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Cornelia de Langes syndrom

CORNELIA DE LANGES SYNDROM

Agrenska arrangerar varje ar mellan tjugo och trettio vistelser for familjer
frén hela Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefir tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet Cornelia de Langes
syndrom. Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och eventuella
syskon ny kunskap, mdjlighet att utbyta erfarenheter och tréffa andra i lik-

nande situation.

Fordldraprogrammet innehéller foreldsningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, pedagogiska frgor, psykosociala aspekter samt det stod
samhdllet kan erbjuda. Barnens program 4r anpassat frdn barnens forutsétt-
ningar, mdjligheter och behov. I programmet ingér forskola, skola och fri-

tidsaktiviteter.

Faktainnehéllet fran foreldsningarna p& Agrenska ér grund for denna doku-
mentation som skrivits av redaktdr Johanna Lagerfors, Agrenska. Innan
informationen blir tillgédnglig for allmanheten har varje foreldsare sak-
granskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med sjukdomen
eller syndromet beréttar en familj om sina erfarenheter. Familjedeltagarna
har i verkligheten andra namn. Sist i dokumentationen finns en lista med
adresser och telefonnummer till foreldsarna.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,

www.agrenska.se.
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Cornelia de Langes syndrom

Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Britt-Marie Anderlid, dverldkare pd Neuropediatriska mottagningen, Astrid
Lindgrens barnsjukhus vid Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

Petter Malmborg, bitrddande 6verldkare pd Barngastrosektionen, Astrid
Lindgrens barnsjukhus vid Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

Tobias Laurell, specialistlakare i handkirurgi pd Handkirurgiska kliniken,
Sodersjukhuset i Stockholm.

Barbro Westerberg, dverldkare pd Neurologmottagningen, Drottning Silvi-
as barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Marika Jonsson, sjukgymnast pd Barn- och ungdomshabiliteringen Lund-
bystrand i1 Goteborg.

Anna Carlstrand, logoped och enhetschef pd DART kommunikations- och
dataresurscenter for personer med funktionsnedséttning i Géteborg.

Astrid Emker, pedagog i Agrenskas barnteam.

Samuel Holgersson, sjukskéterska i Agrenskas barnteam.

Birgitta Gustafsson, informationskonsulent Informationscentrum for ovan-
liga diagnoser, Sahlgrenska akademin vid G6teborgs universitet.

Cecilia Schrewelius, ordférande Cornelia de Lange-sillskapet.
Marie-Louise Sellgren, tandldkare Mun-H-Center.

Lotta Sjogren, logoped Mun-H-Center.

Pia Dornérus, tandsk6terska, Mun-H-Center.

Helena Fagerberg Moss, psykolog pa Barn- och ungdomspsykiatriska mot-
tagningen Kungshdjd i Géteborg.

Gunnel Hagberg, personlig handlaggare pd Forsikringskassan i Goteborg.

Jenny Ranfors, jurist och koordinator pad Agrenskas familjeverksamhet.

Dokumentation nr 421 © Agrenska 2012 3



Cornelia de Langes syndrom

Innehall

Medicinsk information

Fragor till Britt-Marie Anderlid

Alva har Cornelia de Langes syndrom

Mag- och tarmbesvér hos barn med Cornelia de Langes syndrom
Fragor till Petter Malmborg

Alva fér refluxproblem
Extremitetsavvikelser

Fragor till Tobias Laurell

Alva har sma hinder och fotter
Kommunikation

Fragor till Anna Carlstrand

Alva kommunicerar genom att visa med hdnderna
Sjukgymnastiska insatser

Fragor till Marika Jonsson

Alva nu och i framtiden

Munhélsa och munmotorik

Fragor till Mun-H-Center

Samhéllets stod — Forsiakringskassan
Sambhillets stod — kommunen
Informationscentrum for ovanliga diagnoser
Cornelia de Lange-séllskapet

Tips pé bra webbplatser

Adresser och telefonnummer till foreldsarna

Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovés
Telefon 031-750 91 00

Redaktor ~ Johanna Lagerfors

E-post johanna.lagerfors@agrenska.se

Dokumentation nr 421 © Agrenska 2012

5

7

8

8
10
11
12
14
14
14
16
17
17
19
25
25
28
29
33
36
37
38
38



Medicinsk information

I Sverige fods nigra barn per ar som fiar diagnosen Cornelia de
Langes syndrom. Det iir svirt att uppskatta exakt hur vanligt
syndromet dr, men man tror att det fods ett barn per 10 000 -
100 000 fodslar. Det siger Britt-Marie Anderlid, overlikare vid
Astrid Lindgrens barn- och ungdomssjukhus och kliniskt gene-
tiska avdelningen pi Karolinska Universitetssjukhuset.

Syndromet beskrevs forsta gingen 1933 av den hollédndska barnli-
karen Cornelia de Lange som fatt ge namn till tillstdndet. Det for-

kortas ibland CdL. Diagnosen kan vara litt att stéilla om barnet har
typiska yttre drag och symtom, i andra fall betydligt svarare dé det

ocksa finns lindriga fall med mindre uttalade symtom.

Det typiska utseendet omfattar tydligt markerade 6gonbryn, langa
ogonfransar, kort uppnésa, lang dverldpp och neddtvinklade mun-
gipor.

— De hir barnen liknar ofta varandra mer 4n de liknar sina syskon.
Utseendet kan bedomas forst nir barnet dr fott, men under gravidi-
teten kan man ofta se att barnet dr litet i forhallande till antal gravi-

ditetsveckor, sdger Britt-Marie Anderlid.

Fler dn 95 procent har en himmad tillvédxt och utvecklingsstérning.
Extremitetsavvikelser, framfor allt missbildningar p& héander och
fotter, dr ocksé vanligt.

Utvecklingsstorningens grad varierar men ar i de flesta fall svér.

— I befolkningen dr 1Q-medelvérdet ungefar 100. For personer med
CdL &r genomsnittet 50. Det finns ocksa en mindre andel individer
med syndromet som har en normal begdvningsniva, siger Britt-
Marie Anderlid.

Vissa beteendeproblem, sadsom kommunikationssvarigheter och
autistiska drag, forekommer hos manga av barnen med CdL. Det ér
ocksa vanligt att de har reflux, det vill sdga aterflode av magsyra
upp 1 matstrupen, vilket bland annat orsakar krikningar. Manga av

barnen matas dirfor med en sond i magen.
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Cornelia de Langes syndrom

De vanligaste symtomens forekomst:

Tillvaxthdmning mer dn 95 procent
Utvecklingsstorning mer dn 95 procent
Extremitetsavvikelser mer dn 95 procent
Horselnedsdttning 80 procent

Icke nedvandrad testikel 75 procent av pojkarna
Ptos, hingande 6gonlock 50 procent

Svéra extremitetsavvikelser 25 procent

Epilepsi 25 procent

Hjartfel 25 procent

— Det dr ovanligt med allvarliga hjértfel. I de flesta fall dér det finns
en hjartmissbildning kravs varken medicin eller operation, sdger
Britt-Marie Anderlid.

Tre former av syndromet
Man talar om tre typer av Cornelia de Langes syndrom: Klassisk
form, mild form samt en kategori dér barnen har symptom som

liknar CdL, men dir orsaken &dr en annan genetisk avvikelse.

