Turners syndrom

Nyhetsbrev 264

www.agrenska.org

P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréaffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det har fallet Turners syndrom. Familjevistelser med den dia-
gnosen har arrangerats p& Agrenska 1992, 1997, 1999, 2003 och 2006.

Under en familjevistelse &r fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas da omhand av sarskild personal. Faktainne-
hallet fran forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allménheten har foreldsarna
mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete med
forelasarna, 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 foreldasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
Foljande forelasare har medverkat vid framstéllningen av detta nyhetsbrev:
Overlékare Otto Westphal, Goteborg, Overlakare Lisskulla Sylvén, Stock-
holm, professor Per Olof Janson, Géteborg, docent Olle Nylén, Géteborg,
sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Goteborg, speciallarare Barbro
Fock, Goteborg, 6vertandldkare Marianne Bergius, Goteborg, logoped Asa
Mogren, Goteborg, tandhygienist Marie Goéthberg-Abrahamsson, Gote-
borg, handlaggare Britt Akerstrom, Goteborg, socionom Anna Lindfors,
Goteborg, specialpedagog Astrid Emker, Goteborg, sjukskoterska Lotta
Thomasson, Goteborg, specialpedagog Inga-Lill Jacobsson, Géteborg,
overlakare Jan Sunnegard, Goteborg, logoped Gunnel Wallgren, Banke-
ryd, 6gonlakare Anna-Lena Hard, Goteborg
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Medicinsk information

Docent Otto Westphal, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg, informerade om de medicinska aspekterna pa Turners syn-

drom, TS.
-Turners syndrom orsakas av en tillfalligt uppkommen rubbning i

arvsmassan i kénskromosomerna.

Kvinnor har i normala fall tvd X-kromosomer och méan en X- och en
Y-kromosom. Flickor med Turners syndrom saknar den ena eller delar
av den ena konskromosomen. Detta leder till att konsutvecklingen blir
annorlunda. Utvecklingen av &ggstockarna och produktionen av kons-
hormon ar stord. De flesta med syndromet far ingen pubertet, ar infer-
tila och kan inte fa egna barn pd normalt satt. Flickornas langdtillvéxt
paverkas och de blir betydligt kortare 4n normalt om de inte behandlas
med tillvaxthormon.

50 % av flickorna med syndromet har bara en X-kromosom, vad man
kan se i de undersokningar som gjorts.

-Men troligtvis finns det en del av X- eller Y-kromosomen i ndgon av
de andra kromosomerna. Saknas Y helt blir det alltid kvinnlig utveck-
ling. Har livmodern utvecklats normalt ar det troligen en del av den
andra X-kromsomen som gémmer sig nagonstans. Har livmodern inte
utvecklats normalt ror det sig om del av Y-kromosomen. | sadana fall
bor kdnskorteln letas upp och tas bort, eftersom den kan utvecklas till
cancertumor, sa Otto Westphal.

De tillstand dar flickorna har en hel och delar av den andra X-
kromosomen kallas mosaik. Mosaik kan ocksd innebara att vissa
flickor har XX i vissa celler och bara en X-kromosom i andra. For
dessa flickor & mojligheten att fa barn storre. Det har innebar att det
inte racker med ett enkelt blodprov for att fa reda pa om en flicka har
mosaik eller ej.

Inga yttre omstandigheter orsakar Turners syndrom, exempelvis mil-
jogifter. Moderns alder nar flickan fods har heller ingen betydelse nar

det géller orsakerna till syndromet.

1/2000 fodda flickor har Turners syndrom, vilket innebér att det fods
cirka 40-50 flickor/ar i Sverige med syndromet.
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Symptom i nyfoddhetsperioden ar:

o nagot kortare fodelselangd (medellangd cirka 49 cm)

o nagot lagre fodelsevikt (medelvikt cirka 3 kg)

a svullna fot- och handryggar

o hjartfel (fortrangning av stora kroppspulsadern)

a samt ett annorlunda utseende med koppformade 6ron, ett veck i
ogonvran, liten underkake samt veck pa var sida om halsen.

o uppfodningssvarigheter ar vanligt forekommande

-Om en flicka fods med svullna fotryggar bér man géra en kromo-

somundersokning med fragestallningen Turners syndrom, sa Otto

Westphal.

Av de som far diagnosen Turners syndrom upptéacks drygtl/3 vid fo-
delsen, drygt 1/3 i barndomen och knappt 1/3 i tonaren.

Liza har Turners syndrom

Liza, 12 &r, har Turners syndrom. Hon kom till Agrenskas familjevis-
telse1997 tillsammans med mamma Monica, pappa Bo-Kenneth och
syster Lena, 7 ar.

Monicas graviditet med Liza var svar pa flera sétt.

-Jag fick havandeskapsforgiftning i sjunde manaden och lades in pa
sjukhus for vard. Sex veckor fore planerad forlossning madde bade
Liza och jag valdigt daligt. Liza forlostes akut med kejsarsnitt och
vagde vid forlossningen 2000 gr och var 47 ¢cm lang. Hon madde anda
forhallandevis bra och vi stannade kvar sex veckor pa BB, sager Mo-
nica.

Samma dag som familjen kom hem fick Liza en éroninflammation.
-Jag minns att vi tyckte det var véldigt konstigt att hon fick en in-
flammation ndr vi inte ens hade varit utanfor sjukhusets vaggar med
henne. Den lakare som behandlade Liza hade heller aldrig sett ett sa
litet barn med 6roninflammation, berattar Bo-Kenneth.

Under antibiotikabehandlingen gick Liza ner nagot i vikt men féljde
sedan viktkurvan for tidigt fodda barn. Amningen kom igang som den
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skulle och Liza fick mat var fjarde timme dygnet runt, eftersom hon
var sa liten.

-Allt fungerade hur bra som helst, 6gonkontakt, motorik, joller, allt
var helt normalt och Liza utvecklades som alla andra barn de forsta
aren. Visst tyckte vi att hon var lite liten, men det forklarades alltid
med att hon ju var for tidigt fédd, sdger Monica.

Symptom under uppvéaxten

Otto Westphal informerade ocksa om symptom under uppvaxten.

Symptom under 1:a levnadsaret:

o fortsatta uppfodningssvarigheter, krakningar, matvagran, ointresse
for mat

o irriterat hogfrekvent skrik, svartrostade

o nagot langsam psykomotorisk utveckling

Symptom under fortsatta smabarnsperioden:

a kortvuxenhet och avplanande tillvéxt

a gron- och horselproblem (se sarskilt kapitel)

a samre koordination 6ga-hand

o Okad aggressivitet (fran cirka 4-5 ar)

a fortvining av aggstockarna (géller flertalet)

a ggonproblematik (se sarskilt kapitel)

a smal, hog gom (se sarskilt kapitel)

-Det gar att gora en lista pa ytterligare symptom som férekommer,
exempelvis nagot okat avstand mellan bréstvartorna, okat antal lever-
flackar, mm. Ingen av flickorna har alla symptom, det ar viktigt att
halla i minnet, och en del har mer uttalade symptom, andra mycket
sma, sa Otto Westphal.

Symptom skolaldern:

o fortsatt langsam tillvaxt

o skolsvarigheter (se sarskilt kapitel)

o sémre kamratrelationer

a dkad envishet

a autoimmuna reaktioner, d v s antikroppar mot egen vavnad.

-Detta innebar en 6kad risk for inflammation i skéldkorteln med dar-
med underfunktion. Viss 6kad risk for diabetes.

a de yttre tecknen blir tydligare

o svarigheter med det abstrakta tankandet
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Oron- och horselproblem

Docent Olle Nylén, Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra i Gote-
borg, informerade 2003 (uppdaterad 2006) om 6ron- och horselpro-
blematik vid Turners syndrom.

-Hos 6ron-nds-halsspecialister ar dronproblematiken vid Turners syn-
drom ratt valk&nd, men inte hos lakare i allmanhet. Den Kliniska kra-
niofaciala bilden vid Turners syndrom &r ganska typisk och dar ingar
ibland missbildade ytterdron, epikantus (medfétt hudveck som
tacker inre Ogonvran), nagot underutvecklad underkake, sned
ogonstallning (s k antimongoloid snedstéllning), annorlunda huvud-
form (nagot hoptryckt framifran och bakifran) samt kort och tjock
nacke med lagt harfaste, sa Olle Nylén.

