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P4 Agrenska arrangeras veckovistelser dir familjer med barn med
funktionshinder bor och utbyter erfarenheter. Under en och samma
vecka triffas ett antal familjer med barn som har samma diagnos, i det
hir fallet Ushers syndrom. En familjevistelse med barn med denna
diagnos har arrangerats pa Agrenska 2005.

Under veckovistelsen dr dagarna for fordldrarna och de vuxna med
diagnosen fyllda med medicinska och psykosociala foreldsningar och
diskussioner. Pa kvéllarna finns mojligheter att utbyta erfarenheter
sinsemellan. Barnen, som har ett eget program, tas dd omhand av sér-
skild personal. Faktainnehallet fran foreldsningar under en eller flera
vistelser pd Agrenska utgdr grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan
Engstrom, Agrenska. Innan informationen blir tillgéinglig for allméin-
heten har foreldsarna mojlighet att ldsa och ldmna synpunkter pa
sammanfattningarna. Den medicinska informationen uppdateras fort-
l6pande i samarbete med foreldsarna, 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 fallbe-
skrivning

Sist 1 nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldsarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &dven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande forelasare har medverkat till framstalliningen av detta
nyhetsbrev: Professor Claes Moller, Goteborg, professor Lisbeth Tra-
nebjerg, Kopenhamn, med dr Mehdi Sadeghi, Goéteborg, professor Sten
Andreasson, Lund, 6verlikare Kristina Eriksson, Goéteborg, 6vertandlaka-
re Gunilla Klingberg, Géteborg, logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, fil
mag Kerstin Moller, Orebro, sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Go-
teborg, sjukskoterska Lotta Thomasson, Goteborg, specialpedagog Astrid
Emker, Goteborg, foreningsrepresentant Ann-Charlotte Gyllenram, Gote-
borg, socionom Anna Lindfors, Goéteborg, handlaggare Gunnel Hagberg,
Goteborg
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Ushers syndrom

Usher syndrom, typ |

Professor Claes Moller, Horselvarden, Sahlgrenska Universitetssjuk-
huset, Goteborg, informerade om Usher syndrom typ 1.
-Jag introducerar d&mnet och hoppas det blir en bra grund for de fort-
satta foreldsningarna, fragestdllningar och diskussioner. Ni fordldrar
ar de verkliga superexperterna pa syndromet och ni maste beritta vad
ni vet for den personal inom sjukvarden som ni tréffar.

Det kan finnas flera orsaker till medfédd horselnedséttning/dovhet,
bl a:

o drftlighet, cirka 50 % av fallen

o att mamman haft en infektion under graviditeten

& forlossningsskador

o lakemedel som mamman &tit under graviditeten

-I cirka 25 % av fallen dr orsaken okind. Néar det fods ett dovt barn
forsoker vi att sé snabbt som mdjligt ta reda pa var horselskadan sitter
och vilken orsaken ér, sa Claes Moller.

Olika delar av orat kan ge dovhet. Men majoriteten av all dovhet hos
barn orsakas av funktionsstorningar i sndckan.

-Man blir inte dov av problem i mellandrat och det &r mycket ovanligt
att dovhet beror pa problem i horselnerven.

I snéckan, som &r fardigbildad vid fodseln och inte védxer mer, finns
halrum som é&r fyllda med vitska och hérceller. Fran harcellerna gér
tusentals nervtradar till horselnerven och genom den vidare till hjér-
nan.

-I sndckan forvandlas luftvdgor till viatskevdgor. Det gér till sd att nér
trumhinnan vibrerar sitts horselbenen 1 rorelse. Stigbygeln vibrerar
mot det ovala fonstret som buktar indt och i snidckan forvandlas mel-
landrats luftvigor till vétskevigor. Genom vitskevagen bojer sig har-
cellerna, vilket ger upphov till en elektrisk impuls. Vid dovhet
skrumpnar harcellerna sd sméningom ihop eftersom de inte kommer
till anvdndning. Hos barnen som fods dova fungerar sdledes inte har-
cellerna vid fodseln. Att cochleaimplantat fungerar s bra som det gor
vid Usher syndrom beror p4 att alla andra strukturer finns och funge-
rar. Det dr bara harcellerna som inte bdjer sig.

30 000 gener/arvsanlag i alla cellkérnor &r “igdngséttare” verksam-
hetsdrivande sé att vi fungerar som ménniskor. (se mer om genetik 1

sarkilt kapitel).
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-Generna kan foréndras plotsligt och bestdende, det kallas mutation.
Efter fordndringen kan inte genen tillverka det dggviteimne den ska.
Det ar ockséd vad som hinder vid Usher syndrom. Dessutom tror vi att
miljon och slumpen spelar roll for hur horselnedséttningen blir.

En och samma gen kan ha uppgifter i flera olika organ. Detta dr orsa-
ken till att flera organ drabbas vid Usher syndrom. Férutom horsel och
balansproblemen sd ingar synnedsittning/blindhet i form av 6gon-
sjukdomen retinitis pigmentosa i syndromet. (se mer om detta i sér-
skilt kapitel)

Manga syndrom beror pé att en eller flera gener inte fungerar. Syn-
drom dr ocksa orsaken till horselnedséttningar (30 %).

-Inte séllan startar ett syndrom med enbart en horselnedséttning och
forst ndr barnet far andra problem bdrjar man fundera pa om orsaken
ar ett syndrom. Flera sma och vaga symptom innebér ofta att diagno-
sen stills sent, sa Claes Moller.

Det finns nagot slags samband mellan horselnedsdttning och synfel,
eftersom man vet att bland normalhdrande barn i 8k 1 har 20 % ndgon
form av synfel, och bland barn med horselnedsittning dr samma siffra
50 %.

Martin har Usher syndrom, typ |

Martin, 8 ar, har Usher syndrom. Han kom till Agrenskas familjevis-
telse tillsammans med mamma Barbro och pappa UIf.

Barbros graviditet med Martin var normal, likasé forlossningen.

-Efter nagra dagar pa BB fick vi dka hem. Det var ingenting ovanligt
med Martin. Allt verkade helt normalt. Hemma visade han sig vara ett
”sndllt” barn som inte gjorde sérskilt mycket vdsen av sig, sdger
Barbro.

Det forsta tecknet pé att allt inte var riktigt som det skulle fick Ulf och
Barbro nédr Martin var ndgra ménader gammal.

-Han lag pa hallgolvet och slumrade tillsammans med var hund nér
det ringde pd dorren. Hunden rusade upp och skillde, men Martin
reagerade inte pa nagot sdtt. Vi pratade om det pd nésta besok pa
BVC, men ingen dér tog oss pa allvar. Det ordnar sig, barn &r sa olika,
fick vi hora, berattar Ulf.
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Martin krdp och satt i normal tid, vid cirka ett halvt ars alder. Han
hade inga problem att halla upp huvudet.

-Men det tillkom ytterligare hdandelser som okade vara misstankar att
allt inte stod rdtt till med Martins horsel. Ndr han var atta manader
gammal kom en sjukskoterska hem till oss och testade hans horsel
med hjilp av Boeltest (vilket dr standard for alla barn i Sverige), och
anvinde dd bl a klockor som man holl bakom hans huvud. Det blev
ingen reaktion alls hos Martin. Dérefter fick vi remiss till lasarettet for
en mer omfattande och noggrann horselkontroll, sdger Barbro.