Syndromet drvs i de flesta fall autosomalt dominant och néstan alla
fall ar nya mutationer. Det betyder att avvikelsen uppkommer i
samband med befruktningen. Det drabbade barnet dr da det enda
fallet i slakten med CdL. Ett fatal fall nedédrvda frdn en milt drab-
bad forélder finns beskrivna. Mutationer i tre olika gener har rap-
porterats hos individer med CdL. Hos drygt hilften av de som ge-
nomgatt analys har man pavisat en mutation i genen NIPBL, och
hos nédgra procent ses mutationer i en av generna SMC1A eller
SMC3. NIPBL och SMC3 ér bada autosomalt dominanta gener.
Autosomal dominant nedérvning innebdr att ena fordldern har ett
normalt och ett muterat anlag, och fordldrarna har da 50 procents
risk fora vidare det sjuka anlaget till sitt barn. I ndgra enstaka fa-
miljer med friska fordldrar finns fler &n ett barn med CdL. Dé kan
mutationen finnas i en av fordldrarnas konsceller (dggceller och
spermier), vilket kallas gonadal mosaicism. I dessa ovanliga fall 4r
upprepningsrisken forhdjd. Mutationer i SMC1A nedérvs konsbun-
det.
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Cornelia de Langes syndrom

Nér man gor en kromosomanalys kan man inte se mutationer i en-
skilda gener, vilket dr orsaken vid CdL. Det betyder att en normal
kromosomanalys inte utesluter CdL.

— Majoriteten av personer med diagnosen har en mutation i en spe-
cifik gen, som ger upphov till ett icke-fungerande protein. Trots
detta har de drabbade symtom frén manga olika delar av kroppen.
Detta beror pa att proteinet som de drabbade har for liten mingd av
1 sin tur paverkar ménga andra geners funktioner, siger Britt-Marie
Anderlid.

I ungefdr 40 procent av fallen hittar man idag inte den genetiska
orsaken till syndromet d det inte finns ett genetiskt test som helt
utesluter CdL. Eftersom man genom forskning forstéar allt mer
kring uppkomstmekanismerna vid CdL, och ocksé finner nya gener
ddr mutationer leder till CdL, kommer sannolikt de diagnostiska

mdjligheterna att bli allt béttre under de nérmaste aren.
Fragor till Britt-Marie Anderlid

Hur ska man veta vad som beror pa hérselnedsdttning och vad som
beror pa utvecklingsstorning ndr barnen dr smd?

— Innan ett barn fyller tre &r talar man om utvecklingsforsening,
inte utvecklingsstorning. Det beror pa att det &r mycket svart att
testa ett litet barns formdga till inldrning innan tre ars alder. Ju dld-
re barnet blir, desto fler tester gér att gora, och dessa kan anpassas
till en eventuell horselnedséttning for att man ska ga ett sé korrekt
resultat som mdjligt. Men under de forsta aren kan det vara svart att

veta vad som ar vad.

Finns det nagon epilepsimedicin som rekommenderas for barn med
CdL?
— Nej, man véljer medicin utifrén vilken typ av kramper eller anfall

som barnet har. Ibland kan man behdva prova sig fram.

Hur linge lever personer med CdL?

— Livsldngden pdverkas sannolikt inte direkt av att syndromet, om
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Cornelia de Langes syndrom

inte personen har ett hjértfel eller andra problem eller symptom

som i sig kan forkorta livslangden.

Alva har Cornelia de Langes syndrom

Alva, sex ar, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
sin mamma Julia. Julia beréttar att graviditeten med Alva var nor-
mal, helt utan komplikationer.

— Under ett ultraljud minns jag att bebisen beskrevs som liten och
sOt”, men det var inget som nagon féste ndgon sirskild vikt vid.
Julia beskriver att hon var i ett lyckorus efter forlossningen, som 1
en bubbla av hormoner. Men eftersom Alva foéddes med ett blasljud
pa hjirtat hamnade familjen pd neonatalavdelningen. Dagen efter
forlossningen kom en ldkare in pd rummet och kommenterade att
Alva ”inte sdg normal ut”, att hennes hinder och fotter var for sma.
Efter en vecka fick Julia och hennes man veta att deras dotter hade
den ovanliga diagnosen Cornelia de Langes syndrom. Diagnosen
stdlldes utifran Alvas utseende.

— Det var ett chockartat besked. Man ir ju sd instilld pé att fa ett
friskt barn, séger Julia.

Hon minns den forsta tiden som en kdnsloméssig berg- och dalba-
na.

— Man kénner en glddje over att ha fatt sitt barn och en otrolig kér-
lek, samtidigt som andra ’letar fel’ pa barnet. Alva ér virldens bés-
ta unge i mina 6gon och jag var en stolt nybliven forstagdngs-

mamma.

Mag- och tarmbesvar hos barn med Cornelia de Langes syndrom

Minga av barnen med Cornelia de Langes syndrom besviiras
av gastroesofageal reflux, vilket innebér att de kriks mycket.
Det séiiger Petter Malmborg, bitriidande éverlikare pa Barn-
gastrosektionen vid Astrid Lindgrens barn- och ungdomssjuk-
hus i Solna.
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Cornelia de Langes syndrom

— Standardbehandlingen mot krékningar &r att se till att maten har
tjockare konsistens, till exempel att vélja grot istéllet for villing.
Det giller dven barn som har gastrostomi, det vill sdga matas med
en sond som gir genom bukvdggen in i magsidcken. Det brukar
gora att en del av problemen forsvinner eftersom mat som &r trog-
flytande mindre ofta skvimpar upp i matstrupen, sdger Petter
Malmborg.

For att fa en tjockare konsistens kan det vara bra att mixa vanlig

mat att ge via gastrostomin istédllet for sondnéring.

Det ér inte ovanligt med allergi mot mjolkprodukter hos mindre
barn. Hos spadbarn som kriks mycket bor man dirfor 6vervéga att
prova mjolkfri kost. Om inte krikningarna minskat efter tva till
fyra veckor kan man dock utesluta mjolkallergi, sdger Petter

Malmborg.

De flesta som kréks har normal anatomi i hals och mage. Missbild-
ningar i mag- och tarmkanalen &r ovanligt hos barn med CdL, men
det forekommer nagot oftare dn hos andra barn. Dérfor kan det fin-
nas skél att rontga dvre magtarmkanalen (matstrupe, magséck och
tolvfingertarm) om barnet krdks mycket och har svart att g upp 1
vikt.

Hos barn som har svarare besvér med krakningar kan man 6vervi-
ga en fundoplikation. Vid denna operation skapar man en back-
ventil genom att sy ovre delen av magsidcken som en kuff runt 6vre
magmunnen. Operationen leder oftast till att krdkningarna helt
upphor, vilket kan vara bra 1 vardagen men jobbigt i situationer d&
man behover kunna krikas, som ndr man fir magsjuka. Barn med
gastrostomi har ju dock ocksé en tomningsmojlighet via gastrosto-
min.

— Ganska f4 barn behdver opereras och 1 Sverige genomfors den
hér operationen mer sillan 4n i andra lidnder, séger Petter Malm-

borg.

Medicinering
De flesta barn med Cornelia de Lange véxer ifran sina gastroesofa-
gela refluxbesvir efter de forsta levnadsaren, men vissa kommer att

besviras av sura uppstotningar under uppvaxten. For dessa barn
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kan mediciner som magsyrehdmmande mediciner anvénds for att
minska magsyraproduktionen i magsidcken. De ddmpar smérta och
obehag som magsyran kan orsaka i matstrupe och svalg.

— Det finns dock inga skl att sétta alla barn med CdL pa forebyg-
gande behandling mot sar i matstrupen. Men det &r viktigt att vara
lyhoérd och barn med CdL bor frikostigt erbjudas gastroskopiunder-
sOkning om man missténker att de har kraftiga besvér av gastroeso-
fagela reflux. Magsyrahdmmande mediciner kan vara jittebra men

bor inte anvéndas alltfor lattvindigt, siger Petter Malmborg.