Det finns en dverensstimmelse mellan antalet symptom, graden av
symptom och den genetiska avvikelsen. Flickor med turnermosiak har
exempelvis farre och lindrigare symptom an flickor som helt (tycks
det) saknar den ena X-kromosomen.

Risken att flickor med Turners syndrom ska fa horselskador ar for-
hojd.

-Det kan bero bade pa att flickorna far fler 6ronkatarrer och 6ronin-
fektioner &n andra barn. Dessutom férekommer hos en del flickor en
tidig skada i innerdrat som pa sikt leder till permanent horselnedsatt-
ning inom ett visst frekvensomrade.

I normala fall ror sig Orats trumhinna Iatt. Nar man svaljer 6ppnar sig
orontrumpeten och luft kommer upp i mellandrat. Det blir samma
tryck pa bada sidorna av trumhinnan.

-Om orontrumpeten inte fungerar normalt kan det bildas undertryck i
mellandrat. Trumhinnan sugs in och vatska produceras. Detta ger en
forsamrad rorlighet i trumhinnan och medfor horselnedsattning pa
grund av s k ledningshinder.

Av de flickor med Turners syndrom som Olle Nylén tré&ffat, det ror sig
idag om 50-55 stycken, har langt 6ver 50 % haft éronproblem. Ibland
kan det vara lampligt att sétta in ett sa kallat plastror i trumhinnan,
men det forhindrar inte uppkomsten av éroninfektioner och éronkatar-
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rer, men det drénerar och ventilerar mellandrat vid katarrer och infek-
tioner.

-Symptomen dampas men upprepade behandlingar med ror kan ocksa
leda till odnskade &rrbildningar i trumhinnan och framtida hérselpro-
blem. Om ingen atgard foretas ar & andra sidan risken stor att trum-
hinnan sugs in permanent med risk for kronisk horselnedsattning.
Langdragna och upprepade horselkatarrer med ledningshinder kan pa
sikt leda till kronisk 6roninflammation som kan behéva opereras.

Den tidiga skadan i innerorat ses till en borjan bara inom en liten del
av horselkurvan (1500-2003 Hz) och upplevs inte som nagot stort
problem eftersom bas- och diskantomradet ar intakt.

-Manga kvinnor med Turners syndrom far emellertid tidiga aldersfor-
andringar i inner@rat som yttrar sig som en forsamring av horseln
inom diskantomradet. Detta leder till att ca 50 % av kvinnorna kan
vara i behov av horhjalpmedel redan vid 40 ars alder.

Olle Nylén rekommenderade tidig kontakt med 6ronlékare for att om
mojligt undvika aterkommande Gronkatarrer med horselnedséattning.
-Det ar naturligtvis ocksa lampligt att barn med aterkommande besvar
skéts av en och samma 6ronlakare, som pa sa satt lar kanna problemen
hos varje enskilt barn, sa Olle Nylén.

De specialister som ingar i kompetenscentret p& SU/Ostra har utarbe-
tat ett nationellt vardprogram innehallande riktlinjer for bl a landets
oronlakare. Programmet syftar till att forebygga och forhindra skador.

-Meningen &r att landets alla flickor med Turners syndrom ska komma
till nagot av de Turnercenter som finns pa landets universitetssjukhus.
Budskapet i programmet ar att alla barnen ska fa traffa en kompetent
och intresserad éronlakare. Den forsta undersokningen bor ske sa ti-
digt som mojligt efter diagnosen &r stalld, sa Olle Nylén.

Liza far upprepade oroninflammationer

Liza borjade pa daghem nér hon var 2,5 ar gammal och trivdes valdigt
bra med det. Hennes tidiga droninflammation visade sig inte vara na-
gon engangsforeteelse.

-Oroninflammationerna avloste varandra under hela forskoletiden. Sa
fort Liza fick en forkylning ledde det till 6roninflammation. Det var
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mycket jobbigt. Men i dvrigt kunde vi inte se nagra typiska kanne-
tecken pa Turners syndrom annat &n att Liza var kort. Hon var ungefar
10-15 cm kortare an de andra flickorna nér hon borjade forsta klass,
séger Bo-Kenneth.

Hjartproblem vid Turners syndrom

Overlakare Jan Sunnegard, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, SU/Ostra, Goteborg, informerade 1999 (uppdaterad 2003) om
hjartproblem vid Turners syndrom.

Jan Sunnegard inledde med att informera Gversiktligt om hjartats
normala funktion och tog darefter upp hjartfel som forekommer vid
Turners syndrom. 1/3 av alla flickor med syndromet har nagon typ av
hjartfel.

En mangd olika hjartfel forekommer saledes, men féljande tillhor de
mest vanliga vid syndromet:

* Fortrangning i kroppspulsadern

* Fortrangning av klaffen mellan vanster kammare och kroppspulsadern
* Underutveckling av vanster kammare

* Felaktig mynning av lungvenerna

-Vanligast av dessa fyra ar fortrangning i kroppspulsadern. For-
trangningen kan vara olika uttalad. Hos en del ar fortrangningen
mycket tat och det leder da till hogt blodtryck i 6vre kroppshalvan.
Forandringen ar relativt latt att atgarda bade i nyfoddhetsperioden och
senare.

Den operationsmetod man anvander for att vidga fortrangningen ut-
fors utan att man behdver stanna hjértat.

-Man gar in mellan revbenen, knipsar av aorta fore fortrangningen, tar
bort den och syr ihop aorta. Operationen gar relativt snabbt. Under
tiden blir blodférsérjningen samre till den nedre delen av kroppen,
andra karl tar dock delvis dver blodforsérjningen. Ar fortrangningen
tat blir skillnaden inte sa stor, sa Jan Sunnegard.
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Fortrangning av klaffen mellan vanster kammare och kropps-
pulsddern kan forekomma som enskilt problem eller i kombination
med fortrangning av kroppspulsadern.

-Géller det senare sa atgardar vi klaffortrangningen forst. Den opera-
tionen kréver att hjartat stoppas och hjart-lungmaskin tar éver blodcir-
kulationen. Ingreppet &r forenat med relativt liten risk att barnet inte
Overlever. Idag overlever 98 av 100 barn som opereras for hjartfel och
da ingar aven barn med svara hjartfel.

Ar flikarna i klaffen sammanvixta snittas de upp. Men ofta ar det inte
det enda problemet. Klaffen ar inte sallan ocksa fortjockad, vilket kan
gora det trangt igen.

-Man kan aldrig gora klaffen helt frisk, utan far ibland problem med
kvarvarande fortrangning eller att klaffen lacker. Darfor maste flick-
orna med det har hjartfelet komma pa kontroller.

De tva beskrivna hjartfelen utgor 80 % av alla férekommande hjartfel
vid Turners syndrom. Mer ovanliga, men ocksa ofta allvarligare fel ar
fel som underutveckling av vanster kammare och felaktig myn-
ning av lungvenerna.

-Ar vanster kammare underutvecklad, totalt 25-30 barn fods med detta
fel varje ar, innebar det att blodforsérjningen till kroppen blir lidande.
Av de bada kamrarna har véansterkammaren den storsta och viktigaste
uppgiften och den del av hjartat som maste producera det hogsta
trycket. Idag finns det operationsmetoder som léser problemet men
dessa operationer ar mer omfattande. Hur allvarligt felaktigt mynnan-
de lungvener kan bli beror pa om bada venerna mynnar fel.

Fragan om tillvaxthormonbehandling kan ha en negativ effekt pa hjar-
tat, exempelvis extra tillvéxt av hjartmuskeln, kom upp. Pa den fragan
svarade Jan Sunnegard att man inte sett ndgon uppenbart negativ ef-
fekt av behandlingen.
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Liza borjar skolan och hennes beteende forandras

Fram till skolstarten visade Liza en mycket kreativ ldggning och gav
sig med liv och lust i kast med allt mojligt.

Under Lizas forsta ar i skolan var undervisningen mycket strukturerad,
med ett klart och fast schema.

-Det var ndgot som passade Liza mycket bra. Kunskapsmassigt hade
hon inga problem att halla samma takt som de andra barnen. Men ef-
terhand visade Liza att hon hade svart att koncentrera sig om det blev
for brakigt och stokigt i klassrummet. Hennes humor bérjade svénga
fran gladje till ilska. Hon var séllan jamn i humoret. Hon visade ocksa
att hon blev irriterad av andringar i dagsprogrammet, sager Monica.