Dovblindhet vid Usher syndrom

Dovblindhet &r ett samlingsnamn for olika tillstdnd (totalt 1200-1500
personer 1 Sverige), dir Usher syndrom (500-600) ar den storsta:

& medfodd dovblindhet, (ej vanligt)

& medfodd dovhet med synnedséttning

o medfodd blindhet med forviarvad dovhet

& blind med horselnedséttning

& kombinerad horsel-synnedsittning

& dovblindfodd/dovblindbliven

Usher typ I innebar medfodd dovhet, balansproblem och retinitis pig-
mentosa (se mer om retinitis pigmentosa i kapitlet Hur fungerar 6gat
vid Usher syndrom)

Idag kdnner man till sju olika gener som orsakar Usher syndrom typ 1.

Martin ar s gott som dov

Nér Martin var 10 ménader testades hans horsel pé lanslasarettet med
metoder som inte krdvde hans medverkan.

-Resultatet av testen blev “osékerhet och tvekan” . Darfor fick vi kom-
ma tillbaka flera gdngen for nya tester. Varje ging fick vi svaret att
man var osdkra pa vad testen visade. Till sist krdvde vi att f4 komma
till ett universitetssjukhus, och det gick man med pa, sidger Ulf.

Kort ddrefter gjordes en s k hjarnstamsaudiometri (under narkos) och

den visade att Martin var sa gott som helt dov. Mojligen hade han viss
resthorsel pa hoger ora.
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-Vi visste redan da att cochleaimplantat var det enda rétta for Martin,
for vi hade "ldst pd”. Men det tyckte inte horselvarden som ordinerade
en vanlig horapparat, visserligen den kraftfullaste man hade, men det
blev, som vi trodde, ingen skillnad, sdger Barbro.

Diérefter fick Martin en remiss till ett annat universitetssjukhus, dit
familjen fick komma pa hosten 1998, ndr Martin var drygt ett ar
gammal.

-Det forsta besoket inneholl enbart samtal. Vi visste vad vi ville, men
trots detta blev vi uppmanade att dka hem och fundera vidare pa sa-
ken, sdger Ulf.

Horselscreening, balansproblem vid Ushers syndrom typ |

Claes Moller har lett den storsta kartldggningen 1 vérlden av patienter
med Usher syndrom typ I.

-Vér forhoppning var bl a att hitta de gener som ger Usher syndrom
typ I och samla tillrackligt mycket data for att kunna sdga ndgonting
om prognosen vid de olika typerna av syndromet, sa Claes Mdller.

De data man samlade in frdn 140 patienter, visade bl a

o att medeluppticktsdldern for Ushers syndrom var 15 ar

o att 20 % av de som fatt diagnosen inte hade Ushers syndrom

& att syndromet var vanligast i norra Sverige, 8,5/100 000

o att syndromet var ovanligast i Bohuslén och Vistra Gotaland,
0,7/100 000

o att det fods 1 genomsnitt 3-4 barn/ar med Ushers syndrom typ 1 i1

Sverige

o att man 1 dagsldget kdnner till sju olika mutationer/genforédndringar

som orsakar Ushers syndrom, i sex av fallen i olika kromosomer

o att de vanligaste mutationerna vid Usher typ I ar
USH 1B lokaliserad pa kromosom 11 (q13,5=ldget i kromosomen)
USH 1 D lokaliserad pa kromosom 10 (q21-22)

g att barnen med Ushers syndrom typ I dr dova vid fodseln

o att det dr extremt viktigt att barnen med syndromet far ldra sig
teckensprak tidigt

Balansen uppritthélls med hjélp av tre system:

o signaler fran muskler, leder, skelett, framfor allt fran kénselkroppar
under fotterna

o synen

& balansorganet i 6ronen
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Balansorganet i 6ronen, som ligger nira snidckan, bestar av tre bag-
gangar som ocksa ér fyllda med vétska och harceller.

-Hela tiden talar balansorganet om for hjdrnan hur man héller huvudet
och hur man r6r det. Till 6gonen skickas reflexer sé att man alltid har
en stadig och tydlig bild pd ndthinnan och kan l4sa en text stadigt. Om
man inte far de hér reflexerna/signalerna fran 6gonen, och man ir
”dov” 1 balansorganet, méste man lita pa enbart signalerna frdn musk-
ler, leder och skelett for att halla balansen, sa Claes Moller.

Barn med Usher typ I har inga balanssignaler fran 6ronen. Detta med-
for att de under uppvéxten ar grovmotoriskt sena.

-Det kan yttra sig som att de &r sena att rulla runt, krypa och att gé.
Barn med Usher typ I kan oftast inte gd fore 18 ménaders alder. Sena-
re under uppviaxten har de svérare dn andra barn att ldra sig cykla. I
och med tilltagande synproblem sé& fir de ocksa problem i gymnasti-
ken och med bollsporter och kan bli betraktade som klumpiga. Detta
beror ju pé att balansorganet inte fungerar och att synen ar forsdmrad,
sarskilt i skymning, morker eller skarpt solljus.

Dova barn som har problem med balansen bor séledes rutinméssigt
skickas pa@ synundersokningar. Fér barnet diagnosen Ushers syndrom
blir det mgjligt att ha mer realistiska forvdntningar pd barnet.

-Det finns ocksd manga aktiviteter som stimulerar barnet att motionera
och starka muskulaturen, t ex hoppa i studsmatta férsedd med nét och
vadderade kanter, sa Claes Moller.

Cochleaimplantat och Usher typ |

Cochleaimplantat (horselimplantat) dr ett medicintekniskt hjélpme-
del som gor det mojligt for gravt horselskadade och dova att uppfatta
ljud, men det terstiller inte horseln. Implantatet bestar av en mottaga-
re och en elektrod som opereras in i sndckan. En yttre mikrofon som
placeras bakom Orat fingar upp och leder ljud till en processor som
kan béras 1 fickan. Processorn kodar ljudet och skickar det till en sin-
dare bakom orat. Dérifrdn gér radiovagor till mottagaren som i sin tur
sdnder elektriska signaler via elektroden till snickan dér horselnerven
stimuleras. Hjdrnan uppfattar detta som ljud och personen far en hor-
selupplevelse.
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-Barn med Ushers syndrom, som har cochleaimplantat, bor, forutom
talad svenska ocksé léra sig teckensprik. Risken finns att de blir blin-
da och dé kan behova kunna taktilt teckensprak och detta underlattas
om barnen kan teckensprak, sa Claes Moller.

Barn med Ushers syndrom bor fa cochleaimplantat pa bada sidorna,
eftersom detta underléttar barnets riktningsuppfattning.

-Far barnen implantatet som dldre ar det inte alls sékert att de lar sig
prata. A andra sidan ir det aldrig for sent att bdrja anviinda det, efter-
som det alltid forbéttrar varseblivningen. De flesta med Ushers syn-
drom, s&vil barn som vuxna, far ocksa cochleaimplantat idag, sa Claes
Moller.