Forstoppning dr vanligt hos alla barn, men dnnu mer vanligt hos
barn med Cornelia de Langes syndrom. Forstoppning orsakas vil-
digt séllan av ndgon sjukdom men hos barn med l4ngdragna besvir
bor man dverviga att kontrollera om barnet har celiaki (gluten-
overkénslighet). Forstoppning gér ofta bra att behandla med recept-
fria 1akemedel. Hos manga barn krévs dock 1dngvarig behandling
och vissa barn kraver behandling med kraftfullare forstoppnings-
medicinering

— Det finns inga egentliga biverkningar av forstoppningsmediciner
mer dn att barnet far diarré om man skulle ge for stor dos. Det géll-
er att hitta en dos som resulterar i ungefdr en tarmtdmning per dag,

sdger Petter Malmborg.

Fragor till Petter Malmborg

Blir man mer mdtt av vanlig mat dn av sondndring?
— Vad som ger mittnad beror i och for sig dels pd konsistensen,
men ocksd pd sammansittning av fetter och proteiner etcetera. S&

nej, det dr formodligen ingen storre skillnad i det avseendet.

Kan man ge mixad mat i sonden i vilken slang som helst eller mdste
det vara en extra tjock sond?

— Det gér bra att ge mixad mat i alla gastrostomi-sonder. Men
sjalvklart dr det viktigt att gora rent den ordentligt sa att ingen mat

fastnar.
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Kan man avhjdlpa forstoppning genom att dricka vatten?
— Nej, det vi dricker &r en sa liten del av den totala mingd véatska
som ndr tjocktarmen. Darfor dr det oftast onddigt att 1igga energi

pa att forsoka l14ta barn med forstoppning dricka extra mycket.

Kan nattmatning ge negativa effekter pa sikt?

— Generellt dr det bést att géra det som kroppen ér byggd for, det
vill séga l4ta den vila pa natten. Man kan sdga att kroppen har ett
stadprogram i tunntarmen som kickar igdng ndgon gang mellan
klockan fyra och atta pd morgonen. Dérfor kan det finnas en podng

1 att undvika att ge barnet mat mellan dessa tider.

Ar det vanligt att barn med CdL har en ddligt fungerande nedre
magmun?

— Fortrangning av nedre magmunnen, pylorusstenos, kan utvecklas
hos enstaka barn med CdL under forsta levnadsménaderna och det-
ta tillstdnd kriiver operation. Ovre magmunnen verkar ofta vara
samre koordinerad hos barn med CdL &n hos andra barn utan att
man for den sakens skull kan se ndgon anatomisk skillnad. Det
finns ett lakemedel (Cisaprid®) som riktar sig mot den nedsatta
koordinationen av §vre magmunnen, men det kan bara forskrivas
pa licens fran likemedelsverket eftersom vuxna patienter misstanks

ha fatt storningar i hjértrytmen av detta preparat.

Alva far refluxproblem

Efter att Alva fatt sin diagnos drog en hel cirkus igéng, beréttar
Julia. Alva kunde inte ammas eftersom hon hade férsvagad sugre-
flex, och dérfor sattes en nasal sond in redan forsta dygnet.

Den kommande tiden hade Alva problem med reflux och kriktes
latt. Vid tre manaders alder fick hon dirfor en sa kallad “knapp pa
magen”, en gastrostomi.

— Jag pumpade brostmjolk for att ge henne genom sonden i ett
halvars tid, det var slitigt. Man vill forstés att barnet ska fa i sig
nédring. Men med knappen lade hon tack och lov pa sig bra med

vikt, sdger Julia.
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Extremitetsavvikelser

Cornelia de Langes syndrom

Efter brostmjolken fick Alva sondnéring, men den gjorde henne
hard i magen.

— Daé fick jag tips av en annan fordlder att istdllet mixa vanlig mat
och ge henne den genom sonden. Det hjélpte. Samtidigt fortsatte
jag att ge henne smakportioner i borjan av varje maltid, innan jag

gav resten i sonden, séger Julia.

Nér Alva var 4,5 &r borjade hon dta hela maltider av mixad mat pa
vanligt vis. Det i kombination med magsyrahdmmande medicin
gjorde att hon i princip slutade krékas.

Idag far Alva bara vitska genom sonden eftersom hon har svérare
att dricka pa egen hand. Det &r mun- och tungmotoriken som &r
forsvagad. Sviljreflexen fungerar som den ska, det har ldkarna kon-

trollerat genom rontgen.

Miénga barn med Cornelia de Langes syndrom har missbild-
ningar pa hinder och/eller fotter.

— Vid Cornelia de Langes syndrom varierar dessa missbild-
ningar mycket mellan patienter. Det édr déirfor svart att definie-
ra enbart en hand- eller fotmissbildning som ir typisk for Cor-
nelia de Lange, siiger Tobias Laurell som ér specialistliikare i
handkirurgi pa Sédersjukhuset i Stockholm.

Malet med handkirurgisk behandling &r att forbéttra hindernas
funktion och barnets livssituation. For att utvirdera om det finns ett
behov av operation bedoms alla barn individuellt utifran sin befint-
liga funktion och specifika missbildning.

— Nér handmissbildningen ar en del av ett syndrom som CdL 6ver-
skuggas ibland vardagen av andra problem, vilket kan gora att man
véljer bort handkirurgi. Det dr anda viktigt att man gor en handki-
rurgisk beddmning av barnet tillsammans med forédldrarna tidigt i
livet for diskussion kring prognos och etiologi, sédger Tobias Lau-
rell.
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Cornelia de Langes syndrom

Bland de mindre allvarliga anatomiska avvikelserna hos barn med
CdL finns:

Syndaktyli (sammanvuxna fingrar)

Polydaktyli (extra fingrar)

Klinodaktyli (krokiga fingrar, framfor allt lillfingret)
Brachydaktyli (korta fingrar, framfor allt tummen)

Niér fingrar eller tar vuxit samman &r det oftast bara huden som
vuxit ihop. Detta kan man dtgirda genom kirurgi. Extra fingrar tas
oftast bort om de inte bidrar till bittre funktion.

Bland mer allvarliga missbildningar finns bland annat radial och
ulnar dysplasi — avsaknad av tumsidan eller lillfingersidan av han-
den — och nedsatt armbagsrorlighet.

— Armbagsrorligheten dr central i manga situationer, till exempel
nér vi dter. Den behovs for att kunna fora handen till munnen, sdger
Tobias Laurell.

Barn med CdL kan fodas med en luxation av radiushuvudet vilket
gor att armbagen blir stel. Kirurgi kan inte aterskapa en armbagsled
om den helt saknas.

— Om barnet har mycket ont i armbagen kan man 1 séllsynta fall
operera bort radiushuvudet. Detta ger inte 6kad rorlighet utan bara
smértlindring, och gors i sa fall forst nar barnet vuxit klart.

Vid radial dysplasi, alltsé nédr tumsidan av handen saknas, kan man
ibland behandla med kirurgi. En av operationerna innebér att barnet
fér en stalram pa handleden i tvd ménader, och att fordldrarna skru-
var at den lite varje dag under ett par veckors tid for att rdta upp
handleden.

