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P4 Agrenska arrangeras veckovistelser dar familjer med barn med
funktionshinder bor och utbyter erfarenheter. Under en och samma
vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma diagnos, i det
har fallet Williams syndrom. Familjevistelser med barn med denna
diagnos har arrangerats pd Agrenska 1994, 1998, 1999, 2002 och
2004.

Under en familjevistelse ar fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas dd omhand av sarskild personal. Faktainne-
hallet fran forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor underlaget for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrens-
ka. Innan informationen blir tillganglig for allménheten har forelasar-
na mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna.
Den medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete
med foreldsarna, antingen till vissa delar eller i sin helhet. For att illu-
strera hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn
med sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

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

Foljande forelasare har medverkat vid framstéllningen av detta
nyhetsbrev:

Overlakare Peder Rasmussen, Goteborg, overlikare Daniel Holmgren,
Goteborg, Overlakare Lars Gelander, Goteborg, 6verldkare Eva Holmberg,
Goteborg, barnlédkare Britt-Marie Anderlid, Stockholm, psykolog Kit Wa-
densjo, Taby, psykolog Stefan Blomberg, Kolmarden, specialpedagog
Ann-Catrin Rojvik, Goteborg, dvertandldkare Anders Ekfeldt, Géteborg,
logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, socionom Anna Lindfors, Goteborg,
specialpedagog Astrid Emker, Goteborg, sjukskoterska Andreas Tallborn,
Goteborg, sjukskoterska Lotta Thomasson, Goéteborg
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Williams syndrom

Medicinsk information, forekomst och diagnostik

Overlakare Peder Rasmussen, Barnneuropsykiatri, Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus, Goéteborg, informerade om medicinska
aspekter pa Williams syndrom, WS.

-Exakta kunskaper om hur vanligt WS ar finns egentligen inte. Flera
undersdkningar talar for att ungefér ett per 20 000 fédda barn har syn-
dromet. Det ar inte omgjligt att manga med lindriga symtom undgar
upptackt och att siffran egentligen ar hogre. Oversatt till svenska for-
hallanden skulle detta innebéara att 4 — 5 barn med WS fods varje ar.
Syndromet &r lika vanligt hos flickor som hos pojkar.

Ibland upptécks redan i tidig spadbarnsalder att ett barn har WS. Det
galler framforallt om barnet ocksa har hjartfel. Svara uppfodnings-
problem eller karaktaristiska ansiktsdrag kan ibland leda till tidig upp-
tackt. Manga ganger stalls diagnosen forst under smabarnsaren sedan
det blivit uppenbart att barnet har en férsenad och avvikande utveck-
ling.

-Hos barn med lindriga symtom kan det h&nda att man uppmark-
sammar problemen forst flera ar efter skolstarten da barnet inte langre
formar folja med i den forvantade inlarningstakten i grundskolan, sa
Peder Rasmussen.

Kroppsliga sardrag och 6vriga avvikelser

Typiskt for WS &r en kombination av ett karaktaristiskt utseende, vis-
sa fysiska symtom, utvecklingsstérning och ett speciellt beteende-
monster.

-For dem som tidigare traffat personer med WS kan det vara ganska
latt att kanna igen de karaktaristiska dragen bade vad galler utseendet
och beteendet. Det typiska hjértfelet vid WS, supravalvulér aortaste-
nos (SVAS), ar ett ovanligt hjartfel. Det kan ge upphov till ett blasljud
redan i nyfoddhetsaldern. Om det da konstateras att det ror sig om
SVAS maste lakaren alltid tanka pa mojligheten att barnet skulle kun-
na ha WS, sa Peder Rasmussen.
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En del barn med WS har betydande uppfédningssvarigheter under de
forsta levnadsaren, ibland i kombination med allmén brist pa valbe-
finnande. Sadana symtom, som ibland kan vara forenade med hog
kalkhalt i blodet, (se sérskilt kapitel) kan darfor leda till att man utre-
der om det kan vara frdga om denna diagnos.

Det typiska utseendet vid WS ar lattare att kdnna igen an att beskriva i
ord. Dragen blir i allmanhet mer uttalade med aren men kan i enstaka
fall kdnnas igen redan i spadbarnsaldern.
-Barn med WS liknar i allmanhet andra barn med syndromet mera an
vad dom liknar sina syskon och foréldrar.

I genomsnitt féds barn med WS 1 — 2 veckor dver tiden. Trots det
tenderar fodelsevikten att vara nagot lagre an for genomsnittet.

Uppfddningssvarigheterna kan bero pa en slapphet i 6vre magmunnen
med tendens till krdkningar och irritation av slemhinnan i matstrupen.
-Ett hogt kalkvérde kan troligen forstarka problemen. Hos enstaka
barn ar dessa problem sa uttalade att sondmatning kan behdévas under
en period.

Andra relativt vanliga fysiska avvikelser ar kortvaxthet, brack i
ljumsk- och navelregionen, skelning, fickbildningar i grovtarmen och i
urinvdgarna, hes stdmma och hog ljudkanslighet.

Jesper har Williams syndrom

Jesper, 15 &r, har WS. Han kom till Agrenskas familjevistelse 1999
tillsammans med mamma Yvonn, pappa Benny och brodern Linus, 13
ar. Kvar hemma fanns systrarna Lisa 19 ar och Frida 21 ar.

Bade graviditet och forlossning var normala nar Yvonn véntade Jes-
per. Trots att hon gick tva veckor éver tiden var Jesper liten, han vag-
de 2640 gr och var 47 cm lang. Jespers rygg var krokig vid fodseln
och hans 6gon hade en svullnad som inte gick dver.

-Han hade dessutom valdigt stor underlapp och sag darfor lite annor-
lunda ut. Jag kénde direkt att det var nagot ovanligt med Jesper, nagot
som jag inte kdnde nar hans systrar foéddes, sager Yvonn.
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Jesper ammades inte, utan fick mat via flaska. Han var valdigt svar-
matad. Det tog lang tid att fa i honom det han skulle ha och dessutom
kraktes han mycket. Pa BB upptacktes inget blasljud och efter nagra
dagar fick Jesper komma hem. Han f6ljde sin viktkurva och gick sale-
des upp normalt i vikt. Jesper hade inga sémnproblem, men hade svart
att somna. N&r man upptéckte att han ville vara inpackad i en bomulls-
filt forsvann problemet.

Jespers forsenade motorik visade sig tidigt. Han rérde sig, men inte sa
patagligt som Yvonn och Benny vantade sig. Han ville heller inte lig-
ga pa mage eller lyfta huvudet.

-Tidigt visade han sig ocksa vara éverkanslig for ljud. Sarskilt illa
tyckte han om att man skrattade eller satte pa dammsugaren, sager
Benny.

-Ogonkontakten med Jesper var ockséa annorlunda. Eftersom jag arbe-
tar med forskolebarn, sdg jag tidigt att nagot inte var normalt. Nar vi
kontaktade BVC fick vi beskedet att Jesper var ett "mandagsbarn”,
vilket vi tyckte var ett minst sagt underligt sétt att utrycka sig om barn
med funktionshinder, sager Yvonn.

Hjartfel vid Williams syndrom

Overlakare Daniel Holmgren, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Goéteborg, informerade om hjartfel vid Williams syndrom.

| hjartats arbetsuppgifter ingar att transportera syre, nddvandig energi
och forbrukningsprodukter till och fran kroppens samtliga vavnader.
Hur blodcirkulationen verkligen fungerar ar en férhallandevis modern
kunskap, bara 300-400 ar gammal.

-Fran kroppen kommer syrefattigt blatt blod (som inte &r sa syrefattigt,
60-70 % syre finns kvar) till hjartats hogra férmak via dvre och nedre
halvenerna. Formaket, som fungerar som ett slags reservoar, fylls av
blod innan klaffen till héger kammare Oppnas och blodet sugs in i
kammaren. Darefter stangs samma klaff, kammaren drar ihop sig och
pressar blodet vidare genom lungpulsadern till lungorna dér det sy-
resatts.
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Lungpulsadern delar sig ett antal ganger ned till kapillarniva.

-Mellan kapillarerna och lungblasan finns ett skikt som ar sa tunt att
gaser kan passera, syre at ena hallet och koldioxid at andra, (s k diffu-
sion). Har syresatts upp till 95 % av blodet innan det transporteras
vidare via lungvenerna till hjartats vanstra formak och kammare. Den-
na del av hjart-/lungfunktionen kallas lilla kretsloppet, sa Daniel
Holmgren.

Vansterkammaren pumpar runt det syrerika blodet i kroppen med viss
fart, mangd och tryck. Detta kallas stora kretsloppet.

Viktigt i stora kretsloppet ar att tryck, flode och syreméttnaden &r de
ratta (géller ocksa lilla kretsloppet). Sjunker trycket far hjartat signa-
len att arbeta mera. Uppfylls inte kraven vid t ex hjartsvikt, kan man
fa problem,.

Vansterkammaren, som ser lite annorlunda ut jamfért med hoger-
kammaren, dr mer cylindrisk och producerar ett blodtryck ut i kropps-
pulsadern som ar 4-5 ganger storre an det i hogerkammaren. Hjartat,
som ar en pump som aldrig vilar, férser olika stéllen av kroppen med
syrerikt blod i exakt ratt mangd.

