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Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer fran hela Sve-
rige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med barn med
samma sallsynta diagnos, i det har fallet Smith-Magenis syndrom. Under
vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och eventuella syskon ny kun-
skap, mojlighet att utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.
Detta ar forsta gingen en familjevistelse med Smith-Magenis syndrom har
arrangerats pa Agrenska.

Forildraprogrammet innehaller foreldsningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter samt det stod
samhillet kan erbjuda. Barnens program ar anpassat utifran barnens forut-
sattningar, mojligheter och behov. | programmet ingar skola, forskola och
fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran forelasningar pa Agrenska utgor grund for denna doku-
mentation som skrivits av redaktor Pia Vingros, Agrenska. Innan informa-
tionen blir tillganglig for allmanheten har varje forelasare mojlighet att lasa
och limna synpunkter pa en sammanfattning av sin forelasning.

For att illustrera hur det kan vara att ha ett barn med sjukdo-
men/syndromet ingar en fallbeskrivning. Familjedeltagarna har i verkligheten
andra namn. Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefon-
nummer till foreldsarna.

Nyhetsbreven publiceras dven pa Agrenskas hemsida www.agrenska.se.
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Smith-Magenis syndrom

Genetik och symtom vid Smith-Magenis syndrom
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— Manga med Smith-Magenis syndrom diagnostiseras aldrig. Det
kan leda till att patienterna inte blir optimalt omh&ndertagna. Att
forbattra omhandertagandet av vuxna med séllsynta diagnoser ar
en av vara viktigaste uppgifter i varden.

Det sa Ann Nordgren déverlakare i klinisk genetik vid Karolinska
Universitetssjukhuset i Solna som beréttade om genetik och sym-
tom vid Smith-Magenis syndrom, SMS.

— Mitt uppdrag som Klinisk genetiker &r att forsoka lotsa patienten rétt
och férmedla kontakter mellan familj och specialister i varden,
beskrev Ann Nordgren sitt arbete.

Smith-Magenis syndrom dr en sallsynt diagnos, men att ha en ovanlig
genetisk sjukdom ar inte ovanligt. Sammantaget finns det atskilliga
personer med ovanliga sjukdomar. Incidens, férekomsten av genetiska
sjukdomar ar 4,5 — 6 procent av alla fodda.

Ordet syndrom kommer fran grekiska och betyder springa tillsam-
mans”. Syndrom &r en kombination av avvikelser i utvecklingen som
troligen har gemensam bakgrund. Fram till 1970-talet var orsakerna
till dessa avvikelser till storsta delen okanda.

— Orsakerna kan bero till hundra procent pa miljofaktorer som vid
blixtnedslag eller méasslingen. Eller pa en kombination av arv och mil-
j6, som vid cancer och hjért- och karlsjukdom eller till hundra procent
av genetiska faktorer, som vid Smith-Magenis syndrom, sa Ann
Nordgren.

Historik om kromosomer

Kromosomer finns i alla vara celler. De innehaller vart DNA, vara
gener eller var arvsmassa. Vara arvda egenskaper &r fordelade pa 46
kromosomer. Detta faststalldes 1956 av den svenske genetikern Johan
Albert Levan och amerikanen Joe Hin Tjio. Tidigare ansags antalet
vara 48. De sista tva kromosomparen ar konskromosomerna, tva X-
kromosomer hos kvinnan och en X- och en Y-kromosom hos mannen.

Det drdjde dnda till 1970-talet innan forskarna kunde farga kromoso-
merna i laboratoriemiljo. Fargningen gjorde att kromosomernas rand-
ning blev mer tydlig och det blev lattare att géra en mer noggrann
kromosomanalys.

— Downs syndrom, som innebadr att personen har tre uppséttningar av
kromosom 21, sa kallad trisomi, var den forsta kromosomavvikelse
som upptécktes. Det ar fortfarande den mest vanliga kromosomavvi-
kelsen, sa Ann Nordgren.

Under aren har nya metoder utvecklats for att gora DNA-analys. De
har lett till att syndromdiagnostiken har utvecklats explosionsartat.

1959 studerade forskarna sjalva kromosomparen i ett blodprov med
hjalp av ett mikroskop. Idag dr analysen mer detaljerad och forfinad
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tack vare forbattrade molekyldra metoder och datorteknik. Array-CGH
(comparative genome hybridisation) ar en sadan analys som innebar
att man pa ett objektglas jamfor DNA fran ett blodprov pa patienten
med DNA fran en kontroll. Tack vare att man har ett stort antal DNA-
sonder som tacker in hela manniskans genom, arvsmassa, sa kan man
identifiera och tydligt visualisera sma deletioner, forluster eller dupli-
kationer, dubletter. Tack vare denna metod har man kunnat diagnosti-
sera fler personer med SMS.

— Idag kéanner vi till nagra tusen olika diagnoser, men vi kommer att
upptacka manga fler, tack vare de nya analysmetoderna, sa Ann Nord-
gren.

Smith-Magenis syndrom

Diagnosen Smith-Magenis syndrom, har fatt sitt namn av genetikern
Ann Smith. 1981 beskrev hon tva barn med hjartfel, gomdefekt, ut-
vecklingsforsening, sprakférsening, karaktaristiskt utseende, 1ag mus-
keltonus, muskelspanning, kortvuxenhet och sma héander och fotter.
1986 beskrev cytogenetikern, kromosomexpert Ellen Magenis sex
barn som hade problem, frAn mellandrat, hes rost, 6gonavvikelser,
somnstorning och beteendeavvikelser som hyperaktivitet och aggres-
sivitet. Eftersom bada bidragit till de viktiga diagnoskriterierna har
deras respektive efternamn fatt ge namn at diagnosen.

Smith-Magenis syndrom férekommer bland bade mén och kvinnor
over hela vérlden och i alla befolkningsgrupper. I Sverige fods 4 till 7
barn varje ar med diagnosen. Anda &r endast ett 10-tal med syndromet
kanda i landet.

— Jag tror att det &r manga som inte fatt diagnosen, trots att de har den.
Det beror troligen pa att det fortfarande &r en okand diagnos, som kan
vara svar att stalla, sa Ann Nordgren.

Orsaken till SMS ar en forlust, en deletion av den korta armen pa en
av kromosomerna i kromosompar 17p11.2. En annan orsak kan vara
en mutation i RAI1 genen. Vanligtvis uppstar Smith-Magenis syn-
drom som en nymutation. Foraldrar till ett barn med en nymutation
har darfor mycket 1ag (1 procent) risk att fa ytterligare ett barn med
SMS.

Symtom under nyféddhetsperioden

Graviditeten ar oftast normal. Manga maodrar upplever det som att
barnet rort sig ovanligt lite under graviditeten. Under nyfoddhetsperi-
oden ar det vanligt att barnet har svart att 6ka i vikt, bland annat pa
grund att det har svart for att suga. De &r ofta slappa i musklerna, hy-
potona.

— En del barn har gastroesofageal reflux, det lacker fran matstrupen.
Soémnbehovet &r stort och barnen behdver ofta véackas for att ata. Bebi-
sar med SMS grater sallan, men nar de gor det later de ofta lite hesa,
sa Ann Nordgren.
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Forsenad utveckling

100 procent av barnen med diagnosen Smith-Magenis syndrom har
forsenad utveckling. Majoriteten, 90 procent har en forsenad sprakut-
veckling och manga talar inte forran vid sju ars alder. Majoriteten, 90
procent har ocksa en motorisk forsening. 90 procent har hypotoni,
muskelsvaghet.

Kénsliga 6ron

Majoriteten, 80-90 procent av barnen har kroniska éroninflammatio-
ner, kronisk otit. Horselnedséttning finns hos 60-70 procent.

— Var sérskilt observant pa barnens horsel. Den kan forsamras efter 10
ars alder. Manga har ocksa en 6verkanslighet for hoga ljud, sa Ann
Nordgren.

Andra symtom

Nérsynthet ar vanligt hos drygt halften av personerna med SMS, 50-
60 procent. 30-40 procent av personer med Smith-Magenis syndrom
har hjartfel av nagot slag. Njurar och urinvéagar har avvikelser hos 30-
40 procent.

Somnstorning ar vanligt liksom sémnapné, sémnuppehall.

— Nedsatt smartkanslighet ingar ocksa i symtombilden. Var darfor
sarskilt uppmarksamma och tank pa att undvika tryck mot fotterna i
skorna, for hard gipsning och liknande, sa Ann Nordgren.

Kontroller rekommenderas
Barn med SMS bor ga pa kontroll hos neuropsykiatriker, eftersom det
ar vanligt med beteendestdrningar vid Smith-Magenis syndrom. Kon-
tinuerliga besok hos specialisttandlakare rekommenderas ocksa.
Skoldkaortelns funktion bor undersokas regelbundet liksom blodfetter-
nas niva. Andra undersokningar som bor goras kontinuerligt ar

- vikt och langd

- rygg- och skoliosutveckling

- 0gon-, éron- och horselkontroll

- hjarta, urinvdgar, hjarna om symtom uppstar fran dessa organ
— Det ar viktigt att kontrollera om barnet eventuellt har epilepsi, efter-
som den kan paverka sémnen negativt, sa Ann Nordgren.

For att samordna alla specialister och resurser kring barnet med SMS

behdvs ett vardprogram.

— 1 dagsléaget ar det ofta foraldrarna som maste vara spindlarna i natet

for att se till att alla specialister konsulteras och samarbetar kring dia-
gnosen. Det skulle vara 6nskvart att forbattra den situationen, avsluta-
de Ann Nordgren.

Fragor till Ann Nordgren
Har alla barn med Smith-Magenis syndrom utvecklingsstérning?

75 procent har utvecklingsstorning, 25 procent har det inte.

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska 6
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Handlar det om utvecklingsforsening eller utvecklingsstérning?
Eller ska man séaga stord i utvecklingen?

— Det rader oenighet om vilka termer som ska anvandas och begrep-
pen andras hela tiden. | diagnosmanualen anvénds idag begreppet 1D,
for intellectual disability, intellektuell funktionsnedsattning. Man kan
uttrycka det som att barn med Smith-Magenis syndrom har forsenad
utveckling, men att slutresultatet kan variera mycket mellan olika in-
divider. Majoriteten har en mild till mattlig utvecklingsstorning.

Var dotter har fatt problem med sina binjurar som producerar
for lite kalk vilket innebar att hon behdver ata extra vitamin B.
Tror du att det beror pa Smith-Magenis syndrom?

— Det kan kanske det hanga ihop. Smith-Magenis syndrom paverkar
manga endokrina organ. Flera med diagnosen har till exempel pro-
blem med skoldkorteln. Det dr ocksa kant att kolesterolvarderna kan
paverkas. Darfor kan det vara bra att ta upp fragan om hormonell ut-
redning med er doktor.

Racker det att gora ultraljudsundersokning av barnets hjarta och
njurar?
—Ja, det racker for att utesluta en strukturell missbildning.

Finns det risk att fa ytterligare ett barn med Smith-Magenis syn-
drom om man redan har ett barn med diagnosen?

— Syndromet beror pa en nymutation. Det ar alltsa inget som forald-
rarna gjort som orsakat syndromet, utan en mutation, en forandring.
Séadana uppstar hos manniskan hela tiden. Har man fatt ett barn med
nymutation finns en procents risk att fa ett nytt syskon med SMS. Det-
ta pa grund av sa kallad germinal mosaicism, dvs att mutationen finns
i en andel av dgg eller spermier hos foraldrarna. Detta finns beskrivet
men ar mycket ovanligt. Sa kallade balanserade kromosomavvikelser
hos en forélder forekommer i séllsynta fall. Den som &r orolig kan be
om en kromosomanalys av fordldrarna och fosterdiagnostik kan erbju-
das.

I vilken alder ska man vara sarskilt uppméarksam pa skolios?
— Ryggraden ska man halla under uppsikt pa under hela uppvaxten.

Varfor ar barnen sa hesa?

— Det kan bero pa flera saker och man maste undersoka personen i
fraga for att kunna saga varfor hesheten uppkommit. Bland annat finns
det avvikelser i larynx, struphuvudet som till exempel strukturella
avvikelser, polyper, svullna stdamband eller partiell stimbandsforlam-
ning.



Vera ar stillsam

Smith-Magenis syndrom

Vera, 14 ar kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Eva och pappa Hakan. Aldre brodern Oscar 18 ar var kvar
hemma.

Under graviditeten lade Eva mérke till att babyn var stillsam. Efter-
som Vera var familjens andra barn jamforde hon med den forsta gra-
viditeten. Nar tiden var inne blev Eva igangsatt.

— Vera var blaaktig nar hon kom ut och jag mérkte att de tittade noga
pa henne. Hon lat lite och rosslade néar hon andades, berattar Eva.

Redan nar Eva skulle amma pa BB saknade hon den djupa 6gonkon-
takt som hon fatt med storebror Oscar fyra ar tidigare. Hon erkéande
inte sin reflektion ens for sig sjélv, utan fortrangde den har hon insett
senare.

— Jag beréattade inget om mina tankar for Hakan. Det jag lade markte
till existerade liksom inte, sédger Eva.

Beteende vid olika dldrar och majlighet till farmakologisk

behandling

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

Manga barn med Smith-Magenis syndrom har sjalvskadebeteen-
de som att sl sig eller bita sig sjalva. Beteendet har ofta ett sam-
band med sémnstorningar. Spraktraning, ratt bemotande och
medicinsk behandling kan hjélpa barnet.

MaiBritt Giacobini, barnpsykiater vid PRIMA, barn- och ung-
domspsykiatri, Stockholm talade om beteende och behandling vid
Smith-Magenis syndrom.

Under forsta levnadsaret ar det fa barn som far diagnosen Smith-
Magenis syndrom. De ar ofta glada, nojda och grater séllan. De flesta
sover bra men ar trotta och sl6a. Barnen kan vara hesa och manga har
uppfodningssvarigheter och ar forsenade i fin och grov motorik och
sprak.

— Forst kring 18 manaders alder brukar det vara mojligt att stélla dia-
gnosen Smith-Magenis syndrom. Da syns fenotypen, det vill siga den
samlade bilden av individens genotyp. Barnets utseende och beteende
ger ledtradar till diagnosen, sa MaiBritt Giacobini.

Forskole- och tidig skolalder

| forskole- och tidig skolalder upptécks ofta fler beteenden som ar
vanliga for diagnosen. Ett exempel &r utvecklingsférsening. | begrep-
pet ingar en analys av 1Q i kombination med en bedémning av hur
barnet klarar sig i vardagen.

Barn med Smith-Magenis syndrom har ofta en mild till mattlig ut-
vecklingsforsening.

— De kan ha svart med korttidsminne, eller arbetsminnet, men lattare
med langtidsminnet, sa MaiBritt Giacobini.
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Andra svarigheter som upptacks under denna alder ar koncentrations-
svarigheter, hyperaktivitet, sjdlvskadebeteende, stereotypa beteenden
(upprepningar) och utbrott av ilska.

— Nu marks sémnsvarigheterna ofta for férsta gangen, sa MaiBritt
Giacobini.

Sjalvskadebeteende

Sjalvskadebeteendet ar mest vanligt efter tva ars alder. Studier har
visat att barnet da slar sig sjalv (80%) nyper sig (70%), biter sig sjalv,
skin picking (65%) onychotillomani (dragning av naglar), 25-30%
eller drabbas av polyembolokoilamani (frammande objekt i kropps-
Oppningar 25-30%). Det finns ett samband mellan somnstdrningar och
sjalvskadebeteende. Men det kan ocksa utlosas av andra fysiska pro-
blem.

— Om ni ser tydliga forandringar i beteendet, undersok da om det finns
medicinska orsaker till barnets &ndrade beteende och fa ordning dem.
Det kan handla om besvar med 6éronen eller forstoppad mage. Att ute-
sluta sadana orsaker ar sarskilt viktiga om barnet inte kan uttrycka
vilka besvar det har, sa MaiBritt Giacobini.