Martin testas fOr cochleaimplantat

Nér familjen kommit hem gick det en tid innan man horde av sig frén
horselvarden.

-Martin hade borjat pa ett daghem for dova och horselskadade barn.
Dér hade man borjat 14ra honom tecken. Ulf och jag fick ocksa ga en
kurs for att 14ra oss teckensprak. Hemma borjade vi kunna kommuni-
cera med hjdlp av tecken. Det gick bra och det var en stor dag nér
Martin gjorde det forsta egna tecknet, sdger Barbro.

Naér horselvarden horde av sig ville de komma pa hembesdk och beso-
ka Martins daghem.

-Négra psykologer besokte forst Martins daghem och kom sedan hem
till oss. Resultatet av besoket blev att de tyckte vi pratade for mycket
och tecknade for lite nir vi kommunicerade med Martin. Aterigen
skulle vi fundera pé saken. Det var knappast fraga om nagon dialog,
snarare upplevde vi att det var fraga om kontroll, sdger UIf.

Flera undersokningar gjordes for att se om CI passade Martin och det
innebar méanga resor fram och tillbaka till sjukhuset for familjen.

-For att det skulle fungera med implantaten var det bland annat viktigt
att det inte fanns forbeningar i snidckan. Och det gjorde det inte. Till
sist bestimdes datum for operation. D& var Martin nistan tva ar, siger
Barbro.

Nyhetsbrev nr 257 © Agrenska 2005 8



Ushers syndrom

Arftlighet vid Usher typ |

Professor Lisbeth Tranebjerg, H S Bispejerg Hospital, Kopenhamn,
informerade om &rftlighet vid Ushers syndrom typ 1.

Bakgrunden till arftlig horselnedséttning ar:

& 1/800 barn har horselnedséttning (HN)

50 % av HN ér arftlig

230 % &r syndromal (ingér 1 ndgot syndrom)

270 % ér ej syndromal

2 80 % av icke-syndromal HN dr autosomalt recessivt drftlig (se mer
om detta langre fram)

o vanligast ér att barn med HN har hérande foréldrar

Alla typer av Usher syndrom ér recessivt arftlig, med totalt sju olika
arvsanlag involverade vid Usher syndrom type 1. Usher syndrom type
3 beror pé fordndringar i1 ett arvsanlag, medan det &r minst tva
arvsanlag involverade vid typ 2.

-Nér det giller de icke-syndromala typerna av HN &r minst 30
kromosomomrdden kédnda, och platserna for arvsanlaget hos tio av
dessa dr kdnda. D& enbart ett sddant stélle &r sérskilt vanligt ar det
stora begridnsningar nér det géller hur ofta man kan hitta den konkreta
fordndringen 1 det aktuella arvsanlaget vid HN.

Syndromal HN forekommer tillsammans med symptom fran hjértat
njurar, 6gon, hud/hér, hjdrna eller i kombination med flera organ.

I varje cell i kroppen finns vara arvsanlag. De fordelas pd 46 sa kal-
lade kromosomer.

-Arvsanlagen/generna, som har sina bestimda platser pd kromoso-
merna, upptrader alltid 1 dubbel uppséittning, utom i1 konskromoso-
merna, dir de forekommer 1 enkel uppséttning. Vid befruktningen
kommer 23 kromosomer fran den manliga sddescellen och 23 frin
kvinnans dgg. Dessa bildar 22 kromosompar samt tvd konskro-
mosomer och cellen far 46 kromosomer.

I kromosomerna finns ungefar 30 000 arvsanlag/gener. De har for-
maga att kopiera sig sjilva, vilket dr nddvandigt nér information ska
overforas till nya celler. Blir det ndgot fel i ett enda av dessa anlag
kan man fa en allvarlig sjukdom.
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-Det dr viktigt att veta att alla fel/mutationer dr inte alltid av ondo.
Mutationer ér en forutsittning for utveckling.

Det finns flera olika typer av nedarvning.

a/ autosomal dominant. Autosomal innebdr att det géller gener
som inte sitter i konskromosomerna. Dominant innebér att man blir
sjuk om man har den fordandrade genen i enkel uppséttning.

-Vid denna typ av neddrvning méiste en av fordldrarna till ett sjukt
barn vara bérare av genfordndringen och darmed ocksd vara sjuk.
Risken for ett barn till en sjuk individ att sjilv bli sjuk ar 50 %.

b/ autosomal recessiv innebidr att en sjuk individ maste ha den
forandrade genen i dubbel uppséttning. Fordldrarna till ett sjukt barn
ar friska, men har sjélva den fordndrade genen i enkel uppséttning.
Risken for syskon att drabbas av sjukdomen &r 25 %, 50 % blir an-
lagsbidrare (genen i enkel uppsittning) och 25 % blir varken sjuka
eller dr anlagsbdrare. Niar man har funnit den familjdra genfor-

dndringen, kan man undersdka om syskonen dr anlagsbérare eller e;j.

¢/ kénsbunden recessiv, vilket innebér att sjukdomsgenen sitter pa
X kromosomen och att mamman vanligen dr anlagsbérare. 50 % av
dottrarna blir anlagsbarare liksom modern och 50 % av soénerna blir
sjuka.

d/ Forutom de tre ovan nidmnda finns en fjarde neddrvningsmeka-
nism, s k mitokondriell &rftlighet, vilket innebér att den genetiska
forandringen sitter 1 mitokondriellt DNA (mtDNA). MtDNA kom-
mer endast frin modern och sjukdomar som beror péd forandringar i
mtDNA kan dérfor bara drvas fan modern. I varje cell finns fran tio
upp till ett tusental kopior av mtDNA. Graden av sjukdom pé grund
av en mitokondriell drftlig fordndring beror pa hur manga av kopi-

orna som har fordndringarna.

Det har visat sig, att de sju dggvitedmnen som Usher syndromgener
kodar for, samarbetar i cellerna i nathinnan.

-Diarmed ar det ldttare att forstd varfor arftliga fordndringar i sju
olika arvsanlag kan ge néstan identiska symptom. Man vet dédremot
inte varfor dessa dggvitedmnen enbart tycks verka i syn- och horsel-
celler, men inte i celler i andra organ i kroppen, sa Lisbeth Trane-
bjerg.
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Att visa pd den konkreta érftliga fordndringen vid Usher type 1
forekommer 1 manga forskningsammanhaeng.

-Det borjar sd smétt att komma artikler som har visat péd éarftliga
forandringar hos ett antal personer med Usher type 1. En artikel
beskriver hur man, efter omfattande laboratorieundersokningar, har
lyckats hitta den ena eller bada de fordndrade generna hos 39
personer i en grupp av 130 personer (22 %) med Ushers syndrom
typ 1. Ingendera av dessa forandrade gener var emellertid s& vanlig
att man for tillfdllet kan ha forhoppningar om att stélla diagnosen
Usher typ I med hjilp av enkelt blodprov, sa Lisbeth Tranebjarg.

Martin opereras

Nér Martin var ndstan 2,5 &r opererades han och Ulf och Barbro fick
lara sig skota apparaterna som horde till cochleaimplantatet.