-Efter knappt ett ar i skolan var hennes 6ppna och kreativa satt forand-
rat. Vi vet inte vad som hande det forsta aret, om hon pratade for
mycket pa lektionerna eller om hon blev mobbad eller badadera. Men
nagonting hande. Vi vet att hon ofta glomde att racka upp handen nar
hon ville sdga nagonting. For att komma tillratta med detta "regel-
brott" satte Lizas froken en lapp pa hennes bank och det retade de
andra barnen henne for, sdger Monica.

For Monica och Bo-Kenneth blev det alltmer uppenbart att Liza hade
problem som de inte uppmarksammat tidigare.

-Hon fick ibland svarigheter i umganget med jamnariga. Pa grund av
hennes envishet blev det ibland problem med att diskutera med henne.
Att fa henne att forsoka se saker och ting fran tva hall var inte latt,
séger Bo-Kenneth.

Pedagogiska aspekter

Specialpedagog Inga-Lill Jakobsson informerade 2003 (uppdaterad
2006) om pedagogiska aspekter.

-Jag har under en langre tid intresserat mig for diagnosens betydelse
for skolsituationen for elever med nagon form av syndromdiagnos.

Nar en elev med en syndromdiagnos inte forstar en uppgift ar en van-
lig forklaring, fran skolans sida, att detta beror pa “sjukdomen” eller
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funktionshindret. Men det kan finnas andra bidragande orsaker, som

kan relateras till forhallandena i skolmiljon och som man inte lika ofta

fokuserar pa, exempelvis:

o att uppgifterna inte ar anpassade till elevens utvecklingsniva

a att lararen inte har tid att forklara ordentligt eftersom andra elever
vantar pa hjalp

o eleven kanske har svart att koncentrera sig om det ar stimmigt i
klassrummet

a eleven kanske ar orolig for vilka hon ska samarbeta med i
grupparbete senare pa dagen

-Det ar vad som inverkar pa hur elevernas skolsituationer gestaltar sig

samt syndromdiagnosers betydelse for forstaelsen av vad som fram-

trader i skolsituationen, som jag intresserat mig for och gjort en studie

kring, sa Inga-Lill Jakobsson.

Det uppdrag lakare eller psykologer (oftast de som utreder) har, som
utreder barns problem och svarigheter, tar slut i o m att man antingen
stéller en diagnos, eller inte gor det.

-Darefter &r det skolpersonalens uppgift att félja upp och goéra de for-
andringar som kravs for att underlétta barnets skolsituation. Min erfa-
renhet, efter att jag har besokt 50 barn med fyra olika diagnoser (Tur-
ners syndrom, CDGS, FAS och 22qgll-deletionssyndrom) i deras
skolmiljo, att personalen inte séllan blir handlingsférlamad nér barnet
val fatt en diagnos. Diagnosen blir nagonting “mystiskt” som alla pro-
blem gar att relatera till. Fragan ar om barnet alltid far ett battre bemo-
tande sedan man stallt diagnosen.

Flickor med Turners syndrom, som Inga-Lill Jakobsson gick in mer
specifikt pa, kan bli valdigt ensamma i skolan och pa fritiden.

-For flickan handlar problemen ofta om att fa hela livssituationen att
fungera och dar ar kamratrelationerna sa viktiga. Jag har traffat flickor
med syndromet som ringer och ringer till kamrater, men alltid far hora
olika varianter pa ursakter som alla innebar att de inte kan traffas. Och
flickor med Turners syndrom é&r véldigt kansliga for att sddana héar
saker.

Skolan kan tycka att foraldrarna borde lagga mer arbete pa att trdna
matte med sin dotter, medan foraldrarna a sin sida kan tycka att detta
ar mindre viktigt eftersom flickans kamratrelationer fungerar sa daligt.
-Jag tror att hem och skola maste samarbeta mer for att hjélpa flickan
att 16sa sina svarigheter. Information till klasskamrater och personal
kan vara en vég.
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Inte séllan kan en diagnos rymma 25-30 olika symptom, men dar en
och samma person séllan har alla symptomen, utan en egen individuell
uppséttning.

-Alla symptom kan gora larare forvirrade och osékra. Ibland &r infor-
mationen om syndromet for ytlig och ibland alltfér omfattande. | bada
fallen kan informationen skada mer &n den gynnar.

Inga-Lill Jakobsson har ocksa studerat narmare pa hur flickan upple-
ver sin diagnos.

-Ibland k&nner flickan inte ens till sin diagnos och vad den innebéar
och det &r en klar nackdel. Flickorna "vaxer” ofta nar de far veta mer
om sin diagnos och manga véljer att sjalva informera klasskamraterna.
Andra engagerar sig i elevrad och gar med i foreningar. Ofta mar
flickorna battre i skolan och saimre hemma, dar de kan slappa fram sin
sorg och oro.

Studien Inga-Lill Jakobsson gjort, utgor ett delresultat av ett samar-
betsprojekt dar olika medicinska forskningsprojekt pa Sahlgrenska
universitetssjukhuset ingar.

-Vi har tittat narmare pa vad som skiljer i skolsituationen mellan de
fyra diagnosgrupperna i olika avseenden; socialt, emotionellt, beteen-
demadssigt och uppmarksamhetsmaéssigt.

| studien har ingatt att prata med foraldrarna, sammanfatta den medi-
cinska problematiken, traffa flickorna samt kontakt med och besok i
flickornas klasser under vardera en eller tva dagar.

For foraldrarna har diagnosen nastan enbart inneburit nagot positivt.
Man upplever att man fatt:

o en forklaring pa svarigheterna

g ett namn

g mer information

o ett patryckningsmedel

a hjéalp att mobilisera kraft

a ett bidrag till identitetsutvecklingen

Bland det som foraldrarna uppfattat som negativt med att fa en dia-
gnos ar att det foljt en stor trétthet av allt de maste engagera sig i och
std i ledningen for.

For skolpersonalen innebar diagnoser pa problemen ocksd mestadels
nagot positivt. Man upplever att det:
o underlattar ett professionellt forhallningssatt
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a ger information och forklaringar
o ger en utgangspunkt for arbetet
a innebar lyhordhet for olika forutsattningar

Till sadant lararna upplevde som negativt med att fa diagnoser hor att
det skapar oro och osékerhet och innehaller frustrerande information.

Hur barnens skolsituation ser ut beror pa samhallets ideologi, skolans
samverkansmiljoer och skolans specialpedagogiska verksamhet.

-Inom varje omrade spelade ett stort antal faktorer roll for hur barnens
skolsituation sag ut. Hur det blev i det enskilda fallet berodde till
storsta delen pa hur kommunikation, relationer och samverkan, i och
utanfor skolan, fungerade. Foraldrarna har har en nyckelroll. Antingen
inbjuder de till kontakter mellan hemmet, skolan och andra verksam-
heter och fungerar som samordnare och samarbetspartner eller sa for-
hindrar de detta i olika utstrackning.

-Jag fann exempelvis att delaktighet spelar stor roll for barnen. De
flesta av flickorna med TS som jag traffade madde béast av att ga i
samma skola i omradet som alla andra barn och uppskattade inte att
resa till ett annat omrade for att ga i skolan.

Delaktighet kan vara av olika slag, t ex pedagogisk delaktighet, vil-
ket kan innebéra att specialpedagogen kommer till klassen istallet for
att eleven ska lamna klassen.

Social delaktighet ar svarare att styra, eftersom det handlar om sam-
spel med kamraterna dér det bl a galler att bli vald att delta i lekar.
-Barn med funktionshinder & mindre delaktiga an andra barn framst
nér det galler fria aktiviteter. Det finns mycket skolan kan gora for att
forbattra den sociala delaktigheten, exempelvis att man anvander s k
kamratstOdjare i storre utstrackning, sa Inga-Lill Jakobsson.

Logopediska aspekter

Logoped Gunnel Wallgren, Bankeryd, informerade 2003 (uppdaterad
2006) om logopediska aspekter vid Turners syndrom.

-Som logoped arbetar man med kommunikation i vid bemarkelse och
inbegriper i detta begrepp sprak, tal och rost. Spraket utgor sjalva
innehallet i kommunikationen och ar formagan att formulera, uttrycka
och satta ihop korrekta meningar. Tal ar hur vi formar sprakljud och
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ord med hjélp av tunga, lappar och andra delar av munhalan. Rost ar
det vi gor med stambanden och som paverkas mycket om vi exempel-
vis har en forkylning, sa Gunnel Wallgren.