Stereotypa beteenden vid SMS kan ocksd markas i forskole- och tidig
skolalder. Vanliga beteenden ar sjalvkramning (self hug), barnet slar
armarna om sig sjalv. Att slicka pa fingrarna och vanda blad (lick and
flip) ar ett annat vanligt stereotypiskt beteende. Att stoppa handen i
munnen, gnissla tanderna, gunga med kroppen och snurra pa saker ar
ocksa stereotypa beteenden.

Soémnstorning

Soémnstdrningar ar vanliga bland barn med Smith-Magenis syndrom.
Minst tva tredjedelar har sémnsvarigheter. De yttrar sig i att barnets
totala somntid &r minskad, de har svarigheter att somna in, stors av
flera uppvaknanden pa natten och vaknar ofta tidigt pa morgonen.

— Bristen pa somn leder ofta till att barnet ar trott pa dagen, sa MaiB-
ritt Giacobini.

Ungdomar och vuxna

Soémnstdrningarna finns kvar dven nar barnet blir dldre. Det géller
ocksa sjalvskadebeteenden, som kan dka da.

| vuxen &lder finns vredesutbrotten kvar. Aven sjalvskadebeteendena
fortsétter, men lugnas ofta ner i vuxen alder.

For personer med Smith-Magenis syndrom ar det vanligt att ocksa ha
nagon psykiatrisk diagnos som adhd, autism eller depression.

Behandlingsstrategier

| behandlingen av personer med diagnosen anvands bade generella
och individuella strategier. Vilka som anvéands och hur beror pa de
symtom personen har.

— Det &r viktigt att kanna till de svarigheter som barnet kan ha till ex-
empel med spraket for att kunna avhjalpa dem. Att tidigt bedoma bar-

9
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nets intellektuella formaga ar ocksa nodvandigt for att ge ratt stod till
barnet och familjen, sa MaiBritt Giacobini.

Behandlingen innehaller ofta sprak- och kommunikationstraning. Ef-
tersom manga av barnen har forsenad utveckling av det talade spraket
kan de behdva lara sig tecken som stdd till exempel for att uttrycka sin
vilja och kénslor. Kontakt med logoped och talpedagog é&r ibland ndd-
vandigt for munmotorisk traning. En neuropsykiatrisk och neuropsy-
kologisk utredning for bedomning av den intellektuella formagan &r
viktig att gora i forskolealdern.

— Naér en kartlaggning visat vilka behov barnet har kan man battre ut-
forma det stdd som det och familjen behdver och om medicinsk be-
handling ska prévas till barnet, sa MaiBritt Giacobini.

Medicinsk behandling

Vilka medicinska behandlingar som &r sérskilt verksamma for barn
med Smith-Magenis syndrom har undersokts i en studie pa 60 barn.

— Det enda ldkemedel som alla i hela gruppen hade nytta av var mela-
tonin, sa MaiBritt Giacobini.

Nér de géller 6vriga mediciner galler individuell utprovning for att
veta om de hjélper mot barnets symtom. De lakemedel som anvands
vid Smith-Magenis syndrom ar centralstimulantia (vid hyperaktivitet
och koncentrationssvarigheter), antidepressiva, somnmedicin, humor-
stabiliserande, antipsykotisk, alfa 2—antagonister och benzodiazepiner.
— Atypisk neuroleptika kan anvéndas som farmakologisk behandling
om barnet ar uttagerande och har sjalvskadebeteende, sa MaiBritt
Giacobini.

Vid somnsvarigheter ar melatonin vanlig. Det ar ett kroppseget &mne
som inte ger biverkningar. For barn och ungdomar som é&r trétta under
dagen kan betablockerare satta in pA morgonen for att 6ka vaktenhets-
graden. Aven tyngdticke kan hjalpa vid sémnstorningar.

| en internationell studie som gjorts om lakemedelsanvandningen
bland 62 barn med SMS hade 16 aldrig anvant mediciner. Av patien-
terna fick flickorna mest medicin. Effekten av mediciner var svag och
benzodiazepiner (mot depression) hade ingen effekt.

— Det ar viktigt att larare, specialpedagoger, psykologer och andra som
kommer i kontakt med barn som har Smith-Magenis syndrom far in-
formation om barnets beteende och emotionella reaktioner sa att de
kan bemdta barnet och dess behov pa bésta sétt, slutade MaiBritt Gia-
cobini.

Fragor till MaiBritt Giacobini

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

Varfér lugnar barnavardscentralens personal féraldrarna nar
barnet ar sent i utvecklingen istéllet for att ta reda pa mer?

— Barn som avvikit tidigt i utvecklingen, till exempel vid ett enkelt
spraktest i tvaarsaldern har okad risk att ha neuropsykiatriska problem
vid sju ars alder, enligt en studie som Christopher Gillberg gjort. En

10
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forsenad utveckling kan alltsa vara en varningsklocka. Om foraldrarna
ar oroliga ar det viktigt att félja upp barnet. Vid autism ar det bra att fa
diagnosen tidigt for att ge barnet den hjalp det behdver.

Varfor far en del barn med SMS diagnosen adhd? Vilken ar skill-
naden mellan att ha SMS och SMS med adhd?

— For att fa en adhd-diagnos maste barnet uppfylla vissa kriterier. Hos
en del av barnen med adhd finns genetiska orsaker. Det kan vara var-
defullt att faststalla om barnet har en adhd- eller autism diagnos for att
ge dem ratt behandling. N&r det géller adhd hos barn med SMS vet vi
inte riktigt &n hur det yttrar sig. Vanligast ar koncentrationssvarigheter
men &ven hyperaktivitet kan forekomma.

Kan barn med SMS &ven fa autism?

—Ja. Ar barnet sent i spraket for det tankarna till autism. Vanligt hos
barn med SMS &r att fastna i repetitiva beteenden, vilket ar vanligt vid
autism.

Min dotter repeterar ibland vanliga fragor, vad kan det bero pa?
— Det kan vara for att fa bekraftelse, men om det inte &r det kan det
som hos personer med autism handla om det som kallas ekolali.

Hur ska man avstyra vanan att upprepa fragor?

— Man far fundera pa varfor hon gor det. Om det &r ett tvang kan det
uppkomma vid stress eller oro. Strategin ar da att sanka stressen for
barnet genom att forbereda det pa vad som ska handa. Det kan ocksa
vara bra att inte hela tiden bekrafta barnets fragor, utan att svara att det
dar vet du redan. Genom att inte ge det negativa beteendet uppmark-
samhet, kan det minska.

Vad ar fenotyp?
— Det &r de faktiska egenskaperna hos en individ.

Vad ar ojamn begavningsprofil?
— Det kan vara att barnet ar samre i de sprakliga delarna av begav-
ningstestet men battre i den praktiskt logiska delen.

Hur ska man tolka att barnet inte pratar, men verkar val utveck-
lad i sin uppfattning av kanslor?

— Det &r viktigt att man inte underskattar en person som inte talar. De
kan dnda forstd mycket i samspelet mellan ménniskor.

Vad ska man gora om lakarna inte vill ge antibiotika nar barnet
som har SMS far 6roninflammation igen?

— S4g till lakaren att mitt barn har Smith-Magenis syndrom och nér
mitt barn gor sahar vet jag att nagot ar galet. Sag ocksa att du kanner
igen beteendet fran tidigare 6roninflammationer. Jag skulle hoppas att
det kommer att finnas sérskilda vardcentraler dar personalen ar kunni-
ga pa de sarskilda problem som barn med séllsynta diagnoser kan ha.
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Finns det nagot satt att kontrollera om vart barn sover?
— Det beror pa. Man kan undersdka somnen i ett somnlaboratorium.

Lararna sager att var dotter hamnar i ett ”stand by”-lage ibland,
och blir franvarande. Det &r ndgot som aldrig hander hemma.
Vad kan det vara?

— Om det ar mycket intryck i skolan kan det vara ett satt for henne att
ta paus. FOrsok kontrollera om det finns ett monster, som att hon
kommer i detta tillstand i sarskilda sammanhang. Det ar ocksa viktigt
att utesluta abscensepilepsi, som &r epilepsi med franvaroattacker.

Kan man mata melatoninnivan hos vart barn med SMS diagnos?
— Det gar att mata nedbrytningsprodukter fran melatonin. Men det &r

en lite komplicerad och onddig process, eftersom personer med SMS
sallan har for 1ag melatoniniva utan snarare en forskjuten utsondring

over dygnet.

Kan barn med SMS utveckla sin produktion av melatonin nar de
blir aldre?

— Soémnproblemen beror oftast inte pa att deras produktion av melato-
nin ar for 1ag, utan for att den utsondras vid fel tidpunkt pa dygnet.

Hur ar ansvarsfordelningen mellan skolan och féraldrarna nar
det géller barnet?

— Foraldern maste vara spindeln i natet nar det géller insatserna for
barnet.

Kan de nya medicinerna som ges barn vid adhd paverka sémnen
negativt?
—Ja, det &r en vanlig biverkan.

Hur kan vi fa balans mellan behovet av sémn och aktivitet pa da-
gen med hjalp av mediciner?

— Det ar svart att stalla in medicinerna sa att det blir en bra balans. |
varje enskilt fall far man forsoka prova sig fram vad som passar barnet
bast.

Hur ska man hantera biverkningarna av medicinerna?

— Det galler att tanka pd att alla lakemedel har biverkningar. De ska
vagas in i beddmningen av medicinernas nytta. En del av dem som
anvands vid adhd paverkar till exempel aptiteten vilket kan vara bra
att tanka pa.

Det var besvarligt for Eva att amma Vera. Nar Eva forsokte ge henne
brostet spjarnade Vera emot och kastade huvudet bakat, trots att hon
signalerat att hon var hungrig.
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— Eftersom jag hade ammat ett barn forut visste jag hur jag skulle géra
sa jag tryckte henne till brostet fast hon inte ville. Hon behévde ju
mat, sager Eva.

Efter en stund tog Vera brostet. Da gick det bra.

Senare har Eva forstatt att liknande uppfodningsproblem ar vanliga for
barn med SMS. De &r hungriga, men vill samtidigt inte ha mat.

— Aven nér vi bérjade ge henne smakportioner var det besvarligt. Vi
fick ha henne fastspand i barnstolen for hon ville ta sig ur den och
kastade maten omkring sig, berattar Hakan.

Veras ambivalens kring maten fortsatte. Hon var aktiv ena stunden
och andra ganger sov hon éver matningstiden sa att Eva fick vacka
henne nar det var dags att ata.

Vera var lugn under de forsta manaderna och sov mycket. Vid 8-10
manaders alder markte Eva att Vera inte hanterade leksaker som hon
forvantades gora i den aldern.

— Tararna rann pa mig, nar jag insag att nagot var annorlunda med
henne. Jag ar forskollarare, sa jag vet mycket val vad barn forvantas
kunna gora i olika aldrar.

Samtidigt var Vera inte sa sen rent motoriskt. Hon satt som hon skulle
och borjade ga vid 18 manaders alder.

— Aven om hon var lite sen, 1&g hennes motoriska utveckling dnda
inom normalomradet. Jag fragade fortfarande inga lakare, men dar-
emot var jag valdigt vaksam pa hur de tittade pa henne nar vi var pa
barnavardscentralen, BVC, séger Eva.

Rosslade nar hon andades

Varje gang de var pa BVC blev familjen skickad akut till barnkliniken
for att personalen tyckte hon rosslade nér hon andades. Nu i efterhand
vet familjen att det berodde pa att hon var mjuk i luftstrupen, brosket
som ska ge den stadga var inte fardigutvecklat.

— Jag gissar nu i efterhand att de ocksa sag att det var nagonting an-
norlunda. Sa dar satt jag pa akuten i flera timmar med Vera och store-
bror Oscar. Det var jobbigt. Varje gang hamtade de fler lakarkollegor
som skulle titta pa henne, men de hittade ingenting konstigt. Men jag
var jattevaksam.

Eva sa fortfarande inget om sina egna iakttagelser. Men hon bdrjade
stalla fragor. Da blev de skickade till neurolog och andra specialister
pa barnkliniken. Nar de inte hittade nagra problem féreslog psykolo-
gen en bedémning av hennes begavning.

— Bedomningen var att hon hade ett begavningshandikapp, sager Ha-
kan.

Somn och dygnsrytmer

Eftersom personer med Smith-Magenis syndrom har en spegel-
vand melatoninproduktion finns ett intresse fran somnforskare
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att studera dem som har diagnosen. Forhoppningen ar att studier
av somnsvarigheterna vid SMS kan leda till en 6kad kunskap om
vad som reglerar manniskans somn.

Jan-Erik Broman, specialistsjukskoterska i psykiatri vid S6mn-
och Andningscentrum, Akademiska sjukhuset i Uppsala pratade
om sémn- och dygnsrytmer.

Somn och vakenhet férhaller sig som Yin&Yang till varandra. De &r
varandras motsatser, men ar beroende av varandra. For att den ena
delen ska fungera behover den andra gora det ocksa. Manniskan har
en monofasisk dygnsrytm. Det betyder att vi sover en gang (mono) per
dygn. Hos djur ar det annorlunda. Manga djur sover flera ganger och
stora delar av dagen.

— En delfin till exempel sover med en hjérnhalva i taget. Det &r ndd-
vandigt. Tar den sig inte till vattenytan kontinuerligt for luft drunknar
den, sa Jan-Erik Broman.

Ljuset viktig faktor

Den biologiska klockan har lokaliserats ovanfér synnervskorsningen
djupt inne i hjarnan dar synnerverna méts. Var dygnsrytm kallas cir-
kadiansk rytm, efter latinets cirka dies som betyder “ungefir en dag”.
Visserligen ligger grundrytmen i vara gener, men ljuset ar en viktig
faktor for att den ska synkroniseras med omgivningen. Ljuset &r var
tidgivare. | 6gats nathinna finns receptorer for ljus. En sérskild typ av
dem anvénds inte for att vi ska kunna se, utan for att stélla in dygns-
rytmen.

— Informationen som ljuset ger sprids sedan i kroppen med hjélp av
melatonin, som ar vart tidgivarhormon och som bildas i tallkottkor-
teln, forklarade Jan-Erik Broman.

Soémnen regleras av tre faktorer:

Jamvikten, hur lange manniskan varit vaken
Dygnsrytmen, vilken tid det ar pa dygnet
Beteendet, att man ligger ner i ett tyst morkt rum

Vid studier av somn maéts forsokspersonernas EEG (hjarnaktivitet),
dgonrorelser och muskelaktivitet.

— S6mnen bestar av cykler pa 90 minuter. Forst kommer ytlig sémn
och sedan djupsémn. Dérefter kommer REM (Rapid Eye Movement)
somnen i perioder. Under REM-sdmnen &r &mnesomséttningen i hjar-
nan lika hog som i vaket tillstdnd, sa Jan-Erik Broman.

Reparation i kroppen under sémn

Nar vi sover pagar ett viktigt reparationsarbete i kroppen. Under vilan
tillverkas viktiga tillvaxthormoner och immunforsvaret starks. Studier
av manniskan har visat att det finns ett tydligt samband mellan s6mn
och fysisk och mental hédlsa. Somnbrist okar till exempel ké&nslighet
for smarta och risken for depression. Sémnbrist minskar ocksa presta-
tionsformagan.
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Vart behov av somn skiftar under livet. En nyfodd sover 17-20 timmar
per dygn, en tioaring 9-10 timmar och en 15-aring 8-9 timmar. Vid
okande alder minskar behovet av sémn.

— Behovet av somn ar individuellt, ndgra ar langsovare andra behover
mindre sémn for att klara vardagen, sa Jan-Erik Broman.

For att sova bra ar tva faktorer viktiga. Det krévs goda rutiner och en
sammanhé&ngande vakenhet. FOr att sova bra kan det vara bra att und-
vika sadant som stér somnen som kaffe och nikotin. Det finns fyra
huvudgrupper av somnstorningar: Insomnier (svart att somna in och
bibehalla sdmnen), hypersomnia (mer sémn an normalt eller uttalad
dagtrotthet pa dagen), dygnsrytmstorning och parasomnier (olika fe-
nomen under sdmnen, som att ga i smnen).

