
med den behandlingen ar det svart att fa ett riktigt bra resultat.

-En behandlingsmetod, s k PDT, Photo Dynamic Therapy, som an-
vands inom hudcancervarden, & en ny metod som kan ha framtiden
for sig. Men metoden &r fortfarande experimentell och erfarenheter
saknas. | metoden anvands en sarskild lampa (" trafikljus’) och en sér-
skild salva, sa Olle Larko.

Nagelforandringar (koenentumdrer/subungualt fibrom) ar ett slags
bindvavsknutor som kan tas bort kirurgiskt.

Shagreenflackar, ”apelsinhud”, nevus flammeus (s k Gorbatjov-
flackar) och café au laitflackar har enbart kosmetisk betydelse och
kan anvandas i diagnostiskt syfte.

Professor Christina Jern, avdelningen for klinisk genetik, Sahlgrenska
universitetssjukhuset/Ostra, Goteborg, informerade 2001 (uppdaterad)
och 2004 om &rftlighet i allmanhet och vid tuberts sklerosi synnerhet.
-Den forskning som bedrivs inom genetiken innebér bl a att man hittar
forandringar i generna vid altfler sukdomar. Darfor kommer verk-
samheten pa avdelningarna for Klinisk Genetik att 0ka, eftersom vi
arbetar med bade genetisk vagledning och diagnostik.
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Ett arvsanlag & en bestdamd bit av DNA-strangen, pa en bestamd plats
p& nagon av kromosomerna. Arvsanlagen upptréder altid i dubbel
uppséttning. Vid befruktningen kommer 23 kromosomer fran den
manliga sadescellen och 23 kromosomer fran kvinnans &gg. Dessa
kromosomer bildar 23 kromosompar och cellen far 46 kromosomer.
-Né&gra fa procent av de 3000 miljoner "bokstéaver” (C,G,A,T, nukleo-
tider) som DNA-stréangen bestdr av, kodar for olika protein. Det &r
sedan dessa aggviteamnen som bygger upp strukturer och styr celler-
nas arbete. Ett mindre fel i de fyra baserna, exempelvis att ett G &r
utbytt mot ett A, kan innebéra en svar sjukdom, beroende pa var felet
uppstér. Vid vissa sukdomar &r felet storre, sdsom vid Downs syn-
drom, dar det finns en hel kromosom for mycket (kromosom 21), sa
Christina Jern.

| mikroskop har det lange varit mgjligt att studera kromosomerna. Det
kallas cytogenetik. Man kan t ex se om det fattas nagon kromosom,
eller om n&gon kromosom har en extra kopia. Med en molekylargene-
tisk analysmetod, d v s DNA-analys, kan man idag studera arvsanla-
gen. Det har inneburit ett stort steg framét nar det géller att t ex dia-
gnostisera sjukdomar.

Det finns flera typer av arftlighet. Vid TS & arftligheten autosomalt
dominant, d v s felet sitter inte i kdnskromosomerna utan i nagon av
de andra kromosomerna. Om en av fordldrarna har ukdomen &r ris-
ken 50 % vid varje graviditet att barnet far den. Sjukdomen kan yttra
sig valdigt milt. Darfér & det inte ovanligt att man upptécker att en
person har lindrig TS forst nar de far ett barn som har TS med mer
alvarliga symtom.

-1 60-70 % av fallen beror dock inte TS pa att barnet arvt sjukdomen
fran ndgon av sina foraldrar, utan pa en nymutation, en tillfaligt upp-
kommen foréndring i arvsmassan.

Hittills har man funnit &rftliga forandringar vid TS pa kromosom 9
(TSC 1-genen) och kromosom 16 (TSC 2-genen).

-l TSC 1-genen, som & mycket stor, har man funnit mer &n 140
olika mutationer, varav nagra stdllen & vanligare an andra. TSC 2-
genen & annu storre och i den & mer an 250 olika mutationer, som
kan ge TS, beskrivna. D&rfor & DNA-analys vid TS fortfarande
idag komplicerad och resurskréavande.
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| cirka 70 % av fallen hittar man mutationen som orsakar TS.

-1 de fall da mutationen &r kand kan vi gora fosterdiagnostik, vilket
inte & majligt om den &r okand. Vi forstar mer och mer om arftliga
genetiska forandringar, men mycket aterstar ocksa att fa klarhet i.
Exempelvis & det mérkligt att en och samma mutation kan ge sa
olika svarighetsgrad av symptom vid TS. Déarfor kan man inte i det
enskilda fallet utifran resultaten av DNA-analys sdga nagot om vil-
ka symptomen blir eller vilken prognos man kan rékna med.