Logopedi handlar ocksa om munmotorik, d v s att tugga, suga, svélja,
eftersom munmotoriken har betydelse for tal.

-Lasférmaga ar ocksa ett omrade som intresserar oss eftersom det
finns en koppling mellan lasformaga och sprak.

Nar det galler kommunikation specifikt vid Turners syndrom, sa finns
det inte mycket vetenskaplig litteratur som behandlar exempelvis
sprak och Turners syndrom. Rosten finns det daremot lite mer skrivet
om. Exempelvis finns det beldgg for att obehandlade kvinnor med
syndromet har ett ljust rostlage.

-Vi vet att behandling med manligt kdnshormon kan ge en mdrkare
rost, men kansligheten for detta varierar fran individ till individ.

| en fallbeskrivning av fyra flickor med Turners syndrom, som be-
handlades med manligt kdnshormon, fann Gunnel Wallgren en snhab-
bare utveckling till det morkare rostlage som ar kénnetecknande for
vuxna kvinnor. Slutresultatet skilde sig dock inte fran vad som é&r
normalt for vuxna kvinnor i allménhet.

Gunnel Wallgren menade att man i studier sett att flickor med Turners
syndrom kan ha vissa problem med sen sprakutveckling och lasning.
-Nér vi misstanker att det finns problem gor vi en grundlig utredning,
dar det bl a ingar samtal med foraldrar, personal och barnet samt test
av olika slag. Hur vi lagger upp utredningen beror pa barnets alder och
hur stora problemen ér.

Utredningen syftar bl a till att kartlagga flickans

o kommunikationsformaga, d v s turtagning, lyssna och invénta svar,
vaxla samtalsamne, fa fram sitt budskap osv

o sprakliga forstaelse, d v s hur flickan tar in och tolkar det som sags
a ljudsystem, exempelvis om flickan ersatter ett ljud med ett annat
eller férenklar ljudkombinationer

o grammatiska kunskaper

o ord- och begreppsforrad

a rostfunktion
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-Av det vi kunnat se sa har flickor med syndromet en allmént sett da-
lig artikulation i sitt tal. Orsakerna till detta vet vi inte sékert, det bor
utredas ytterligare, men svaghet i munmuskulaturen kan medféra att
de inte tar ut rorelserna ordentligt. Detta ar en funktion som kan for-
battras genom traning. Over huvudtaget finns det mycket man kan
gora for att forbattra flickornas kommunikationsformaga.

Flickor med Turners syndrom och sprakforsening far samma traning
som andra barn med sprakférsening nar de soker hjalp hos logoped. |
de fall dar det finns problem med lds- och skrivformagan kan resulta-
tet av logopedisk testning ingd som grund for det atgardsprogram som
skolan ska ta fram i samarbete med barnet och foraldrarna, sa Gunnel
Wallgren.

Logoped Ann-Christine Ohlsson, Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg, informerade 1999 (uppdaterad 2003) om logopediska
aspekter pa Turners syndrom.

-Har i Vastsverige deltar vi logopeder i det projektarbete som startat
kring flickor med Turners syndrom. Det har visat sig att en del av
flickorna kan behova specifik sprak-, tal- och kommunikationstraning.
Det kan bl a bero pa att det ar sa vanligt med horselnedsattning orsa-
kad av det stora antalet droninfektioner. Undersokningar har visat att
70 % av alla ungdomar och vuxna kvinnor med Turners syndrom har
en horselnedsattning, sa Ann-Christine Ohlsson.

Hogt gomvalv ar relativt vanligt i gruppen och detta kan leda till mat-
ningsproblem, ett annat sugmaonster och en annan munmotorik.

-1 en studie inom ramen for Turnerprojektet uppgav 60 % av de till-
fragade foraldrarna att det funnits problem kring matning och atande
hos deras dottrar.

Ann-Christine Ohlsson gick darefter éver till att prata om kommuni-
kationskompetens.

-Kommunikationskompetensen ar det samlade resultatet av motiva-
tion, kunskaper och fardigheter for att kommunicera. Kommunikatio-
nen underlattas om man har ett sarskilt intresse att kommunicera
kring. Det krévs dessutom vissa fardigheter for att kunna kommunice-
ra, t ex att man hor bra, att man kan artikulera och vélja ratt ord. Re-
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sultatet av kommunikationen spelar ocksa stor roll for den fortsatta
viljan att kommunicera.

-Det racker att nagon del ar satt ur spel for att kommunikationens kva-
litet ska paverkas menligt. Vid Turners syndrom &r problemen oftast
relativt sma, men det &r anda viktigt att atgarda dem s att barnet inte
hamnar i en ond cirkel, sa Ann-Christine Ohlsson.

Information om syn

Ogonlakare Anna-Lena Hard, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, SU/Ostra, Goteborg, informerade 2003 om de synproblem
som kan forekomma vid Turners syndrom.

-Turners syndrom medfor séllan allvarligare problem med 6gon och
syn. Skelning och medfodda fargsinnesdefekter ar relativt vanliga.
Normalt har ca 8 % av alla man och 0,4 % av alla kvinnor fargsinnes-
defekter. 8-10 % av alla kvinnor med Turners syndrom har fargsin-
nesdefekter. Ogonregionens utseende kan vara lite speciellt med brett
mellan 6gonen, snedstillda 6gon och nagot nedhangande Ggonlock
(ptos), sa Anna-Lena Hard.

Ann-Lena Hard informerade om 6gats anatomi, om de undersokningar
som kan bli aktuella samt om skelning.

-Skelning &r ungefar 10 ggr vanligare hos kvinnor med syndromet an i
befolkningen i Gvrigt. Vid skelning ar det risk for nedsatt syn pa ena
ogat om det hela tiden & samma 6ga som skelar. En sadan synned-
sattning kan behandlas med lapp om man gor det fore 7-8 ars alder.
Dérefter kan man inte uppna nagon synforbattring med lapp.

Anna-Lena Hard beskrev ocksa olika brytningsfel sdsom narsynthet,
dversynthet och astigmatism.

-Det finns ett samband mellan skelning och olika typer av brytnings-
fel. Barn med oOversynthet har exempelvis 6kad risk for inatskelning.
Barn med skelning behdver darfor ga pa regelbundna kontroller pa
ogonklinik. Ibland kan skelningen korrigeras med glasdgon och ibland
kan man behdva operera skelningar, oftast darfor att de utseendemas-
sigt kan vara stétande. Man flyttar da 6gonmuskler sa att 6gat stalls sa
ratt som mojligt. Oftast blir barnet inte av med skelningen helt efter en
operation, men den syns mindre, sa Anna-Lena Hard.
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Liza far diagnosen Turners syndrom

Nar Liza var 8-9 ar gammal bérjade Monica och Bo-Kenneth tycka att
Lizas kortvuxenhet verkligen var ett stort problem.

-Dittills hade vi fatt hora alla mojliga forklaringar till att hon var sa
kort och att "det nog skulle ordna sig". Men nér hennes langdtillvaxt-
kurva dessutom bdrjade plana ut blev vi riktigt stressade och krévde
att fa traffa en specialistlakare, sager Monica.

Nagon tid senare undersoktes Liza pa nytt och sedan drojde det inte
lange forrén hon fick diagnosen Turners syndrom.

-Liza var med nér vi fick informationen om syndromet. Né&r lakaren
berattade att det var omdjligt for Liza att fa egna barn, tog hon valdigt
illa vid sig. Det hade varit battre om lakaren forst talat med Monica
och mig och sedan med oss alla tre tillsammans, sdger Bo-Kenneth.

Langtidsperspektiv pa Turners syndrom

Overléakare Lisskulla Sylvén, Karolinska Universitetssjukhuset, Solna,
informerade om langtidsperspektivet pa Turners syndrom.

-Jag har disputerat pa hur det gar for aldre kvinnor med Turners syn-
drom. Det har fort med sig att jag idag regelbundet traffar manga
kvinnor med syndromet, ungefar 150 (stycken) och att jag har fatt ett
brett perspektiv pa tillstandet. Jag har traffat kvinnor som &r helt friska
forutom att de inte fatt egna barn, men dven de som inte ar helt friska
och kanske har en hjértavvikelse, underfunktion av skoldkdérteln eller
andra problem. Om jag skall generalisera sa ar de flesta kvinnorna ur
medicinsk synpunkt friska.