0,8 % av alla levande fodda barn (ungefar 800 barn/ar i vart land) har
nagon form av hjartfel, en siffra som ser likadan ut i hela varlden och
som inte forandrats med tiden.

Hjartat har fyra klaffar, tvd formak och tvd kammare, pulsadror och
vener. Pa alla stallen kan det bli fel. Majliga fel ar tranga klaffar, hal
mellan formak och kamrar, felmynningar, att aorta och lungpulsader
har bytt plats och mycket annat.

Vanligaste hjartfelen (cirka 85 % av alla férekommande hjéartfel) ar :

o kammarseptumdefekt (6ppning i skiljevaggen mellan kamrarna)

a formaksseptumdefekt (6ppning i skiljevaggen mellan formaken)

o oppetstadende duktus (fosterforbindelse mellan vanstra lungartéaren
och kroppspulsadern), vilken i normala fall stangs nagra dagar efter
fodelsen)

o aortastenos, fortrangning i aortaklaffen
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a pulmonalisstenos, (fortrangning i 6ppningen mellan hoger kamma-
re och lungpulsadern)

o fortrangning pa stora kroppspulsadern pa platsen for duktus

a stora blodkarl byter plats

o Fallot (kammarseptumdefekt, fortrangning pa lungpulsadern, over-
ridande aorta)

- Vid Williams syndrom har man en mutation i kromosom 7q11.23
vilken omfattar platsen for elastingenen. Detta gor att syntesen av
elastin inte ar normal. Eftersom elastin ingar som en viktig komponent
i hjartats och karlens bindvav paverkas ocksa hjarta och stora blod-
karl.

Av de barn med Williams syndrom som &r i 3-4 arsaldern har ca 85%
nagon form av missbildning eller fel pa hjarta eller kérl. Hos de som
ar 22-23 ar gamla har ungefar 50% hjartfel.

a Vanligast (71-73 %) vid WS ér supravalvular aortastenos, SVAS,
som ar en fortrangning pa stora kroppspulsadern ovanfor klaffarna.
-Fortrangningen innebér ett motstand for kammaren nér den ska pum-
pa ut blodet i kroppspulsadern. Trycket dkar i kammaren for att blod-
volym och tryck ska blir normalt efter fortrangningen. Pa sikt ar det
forhojda kammartrycket inte bra for hjartat. Vid SVAS sitter fortrang-
ningen strax bortanfor kranspulsaderns mynning pa aorta och darfor
kan det hoga trycket orsaka skador pa hjértats kranskarl, sa Daniel
Holmgren.

a Nast vanligaste (38-41 %) hjartfelet vid WS &r pulmonalisartarste-
nos, som &r en fortrdngning i lungartaren ovanfor klaffarna, mellan
artaren och hoger kammare.

-Fortrangning kan sitta varsomhelst i artaren. | samsta fall sitter den
nara lungorna och da kan vi varken se den med ultraljud eller operera
den.

a Darefter &r det vid WS vanligt med klaffel (11-27 %), fértrangning
i njurartarerna (33 %), fortrangning i kroppspulsadern nere i bu-
ken.

Med hjélp av ultraljud kan man upptdcka och lokalisera de flesta
hjartfel som forekommer vid WS.
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-Om man inte har tillgang till ultraljud kan man anda misstanka for-
trangning pa stora kroppspulsadern om man har hégt blodtryck och
normala pulsar i armen men svaga pulsar och Iagt blodtryck i benen.
Pa sa satt kan man forsta var fortrangningen sitter och hur stor den ér,
sa Daniel Holmgren.

Blodtrycket styrs bland annat av njurarna sa att det blir ratt tryck i de
olika organen.

-Sitter man exempelvis i en bastu vidgas blodkéarlen och trycket sjun-
ker nagot. Nar man sedan hoppar i iskallt vatten sluter sig blodkérlen
blixtsnabbt och blodtrycket kan da bli valdigt hogt, kanske 300, vilket
inte ar sarskilt halsosamt. Finns det en fortrangning nagonstans ger
detta "konstiga” signaler till njurarna, som inte vet hur de ska reagera.
Om det inte & mojligt att reglera trycket resulterar det i fortjockade
kérl. Rontgen kan t ex visa att hjartat har férstorats och av detta forstar
vi att det maste finnas en fortrangning, men att den ar svar att upp-
tacka.

Hjartfelen vid WS upptécks nar barnet far symptom, hos sma barn
ofta hjartsvikt. Diagnosen Williams syndrom stélls i regel nar pojkar-
na ar ungefar tva ar och flickorna fyra-fem ar.

-Pojkar och flickor med WS har samma typ av hjartfel, men av nagot
skal blir hjartfelen hos pojkarna svarare.

Behandling av hjartfel vid WS

Fortrangningen eller fortjockningen av véggen i stora kroppspuls-
adern, som vid WS ar timglasliknande (75 %) eller mer langsmal (25
%), bildar en fibros ring som inte utvidgar sig pa ett normalt sétt.
-Fortrangningarna ger inte efter nar vansterkammaren Okar trycket for
att pumpa ut mer blod. Detta stéller oerhérda krav pa hjartat som for-
soker kompensera det okade motstandet med &nnu hogre tryck. Vid
stora fortrangningar maste hjartat opereras. Artaren 6ppnas upp och
vidgas. Vid storre och langre férsnavningar ersatts den fortrangda de-
len av en bit av lungsdcken eller med konstfibermaterialet Goretex
eller liknande. Aven pa andra stallen i systemartaren och i lungarta-
rens perifera sma karl kan liknande oelastiska fortrangning uppsta, sa
Daniel Holmgren.
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Efter operation av en fortrangning far njurarna nya signaler. Motstan-
det som fanns fore operationen finns inte kvar och trycket maste and-
ras.

-Efter hjartkirurgi kan det bli nédvandigt att medicinera exempelvis
mot hogt blodtryck och med livslang uppfoljning, dven nar det ar pro-
blemfritt.

Daniel Holmgren informerade ocksa om en liten studie dar man maétt
prestationsformagan hos en grupp pojkar och flickor med WS och
jamfort resultaten med en kontrollgrupp.

-Alla barnen fick springa pa ett rullband med samma belastning. Stu-
dien visade att barnen i kontrollgruppen orkade springa dubbelt sa
ldnge som barnen med WS (14 minuter mot 7 minuter). Hjartfrekven-
sen hos kontrollgruppen var 145 och hos WS-gruppen 167 och blod-
trycket 128 resp 146. Mycket talar for att prestationsférmagan hos
barnen med WS gar att forbattra med fysisk traning forutsatt att ingen
allvarlig karlfortrangning (aortastenos, lungartéarstenos etc) eller all-
varligt hjartfel foreligger.

Hogt blodtryck ar vanligt vid Williams syndrom dven utan férekoms-
ten av allvarligt hjartfel. Fysisk traning har visat sig kunna minska
graden av forhojt blodtryck hos vuxna.

-Mojligen kan man sénka blodtrycket med regelbunden fysisk aktivitet
ocksa hos de barn och unga vuxna med Williams syndrom som har
forhojt blodtryck som dominerande problem. En foérutsattning ar att de
inte har ett allvarligt hjartfel eller en fortrangning pa lung- eller
kroppspulsadern. Darfor rekommenderar jag att man talar med sin
hjartdoktor och tar kontakt med en sjukgymnast och diskuterar om
man kan fa hjalp med att lagga upp en lamplig traning, sa Daniel
Holmgren.

Jespers hjartfel upptacks

Nar Jesper var fem manader fick han en remiss for kontroll av hjartat,
eftersom man upptackt ett blasljud, samt undersokning av ryggen hos
ortoped.

-Ortopeden hévdade att Jespers krokiga rygg skulle rétta till sig auto-
matiskt n&r hans ryggmuskler blev starkare. Hjartlakaren konstaterade,
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Williams syndrom

efter undersokning, att Jesper hade SVAS. Han forklarade vad hjartfe-
let innebar och att det skulle foljas upp. Dessutom tog han upp Jespers
lite speciella utseende. Jag minns att han namnde elfin face, men inte
nérmare vad som menades med det, sager Yvonn.

("Elfin face™, alfansikte, & hamtat ur en engelsk sagobok dar huvud-
personerna &r alfer. En del anser att barn med WS har ansiktsdrag som
paminner om alfer).

Barnldkare och klinisk genetiker Britt-Marie Anderlid, Karolinska
Universitetssjukhuset, Stockholm och 6éverldkare Eva Holmberg, av-
delningen for Kklinisk genetik, Sahlgrenska Universitetssjukhu-
set/Ostra, Goteborg informerade om genetik (arftlighet) vid WS.

Vid universitetssjukhusen i Umed, Uppsala, Karolinska sjukhuset i
Stockholm, Link6ping, Goteborg och Lund finns specialistkliniker for
klinisk genetik. Eva Holmberg och Britt-Marie Anderlid &r tva av to-
talt cirka 25 specialister i klinisk genetik som finns i Sverige.