Under en frégestund undrade en foralder hur man skulle goéra med
efterforskningar i slakten nar man fétt ett barn med TS.

-Jag anser att man bora avgora fran familj till familj hur man ska
gora. Det & jobbigt och dyrt att undersoka sldktingar och den vinst
man eventuellt gor maste stéllas i proportion till arbetsinsats och
olagenhet. Om forddrarna galva, eller nagon dakting till dem, vill
farisken for att fa ett barn med TS utredd, kan DNA-analys bli ak-
tuell. Detta géller sarskilt om foréddrarna infor ny graviditet 6nskar
fosterdiagnostik. Om négon i slakten undrar hur man ska gora sa
rekommenderar jag att man diskuterar saken med sin |&kare och tar
kontakt med Klinisk Genetisk Avdelning pa hemorten (finns pa
universitetssiukhus) eller tar kontakt med teamet pa SU, sa Christina
Jern.

Neuropsykiatriska aspekter

Overlakare Suzanne Steffenburg (2001) och Gverlakare Susanna Da-
nielsson (2004) - bada pa Barnneuropsykiatrin, BNK, Drottning Silvi-
as barn— och ungdomssjukhus, Goteborg, informerade om neuropsy-
kiatriska aspekter vid TS.

-PABNK arbetar vi i team nar vi utreder exempelvis barn med beteen-
destorningar och kommunikationsproblem. Bestdmda konstellationer
av symptom bendmner vi i form av diagnoser, men vi stéller inga dia
gnoser om inte problemen &r funktionshindrande for barnet.

Det finns ungefar 500 barn och vuxnai Sverige som har svar TS och
det fods cirka 10 barn per ar med sjukdomen. 50 % av allamed TS har
en utvecklingsstorning och manga har en speciell form av epilepsi, sk
infantil spasm. (se mer om epileps i sarskilt kapitel). 1/5 av barnen
med TS har en svarare form.
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-Har barnet en utvecklingsstorning och epilepsi ar risken stor att bar-
net ocksa har svarigheter inom autismomradet.

| de studier som gjorts har man funnit att mer an halften av barnen
med TS har autism och néstan alla andra har autistiska drag. Kombi-
nationen utvecklingsstorning, epilepsi och autism innebér att barnet
kan haTsS.

Av alabarn med autism har 1-4 % TS. Epilepsi &r ingen forutséttning
for autism. Den svara formen av TS debuterar innan 5 ars dder, med
manga symptom, t ex epilepsi och utvecklingsstorning. TS ar den nast
vanligaste (efter Fragile X) kanda orsaken till autism.

Diagnosen autistiskt syndrom stélls utifran resultat av test med in-
riktning pa tre omréden. Fran alla tre delarna maste det finnas ett be-
stamt antal symptom for att man ska stélla diagnosen. Finns manga av
symtomen, men inte SA manga som vid autistiskt syndrom, talar man
om diagnosen autismliknande tillstand. Finns endast nagra symtom
talar man ibland om autistiska drag.

1. Stora svérigheter i fraga om 6dmsesidig social interaktion (sam-
spel)

Héar krévs det att barnet har en genomgripande ofrméaga till normal
Omsesidig social interaktion, som tidigt yttrar sig som kontaktl 6shet,
ointresse for omgivningen, ensidighet i kontaktformerna och sk autis-
tisk ensamhet.

-Som féréder kdnner man tidigt om ett litet barn inte &r intresserat av
foradrarna och nyfiken pa omgivningen. En del barn kan upplevas
som "sndlla’ och andra som mer krévande och svara att tillfredsstélla
Blickkontakten kan vara stel och inte riktigt levande och en del barn
ogillar kroppskontakt.

Nér barn i allméanhet blir &ldre borjar de i normalafall ganska snart att
hérma andra barn och detta sker automatiskt, utan att de téanker pa det.
-Men det gor inte barn med autism. De véljer ofta att ga for sig géva,
att inte delta i samlingar. Det blir svéart for dem att finna sin roll i
gruppen. Efterhand blir de héar problemen mindre, med start i familjen,
men nagonting annorlunda blir alltid kvar. De hér barnen kan utveck-
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las om de beméts pa ett bra sitt och om de far hjdlp att "1ara” sig s&
dant som andra barn |&r sig automatiskt. Alla avvikande beteenden gar
att forbéttra. En bok som kan varatill hjdp i sammanhanget & " Gang
pagang” av Beckman, Karnevik, Schaumann.