Nar flickorna med TS avslutat sin behandling med tillvéxthormon och
konshormon, men fortfarande ar kvar pa barnkliniken, brukar Lisskul-
la Sylvén ha ett forsta samtal med dem.

-Jag har ett annat helhetsperspektiv dn barnlédkaren som traffar flickor
som diagnostiserats tidigt, d v s nagot har signalerat att man kan miss-
tanka Turners syndrom, som t ex en hjartavvikelse eller dalig tillvéxt.
Jag ser forstas dven dessa flickor, men &ven de som diagnosticerats
senare, kanske med anledning av upprepade missfall eller infertilitet.
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Diagnosen TS kan stéllas vid olika tidpunkter:

o j fosterlivet, med hjalp av fostervattenprov eller prov fran moderka-
kan

o vid fodelsen,bl a pa grund av svullna hand- och fotryggar

o i smabarnsaren, bl a pa grund av dalig tillvaxt

o i tonaren, bl a pa grund av utebliven pubertet

o i vuxen alder pa grund av upprepade missfall, oférmaga att bli gra-
vid eller tidigt klimakterium

Flickan/kvinnan kan vara en s k ’ren” TS, d v s hon saknar den ena X-
kromosomen helt, eller kan hon sakna den ena X-kromosomen i en del
av cellerna och i en del celler ha en normal kromosomuppsattning
d v s 46.XX, en s k mosaik. For att sakerstalla om mosaik maste
minst 25 celler analyseras.

I de fall kvinnan har endast en X-kromosom har man tittat pa fran vem
av foraldrarna hon fatt sin X kromosom. Ungefar 70 % av dessa kvin-
nor har fatt den fran mamman och 30 % fran pappan.

-En engelsk studie fran 1999 med 110 flickor och unga kvinnor (6-25
ar) med TS, som fatt sin X-kromosom fran mamman, visade

a att de hade lagre BMI, Body Mass Index

a lagre verbal 1Q

a samre oral-motorisk funktion i barndomen

o mer sociala problem an de som fatt sin X kromosom fran pappan.

-Jag har inte sett ndgon uppf6ljning pa den studien, d v s man vet inte
vad pa X kromosomen som ger dessa skillnader. Vissa delar av X
kromosomen ké&nner man till, t ex den del av X-kromosomen som or-
sakar kortvuxenheten. Nar kvinnorna har fatt diagnos spelar roll for
behandling och tillvaxt. Kvinnor som idag ar aldre &n 40 ar har i all-
manhet fatt sin diagnos efter 11 ars alder medan 1/3 av flickorna idag
far sin diagnos fore 5 ars alder och vid 15 ars alder har nara 80 % fatt
sin diagnos.

0 11-15 ar (31 %)

o 16-20 ar (31 %)

o aldre an 30 ar (17 %)

Idag far de flesta flickorna med TS diagnos fore 15 ars alder:

o 0-5 ar (31 %)
o 11-15 &r (57 %)
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Spontan menstruation (som startar av sig sjalvt utan medicinering)
far

a 25 % av alla flickor med TS

a 8 % av flickorna med en X-kromosom

a 48 % av flickorna med mosaicism

-Kvinnor i klimakteriet och kvinnor med TS har héga halter styrhor-
mon fran hypofysen for produktion av kénshormoner i dggstockarna.

Pa fragan om flickan upplever klimakteriebesvar svarade Lisskulla
Sylvén:

-Hos kvinnor med normal kromosomuppséttning minskar kdnshormo-
nerna vid ca 50 ars alder, mensen blir oregelbunden och manga kvin-
nor far da besvar av svettningar och vallningar. Det ar dock ovanligt
med s k klimakteriella besvér nar Turnerkvinnan slutar med sina kons-
hormoner. Nar skall man da sluta att ta sina hormoner? Hormontillfor-
seln bor fortsatta oférandrad fram till ca 50 ars alder, darefter kan man
minska dosen, men sannolikt inte utsatta den helt. Det ar skillnad att
satta ut hormoner hos en Turnerkvinna jamfort med en kvinna i nor-
malt klimakterium. Turnerkvinnan har inte ndgon egen produktion av
ostrogen, medan kvinnan i klimakteriet har kvar en del produktion av
ostrogen i manga ar efter 50 ars alder. Det &r viktigt att se till att flick-
orna/kvinnorna fortsétter med sina hormoner, da detta har stor bety-
delse for manga organ i kroppen, inte bara for livmoder och brost.

Risker for en mamma med TS under graviditeten:
a hjartavvikelser

a hypertoni, d v s hogt blodtryck

o aneurysm, d v s artarbrack

a aortadissekation, d v s splittring av aortavdggen

a gortadilatation, d v s aortautvidgning

-En vanligt féorekommande hjartavvikelse vid TS ar tvadelad istallet
for tredelad hjartklaff. Detta kan innebéra visst blodlackage, men i
huvudsak spelar denna avvikelse ingen storre roll. Har man en hjart-
avvikelse &ar det viktigt att behandla med antibiotika i forebyggande
syfte vid alla typer av operativa ingrepp, for att undvika att man far en
infektion och att bakterier da kan fastna pa hjartklaffen.

Finns det en hjartavvikelse bor man ocksa tanka pa att
o fa traffa en hjartlakare

o mata blodtryck arligen

o gora EKG minst vart femte ar

Nyhetsbrev nr 264 © Agrenska 2006 19



Turners syndrom

o gora ultraljudundersokning (UL) minst vart femte ar

Underfunktion av skoldkorteln

Underfunktion av skoldkorteln, som bl a kan orsaka struma &r nagot
vanligare hos kvinnor med TS an hos kvinnor i dvrigt. Just vad galler
underfunktion av skoldkoérteln finns en viss Overrepresentation hos
kvinnor med kromosomuppséattningen 45,X/46,Xi(Xq)

a 45X -15 %

a 45X/46XX-17 %

a 45X/46,Xi (Xq)-28 %

Behandling &r att ge skdldkortelhormon i form av tablett (Levaxin®)

Resultat av en studie med 150 kvinnor med TS (18-65 ar) visade

bla:

a forhdjda kolesterolvarden 51 %
a forhdjda leverenzymvarden 47 %
o osteopeni (nedsatt kalkhalt), larbenen 43 %
a hjartavvikelser 31%
a underfunktion i skoldkorteln 14 %
a hogt blodtryck 15 %

Liza behandlas med tillvaxthormon

Efter beskedet om att Liza hade Turners syndrom blev hon kallad till
nya undersékningar pa ett tillvaxtcentrum.

-Pa centret fick vi en heltackande information om de problem som
ofta forekom vid Turners syndrom. Nu kunde vi sjalva se att mycket
av det stamde in pa Liza, t ex hennes daliga tillvaxt, ojamna humor,
oroninflammationer, klumpiga motorik, framskjutna brdstkorg och
hdga gomvalv, sdger Monica.

Nagra veckor efter besoket pa tillvaxtcentret boérjade behandlingen
med tillvaxthormon.

-Liza var da 10 ar gammal och det var ju verkligen i senaste laget att
borja behandla henne da. Liza fick dubbel dos fran starten och reage-
rade Over forvantan bra. Det senaste aret har hon vuxit 12 cm och ar
idag 131,5 cm lang, séager Bo-Kenneth.
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Pedagogiska strategier

Barbro Fock, speciallarare och utredningspedagog pa Specialpedago-
giska utredningsenheten, Goteborg, informerade om pedagogiska stra-
tegier vid Turners syndrom.

-Till utredningsenheten kommer elever med inlarningsproblem, dar
skolan gjort "allt” for att hjalpa eleven, men inte lyckats. Tillsammans
med foraldrarna, skolan och eleven forsoker vi komma fram till na-
gonting som kan minska problemen. Det &r barnet som har nyckeln”,
men det ar skolan och foraldrarna som ska arbeta ihop for att hitta bra
I6sningar. Ibland vet vi inte riktigt vad vi gjort som fungerat sa bra
och eleven bl a fatt ett starkt sjalvfortroende.