— Vi forsoker om mojligt bli klara med operationerna innan barnet
ndr skolaldern. Det dr bra att kunna gora justeringar sa tidigt som

mdjligt, sdger Tobias Laurell.
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Fragor till Tobias Laurell

Min dotter dr kinslig i hinderna, vad kan det bero pd?
— Hénderna har stor representation i hjdrnan, vilket gor att vi far
stor kénselinput fran vdra hdander och fingrar generellt sett. I din

dotters fall vet jag inte vad det beror pa.

Vad kan man gora mot extra beharing?

— Vi behandlar inte extra behdring men ibland vid handkirurgiska
ingrepp flyttas hud fran ljumsken till handen och da kan hérséackar
hénga med. Detta kan man ibland behandla med laser om det ar ett
problem. Jag har ingen erfarenhet av laserbehandling pa stora hud-

ytor.

Alva har sma hander och fotter

Kommunikation

Alva har hdnder och fotter som dr ovanligt sma. Det var bland det
forsta som lékarna tittade pa nir de misstankte att ndgot inte stod
ritt till med henne efter forlossningen.

Att fotterna dr smd har gjort att Alva har lite délig balans, men hon
larde sig sta ndr hon var tvd ar och kunde g nér hon var tre.

— Alva har en enorm inre motor och har jobbat mycket sjdlv med
att lira sig nya saker. Man ser verkligen att det finns en drivkraft i

henne och att hon sjélv vill utvecklas, séger Julia.

Alva gér inte pd sjukgymnastik och har heller inga ortoser eller
andra hjélpmedel. Hon tar sig runt gdende pa egen hand.
— Det fungerar bra, men det mesta tar lite langre tid 4n for andra,

sager Julia.

— Hur kommunikationen fungerar hos personer med ovanliga
diagnoser varierar stort. Minga barn forstar fler ord éin de
sjalva kan uttrycka och en del har inget eget tal. Men med
hjilp av olika hjilpmedel och strategier kan kommunikationen
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Cornelia de Langes syndrom

for personer med kommunikationssvarigheter forbéttras, siger
logopeden Anna Carlstrand som ér enhetschef pA DART

Kommunikations- och dataresurscenter i Goteborg.

Kommunikationshjélpmedel syftar till att forstarka, utvidga, ut-
veckla och underlédtta kommunikationen. Det finns ménga olika sétt
att kommunicera, exempelvis genom tal, gester, mimik, tecken-
spréak, kroppskommunikation, skrift och bilder.

— Alla minniskor kommunicerar, bade medvetet och omedvetet.
Det gor vi till och med innan vi dr fodda, genom sparkar i magen.
Vi kommunicerar for att fa narhet, for att fa behov uppfyllda, for att
vara delaktiga, ldra oss saker och for att vi helt enkelt har den for-
mégan, sdger Anna Carlstrand.

Aven den som har ett tal kan ha nytta av ett alternativt kommunika-
tionssétt. Det finns ingen risk att man himmar talet genom att ldra
sig kommunicera pé andra sétt — forskningen visar tvértom att tal-
utvecklingen forstirks om den far stdd i andra typer av kommuni-
kation.

— Forskningen sdger entydigt att bilder och tecken ger en 6kad
chans till forstéelse av det talade ordet. En bild finns kvar i handen
en langre stund 4n det talade ordet, som ju forsvinner snabbt, sdger

Anna Carlstrand.

Nir ett nytt hjdlpmedel ska introduceras ar det viktigt att det inte
blir for krangligt i borjan. Det dr dirfor bra att borja i en situation
som barnet gillar, dd blir det lattare att l4ra in det nya. For att barnet
ska forsta vad man ska anvinda tecken, bildkartor och olika kom-
munikationshjélpmedel till — och vad de betyder — behdver omgiv-
ningen agera modell. Modell 4&r man genom att sjilv anvéinda sam-

ma kommunikationssétt som barnen, exempelvis att peka pa bilder.

Kommunikationssvérigheter kan visa sig pa olika sitt, till exempel
genom:

* Expressiva svérigheter: nér en person har svart att formedla sig.

* Impressiva svérigheter: nér en person har svart att forsta sprak.

* Pragmatiska svérigheter: nér en person inte riktigt forstar hur

spréket ska anvidndas i samspel med andra.
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AKK ir en forkortning av “alternativ och kompletterande kommu-
nikation” och dr till for alla som har behov av ett alternativt sétt att
uttrycka sig. Férutom bilder, tecken, symboler, kommunikations-
apparater och datorer finns idag ocksé appar till smarta telefoner

och surfplattor som kan anvéndas i samma syfte.

Ofta behdver omgivningen fundera pa och eventuellt fordndra sitt
eget satt kommunicera for att underlétta for personen med kommu-
nikationssvarigheter. En tumregel kan vara att anvinda sig av en
responsiv kommunikationsstil, som ser ut sahér:

1. Titta och lyssna: Se vad personen gor, var uppmérksam pé signa-
ler.

2. Vinta och forvinta: Visa att du véntar dig ett svar eller en reak-
tion. Att vénta dr ofta nyckeln for att fa till en kommunikation,
ibland 4r tid allt som krdvs.

3. Tolka och bekrdfta: Tolka och bekréfta vad personen gor, kom-

mentera vad du ser.

Hir kan man fa information och tillging till AKK-hjilpmedel:

* Logoped, arbetsterapeut eller pedagog pé habiliteringen kan
hjélpa till att skapa det bildstod som behovs i1 borjan. Logo-
peden forskriver ocksa talande kommunikationshjélpmedel
samt parmar och fickor for bildstddet.

» DART ldgger ut en del symbol- och bildkartor pa webben.
Adressen dr www.dart-gbg.org.

» Hjilpmedelsinstitutet — HI — som &r ett statligt hjalpme-
delsinstitut.

» SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten).

* Hjdlpmedelscentralen.

* Datatek / bibliotek.

Fragor till Anna Carlstrand

Hur vet man hur mycket barnet forstdr?
— Man kan testa barns sprakforstéelse, till exempel med bildtester.

Sedan finns mer komplicerade tester att gora ju dldre barnen blir.
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Testerna gors ofta av en logoped och ibland av en psykolog och

kan ge en viktig vink om barnens férméga att forsta sin omgivning.

Ska man introducera flera nya kommunikationssdtt pd en gang
eller fokusera pa ett i taget?

— Det dr bra att borja tidigt och att kombinera flera olika kommuni-
kationssitt, sasom bilder, tecken, tal och kroppssprak. Det &r ocksa
bra att gora det i flera olika situationer och att involvera manga
ménniskor i1 barnets omgivning, men detta ar forstés ocksa kriavan-
de. Borja med att kolla vilken kommunikation som redan finns, hur
barnet signalerar vad det vill, och kom sedan dverens om ett
gemensamt sétt att reagera pa den signalen. Det &r ett bra forsta

steg.

Alva kommunicerar genom att visa med handerna

Alva har inget tal men kommunicerar pd andra sitt, genom ljud,
skratt och grat. Om hon dr missndjd gor hon ett litet knorrljud.

— Hon visar tydligt vad hon vill genom att ta min hand och gé och
visa. Det &r inte jag som lart henne att kommunicera, utan snarare

hon som lart mig, sdger Julia.

Familjen har varit pd kommunikationsenheten i sin hemstad for att
hitta bra alternativa kommunikationssétt for Alva. Eftersom hon
har en utvecklingsstérning och dessutom horselnedséttning och
horapparater dr det framforallt kommunikation med bilder som
fungerar.

— Vi forsoker ldra henne att forsta bilder och omsétta dem till bud-

skap, séger Julia.