Dygnsrytmstdrning ar den variant som drabbar personer med SMS.
Definitionen av akomman &r att det finns en obalans mellan den
dygnsrytm som personen féljer och den dygnsrytm som omgivningen
foljer. Resultatet blir att personen ar trott pa dagen nar andra &r pigga
och har svart att sova pa natten.

— Det finns rapporter som visar att personer med SMS upplever en
viss lattnad vid resor vasterut. Da lider vi andra kanske av jetlag av
tidsomstallningen, men personer med SMS &r da i takt en kort tid, sa
Jan-Erik Broman.

Spegelvand melatoninproduktion

Melatonin produceras av tallkottkdrteln under natten. Den som har
Smith-Magenis syndrom har en melatoninproduktion som ar spegel-
vand visar en farsk studie. Eftersom syndromet sa tydligt har en kopp-
ling till somn har forskare ett stort intresse av att studera regleringen
hos personer med SMS. Gener som sétts i samband med diagnosen
samverkar med klockgenen och forskarna hoppas att genom studierna
battre forstd hur man ska kunna behandla personer med Smith-
Magenis syndrom.

— Genom att titta pa hur melatoninproduktionen ar hos en person med
SMS kan man latt forsta att behovet att somna ar oemotstandligt vid
16-tiden. Det ar strax efter en hdg utsondring av hormonet. Det leder
latt till att personen somnar for tidigt for att fa en bra nattsémn nar
andra sover, sa Jan-Erik Broman.

Garna tupplur vid lunch

| den nya studien av melatoninproduktionen hos personer med SMS
minskar utsondringen omkring midnatt. S6mnen blir mer ytlig och
kroppen signalerar att nu &r det dags att vakna, samtidigt som 6vriga
kroppen signalerar att det &r natt. Denna konflikt ar en av anledning-
arna till att det finns storre risk for utbrott vid dessa tider pa dygnet.
Utsondringen av somnregleringshormonet melatonin fortsatter att
minska under morgontimmarna. Nar det &r dags att ga upp vid sju atta
tiden 6kar paslaget igen och trottheten slar till pa riktigt vid lunchtid,
eftersom melatoninet nu signalerar sémn
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— Da skulle personer med SMS ma bra av att kunna fa ta en tupplur
med tanke pa att deras kropp signalerar vila, sa Jan-Erik Broman.

For att hjalpa personer med syndromet att hantera tréttheten och
somnbehovet pa dagen &r det i Frankrike regel att ge melatonin som
lakemedel for att 6ka somnen pa natten i kombination med ett annat
lakemedel sa kallade betablockerare for att hamma melatoninproduk-
tionen pa dagen och 6ka personens vakenhet.

Fragor till Jan-Erik Broman
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Om nu melatoninproduktionen &r spegelvand vid SMS, kan man
inte gora nagot for att sanka produktionen pa dagen?

— En kombination av tillskott av melatonin pa natten och betablocke-
rare pa dagen kan hjalpa, men behandlingen hjalper bara for stunden.

Hur mycket melatonin produceras normalt hos en person?

— Det ar valdigt olika hos olika individer. Jag har aldrig sett nagra
uppgifter pa totala mangden. Man kan méata melatoninnivan i blod
eller saliv. Idag far personer med SMS utskriver mellan 2 och 5 mg
per dygn, men det svart att jamfora den tillforda dosen med kroppens
egen produktion.

Kan barn med SMS utveckla en béattre sémnrytm med tiden?

— Troligen en béttre rytm pa sikt, men inte helt bra. Jag gissar att om
ni slutar med melatonin ar ni tillbaka i den situation ni var innan hon
borjade ta lakemedlet.

Varfor pratar en del personer i somnen?

— Detta ar ett inte sa ovanligt fenomen. Inslag av ofullstandig sémn
kan forekomma under somnen. Men det &r svart att saga varfor en del
talar i somnen.

Varfor finns ett samband mellan évervikt och stress vid sémn-
brist?

— Det finns flera forklaringar. En &r att hormonet (leptin) som reglerar
var kansla av mattnad minskar om man sover for lite. Det &r ett skal
till att somnbrist leder till risk for dvervikt.

Hur kommer det sig att det ar skillnad i somnbehov mellan ko-
nen?

— Vid Akademiska sjukhuset i Uppsala gjordes en studie dar 1 500
personer fick fragan hur mycket de behovde sova och hur mycket de
ansag att de behdvde. Resultaten visade att personerna i studien gene-
rellt behévde en timma mer &n de far. Kvinnor angav stérre somnbe-
hov &n mén. En forklaring till det anses vara att kvinnor har en mer
komplicerad hormonreglering, som kraver mer aterhamtning for att
fungera.
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Varfor forskjuter ungdomar sin dygnsrytm?

— Det finns en biologisk orsak till detta, som gor att man i den aldern
blir mer kvéllsmanniska. Ibland leder detta till att de sitter uppe och
spelar datorspel sent pa natterna. Da forskjuts deras dygnsrytm ytterli-
gare.

Vid vilken alder sover vi bast?
— | elvadrsaldern &r vi generellt mest i balans mellan sémn och vara
behov.

Personer med SMS har hog sméarttréskel och sover lite, alltsa
tvartom mot vad sémnstudier visar.

— Detta sannolikt tva helt skilda fenomen och den forhojda smérttros-
keln &r ju ett sarskilt symtom vid SMS.

natten

Vid tva ars alder blev Veras ilska alltmer intensiv. Hon dunkade sitt
huvud i vaggen och hade svart att sova hela nétterna. Vera somnade i
tid som andra tvaaringar, men vaknade vid midnatt. Sedan var hon
vaken i flera timmar innan hon somnade igen. Nér familjen gjorde en
kartlaggning av sémnen sov Vera inte enligt nagot bestamt monster,
utan det kunde skifta rejalt natt for natt. Nar Vera var vaken pa natten
skulle hon absolut ligga néra eller vara bredvid Eva. Hon brakade och
slet stora tussar har fran sin mamma.

— Nar vi somnade igen hade jag ett konstant grep om hennes fotled,
for att hon inte skulle smita ivag ensam pa natten och riskera att skada
sig medan vi sov, sdger Eva.

Hon kommer bara ihag korta minnesbilder fran denna slitsamma tid.
— Det var en period nar vi var uppe 3-4 timmar per natt. Vi turades om
att vaka, sager Hakan.

Bytte sovrum

Foraldrarna &ndrade strategi eftersom de forblev stérda under natt-
somnen. Hakan laste in sig med Vera i sovrummet som hade maork-
laggningsgardiner, medan Eva som var mer lattstord fick sova i ett
annat rum. | sovrummet fanns fa saker, for att inte Vera skulle lockas
att leka mitt i natten.

— Vi sag till att det skulle vara sa trakigt som det bara gick, sager Ha-
kan.

Men efter en tid slutade de med denna strategi, eftersom den inte
hjalpte. Vera vaknade och var arg och skrek mitt i natten.

Hon bara gallskrek, da var det battre att stoppa ner henne i en vagn.
— Under en lang period var jag ute och gick med henne vid 4-5 tiden
pa mornarna. Jag brukade moéta brevbararen pa vagen hem, beréattar
Eva.
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Att prova olika metoder har handlat om ren dverlevnadsstrategi menar
foréldrarna. Ibland har den ena av dem tagit ett tyngre lass och skott
nattvaket, ibland den andre.

— Hakan behover inte sa mycket somn, han klarar somnbristen béttre
an jag. Jag behdver betydligt mer sémn for att fungera, forklarar Eva.

Stottat varandra

Foraldrarna berattar att de stottat varandra genom Kriserna. Eva krisa-
de mest innan de visste vad det var med Vera, ndr hon markte att det
var nagot som var annorlunda.

— Det var den storsta krisen eller sorgen for mig. Sedan har jag haft
andra kriser, men da har det berott pa frustration eller trétthet.

For pappa Hakan var beskedet efter den forsta utvecklings- och be-
gavningsbeddmningen nar Vera var tva ar tufft.

— Da hade jag svart att se nagra utvagar, sager Hakan.

Hans stora kris kom nér Vera fick diagnosen Smith-Magenis syndrom.
Da var det Eva som fick orka.

— For mig var det en lattnad att fa besked, jag var jatteglad nar vi fick
diagnosen. Det var svart pa vitt att det inte var mig det var fel pa.
Aven om jag varit ganska trygg med att det inte var mitt "fel” si var
det anda jatteskont nar vi fick SMS-diagnosen. Psykologen sa att nu
kan ni hamna i kris i alla fall, men jag sa nej. Det har inte blivit sa,
séger Eva.

Sjukgymnastik och fysisk aktivitet vid Smith-Magenis syndrom
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Fysisk aktivitet ar nodvandig for alla manniskor. En aktiv fritid
gor oss valmaende och ger oss energi. Barn med Smith-Magenis
syndrom behdver aktiviteter som ar varierade och intensiva.
Bente Stranden Hunn, sjukgymnast fran Frambu utanfér Oslo,
ett center for sdllsynta diagnoser, berattade om verksamhetens
erfarenhet av sjukgymnastik och fysisk aktivitet for personer med
Smith-Magenis syndrom.

Pa Frambu holls den forsta familjevistelsen for barn med Smith-
Magenis syndrom redan ar 2001. Da kom fyra barn. Sedan dess har
flera vistelser med foredrag och kunskapsutbyte ordnats. Under aren
har personalen samlat kunskap fran de 19 personer, mellan 1 och 35
ar, som vistats dar.

— Vart nuvarande projekt ar att kartlagga funktionsnivan hos forskole-
barn med Smith-Magenis syndrom, beréttade Bente Stranden Hunn.

Malsattningen pa Frambu ar att ha barnet i fokus. Genom en helhets-
syn vill man skapa goda uppvaxtvillkor for barnen, stimulera deras
utveckling av sprak, kognition, social- och emotionell formaga liksom
motorik.
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— Vi vill ge barnen basta mojliga formaga att hantera sina liv, sa Bente
Stranden Hunn.

| sitt arbete analyserar personalen individens formaga inom olika om-
raden. De undersoker den psykomotoriska utvecklingen, kvaliteten pa
barnets rorelseformaga, eventuella snedstallningar, styrka och musk-
lernas beskaffenhet, stabilitet och koordination, den orofaciala (mun-
ansikte) funktionen och férmagan att klara det dagliga livet, ADL-
funktionen.

— Fotterna ar ofta snedstéllda hos barn med Smith-Magenis syndrom.
Att iaktta deras funktion &r darfor en viktig del i undersdkningen av
barnets funktionella helhet, sa Bengt Hunn.

Det finns en stor variation pa den motoriska férmagan hos personer
med SMS. Manga har forsenad motorisk utveckling. Genomsnittsal-
dern for att sitta, krypa och ga ar hogre an for andra barn.

— Hypotoni, 1dg muskelspanning ar vanligt. Det leder ofta till att bar-
nen ar mindre aktiva och att de kan fa svarigheter att koordinera sina
rorelser. Den laga muskelspanningen paverkar ocksa balansen och
stabiliteten och gor att gangen ofta blir tung, sa Bente Stranden Hunn.

Erfarenheten fran Frambus familjevistelser for barn med Smith-
Magenis syndrom visar ocksa att manga ar kansliga for sinnesintryck
och har svart for att tolka dem. Hyperaktivitet och koncentrationssva-
righeter ar vanligt. Smarttroskeln ar ofta hog.

Skolios

Eftersom skolios, snedstallning av ryggen, &r ett vanligt symtom vid
SMS ér det viktigt att forebygga skevheten av ryggraden. Det kan go-
ras genom att 6ka rorligheten, muskelstyrkan och se till att barnet sti-
muleras med en variation av rorelser. Det galler ocksa att avlasta ryg-
gen med en god sittstallning med stod for rygg och fotter och oka sta-
biliteten runt backen och hofter. Barnets rygg bor undersokas kontinu-
erligt fran unga ar for att eventuell snedstallning tidigt ska upptackas.
Besdk hos barnneurolog eller ortoped kan behévas och ibland korsett
eller operation.

— Om barnet maste agna all kraft at att halla ryggen stabil nar det sitter
i skolan ar det svart att forvantas skriva och teckna samtidigt, sa Bente
Stranden Hunn.

Sned fotstallning

Fotterna ar ofta snedstallda vid SMS. Problemen kan till exempel or-
saka plattfot. I alla fall av snedstéliningar galler att dagligen tréna fo-
tens muskler sa att fotens rorelser stimuleras. Fotriktiga skor &r vikti-
ga, ibland behovs ortopediska hjalpmedel eller kirurgi.

— Var erfarenhet visar att det ar viktigt for barn med Smith-Magenis
syndrom att ha kontakt med en sjukgymnast och ortoped under sin
uppvaxt, sa Bente Stranden Hunn.
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Sinnesintryck

Kansligheten for intryck fran horsel, syn och évriga sinnen &r stor hos
personer med SMS. Det r viktigt att ta hansyn till och ordna miljén
sa att den inte innehaller sa mycket stérande ljus eller ljud fran skra-
pande bord och stolar eller har dérrar som éppnas och sténgs. En vil-
sam miljo, utan storande intryck fran orékneliga bilder pa vaggarna
eller smasaker, underlattar ocksa koncentrationsformagan och ékar
lugnet.

Orofaciala muskler

Ansiktsmusklerna gléms latt av nér det &r tal om motorik, men for
barn med Smith-Magenis syndrom &r det viktigt att de uppmarksam-
mas. Ansikts- och munmusklerna behdver fungera for att barnets arti-
kulation ska vara tydlig och for att det ska kunna &ta.

— Eftersom muskulaturen ofta ar slapp, dven i ansiktet och kring mun-
nen ar det nodvandigt att stimulera den med tréning, sa Bente Stran-
den Hunn.

Hon berattade om olika évningar for att stimulera tungan. | den ingick
att

- racka ut tungan

- slicka pa saker som halls fram

- strécka tungan mot haka och néstipp

- rulla tungan pa langden och tvaren i munnen

- suga med sugror

- ”vinka” med tungan

- goraen bula i kinden med tungan

- "husrengdring” att lata tungan tvétta viggar och tak i munnen

Andra metoder for att stimulera ansiktsmusklerna &r att
- blasa och suga
- stimulera tandkdttet med is, pensel eller tandborste
- blasa ut ljus eller tandstickor
- blasa sapbubblor
- blasa bomullstussar, pingpongbollar eller fjader
- anvanda blasinstrument som munspel och blockfl6jt
- tugga tuggummi (sockerfritt)

Sjukgymnastens roll

Sjukgymnastens roll &r att kartlagga barnets funktioner och eventuella
felstallning och ge vagledning om 6vningar, liksom att folja upp ut-
vecklingen.

— Barn med SMS behéver aktiviteter med god variation. Ovningarna
ska ocksa innehalla en viss intensitet sa att hjartat tranas. Basta sattet
att halla hjartat och halsan i form &r genom traning. Det galler alla och
barn med Smith-Magenis syndrom, sa Bente Stranden Hunn.

Barn som &r sena i utvecklingen behdver ofta hjélp att hitta satt att
trana och leka. De behdver stdd att hitta aktiviteter som de tycker ar
roliga. Vilka aktiviteter som &r lampliga och bor prioriteras beroende
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pa barnets behov kan diskuteras av foraldrarna i samrad med sjuk-
gymnast. FOr vissa barn kanske ridning lockar, for andra vacks moti-
vationen om far simma. Att valja en aktivitet som barnen att trana.

— Vardagsaktiviteterna ar viktiga att utnyttja for motorisk stimulans.
Ta vara pa dem genom att uppmuntra barnet att kla sig sjalv, ata sjalv
eller ga, aven om det &r besvarligt. Se mojligheterna istallet for be-
gransningarna, sa Bente Stranden Hunn.