2. Svéar begransning i formagan till dmsesidig kommunikation
Barn med autism har en férsenad och begransad tal spraksutveckling,
som de inte kompenserar med mimik, kroppssprak, gester. De tycks
ofta sakna motivation att kommunicera. Omkring hélften talar inte
als.

-Barnen vander sig sdllan till andra for att uttrycka nyfikenhet eller
intresse. Har de ett sprék &r rytmen och tonlaget ofta annorlunda. S k
ekotal ar vanligt for gruppen, vilket innebér att de upprepar, ofta flera
ganger, vad andra sager. Eftersom de inte forstar vitsen med kommu-
nikation, & det inte sa |&tt att fa dem att anvanda alternativa kommu-
nikationsmetoder. Vi vet emellertid att manga barn med autism har
gladje av teckensprak eller andra alternativa kommunikati onssétt.

Barnens ordforstaelse ar ofta konkret, vilket innebar att de inte forstar
innebOrden i uttryck som "att tasig i kragen”, "rosor pakinden” osv.

-1 alt jag sdger om problem som férekommer vid autism finns det en
glidande skala, fran stora problem till inga problem alls. Det & myck-
et ovanligt att ett barn har ala problem och graden av problem skiljer

sig fran individ till individ.

| kommunikationen med barnen &r det ofta bra om man till en borjan
anvander konkretaforemal, istallet for exempelvis bilder.

-Sedan kan man utveckla kommunikationsmedien sa att de blir mer
och mer abstrakta.

3. Svar begransning i formagan att fantisera och att bete sig pa ett
varierat satt.

En del av barnen har mycket begransade intressen. Manga av barnen
med TS har motoriska stereotypier, som de exempelvis utfor med ar-
mar, hander eller fingrar. Detta innebér att de kan sitta lange och t ex
snurra ett foremal, att bara titta pa ett blinkande ljus eller titta pa en
tvéttmaskin i arbete.

-Intressena kan var s starka och ensidiga att de blir tvangsmassiga
och hindrar andra aktiviteter. Manga av barnen & bra pa att se detal-
jer, men inte helhet.
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Forutom symptom frén de ovan beskrivna har manga barn med TS
tillaggsproblem, t ex svarigheter att uppfatta ljud. De kan vara 6verak-
tiva och okoncentrerade. Vissa har somnproblem, matnycker eller ar
géavdestruktiva, oftai kombination med nedsatt smartkanslighet.

Autism & inte en sukdom som gar att avgréansa. Orsaken & en funk-
tionsstorning, orsakad av en skada eller en sukdom. Dérfér kan man
haallt fran fullt utvecklad autism till enbart autistiska drag.

| begreppet autismspektrumstorning ingdr autism, autismliknande
tillstand, Asperger syndrom och autistiska drag.

ADHD betyder Attention Deficit Hyperactivity Disorder. DAMP
betyder Deficitsin Attention, Motor control and Perception. Barn med
dessa diagnoser uppvisar en kombination av problem med koncentra-
tionssvarigheter och motoriska/perceptuella svarigheter.

Barn med autismspektrumstorning ar olika.

| grovadrag gar det att delain dem i tre grupper:

a det avskarmade barnet (méjligen den grupp som mest motsvarar
bilden av klassisk autism)

o det passiva barnet, (som accepterar att andra tar kontakt, men ger
gév lite respons, om barnet har inarbetade rutiner blir det g sa ut-
markande, ofta sen diagnos)

a det aktiva och udda barnet, (som garna ndrmar sig andra men gor
det for ensidigt och for grans 6st)

Vanliga tillaggshandikapp vid autistiskt syndrom &r :

a psykisk utvecklingsstorning

a epilepsi

o annat neuropsykiatriskt tillstand

a funktionnedsattning av horsel eller syn

a tal- och sprakstérning

o cirka 25 % av barnen har pavisbar etiologi (Sukdomsorsak) t ex
tuber©s skleros

Foljande &r viktigt att tanka pa om barnet har en autismspektrumstor-
ning:
a for barnet anpassad miljo med visuellaledtradar, forutsagbarhet
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o medvetenhet/kunskap hos personer runt barnet ndr det galler pro-
blem/majligheter

a besténdig omgivning, d v singa stora forandringar

a bra skola/forskola med personal med god kdnnedom om lamplig
pedagogik och lampligt férhallningssatt vid autism

L akemedel kan anvandas for att mildra vissa beteendesvérighe-
ter, sasom hyperaktivitet, valdsamt beteende, §javskadande beteende,
somnsvarigheter, tvangsmassighet eller nedstamdhet.