=Fran forsta dagen maérkte vi ingen skillnad alls. Tva manader senare
var vi pa aterbesok och di fick vi vira misstankar bekréftade, implan-
tatet fungerade inte, sdger UIf.

Under de dagar dterbesoket varade gjordes flera undersékningar, som
visade att Martin hade RP och Ushers syndrom. Det bestdmdes tid for
att operera in ett nytt cochleaimplantat.

-Den operationen gjordes strax dérefter och det blev en otroligt stor
skillnad. Martin borjade grata eftersom det blev ndgonting helt nytt.
Han vil inte kunde forestélla sig hur det skulle kidnnas, sdger Barbro.

Martin var ungefar tre &r nér han fick ett fungerande cochleaimplantat.
-Det innebar fordndringar i vardagen for Martin. Han fortsatte vara pa
daghemmet och dir bade pratade och anvinde han tecken. Efterhand
markte vi att han pratade mer och mer, sdger UIf.

Prevalens, genotyp-fenotyp vid Usher syndrom typ |

Med dr Mehdi Sadeghi, Goteborgs universitet, informerade om sina
forskningsresultat niar det giller prevalens (antalet personer med
sjukdomen i en befolkning) och genotyp-fenotyp korrelation (ung
eventuell overensstimmelse mellan genfordndringar och kliniska ut-
tryck) vid Ushers syndrom typ I.
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-Jag arbetar ocksa som genetisk vigledare och vill gidrna informera om
vad det dr. Genetisk vigledning kan vara aktuellt i en familj dér det
fotts ett skadat barn, en familj dir barnet fatt en kidnd eller misstiankt
arftlig sjukdom eller en familj dér ndgon i familjen dr bérare av en viss
kromosomforindring eller visst anlag, sa Mehdi Sadeghi.

Genetisk vigledning kan innebéra

& att man fir veta s mycket som mdjligt om en sjukdom och eventu-
ell arftlighet

o att man far hjdlp att planera graviditeter och mojlighet till prenatal
diagnos

o information till fordldrar infor och efter diagnostik

o information/rekommendation till behandlande ldkare, skolor, arbets-
givare, forsédkringskassan mm

Vilka forskningsresultat fanns tillgdngliga?

o ungefdr 5-6 % av alla dova barn har Ushers syndrom typ I
o ungefar 50 % av alla med dovblindhet har Ushers syndrom
2,35 /100 000 i Sverige 1959 (Hallgren)

14,4/100 000 i USA 1983

1 6,2/100 000 1 Storbritannien 1997

Mehdi Sadeghis forskning, dir man fann 145 personer med Ushers
syndrom typ I i Sverige, d v s 1,4 personer per100 000 invénare, visa-
debla

& en klar 6vervikt for landets tva nordligaste 1an med cirka 8,5 perso-
ner per100 000 invanare

& Ushers syndrom typ IB (30 %) och typ ID (35 %) var de vanligaste
genotyperna typ I 1 Sverige

o sen diagnosélder

Mehdi Sadeghi undersokte ocksa graden av synnedsittning (RP) vid
Ushers syndrom typ 1 i ett livsperspektiv.

-Jag undersokte fordndringarna i synskérpa och synfilt, diagnosdldern
vid RP samt férekomsten av katarakt.

Katarakt vid Usher typ I 4r den medicinska termen for grastarr, vilket
innebdr att 6gats lins grumlas.

-Det finns olika typer av katarakt. Men oftast dr det vid Ushers syn-
drom den bakre delen av linsen som grumlas. Symptomen dr fordnd-
rad brytningskraft at det ndrsynta hallet, 6kande disighet eller dim-
mighet i synen, blindningsbesvér, svérare att se utomhus &n inomhus,
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sarskilt soliga dagar samt tendens till dubbelseende pd det drabbade
ogat.

Sammanfattningsvis visade undersékningen

g att risken for forekomst av synskirpeforsdmringar (legalblindhet) &r
storre efter 50 44

o att risken for forekomst av synfaltsforsdmringar (<10°) och katarakt
ar storre efter 40 4a

o att forsamringen av synskérpa och synfélt huvudsakligen borjar mel-
lan den andra (10-19) och den tredje (20-29) aldersdekaden vid Usher
typ I

g att diagnostiseringen av RP dr sen (upp till 15 4a)

Hur fungerar 6gat vid Usher syndrom

Professor Sten Andreasson, Universitetssjukhuset, Lund, informerade
om hur 6gat fungerar vid Usher syndrom.

- Hos barn med Ushers syndrom é&r oftast fordndringar i 6gats néthin-
nas ringa trots att synfunktionen ar kraftigt pdverkad och de har nét-
hinnesjukdomen retinitits pigmentosa. Det kan med andra ord vara
mycket svart for en 6gonldkare att tidigt stdlla denna diagnos. Det dr
dock mycket viktigt att forstd dessa barns synhandikapp och dévblind-
team, som finns 1 Lund, Véstra Gotalandsregionen, Stockholm och
Orebro, har stora mojligheter att initiera utredningar av detta.

Ogats nithinna som bestér av flera lager, drabbas tidigt och barnen far
tilltagande synproblem med forsdmrat morkerseende och synfaltsin-
skrdnkningar som Okar successivt.

-Det kan dréja mycket ldnge innan man upptéicker sjukdomen. Inte
sdllan soker vuxna patienter forsta gangen for forsdmrat morker-
seende, sa Sten Andreasson.

Om man bara tittar in i 6gat kan man inte upptdcka nédthinne-
fordndringarna, man maéste testa nithinnefunktionen. Det finns atmin-
stone 12 olika proteiner, som ej fungerar pa ratt sitt langre, vilka kan
orsaka Ushers syndrom. Det dr proteiner som dr viktiga for funktio-
nen. Hela nédthinnan bestér av tappar och stavar, dven gula flacken, dér
man ser skarpt.

-Det som hinder vid RP ér att stavar och tappar skrumpnar successivt,
forst som en ring med synrester kvar i periferin och 1 mitten av synfil-
tet. Morkerseendet kan vara nedsatt i olika grad och problemen kan
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komma senare. Nér syncellerna borjar fungera daligt far 40-50 % av
barnen bekymmer med bldndning (t o m en brosch eller andra smyck-
en kan bldnda). Numera vet vi att svarighetsgraden av RP kan variera
och att allt som star skrivet i olika bocker inte alltid stimmer, sa Sten
Andreasson.

Synfaltsbegransningen, som okar efterhand, upplevs av barnen som
att hela synfiltet dr den lilla bilden. (JAimf6r nir man zoomar med en
kamera)

-Vi arbetar just nu mycket med att forsoka forsta patientens handikapp
for att ddrmed kunna rehabilitera pa bésta sétt. Trots att manga med
syndromet kan ldsa nedersta raden i bokstavstavlan hos dgonldkaren,
och ldsa texten pa TV, dr de dnda synskadade och det dr ofta vildigt
svért for dem att forklara.

Sten Andreasson informerade ocksa ndrmare om hur en elektrofysio-
logisk undersdkning av 6gonen gér till. Unders6kningen kan vara job-
big for barn.