Sjukgymnastiska insatser

— Minga barn med CdL har problem med kommunikationen
och det kan vara svart for dem att forsti varfor sjukgymnastik

och annan trining ir bra for dem. D4 giller det att na fram till
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barnen och moéta dem pa ritt niva. Ett siitt att forbereda kan
vara att ligga in triningen som en rutin, till exempel att alltid
efter frukosten avsiitta en stund for motorisk traning.

Det siiger Marika Jonsson som ir legitimerad sjukgymnast pa
barn- och ungdomshabiliteringen Lundbystrand i Goteborg.

Hos en sjukgymnast kan barnen bland annat fa motorisk traning
och hjélp med att utreda orsaker till eventuella motoriska svarighe-
ter.

— Det kan finnas flera anledningar till att ett barn exempelvis ér sen
med att ldra sig gd. For en del dr orsaken anatomisk, exempelvis att
man har ett vridet bicken som forsvarar gdngen. Det kan man for-
sOka kompensera pé olika sitt for att underlétta barnets gdngut-

veckling, sdger Marika Jonsson.

For barn som har problem med slem i luftvdgarna och/eller ofta har
luftvigsinfektioner dr en PEP-mask bra att anvdnda. Den ger ett
motstédnd vid utandningen vilket hjdlper barnet att hosta upp slem-
met.

— I borjan kan den vara lite obehaglig att anvénda och da géller det
att trana forsiktigt. Det dr viktigt att ha en tydlig struktur och att
forbereda barnet sd att det vet vad som ska hinda. Andningsgym-
nastik kan man ocksa genomfora genom lekbetonade dvningar,
exempelvis genom att blasa sdpbubblor, sdger Marika Jonsson.
Hon betonar vikten av att rora pé sig. Dels for andningens skull,
men ocksé for att skapa smértlindring, 6kad blodcirkulation, for-
battrad mag- och tarmaktivitet och minska risken for benskorhet.

— Man fér testa sig fram for att hitta aktiviteter som passar just ens
eget barn. Ridning och simning eller vattenlek fungerar bra {or

ménga barn med diagnoser, sdger hon.

En del av barnen med Cornelia de Langes syndrom kan ha forsdm-
rad ledrorlighet. Det paverkar sittandet, stdendet, huvudkontrollen
och okar risken att barnet utvecklar skolios.

— For att motverka skolios fér vissa barn en korrigerande korsett att
ha pd 23 timmar av dygnet. En sddan botar inte skoliosen utan ska
utan enbart motverka att den blir simre. Nér barnet val vuxit fardigt

ar det mycket liten risk att det utvecklar skolios.
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Ergonomi — att hitta hjdlpmedel och metoder som skonar kroppen i
olika situationer — &r viktigt for att kroppen ska halla i laingden. For
fordldrar till barn med sérskilda behov, som kanske behover lyftas

mycket, dr det extra viktigt att vara medveten om sin lyftteknik.

e Hall barnet ndra din egen kropp.

* BOj pa knéna, inte pé ryggen.

* Undvik vridningar under lyften.

* L&t barnet hjélpa till sjélvt sa mycket som mdjligt.

* Anvind tillgéngliga hjdlpmedel som exempelvis lyftar, gi-
bilten, handtag pa vdggen, snurrbar bilbarnstol etcetera.

Fragor till Marika Jonsson

Hur stor del av gangkapaciteten dr mental, och hur stor del avgors
av de fysiska forutsdttningarna?

— Formagan att g handlar om bade anatomi och motivation. Med
trdning, hjdlpmedel och stimulans optimeras forutsittningarna att
lara sig ga sd tidigt som mdjligt. Barnen med CdL har ofta balans-
svérigheter och en del har annorlunda form pé fotterna. Det kan
forsvéara gangen. Men det kan hjdlpa att exempelvis anvénda speci-

alutformade skor eller ortoser.

Habiliteringens roll for behandling, rad och stod

— For att fa hjilp av habiliteringen krivs ingen orsaksdiagnos,
det ricker att man har en funktionsdiagnos, till exempel rorel-
sehinder eller autism, sdger Barbro Westerberg, habiliterings-
overlikare pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Habiliteringsverksamhet startade i Sverige pa 1950-talet i Goteborg
och Uppsala. P4 habiliteringsmottagningar arbetar personalen i
team dir exempelvis ldkare, sjukgymnaster, logopeder och psyko-
loger samarbetar med varandra. Dessa kommer tillsammans med

fordldrarna fram till vad barnet behover for insatser inom varje om-
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rdde.

— Nar det giller barnen med Cornelia de Langes syndrom samarbe-
tar vi ocksd ofta titt med sjukhusen. Det kan bland annat gélla
mag-tarm-specialister, syn-horselmottagningar och operationer av

extremitetsavvikelser, sdger Barbro Westerberg.

Att hitta riatt kommunikationshjdlpmedel 4r ocksa en viktig del av
habiliteringens verksamhet. Manga barn med CdL saknar tal och
kan ha svért att teckna pa grund av missbildningar pa hinderna.
Dessutom kan en horselnedséttning komplicera kommunikationen.
Pa habiliteringen kan man fa hjilp med att testa och utveckla vilka

kommunikationssitt som fungerar bést for barnet.

Habiliteringspersonalen kan ocksé hjélpa till att skriva de intyg
som behdvs for ansdkningar om stdd hos Forsikringskassan.

— Vi kan gora en medicinsk beskrivning, vad barnet har for diagnos
och vad den innebér. Men det dr fordldrarna som vet alla detaljer i
vardagslivet, vilka behov som finns i hemmet och hur de ser ut,

sdger Barbro Westerberg.

Fragor till Barbro Westerberg

Vad héinder i varden ndr barnen blir dldre?

— Det finns vuxenhabiliteringar i vissa stdder, men inte overallt.
Ofta har man glesare kontakt med habiliteringen i vuxen alder vil-
ket gor att man kan behdva komplettera med vérdcentral och andra

sjukvardskontakter.

Hur mycket stéd och hjdilp kan man forvinta sig av habiliteringen?
— Det dr en viktig friga. En vanlig missuppfattning ar att vi jobbar
pa fordldrarnas uppdrag, men sa ér det inte. Ni fordldrar ska inte
behova veta vilken hjdlp som finns att fa — istéllet &r det vi pa habi-
literingen som ska f6lja med i utvecklingen och ge rekommenda-
tioner till er om vilka alternativ som finns.

— Men sjélvklart tar vi ocksa emot fordldrarnas kunskap, den ér ofta

storre &n var nédr det kommer till den specifika diagnosen.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Hos personalen pi Agrenska finns en bred kompetens och en
stor erfarenhet av barn med sillsynta diagnoser. Barnteamet,
som ir med barnen medan forildrarna gar pa foreldsningar
under familjevistelserna, ser till varje barns individuella behov
och ir noga med att anpassa schemat s att det blir en bra

vecka for barnen.

— Barn med Cornelia de Langes syndrom har olika kombinationer
av symtom som forekommer i varierande svérighetsgrad. Med detta
som utgangspunkt har vi utformat programmet for barnen och ung-
domarna. Aven syskonen har sitt eget program under familjevistel-

sen, siger Astrid Emker, pedagog i Agrenskas barnteam.

Barnteamet hidmtar infor varje familjevecka kunskap i form av me-
dicinsk information, men viger ocksa in Agrenskas tidigare erfa-
renheter av barn med den aktuella diagnosen, samt information
man fatt genom samtal med fordldrar och skolpersonal.

— Vildigt ménga paverkansfaktorer for barnens vilbefinnande och
delaktighet handlar om omgivningen, och hur den kan anpassas pa

bista sitt, sdger Astrid Emker.