-Det man ska ténka pa ar att medicinerna i enstaka fall kan paverka
anfallssituationen negativt om barnet har epilepsi.

Utvecklingsbeddmning och pedagogisk beddmning

Specialpedagog Ulrika Johansson och psykolog Thomas Ahlsén,
BNK, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg, infor-
merade om utvecklingsbeddmning och pedagogisk bedémning av barn
och ungdomar.

| en neuropsykiatrisk utredning ingar att goéra en neuropsykologisk
utredning och utvecklingsbeddmning.

-En utvecklingsbedomning &r nastan samma sak som en begavnings-
beddmning (anvands pa aldre barn), men négot bredare. Utvecklings-
beddmning anvands nér det galler smabarn eller personer som befin-
ner sig paen tidig utvecklingsniva, sa Thomas Ahlsén.

For att gora utvecklings- eller begavningsbedomningar anvands olika
tester som barnet forvantas klara. Resultaten jamfors sedan med olika
skalor:

For utvecklingsbedomning av barn 0-2 ar: Griffiths skalal

For utvecklingsbedomning av barn 2-8 ar: Griffiths skalall

FOr begavningsbedomning av barn 3-7 ar: WPPSI -R

FOr begavningsbeddmning av barn 6-16 ar: WISC 111

Foljande omraden ingdr i Griffiths test: motorik, personligt och socialt
beteenden, horsel-tal, samordning 6ga-hand, performance (ung delom-
rade dér sprék inte &r en forutséttning for testets genomforande), prak-
tiskt resonerande (enbart skalall)
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| WPPSI-R ingar: en spréklig del innehdllande information, forstéelse,
aritmetik, ordforréd, likheter och en ickespraklig del med bl a figur-
sammansattning.

-Tillsammans kan vi fa en uppfattning om barnets olika utvecklings-
nivaer, formagor i forhdllande till dess faktiska dder. Vi kan fa fram
en utvecklingskvot/ begavningskvot (1Q/UQ).

Testsituationen spelar roll for resultatet. Om flera faktorer &r tillrétta-
lagda, exempelvis att testen sker i ett nastan kalt rum, innebéar detta att
uppmérksamhet, uthdllighet och fokusering ofta blir béttre &n i rum
med olika saker som distraherar. Barnets motovation att gora testen
spelar ocksa stor roll.

Mental utvecklingsstorning delas in i olika svarighetsgrader beroende
pavilken 1Q barnet har:

Léatt mental retardation  50-55till 70 (1Q)

Méttlig mental retardation 35-40 till 50-55

Svéar mental retardation  20-25 till 35-40

Djup mental retardation  mindre an 20-25

-1Q 100 betyder att ett barn befinner sig pa en, for ddern, genomsnitt-
lig utvecklingsniva. 1Q 50 betyder i stort sett att exempelvis en fem-
tondring befinner sig pa 7,5 ars utvecklingsniva. Men for femtonar-
ingen tillkommer att han har mer erfarenhet.

Ett begrepp som ofta anvands &r utvecklingsférsening. | det har sam-
manhanget kan man inte tala om forsening, eftersom barnen inte har
mojlighet att ta igen vad de forlorat, utan stannar pa en lagre utveck-
lingsniva

Utvecklings- och begavningsbeddmningar &r till stor hjdp néar det
avgors vilket stdd och vilken hjdlp barnet behdver i skolan.

Thomas Ahlsén informerade ocksd om fler test och strukturbedom-
ningar som kan anvandas, beroende pa barnets sprakliga utvecklings-
niva

| ett annat test som pedagog och psykolog anvander tillsammans,

ADOS-test, (Autism Diagnostic Observation Schedule) observerar
man barnet i strukturerade leksituationer.
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-Dér beddms barnets formaga till sprak/kommunikation, social in-
teraktion och lekbeteende.

Med en utvecklingsbeddmning som grund kan den generella utveck-
lingsnivan och styrkor och svagheter pa individuell niva bestammas,
vilket & en forutsdttning for pedagogisk planering.

-Det vi ser i de olika testen laggs samman med den information foréld-
rarna ger i en djupintervju. Det test vi anvander for att géra pedago-
giska beddmningar, nar inte Griffiths test fungerar, kallas PEP (Psy-
cho Educational Profile) for barn upp till 7 ars utvecklingsniva.