-Inom Klinisk genetik arbetar vi bl a med att géra genetiska utredning-
ar, diagnostisera arftliga sjukdomar och missbildningar och ge gene-
tisk vagledning/radgivning. Nar man t ex misstanker att ett barn har
WS, p g a de symptom barnen har, kan diagnosen bekréftas med hjalp
av ett kromosomprov och s k FISH-analys for aktuella kromsomom-
raden.

| alla kroppens cellkérnor finns den s k DNA-molekylen som &r en tva
meter lang dubbelspiral med alla anlag i dubbel uppséttning i form av
cirka 30 000 gener (arvsanlag) fordelade pa 23 par kromosomer. Alla
gener har sina fasta platser pa kromosomerna.

-En gen bestar av sarskilda bitar av DNA-spiralen som kodar for olika
aminosyror, vilka tillsammans bildar sarskilda protein, beroende pa
kombinationen av aminosyror. En del gener styr funktionen av flera
andra gener och detta ar ofta fallet for gener som fororsakar medfédda
missbildningar. Beror en missbildning pa en genfoérandring kan den
antingen vara nedarvd eller ha uppstatt som en spontan mutation.

Williams syndrom ar inte arftligt, utan beror pa en nymutation (nyli-
gen uppkommen férandring) i arvsmassan i samband med bildningen
av konscellerna, dgg eller sddescell. Nar férandringen i arvsmassan, en
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mikrodeletion i kromosom 7, uppstatt blir den darefter arftlig och kan
foras vidare till nasta generation. Arftligheten kallas autosomalt domi-
nant och detta innebér att risken for en person med WS att fa ett sjukt
barn dr 50 % vid varje graviditet.

| forelasningen ingick ocksa en snabbgenomgang av vanligt fore-
kommande symptom vid WS, vilka i huvudsak redan beskrivits tidiga-
re i nyhetsbrevet. Dessutom informerades om problem som ar vanligt
forekommande under spédbarnstiden, t ex:

& matvagran

a krakningar

a trog/l6s mage

a skrikighet

o sugvarigheter

@ tugg- och svéljproblem

a sen talutveckling

a onormalt somnbeteende

a ljudkéanslighet

95 % av de, som misstdnks ha WS, har en mikrodeletion i kromosom
7 (q11.23 som beskriver var pa kromosomen deletionen skett). En
mikrodeletion &r ett bortfall av ett litet kromosomomrade som innehal-
ler gener, bland annat genen som kodar/styr bildningen av elastin.
-Men bortfallet av elastingenen forklarar inte alla symptomen vid WS,
exempelvis begavningshamningen och tandavvikelserna och darfor ar
sannolikt manga fler gener involverade i syndromet. En sadan gen ar
LIM-kinas1-genen som kan ha betydelse for beteendeavvikelserna, en
annan ar RFC2-genen som kan vara orsaken till tillvaxthdmningen.
Eftersom det finns massor av gener i omradet ar det troligt att man
kommer att hitta fler som bidrar till syndromet.

Jesper far kontakt med habiliteringen, WS namns igen

Nar Jesper var 8 manader fick familjen kontakt med barnhabili-
teringen genom en van till Yvonn som var sjukgymnast dar.

-Hon kom hem till oss och tittade narmare pa Jesper och hans moto-
riska utveckling. D& kunde han nastan sitta sjalv med stod, men han
kunde inte gripa foremal med handen och Ggonkontakten var sa gott
som obefintlig. Vi fick en remiss till en barnldkare pa habiliteringen,
sager Yvonn.

Nyhetsbrev nr 245 © Agrenska 2005 11



Williams syndrom

Vid ett besok hos ldkaren nagot senare namnde han att Jesper skulle
kunna ha WS.

-Sjukgymnasten hjalpte oss att skaffa ytterligare information om WS,
men trots det tyckte vi inte att diagnosen stamde in pa Jesper, sager
Benny.

Vid den hér tiden var det fortfarande stora problem med att tillgodose
Jespers ndringsbehov

-Vi matade och han skrek och kraktes. Munmotoriken var slapp och
motoriken i stort var klart férsenad, sager Yvonn.

Kalk och skelett, tillvaxt och pubertet

Overlakare Lars Gelander, Centrum for pediatrisk tillvaxtforskning,
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, Goteborg, informerade
om kalkstorningar vid WS.

-Kalkstorningar finns beskrivna hos sma barn, men det ar fortfarande
oklart varfor de uppstar. Vid WS ar det vanligt att barnen har for
mycket kalk i blodet nar de ar sma. | litteraturen beskrivs att barnen
vaxer ifran detta fram till 3 arsaldern, men min erfarenhet ar att man
ser forhojt kalkvérde i blodet hos barn med WS som ar betydligt aldre.

Skoldkorteln (tyreoidea) och biskoldkortlarna (fyra stycken) har vikti-
ga funktioner i &mnesomsattningen. Fran biskoldkortlarna kommer ett
hormon, PTH (parathormon). Detta hormon spelar en viktig roll for
kalkomséattningen i kroppen. Kalk behdvs for uppbyggnaden av skelett
och tander, men ocksa for att muskel- och nervfunktioner ska fungera.
-Nér nerverna kommunicerar med musklerna behdvs exempelvis kalk
vid Gverféringen av signaler.

Det finns tre stéllen varifran behovet av kalk kan tillgodoses:

a/ fran tarmen, fran det vi ater

b/ fran skelettet, om det inte finns tillrackligt med kalk att hamta fran
tarmen.

-Skelettet ar som ett levande kalkbatteri, som utnyttjas av kroppen for
att halla en lagom niva kalk i blodet. Skelettet ar ett levande organ
som standigt bryts ner och byggs upp igen. Detta styrs ocksa av PTH.
¢/ fran njurarna, dit allt 6verskott av kalk gar.

-Njurarna reglerar bl a kalk/fosforbalansen och utséndrar 6verskott av
kalk, eller haller tillbaka kalk om det foreligger brist.

Nyhetsbrev nr 245 © Agrenska 2005 12



Williams syndrom

Hormonerna fungerar som en slags signaler i blodet, dar det finns en
avsandare (hormonella kortlar) och mottagare (celler).
-Hormonsystemet reagerar pa vad kroppen behover i olika situationer.
Ar vi exempelvis ute i kallt vader okar &amnesomséttningen. Ater vi
mycket kalk anpassar sig kroppen till det. For mycket kalk i blodet
innebar samre funktion, sa Lars Gelander.

50 % av alla personer med WS har for mycket kalk i blodet. Samtidigt
finns det personer som har liknande genetiska bakgrund som WS med
enbart for hoga kalkvarden men inga andra av de symptom som ingar i
WS.

-Symptomen pa for mycket kalk ar dalig aptit, huvudvark, irritabilitet,
tarmproblem, njursten, bensmaértor, forkalkningar i 6gonen och for-
kalkningar efter blamarken. Eftersom riktigt hoga kalkvarden kan
skada njurarna ar det viktigt att det behandlas.

Kalkmangden i blodet ska vara konstant och saledes varken vara for
hog eller for 1ag. Att reglera kalknivan i blodet ar emellertid komplice-
rat. Tre hormoner &r inblandade.

-PTH forhindrar att kalknivan blir for 1dg och kalcitonin sanker nivan
genom att flytta kalk till skelettet. Det tycks som om kalcitoninet hos
barn med WS inte fungerar som det ska, att det fungerar lite sémre.
Det verkar ocksa som om barnen med WS vant sig vid att ha for
mycket kalk i blodet. | akuta situationer av for hogt kalkvéarde med
stor risk for njurskada bor man behandla den hoga kalknivan genom
att tillfora kalcitonin och det brukar kroppen svara bra pa. En teori har
varit att tarmarna sugit upp for mycket kalk, vilket sker med hjélp av
D-vitamin, men sa verkar inte vara fallet. Daremot tycks det som om
barnen med WS ar D-vitamindverkansliga pa sa satt att de far ett kraf-
tigt forhojt kalkvarde om de far D-vitamin.

For hoga kalkvarden kan medféra hogt blodtryck och sammanvéxta
leder.

-Slar barnen i exempelvis en arm kommer kalk rusande till stallet och
det kan medfora att leder véxer ihop.

Man har hittills ofta behandlat de barn som har langdraget kraftigt
forhojda kalknivaer med kost som har mycket lag kalkhalt och genom
att inte ge barnen D-vitamin.

-Detta kan ge komplikationer genom en form av bensvaghet, engelska
sjukan. Jag tror istéllet att man ska forsoka medicinera pa samma séatt
som man gor vid benskdrhet hos vuxna och ge lakemedel som hindrar
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nedbrytning av skelettet. Mer forskning behovs for att visa om detta ar
battre.

Lars Gelander informerade ocksa om tillvaxt och pubertet.

-Flera faktorer paverkar hur lang man blir som vuxen, bl a arftliga
faktorer, fodelsestorlek, sjukdomar (exempelvis hjartfel), néringsbrist
och karlek. Vid sjukdom kommer viktminskning forst, darefter paver-
kas ocksa langden.

7-8-ariga barn i Sverige ar patagligt langre &n for bara nagra decennier
sedan. Men de kommer ocksa tidigare in i puberteten, vilket innebar
att langdtillvéxten successivt stoppas upp.