Lar barnen avslappning

Hennes rad ar att tidigt lara barnen avslappning. Manga lider av span-
da muskler, inte minst i axlar och nacke. Om de kan lara sig avslapp-
ningsteknik eller tycker om massage ar det bra hjalpmedel mot smért-
samma muskelbesvar.

— Forskning visar att fysisk aktivitet ger energi och forbéattrar allman-
tillstandet. Det ar ocksa bra for hjarta, lungor, muskler, mage och tar-
mar och immunfdrsvaret, sa Bente Stranden Hunn.

Fragor till Bente Stranden Hunn

Vera aker skidor

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

Hur yttrar sig kansligheten for sensoriska intryck hos barn med
Smith-Magenis syndrom?

— Nar barnen bombarderas av kanslointryck av ljuden fran radion,
bilder i omgivningen och manniskors aktiviteter omkring dem mister
de sin férmaga till koncentration. Nér de blir évervaldigade ar risken
storre att de blir oroliga och aggressiva. Plocka bort 6verflodiga visu-
ella intryck, fundera 6ver var i rummet barnet kan sitta for att slippa
onddiga storningsmoment och fa en vilsam miljo.

Kan botox anvandas mot stelhet i hoften?
— Botox har mest anvants mot spasticitet, inte mot stelhet.

Hur tidigt kan barnen bdrja rida?
— Vid fyra-fem ars alder brukar vara lagom.

Vera borjade aka skidor nar hon var fem. Foraldrarna forsokte lara
henne redan nér hon var tre, eftersom storebror larde sig aka vid den
aldern, men det gick inte. Nar Vera var fem ar bestamde sig Hakan for
att gora ett nytt forsok. Under en jul nar han var ledig tva veckor akte
de tillsammans varenda dag och kdmpade for att hon skulle lara sig.
Sedan dess har hon akt skidor. Hon élskar friheten att klara sig sjalv.
— Hon har forhallandevis god teknik och ar duktig pa att anpassa far-
ten, séger Eva.

| skidbacken precis som 6verallt annat kan det bli konflikter. Vera vill
till exempel inte att foraldrarna ska aka fore henne i backen.
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Neuropsykiatrisk utredning

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

Barn som fatt diagnosen Smith-Magenis syndrom kan ha nytta av
att genomga en neuropsyKiatrisk utredning.

— Det finns en risk att barn med Smith-Magenis syndrom har
adhd eller autism. For att de ska fa réatt stod kan det vara bra att
veta vilka som ar deras styrkor och svagheter, sa Thomas Ahlsén,
psykolog. Han och Lena Samuelsson, specialpedagog, bada Barn-
neuropsykiatriska kliniken, BNK vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Géteborg berattade om neuropsykiatriska ut-
redningar.

Det &r framst barn fran Goteborg och Vastra Gotalandsregionen som
remitteras till BNK for utredning ifall det finns en misstanke om att
barnet har neuropsykiatriska svarigheter som autism eller adhd. Ibland
kommer aven remisser mer langvaga ifran. Utredningen gors av ett
team med lakare, psykolog, specialpedagog och ibland logoped.

Vid forsta besoket traffar foraldrar och barn en ldkare som gor en me-
dicinsk bedémning.

— Ldkaren informerar sig om vad som hant fran graviditeten och fram-
at, berattade Lena Samuelsson.

Innan barnet kommer for utredning planeras och férbereds utrednings-
och testsituationen. Med utgangspunkt fran information om barnet
forbereds sedan utvecklings- och begavningsbedomningen. Vilka tes-
ter skall véljas? Hur skall miljon utformas for att skapa storsta mojliga
trygghet for barnet? Vilka ska beldéningarna vara for att motivera bar-
net?

— Miljon ska vara optimal for att passa det enskilda barnet s att det
kan gora sitt basta pa testerna, forklarade Thomas Ahlsén.

Pedagoger samlar in information fran barnets forskola och skola. |
enstaka fall gors hembesok.

— Vi ser barnet i sin vardagliga miljé pa skolan och kan studera sam-
spelet med kamrater och larare. Det &r en sida vi inte far fram under
testerna pa BNK. Vi intervjuar lararen om barnets utveckling och in-
larning, sa Lena Samuelsson.

Utredningens innehall

| utredningen ingdr en bedémning av barnets

Utvecklings- och begavningsniva

Anpassningsformaga

Kommunikation (till exempel forsta spraket, uttrycka sig, icke verbalt
uttryck)

Sociala samspel (till exempel 6gonkontakt, tolka sociala signaler, 6m-
sesidighet)

Beteende (till exempel annorlunda beteenden, rédslor, fixeringar)
Lek, intressen (till exempel intresse for detaljer mer an funktion, for-
maga till fantasi)
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Aktivitetsniva/uppmarksamhetsniva
Eventuella tvang och angest

For att bedéma barnets utveckling anvands Griffiths utvecklingsska-
lor. For begavningsbedémning anvands Wechslers skalor mest.

Efter utredningen

Nar utredningen ar klar beréattar personalen pa BNK vad de kommit
fram till angaende barnets svarigheter och styrkor. Med utgangspunkt
fran resultaten fors ett samtal om vilket stod barnet och familjen kan
behdva. Men ocksa vilka rattigheter familjen har. Den sista delen av
utredningen ar att bjuda in forskola och skola och beratta vad utred-
ningen visat.

Varfor utredning om adhd och autism?

Det finns anledning att underséka om barn med Smith-Magenis syn-
drom har adhd eller autism eftersom en del barn har svarigheter inom
dessa omraden. Med kunskap om deras styrkor och svarigheter kan
man sedan béttre planera for barnet i forskolan eller skolan. Personer
med autism har ofta svart med kommunikation och sociala kontakter.
Det kan markas pa hur de uttrycker sig och forstar vad andra séger,
men ocksa pa formagan att tolka andras gester och delta i sociala
sammanhang. Kommunikationssvarigheterna marks ofta vid tolkning
av ickeverbal kommunikation som uttrycks i miner och kroppssprak.
— For en person med adhd eller autism kan svarigheten att tolka om-
givningens beteende skapa osékerhet. Det blir svart att veta vad man
kan forvénta sig och vad som kravs, beskrev Lena Samuelsson.

Nér vi tolkar omgivningen gor vi det efter att ha skapat oss ett helhets-
intryck av situationen, dar vi vagt in den andres ord, kroppssprak och
stamningen. Alla delar har en viktig roll i hur vi uppfattar det som
sags och paverkar informationen vi far. Det ger oss ocksa ledning om
hur vi sjalva ska agera, nér det ar lage att avbryta en diskussion eller
komma med ett inlagg till exempel. Vi gor detta automatiskt, utan att
reflektera Gver processen. En annan viktig funktion i det sociala sam-
spelet ar formagan att leva sig in i andras kanslor. Det ar en formaga
som framforallt utvecklas fran 3-5 arsaldern.

Svart med sociala relationer

Personer med autism och manga med adhd har svarare med dessa so-
ciala formagor. Det kan vara knepigt for dem att skapa en helhetsbild,
eftersom de har problem att avgora vilka detaljer som ar vasentliga.
Det dr ocksa vanligt med svarigheter att leva sig in i andras tankar och
kanslor. De utgar ofta ifran det de sjalva upplevt. Det paverkar sam-
spelet med andra, eftersom det blir svarare att kanna av de subtila sig-
naler som visar hur man ska bete sig i en grupp. Personer med adhd
och autism behover ocksa ofta langre tid for att bearbeta och svara pa
andras beteenden.

23



Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

Smith-Magenis syndrom

— De kan ha svarare att kanna av hur lange de kan prata om sitt intres-
se innan folk borjar tycka det ar trakigt. Om man dessutom har pro-
blem att ldsa av andras signaler ar det &nnu mer knepigt att anpassa sig
I situationer och veta vilket beteende som &r lagom, sa Thomas Ahl-
sén.

Starka radslor

En del av barnen med autism och adhd har starka radslor. Manga ar
kansliga for hoga ljud och dofter. En vanlig rédsla &r ljudet av hand-
dukstorken pa offentliga toaletter. Andra kanner skrack infor djur,
som hundar och katter. Vad man &r radd for &r sjalvklart individuellt.
En del barn alskar ljudet av dammsugaren hemma. Nagra élskar djur.
Men barnen kanske inte alltid regerar som man tanker. Kénsligheten
for sinnesintryck hor ihop med svarigheterna att tolka dem.

— Reaktioner kan bero pa att de upplever intrycken fran sina sinnen
valdigt starkt, vare sig det handlar om ljud, smak eller beréringen mot
huden. Olika typer av matrétter kan ocksa framkalla motvilja. De far
inte lukta fel, smaka fel eller ha fel konsistens. De starka reaktionerna
kan leda till att hela matsituationen paverkas for att undvika allt som
stor, forklarade Thomas Ahlsen.

Beteende

Barn med autism har ofta svart med det icke konkreta. Nar Thomas
Ahlsén fragade en pojke varfor man anvénder ett paraply fick han
svaret:

— Vet inte.

Nar han formulerade fragan pa ett annat sétt blev svaret annorlunda:
Nér har du paraply?

— Naér det regnar!

Bland barn och ungdomar med autism eller adhd &r det vanligare med
ett annorlunda beteende som stereotypier, upprepande rorelser. De kan
fastna vid fixeringar kring vissa saker de vill géra. De har ocksa ofta
ett annorlunda rérelsemonster.

— En forklaring till att deras rorelsemonster ar annorlunda r att de inte
hérmar andras rérelser, som andra barn gor, forklarade Thomas Ahl-
sén.

Sjalvskadebeteende kan inga i symtombilden. Smarttroskeln ar ofta
hdg.

Pedagogik vid adhd och autism

Tillvaron for barn med adhd och autism underlattas om miljén anpas-
sas efter deras behov. Det &r en fordel om miljon &r lugn, utan alltfor
manga andra aktiviteter pa gang nar de ska koncentrera sig eftersom
manga barn ar kansliga for mycket sinnesintryck.

Ordning, dar var sak ar pa sin plats, gor det lattare. En struktur och
tydlighet 6ver dagen med ett verskadligt schema 6ver vad som ska
hé&nda skapar trygghet.
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— Om man inte vet nar lunchen ska serveras och vad som ska goras
sedan ar det svart koncentrera sig pa uppgiften i klassrummet. Ett van-
ligt schema racker inte alltid utan strukturen kan behdva vara mer tyd-
lig, for att minska stressen som osakerheten ger, forklarade Lena Sa-
muelsson.

Tydlig planering

Planering och tydlig forberedelse hjalper barnet att stélla in sig pa vad
som ska handa. Manga barn med adhd eller autism ar stresskansliga
och forstaelse for vad som ska handa minskar stressen for dem.
Svarigheter med koncentration, uthallighet och uppmérksamhet ar
vanliga vid adhd men férekommer ocksa vid autism. Personer med
adhd ar ofta pa sprang, pa hogvarv och pratar mycket. Erfarenheten
visar att manga barn har lattare att koncentrera sig om de har nagot i
handen.

— Barnen kan berétta om kénslan av rastloshet. Hur de verkligen for-
soker sitta still i klassrummet, men att det ar jattejobbigt. Sma barn har
ofta svarare for det, men med aldern lar sig manga hantera sin rastlos-
het och formar sitta still, trots att det kryper i kroppen, sa Lena Samu-
elsson.

Uppmarksamhet

For barn med adhd eller autism ar det ofta kravande att halla kvar
uppmarksamheten vid en uppgift. Kamraternas samtal, rorelser eller
en fagels flykt utanfor fonstret bryter latt koncentrationen. De far ofta
hora att de kan om de bara vill, men det &r inte riktigt sa enkelt som
det later.

— Barnen far d&gna mycket energi for att forma sig att sitta still och for
att behalla uppmarksamheten kring uppgiften. Om de &r motiverade
och intresserade gar det lattare, sa Thomas Ahlsén.

Barn med adhd har ofta svart med korttidsminnet. Darfor har de pro-
blem med langa instruktioner. Nar de hort den forsta delen av instruk-
tionen och det ar dags for andra, tredje, fjarde, femte instruktionen
minns de inte den forsta delen. Darfor riskerar de att misslyckas med
uppgifterna. De far ofta skall for att de tappar bort saker och inte kla-
rar det de ska. Kritiken och misslyckandena riskerar att ge en dalig
sjalvbild.

Manga barn med adhd har las- och skrivsvarigheter. Det &r viktigt att
uppmarksamma s att de kan fa det stod de behover for att lyckas.

Fragor till Thomas Ahlsén och Lena Samuelsson

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

Vid vilken alder ska en neuropsykiatrisk utredning goras?

— Hos oss pa BNK kan den goras mellan 1 och 18 ars alder. Nar den
genomfors beror pa vilken fragestéallningen ar. En grundregel &r att det
ar bra att gora den sa tidigt som majligt for att kunna ge barnet det
stod det behdver.
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Hur ska miljén vara for att gynna barnen i testsituationen?
— Var miljo ar avskalad fran sd mycket intryck som mojligt for att
skapa lugn och underlatta barnens koncentrationsformaga.

Finns det nagra bevis for att resultaten i testen stammer med bar-
net i verkligheten?

— Vi intervjuar ocksa foraldrarna och pedagogerna som mater barnet i
vardagen. Deras svar vags in i bedomningen av testresultaten. Pa det
viset far vi en tydlig respons pa hur resultaten stammer med verklighe-
ten. Var erfarenhet ar att de stammer val 6verens med foraldrarnas och
pedagogernas erfarenhet av barnet.

Tidigare blev var dotter ofta arg nar hon fick fragor. Hur kan
man forklara det?

— Det kan hora ihop med att i en fraga vacks krav pa att man ska sva-
ra, att prestera nagot. Manga av dessa barn har svart nar omgivningen
forvantar sig nagot av dem, eftersom de kan ha problem att forsta vad
som Kravs.

Var erfarenhet att forberedelser snarare kan skapa brak, inte
underlatta dem som ni sager.

— Variationerna hur barnen &r och vad de reagerar pa ér stora. En del
barn, speciellt dem som har svart med tidsbegrepp kan haka upp sig pa
information om nagot som de uppfattar som starkt positivt eller nega-
tivt, och de kan sedan ha svart att tanka pa annat tills detta har intraf-
fat. Darfor ar det viktigt att se till individen och forsta dennes sarskil-
da kénslighet for att forebygga besvérliga situationer.

Familjen besoker lakaren pa habiliteringen en gdng om aret. Han pra-
tar mest med Vera, men ar palast pa syndromet och har sett till att de
skickats till specialister. Tack vare honom har de blivit kallade for
undersokningar av Veras 6gon och 6ron. Nar han horde att de inte var
nojda med bemotandet pa tandvarden, skickade han en remiss till spe-
cialisttandlakare.

Men det var inte han som stéllde diagnosen Smith-Magenis syndrom,
utan en genetiker som vikarierade som barnlékare.

— Jag tror det var var psykolog som sa till lakaren att titta extra pa
Vera for hon &r sa annorlunda. Jag tror det ar darfor vi fick diagnosen.
Det var bara tur, sager Eva.

Provar Ritalin

Mamma Eva har upptéckt att det &r en fordel att ha ett barn med ovan-
lig diagnos, for hon upplever att man da alltid far komma till 6verlaka-
ren. Det galler dven besoket de gjorde pa BUP, nér det blev tal om att
Vera skulle fa medicin for sina koncentrationssvarigheter och aggres-
sivitet.
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— Denna lakare var ocksa helt fantastiskt. Han sa bara att *vi brukar
inte gora nagon mer undersokning &n att ni far fylla i ett formular om
hur ni uppfattar Veras svarigheter. Bedomer vi att Ritalin kan hjalpa
satter vi in det, fungerar det sa fungerar det’.