-Den inleds med att man sitter 45 minuter i fullstindigt morker. Déref-
ter tdnds och sldck eller blixtrar olika lampor. Undersdkningen kan
gora i narkos och det blir ofta nédvéndigt om man tidigt vill veta hur
nédthinnan fungerar. Det d4r mojligt att forlora upp till 90 grader av syn-
faltet och dndé fungera ganska normalt.

Det dr mojligt att se en skrumpnad dven i1 gula flacken.

-Det gar att méta funktionen i de olika delarna av néthinnan. Med
multifokalt VEP far vi inte bara reda pa hur 6gat fungerar utan ocksa
hjdrnans uppfattning av synfiltet. Andra synproblem forekommer
ocksa vid Ushers syndrom i form av gra starr och glaskroppsforand-
ringar, sa Sten Andreasson.

Praktisk synfunktion

Overlidkare Kristina Eriksson, Lundby sjukhus, Goteborg, och dov-
blindteamet 1 Véstra Gotaland, informerade om praktisk synfunktion.
-Som 6gonlékare traffar jag ménga dova eller horselskadade barn som
inte kan medverka vid de test vi gor.

Nér vi ldser en text ldser vi inte varje enskild bokstav utan tar emot
bilden av ordet som en helhet.
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-Dérfor spelar det inte sa stor roll i vilken ordning bokstdverna i ordet
kommer om bara de tvé forsta bokstéverna ar riktigt placerade. Texten
blir fullt lasbar dnda.

For att exempelvis kunna ldsa en text krivs emellertid:
o detaljseende

o ritt glaskorrektion pa glasdgon

& bra 6gonmotorik

& normalt synfalt

o forméga att separera ut detaljer

o ordforstaelse

For detaljseendet krévs klara medier, d v s mojlighet for ljuset att na
in till ndthinnan och brytas pé rétt sétt, en god nithinnefunktion samt
normal dgonbotten, sérskilt i gula flacken.

-God 6gonmotorik kriavs for att exempelvis flytta 6gonen parallellt,
eftersom sdrskilda muskler ska slidppa lika mycket och andra dra lika
mycket. For enkla 6gonrorelser engageras en stor del av hjirnan.

For att kunna rora oss fritt kravs ett bra synfalt sa att vi kan kompen-
sera for ojamnheter i marken, forbereda nésta steg osv.

-Olika betraktningsavstand ger olika stor bild pa ndthinnan, men trots
detta upplever vi att foremdl med kénd storlek &r lika stort oavsett
betraktningsavstand. Om vi haft foremalet pd néra hall vet hjarnan/vi
hur stort foremalet ar, sa Kristina Eriksson.

Synbanornas anatomi

Fran vénster synfdlt gar synintrycken via synnervskorsningen till ho-
ger hjarnhalva, dér det sker en sortering av intrycken i en forsta anhalt
(V1) i priméra synbarken.

-V1 tar emot synstimuli punkt for punkt med exakt projektion frdn
nithinnan samt identifierar, sorterar och vidarebefordrar elektriska
impulser.

Naésta anhalt V2, som ligger ndra V1, tar emot stimuli for olika farger
samt uppfattar konturers och figurers lige i rummet. I V3 uppfattas
form och monster samt foremal som &r ként som lika stort oavsett hur
langt borta det dr beldget. I V4 slutligen sker fargvarseblivning och
anpassning av fargitergivning for kédnda foremal sa att den blir lika
under olika ljusforhéllanden.

-Olika delar av hjarnan tolkar saledes de bilder som Ggat registrerar.
For att kéinna igen ansikten krdvs det att bilden man ser kan jamforas
med gamla bilder man har lagrade i bakre delen av hoger temporallob.
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For att kdnna igen foremal jamfors de med minnesbilder i vénster
temporallob, sa Kristina Eriksson.

Vad hander vid Usher?

o [ tondren borjar barnen se foremal simre i ett omrade mellan gula
flicken och nithinnans utkant. Det kan bl a fa konsekvenser for moj-
ligheterna att utdva olika bollsporter.

o I 20-30- arsaldern borjar synfiltsbortfallet sprida sig utdt kanterna
och detta kan medfora praktiska problem av olika slag

o 1 40-50- drséldern har synfaltet forsvunnit dnda ut i kanterna

o 1 50-drsaldern har gula flacken ocksa drabbats. Detta paverkar den
centrala synskdrpan. Synskdrpan pédverkas ocksa ofta av att det ut-
vecklas grd starr centralt baktill i linsen just dér den lilla synféltsresten
finns.

Synféltsundersokning for att hitta fordndringar vid RP gors med s k
Goldmanperimetri.

-Synfunktionen vid Usher gav, enligt patientenkit, inga subjektiva
synproblem upp till tondren, om man bor i tétorter, beroende pé att det
sdllan ar riktigt morkt dar.

Rehabilitering/habilitering vid RP bor syfta till

o sa tidig diagnos som mojligt

o fullstdndig och realistisk information sa snart detta ar mojligt, for att
undvika felaktiga yrkesval

o tidigt inforande av alternativa kommunikationsmetoder vid dov-
blindsyndrom och progressiv synskada

Vilka framsteg/mojligheter kan man tinka sig om man gar tio ar
framét i tiden?

-Det finns, som jag ser det, ndgra omradden som kan utvecklas och
tankas innebdra framsteg i framtiden. Det géller

o ndthinnetransplantation,

& Transplantation av stamceller som kan véxa ut till ny ndthinna

& Datachips som sprider ljusimpulsen till synnerven

o ndringsdmnen, s k tillviaxtfaktorer som kan styra celltillvéxt och cell-
dod 1 6gats ndthinna.
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Martin borjar i vanlig grundskoleklass

Infor skolstarten funderade Barbro och Ulf mycket pa vilken skolform
som kunde passa Martin bést.

-Nu pratade Martin ganska mycket, men det var &ndéd stor skillnad
jamfort med de jimnariga kamraterna pa forskolan. Darfor sokte han
sig gérna till de lite yngre barnen. Han behdvde ocksd fortfarande
hjdlp av sin assistent som kunde forklara med tecken sadant som han
inte forstod eller uppfattade ratt. Nar det blev klart att han fick med sig
sin assistent till en vanlig grundskoleklass bestimde vi oss for den
skolformen, séger Barbro.

Forsta aret 1 skolan gick bra och Martin hade inga storre problem att
halla samma takt i skolarbetet som sina kamrater.

=Under lektionerna anviander han sig ibland av T-slinga som finns in-
stallerad 1 klassrummet.. Trots detta har han en del problem med att
det blir for bullrigt nér hela klassen dr samlad, séger Ulf.

Forsta aret i skolan gick bra och Martin hade inga storre problem att
hélla samma takt i skolarbetet som sina kamrater.

-Han kopplade under lektionerna upp sig till en horselslinga med
medhorning. Trots detta hade han en del problem med att det blev for
bullrigt nér hela klassen var samlad, sdger Ulf.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlikare Gunilla Klingberg och logoped Lotta Sjogreen, Mun-
H-Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center ér ett nationellt orofacialt (ror mun och ansikte) kun-
skapscenter for sidllsynta diagnoser, samt nationellt resurscenter for
orofaciala hjdlpmedel (trdning och stimulering av oral motorik, dta
och dricka, munhygien/munvard, tandbehandling).