Lars Gelander informerade om hormoner och skdldkortelns och bi-
skoldkortlarnas (4 st) roll for tillvaxten.

-Hormoner, som utséndras fran kortlar, fungerar, som redan namnts,
som ett slags signalsubstanser som via blodet paverkar andra organ.
Vad som hander beror pa vilket hormon det &r fraga om samt vilka
celler som traffas av hormonet. Hjéarnceller som stimuleras av tillvéxt-
hormon far exempelvis mer drivkraft, muskelceller mer muskler och
fettceller bryts ned.

Barn tillvéaxer i tre faser:

o spadbarnsfasen, vilken utgor en fortsattning fran fosterlivet
o barndomsfasen, fran 9 man till puberteten

a pubertetsfasen

Flera hormoner &r pa olika satt verksamma i de tre faserna, exempel-
vis tillvéaxthormon, androgener och dstrogen.

-Inte bara hormoner &r viktiga for tillvéxten. Det ar ocksa viktigt att de
tillvaxtzoner som finns i andarna pa varje avlangt ben, finns kvar.
Sjukdomar kan paverka zonerna och det kan hormoner inte hindra.

Barn med WS ligger oftast cirka 3 kanaler under den normala tillvéxt-
kurvan redan vid tre ars alder.

-Eftersom de ocksa oftast far en for tidig pubertet blir deras vuxen-
langd kortare dn genomsnittet, for pojkar cirka 168 cm och flickor
154 cm. Vad den minskade tillvaxten beror pé vet vi inte. Kanske kan
vissa barn ha en tillvaxthormonbrist. Det har omradet behover vi fors-
ka mycket mer pa for att kunna saga nagot om orsakerna och eventuell
behandling, sa Lars Gelander.
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Avvikelser i beteende och begavningsutveckling

Utvecklingen vid WS éar latt till mattligt forsenad och det géller mes-
tadels bade forstandsutveckling, tal och sprak samt motorik.

-Nar man langre fram har majlighet att mer ingaende testa barnets
forstandsfunktioner visar det sig att de ligger inom omradet latt eller
mattlig utvecklingsstorning. Uttryckt i en begdvningskvot (IQ) mot-
svarar detta 35 — 70, sa Peder Rasmussen.

Det ar, enligt Peder Rasmussen, viktigt att veta att de flesta med WS,
vilken sammanlagd begavningsniva de an ligger pa, har en karaktéris-
tisk och mycket ojamn begavningsprofil.

-De har en forhéllandevis god formaga att se och aterge detaljer men
mycket stora svarigheter att sasmmanfoga dessa till en begriplig helhet.
Denna svarighet nar det galler visuospatiala funktioner &r ett stort hin-
der vid bl a las- och skrivinlarning, men sdkert ocksa i andra sam-
manhang, t ex att orientera sig i tid och rum. A andra sidan har ménga
med WS en ovanligt god formaga att kdnna igen personer.

Till det speciella beteendet vid WS hor i hog grad den stora pratgladje
som sd manga har och som blir uppenbar nar barnet antligen borjar
prata.

-Tydligt &r att det ofta ar avsevért lattare att sjalv prata (expressivt)
jamfort med att forsta vad andra séger (impressivt). Hos manga finns
ocksa en stor gladje i kontakt med andra. Inte séllan uppfattas denna
kontaktgladje som en distansloshet och ibland faktiskt som ett pro-
blem.

Manga barn med WS har en speciell inneboende angslighet. Denna &r
svarforutsagbar och kan komma éver dem plétsligt, som en blixt fran
klar himmel.

-Detta kan te sig som en tidig form av paniksyndrom, nagot som fak-
tiskt ses hos en del vuxna med WS. Just den har vaxlingen mellan a
ena sidan pataglig kontakt- och pratgladje, och & andra sidan plotsligt
pakommen angslighet, formar sig till ett monster som ar mycket tyd-
ligt hos en stor andel av alla med WS, sa Peder Rasmussen.

Specifika och patagliga svarigheter med koncentration och uthallighet,
ibland kombinerat med en pataglig overaktivitet, ar vanligt hos barn
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med WS. Det kan da bli friga om att man stéller diagnosen ADHD
(uppmaérksamhetsstorning med hyperaktivitet) som tillagg till de andra
diagnoserna.

En del barn med WS har beteendeavvikelser av det slag som férekom-
mer vid autism.

-Det kan vara fraga om stereotypa, ensartade, intressen och beteende-
monster, ett starkt beroende av rutiner och ritualer och svarigheter att
samleka med andra barn, att "ge och ta”. Samvaron med vuxna funge-
rar ofta béattre. Det starka intresset for social kommunikation som
finns ocksa hos dessa barn med WS gor att kriterier for diagnos inom
autismomradet séllan ar uppfyllda, sa Peder Rasmussen.

Jesper borjar pa daghem

Nar Jesper var knappt ett ar fick han via habiliteringen plats pa dag-
hem med en sarskild assistent som ansvarade for hans motoriska tréa-
ning.

-Dessutom kom bade sjukgymnast, logoped och férskolekonsulent till
daghemmet och hjalpte till med bl a rad och tips betraffande hans ut-
veckling. Det var i samband med ett av deras besék som man upp-
tackte att han inte kunde vrida underarmarna och hénderna, séger
Benny.

Ljudoverkansligheten blev emellanat ett problem for Jesper nar han
var pa daghemmet och de andra barnen var sarskilt stimmiga. Vid
sadana tillfallen valde personalen att ga ut med honom.

Vid ett ars alder utvecklades jollerljuden och nagra manader senare
kunde Jesper sdga mamma.

-Ogonkontakten var fortfarande dalig, men om man var ensam med
honom var det lattare att fa kontakt, sager Yvonn.

Matningsproblemen minskade och krakningarna upphérde helt i och
med att Jesper fick tdnder och borjade éta fast foda.
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Langsam tillvaxt, klumpig motorik

Jesper borjar tala.

Tillvaxten ar nagot langsammare an hos andra varfér manga personer
med WS blir kortvuxna. S&rskilt hos flickor med WS finns en tendens
till tidig pubertetsstart.

-De flesta barn med WS har en motorisk klumpighet. Inte sallan har
de en avvikande vilospanning i muskulaturen, den kan vara bade for
lag och for hog. Med aldern tenderar vilospanningen att bli for hog.
Detta kan leda till viss inskrankning i ledrorligheten som ofta &r mest
uttalad i underarmen, sa Peder Rasmussen.

Motoriken forbattras mycket

Musik visade sig tidigt ha en lugnande och stimulerande inverkan pa
Jesper.

-Nar hans tal utvecklats, vilket skedde fran 15 manaders alder, borjade
han snart ocksa att sjunga, men inte tillsammans med andra utan bara
sjalv, séger Yvonn.

Logopeden hjalpte Jesper att trdna upp munmotoriken, frdimst genom
lappstimulering, vilket bidrog till att nar talet val kom igang sa utveck-
lades det ocksa snabbt.

-Fore 15 manaders alder forstod Jesper det mesta vi sa till honom.
Darefter blev han allt battre pa att uttrycka sig och fick snart ett stort
ordforrad, dar ocksa ord ingick som han inte sjalv forstod betydelsen
av. Den munmotoriska traningen bidrog ocksa till att minska Jespers
ganska omfattande dregling, sager Benny.

Genom habiliteringen gjordes senare en kalkbelastningsundersékning,
men den visade inga onormala vérden. Inte heller njurréntgen visade
nagot onormalt.
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Jesper utvecklar ett avvikande beteende

Nar Jesper var nastan tva ar gammal borjade han ga och darmed ut-
vecklades grovmotoriken mer an finmotoriken.

-Han var inte sérskilt intresserad av att sitta stilla, utom nar han lyss-
nade pd musik. Han visade tecken pd att ha klara koncentrations-
svarigheter och sprang mest omkring pa mafa. Detta irrande var utan
hadmningar och kansla for farligheter, sager Yvonn.

Vid 2,5 arsalder konstaterades att Jesper hade migran da och da.
-Vi larde oss snart att se nar ett anfall var pa gang. Gav vi honom
magnecyl i tid uteblev anfallet och sa ar det &n idag, sager Benny.

Under hela forskoleperioden foljdes hjartfelet upp med regelbundna
arliga undersokningar, men de visade inte pa nagonting oroande.

Jespers beteende blev mer avvikande allteftersom han blev aldre.

-Han intresserade sig tidigt for brandbilar, ett intresse som snart ut-
vecklades till att omfatta alla fordon som later mycket t ex traktorer
och snoplogar. Hans horsel ar instélld pa ljud fran saddana fordon. Han
kan hora pa mycket langt hall om exempelvis en sopmaskin &r igang.
Detta "intresse” kréavde tidigt en hundraprocentig kontroll pa var han
var. Han kunde forsvinna pa en halv sekund om han hoérde nagot in-
tressant ljud och sa ar det &n idag, séger Yvonn.

Jesper visade ocksa tidigt smarre avvikelser i det sociala samspelet
med andra manniskor.