Inlarningsproblem kan ett barn ha av oandligt manga orsaker, exem-
pelvis

a arftliga faktorer, exempelvis att barnet ar sent i utvecklingen

a hur skolan fungerar, exempelvis om man har tata lararbyten och
brister i pedagogik och struktur

a barnets miljo, hemma och i skolan, exempelvis hur vilka kamrater
barnet har, hur familjen fungerar, vad barnet gor pa sin fritid.

-1 skolan &r det mycket som fungerar bra, men tyvarr ar det ocksa ofta
mycket som inte fungerar sa bra. Ett stort problem &r att barn lar sig
pa olika satt och lararen maste vara en tusenkonstnar for att tillgodose
alla barns behov, sa Barbro Fock.

o dessutom kan ett barn fa inlarningsproblem p g a kulturkrockar,
kravkanslighet, brister i motivationen, daligt sjalvfortroende,
sjukdomar, perceptionsproblem (syn, horsel, tal i brus mm), tal-
problem, sen sprakutveckling, flersprakighet, mm.

Nér ett barn borjar skolan &r det mycket som ska fungera.

Kraven pa barnet ar stora: ska trivas, vara motiverat, ha toppfunge-
rande horsel och syn, vara intresserad av bokstavsljud, ha utvecklat en
spraklig medvetenhet, vara uppméarksam och fokuserad, vara ihardig,
ha simultankapacitet

Kraven pa skolan ar ocksa stora: det ska vara en vinlig, trevlig och
lugn och tyst miljo.

-Det som ar bra for barn med inlarningssvarigheter ar bra for alla barn,
exempelvis att det ar tyst och lugnt i klassrummet. Ett satt for lararen
att fa tyst ar att viska, satta pa en trakig film eller musik pa lag niva.
Varje elev ska veta véldigt val vad som ar tillatet att géra om man
behdver en benstrackare.
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Barbro Fock ansag ocksa att skolan bor erbjuda varje elev ett privat
samtal med lararen da och da. | matematikundervisningen borde det
alltid finnas tva larare och mycket kraft borde laggas pa att befasta
kunskaper innan de forsvinner. | inlarningssituationen &r det ocksa bra
om eleven kan pricka av rutor pa sddant som ar avklarat.

Vad kan skolan gora och nér ett barn far inlarningsproblem?
Foljande pedagogiska principer ar bra att ha i atanke nar det galler
studiesituationen generellt, enligt Barbra Fock:

a klar, tydlig och regelbunden struktur

a planering och studieteknik

a starthjélp

o motivation och berom

a korta arbetsuppgifter och arbetspass

a visuella och multisensoriska inlarningsséatt

o ge barnet mojlighet att lara pa sa manga olika satt som mojligt

a kompensatoriska hjalpmedel

o |asning och lasforstaelsetraning har hogsta prioritet

o trana barnet att stalla fragorna; Vad? Nar? Var? Hur lange? Med
vem?

o viktigt att barnet sjalv forstar att det kan paverka sin situation

a tata kontakter mellan hem och skola

Forslag pa kompenserande atgarder vid lasning:
o extra lang tid for lasuppgifter

a uppforstorade texter

a radmarkerare, ev linjal

o papper att halla for distraherande text

o forforstaelse av texter innan lasning

a muntliga och skriftliga instruktioner

o inspelning av texter pa band

o |arobokstexter inspelade pa band

Forslag pa kompenserande atgarder vid skrivning:

o ordbehandling pa datorn, autokorrigering, stavningskontroll
a elektroniska ordlistor

o penna med béttre grepp

Dessutom hade Barbro Fock férslag pa kompenserande atgéarder nar

det gallde matematik, klassrumssituationen och 6vriga fragor, samt
tranande atgarder i olika amnen.
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Vad kan foraldrarna gora i hemmet nér ett barn far inlarningspro-
blem?

Allmant

o Det viktigaste ar att vara just foréldrar och gora allt for att starka
barnets sjalvfortroende

a Ge mycket berdm och uppmuntran

o Tala 6ppet om svarigheterna, prata om att alla ar olika, att en del ar
bra pa vissa saker andra pa nagot annat

a Traning hjalper

o GOr klart for barnet att ni tdnker samarbeta med skolpersonalen

a Kréav hjalp i skolan. Be skolpersonalen tala om vad ni kan gora for
att hjalpa till

a Intressera dig for vad barnet gor i skolan.

a Diskutera och préva olika fritidsintressen och hobbies

Laxor

o Ge barnet en tyst och lugn inlarningsvra dar papper, penna och
suddgummi alltid finns pa plats

o Bestdm tillsammans regelbunden laxlasningstid

a Skriv upp det barnet ska arbeta med och pricka av efterhand

o Be lararen gora lax- och lasplaneringar veckovis

o Erbjud barnet att sitta bredvid som séllskap och att svara pa fragor

o Las laxan sjalv i forvag sa att du kan beratta lite vad den gar ut pa

a Erbjud att sjélv lasa laxan hogt

a Erbjud att forhora laxan

Lasning

a L&s roliga bocker hogt for barnet

a Uppmuntra barnet att 1asa hogt for yngre syskon

o Uppmuntra barnet att lyssna pa talbocker

o Ga tillsammans till biblioteket och Iana bocker/talbéeker
o Trana lasning av ordlistor pa tid

a Anvand datorn for att trdna ordavkodning

Skrivning

a Uppmuntra barnet att lara sig tangentbordteknik for att i framtiden
kunna anvénda ordbehandling med stavningskontroll, synonymlexi-
kon och andra finesser

a Tréna alfabetet och aven i vilken ordning ljuden kommer i ett ord

a Skriv dagbok tillsammans. Minst tre meningar varje dag.
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Ordférstaelse

o Titta pd TV tillsammans och prata om vad som sags, exempelvis i
nyhetsprogram

o Lek med ord, exempelvis rimma pa ord och ljud

a Leta ord genom att prata om olika jobb

Matematik

a Trédna matematik i vardagen, genom att gora rimlighets- och dver-
slagsberakningar av sadant som har med vardagen att gora

o Hjalps at att rdkna, vaga, mata

a Diskutera vad saker kostar, ex hyra, mat, klader, transporter

a Prata med barnets larare om hur de l&r ut exempelvis division

o Tréna tidsuppfattning med dygnets timmar, dagar, veckor

a Spela séllskapsspel

a Lek med térningar

Forsok ta reda pa hur just ditt barn bast lar sig, genom att se, hora,
kanna eller gora. Ett litteraturtips: Pia Wallenkrans bok Lar in (War-
nes forlag).

Turners syndrom och ofrivilig barnloshet

Professor Per Olof Janson, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade om ofrivillig barnléshet vid Turners syndrom.
-Varje dag traffar jag par som onskar fa barn, men som inte lyckas
med det pa vanligt satt. | de har motena blir det sa tydligt hur djupt
behovet att fa barn sitter. Och det ar ett uttalat sjalviskt behov, en
slags biologisk fundamentalism, det handlar om. Man skaffar inte barn
varken for barnets eller for samhallets skull. I de fall nér vi misslyckas
att hjélpa paren leder det ofta till djup kris. Det vet vi eftersom vi fol-
jer upp bade lyckade och icke lyckade behandlingar.

Som bakgrundsinformation till fertilitetsaspekterna vid Turners syn-
drom informerade Per Olof Janson éversiktligt och allmént om forut-
sattningarna for att kunna fa barn.

-For att en befruktning ska kunna ske kréavs det fungerande aggstock-
ar, dggledare och livmoder hos kvinnan samt fungerande testiklar hos
mannen. Det ar ocksa en klar fordel att inte véanta for lange med att
skaffa barn. Kvinnans mojligheter att bli gravid ar som bést fran 6vre
tondren och tio-femton ar framat, sa Per Olof Janson.
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Det som sa smaningom ska kunna bli fullgdngna och mogna agg i den
vuxna kvinnans aggstockar, anlaggs redan i fosterstadiet och da i form
av primitiva aggceller.

-20 veckor gammalt har flickfostret flest &gg, cirka fem miljoner. Un-
der resten av fosterlivet forsvinner fyra miljoner och kvar blir saledes
en miljon vid fodelsen. Den har massundergangen av aggceller styrs
framst av gener i knskromosomerna, sa Per Olof Janson.

Under puberteten forsvinner ytterligare cirka en halv miljon dggceller
och kvar blir 400 000, 200 000 i vardera &ggstocken. Bara en aggcell
mognar ut till ett fardigt agg varje manad, lossnar och kommer ut i
aggledarna, dar det kan befruktas.