- I 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 sérskild munvérd dr ocksa vanligt forekommande vid ovan-
liga medfodda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nira samarbete med Agrenska sedan méanga ar.
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-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjilp av
sarskilda frageformular till fordldrarna om barnets tandvéard och mun-
hygien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhilsa.

Mun-H-Centers tandlékare och logoped gor ocksé under familjeveck-
an en Oversiktlig undersokning av barnens munforhallanden. Savil
observationerna vid undersokningen som uppgifterna i frdgeformula-
ret dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Familjerna bidrar pa
sé vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid sill-
synta tillstind och sjukdomar.

-Genom att vinda sig till Mun-H-Center kan tandvérdspersonal, annan
vérdpersonal och familjer f4 information och rad kring fridgor om
munhélsovard, munfunktion och tandbehandling vid exempelvis atax-
ia telangiektasia.

I Mun-H-Centers uppgifter ingér ocksé utbildning, handledning, kon-
sultation, viss behandling, forskning och metodutveckling. Informa-
tion finns pd www.mun-h-center.se . Dir finns dven information om

hjilpmedel varav en del finns till férsdljning.

Barn och ungdomar med Ushers syndrom har inte rapporterats ha nég-
ra for syndromet specifika problem frdn munnen.

-Det ar viktigt att barnets tandlékare kanner till funktionshindret. Det
ar framforallt horselnedsittning och teckenkommunikation som gor att
barnet behover extra tid och omsorg i1 tandvarden. Mun-H-Center har
tagit fram en skrift, Tecken till hjélp i tandvarden, som kan vara till
hjélp. Den kan bestéllas via Mun-H-Center.

Eftersom det kan vara svarare att klara tandbehandlingar vid funk-
tionshinder &r det viktigt att barnen och ungdomarna far extra stod for
att forhindra hél i tdnderna (karies) eller andra problem frdn munnen.
-Hemma &r det bra om vuxna kan stdtta och hjilpa till med munhygie-
nen. Barnet skall anvédnda en fluortandkrdm och bor undvika sméétan-
de och intag av sot dryck mellan méltiderna. Manga barn behdver lite
extra tid hos tandvarden, ndgot man kan ringa och informera om innan
besdken. Hos tandvdrden kan man fa rdd kring hjédlpmedel fér mun-
vard och det dr bra om tandldkaren ’plastar” tuggytorna pa de nya
permanenta tinderna (tdpper till de djupa groparna med plast) for att
undvika hal.
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Nir Martin och hans familj kom till Agrenskas familjevecka hade han
gétt ndgon manad 1 andra klass.

-Vi har fortsatt att anvdnda teckensprék parallellt med talat sprék, ef-
tersom han kommer att ha nytta av det nir han blir dldre och synen
forsamras. En dag i veckan far han undervisning i en s k horselgrupp
pa en annan skola i kommun. P4 den skolan samlas alla barn med na-
gon form av horselproblem, horselskada eller dovhet fran vér del av
lanet. Han har tillgang till en specialpedagog i grundskoleklassen,
sdger Barbro.

Nir Martin och hans familj kom till Agrenskas familjevecka hade han
gétt ndgon manad i andra klass.

-Vi har fortsatt att anvdnda teckensprak parallellt med talat sprak, ef-
tersom han kommer att ha nytta av det nér han blir dldre och synen
forsdmras. En dag i veckan far han undervisning i en s k horselgrupp
pa en annan skola 1 kommunen. Dir samlas alla barn fran sodra delen
av ldnet som har ndgon form av horselproblem, horselskada eller dov-
het. Han har tillgang till en specialpedagog 1 grundskoleklassen, sdger
Barbro.

Det storsta problemet idag dr Martins syn, eftersom de inte riktigt vet
hur bra han ser.

-Vi vet heller inte vem vi skall vinda oss till med véra frdgor och fun-
deringar. Ar klassrumsmiljon si bra den kan bli sett ur Martins syn-
vinkel? Ar exempelvis ljuset i klassrummet r tillriickligt bra? Vi vet
faktiskt inte heller hur vi ska béra oss at for att f4 svar pa vara fragor,
sager Ulf.

Allteftersom Martin och hans kamrater blir storre blir Martins funk-
tionshinder tydligare.

-Aktiviteter, lekar och spel blir snabbare och snabbare och stiller stor-
re krav pa barnen for att hinga med. Vi mérker hur Martin allt oftare
véljer att halla pa sjdlv med datorspel och liknande, sdger Barbro.
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Ushers syndrom, vuxenperspektivet

Doktorand i handikappvetenskap, fil. mag. Kerstin Méller, Orebro
Universitet, informerade om vuxenperspektivet vid Ushers syndrom.
-Fore 1997 hade jag aldrig triffat ndgon person med dovblindhet. Men
det aret blev jag projektledare for en utredning som gick ut pa att kart-
lagga de eventuella problem i vardagen som gruppen med dovblindhet
kan ha.

Dérefter utredde Kerstin Moller hur dévblindkonsulenter, som var
statligt anstdllda, skulle stotta personer med dovblindhet 1 utbildnings-
fragor.

-Vuxna personer med dévblindhet hade mycket sociala problem och
darfor fick dovblindkonsulenterna forsdka hjélpa till med sddant ock-
sé, trots att det inte ingick i deras uppgifter. Numera dr funktionen
dovblindkonsulent avskaffad. Istdllet skall kommuner och landsting
hjilpa alla medborgare oavsett funktionshinder utifran de lagar som
giller. Det har startats ett Nationellt kunskapscenter for dovblindfra-
gor som ska hjélpa landsting och i viss man kommuner och andra att
i kunskaper om dovblindhet (www.mogard.se).

Numera skriver Kerstin Moller en doktorsavhandling om samhaéllsser-
vice och dovblindhet.

-For att kunna utfora forskaruppdraget krdvdes bl a verktyg som un-
derlattar nér det géller att kunna sitta ord pa de begrepp som anvénds.
Jag har utgétt fran ICF:s syn pd begrepp som beroende, oberoende,
sjalvstandighet, hélsa och ohélsa.

(WHO, Virldshélsoorganisationen, godkénde i maj 2001 den slutliga
versionen av den nya klassifikationen International Classification of
Functioning, Disability and Health, ICF)

-Modellen ICF handlar om att beskriva sddant som har med hélsa att
gora.

Halsa och ohalsa hor till livet. Alla manniskor som lever befinner sig
nagonstans mellan hilsa och ohilsa.

-For att kunna beskriva situationer 1 vardagen kravs begrepp. Hur ska
exempelvis en gymnastiklektion bli s bra som mojligt for Kalle som
har Ushers syndrom?

Kroppens anatomi, olika delar kallas strukturer, t ex ora, 6ga. Krop-
pens olika funktioner kallas funktioner, t ex att se och hora. I funk-

tioner ingar dven psykiska funktioner som t.ex. att tdnka, komma ihag.
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-De negativa aspekterna pa strukturer och funktioner kallas avvikelser
resp nedsattningar.