-Han har aldrig varit intresserad av kontakt med jamnariga barn. Med
vuxna har det varit lattare och med dem larde han sig tidigt att fora
hyggliga samtal, sarskilt om de var intresserade av brandbilar. Han
kan prata mycket, men forstar inte alltid sjalv alla fraser och ord som
rinner ur honom. Idag fragar han vad ord som han inte forstar betyder.
Han har aldrig varit distanslos pa sa satt att han bara gar fram och
kramar om vem som helst, sdger Benny.
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Pedagogiska aspekter

Pedagogisk handledare Margareta Karnevik-Mabrink, Drottning Silvi-
as barn- och ungdomssjukhus, informerade pa familjevistelsen 2002
(uppdaterad 2004) om pedagogiska aspekter vid WS.

- Pedagogik betyder vetenskapen om undervisning och uppfostran
samt forutsattningar, mal och medel for detta. Med forutsattningar
menar jag information om barnet och generell kunskap om ev funk-
tionshinder. Vilket mal man ska ha med pedagogiken for barn med
olika funktionshinder, &r svart att definiera, men i stort sett ar malet
detsamma som for alla barn, att utifran forutsattningarna hjalpa barnet
att bli sa sjalvstandigt som majligt.

Foraldrarna fick ge exempel pa sadant som de uppfattade som styrkor
hos barnen och dar ingick bl a

a envishet/ihardighet

a kansla for rattvisa

a viljestyrka

a positiv livssyn

o empati

a livsgladje

a nyfikenhet

g inre trygghet

Foraldrarna gav ocksa exempel pa utredningar som gjorts pa deras
barn t ex hjart-, syn-, kromosom- och habiliteringsutredningar, psyko-
logisk utredning och utredning av eventuella atsvarigheter. Nagra barn
hade ocksa genomgatt pedagogisk utredning.

- Inte séllan upptacker man vid sadana utredningar att barnet forutom
WS kanske dessutom har ett intellektuellt funktionshinder (utveck-
lingsstorning) och/eller svarigheter som férekommer inom autism-
spektrum. Eventuell diagnos bor ge ckad forstaelse fran omgivningen
for de svarigheter barnet har, vilket i sin tur bor leda till att barnet far
ratt behandling, ratt bemotande och adekvata krav. Personer med dia-
gnos utvecklingsstorning och autism har ju ocksa rattighet att fa stod
och hjalp enligt LSS, sa Margareta Karnevik-Mabrink.

(L& mer om LSS, Lagen om Stéd och Service till vissa funktions-
hindrade i sarskilt kapitel)
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Ett barn som har en utvecklingsstérning saknar inte begavning, men
det har begrénsningar nar det galler att lara sig vad andra barn lar sig
och behdver darfor hjalp och stod utifran sin utvecklingsniva. For att
bestaimma barnets utvecklingsniva gors en utvecklingsbedomning
och/eller begavningsbeddémning.

-Barn med utvecklingsstérning tanker olika beroende pa den utveck-
lingsniva de befinner sig pa. Har barnet t ex en svar utvecklingsstor-
ning tanker barnet mycket konkret, forstar det som sker har och nu,
och tanker genom att gora saker.

Mattlig utvecklingsstorning innebér att barnet i princip forstar att
talat sprak och bilder forestaller nagot verkligt. De kan minnas han-
delser med ord och forstar att forandringar kan ske genom handling.
Barnets egna erfarenheter sétter gransen for vad de kan lara sig.

Lindrig utvecklingsstorning innebér bl a att barnet kan satta samman
upplevelser och erfarenheter och forestélla sig ett resultat. De kan
ocksa kombinera abstrakta symboler, vilket ger mojligheter att lara sig
lasa och skriva.

Allmant sett vill jag papeka att vad barnen klarar och inte klarar pa de
olika nivaerna av utvecklingsstorning kan i olika avseenden variera
mycket, eftersom inget barn &r helt likt ett annat.

IQ &r det samlade resultatet av flera deltest som gar ut pa att forsta hur
det enskilda barnet tdnker och bearbetar sinnesintryck/information.
1IQ=100 &r det resultat man forvantar sig om barnet utvecklas som
genomsnittet for aldersgruppen. 1Q=50-70 betecknas som lindrig ut-
vecklingsstorning, 1Q= 35-50 som mattlig och 1Q=20-35 som svar
utvecklingsstorning. Gransen for sarskola gar vid 1Q=70.

- Begavningsprofilen hos barn med autism &r ofta mycket ojamn om
man tittar narmare pa varje deltest. Darfor ar det viktigt att ta reda pa
barnets styrkor och svarigheter. Om barnet ligger pa gransen mellan
lindrig och mattlig utvecklingsstérning och man tror att barnet eventu-
ellt skulle kunna léra sig att t ex ldsa, ar det sjalvklart att man bor
préva och se om detta &r mojligt.

Margareta Karnevik-Mabrink menade att en del barn med WS kan ha
autism eller autismliknande tillstand.

-Ibland héander det att de svarigheter, som &r forknippade med autism
blir tydligare forst nar uppenbart mer angeldgna problem har tonat
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ned. Om man tycker att barnets beteende &r sa annorlunda att det inte
enbart stammer in pa diagnosen WS é&r det viktigt att utreda om barnet
ocksa har autism. Personer med autism har svarigheter inom vissa
omraden som ar nodvandiga att kanna till for alla som kommer i kon-
takt med dem.

o Bristande mentaliseringsformaga, vilket betyder att man har svart
att forsta att bakom manniskors blickar, gester, mimik och ord finns
tankar, kanslor och avsikter. Manskligt beteende blir svart att forsta
och personer med autism har svart att klara interaktionen med manni-
skor som inte ar véldigt tydliga och forutsagbara i sitt beteende

o Executiva funktionssvarigheter innebar bl a svarigheter att veta i
vilken ordning saker och ting ska ske, att planera och hitta strategier
for aktiviteter. Hit hor ocksa svarigheter med motivation och koncent-
ration.

o Brist pa centralt sammanhang betyder svarigheter att se samman-
hang, att delar bildar en helhet, mm. Man &r duktig pa att lagga méarke
till och komma ihag detaljer. Omvérlden blir da fragmentarisk utan
helhet och det blir svart att generalisera och kanna igen sig.

o Automatiseringssvarigheter innebér att det tar lang tid att lara sig
olika fardigheter och att kunna anvénda dem i olika sammanhang.
Personer med autism behdver langre tid pa sig innan saker gar auto-
matiskt utan att de behover tanka pa hur de ska utforas.

Personer inom autismspektrum &r hjalpta av tydlig struktur i varda-
gen.

-Det kan vara scheman med objekt, bilder eller text som beréttar vad,
var, nar, hur mycket/hur lange barnet ska gora en viss aktivitet. Det
bor framga klart nar aktiviteten borjar och nér den slutar, samt vad
som hander sedan.

Det &r viktigt att barnen far stod att utvecklas att bli sa sjalvstandiga
som mojligt och att kunskaperna &r anvandbara i ett livsperspektiv.
Exempel pa viktiga sjalvstandiga fardigheter som barnet har nytta av
hela livet ar t ex personlig hygien, av- och pakladning, hushallsgoro-
mal, inkdp.
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Det bedomningsmaterial Margareta Karnevik-Mabrink anvénder for
att gora pedagogiska bedémningar kallas PEP (Psycho Educational
Profile) for barn upp till 7 ars utvecklingsniva.

Med hjalp av PEP-testet tittar man narmare pa

@ imitation

a perception (fornimmelse, varseblivning)

a finmotorik

a grovmotorik

a gga/handintegration

a icke-verbal kognition ( kognition betyder ungefar hur man tar in och
bearbetar sinnesintryck)

a verbal kognition

-Med hjélp av PEP-bedomningen kan vi fa reda pa vad barnet kan,
inte kan och vad det ar pa vég att lara sig. Resultatet fran bedémning-
en kan ligga till grund for en individuell undervisningsplan, sa Marga-
reta Kéarnevik-Mabrink.

Bedomningen, som inte gors pa tid, sker bakom en spegelvégg, sa att
foraldrarna kan folja hur barnet arbetar och beter sig.

-Vi observerar ocksa hur barnet beter sig, t ex vilken égonkontakt bar-
net har, om det ar impulsstyrt, hur det pakallar uppméarksamhet, om de
fastnar i uppgifterna, hur barnet kommunicerar, hur det l6ser uppgifter
0osV.

-Det pedagogiska arbetssétt som vi foresprakar ar inspirerat av TE-
ACCH. (TEACCH star for Treatment and Education of Autistic and
related Communication Handicapped children). De viktigaste bygg-
stenarna i TEACCH &r struktur, organisation, rutiner, individuella
scheman och visuella instruktioner.

Margareta Karnevik-Mabrink avslutade forelasningen med delar av

tva videofilmer som visade testsituationen for en trearig flicka och en
nioarig pojke.
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Jesper borjar skolan

Infor skolstarten gjordes ett utvecklingspsykologiskt test. Det visade
att Jesper lag pa gransen mellan séarskolan och grundskolan.

-Det blev vi som fick bestimma och vi valde sdrskolan, eftersom det
finns mer resurser dér. Idag kan vi se att det var det enda réatta, sager
Benny.

Jesper bdrjade som ensam nyborjare i en grundsarskoleklass med &ld-
re elever.