Ett av malen under veckan é&r att stimulera sinnena, och det gors
med hjilp av taktil stimulans, sdng, musik, och lek med rytmin-
strument.

— Vi har ocksa en samling varje morgon. Varje dag har sin egen
féarg och doft. For de yngre barnen har vi en viska dér mjukisdjuret
Kalle kanin bor. Barnen far knacka pé véskan och Kalle kommer
fram och hélsar och pratar med varje barn. Han har med sig en pas-
sande aktivitet for samlingen. Nér samlingen &r slut sdger Kalle hej
dé och hoppar ner i védskan igen. Detta ger en tydlig borjan och slut
pa samlingen.

Ett viktigt mal under veckan ér att stimulera kommunikation pé
olika sétt. Det gors genom en tydlig struktur i savél aktiviteter som
miljo, dir barnen forbereds och kan kidnna igen sig.

— Vi uppmuntrar kommunikation och later barnen kommunicera
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utifran sina egna forutsattningar. Det innebdr ofta att man méste ge
tid, invénta svar och ge bekriftelse.

For att starka sociala samspel och kamratrelationer introducerar
barnteamet gemensamma lekar dir barnen far uppleva att de lyck-
as, och dér de far positiva forstirkningar.

— Delaktighet ar otroligt viktigt. Det &r sa l4tt att vi tar Over, och till
exempel trummar med barnets hand pa en trumma nér de inte kan
gora det sjdlva. Men det kan vara béttre att bara ldgga barnets hand
pa trumman och sjélv sld bredvid. Da kdnner barnet vibrationerna
och blir delaktig pé ett battre sétt, siger Astrid Emker.

Hon beréttar ocksa om vilket stod skolan kan erbjuda. I den nya
skollagen som trddde i kraft juli 2011 betonas barnens rétt till an-
passat stod.

— Nér man ska gora ett atgérdsprogram for barnet ar det viktigt att
vara sa specifik som mojligt i beskrivningar av mal och metoder.
Bestidm gdrna en enda konkret sak och se till att den fungerar. Det
finns en risk att tjusiga formuleringar annars blir for generella och
att det da inte sker nadgon fordndring pa riktigt, sdger hon.

Det &r viktigt att skolan ger barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, dé kickas den “goda cirkeln” igdng. Den innebér att
stimulerande upplevelser vécker lust hos barnet att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gor barnet mer delaktigt. Da uppmuntras utveckling-

cn.

Under varje familjevistelse pa Agrenska ir det viktigt att diven
syskon far kiinna sig betydelsefulla. En syskonrelation ir inte
lik ndgon annan relation man har i livet, den ir ofta livets
lingsta och innehéller néstan alltid bade positiva och negativa

inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kidnner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
mdste hitta ett sétt att forhalla sig till den, sdger Samuel Holgersson

som ir sjukskoterska och arbetar i Agrenskas barnteam.
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Studier av syskon till barn med funktionsnedséttning visar foljande:

* Syskonen har ofta en bristfillig kunskap om sin
brors/systers diagnos och fordldrarna Gverskattar ofta hur
mycket de vet om den.

* Information dr inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur det tolkat informatio-
nen om funktionsnedséttningen och vad den innebér.

* Att forstd och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata

om det kontinuerligt da fragor och funderingar fordndras.

— Maénga syskon ér rddda att funktionsnedséttningen smittar, andra
har en kénsla av skuld och tror att de sjdlva kan ha orsakat skadan,
sager Samuel Holgersson.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och bekréfta-
de. Genom att involvera syskonen och ge dem mer kunskap kan
man skapa forstaelse och 6ka mojligheterna till problemldsning.

— Det dr viktigt for syskonen att kdnna att de ocksa féar egentid med
fordldrarna och att det inte bara handlar om tid som ’4ndé blev

over’.

Redan i vildigt ung alder &r syskon till barn med funktionsnedsatt-
ning duktiga pa att uppfatta andras behov av hjilp. De har ménga
varfor-fragor som behdver svar, men det dr viktigt att beméta
barnet pa ritt niva.

Efter 9-arsdldern far barn en mer realistisk syn pd tillvaron dn de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppméarksammar
omgivningens reaktioner.

— I den éldern borjar det bli jobbigt att syskonet kanske har ett av-
vikande beteende eller utseende. De noterar blickar och bdrjar fun-
dera pé hur de ska forklara for andra.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att forildrarnas ska orka. De
funderar ocksé over drftlighet och existentiella frdgor som varfor de

sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det.

Under familjevistelserna p4 Agrenska har barnteamet utarbetat ett

koncept for syskonen som utgér ifran kunskap, kdnslor och bemist-
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rande.

Kunskap ges utifran frigor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det dr ofta littare for dem att formulera fragor i
grupp, som sedan besvaras av en lékare, sjukskoterska eller annan
kunnig och insatt person.

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte har orsakat funktions-
nedséttningen och hjidlper dem med strategier for hur de ska hantera
frigor frAn omgivningen. Nir de dker frn Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer, sdger Samuel

Holgersson.

Kdnslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dir alla ska
kénna sig bekviima med att prata fritt.

— Vi gor olika aktiviteter med barnen och ungdomarna for att bli
sammansvetsade som grupp, da blir det mycket léttare att prata om
personliga saker. Det ér viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor utan

att istéllet prata om dem och vad de stér for.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att utby-
ta erfarenheter med andra syskon och att sitta ord pa sadant som
kan kallas for ”daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg dver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pd samma sitt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
fér prata om dem blir de ganska tunga att bara. Dessutom undviker
ménga barn att prata med foréldrarna om det som &r jobbigt med
syskonet, eftersom de inte vill belasta fordldrarna mer fler tunga
saker. Darfor géller det att skapa strategier for hur man ska prata

om det som kdnns svart, siger Samuel Holgersson.

Under veckan gor barnen och ungdomarna en beréttelsebok dér de
skriver om sig sjilva, om sjukdomen de eller syskonet har och om
vad man kan séga till andra som fradgar om sjukdomen. En 6vning
som ofta anvénds dr “cirkeln”, ddr man ska fylla i kdnslor och hur
stor andel av en sjdlv som bestar av gliddje, ilska och andra kénslor.
— De hér 6vningarna blir ofta en bra ingéng till fortroliga samtal.
Med de dldre syskonen har vi ’kénslokort” och andra spel och 6v-

ningar som far igang snacket. Det ar vanligt att forsta varvet hand-
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lar om vardagliga saker men efter en stund kommer man ofta in pa

det som handlar om ens syskon, siger Samuel Holgersson.

Han beskriver ockséd ménga positiva aspekter for syskon till barn
med funktionsnedsittning.

— Maénga far en storre respekt for andra méanniskor. De lér sig tidigt
att ta ansvar, kéinna empati och forstielse. Dessutom nidmner manga
att det dr harligt att fa gé forbi kon pé Liseberg. Sddana saker kan

spela stor roll i ett barns tillvaro!

Alva nu och i framtiden

Alva borjade i en specialforskola nér hon var tva dr. Det tyckte
hennes fordldrar var fantastiskt bra, personalen dér blev néstan som
en del av familjen. Mamma Julia anpassade sitt arbete sa att hon
kunde styra sina tider battre.

Efter fyra ar pd specialforskolan har Alva nu borjat i en sexarsklass
pa en sérskola, dir det gér ett tiotal elever. Varje barn har en egen
assistent och utdver det har klassen tva larare. Skolan fungerar bra
for Alva, som ir glad och nyfiken.