Med hjédp av PEP-testet, som inte & ett begavningstest, kan man be-
doma utvecklingsnivan nar det géller olika funktioner t ex:

@ imitation

@ perception (fornimmel se, varseblivning)

a finmotorik

a grovmotorik

a 0ga/handintegration

a ickeverbal kognition ( kognition betyder ungefér hur man tar in och
bearbetar sinnesinryck)

a verbal kognition

-Med hjalp av PEP-bedémningen far vi en utvecklingsprofil dar man
kan se vad barnet kan, inte kan och vad det & pavag att larasig. Re-
sultatet fran bedomningen ligger till grund for en mer utvecklingsin-
riktad angreppsvinkel for det enskilda barnet, dar man utgar fran de
fardigheter som barnet & "pavag” att larasig.

-Det arbetssétt vi anvander for elever pa tidig utvecklingsniva ér inspi-
rerat av TEACCH. (TEACCH stér for Treatment and Education of
Autistic And related Communication Handicapped children). De vik-
tigaste byggstenarnai TEACCH & en noggrann beddémning av eleven,
individuella undervisningsprogram med visuella tydliggoranden med
tyngdpunkt pa galvstandighetstraning. Undervisning och uppgifter
ska vara anpassade till elevens niva men ha ett dldersadekvat innehall.
Det ar viktigt att det man lar eleven & funktionella fardigheter direkt
anvandbara i skola/arbete och vardagdliv utifran ett livsperspektiv. En
forutséattning & ett ndra samarbete med forél drarna.
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Henrik har problem som tyder pa att han har autism

Syskonrollen

En utvecklingsbeddmning som gjordes nar Henrik var tva & gammal
visade att han befann sig pa samma utvecklingsniva som en ettaring.
-Néar epilepsin sléppte och Henrik borjade rora pa sig, blev han istéllet
Overaktiv. Pa daghemmet dar han borjat brydde han sig inte om de
andra barnen, utan sprang mest omkring. Nu forstar vi att han redan da
hade tecken som tydde pa att han hade autism. Vi har altid haft viss
kroppskontakt, han tycker om att kramas, men det har funnits mycket
liten 6bmsesidig socia interaktion oss emellan. Han har aldrig borjat
prata och vi har inte idag ndgon verbal kommunikation. Han forstar
vissa saker som vi séger till honom. Henrik leker inte bestamda lekar,
utan springer mest fram och tillbaka, eller kléttrar pa det som gar att
kléttra pg, beréttar Elisabeth.

Sjukskoterska Andreas Tallborn, Agrenska, informerade om syskon-
rollen.

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

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

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

Foljande & exempel pavad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-
konsamtalen:

a att bli "sedd” for den man &r och inte barajamford

o att forsta vad funktionshindret innebér och beror pa
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-Syskonen uttrycker ofta att de vill veta mycket om syskonets sjuk-

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

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

verkligt.

a att bli "ind&ppt” och delaktig, eftersom det ar en familjeangel agen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

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

habiliteringen osv. Syskonens kunskap & en "nyckel” till ett bra sétt

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpatill/ slippa hjalpatill

o att f& uppskattning nér man anstranger sig

o att barafavarabarn och inte hafor stora krav

o att §év fa egen tid med foraldrarna

o att fAvaraifred, hasina saker ifred, inte bli stord

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

a att kunna ha kamrater hemma

-Inte sédllan uttrycker syskonen "svara’ kanslor som de forsoker for-
halla sig till sa bra som mgjligt, exempelvis skam, skuld, oro, réttvi-
saloréttvisa, bekymmer/omsorg, krankningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir "sedan”, nar forddrarna inte finns i livet langre. Ut-
mérkande &r ocksa den oerhort starka lojaliteten syskon kanner for den
egna familjen och for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn.

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

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

Henrik idag

Henrik idag har stereotypier, ensidiga rorelser som han upprepar. Han
sparkar t ex med foten nér han blir upprord eller arg. Han tycker va-
digt illa om ljudet fran elvispar, dammsugare och andra hushallsappa-
rater. Med hans somn har det blivit nagot béttre, men fortfarande &
han vaken ett par nétter i veckan, p g akramper.

-Henrik &ter galv, men han &er med handerna. Hans kommunikation
med oss och andra ménniskor &r dalig. Mest problem tror vi att epilep-
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sin orsakar. Det verkar som om han & utsatt for ett standigt brus av
sma och t&ta epileptiska anfall, sdger Anders.

Henrik gar en gang i veckan pa bassingbad, ett slags kommunika-
tionsbad under ledning av en logoped.