— Det var jatteskont for da behovde Vera inte ga igenom nagon utred-
ning igen. Jag gissar att han last pa och tankte att Ritalin kunde hjalpa.
Och det har det ju. Det har blivit ett jattelyft. Inte minst for att hon
sover béttre.

God hjalp av habiliteringen

Vera har gatt pa samma forskola som Eva arbetar pa och som store-
bror Oscar varit pa. Det har varit bra, eftersom personalen kant famil-
jen. Pa forskolan var hon ett av fem barn som hade sarskilda behov.
Familjen har fatt stort stod av personalen.

— De har vetat hur vi &r som foraldrar. Vi har sluppit att bli ifragasatta,
séger Eva.

Infér Veras skolstart gjorde de en ny utvecklingsbeddémning.

— Vi har haft god hjélp av habiliteringen. De har hjalpt oss att tdnka.
Psykologen pa habiliteringen sa tidigt att Vera ar annorlunda. Hon ar
inte som de andra barnen.

Utredningen visade att Vera har en begavningsmassig funktionsned-
séttning.

— Filma situationer dar kommunikationen brukar ga snett med
ert barn. Visa den for en pedagog eller logoped, som kanske kan
ge tips om ett alternativt satt att hantera situationen.

Forslaget kom fran Ingrid Mattson Miiller, logoped vid DART
som berattade om kommunikation och olika metoder for att un-
derlatta den.

DART dr Vastra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter for
personer med funktionsnedsattning. DART arbetar med utredning,
utprovning, utbildning samt forskning och utveckling inom kommuni-
kation och AKK, Alternativ och Kompletterande Kommunikation.
Kommunikations- och dataresurscenter liknande DART finns ocksa
pa andra stéllen i landet till exempel i Lund, Linkdping, Gavle och
Umea.

— Vi kan hjélpa till med en probleminventering om barnets behov. Vi
provar ut, provar och foljer upp barnets behov av stod vid kommuni-
kationen. Tillsammans kan vi satta upp gemensamma vilket mal att
jobba mot for att ge stod till barnet, sa Ingrid Mattson Miller.

Vad ar kommunikation?

Vi kommunicerar av manga anledningar. Vi gor det for att vi vill for-
medla ett budskap, for att fa kontakt, for att utbyta information, for att
kdanna gemenskap, for att ge, fa och forsta information och for att lara
0ss och utvecklas.
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Kommunikation och sprak bestar av tre delar.

Innehall — Vad uttrycker eller sager vi?

Form — Hur uttrycker vi det, Anvander vi tal, tecken, bilder, bliss eller
bokstaver?

Anvandning — Varfor, vilket ar syftet med kommunikationen?

— Dessa delar behover 6verlappa varandra for att kommunikationen
ska fungera. Barn med autism har till exempel svart att forsta varfor
man ska kommunicera, vilket paverkar samtalet med andra, sa Ingrid
Mattson Muller.

Vi anvander manga olika uttryck nér vi kommunicerar. Férutom med
det talade spraket visar vi med ljud, blick, ansiktsuttryck och kropps-
sprak hur vi forstar, reagerar pa och uppfattar det som ségs. Vi lar oss
genom att se, lyssna och harma dem som &r i var omgivning.

— Det galler att erbjuda manga majligheter till kommunikation i den
miljon dar barnet ingdr. Att anvanda tecken kan vara bra for de barn
som inte talar. D& kommer ofta talet ocksa, sa Ingrid Mattson Mdller.

Hur mottagaren forstar vad som sags beror pa syn, horsel och koncent-
rationsférmaga. Men ocksa pa motivation, kognition, minne, miljo,
erfarenheter och sprak. Vi lar oss att kommunicera direkt vid fodseln i
motet med andra manniskor. Det ar en process som vanligtvis sker
utan att vi ens tanker pa det.
Nar det ar svart att kommunicera kan det hora ihop med att personen
har

— expressiva svarigheter, svart att uttrycka sig.

— impressiva svarigheter, svart att forsta

— pragmatiska svarigheter, svart att tolka eller anpassa sig till si-

tuationen

Forberedelser underlattar

For barn som har mycket utbrott eller aggressioner &r det viktigt att
forbereda dem pé vad som ska handa under dagen. Kunskap om vad
de ska gora kan minska risken for utbrott.

| projektet KomHit, provas en schemabok pa en dagkirurgisk avdel-
ning. Forhoppningen ar att barn med kommunikationssvarigheter lat-
tare ska forsta vad de ska vara med om infér, under och efter operatio-
nen tack vare boken. Tanken dr att de och deras foraldrar ska kanna
sig tryggare och lugnare.

— Man kan ocksa anvéanda pekkartor, samtidigt som man pratar eller
bilder for att underlatta forstaelsen, foreslog Ingrid Mattson Miiller.

Men flera av foraldrarna till barn med Smith-Magenis Syndrom in-
vénde att bilder inte alls fungerar for deras barn. En mamma berattade
att bilder bara orsakade brak eftersom barnet véagrade slappa bilden
innan den forstorts.

— Har ni filmat en sadan situation, fragade Ingrid Mattson Muiller.
Hon uppmanade foraldrarna att gora det vid nagot passande tillfalle
och visa filmen for en pedagog eller logoped pa sin habiliteringen pa
hemorten. Ingrid Mattson Muller menade att dessa specialister i sam-
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rad med foraldrarna skulle kunna komma med forslag om andra red-
skap eller vad foraldrarna skulle kunna gora for att undvika brak.

AKK

Ingrid Mattsson Miller tipsade om Komlgang-kursen som utgar fran
AKK-tiv projektet. AKK star for Alternativ och kompletterande
kommunikation, dar tiv star for tidig intervention, tidigt ingripande.
Kurserna ges via habiliteringen.

Under atta traffar far foraldrar en chans att bli en kommunikations-
partner till sitt barn. Kursledarna &r logopeder och pedagoger.

— Genom AKK utbildningen ges en djupare kunskap om vad kommu-
nikation &r och deltagarna far en méjlighet att traffa andra foraldrar
med samma behov. Samtidigt lar man sig metoder for att hantera svara
situationer som uppstar nar kommunikationen inte nar fram sa Ingrid
Mattson Muller.

Samtalsmatta

Ett bra komplement till annan kommunikation &r samtalsmatta. Det &r
precis som namnet beskriver en matta dar personer som har kommu-
nikationssvarigheter far stod i att uttrycka sina asikter med hjélp av
bilder. Den kan vara bra att ha pa moten som ett utvarderingsinstru-
ment efter en kurs eller aktivitet. Pa mattan fasts en bild, som &r &mnet
for dagens samtal. Amnet for samtalet ska kannas angelaget for den
som mattan anvénds for. Under samtalet stélls 6ppna fragor till perso-
nen som har kommunikationssvarigheter: Vad tyckte du om utflykten?
Till fragorna finns bilder. Personen placerar bilderna pa mattan i for-
hallande till en visuell véarderingsskala som innehaller bilder med oli-
ka asikter, till exempel bra, sddar och daligt. Asikterna kan gestaltas
med tummen upp eller tummen ner.

— Vi har genomfort flera projekt dar vi provat samtalsmatta for perso-
ner med olika typer av svarigheter. Utvarderingarna ar positiva och
har visat att &ven personer som haft svart att uttrycka sig tidigare,
kunde gora det med mattan, sa Ingrid Mattson Mdller.

Appar pa gang

Pa DARTS hemsida (www.dart-gbg.org) finns en rad tips pa material
och en sammanstallning av olika datorprogram, appar, applikations-
program for datorer, smarta telefoner och surfplattor. For barn med
Smith-Magenis syndrom kan hjalpmedel pa dator eller telefon, bli
vardefulla redskap for kommunikation. Ett gratisprogram for att berét-
ta med hjalp av iPad, iPhone eller iPod touch ar Grid Player. For att
gora schema som forstaelsestdd finns ett flertal appar. En ar Tasuc
Schedule som finns i bade i OS och Android. Det finns flera Facebo-
okgrupper som diskuterar AKK och appar for olika andamal.

— Det finns tusentals appar och fler kommer hela tiden. Pa DART ska
vi gora en nationell databas med appar som stéd fér kommunikation.
Vi ska testa och vélja ut de basta. Det ar ett projekt som ska paga un-
der tre ar, sa Ingrid Mattson Mdller.
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Fragor till Ingrid Mattson-Miiller

Var dotter beréattar hellre i telefon an till exempel via Skype, vi-
deosamtal via mobiltelefon eller dator. Vad kan det bero pa?

— Det kan vara lattare for henne att processa informationen om hon
inte har s& manga andra intryck att bearbeta under kommunikationen,
det vill sdga enbart hérselintryck och inga synintryck.

Ar det risk att talutvecklingen hammas om barnet lar sig kom-
municera med tecken som stod?

— Nej, det finns evidens for att Alternativ och Kompletterande Kom-
munikation, AKK framjar sprakutvecklingen och framjar talutveck-
lingen. Har man forutsattningar att prata gor man det anda, eftersom
det &r lattare i ett samhalle dér de flesta talar.

Var dotter far lara sig att skriva for hand i skolan, men det ar
besvarligt for henne. Maste hon verkligen gora det?

— Att ldra sig skriva for hand kanske valts for att man tror att eftersom
det ar bra for barnens finmotoriska utveckling. Skrivtraning och fin-
motorisk traning ar en dalig kombination. Det ar en kognitivt an-
strangande uppgift att lara sig skriva och att dessutom behéva lagga
sin kraft pa att forma bokstaver for hand framjar pa intet sétt skrivin-
larningen. For manga racker att kunna skriva pa dator. Det finns en
bra programserie som heter Communicate, dar SymWriter ingar. | det
programmet kan man skriva med bilder och fardiga fraser och fa bild-
stod i sin text.

Varfor far vart barn utbrott hemma, men inte i skolan?

— Skolan ar en mycket mer strukturerad milj6 &n vad ett hem ar. Man
foljer tydliga scheman och rutiner. | en skola kan man l4ttare anpassa
den pedagogiska situationen efter barnets behov av kommunikations-
stdd. Det &r inte lika latt i ett hem dér det kan finnas fler faktorer som
Stor.

Barnets utbrott kommer utan férvarning. Vad ska vi géra?

— Filma dessa situationer och be en pedagog eller logoped komma
med tips om hur ni ska agera. Det kan dven vara bra att ga en kurs om
kommunikation riktad till foraldrar till barn med kommunikationssva-
righeter, AKK-tiv - Komlgang.

Vera |ar sig tecken

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

Nar familjen skulle flytta fran radhus till hus var Vera uppe i varv. De
hade inte berattat for henne att de skulle flytta, utan forsokte packa i
smyg. De hade banankartonger lite hdr och var.

— Vi hade inte sagt sa mycket for vi tankte att vi inte skulle oroa henne
i onddan, sager Hakan.

Pa forskolan hade de jobbat mycket for att lara henne tecken eftersom
hon fortfarande inte pratade. Hon hade fatt bra kontakt med en av pe-
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dagogerna. Infér henne kunde Vera uttrycka att hon var radd. Pedago-
gen hade fragat, men vad ar du radd for? Det hade tagit lang tid innan
hon hade kunnat uttrycka vad det var, men sedan hade pedagogen for-
statt att det var de dar kartongerna som skramde henne.

— Det var fantastiskt att hon lyckades fa fram det. Samtidigt var det
pinsamt att hon som var en extrakontakt forstod béttre &n vi vad Vera
kande. Men sa har det alltid varit, andra har haft battre kontakt med
henne &n vi, eftersom hon alltid ska braka med oss, sager Eva.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

— Det géller att hitta nyckeln for vad som fungerar bést for varje
barn. Gor man det kan svara situationer underlattas och barnet
far mer stimulans som bidrar till positiv utveckling.

Astrid Emker, pedagog talade om Agrenskas pedagogiska arbete
infor en familjevistelse.

Pedagogik vid sallsynta diagnoser utgar fran individens forutsattning-
ar. Den bygger pa generell specialpedagogik och pa specifik kunskap
om diagnosen. Infér familjevistelsen skaffar sig personalen kunskap
om diagnosen genom medicinsk information, tidigare erfarenheter
fran Agrenskas arbete med sallsynta diagnoser, familjens erfarenhet
av barnet och information fran barnens férskola eller skola.

— Eftersom detta ar den forsta veckan som ordnats for barn med
Smith-Magenis syndrom lar era barn oss valdigt mycket, sa Astrid
Emker.

Det pedagogiska programmet utformas fran WHOs klassifikation ICF.
— ldag innebar det att personer med funktionsnedsattning inte bara ska
ha mojlighet att vara med rent fysiskt utan att de ocksa ska ha infly-
tande Over sin delaktighet, forklarade Astrid Emker.

Mentalisering

Na&r programmet for veckan skapas tar personalen p& Agrenska hansyn
till barnen och ungdomarnas formaga till mentalisering. Mentalisering
ar att kunna avlasa och svara pa andras intentioner, avlasa lyssnarens
intresse och forsta skoj och missforstand eller nar nagon luras bland
annat.

— Brister i mentalisering forsvarar forstaelsen av vilka konsekvenser
ens eget eller andras handlande kan fa eller vilka sociala regler som
géller, forklarade Astrid Emker.

En persons exekutiva funktioner &r en annan faktor att ta hansyn till.
Exekutiva funktioner handlar om hur man hanterar information och
handlar darefter. De styr en persons anpassningsférmaga, motivation
och koncentration.

— Brister i den exekutiva férmagan paverkar hur en person loser en
uppgift. Brister kan ocksa paverka arbetsminne, tidsuppfattning och
uthallighet, sa Astrid Emker.
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Hon bad foréldrar och personal i publiken att v&nda sig de andra i
rummet och diskutera vad de upplever som en utmaning i métet med
barn som har Smith-Magenis syndrom?
Efter samtal med nédrmaste bankgrannarna kom flera &mnen upp.

- barnens tidsuppfattning

- bristen pa forstaelse och kunskap hos annan personal

- barnens koncentrationssvarigheter

- behovet av att aktiviteterna ar lustfyllda for att motivera bar-

nen

Tydliggdra

For att mota barnen och ungdomarnas behov av 6verblick och trygg-
het ar det viktigt med ett tydligt schema éver dagens aktiviteter. Ett
satt ar att anvénda en taltapet (Rehabmodul.se). Det &r ett redskap for
att gora ett schema med talad information till varje aktivitet under en
bild. Den talade informationen kan foraldern eller personalen sjalva
spela in. Tryck pa bilden med mat och tala in meddelandet: Det &r
mat.

— For individer som &r kan det vara roligt att ha ett schema dar de far
trycka pa en knapp, som denna, sa Astrid Emker.

Ett av malen under veckan &r att stimulera och stodja kommunikation.
Déarfor & samma personal med barnen under hela veckan. Aktiviteter
och milj6 ar ocksa valda for att inbjuda till kommunikation. Dagens
aktiviteter anpassas efter var och ens ork och mdgjligheter. For barn
med Smith-Magenis syndrom ar det ofta viktigt att fa titta forst innan
de vill prova nagot nytt. Har de fatt chansen att se vad som ska handa
och vad de forvantas gora kan deras intresse att prova véckas.

— Vilj instruktioner som &r tydliga och enkla. Prata i korta meningar.
Upprepa hellre meningen en gang till &n att forklara med nya ord.
Undvik ord som har en otydlig inneb6rd som strax, snart, sa Astrid
Emker.

Foraldrarnas fragor ledde in samtalet pa vad som kan goras for att inte
barnen ska bli aggressiva och braka nar det ar brattom att fa pa sig
kladerna pd morgonen till exempel. Astrid menade att det viktiga ar att
forsoka bryta innan situationen urartar. Redan nar situationen ar pa
vdg att utvecklas mot kaos galler det att se till att hamna i ett l&ge utan
affekt.

— Ofta &r vi vuxna med och trycker upp situationen mot kaos. Med var
blick och vart tonfall paverkar vi stamningen. Det ar viktigt att hitta
nyckeln som fungerar for det enskilda barnet och halla fast vid den.
Fundera 6ver vad som behdvs for att de situationer dar brak uppstar
ska fungera med sa lite konflikter som mojligt, sa Astrid Emker.