-Det fungerade inget vidare varken med undervisningen eller l&raren.
Sedan vi diskuterat detta med skolledningen fick Jesper byta till en
mindre grupp och dér trivdes han sedan mycket bra, sager Yvonn.

Under de forsta aren satsade skolan mycket arbete pa ADL-fardig-
heter, vilket var bra for Jesper. (ADL= aktiviteter i dagliga livet, d v s
att kla pa sig och av sig, skota hygienen, ata, mm).

Erfarenheter fr&n Agrenska

Specialpedagog Ann-Catrin Rojvik, Agrenska, informerade om erfa-
renheter fran Agrenska.

-Det &r viktigt att ha ett helhetsperspektiv och livsperspektiv nar
man nar man forsoker finna losningar pa olika svarigheter och pro-
blem som barn med funktionshinder kan ha. Darfor ar det bra att man
exempelvis skapar en bra kommunikation mellan hemmet, skolan och
fritiden och sa att mal och problemlésningar kan bli gemensamma.

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

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

Specialpedagogik utgar fran ett helhetsperspektiv dar man ser till
barnens utvecklingsmojligheter och de svarigheter som kan uppsta nar
omgivningen inte dr anpassad pa ett, for barnet, &ndamalsenligt sétt.
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-Barn med WS behover ofta specialpedagogiska insatser och manga
undervisas i sarskolan.

Sarskolans laroplan kannetecknas av

a att krav och instruktioner ar individuellt anpassade

o att arbetet bedrivs utifran det konkreta till det alltmer abstrakta
@ att undervisningen bryts ned i mindre deluppgifter

a mycket repetition

a extra mycket tid for att beféasta kunskaper

a kontinuitet/fasta rutiner

a struktur

a gverblickbara uppgifter

a tydliga arbetsscheman

a rena arbetsytor,

a ostorda arbetsplatser

a skoluppgifter varvas med lek- och lustbetonade aktiviteter
o att man utgar fran det som fungerar bra hos barnet

For att skolpersonalen ska kunna gora ett bra arbete krévs det att de
har goda kunskaper om det enskilda barnets funktionshinder, ex-
empelvis nar det galler:

a graden av utvecklingsstorning

a eventuella neuropsykiatriska problem av typen ADHD, autism eller
autismliknande tillstand

a horsel, syn, motorik

o spraklig och kommunikativ formaga

-Kunskapen kan skolpersonalen fa fran barn- och ungdomshabilite-
ringen, syncentralen, pedagogiska horselvarden, Specialpedagogiska
institutet och naturligtvis av foraldrarna som ar specialister pa sina
barn. Skolpersonalen maste ocksa fa kunskap om hur, varfor och nar
barnet ska anvéanda olika hjalpmedel, sdsom ortoser, staskal, talappa-
rater mm, sa Ann-Catrin Rojvik.

Vanligt forekommande problem vid WS med betydelse for barnens
utveckling éar:

o [ag muskeltonus

a inskrankt rorlighet

a finmotorisk klumpighet

o samre sprakforstaelse

a problem med rumslig orientering

a att de &r impulsstyrda

a oro, angslighet
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o koncentrationssvarigheter

a brister i det sociala samspelet
a autistiska drag

a utvecklingsstorning

-Nar vi planerat innehallet i vistelsen for barn och ungdomar med WS
har pa Agrenska har vi haft foljande i sarskild atanke:

att stimulera fin- och grovmotoriken genom

a aktiviteter i bild och form, dér barnen klipper, klistrar och dekorerar
o utomhusaktiviteter, promenader pa stranden och i skogen

a aktivitetsbana inomhus

att stimulera sprak och kommunikation med hjélp av
o bilder, kroppssprak
a samarbetslekar av olika slag

att minska konsekvenserna av inlarningssvarigheterna med hjélp
av

o strukturerat schema med aterkommande aktiviteter

a konkret material

o sma grupper

a vila och taktil stimulans

Psykologiska aspekter, vardagsstrategier

PTP-psykolog/foralder till ett barn med WS, Stefan Blomberg, Barn-
och ungdomshabiliteringen, Vastervik och psykolog Kit Wadensjo,
Taby habiliteringscenter for barn och ungdomar och Kunskapsteamet
for Williams syndrom, Stockholm, informerade om psykologiska
aspekter och vardagsstrategier.

Stefan Blomberg inledde med att beratta om sin dotter Rebecca, 12 ar,
som har WS. Darefter diskuterade han WS utifran vad som kanne-
tecknar psykisk hélsa.

-En grundférutséttning for psykisk halsa ar att man trivs med sig sjalv,
med den man &r. Det dr ocksa viktigt att ha ett socialt liv, att kdnna sig
delaktig. Icke vald ensamhet ar inte, i langden, bra fér hédlsan. Men
livet behover inte vara problemfritt, som kanske manga tror, for att
man ska kunna uppleva psykisk hélsa. Att kunna leva ett meningsfullt
liv trots olika slags problem, &r viktigt. Det ar ocksa viktigt att ha in-
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tressen (aven utifran saregna behov) och att fa utéva dem inom rimli-
ga granser, sa Stefan Blomberg.

Ibland kan svarigheterna dominera allt och da kan det vara svart att
gladjas at de starka sidor som alla har.

-Sprakgladje, social drift, ansiktsigenkanning, auditiv styrka, musika-
litet och formagan att lara sig fraimmande sprak ar exempel pa starka
sidor som personer med Williams syndrom ofta har. Jag tycker att
man ska forsoka ha de starka sidorna som en bas for att klara av métet
med en tuff verklighet.

Vad kan man géra som foralder?

En grundstrategi i alla sammanhang bor innehalla:

1 att man bel6nar/uppmarksammar dnskvarda beteenden (positiv for-

starkning)

2 att man ignorerar icke dnskvarda beteenden

3 att det finns tydliga, rimliga och forutsdgbara konsekvenser av icke
onskvérda beteenden

4 bestraffning (anvand mycket sparsamt och forsiktigt)

En grundstrategi vid allméan radsla, angest och andra starka kéans-
lor bor innehalla:

a att det alltid &r ok att kdnna starka ké&nslor

a acceptans av kénslorna.

- Det betyder att man bekraftar uttrycken (jag ser och hor och accepte-
rar) och Kklarar av att ta emot dem. Kénslor som man férsoker hindra
eller motverka biter sig fast och stannar kvar medan kénslor som ac-
cepteras gar 6ver av sig sjalv. Detta ar viktigt att formedla.

Grundstrategin vid specifik radsla/angest:

a gradvis exponering av radsloobjektet

o motivera genom positiv forstarkning och varderade mal

- Detta innebér att man i sma portioner utsétts for det man ar radd for.
For att hoja motivationen kan man anvénda beltningar av olika slag.
Beloningarna ska vara manga, sma och snabba. Kom ihag att berém
och uppmarksamhet ocksa ar en bra beloning.

Grundstrategi vid altande oro:

a pryt &ltande genom att spetsa till det hela med vad som &r det varsta
som kan handa.

- Det innebér att man 6kar pa styrkan i kanslorna, d v s 6kar angesten
istallet for att forsoka bli av med den. Och nédr en kansla blir stark
samtidigt som den accepteras, sa gar den snart dver av sig sjalv.
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Grundstrategi vid nedstamdhet:

a gor trevliga saker trots nedstamdheten

- Lat inte nedstamdheten hindra fran att leva ett innehallsrikt liv. Ge-
nom att gora saker som ar kul och meningsfullt, bryts successivt en
forlamning som féljer pa nedstamdhet. Men kom ihag att det &r ok att
vara nedstamd. Det ar dock inte ok att sluta leva ett innehallsrikt liv.

Ovriga tips:

o en “orostund” varje dag, da det ar tillatet att oroa sig for vad som
helst

a avslappning till musik

a rollspel

Personer med WS har tva distinkta sidor i sina personligheter:

a en ”positiv”’ sida med 6vervanlighet, omtdnksamhet, oblyghet i nya
miljoer, empati gentemot andras kénslor, stark drift till socialt um-
gange, sprak- och pratgladje

o en "negativ sida” med impulsivitet, hyperaktivitet, brist pa koncent-
ration, distansloshet, svarigheter med social beddmning, exekutiva
svarigheter, svarigheter att forsta andras intentioner och att uppratthal-
la kamratrelationer, tvangsmassighet, lattvackt angest, oro, radsla och
depression, humorsvangningar

Vanliga beteendeproblem vid WS (enl. olika studier):
o koncentrations- och uppmarksamhetssvarigheter 100 %

o bristande anpassningsformaga och flexibilitet 75-85 %
o tvangsmassighet 43 %

o svarigheter att folja instruktioner 87 %

a raserianfall (barn) 48-74 %
a raserianfall (vuxna) 39 %

a intolerans mot andra 57 %

a sjélvskadande beteende 21 %

a rastloshet, vuxna 60 %

a stereotypiska beteenden, barn 62 %

a stereotypiska beteenden, vuxna 37 %

a planlost irrande, forsvinnande (vanligt bland barn)

a dveraktivitet/hyperaktivitet 63- 71 %

- Observera att dessa siffror inte ar exakta utan ar resultatet av hur
manga som hade dessa problem i en viss undersokningsgrupp.
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Vanligt forekommande mycket starka radslor vid WS (undersok-
ning av 38 svenska personer med WS):

a berg- och dalbana 48 %
o fa en spruta 36 %
o askvader 36 %
a hdga sirener 33%

-Detta skiljer sig tydligt fran de radslor som andra grupper brukar
uppge. Forekomsten av radslor ar dessutom avsevart hogre hos WS-
personer jamfort med andra.