— Hon gillar musik, instrument och att vara ute. Ungefar samma
saker som andra barn tycker om. Och hon dr energisk och kramig,
jag skulle inte vilja byta henne mot ndgot i hela vérlden, sdger Ju-
lia.

Hon oroar sig inte s& mycket for framtiden och har inte funderat
ndrmare pa den, sdger hon.

— Sjélvklart ska min dotter ha det sa bra som mgjligt och njuta av
sin barndom med bus och roligheter i storsta mojliga utstriackning.
Och jag hoppas att jag far vara med henne sa ldnge det bara gar. Vi

ar ett team och mar bra av att vara tillsammans.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har

kontakt med tandvirden, girna en barntandvardsspecialist.
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Om det finns svirigheter med tal, sprak och itande behdovs
aven kontakt med logoped.

Det sade tandlikare Marie-Louise Sellgren och logoped Lotta
Sjogreen, som informerade om vilket stod som finns att fi inom

tandvérden och logopedin.

Manga diagnoser manifesterar sig orofacialt, det vill sdga paverkar
funktioner i munnen och ansiktet. Mun-H-Center &r ett nationellt
orofacialt kunskapscenter vars syfte dr att samla, dokumentera och
utveckla kunskapen inom detta omrade nér det géiller séllsynta dia-
gnoser.

Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett battre omhénderta-
gande och en hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och
deras anhoriga. Mun-H-Center dr ocksa ett nationellt resurscenter

for orofaciala hjdlpmedel for personer med funktionsnedséttningar.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center triffat manga personer med séllsynta diagnoser
och kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av diagno-
serna. Foréldrar far innan vistelsen fylla i ett frigeformulér om
tandvéard och munhygien och eventuell problematik kring munmo-
torik och munhélsa.

Tandlékare och logoped frdn Mun-H-Center gor under familjevis-
telsen en Oversiktlig undersokning och bedémning av barnens mun-
forhdllanden. Dessa observationer och uppgifter i frageformuléret
dokumenteras i en databas. Familjerna

bidrar pd sé vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktio-

ner vid séllsynta diagnoser. Denna information sprids via

Mun-H-Centers webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-

appen:
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Tand- och munvird

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
personen kan bevara en god munhélsa. I den regelbundna under-
sokningen pa tandklinik bor dven inga kontroll av kékleder och
tuggmuskulatur. Bettutveckling, munhygien och eventuell medici-
nering dr andra viktiga faktorer att uppmérksamma. Vissa medici-

ner kan ge muntorrhet och 6kad risk for karies, hél i tinderna.

Munhilsa vid Cornelia de Langes syndrom
Symtom som kan — men inte behover — forekomma vid CdL ér:

* Sma kékar, framfor allt att underkdken kan vara liten.

* Sma tinder, som kan ha annorlunda form eller sitta
glest/trangt.

* Tandanlag kan saknas.

¢ Sent tandframbrott.

*  Oppet bett, det vill séiga att det finns ett strre mellanrum
mellan framtdnderna i 6ver- och underkiken. .

* Hogt gomvalv eller gomspalt.

* Tandgnissling.

¢ Reflux.

* Hjértfel — antibiotika kan behdvas vid vissa ingrepp 1 mun-

nen.

— I och med att refluxen ofta leder till mycket krdkningar kan mag-
syran pd sikt skada tdndernas emalj. For barn som dessutom gniss-
lar tander slits emaljen ocksd mekaniskt vilket gor att det blir en
dubbel pafrestning for tdnderna, sdger tandldkare Marie-Louise
Sellgren.

Det &r darfor viktigt att tinka pa att ha en bra férebyggande tand-
vérd med téta besok, polering och fluorbehandling av tinderna.
Alla bor anvinda fluortandkram, och sedan kan man individuellt
komplettera med andra fluorprodukter, t ex fluortabletter eller flu-
orskdljning.

— Det kan ocksé vara bra att plasta nya ténder for att forebygga
karies. D4 fyller man i gropiga tinder med ett tunt plastlager som

skyddar mot bakterier.
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For att underlétta tandborstningen tipsar Marie-Louise Sellgren om
att std bakom barnet och anvénda den egna kroppen som stdd.

— Just tandborstningen kan vara extra svér for barn med CdL efter-
som den kan framkalla krdkningar. Men det finns méanga olika ty-

per av borstar och bitstdd med mera som kan underlétta, sdger hon.

Munmotorik vid Cornelia de Langes syndrom

Symtom géllande munmotorik som kan forekomma vid CdL ér:

* Lé&g muskelspinning.

* Forsenad munmotorisk utveckling.

e Svaga muskler.

* Att barnet biter pd hinder och foremal.
*  Sug- tugg- och sviljsvérigheter.

¢ Kommunikationssvarigheter.

* Dregling.

¢ Péverkad munhélsa och bettutveckling.

— Om muskelspinningen i kroppen i 6vrigt dr 14g brukar det vara
samma sak med munnens muskulatur, séger logoped Lotta Sjo-
green.

Atsvarigheter ir mycket vanliga och behandlas ofta med medicins-
ka dtgdrder som exempelvis gastrostomi (“knapp pé magen’) och
medicinering eller kirurgi vid mag-tarmproblem. Kostanpassning,
sittstéllning och matningsteknik dr viktiga for att man ska kunna &ta
och dricka pa ett bra och sékert sitt, och det finns ménga hjdlpme-
del att ta till.

— Man kan anvénda sensomotorisk traning i form av munmassage
for att stimulera dtutvecklingen och forebygga eller behandla 6ver-
kénslighet i munnen, séger Lotta Sjogreen.

Fragor till Mun-H-Center

Hur kan man stimulera dtandet?
— Det finns manga hjidlpmedel som kan anvindas for att stimulera
munnen och gora den taligare och musklerna starkare, exempelvis

en chewy tube eller en z-vibrator. Det dr viktigt att fortsitta dttrina
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dven om barnet far den mesta maten genom knappen pa magen for
att fi smakstimulans och munmotorisk trining, sdger Lotta Sj6-

green.

Sambhallets stod — Forsakringskassan

Forsikringskassan ger stod till personer med funktionsned-
siattning och till fordldrar som har barn med funktionsneds:tt-
ning. Gunnel Hagberg, som iir personlig handliggare pa For-
siakringskassan i Goteborg, informerade om det ekonomiska

stod dessa familjer kan erbjudas.

De som har barn med funktionsnedsittning kan ansoka om vérdbi-
drag, bilstdd och assistanserséttning. Fran och med juli det &r de
blir 19 ar kan funktionsnedsatta ungdomar sjélva ansoka om handi-

kappersattning och aktivitetserséttning.

Ansokan

Nér man skickar en ansokan till Forsakringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfirdat av behandlande lékare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedsattning. Nir alla handlingar in-
kommit tar handléggaren, helst inom en vecka, kontakt med sokan-
den for att boka tid for utredningssamtal. Detta kan ske pd Forsak-
ringskassan men ocksa i hemmet eller via telefon. Handlaggaren
utreder drendet och lagger ett forslag till beslut, och beslut fattas till

sist av en sarskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid Forsdkringskassans omprov-
ningsenhet. Far man avslag dér kan drendet 6verklagas i Forvalt-
ningsrétten, ddrefter i Kammarratten och Hogsta Forvaltningsdom-
stolen. Dessa avgor dock om provningstillstdnd ldmnas eller inte.
Detta innebdr att Forvaltningsrétten kan bli den slutliga instansen.
— Eftersom Forsdkringskassan gor en individuell provning 1 varje
enskilt fall dr det viktigt att man 6verklagar beslut man inte &r n6jd
med. Overklagan behdver inte vara komplicerad, det ricker med ett
brev dir man pa ett enkelt sitt forklarar varfor man dr missnojd

med beslutet, sdger Gunnel Hagberg.
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Mer info och blanketter for ansokan finns pa

www.forsakringskassan.se

Vérdbidrag

Vardbidrag ar till for dem som vardar ett sjukt barn eller barn med
funktionsnedsdttning. Det kan betalas ut frén att barnet ar nyfott till
och med juni det &r det fyller 19 ar.