Barn med Smith-Magenis syndrom reagerar ibland med sjélvskadebe-
teende, inte minst vid stress. Det gjorde dven en flicka med en annan
séllsynt diagnos som var p& Agrenska under en familjevistelse. Vid
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varje dverlamning mellan personal och familj i BIa salen bet hon sig
sjalv sa att de fick satta pa henne skyddshandskar.

— Vi funderade Gver vad vi kunde foréandra for att hon inte skulle ska-
da sig. Vi kom pa att hon alskade att gunga. Vid gungan var hon som
allra mest lugn. I fortséttningen gjordes éverlamningen alltid vid
gungorna. Da blev ocksa hennes sjélvskadebeteende mindre vid 6ver-
lamningen, sa Astrid Emker.

Ett mal under veckan &r att ge basta forutsattningar for inlarning och
mojlighet till koncentration. For att lyckas anvénds hjalpmedel som
passar det enskilda barnet. Aven arbetspassen anpassas till barnets
ork. Gruppaktiviteter varvas med sjalvstandiga aktiviteter.

Under veckan ingar aktiviteter som stimulerar barnens fin- och grov-
motorik.

— Barnen far vara bade inomhus och utomhus. De &r pa stranden, i
skogen eller lekplatsen. Gor vi gruppaktiviteter som kamratbanan
handlar det inte om att tévla, utan ar en dvning i samarbete, sa Astrid
Emker.

Fragor till Astrid Emker

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

Det ar latt att glomma bort sig nar man har ont om tid. Da agerar
man inte sa lugnt som man borde for att undvika barnets utbrott.
— Det kommer att bli utbrott och konflikter och situationer da man inte
agerar som man lart sig ar bra for att undvika brak. Men har man val
hittat “nyckeln” till vad som kravs for att det ska fungera, & man mer
forberedd for att undvika situationer som skapar dem.

Vad ska vi gora for att undvika att barnets sjalvskadebeteende?
— Var erfarenhet &r att det bésta ar att inte lagga fokus pa det. Vi ger
det inte uppmarksamhet. Da blir situationerna farre.

Nar min dotter blir radd blir hon ofta arg och far utbrott.
— Jag tror att ilska &r en vanlig reaktion pa radsla.

Hur férbereder ni barnens ankomst hit?

— Foraldrarna far brev dar de fyller i svar pa fragor om sitt barn. Sva-
ren foljs upp nar en pedagog ringer upp foréldrarna och pratar om bar-
net och de speciella behov det har. Forberedelserna &r noggranna for
att fa en bra bild av barnet innan det kommer. Darfor brukar inskol-
ningen ga latt.

Hur fungerar barn med Smith-Magenis syndrom tillsammans?
— De har inte alltid det sa latt i sociala relationer. Manga leker mest
och helst ensamma. Vi forséker fa en gruppkansla och att ingen ska
ké&nna sig utanfor.
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Vilka synpunkter har ni pa att barnets personal byts efter halva
dagen for att de ska orka vara bra pedagoger? Kanske ar bytena
stressande for barnet?

— Orkar personalen vara professionella och beméta barnet pa ratt satt
under hela dagen? Om inte &r det att foredra att byta efter halva dagen.
Man kan ocksa tanka sig att lagga in en egen aktivitet, som att ga en
promenad, om skolan &ar en for stressig miljo for barnet.

Skolmiljon ar anpassad for de andra barnen, inte for barn som
behdver mer rofullt och lugnt omkring sig. Vi kunde inte géra om
hela miljon, men har skapat en vra som ar mer rogivande.

— Det &r bra att tdnka konstruktivt kring vad vi sjélva gora eller &ndra.
Om det inte gar att géra om ett helt rum kan det vara bra att erbjuda en
lugnare del av ett rum.

Vera borjar sarskolan

Nyhetsbrev nr 410 © Agrenska

For familjen var det jatteharligt nar Vera borjade skolan. For dem var
det ingen kris att hon skulle bdrja sarskolan, som de hort andra foréld-
rar berdtta om.

— Anda sedan hennes forsta utredning om begavning och utveckling,
har vi vetat att hon hér hemma i sérskolan, sager Eva.

Vera fick vérldens basta froknar som tillrattalagt undervisningen efter
varje barn med bildstdd och schema. Samtidigt har de visat stor flexi-
bilitet. Nar de markte att Vera var som en studsholl pa morgonen kun-
de de bestamma sig for att ga ut i skogen istéllet.

— Det &r helt underbara méanniskor, séger Eva.

Efter skolan var Vera pa fritids.

Vera kommer pa natten

Nar Vera borjade pa skolan och fritids slutade hon att rycka andra
barn i haret och att bita och sla dem, som hon gjort under hela forsko-
lan. Men i borjan hade hon stora somnsvarigheter. Tiden efter flytten
till huset var en fruktansvart tung period for hela familjen. Vera kom
till foraldrarnas séang varje natt. Hon kissade sa mycket pa natten att
bljorna inte rackte till. Eva vagade inte rora sig, for rakade hon gora
det kunde Vera skrika i tre timmar.

— Sé jag 1&g kvar dar i det blta. Sa var det i flera ar. Senare rakade jag
namna detta for psykologen. Vi fick da veta att vi har ratt till vuxen-
blojor till Vera. Psykologen ar jatteduktig, men det ar inte alltid 1att
for henne att veta vad hon ska fraga efter. Och ar man i det tillstand
jag var sa kommer man inte ihag att be om hjalp. Den standiga somn-
bristen och braken med Vera gjorde att jag var som i ett tocken.

Da var jag riktigt deprimerad. Det var inte sorgen. Det var mer en ut-
mattningsdepression.

Planerade 6verraskning for Eva
Hakan insag att Eva var illa daran. Han planerade en 6verraskning.
Néar han hade sin kris efter SMS-diagnosen akte han med jobbet till
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Japan en manad. Det unnade Eva honom. Det var forlésande for ho-
nom. Nu var det dags for Eva att fa lite egen tid, tyckte han och fraga-
de sin svagerska om Eva kunde folja med pa deras resa till Cypern.
Det fick hon.

— Jag sov pa stranden och jag sov i sangen om natten. Jag orkade inte
ens folja med dem ut och dta. Resan var vélgérande. VVdrmen var un-
derbar. Det tog tre dagar innan jag var varm &nda in i sjalen, sager
Eva.

— Vera kan driva oss till vansinne. Det var en punktinsats som betydde
mycket. Sedan vande det, sdger Hakan.

— Man ska vara givmild mot varandra, séger Eva.

Det ar betydelsefullt for syskon till barn med funktionsnedsatt-
ning att bli sedda och bekraftade. De vet att de ar viktiga men de
behover hora sina foraldrar saga det och géarna fa en stund med
dem sjalva i vardagen.

— Vi forsoker stétta dem i deras utsatta roll genom vara syskon-
grupper, beréttade Samuel Holgerson, sjukskoterska p& Agrens-
ka.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast ar den langsta relation
vi har i livet. Den kan vara fylld av gemenskap, men ocksa praglas av
rivalitet, avund och konflikter. Vad som dominerar kan vara olika,
men &ven andra sig dver tid.

— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedséttning, sa Samuel Holgersson.

Han berattade om erfarenheterna fran arbetet med syskonen under
familjevistelserna. Under veckan utgar personalen fran syskonets be-
hov och fragor, for att de ska fa strategier att hantera sina kanslor och
sin vardag.

— Var erfarenhet visar att det ar viktigt med kunskap, att ha nagon att
tala med och att fa traffa andra i samma situation, sa Samuel Holgers-
son.

Kénslor och fragor

Att fa ett syskon med funktionsnedsattning vacker manga fragor och
kanslor. Det &r en orolig tid. Den nya situationen paverkar vardagen
och syskonrollen.

— Ett flertal studier visar att syskon har bristféallig kunskap om sin sys-
ter eller brors funktionsnedsattning och vilka effekter den ger. Studier
visar ocksa att foraldrar tenderar att dverskatta barns kunskap och vad
barn forstatt. Barn har mindre majligheter att paverka sin situation och
omgivning pa grund av sin alder och sociala situation, sa Samuel Hol-
gersson.

Den som far ett syskon med funktionsnedsattning ska forhalla sig till
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syskonets funktionsnedséttning, till foraldrarnas behov och krav och
sina egna behov och énskningar. Men det &r inte bara jobbigt att ha ett
syskon som har funktionsnedsattning. Forskning kring syskonskap
visar att barnen har 6kad mognad jamfért med jamnariga, har stark
empati, engagemang, ansvarskansla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen.

Syskonens program

De tva forsta dagarna p& Agrenska r det fokus pé sjukdomen som
syskonens bror eller syster har. Syskonen far traffa en lakare eller
sjukskoterska med kunskap om sjukdomen. Till dem kan de stélla alla
fragor de har. Informationen om diagnosen utgar alltid fran barnens
egna fragor och funderingar. | de yngre aldrarna récker det ofta att
syskonen far ett namn pa sjukdomen och en kort beskrivning av hur
den paverkar deras bror eller syster. | nioarsaldern vaxer en mer realis-
tisk syn pa tillvaron fram. Barnen inser att villkoren &r olika. De borjar
se och forsta konsekvenser av syskonets sjukdom. Fragorna kan hand-
la om hur det ska ga for deras bror eller syster i skolan och hur framti-
den ser ut.

| aldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld 6ver att
de sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg Gver att
inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor som
de burit pa lange en chans att luftas. Kan man ta allt syre i sin mam-
mas mage? fragade en 14-arig flicka med en tvillingsyster som har
funktionsnedséttning.

— Prata med barnen. Allt man pratar om mister lite av sin farlighet, sa
Samuel Holgersson.

Efter de tva forsta dagarnas fokus pa barnet med funktionsnedsattning
blir det chans till reflektioner och fortsatt samtal kring syskonets egna
kéanslor under onsdag och torsdag. Syskonen tréffas i sma grupper.
Ofta ar det forsta gangen de traffar andra som har broder eller systrar
med samma diagnos. Utéver samtalen gor syskonen olika samarbets-
ovningar. De kan gora kamratbanan som bestar av dventyrsbanor dar
man behdver agera tillsammans for att klara évningarna.

Att lara kdnna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden for
samtal dar de kan dela hemligheter, kdnslor och strategier. Persona-
lens uppgift i samtalen &r att bekrafta barnens kanslor, inte att avvisa
dem genom att ge trost. Det ar viktigt att syskonen far lufta det svara.
De behover veta att det &r okej att kdnna som de gor och att de inte &r
ensamma i den kanslan. Det osagda kan l&tt kdnnas som en klump i
magen eller ndgon annanstans i kroppen. I familjen ar det kanske inte
alltid sa latt att prata eftersom foraldrarna har sa mycket att géra med
barnet som har funktionsnedséttning att syskonet inte vill belasta dem.

Att béra det tunga inom sig skapar stress.
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— Vara erfarenheter visar att gemenskapen och samtalen med andra far
hjarnan att avlastas och att de flesta mar fysiskt battre av samtal, sa
Samuel Holgersson.

Berattelsebok

Under veckan skapar syskonet en beréattelsebok om sig sjalv, om dia-
gnosen och om sina egna strategier. | boken ritar de av sin hand, som
en symbol for dem sjalva. Vid tummen ska de rita tva saker de &r bra
pa. Vid pekfingret saker de vill ska handa om tva ar. Vid langfingret,
vad andra séager de &r bra pa. Vid ringfingret drémmar. Och vid lill-
fingret modiga saker de gjort.

En annan del i berattelseboken ar att fylla en cirkel med tartbitar av
kéanslor. Gladje, sorg och ilska. Cirkeln blir en utgangspunkt for att
diskutera vilka de svara kanslorna &r och vad man kan gora at dem?
Men ocksa vilka de harliga kanslorna &r och hur de kan kénnas oftare.
Sedan kan kénslorna flyttas dver till kroppen: Var sitter de glada kans-
lorna och var &r de svara?

Fragekort &r ett annat arbetsredskap. Syskonen drar ett kort med en
fraga. Det kan till exempel bli: Vad gor dig arg? Under ett samtal med
nagra tonarskillar svarade en: Nar nagon retar min syster. Killarna var
i en period da syskon och familjen mest var nagot de undvek. Men
svaret var sjalvklart: Jag blir arg, for da maste jag forsvara henne.

— Varfor?

— For att jag alskar henne.

Innehallet i veckan gar ut pa att skapa ett 6ppet och tillatande klimat
dar det ar okey att prata kanslor och ha drémmar. Da kan &ven de bra
sidorna av syskonskapet fa plats.

— En sadan kommentar kom nér vi satt och fikade med syskonen under
hajakvariet pa Universeum och en dem sa: Vilken tur att vara syskon
har Smith-Magenis syndrom. Annars hade vi aldrig fatt komma hit!
berattade Samuel Holgersson.

Vardagstid med foraldern

Ett vanligt problem ar att syskonet inte tycker det spelar nagon roll
vad de gor eller hur bra de ar i skolan. Foraldrarna tar det bara for
sjalvklart att de ar duktiga och tar ansvar. Brist pa egen tid med forald-
rarna ar ocksa nagot som syskonen pratar om. Nastan alla vill ha mer
tid med mamma eller pappa.

— Men det behdver inte vara en vecka i solen som kompensation, utan
det ar stunderna i vardagen som &r viktiga. Att ga pa bio tillsammans
eller att foraldern foljer med pa traning ar sadant syskonen uppskattar,
sa Samuel Holgersson.

Syskonens egna tips till foraldrarna &r att de ska berétta om diagnosen
och vad den innebér. De ska prata om hur den &r idag och hur den kan
bli i framtiden.

— Syskonen vill ocksa att foraldrarna tydligt sager att det ar de vuxna
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som har ansvar om brodern eller systern far ett utbrott, inte syskonet,
sa Samuel Holgersson.

Fragor till Samuel Holgersson

Hur ska vi gora for att inte syskonet ska belastas med ansvar for
sin bror med funktionsnedsattning?

—Yngre syskon lar sig snabbt se andras behov och de vill ofta garna
hjélpa till. Som forélder kan du sdga att det ar bra att de hjalper till,
men att de inte behover hjélpa till. De kan behova fa hora foraldern
séga att broderns behov ar de vuxnas ansvar, inte deras.

Ar det viktigt att syskonen far prata med nagon om sin situation?
—Ja, var erfarenhet och studier visar att de mar bra av att traffa andra
syskon med brdder och systrar som har funktionsnedséttning. Foréld-
rar kan ocksa hjalpa dem genom att séga att de vet att de kan ha det
jobbigt i sin syskonroll. Det 6ppnar for samtal om det de funderar pa.
Andra bra satt ar att l4sa bocker som tar upp situationen.

Finns det inte en del positivt med att ha ett en bror eller syster
med funktionsnedséattning?

— Ja absolut, men det ar ocksa viktigt att kanna till syskonets behov for
att veta hur man ska underlétta situationen.

Vad gér man om ett yngre syskon tar mycket uppmarksamhet?
— Boka tid sa att ni gor nagot tillsammans med det andra barnet eller
barnen nagon gang i manaden.

Var son berattade att kompisarna hade sagt att hans syster som
har SMS ser konstig ut. Vad ska jag sdga att han ska svara om det
hander igen?

— Vi vet att syskonen har haft hjalp av att prata med sjukskéterskor
eller lakare har pd Agrenska om sédana fragor. Under veckan far sys-
konen flera tips vad de kan svara pa andras fragor.

Vera har en storebror
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Oscar var 4,5 ar nar Vera foddes.

— Vi fattade ett beslut redan fran borjan att han inte skulle “belastas”
eller anpassa sitt liv efter henne. Det har vi lyckats halla genom aren.
Visst har han fatt kdnna av att han har en syster med funktionsnedsatt-
ning, men han har alltid haft sina fritidsaktiviteter. Vi har aldrig sagt
att han skulle vara med Vera for att vi skulle fa sova, vi har aldrig lagt
ett sadant ansvar pa honom, séger Eva.