Hyperacusis vid WS

Vid en svensk undersokning var férekomsten av hyperacusis (6ver-
kanslig horsel) fem ganger vanligare hos WS-personer jamfért med
andra.

Det fanns ocksa ett mycket tydligt samband mellan hyperacusis och
radslor. En hypotes ar att centrala nervsystemet hos personer med WS
latt (Gver) reagerar, vilket skulle kunna paverka bade hyperacusis och
radslor. P4 sikt kan detta innebara en sarbarhet for att utveckla psyki-
atrisk problematik. Det som tidigare ndamnts om att exponera for rads-
lor samt att ldra sig att acceptera sina starka kanslor, for att inte hamna
i flykt- och undvikandebeteenden &r darfor mycket viktigt pa lang sikt.

Utvecklingen av kdnslomassiga stérningar éver tid

o problemen 6kar i takt med stigande alder, men planar ut for pojkar i
tonaren och hos flickor forst i vuxen alder

o vuxna kvinnor med WS har svaraste problemen, men naturligtvis ar
variationen stor

Det ar viktigt att man som foralder forsoker ha ett s& normalt liv som
majligt, trots problemen.

-Om man inriktar sig mer pa det som fungerar bra kan man fa mycket
gladje ocksa.

Det finns bocker som kan var till hjalp for foraldrar med tonaringar
och unga vuxna med WS, bl a féljande tva bocker:

a ”Understanding Williams Syndrome” av Eleanor Semel och Sue R
Rosner. Detta &r en relativt lattlast bok med mycket praktisk och kon-
kret information.

a “Journey from Cognition to Brain to Gene” av Ursula Bellugi och
Marie St George. Detta ar en tdmligen avancerad bok som beskriver
forskning om WS,
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-Manga foraldrar oroas naturligtvis nar deras barn blir tonaringar och
utvecklas utan foréldrarnas kontroll. Det kan gélla sexualitet, kamrat-
relationer, arbete, egen bostad mm.

En engelsk undersokning av 70 vuxna personer (19-39 ar) med WS
visade, exempelvis nér det géllde fragan sjalvstandighet att 80-90 %
behovde hjalp med dagliga aktiviteter av typen skota hygienen, skota
ett hem med matlagning och stadning osv.

- Ingen av de 70 hade korkort och néstan 50 % akte ensamma pa buss
och andra kommunikationsmedel. Manga hade fritidsaktiviteter, men
inte lagsporter eller aktiviteter som krévde bra koordinering. 60 %
sysslade med nagon form av musikutévande och néstan alla hade spe-
cialintressen.

Hélften av personerna i undersékningen bodde hemma hos foraldrarna
och 30 % hade lamnat fordldrahnemmet. Tva stycken bodde helt sjalva
och en var gift. Ovriga hade olika former av boenden.
-Undersokningen visade att vuxna personer med WS behdver mer
hjalp & man kanske tror. Det ar latt gjort att man Overskattar perso-
nernas formaga och staller dverkrav. Malséttningen kan vara att de ska
klara sig sjalva, men det kravs mycket hjalp for att na dit. Det &r sallan
foraldrar overbeskyddar sina barn som har WS. Redan under tonaren
bor man badrja fundera pa hur det ska bli med arbete/sysselsattning och
boendet. En kontaktperson kan vara viktig nér det galler att bryta ett
for stort foraldraberoende.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Anders Ekfeldt och logoped Lotta Sjégreen fran Mun-
H-Center, informerade om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center ar ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper som er-
bjuder information, utbildning, handledning, konsultation och behand-
ling.

-Munnen var lange en lagprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det &r inte sa konstigt, eftersom nagra av krop-
pens viktigaste funktioner finns i just munnen.
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Exempel pa funktioner i och kring munhalan &r andning, naringsintag,
tal och ickeverbal kommunikation, t ex mimik. Omradet har en myck-
et komplicerad muskulatur och minsta stérning kan leda till problem.
Idag finns det olika munmotoriska traningsprogram som i vissa fall
kan forbattra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformular om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for foréld-
rar och tandvardspersonal. Har er tandlakare behov av information s&
be honom eller henne att védnda sig till oss.

Barn med WS har relativt mycket problem kring matsituationen. En
del av barnen &r 6verkansliga i munnen och har svart att tugga och att
svélja. Dregling forekommer ocksa. Sugsvarigheter hos spadbarn &r
vanligt.

-Bakomliggande orsaker kan vara muskelslapphet och/eller hjartfel.
Forhojda blodkalkvarden misstanks kunna ge illamaende och bristan-
de aptit, ibland med matvéagran som féljd.

Overkanslighet i munnen och beteendeproblematik forsvarar tand-
borstning.

-Forstarkt forebyggande tandvard ar ofta nédvandig. Barnen bor fa
tillrackligt med fluor, framst genom tandborstning med fluortandkram
ibland forstarkt med exempelvis fluorlackning eller fluortuggummi,
Emaljférandringar kan férekomma, liksom ibland annorlunda tand-
form.

Vanjningsbehandling kravs ofta infor tandbehandling, inte minst om
det ar aktuellt med tandstéllning.

-Man bor ocksa vara observant pa att de hjartproblem som fore-
kommer vid WS ibland kan krava férebyggande antibiotikabehandling
vid blodiga ingrepp i munnen.

En del av barnen behdver tandregleringsbehandling pa grund av
olika bettavvikelser, vilket kan vara ett problem, eftersom det ar sa
vanligt att barnen ar 6verkénsliga i munnen.

-Det &r darfor bra om foraldrarna successivt vénjer barnen vid att ha
nagonting i munnen. Det underlattar om det skulle bli aktuellt med
tandregleringsapparat.
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Munmotorisk traning kan minska atproblemen och dreglingen hos
manga av barnen.

-Néstan alla barn med WS har svag lappmuskulatur som kan ge flera
problem, bl a ocksa otydligt tal. Logoped eller talpedagog kan hjalpa
till att lagga upp ett individuellt anpassat traningsprogram. Pa manga
orter finns det idag s k oral-motoriska team dar olika specialister sam-
arbetar kring barn och vuxna med munmotorisk problematik.

Tuggtraning for att starka svag muskulatur kan barnen fa genom att
tugga tuggummi och inte ata alltfor lattuggad mat.

Direkt fran fodseln kan foraldrarna behdva matningsrad av specialis-
ter, exempelvis logoped och dietist.

De flesta som har WS kommer som vuxna att i viss utstrackning vara
beroende av hjélp fran andra.

-Efter genomgangen sérskola ar ungdomarnas sprakliga kunskaper,
inklusive lasning och skrivning, ofta relativt val utvecklade. Men fort-
satt ses ofta svarigheter med forstaelse av sprak, muntligt saval som
skriftligt, sa Peder Rasmussen.

Som hos andra ungdomar och vuxna med motsvarande grad av ut-
vecklingsstérning behdver manga fa sin dagliga sysselsattning inom
verksamhet vid dagcenter eller annan skyddad arbetsplats.

-Ocksad med planering av inkop och ekonomi i Gvrigt far man rakna
med fortsatt behov av hjalp fran andra. Manga vuxna med WS behal-
ler en direkthet i sitt kontaktmonster och en kanske litet barnslig
charm och &r ofta uppskattade av andra ménniskor.

Vissa fysiska problem ar forhallandevis vanliga hos vuxna med WS.
Hit hor hogt blodtryck, problem med forstoppning och fickbildningar i
tarmen och kanske ocksa fortsatta problem med kalkomséttningen.

-Psykiska svarigheter i form av tendens till depression och 6verdriven
angslighet ar ocksa vanligt. Allt detta gar naturligtvis att fa behandling
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for men det kan vara klokt att vuxna med WS erbjuds regelbunden
halsokontroll, sa Peder Rasmussen.

Idag (1999) ar Jesper 15 ar och gar pa sarskolans hogstadium som &r
integrerad i en normalklass. Han har hjélp av en specialpedagog och
en assistent.

-1 alla praktiska d&mnen &r Jesper tillsammans med alla eleverna, men
utifran en bedémning vad han behdver och klarar av i varje enskilt
amne. Han kan lasa, men skriver daligt och har problem med matema-
tiken. En ambition &r att slappa pa de teoretiska kraven och satsa mer
pa praktiska kunskaper som Jesper kan ha nytta av. ldag har han ex-
empelvis extra idrott och extra hemkunskap, sager Yvonn.

Jesper klarar den mesta av- och pakladningen, men kan inte bestamma
vad han ska ha pa sig. Nar det géller hygienen kan han tvatta hander-
na och borsta tdnderna och tranar pa att duscha sjalv.

Jesper &r inte medveten om att han ar annorlunda och har aldrig haft
nagra problem med mobbning.

-Han ar omtyckt i skolan, men har inga kamrater som han umgas med
pa fritiden. "Kompisar" har han pa fritidshemmet dar han ingar i en
grupp med sarskilda behov, sdger Benny.