-Tidigare, innan vi flyttade till vér nya bostadsort, hade vi viss hjép
av en kurator och en forskolekonsulent. Vi tror att Henrik skulle be-
hova hjélp av en sukgymnast och en logoped, séger Elisabeth.

Inom kort kommer Henrik att genomga nya tester, bl a for att se om
han har autism eller g.

Funktioner i och kring munnen

Overtandldkare Marianne Bergius och logoped Lotta Sjogreen, Mun-
H-Center, Goteborg, informerade om funktioner i och omkring mun-
nen.

Mun-H-Center & ett nationellt orofacialt kunskapscenter for mindre
kénda handikappgrupper och ett nationellt resurscenter for orofaciala
hjdpmedel. Orofacialt betyder att det har med mun och ansikte att
gora. Nagra av kroppens viktigaste funktioner finns i och omkring
munnen.

-Vi andas, éter, dricker och talar. En ren mun och friska tander har
betydelse bade for utseende och fodointag. Munmotoriken & kompli-
cerad och minsta stérning kan leda till problem. Idag finns det olika
munmotoriska traningsprogram som i vissa fall kan forbéttra funktio-
nen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformuldar om tandvard, bar-
nets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.

Barnen kom ocksa pa besok till oss fér en beddmning av sina orofa-
cialafunktioner inklusive bett och munhd sa.

-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for foréld-
rar och professionella som arbetar med munnens funktioner. Har er
tandlékare eller logoped behov av information sa far de garna vanda
sig till oss. De kan ocksa hamta information om TS pa var hemsida:
www.mun-h-center.se
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Foljande munrelaterade problem kan forekomma:

a Fibrom, sma vartliknande utvaxter i tandkottet som ibland kan upp-
tackas. De ér ofarliga och behdver inte tas bort.

o Pits, sma gropar i emaljen som kan vara svara att se. De ger inga
problem, & mest av diagnostisk betydelse.

o Atsvérigheter.

a Tal-, sprak- och kommunikationssvarigheter.

a Dregling.

aViss medicinering , tex Fenemal, Theralen och Topimax, kan som
biverkning ge muntorrhet vilket okar risken for att fa hdl i tanderna
(karies).

Det & en klar fordel om den forebyggande tandha sovarden & sa bra
att barnet slipper fahal i tanderna. Allabarn har rétt till en individuellt
anpassad forebyggande tandvard som bygger pa réd och atgarder
kring fluor, kost och munhygien. Barn med sérskilda behov har ocksa
rétt att f konsultation och eventuell behandling av barntandvardsspe-
cialist och en sadan finnsi de flesta landsting.

FOreningsinformation

Foreningsrepresentanterna Mats och Mona Trulsson, Svenska Fore-
ningen for Tuberds Skleros, informerade om féreningen och dess ar-
bete.

Foreningens syfte ar att ge medlemmarna mgjligheter att utbyta erfa-
renheter och att stédja varandra. Foreningen sprider information och
kunskap om tuberts skleros och haller medlemmarna informerade om
nya forskningsron, behandlingsmetoder, pedagogik mm

1991 bildades foreningen och. idag har man cirka 500 medlemmar. Ett
antal medlemmar arbetar inom sjukvarden eller painstitutioner.

Foreningen & medlem i TS International och har via TS Norden ett
nédra samarbete med grannlanderna. Till foreningen har man knutit ett
fackrad bestéende av experter inom barnneurologi, neuropsykiatri,
genetik, pedagogik samt en tandl&kare. Foreningen har tagit fram en
hel del informationsmaterial.
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Foreningens adress &r:

Svenska foreningen for tuberds skleros

c/o Lilian Hasselblad (vice ordf)

Ekebyvégen 23

186 34 Vallentuna

Tel: 08- 511 770 57

e-postadress: lilianhassel blad@hotmail.com

Foreningen har ocksa en egen hemsida: www.ts-sverige.com

Foreningen har kontaktpersoner i de flesta lan och adress och telefon-
nummer till dessa kan Lilian Hasselblad 1&amna.

Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg och socionom Anna Lindfors, Agrenska, in-
formerade om " Barnens Bok™.

-Barnens Bok &r ett litet och behandigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med bo-
ken, som egentligen &r ett arbetsmaterial som forddrarna fyller i med
uppgifter, ar att underl&tta for forddrarnai kontakten med sjukvarden,
kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer i kon-
takt med.