—Jag har varit hans tranare i fotboll och skidakning. Tack vare var
kontinuerliga aktivitet har vi en bra far-son relation, berattar Hakan.
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Eva har ibland kant sig avundsjuk pa deras relation, samtidigt som hon
varit glad Over att se hur bra den varit for dem. Oscar har verkligen
fatt nagot.

— Jag tycker anda inte att han tappat kontakten med mig, séger Eva.
Nar personalen fran Agrenska pratade om hur man ska agera och tin-
ka pa syskon till ett funktionsnedsatt barn kdnde Eva och Hakan att de
gjort alla "rdtt”. Det var skont tyckte de. De vet att Oscar dr trygg och
mar bra.

— Vi kdnde igen att han alltid varit mycket mer mogen an jamnariga,
genom det han varit med om, sager Eva.

Information frain Riksférbundet Sallsynta Diagnoser
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— Sallsynta diagnosers dilemma ar okunskap. Bilda en férening
for att byta erfarenheter, skapa kontakter och bidra till att 6ka
kunskapen om Smith-Magenis syndrom. Tillsammans har vi
chans att paverka.

Maria Gardsater, projektledare for Sallsynta diagnoser, Rare
diseases berattade om intresseorganisationen Riksforbundet Sall-
synta diagnoser.

Forbundet startade 1998 for de diagnosgrupper som inte tyckte att de
horde hemma i ndgot av de stora forbunden. Idag heter det Riksfor-
bundet Séllsynta diagnoser och har 11000 medlemmar och &r paraply-
organisation for ett 50-tal medlemsfoéreningar och 6vriga diagnos-
grupper.

— Alla grupper med sallsynta diagnoser har nagra faktorer gemensamt.
Diagnoserna ar komplexa, de ar medfodda och livslanga och har ett
genetiskt ursprung. Var och en ar féreningarna ofta sa sma att det ar
svart att fa inflytande. 1 ett gemensamt forbund kan vi stélla krav pa
samhéllet, sa Maria Gardsater.

Bristen pa kunskap om de séllsynta diagnoserna paverkar varden som
erbjuds men ocksa samhaéllets stod och villkoren i skola och arbetsliv.
Forbundet arbetar for att det ska byggas upp nationella medicinska
center for alla diagnoser som forbundet representerar.

— Vi pratar mycket med politiker i riksdagens socialutskott och gor
undersokningar for att beskriva verkligheten, sa Maria Gardséter.

Nu pagar arbete med att skapa en Nationell strategi for séllsynta dia-
gnoser. Underlaget som tas fram av Socialstyrelsen i samarbete med
Nationella Funktionen for Sallsynta Diagnoser, NFSD ska presenteras
for Socialdepartementet i host.

L&s mer pa

www.sallsyntadiagnoser.se
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Ny forening bildad

Vera ar pa korttids

Smith-Magenis syndrom

Pa familjevistelsen skapades en férening for Smith-Magenis syndrom.
Ordforande i foreningen ar Annelie Edeblom
anneli.edeblom@telia.com 070-2411607

vice ordfdrande Christina Asplund, casplund@telia.com 0722-408198

Forst var foraldrarna fundersamma 6ver vad korttids hade for slags
verksamhet. Personalen dar ville inte ha utvecklingssamtal eller veta
séarskilt mycket om Vera eller familjen. Nar man som Eva kommer
fran forskolan dar det ar viktigt att ha kontakt med foraldrarna blev det
en stor kontrast.

— Jag vill veta vad de har for mal med verksamheten och vad de har
for innehall, men far inte alltid bra svar, sager Eva.

Men Vera trivs dar och hon har roligt. Personalen har lyssnat pa den
kritik de fatt och utvecklat verksamhet och forhallningssatt, tycker
foraldrarna.

Vera ar pa ett korttidshoende sex natter i manaden. Dar har hon varit
sedan hon borjade skolan. Tva natter &r hon hos sina stodforaldrar.
Hos dem har Vera varit sedan hon var tva ar. Det &r en kollega till Eva
och deras insats har betytt mycket for familjen, sarskilt som stédfamil-
jen har en stor slakt i staden dar de bor, vilket Eva och Hakan saknar.
— Tidigare fick Vera alltid aka till dem pa juldagen. Da har vi kunnat
vara sjalva med Oscar och spelat spel och tagit det lugnt bara, sager
Hakan.

— Vera tillbringar nastan en tredjedel av manaden borta. Det ar inget vi
har daligt samvete for, eftersom vi vet att hon har det bra, forklarar
Hakan.

Vera har ocksa ledsagare och avldsare som &r samma person och fun-
nits med i manga ar nu och &r nastan en del av familjen.

Munhadalsa och munmotorik
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— Vi rekommenderar att barn med sarskilda behov tidigt har kon-
takt med tandvarden, garna en barntandvardsspecialist. Om det
finns svarigheter med tal, sprak och atande behovs aven kontakt
med logoped.

Tandlakare Marie-Louise Sellgren och logoped Asa Mogren,
Mun-H-Center, Goteborg informerade om vilket stéd som finns
att fa hos tandvard och logoped.

Manga diagnoser manifesterar sig i mun och ansikte.

Mun-H-Center dr ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sdllsynta diagnoser. De samlar in, bearbetar och spri-
der information om problem som har med munnen att géra, som att
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prata och ata och om munhélsa. Mun-H-Center har ett ndra samarbete
med Agrenska sedan ménga ar.

Under familjernas vistelse p& Agrenska samlar tandvardspersonalen in
ny kunskap genom frageformular till féraldrarna om barnens tandvard,
munhygien och eventuella problem kring munmotorik och munhélsan.
Mun-H-Centers tandlékare och logoped gor ocksa en Gversiktlig
undersokning av barnens munférhallande. Observationerna och upp-
gifterna i frageformularet samlas i en databas. Familjerna bidrar pa sa
vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid sallsynta
diagnoser.

— For att vi ska rapportera pa var hemsida om mun och tander vid oli-
ka diagnoser som t ex Smith-Magenis syndrom, behdver vi underséka
minst tio personer med diagnosen, sa Marie-Louise Sellgren.

Det &r en stor fordel om den forebyggande varden &r sa bra att barnen
slipper fa hal i tinderna. Internationella studier visar att barnen kan ha
problem med

«  Svart med tandborstning

« Matrester ligger kvar i munnen

» Tandanlag kan saknas

» Kron- och/eller rotavvikelser

« Bitovanor
« Tandgnissling
* Reflux

« Mediciner som kan ge muntorrhet
* Vid ev klaffsjukdom i hjartat kan antibiotika behdvas vid viss
tandbehandling

Vid de undersokningar som gjordes av de barn som besokte Mun-H-
Center vid den férsta familjevistelsen vid Agrenska konstaterades att
nagra av barnen hade;

- Awvikande form pa vissa permanenta tander

- Avvikelser i bettet som gav glesstallning av tander, 6ppet bett

eller trangt bett

- Lite muntorrhet sannolikt beroende av mediciner
— Det ar bra om barnen kan komma ofta till tandvarden. Vi kan bland
annat hjalpa till med munhygienen och lagga extra fluor pa deras
kindtander for att minska risken for karies, sa tandlakare Marie-Louise
Sellgren

Hes rost
Ann Smith &r en av de forskare som bidragit med mycket information
om diagnosen. Hon har genom sina studier konstaterat att barn med
syndromet ofta har avvikelser i larynx, struphuvudet och stdamband
vilket kan ge en hes rostkvalitet. Barnen hon undersokt har bland an-
nat uppvisat:

— St&mbandspolyp

— Stdmbandsknottror
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— Stdmbandstdem
— Stadmbandspares
— Andra missbildningar
» Generellt nedsatt rorlighet i orofacial muskulatur
« Svaghet i tungan
« Tungprotrusion - framatrorelse i tungan
« Svaga lappar — 6ppen mun i vila
» Avvikelser i gommen/ gomfunktion - hypernasalitet
« Dregling
* Nedsatt kansel

Nar logopeden Asa Mogren traffade barnen under familjevistelsen pa
Agrenska 2012 kunde hon observera:

. Hypotona lappar, svag muskelkraft i lapparna

« Tungprotrusion, tungan putar fram

 Talsvarigheter — hypernasalitet

» Nedsatt kontroll éver orofaciala muskler, ansiktsmuskler

+ Bitovana - Hudirritation kring munnen

« Problem med dregling

Behandling

De svarigheter som finns kring mun- och ansiktsmuskulatur kan ofta
behandlas med traning. Den bestar av senso-motorisk traning och tal-
och kommunikationstraning.

— Barnen bor ha kontakt med en logoped som skapar ett individuellt
program med ett tydligt mal, sa Asa Mogren.

Barn med sjélvskadebeteenden som biter sig sjalva eller andra beho-
ver behandling déar flera professionella samarbetar om upplagget.

Fragor till Marie-Louise Sellgren och Asa Mogren
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Nar ska man borja ga till tandvarden?

— Det bor man borja med nar de ar sma. Vid 1,5 ars alder kallas alla
barn till BVC dar de far traffa en tandhygienist. Vid 3-4 ars alder kal-
las man ofta till Allméntandvardskliniken. Dérifran eller fran habilite-
ringen kan barnen fa remiss till specialisttandvarden. Det viktigt att
folja bettutvecklingen for att se om de har behov av tandreglering.
Barnen med Smith-Magenis syndrom bor komma minst tva gdnger om
aret till tandvarden. Far ni en kallelse till tandvarden bor ni forbereda
dem med information om barnets sérskilda behov och att de kanske
avsatter langre tid for undersokning.

Nar ska man boérja med fluor?

— Det kan man gora redan vid forsta tanden i form av en lagfluorid-
tandkram (barntandkram). Vid 6 ars alder kan man bérja med vuxen-
tandkram (hogre fluorhalt) cirka en értas storlek och fran 12 ars alder
ca 2 cm tandkram pa borsten. | samrad med tandvarden kan man be-
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hova komplettera med extra fluor i form av t ex skéljning eller tablet-
ter.

Nar vart barn dricker rinner det ut vatska. Vad beror det pa?

— Om barnet har en framatrérelse i tungan, tungprotrusion, kan det
hé&nda att barnet trycker ut vatskan nér det dricker. | kombination med
att musklerna kan vara forsvagade i ansikte och mun kan resultatet blir
att vatskan rinner ut igen. Med tréning kan det bli béttre.

Ska man ta bort halsmandlarna i forebyggande syfte?

Nej, men det &r viktigt att ha kontakt med en 6ra-nésa halsspecialist
eftersom man behdver forsékra sig om att forstorade kortlarna inte
paverkar talet, formagan att svélja eller andas. Eftersom somnsvarig-
heter &r ett stort problem for personer med Smith-Magenis syndrom &r
det extra viktigt att man inte har forstorade kortlar.

Behdver kosten anpassas for barn med Smith-Magenis syndrom?
—Vad jag lart mig vid férelasningar om kost ar att man ska tanka pa
smaker. Har man lag tonus, muskelsvaghet behovs ofta smaker som
stimulerar kanseln. Anvand alltsa garna starkare kryddor, anvand ka-
nel for att gora maten mer stimulerande. For att fa ett mer utforligt
svar kan man vanda till en specialist p& kost. (Asa Mogren)

Hur ska man gora med de barn som har svart att tugga maten?
— Ova dem genom att Iata dem tugga pa chewy tubes eller andra red-
skap. Aven z-vibratorn, som liknar en tandborste, men &r mer hallbar
passar manga.

Som 14-aring sover Vera ofta ganska bra. Tror hennes foraldrar. De
kanner inget behov av att kontrollera. De vet i alla fall att hon inte &r
uppe pa natterna nar hon ar hemma.

— Hon ér i sitt rum och hon kan komma till oss. Men hon kommer inte
till oss langre. Det har svéangt de senaste tva aren, sager Hakan.

— Forut var hon alltid hack i hal pa mig, men nu vill hon inte vara med
oss alls, séger Eva.

Under smabarnsaren ville Vera alltid vara med Eva vad hon &n gjorde,
nar hon laste tidningen, pratade i telefon eller plockade ur diskmaski-
nen.

— Nar hon var riktigt liten tog hon och slangde ut alla tallrikar ur
diskmaskinen. Det bara flog grejer.

Sedan féljde en tid da Vera ville hjélpa till. Idag kan hon avbryta en
egen aktivitet for att hon vill sétta pa tvattmaskinen. Ibland kan hon
komma nar hon hor att den &r klar och hanga upp den.

— Hon gor det pa sitt vis, men anda, sager Eva.

— Ibland kan hon bli fullstdndigt vansinnig om Eva hénger upp tvatten.
Det ar sma birester fran forr som paminner om hur det var, sager Ha-
kan.
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— Nu kan jag séga till henne. Men detta ar ett mamma-jobb, det ar inte
ett Vera-jobb. Jag forsoker hitta strategier. Hennes kontrollbehov har
funnits anda sedan ettarsaldern men har andrat uttrycksétt nu, sager
Eva.

Information fran férsékringskassan
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Personliga handlaggaren Gunnel Hagberg, Forsakringskassan i
Goteborg informerade om det ekonomiska stod som familjer med
barn med funktionsnedsattning kan fa fran Forsakringskassan.

Familjer som har barn med funktionsnedséttning kan anséka om:
Vardbidrag, Bilstod och Assistansersattning.

Fran och med juli det ar de blir 19 ar kan funktionsnedsatta ungdomar
sjalva anstka om handikappersattning och aktivitetsersattning.
Ansokan

Till ans6kan skall man bifoga ett utforligt medicinskt intyg utfardat av
behandlande ldkare. Nér alla handlingar inkommit tar handlaggaren,
helst inom en vecka, kontakt med sokanden for att boka tid for utred-
ningssamtal, vilket kan ske pa Forsakringskassan, i hemmet eller via
telefon. Handléggaren utreder och lagger ett forslag till beslut. Beslu-
tet fattas sedan av en annan tjansteman.

— Far man avslag kan drendet omprovas vid Forsakringskassans om-
provningsenhet. Vid avslag kan arendet 6verklagas i Forvaltningsrat-
ten, Kammarratten och Hogsta Forvaltningsdomstolen.

Vardbidrag
Vardbidrag kan de fa som vardar ett sjukt barn eller barn med funk-
tionsnedséattning. Barnet maste behdva sérskild vard och tillsyn minst
sex manader. Vardbidragets niva beror pa barnets vardbehov, inte pa
vilken diagnos barnet har. Vid annat samhallsstod, exempelvis om
barnet bor hos stédfamilj eller pa korttids paverkas nivan pa vardbi-
draget. Om barnet beviljas assistansersattning omprévas vardbidraget.
Exempel pa merkostnader;

» Lakemedelskostnader som ryms inom ramen for hogkostnads-

skyddet.

» Slitage av kldder.

» Extra kostnader for okat tvéttbehov.

* Specialkoster

* Behandlingsresor/behandlingsbesok

« Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning mm

Helt vardbidrag ar 250 procent av prisbasbeloppet, som ar 44 000kr
(2012). Vardbidraget finns i fyra nivaer, helt bidrag, tre fjardedels,
halvt eller en fjardedels vardbidrag. Bidraget ar pensionsgrundande
och skattepliktigt. For 2012 ger det foljande belopp:

Helt vardbidrag 9 167 kr/ man 110 000 kr/ar
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Tre fjardedels vardbidrag 6 875 kr/man 82 500 kr/ar
Halvt vardbidrag 4 583 kr/man 55 000 kr/ar
En fjardedels vardbidrag 2 292 kr/man 27 500 kr /ar

Om tillsyns- och vardbehovet for ett barn &r sa stort att du far ett helt
vardbidrag och du dessutom har merkostnader pa minst 18 procent av
prisbasbeloppet, dvs 7 920 kronor, kan du fa erséttning for merkostna-

der utdver ett helt vardbidrag.