Det ménniskor gor kallas aktiviteter. Den negativa aspekten pa akti-
viteter dr begrénsningar. Néar méanniskor engageras och deltar i akti-
viteter med andra kallas det delaktighet. Den negativa aspekten pa
delaktighet dr inskrankningar.

-Alla ménniskor finns dessutom i en omgivning. Vi dr ocksd var-
andras omgivning tillsammans med annat som finns i naturen, t.ex.
ljus, ljud, produkter som ménniskor tillverkat t ex glasdgon och hor-
apparater. Relationer, attityder, lagstiftning och policy ingar ocksa.
Med detta vill jag bl a siga att allt hinger ihop nir det géller vad som
varit, hur det dr och hur det kommer att bli, sa Kerstin Moller.

ICF:s sex komponenter: kroppsstrukturer, kroppsfunktioner, akti-
vitet, delaktighet, omgivning och personliga faktorer ingar i kom-
plicerade monster som péaverkar och paverkas av varandra. Begreppen
kan tillsammans anvéndas som ett verktyg som kan underlitta nir man
pratar om hélsa och ohélsa.

Kerstin Moller berdttade att hon har traffat manga personer med dov-
blindhet i Sverige och andra ldnder. Hon gav tips pa enkla saker man
kan gora for att underldtta for personer med Ushers syndrom att
genomfora aktiviteter och vara delaktiga.

-Nér man exempelvis har gaster med Ushers syndrom, vad boér man da
tanka pa? Jag tycker att man ska fraga sig vad som paverkar personens
mojligheter att se och hora, vad jag kan gora for att underlatta for per-
sonen och vilka fordndringar som kan vara bra att géra i hemmet. Om
det &r for lite kontraster kan man t.ex. sétta upp fargglada remsor av
tyg vid pelare, horn osv. For de personer som anvinder teckensprak
kan man tdnka pa att ha morka kldader och undvika att ha pa sig ringar
och smycken som kan blidnda.

Bra belysning och sittplatser med bédsta mdjliga ljusforhdllanden un-
derldttar for personer med Ushers syndrom, vilket innebédr att funk-
tionshindret minskar.

-Vi runt omkring personen kan tdnka pa att minska omgivningsbullret
och vinda oss mot den vi pratar med. Men det ligger ocksa pa perso-
nen med Usher att bli medveten om sddana hir saker och agera sjélv
for att f4 det sd bra som mojligt utifrdn de egna behoven.

-Jag tycker ocksé att det underlittar att det inte doljs att nagon exem-
pelvis ser daligt. Dér spelar fordldrar och andra néra personer en viktig
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roll 1 att hjélpa barnen att fi bra sjdlvkinsla genom att barnen och de-
ras behov skattas hogt. Men ocksé att familjen visar att det ar naturligt
att tala om syn och horsel och vilka behov nedséttningarna medfor, sa
Kerstin Mdller.

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve, Agrenska, informerade pa
tidigare familjevistelser om syskonrollen.

-Vi har p4 Agrenska, under minga 4r, intresserat oss for syskonens
situation och syskonrollen i familjer med barn med funktionshinder.
Syskonen och deras problem uppmérksammas sillan, darfor att famil-
jen oftast dr s& fokuserad pa barnet med funktionshindret och den fa-
miljesituation detta ger upphov till.

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

-Syskonrelationen &r i allmidnhet den relation man har lingst 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 bide olikheter och likheter 1 syskonrollen 6verhuvudtaget. Det ér
mycket syskonen uttrycker som dr gemensamt, oavsett syskonets dia-
gnos, sa Andreas Tallborn Dellve.

Foljande ar exempel pd vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-

konsamtalen:

g att bli ”’sedd” for den man &r och inte bara jaimford

g att forstd vad funktionshindret innebdr och beror pa

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

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

de egna slutsatser och dessa kan vara mer skrimmande &n det som ar

verkligt.

o att bli "insldppt” och delaktig, eftersom det ar en familjeangeldgen-
het nér ett barn har ett funktionshinder

-Inte séllan uttrycker syskonen att de vill f6lja med till doktorn, till

habiliteringen osv. Syskonens kunskap 4r en “nyckel” till ett bra sétt

for dem att forhalla sig till situationen.

o att 4 hjélpa till/ slippa hjélpa till

g att fa uppskattning nir man anstranger sig
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o att bara fa vara barn och inte ha for stora krav

o att sjilv fa egen tid med fordldrarna

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

o att inte behova kinna ridsla, kénna sig hotad eller utsatt
o att kunna ha kamrater hemma

-Inte séllan uttrycker syskonen svara” kanslor som de forsoker for-
hélla sig till sa bra som mgjligt, exempelvis skam, skuld, oro, réttvi-
sa/ordttvisa, bekymmer/omsorg, kriankningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir ”’sedan”, nér fordldrarna inte finns 1 livet ldngre. Ut-
mairkande dr ocksd den oerhort starka lojaliteten syskon kénner for den
egna familjen och for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn Dellve.

I slutet pa familjeveckan informeras fordldrarna allmdnt om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foréldrar kan forhélla sig
till syskonsituationen.

-Det handlar dé oftast om de nimnda fragorna. Manga syskon uttryck-
er ocksé stor glddje och tillfredsstéllelse med att fétt trdffa andra sys-
kon 1 samma situation, att fatt dela bekymmer och glddje med syskon
som fOrstér utan en massa forklaringar.

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

-Barnens Bok ér ett litet och behindigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med bo-
ken, som egentligen dr ett arbetsmaterial som forédldrarna fyller i med
uppgifter, dr att underlitta for fordldrarna 1 kontakten med sjukvérden,
kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer i kon-
takt med.

Den prototyp till Barnens Bok som Lotta Thomasson visade forédldrar-
na kan innehalla
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o personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tilliggsdiagnos, overkénslighet, kommunikationsmetod, 6vriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

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

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

o specialbehandling, ex RIK

o hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbréador, sdng, singutrustning mm

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

-Barnens Bok har jag tinkt mig som en lank mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad fordldrarna vill formedla och istéllet for att sjélva alltid behova
berdtta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverldmna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska dérfor alltid vara dér
barnet dr och bor héllas aktuell av fordldrar och personal. Det ér vik-
tigt att podngtera att boken inte dr ndgon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.

Information fr&n Agrenskas barnteam

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

-Infor vistelserna tar tvéd stycken ur barnteamet kontakt med fordldrar
och skolpersonal och inhdmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen ldser tillgdnglig information om funktionshindret och infor
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att tréffa
medicinsk och psykosocial expertis, sdger specialpedagog Astrid Em-

ker, Agrenska.

Utifran den insamlade informationen bestdms det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
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-Det 6vergripande malet &r att frimja sjdlvstindighet, samhdrighet och
delaktighet f6r barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, WHO:s Kklassifikation av hélsotillstind. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sdger Astrid Emker.

FOreningsinformation

Samhallets stod

Ann-Charlotte Gyllenram, ordforande i1 Riksforbundet for Barn med
Cochleaimplantat 1 Goteborg, informerade om foreningen och dess
arbete.