Den prototyp till Barnens Bok som L otta Thomasson visade foraldrar-
nakan innehdlla

a personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tillaggsdiagnos, overkanglighet, kommunikationsmetod, ovriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

a barnets mediciner, aktuella mediciner, styrka, dos, vem som ordi-
nerat dem, hur de skaintas, mm

a barnets mat, vad barnet &er/inte &ter, hur mycket, mag-tarm-
problem

a gpecialbehandling, ex RIK

a hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbrédor, sdng, sangutrustning mm
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a skola, personlig assistent, gruppbostad, vad bar net tycker om att
goralinte gora, habiliteringsteam, viktiga telefonnummer, fler fo-
ton, osv

-Barnens Bok har jag téankt mig som en lank mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foréldrarna vill férmedla och istéllet for att gava alltid behtva
berédtta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de éverlamna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska déarfor altid vara dar
barnet & och bor hdllas aktuell av féraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att podngtera att boken inte & nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om vérdbidrag och
lagar som ber6r ala manniskor, samt speciallagar som berdr barn med
funktionshinder och kurator Mats Méansson informerade (2003) om
LSS (Lagen om st6d och service till vissa funktionshindrade) som
kom 1994.

-Ju mer stéd och hjdlp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
sétt handhar hjép- och véardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for fordldrarna att ta reda pa vilken hjép
som & mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stod och det tar mycket tid och kraft. Det
béasta man kan gora som foréldrar till ett barn med funktionshinder &
att hitta en person som hjdpa till med anstkningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handléggare pa forsakrings-
kassan, sa AnnaLindfors.

De lagstiftning som tidigare var en sarlagstiftning for manniskor med
gukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) &r ersatt av lagar som
galler for alla, exempelvis Skollagen, Sociatjanstlagen, Haso- och
siukvardslagen (som inte gar att dverklaga), Forvaltningslagen, AFL-
lagen om allman forsakring.
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-Men déarutdver finns LSS, Lagen och stdd och service till funktions-
hindrade, som &r en "pluslag” som kom 1994. (Se mer om denna lag
langre fram i kapitlet).

Landstingen administrerar foljande stéd och insatser (och de olika
landstingen kan lagga upp det som de vill)

a habiliteringen

a psykiatriskt stod (BUP)

a hjd pmedel

o hemsjukvardsbidrag

a gjukresor

Det gar bra att kontakta forsakringskassan och socialtjansten och be
om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel " Information fran
forsakringskassan”.

Foljande ar sammanfattad information fran kurator Mats Manssons
forelasning ” Samhallets stod” hamtad fran familjevistelsen om Neuro-
fibromatos p& Agrenskai april 2003.

| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhéllet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svéara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som &tta & senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bralag dér det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjdpinsatser. Det sigs att lagen & en réttighetslag,
men jag anser att det snarare & en mojlighetsag. Tanken med lagen &
att "den enskilde ska f& mojlighet att leva som andra"' (58). Den mal-
séttningen anser jag ar lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
teravad det innebér att leva som andra, sa Mats Mansson.

Oavsett om barnet tillhor personkretsen som har rétt till insatser enligt
LSS, eller g, bor forddrar lara sig mer om olika lagars innehdl och
om férhandlingsteknik.

-Om nagra fordldrar exempelvis anser att deras barn behover personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa
vad som stér i Skollagen om detta stod. Men detta & inte enkelt gjort.
Lagarna & inte skrivna sa att man direkt kan se vilka réttigheter man
har. De & mer resonerande och 6vergripande och darmed luriga. For
att forsta vilka réttigheter de innehdller maste man l&sa forarbeten till
lagarna och domstol sutslag.
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Ett ytterligare problem & att man andrar standigt i lagarna och inte
sédllan far dessa andringar " dominoeffekt”, andra lagar forandras utan
att detta framgér tydligt. Bast & det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

N& man anser sig veta vad lagen séger om personlig assistent i skolan
begér man moéte, elevvardskonferens, med rektor, larare, kurator och
annan berdrd personal som har makt att fatta beslut.

-Om inte den person som har rétten att fatta beslut i @rendet inte kan
vara med, s ar det béttre att vanta med motet tills den personen kan
narvara. Till det motet sedan &r det bra att med sig ett dagordnings-
forslag. Eftersom ni sdllan & ute efter att ha trevligt pa sddana har
moten & det ocksa viktigt att det utses en protokollforare, sa Mats
M ansson.