-Under ett helt liv blir det ungefar 300-400 &gg som mognar ut, av
fran borjan fem miljoner 4gg. Detta innebar ett fantastiskt stort urval,
som vi inte riktigt begriper vitsen med. Vilka &g som mognar ut styrs
av hormoner fran hypofysen.

For att en befruktning ska kunna ske kréavs att livsdugliga séadesceller
fran mannen nar, och tar sig in i det mogna dgget i dggledarna.
-Visserligen simmar spermierna bra for sin storlek, men utan hjalp
fran slemhinnor och muskler i kvinnans slida och livmoder klarar ing-
en spermie att ta sig upp till det befruktade dgget pa bara den timme
som det ungefarligen tar.

Spermier, som hela tiden produceras och gar under i stor mangd langt
upp i mannens alder, har langre livslangd i livmodersekretet &n manga
tror, upp till 70 timmar.

-Detta innebér att det inte kravs fler an nagra samlag i veckan for att
tillgangen pa spermier ska vara tillracklig, sa Per Olof Janson.

Trots att alla delar fungerar for att en befruktning ska komma till stand
sa blir 10 % av alla par oforklarligt infertila.

-Men pa lang sikt blir ocksa merparten av dessa 10 % gravida. Efter 8
ar raknar vi med att drygt hélften av de 10 % ocksa blir gravida. Det
betyder att den absoluta infertiliteten &r 2-3 %. Har man is i magen
och orkar vanta blir valdigt fa par barnlésa. Problemet ar att vi inte
kan forutsaga vilka som inte har den minsta chans att fa barn.
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Vanliga orsaker till infertilitet hos kvinnan ar hdg alder, mekaniska
hinder i slidan, i livmodershalsen, i livmodern och i dggledarna samt
agglossningsrubbningar.

Vanliga orsaker till infertilitet hos mannen ar impotens, rubbningar i
sédesuttomningen, prostatit, missbildningar i kdnsorganen, genetiska
rubbningar, hormonrubbningar, véarme och alkohol.

Vanliga orsaker till infertilitet hos bada ar samlag vid "fel” tillfalle,
immunologisk oforenlighet samt okanda faktorer.

Dérefter informerade Per Olof Janson om fertilitetssituationen for
kvinnor med Turners syndrom.

-De inre konsdelarna hos kvinnorna ar normala. Agganlagen, som
anléggs redan i femte fosterveckan, ar cirka fem miljoner till antalet
hos alla flickfoster, sa aven hos flickor med Turners syndrom. Daref-
ter forsvinner successivt dggcellerna. Hos helt friska flickor finns bara
en miljon kvar vid fodelsen, 400 000 ar kvar nar flickorna nar fertil
alder och alla ar borta i klimakteriet. Hos flickor med Turners syn-
drom sker detta férsvinnande av &ggceller snabbare. En del har kvar
aggceller upp till puberteten, andra far ingen pubertet alls darfor att
aggen har tagit slut.

| vilken takt dggcellerna forsvinner styrs troligen av en eller flera ge-
ner pa den ena X-kromosomen. En del kvinnor med syndromet har
inga aggceller kvar vid puberteten och flertalet har inga kvar i 20-
arsaldern.

-De far darfor 6strogenbrist och behandlas med Gstrogen bl a for att
brostutvecklingen ska komma igang och for att undvika benskorhet.

Behandlingsmdjligheterna for kvinnor med Turners syndrom som
onskar fa barn ar

1/ adoption

2/ 4ggdonation

3/ tidigt uttag och frysning av flickans egna omogna aggceller

Aggdonation

Flickor och kvinnor med Turners syndrom har normal slida, normal
livmoder och normala &ggledare. Aggstockarna &r placerade i normalt
lage, men ar sma. De flesta kvinnor med Turners syndrom kan pa
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grund av &ggbrist inte bli gravida med egna dgg. En mojlighet for dem
att bli gravida ar med donerade agg som befruktats av spermier fran
deras man, vilket numera ar tillatet i Sverige sedan nagra ar.

-1 Sverige har 6-7000 barn kommit till genom provrérsbefruktning
sedan starten 1982. Men det ror sig da huvudsakligen om par som har
egna agg och spermier. | lag har det varit tillatet att donera spermier i
manga ar. Provrorshefruktning har samre chanser att lyckas ju aldre
kvinnan &r och darfor har vi satt en praktisk grans for behandlingen
vid 38 ars alder.

Graviditetsfrekvensen med hjalp av provrorsbefruktning hos kvinnor
med syndromet ar lag, bl a beroende pa minskad mottaglighet for im-
plantation av befruktat &gg i livmoderns slemhinna.

-Det ar ocksa mdjligt att kvinnorna har en enzymdefekt i dggstockar
och binjure. Kvinnor med Turners syndrom kan saledes foda friska
barn, men missfallsfrekvensen &r 6kad liksom risken for kromosom-
skador, sa Per Olof Janson.

Nagra foraldrar undrade om det inte var mojligt att ta ut aggceller och
frysa dem nar flickorna ar sma. Detta for att gora det mojligt for dem
att bli gravida i vuxen alder.

-Tekniken finns att ta ut delar av dggstocken och frysa den. Men man
kan ifragasatta lampligheten av ett sadant ingrepp pa en ung flicka
som kanske inte har forutsattningar att forsta avsikten med procedu-
ren. Framtida forskning far utvisa om nedfrysning av agg fran flickor
med Turners syndrom blir en behandlingsmetod. For narvarande finns
ingen lagstiftning i Sverige kring metoden, sa Per Olof Janson.

Problemen i skolan, med bl a mobbning, har fortsatt for Liza.
-Trots att skolledningen vid ett flertal tillfallen lovat att ta tag i pro-
blemen har inte sa mycket hant, sager Monica.

Liza hade under arskurs 1-3 stodundervisning 2-3 timmar/vecka och
tillhor idag den battre halvan av klassen. Hon arbetar helst sjalv men
kan &ven arbeta i grupp.
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Oroninflammationerna har gatt 6ver, men istéllet har Liza fatt problem
med synen.

-For ett ar sedan kom hon ofta hem och klagade pa att hon hade ont i
huvudet. Vi sokte upp en optiker som fann att Liza hade bara 60 %
syn pa sitt ena 6ga. Hon fick glasdgon och det loste problemet med
hennes huvudvérk, sdger Bo-Kenneth.

Idag mar Liza dnda forhallandevis bra. Hon &r ofta glad och 6ppen.
-Men emellanat far hon sina anfall av ilska och da gar det inte alls att
kommunicera med henne. Hon blir t ex oerhért arg och besviken om
hon maste gora nagot hon inte vill. Men det &r ju inte sd ovanligt, det
hor ju tonaren till, séger Monica.

Lizas stora intresse idag ar ridning. Hon ar med i en ridklubb tillsam-
mans med tre flickkamrater fran klassen.

-Dessutom har hon borjat spela fiol. Precis som med ridningen ar fiol-
spelet ett eget beslut som vi garna stodjer, sager Bo-Kenneth.

Hormonbehandlingen, med sprutor varje dag, skoter Liza helt sjélv
och det gor hon mycket bra.

-Jag tycker att det ar viktigt att framhalla att det finns mycket som &r
ovanligt bra hos Liza. Hon har till exempel véldigt bra ordning och
hon har alltid ambitionen att gora sitt basta, sdger Bo-Kenneth.

Agrenskas erfarenheter av flickor med Turners syndrom

Specialpedagog AnnCatrin  Rojvik, Agrenska, informerade om
Agrenskas erfarenheter av flickor med Turners syndrom.

-Under familjevistelserna, da ofta tio barn med diagnosen kommer till
Agrenska, sammanstaller vi de erfarenheter vi far om syndromet med
hjélp av ett observationsmaterial. Malsattningen med observationerna
ar att hjélpa barnen i forskolan, skolan och vardagslivet. Vi har gjort
observationer av barn med Turners syndrom vid tidigare familjevistel-
ser. Efter den hadr familjeveckan kommer vi att ta kontakt med varje
enskilt barns skola och beratta vad vi sett, om féraldrarna tycker att
det &r bra.