Intresset for musik har foljt med under uppvéxten och idag spelar Jes-
per bade gitarr och trummor i kommunala musikskolan och i ett band
som nagra Killar bildat pa skolan. Sitt specialintresse, brandbilar, har
han ocksa kvar, men nu omfattar intresset ocksa motorcyklar.

-Pa TV tittar helst pa nyhetsprogrammen dar han vet att det finns en
chans att fa se brandbilar eller andra "intressanta” fordon, séger Ben-

ny.

Sammanfattningsvis menar Yvonn och Benny att det som varit myck-
et jobbigt under Jespers uppvaxt sjunkit undan.

-Ett stort kvarstaende problem idag ar att vi inte kan lita pa honom. Vi
maste hela tiden veta var han ar och vad han gor. Samtidigt har han
blivit medveten om detta och vill inte bli 6vervakad.
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Jesper ror pa sig mycket, han cyklar och simmar.

-Pa senare tid har han ocksa borjat prata om att han vill ha moped.
Han vet ocksa att man far lov att 6vningskora bil nar man fyller 16.
Det har kan bli ett stort problem, som ar svart att forklara, eftersom
badadera ar en omajlighet for Jesper, sager Yvonn.

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

-Vi har pa Agrenska, under manga ar, 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 och i detta ingar
bl a syskonsamtal.

-Syskonrelationen &r i allmanhet 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 &r
mycket syskonen uttrycker som ar gemensamt, oavsett syskonets dia-
gnos, sa Andreas Tallborn.

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

konsamtalen:

a att bli ”sedd” for den man &r 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 ”inslppt” 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 &r 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
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o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

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

a att inte behdva ké&nna rédsla, kanna sig hotad eller utsatt
@ 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, krankningar. 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 for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn.

| slutet pa familjeveckan informeras foraldrarna allmant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foraldrar kan férhalla sig
till syskonsituationen.

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

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

-Barnens Bok ér ett litet och behandigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med
boken, som egentligen ar ett arbetsmaterial som foéréldrarna fyller i
med uppgifter, ar att underlatta for féraldrarna i kontakten med sjuk-
varden, kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer
i kontakt med.

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

a personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tillaggsdiagnos, overkanslighet, kommunikationsmetod, 6vriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

a 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
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a specialbehandling, ex RIK

a hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbrador, séang, sangutrustning mm

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

-Barnens Bok har jag tankt mig som en l&nk mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foréaldrarna vill férmedla och istéllet for att sjalva alltid behdva
beratta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverldmna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska darfor alltid vara dér
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.

Information fr&n Agrenskas barnteam

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, b&de 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, samhorighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sdger Astrid Emker.
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Williams syndrom

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om vardbidrag och
lagar som ber6r alla ménniskor, samt speciallagar som ber6r barn med
funktionshinder och kurator Mats Mansson informerade om LSS (La-
gen om std 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 fordldrarna att ta reda pa vilken hjalp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stod och det tar mycket tid och kraft. Det
bésta 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.

Lagar som galler for alla, ar exempelvis Skollagen, Socialtjanstla-
gen, Halso- och sjukvardslagen (som inte gar att dverklaga), Forvalt-
ningslagen, AFL-lagen om allméan férsékring.

-Dérutover finns LSS, Lagen och stod och service till funktions-
hindrade, som &r en “pluslag” som kom 1994. (Se mer om denna lag
langre fram i kapitlet).

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

a habiliteringen

a psykiatriskt stod (BUP)

a hjalpmedel

o hemsjukvardsbidrag

a sjukresor

Det gar bra att kontakta forsakringskassan och socialtjansten och be
om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsékringskassan”.
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Foljande ar sammanfattad information fran kurator Mats Manssons
forelasning ”Samhallets stod” hamtad fran familjevistelsen om Neuro-
fibromatos pa Agrenska i april 2003.

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

-Vi fick Omsorgslagen 1986, den lag som atta ar senare utvidgades till
LSS. LSS ar en mycket bra lag dér det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjéalpinsatser. Det sags att lagen ar en réattighetslag,
men jag anser att det snarare ar en mojlighetslag. Tanken med lagen ar
att "den enskilde ska fa mojlighet att leva som andra” (58). Den mal-
sattningen anser jag ar lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
tera vad det innebér att leva som andra, sa Mats Mansson.

Oavsett om barnet tillhor personkretsen som har ratt till insatser enligt
LSS, eller ej, bor foraldrar lara sig mer om olika lagars innehall och
om forhandlingsteknik.

-Om ndgra foraldrar exempelvis anser att deras barn behéver personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa
vad som star i Skollagen om detta stod. Men detta ar inte enkelt gjort.
Lagarna &r inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man
har. De &r mer resonerande och 6évergripande och ddrmed luriga. FoOr
att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten till
lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem &r att man andrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar férandras utan
att detta framgar tydligt. Bast ar 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.

Né&r man anser sig veta vad lagen sdger om personlig assistent i skolan
begar man mate, elevvardskonferens, med rektor, larare, kurator och
annan berérd personal som har makt att fatta beslut.

-Om inte den person som har ratten att fatta beslut i drendet inte kan
vara med, sa ar det béattre att vanta med matet tills den personen kan
narvara. Till det motet sedan ar det bra att med sig ett dagordnings-
forslag. Eftersom ni séllan &ar ute efter att ha trevligt pa sadana har
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moten ar det ocksa viktigt att det utses en protokollférare, sa Mats
Mansson.

Varje beslut om stod och hjélp som fattas pa motet bor kopplas till en
namngiven utférare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
-Man bor inte noja sig med att skolan séger "att de ska titta narmare pa
problemet, underséka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sadana fall ett namn pa personen som ska utreda
fradgan, samt datum och plats for ett nytt méte. Om skolans ledning
bestamt sig for att avsla begaran ska ni krava att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut sa att ni kan 6verklaga. Det ar inte alltfor ovan-
ligt att myndighetspersoner hénvisar till ”policybeslut” och det kan
man bara gora muntligt. | ett skriftligt avslagsbeslut maste man ange
vilken lag och vilken lagparagraf man stoder sitt beslut pa.

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

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

o personer med betydande och bestdende begdvningsmassigt 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 rattigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avl@sarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

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

a postad med sérskild service for vuxna eller annat sarskilt anpassad
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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 hjalp 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.

I varje enskilt fall gors en individuell bedémning av sarskilda tjanste-
man i kommunen (LSS-handlaggare).

-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, sa Mats Mansson.

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

Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall-Bergstrand fran Forsékringskassan, Gaéteborg, in-
formerade om de ekonomiska stéd familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran Forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
kappersattning, bilstod, personlig assistans och tillfallig foréaldra-
penning.

-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 (98 250 kr/ar,
2004), tre fjardedels (73 688), halvt (49 125) och en fjardedels
(23 563). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
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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 berdknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det mojligheter att ansoka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag samt ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utgd for att
anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjalvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjalp med per-
sonlig hygien, pa- och avkladning, att ata 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 6verstiger 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 hjalp och
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 utga 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 Agneta Ljungwall-Bergstrand.
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Foreningsinformation

1992 traffades ett antal familjer p& Agrenska och efter det bestimde
foraldrarna att bilda en forening, vilket ocksa skedde aret darpa av 17
familjer.

1996 bildades sex olika regioner; sddra, sydostra, Ostra, nordostra,
vastra och norra.

De huvudsakliga uppgifterna fér féreningen ar bl a att

a erbjuda stéd och hjélp till enskilda med WS samt familjer med barn
med WS

a medverka till att 6kad kunskap om WS sprids

a verka for gruppens intressen hos institutioner och myndigheter

o stodja forskningen pa omradet

o halla kontakt med foreningar i andra lander

Foreningen har en hemsida dar man kan fa mer information:
www.databasen.se/forening/williams-syndrom/

P& hemsidan finns namn och telefonnummer till kontaktombuden i
varje region.

Ordférande i féreningen ar:

Stefan Blomberg

Ryttarstigen 15

618 30 Kolmarden

Tel: 011- 39 74 20

e-postadress: w-s@mail.databasen.se

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

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

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

National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som &r 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

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlakare Peder Rasmussen

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Otterhdllegatan 12 A

411 18 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overlékare Daniel Holmgren

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overlakare Lars Gelander

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overlikare Eva Holmberg

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00
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Barnlakare Britt-Marie Anderlid
Karolinska sjukhuset

CMM L8:02

171 76 Stockholm

Tel: 08- 517 700 00

Pedagogisk handledare Margareta Karnevik-Mabrink
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus

416 85 Goteborg

Tel: 031 343 40 00

Psykolog Kit Wadensjo

Taby habiliteringscenter for barn och ungdomar
Kemistvéagen 8

183 79 Taby

Psykolog Stefan Blomberg
Ryttarstigen 15

618 30 Kolmarden

Tel: 011-39 24 70

Specialpedagog Ann-Catrin Rojvik
socionom Anna Lindfors
specialpedagog Astrid Emker
sjukskoterska Andreas Tallborn
Agrenska

Box 20 58

436 02 Hovas

Overtandlakare Anders Ekfeldt
logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas
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