Varje beslut om stéd och hjalp som fattas pd motet bor kopplas till en
namngiven utforare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
-Man bor inte néja sig med att skolan sager " att de ska titta nérmare pa
problemet, undersdka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sddana fall ett namn pa personen som ska utreda
fragan, samt datum och plats for ett nytt méte. Om skolans ledning
bestamt sig for att avsla begédran ska ni kréva att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut s att ni kan 6verklaga. Det & inte alltfor ovan-
ligt att myndighetspersoner hanvisar till ”policybeslut” och det kan
man bara gora muntligt. | ett skriftligt avslagsbeslut maste man ange
vilken lag och vilken lagparagraf man stoder sitt beslut pa.

LSS ér till for en sarskild personkrets som delas in i féljande tre grup-
per:

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

o personer med betydande och bestdende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskadai vuxen alder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig gukdom.

a personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt dldrande, har betydande svérig-
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heter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stéd och
service.

-I den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifraga for stod och hjap.

| den nyalagen talas om de tio réttigheterna:

a rédgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

o |edsagarservice

a kontaktperson

a avlosarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfér hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom Gver 12 ar

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

o bostad med sérskild service for vuxna eller annat sarskilt anpassad
bostad for vuxna

a daglig verksamhet

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

-Som synes finns det stora méjligheter till stod och hjép i lagen fran
1994. For att fatillgang till olikainsatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man anstker om stéd och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell beddmning av sérskilda tjanste-
man i kommunen (L SS-handl&ggare).

-Som ansokande forddrar ska man altid gora skriftlig ansdkan och
aldrig ndja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan 6verklaga det om ni inte & nojda, sa Mats Mansson.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nernafinns informationsbroschyrer om LSS och annat stéd frén sam-
héllet. RBU, Rorel sehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhdllets stéd. Den heter " Réttig-
heter/mojligheter”.
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Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall Bergstrand fran Forsakringskassan, Goteborg, in-
formerade om de ekonomiska stod familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
kappersattning, bilstdd, personlig assistans och tillfalig forddrapen-
ning.

-Vérdbidrag kan forddrar sbka om barnet har ett funktionshinder
eller sukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har merkostna-
der. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behovs under minst sex m&
nader.

Vardbidraget bestér av fyra olika nivaer, helt bidrag (98 250 kr/ar,
2004), tre fjardedels (73 688), halvt (49 125) och en fjardedels
(23 563). Bidraget & pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhdllas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det & barnet fyller 19 ar. Dérefter kan barnet salvt even-
tuellt erhdlla handikappersattning.

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Foralder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med all-
manna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestdende eller i vart fal beréknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det méjligheter att ansbka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprovat anskaffningsbidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stéd som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
galvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjélp med per-
sonlig hygien, p& och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar erséttning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

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

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall nér en
foralder maste avsta fran arbete for bl avard av sukt barn. Erséttning-
en kan utgd maximalt 120 dagar/ & och barn. Erséttningen kan betalas
ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissafall upp till 16 ar.

-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sarskildaregler. Fér dem kan erséttning utga
fran 16 ars ader upp till dess de fyller 21 &. Forddrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och &r. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis férddrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet.

Information fr&n Agrenskas barnteam

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

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

Utifran den insamlade informationen bestdms det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet &r att framja galvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna foér-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas persona trygghet
under familjevistelserna, sager Astrid Emker.
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Har kan man f& mer information

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

artiklar ur Lakartidningen

internetadress:. www.ronden.se/It/

(hér kravs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjdpatill med)

OMIM- Online Mendelian Inheritancein Man
internetadress:
ww3.nchi.nlm.nih.gov/OMIM/searchomim.html

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Professor Paul Uvebrant

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Professor Christina Jern

Avd f klinisk genetik

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Professor Olle Larkd

Sahlgrenska Universitetssjukhuset
413 45 Goteborg

Tel: 031 342 10 00

Specialistléakare Susanna Danielsson
Overlékare Suzanne Steffenburg

specia pedagog Ulrika Johansson

psykolog Thomas Ahlsén
Barnneuropsykiatri

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Otterhéllegatan 12 A

411 18 Goteborg

Tel: 031- 3434000
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Sjukskoterska L otta Thomasson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Socionom Anna Lindfors
speciapedagog Astrid Emker
gukskoterska Andreas Tallborn
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Overtandldkare Marianne Bergius
logoped Lotta §ogreen
Mun-H-Center

Box 2056

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Foreningsrepresentanter Mats och Mona Trulson
Svenska Foreningen for Tuberds skleros
Coldinuvégen 20

371 42 Karlskrona

Tel: 0455- 151 58

Handlaggare Agneta L jungwall-Bergstrand
Forsakringskassan
405 12 Goteborg

Kurator Mats Mansson
Borgmastarvagen 3 A
441 50 Alingsas
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