Vardbidraget ar pensionsgrundande, inte sjukpenninggrundande och
skattepliktigt. En del kan erhallas som skattefri del om det finns mer-
kostnader. Vardbidrag kan beviljas for olika tidsperioder. Barn med
bestaende funktionsnedséattning kan bli beviljade vérdbidrag pa “obe-
grinsad tid”. Forsakringskassan foljer da upp vardbehovet genom att
gora efterkontroller. Bidragstagarna &r skyldighet att anmala forandrat
vardbehov eller om man beviljats annat samhallsstod.

Assistansersattning

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger personer med svara
funktionsnedséttningar rétt till personlig assistent for att kunna leva ett
mer sjalvstandigt liv.

Personlig assistans kan ansfkas hos kommunen eller forsékringskas-
san och beviljas sedan av respektive kommun eller Forsakringskassan.
Kommunen har ansvaret da de grundlaggande behoven uppgar till
hogst 20 timmar per vecka samt for att hjalpbehovet tillgodoses. Sta-
ten (forsakringskassan) kan bevilja assistansersattning for personlig
assistans nar de grundlaggande behoven dverstiger 20 timmar.

Personlig assistans till barn
For att assistans till barn skall kunna utga kravs det att vardbehovet &r
betydligt storre an vad som normalt ingdr i foraldraansvaret.

Tillfallig foraldrapenning

Tillfallig foréldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall nér en for-
alder maste avsta fran arbete for bland annat vard av sjukt barn, be-
handlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman. Ersattningen kan
utga maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vardbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig foraldrapenning inte
betalas ut fér samma vard- och tillsynsbehov som ger ratt till vardbi-
drag.

Ersattningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa
fall upp till 16 ar. Det finns d&ven mojlighet att fa tillfallig foraldrapen-
ning for barn med allvarlig diagnos och en pagaende akutbehandling
till dess barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutlatande kravs.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sérskilda regler. Tillfallig féraldrapenning
kan utga upp till 21/23 ar. Foraldrarna till dessa barn har ocksa rétt till
tio kontaktdagar/barn och ar. Kontaktdagar kan uppbéras till 16 ar.
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Bilstod

Bilstod ar ett bidrag for inkop av bil. Foraldern kan fa bilstod om bar-
nets funktionshinder gor att familjen har vésentliga svarigheter att
forflytta sig med barnet eller att dka med allméanna kommunikations-
medel. Funktionsnedsattningen ska vara bestaende eller i vart fall be-
raknas vara under minst nio ars tid. Darefter finns det mojligheter att
ansOka om ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag, ett in-
komstprovat anskaffningsbidrag samt ett bidrag for anpassning av
bilen.

Normalt kan man inte fa nytt bilstod innan det gatt nio ar sedan forra
beslutet.

Vera har epilepsi och skolios
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Vera pratar och andra forstar henne nar hon ar lugn och pratar lang-
samt. Men hon har latt for att bli ivrig och tala for fort. Samtidigt &r
hon duktig pa att dandra sig om nagon séger att de inte forstar. Da kan
hon forklara pa ett annat sétt. Hennes ordforrad &r stort.

— Det ar fascinerande att hon inte ar lika arg langre, utan talmodig och
fortsatter att forklara, sager Hakan.

For nagot ar sedan fick hon sitt forsta epilepsianfall. Det hande vid
frukostbordet. Hon bara foll ihop. Foréldrarna som sovit lugnt en peri-
od vagade inte sova langre, utan turades om att vara vakna pa natterna
med Vera. Precis innan hon bérjade krampa hade de bérjat vaga lamna
henne en kort stund for att ta en promenad.

— Om grannarna var i tradgarden sa vi till dem att vi tog en promenad
och att Vera var ensam hemma sa att de kunde vara extra vaksamma
om det hande nagot eller om nagon kom pa besok. Efter anfallet vaga-
de vi inte Iamna henne ensam, sager Hakan.

| bérjan var de motstandare till epilepsimedicin, sedan de last om alla
biverkningarna.

— Men har man ett barn med epilepsi och mycket aggressivitet tycker
jag att man ska prova. FOr oss har det inneburit en stor skillnad, sager
Eva.

Nu &r hon sé lugn och duktig att de pratat om att lata henne komma
hem ensam fran skolan med taxi och att de kommer en kvart senare.
— Hon har kommit pass langt att vi tankt tanken. Det ar mycket ljus-
ningar som ar pa himlen Jag ser att det finns ett liv fér henne ocksa
och att hon utvecklas, sager Hakan.

Vera har skolios

Vera har skolios. Hennes rygg blev snedare pa bara nagra manader.
Sjukvardens enda alternativ ar operation. Men en sadan innebér still-
het under ett halvar, nagot som de inte ens kan forestélla sig ar mojligt
med Vera. Istallet har de vant sig till en person som ar utbildad i kine-
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sisk medicin. Hos henne far Vera akupunktur och massage. Vera nju-
ter av de tva timmarna dér.

— Det ar kontroversiellt, men vi ser att behandlingen hjélpt. Hennes
rygg &r rakare, séger Eva.

Nar hon var 13 ar fick Vera sin férsta menstruation. 1 borjan blodde
hon manga dagar och mycket varje gang och det var blod i hela huset.
Nu har hon lart sig att hantera det.

— Hon ér lite tuff. Hon lar sig av erfarenheten. Ibland kan jag ténka att
vi ar for slappa nar vi later henne lara sig bast pa sitt satt, men vi mar-
ker att hon véxer av att gora det, sdger Eva.

Vera ar 14 ar och vill vara ifred

Som 14 aring vill Vera helst inte vara i samma rum som sina foraldrar.
Hon har fatt en egen dator. Med den har hon och Hakan en kamp, ef-
tersom han vill lagga tillratta det hon gor pa den som att lagga upp 17
kalendrar och ta bort program som &r nédvéndiga.

— Dér har jag en kamp nu. Hon tycker att datorn bara &r hennes och
forsoker lasa ute oss och blir arg nar vi kommer i narheten, sager Ha-
kan.

Hon &r en lugnare mer mogen tjej idag. Det har gett hennes foraldrar
gott hopp om framtiden.

— Jag gissar att nu ndr mensen kommit och puberteten borjat finns det
gott hopp om att de positiva spiralerna ska fortsatta. Det &r roligt, sa-
ger Eva.

Visst slass Vera fortfarande ibland och visst har de fortfarande brak
nar hon ska sétta sig i taxin pa morgonen. Braken kan vara mer kraft-
fulla &n forr, men de varar inte lika lange.

— Hon kan bryta braket och ibland kan jag stoppa ett som ar pa vag att
ta fart, sdger Eva.

— Det &r ett samspel. Vi vet béattre an forut vad som triggar henne. Det
gjorde vi inte tidigare. Vi har lart oss.

— Hon kan vdja ibland eller sjalv snabbt bryta sin aggression. Hon har
hittat verktyg. Hon sager nej och sa gar hon in i rummet. Senare
kommer hon ut igen.

—Vera har mest riktat sin aggression mot sin mamma och i nasta led
mot mig. Vera har inte visat agg pa skolan eller mot avlésaren som har
en mamma-roll i den familjen. Inte mot sin bror heller, sager Hakan.

Samhallets dvriga stdd
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Korttids ar en viktig mojlighet till avlastning for foraldrarna. Det
ger samtidigt barnet en egen arena dar det har kompisar och till-
falle till personlig utveckling och rekreation.

Jurist Jenny Ranfors ar koordinator vid Agrenskas familjevistel-
ser. Hon informerade om samhallets 6vriga stod.
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Samhallets dvriga stod utgar fran tva lagar LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade) och Socialtjanstlagen, SoL.
LSS ger stod for insatser och sarskild service for personer
1) Med utvecklingsstérning, autism eller autismliknande tillstand.
2) Med betydande eller bestaende begavningsmassigt funktions-
hinder eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre vald el-
ler kroppslig sjukdom
3) Med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedsétt-
ningar som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de ar
stora och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga livsfo-
ringen och darmed ett omfattande behov av stod eller service.

Korttidsvistelse

For de foraldrar som har barn med funktionsnedsattning kan korttids-
vistelse for barnet ge tillfalle till avisning och utrymme for avkopp-
ling. Under vistelsen far barnet byta miljo, far rekreation och en chans
till personlig utveckling.

— Det ska vara en stimulerande milj6 for barnet, poangterade Jenny
Ranfors.

Avlosarservice i hemmet ger anhériga en chans att fa avkoppling och
utratta sysslor utanfor hemmet. Det kan erbjudas bade som regelbun-
den insats och som I6sning vid akuta behov.

Korttidstillsyn for ungdomar galler fore och efter skoldagen samt un-
der skollov.

— Det ar for att foraldrarna ska kunna forvarvsarbeta, men ocksa for att
barnet ska fa en meningsfull fritid, forklarade Jenny Ranfors.

Ledsagarservice under till exempel vardbesdk eller kontaktperson,
som ett stod utanfor familjen, dar andra stod som kan s6kas. Bostad
med sarskilt stod, till exempel i en gruppbostad (med personal om
stod) eller servicebostad (med gemensam service som restaurang) in-
gar ocksa i stodformerna. Daglig verksamhet, for att ge stimulans,
utveckling och gemenskap ar ytterligare en stodform.

For att ans6ka om stoden kan man fa hjélp hos habiliteringen, kura-
torn, brukarstodsorganisationer (Lasse, Bosse), Brukarstodscentrum,
organisationerna HSO, FUB, DHR eller RBU.

Forskola och skola
Stodet i skolan ska utformas med héansyn till det enskilda barnet.
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— Rektorn &r skyldig att utreda om barnet behdver sarskilt stod. Det
gar inte att skylla pa bristande resurser, utan barnet har ratt till det stod
det behdver, sa Jenny Ranfors.

Fran och med den 1 juli 2011 géller en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebér bland annat skarpta krav pa
larare; endast behoriga larare ska kunna fa tillsvidareanstallning. Skol-
inspektionen har mojlighet att ge vite till eller stdnga skolor som miss-
skoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen ar skyldig att utreda om en elev beho-
ver sarskilt stod. Ar det s ska ett skriftligt atgardsprogram utformas
tillsammans med eleven och foraldrarna for hur eleven ska klara kun-
skapsmalen, sa Jenny Ranfors.

Stodatgarder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedséattning kan se olika ut
och besta av handledning och fortbildning av personal till exempel.
Eleven kan fa en resursperson eller assistent i skolan. | andra fall gors
en omorganisation sé att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller laromedel kan vara stod.

— Det sérskilda stddet ska i forsta hand ges inom den grupp eller klass
som eleven hor. Om detta inte ar mojligt sa ar det rektorn som beslutar
ifall undervisningen ska ske i en annan grupp, sa Jenny Ranfors.

Séarskolan

Sarskolan dr en egen skolform med egna laroplaner. Den ar till for
elever med en utvecklingsstorning. Det ar en obligatorisk skolform pa
nio ar, precis som grundskolan, men eleven har mojlighet till ytterliga-
re tva lasar om eleven inte har natt kunskapsmalen. Sarskolan indelas
i grundsarskola och tréaningsskola. Innan eleven antas till séarskolan
gors en utredning for en pedagogisk, psykologisk, medicinsk och so-
cial beddmning. Beslutet att anta eleven fattas av den ansvariga poli-
tiska ndmnden i kommunen.

— Att ga i sarskola behover inte innebéra att eleven gar i en sarskild
skola. Det finns sérskoleklasser i grundskolan. Enskilda individer kan
ocksa ga integrerade i en grundskoleklass, berattade Jenny Ranfors.

Vart vander vi 0ss?

Om familjen ar missnéjd med nagot beslut som beror barnet i skolan
vander man sig i forsta hand till rektorn eller forskolechefen. Nésta
instans &r ansvarig tjansteman eller ndmnd i kommunen. Man kan
aven vénda sig till Skolverket www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst:
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Tel: 08 - 527 332 00
upplysningstjansten@skolverket.se

Forbered motet!

— Som foralder till ett barn med funktionsnedséattning blir det manga
moten med de parter som omger barnet. Forbered er val infér motet
och se till att ha med beslutsfattare pa motet, tipsade Jenny Ranfors.
Ha en dagordning och bestdam pa férhand hur lang tid motet ska vara.
For ett protokoll om vem som ska gora vad till nar. Boka en ny tid for
aterkoppling och uppféljning av atgarderna.

Tips pa bra hemsidor

www.agrenska.se — Agrenska

www.fk.se - Forsakringskassan

www.1177.se — Sjukvardsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.riksdagen.se - Riksdagen

www.regeringen.se — Regeringen

www.hi.se - Hjdlpmedelsinstitutet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvards- och lakemedelsférmansverket
www.notisum.se — Lagar pd natet

for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska Akade-
min, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med Socialstyrelsens
kunskapsdatabas. Det ar en nationell resurs for alla som soker infor-
mation om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar ar i stor utstrackning ocksa okéanda
sjukdomar. Behovet av kunskap ar darfor stort. Informationscentrum
gor kontinuerligt uppdateringar av kunskapsléaget tillsammans med
ledande specialister och handikapporganisationer och patientférening-
ar.

| databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya tillkommer
hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs en
informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat dess
forekomst, behandling och forskning. Den som behdver flera broschy-
rer, for att till exempel dela ut till forskole- eller skolpersonal kan be-
stélla det kostnadsfritt via ett mail till ovanligadiagnoser@gu.se
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Vera ar varldens centrum

— Hon ér otroligt sjalvklar i sig sjalv. Vi har aldrig sagt att hon ar an-
norlunda. Vi har aldrig haft mage att ta upp den diskussionen, séger
Hakan.

— Hon tycker att hon ar varldens medelpunkt och att hon &r bast. Det
har inte vi sett ndgon anledning att ta ifran henne. Det kan hon fa
tycka menar vi, sdger Eva.

Vera har humor och trivs allra bast nar livet &r som pa en bilsemester
med standiga uppbrott, nya miljéer och ménniskor. Hon kliver rakt in
i situationer pa ett kaxigt satt. Hon &r popular.

— Personalen sager att det ar sa roligt att jobba med henne. Man forstar
att hon &r unik.

Adresser och telefonnummer till foreldsarna
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Docent, 6verldkare Ann Nordgren
Klinisk genetik

Karolinska universitetssjukhuset Solna
171 76 STOCKHOLM

Tel: 08-51 77 00 00

Barnpsykiater MaiBritt Giacobini
PRIMA Barn- och ungdomspsykiatri
Gotgatan 71

116 21 STOCKHOLM

Tel: 08-640 77 10

Sjukskaterska, docent
Jan-Erik Broman

S6émn- och andningscentrum
Akademiska sjukhuset

751 85 UPPSALA

Tel: 018-611 00 00

Sjukgymnast Bente Hunn
Frambu

Sandbakkveien 18
N-1404 SIGGERUD
NORGE

Logoped Ingrid Mattsson-Muller
DART

Kruthusgatan 17

411 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 739 80 82
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Psykolog Thomas Ahlsén
Barnneuropsykiatri

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Otterhéllegatan 12 A

411 18 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Specialpedagog Lena Samuelsson
Barnneuropsykiatri

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Otterhallegatan 12 A

411 18 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Logoped Asa Mogren
Mun-H-Center
Agrenska

Box 2046

436 02 HOVAS

Tandlakare Marie-Louise Sellgren
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 92 00

Maria Gardséter

Riksforbundet Sallsynta diagnoser
08-28 18 07, 072-722 18 10 eller
maria.gardsater@sallsyntadiagnoser.se

Koordinator Jenny Ranfors
Familjeverksamheten
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031-7509141

Sjukskoterska Samuel Holgersson
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031 750 91 00

Pedagog Astrid Emker
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031 750 91 00
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Personlig handldggare Gunnel Hagberg
Forsakringskassan

Funktionshinder

Box 8784

402 76 GOTEBORG

Tel: 010-1167085
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53