Den pedagogik som passar det enskilda barnet med séllsynt diagnos

utformas utifran
a individens forutsattningar
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a generell specialpedagogik

a specifik kunskap om diagnosen

-Syndromdiagnoser ar kombinationer av symptom som férekommer i
varierande svarighetsgrader och ger komplexa konsekvenser, sa Ann-
Catrin Rojvik.

Observationerna av barnen utgar fran basfakta d v s alder, kon, skola,
eventuellt stdd och hjalp och inriktades pa:

a social och kanslomassig utveckling

o kommunikation, sprak och tal

a grov- och finmotorik

a perception (det man uppfattar med sina sinnen)

o begreppsuppfattning

a undervisning enskilt och i grupp

a karndmnen d vs matematik, lasning och skrivning
a idrott

a fritid och raster

Ett axplock ur observationsmaterialet visade bl a nér det gallde

o social utveckling att de flesta inte hade nagra problem alls, eller
enbart mattliga problem

o kanslomassig utveckling att de flesta inte hade nagra problem alls
och nagra stycken hade ringa eller mattliga problem

a perception, omvarldsuppfattning och inlarning att de flesta hade
ringa eller mattliga problem

a skolform, att de flesta av flickorna med syndromet gick i vanlig
grundskola.

For att hjalpa barnen kravs medicinsk kunskap om diagnosen, kart-
ldggning av barnets problematik, kartlaggning av skol- och férskole-
miljon, anpassning av verksamheten samt samverkan mellan bl a habi-
litering, skola, barnhélsovard och foraldrar.

-Barnen behdver ofta noggranna forberedelser infér olika moment och
aktiviteter, fa klart for sig med vilka, hur lange, sedan, o s v, vid olika
aktiviteter samt fasta rutiner och tydlig struktur, sa AnnCatrin ROjvik.
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Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Marianne Bergius, logoped Asa Mogren och tandhy-
gienist Marie Gothberg-Abrahamsson, Mun-H-Center, Goteborg, in-
formerade om funktioner i och kring munnen.

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

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

Mun-H-Center har ett nara samarbete med Agrenska sedan ménga ar.
-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjalp av
sarskilda frageformular till foraldrarna om barnets tandvard och mun-
hygien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

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

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

I Mun-H-Centers uppgifter ingar ocksa utbildning, 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.

En enkel orofacial undersékning gjordes av Marianne Bergius och
Asa Mogren.

Utmarkande for barn med Turner syndrom kan vara:

o forhallandevis smal 6verkake

o liten och ndgot bakatroterad underkake
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tendens till 6verbett och korsbett

forhallandevis korta rotter pa bl a framtander

emaljforandringar

hogt och smalt gomvalv, vilket ibland kan medféra tranga and-
ningsvagar genom nasan.

tidig tandomsning

O O O O

o

Vid eventuell tandreglering bér man ta hansyn till att rétterna kan vara
kortare &n normalt. Behandling med tillvaxthormon, for stimulering av
kroppsléngd, har visats resultera &ven i 6kad tillvéxt av underkaken.
-Tandvarden bor saledes vara val insatt i de problem som kan fore-
komma for barn som har ett annat tillvaxtmonster.

Det ar en klar fordel om den forebyggande tandhalsovarden &r sa bra
att barnet slipper fa hal i tanderna.

-Alla barn har rétt till en individuellt anpassad forebyggande tandvard
som bygger pa rad och atgarder kring fluor, kost och munhygien. Barn
med sarskilda behov har ocksa rétt att fa konsultation och eventuell
behandling av barntandvardsspecialist och en sadan finns i de flesta
landsting.

Barn med hjartfel kan behova antibiotikaprofylax i samband med blo-
diga ingrepp i munhalan t. ex vid tandutdragning.

Barnens bok

Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade pa en tidigare familjevistelse om
”Barnens Bok”.

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

Den prototyp till Barnens Bok som Lotta Thomasson visade foraldrar-
na kan innehalla

a personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tilliggsdiagnos, dverkanslighet, kommunikationsmetod, évriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

Nyhetsbrev nr 264 © Agrenska 2006 31



Syskonrollen

Turners syndrom

o barnets mediciner, aktuella mediciner, styrka, dos, vem som ordi-
nerat dem, hur de ska intas, mm

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

a specialbehandling, ex RIK

a hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbrador, séng, sdngutrustning mm

a skola, personlig assistent, gruppbostad, vad barnet tycker om att
goral/inte gora, habiliteringsteam, viktiga telefonnummer, fler fo-
ton, osv

-Barnens Bok har jag tankt mig som en lank mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foréldrarna vill formedla och istéllet for att sjalva alltid behdva
berdtta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverlamna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska darfor alltid vara dar
barnet ar och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte ar nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Agrenska, informerade om

syskonrollen.
-Vi har p& Agrenska, under manga &r, intresserat oss for syskonens

situation och syskonrollen i familjer med barn med funktionshinder.
Syskonen och deras problem uppmarksammas séllan, darfor att famil-
jen oftast ar sa fokuserad pa barnet med funktionshindret och den fa-
miljesituation detta ger upphov till.

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

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

konsamtalen:

a att bli ”sedd” for den man ar och inte bara jamférd

o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

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

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

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

verkligt.

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

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

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

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjélpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

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

o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

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

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

a att kunna ha kamrater hemma

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

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

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

Samhallets stod

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

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

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

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

-Ju mer stéd och hjalp och behandling ett barn med funktionshinder
behdver desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjalp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for foraldrarna att ta reda pa vilken hjélp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.
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-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 foraldrar till ett barn med funktionshinder ar
att hitta en person som hjélpa till med ansokningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa forsakrings-
kassan, sa Anna Lindfors.

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

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stod och hjalp t ex:

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

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

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

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

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

Ett ytterligare problem &r att man &ndrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar férandras utan
att detta framgar tydligt. Bast dr det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

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

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

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

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

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

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

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avldsarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

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

a daglig verksamhet

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

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

| varje enskilt fall gors en individuell bedémning av LSS-hand-
laggaren i kommunen.
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-Som ansokande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig noja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan dverklaga det om ni inte &r nojda.

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

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

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

Socialpedagog Patrik Sjogren, Agrenska, gav ungefarligen samma
information som ovanstaende. Dessutom gav han om féljande tips till
foraldrar i moten med myndigheter och organisationer:

-Ni foraldrar ar experter pa era barn. Det innebér att ni inte ska lata er
tystas i métet med andra experter. De behdver er kunskap likavél som
ni behdver deras.

- Utga fran att alla vill ditt barn val

- Lyssna aktivt pa representanter for myndigheter och organisationer
nar ni traffas pd moten for att se vad ni kan komma dverens om och
hitta 16sningar pa.

-Var alltid val forberedd infor méten med myndigheter och organisa-
tioner. Gor ett forslag pa dagordning med punkter pd sadant som ni
vill ska behandlas.

-Krav att fa tillgang till tolk om ni har svart med spraket. Ta garna
med nagon egen “expert” eller “stédperson”, men meddela detta i for-
vag.

- Godtag aldrig muntliga beslut pa telefon, varken positiva eller nega-
tiva beslut. Begar alltid skriftligt beslut, inklusive motiveringar for
beslutet, sa att ni kan dverklaga.

- Krév att olika myndigheter samarbetar om ni tror att det darmed kan
bli en battre 16sning pa problemen.
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Information fran forsakringskassan

Handlaggare Britt Akerstrom, Forsakringskassan, Géteborg, informe-
rade om det ekonomiska stod familjer som har barn med funktions-
hinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikapper-
séttning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig foraldrapenning.
-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav ar att den sarskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

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

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

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

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

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

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

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: www.so0s.se/smkh

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

Frambu, center for séllsynta funktionshinder
internetadress: www.frambu.no

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

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

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

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)
Internetadress: wwwa3.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/searchomim.html
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Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlikare Lisskulla Sylvén
Karolinska Universitetssjukhuset
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Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve
socionom Anna Lindfors
specialpedagog Astrid Emker
Agrenska

Box 2046
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Utredningspedagog Barbro Fock
Specialpedagogiska utredningsenheten
Box 7184

402 34 Goteborg

Tel: 031- 365 82 76

Handlaggare Britt Akerstrom
Forsakringskassan

405 12 Goteborg

Tel: 031- 700 67 31

Sjukskoterska Lotta Thomasson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Specialpedagog Inga-Lill Jakobsson
Goteborgs universitet
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