Den som vill ha kontakt med foreningen kan skriva ett mail till foljan-
de e-postadsress: ordforande(@barnplantorna.o.se

Det finns mycket information om féreningen pa hemsidan:

www.barnplantorna.o.se

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pa tidigare familje-
vistelser om samhéllets stod och inledde med att informera om lag-
stiftning for alla (Lagen om allmin forsdkring, Socialtjanstlagen,
Hilso- och sjukvérdslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade) som kom 1994.

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

Det blir ofta mycket arbete for forédldrarna att ta reda pa vilken hjilp
som dr mojlig, var man ska soka hjélpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag ndr man inte fir som man vill.

-Det krivs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjédlp och stéd och det tar mycket tid och kraft. Det
bista man kan gora som fordldrar till ett barn med funktionshinder ar
att hitta en person som hjélpa till med ansékningar och liknande, ex-
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empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handldggare pa forsékrings-

kassan, sa Anna Lindfors.

Lagstiftning for alla, ar exempelvis lagar dar
A/ kommunen administrerar stod och hjilp t ex:
1 Skollagen

o Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stod och hjélp t ex:

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

Hair ingér bl a habilitering, psykiatriskt stdd, rad och stéd enligt LSS,
hjdlpmedel, sjukresor, mm

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

Darutover finns LSS, Lagen och stdd och service till vissa funktions-
hindrade, som &r en ”pluslag” som kom 1994, som ersitter Om-

sorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.

Om fordldrar exempelvis anser att deras barn behover personlig assi-
stent 1 skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det dr inte enkelt gjort. La-
garna dr inte skrivna sa att man direkt kan se vilka réttigheter man har.
De ér mer resonerande och dvergripande och ddrmed svéra att tolka..
For att forstd vilka rittigheter de innehdller maste man ldsa forarbeten

till lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem &r att man &ndrar stindigt i lagarna och inte
sdllan fir dessa dndringar ”dominoeffekt”, andra lagar fordndras utan
att detta framgér tydligt. Bést dr det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de hir fragorna, t ex ndgon person pa

Forsékringskassan som man alltid vénder sig till.

LSS ér en rittighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Avsi-
ketn med LSS ar att ge manniskor med funktionshinder mojlighet att
leva som andra. Ansdkan ldmnas till sérskild tjinsteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

LSS ér avsedd for en sérskild personkrets som delas in i foljande tre
grupper:
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o personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

o personer med betydande och bestdende begdvningsmissigt funk-
tionshinder efter hjarnskada 1 vuxen alder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

o personer som till foljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt &ldrande, har betydande svarig-
heter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stdd och
service.

-1 den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att

man ska komma ifrdga for stoéd och hjilp.

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

& radgivning och annat personligt stod

o personlig assistans

o ledsagarservice

o kontaktperson

& avlosarservice i hemmet

o korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

& boende 1 familjehem eller 1 bostad med sérskild service for barn och
ungdom

& bostad med sdrskild service for vuxna eller annat séirskilt anpassad
bostad for vuxna

& daglig verksamhet

Personlig assistent kan man f& om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nagot att f4 stod och service enligt den
nya lagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stéd och hjilp i lagen fran
1994. For att fa tillgdng till olika insatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stod och hjélp.

I varje enskilt fall gors en individuell beddmning av LSS-hand-
laggaren 1 kommunen.

-Som ansOkande fordldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig ndja sig med muntliga beslut. Det ska ocksé vara skriftligt sé att

ni kan dverklaga det om ni inte &r nojda.
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Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stdd frén sam-
hillet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhaéllets stod. Den heter "Riéttig-

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

om mer information. Se dessutom sirskilt kapitel “Information fran

forsdkringskassan”, sa Anna Lindfors.

Information fran forsakringskassan

Gunnel Hagberg fran Forsikringskassan, Goteborg, informerade péa en
tidigare familjevistelse om de ekonomiska stdd familjer som har barn
med funktionshinder kan {4 frén forsékringskassan, d v s vardbidrag,
handikapperséttning, bilstdd, personlig assistans och tillfdllig foréld-
rapenning.

-Vardbidrag kan forildrar séka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som krdver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav dr att den sdrskilda insatsen behdvs under minst

sex manader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivéer, helt bidrag (98 500 kr/ar,
2005), tre fjardedels (73 875), halvt (49 250) och en fjdrdedels
(24 625). Bidraget dr pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhéllas som skattefri del om det finns merkostnader. Vérdbi-
draget omprovas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni méanad det ar barnet fyller 19 ar. Dérefter kan barnet sjéalvt even-
tuellt erhalla handikapperséttning.

Bilstod ar ett bidrag till hjélp for inkop av bil. Forédlder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan &ka med all-
minna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestdende eller i1 vart fall berdknas vara
under minst sju ars tid. Dérefter finns det mgjligheter att anséka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag samt ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utgd for att

anpassa bilen.
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Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder ritt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjdlvstindigt liv. Om det grundlaggande behovet, d v s hjdlp med per-
sonlig hygien, pa- och avklddning, att dta och kommunicera samt att
assistenten ska vara vél fortrogen med funktionshindret, uppgér till
mer dn 20 timmar/vecka utgér ersittning fran forsikringskassan for de
timmar som overstiger detta antal.

-Det 4&r kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter i sddana fall assistansen de 20 {or-
sta timmarna/vecka. Nér det giller barn maste dess behov av hjélp och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ér erséttning for inkomstbortfall niar en
fordlder méaste avstd fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersitt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ ar och barn. Erséttningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 &r och i vissa fall upp till 16 &r.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) giller sirskilda regler. For dem kan ersittning utga
frdn 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Fordldrarna till dessa
barn har ocksé ratt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvindas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Gunnel Hagberg.

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar

e-post: sos.order(@special.lagerhus.se

internetadress: www.sos.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

(hdr krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjélpa till med)
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National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar frin vetenskapliga tidskrifter

internetadress: www.nlm.nih.gov./

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)

Internetadress: www3.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/searchomim.html

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Professor Claes Méller
Sahlgrenska universitetssjukhuset
413 45 Goteborg

Tel: 031- 3421605

Professor Lisbeth Tranebjaerg
H S Bispebjerg Hospital
DK-K6penhamn

Danmark

Tel: +45 35 316341

Med dr Mehdi Sadeghi
Goteborgs universitet
Box 452

405 30 Goteborg

Tel: 031- 773 10 00

Professor Sten Andreasson
Universitetssjukhuset

221 85 Lund

Tel: 046- 17 10 00

Overlikare Kristina Eriksson
Lundby sjukhus

400 72 Goteborg

Tel: 031- 65 70 00

Nyhetsbrev nr 257 © Agrenska 2005 30



Ushers syndrom

Overtandlikare Gunilla Klingberg
logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovés

Tel: 031- 750 92 00

Fil mag Kerstin Moller
Orebro universitet

701 82 Orebro

Tel: 019- 30 30 00

Sjukskoterska Andreas Tallborn Dellve
specialpedagog Astrid Emker
socionom Anna Lindfors

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Handldggare Gunnel Hagberg
Forsdkringskassan

405 12 Goteborg

Tel: 031- 700 50 00

Sjukskoterska Lotta Thomasson
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus

416 85 Goteborg
Tel: 031- 343 40 00
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