For att man ska kunna {4 vardbidrag méste barnet behova sérskild
vérd och tillsyn under minst sex manader. Vérd- och tillsynsbeho-
vet innefattar exempelvis medicinering, hjélp med kommunikatio-
nen, aktivering, trdningsprogram och tillsyn for att avstyra farliga

situationer.

Vardbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken dia-
gnos barnet har. Det kan alltsa ges d&ven om ingen faststélld diagnos
finns. Nédr annat samhéllsstod finns, exempelvis om barnet bor hos
stodfamilj eller aker pa korttidsverksamhet, paverkas nivan pé
vérdbidraget. Om barnet beviljas assistansersdttning omprovas

vardbidraget.

Ett helt vardbidrag dr 250 procent av prisbasbeloppet, som dr

44 000 kr (2012).

Vardbidraget finns i fyra nivaer: helt, tre fjirdedels, halvt eller en
fjardedels bidrag. For 2012 ger det foljande belopp:

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

Utover vardbidraget — som dr en ersdttning for den extra arbetsin-
sats funktionsnedsdttningen medfor for fordldrarna — kan familjen
ocksa i vissa fall fa ersdttning for merkostnader. Det innebdr att om
det finns merkostnader pa 18, 36 eller 69 procent av prisbasbelop-
pet, som godkints av Forsikringskassan, kan denna del av vardbi-

draget skattebefrias.
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Det finns dven mojlighet att f4 merkostnadserséttning utover bevil-
jat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vardbehovet for ett barn ar
sa stort att familjen far ett helt virdbidrag och dessutom har mer-
kostnader pa minst 18 procent av prisbasbeloppet (det vill sdga
7920 kronor).

Merkostnader innefattar exempelvis:

+ Likemedelskostnader som ryms inom ramen for
hogkostnadsskyddet.

» Slitage av klider.

» Extra kostnader for 6kat tvittbehov.

» Specialkoster

* Behandlingsresor/behandlingsbesdk

» Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning

med mera.

Merkostnaderna dr de extra kostnader familjen har till £61jd av bar-
nets funktionsnedséttning, alltsd inte den totala kostnaden for varje

kategori.

Vardbidraget &r skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestdende funktionsnedsittning kan bli beviljade vardbi-
drag pd “obegrinsad tid”. Forsékringskassan foljer d& upp véardbe-
hovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna dr skyldiga att anmaéla fordndrat vardbehov eller om

man beviljats annat samhéllsstod.

Assistansersittning
Assistansersittning ar ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svéraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig assi-

stent for att kunna leva ett mer sjdlvstindigt liv.

Personlig assistans kan ansokas hos kommunen eller Forsikrings-
kassan. Kommunen har ansvaret da de grundliggande behoven
uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att hjdlpbehovet

tillgodoses. Staten (Forsidkringskassan) kan bevilja
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assistansersittning for personlig assistans nir de grundldggande

behoven overstiger 20 timmar per vecka.

Personlig assistans till barn
For att assistans till barn ska kunna utga krivs det att vardbehovet

ar betydligt storre an vad som normalt ingar i fordldraansvaret.

Tillfallig foridldrapenning

Tillféllig fordldrapenning dr ersittning for inkomstbortfall nir en
fordlder méste avsta fran arbete for bland annat vérd av sjukt barn,
behandlingsbesdk eller kurs av sjukvardshuvudman. Erséttningen
kan utgd maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vérdbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig fordldrapenning
inte betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov.

Erséttningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 &r och i vis-
sa fall upp till 16 &r. Det finns d&ven mojlighet att {3 tillfallig forald-
rapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagéende akutbe-
handling dér det foreligger hot mot barnets liv, till dess barnet fyl-
ler 18 ar. Speciellt 1dkarutlatande kréavs da.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) giller sérskilda regler. Tillfdllig fordldrapen-
ning kan 1 dessa fall utga upp till 21-23 &rs alder. Foréldrarna till
dessa barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar per barn och ar, vilka
kan anvéndas for att ge fordldrarna mojlighet att 14ra sig mer om
hur de kan stddja sitt barn. Det kan exempelvis ske genom kurser
eller besdksdagar i skolan. Man kan f3 tillféllig fordldrapenning for
kontaktdagar fram

tills barnet fyller 16 ar.

Bilstod

Bilstdd ér ett bidrag for inkop av bil (genom grundbidrag och an-
skaffningsbidrag), eller anpassning av bil.

Foréldern kan 2 bilstod om barnets funktionshinder gor att famil-
jen har vésentliga svérigheter att forflytta sig med barnet eller att
aka med allminna kommunikationsmedel. Funktionsnedséttningen
ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara under minst nio ars

tid. Dérefter finns det mojligheter att ansoka om ett nytt bidrag.
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Bilstddet bestar av ett grundbidrag pa 60 000 kronor, ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag pa maximalt 44 000 kronor samt ett bi-
drag for anpassning av bilen. For anpassningen finns inget kost-
nadstak.

Bilen far inte vara kopt innan beslutet &r fattat. Efter beslut har fa-
miljen sex ménader pa sig att inférskaffa den nya bilen eller
genomfora anpassningen. Familjen viljer sjélv bil men blir aterbe-
talningsskyldig om den siljs inom nio &r efter att beslut om bilstod
fattades.

— Vill man kopa en ny bil inom den tiden kan man fora en dialog
med sin handldggare, sager Gunnel Hagberg.

Normalt kan man inte f& nytt bilstdd innan det gétt nio ar sedan

forra beslutet.

Sambhallets stod — kommunen

Kommunen erbjuder en rad insatser for personer som omfat-
tas av de tre personkretsarna inom LSS. Jenny Ranfors som ér
jurist och jobbar som koordinator for familjevistelserna pa
Agrenska beriittar om de olika typerna av stéd som erbjuds,
och vad som giller i skolan.

For att omfattas av LSS ska man tillhora nadgon av foljande tre ka-

tegorier:

1. Personer med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstdnd.

2. Personer med betydande och bestaende begavningsmaéssig funk-
tionsnedséttning efter hjédrnskada i vuxen alder féranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom.

3. Personer med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktions-
nedsdttningar som uppenbart inte beror pa normalt dldrande, om de
ar stora och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga livsfo-

ringen och dédrmed ett omfattande behov av stdd eller service.
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Foljande stodinsatser frdn kommunen kan bli aktuella for personer

inom LSS personkretsar:

Korttidsvistelse / stodfamilj:

— Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar
bade till att ge anhoriga avlosning och mer tid for syskonen, men
ocksa till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och rekrea-
tion, sdger Jenny Ranfors.

Tanken é&r att barnet ska fa mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan 1 tidig alder.

Avlosarservice i hemmet:

— Den hir insatsen finns for att anhoriga ska f4 mdjlighet till av-
koppling och till att utrdtta d&renden utanfér hemmet, sdger Jenny
Ranfors.

Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt fran fall till
fall.

— Det dr viktigt att tinka pa att avldsarservice kan paverka vardbi-
draget. Man maste komma ihdg att meddela Forsakringskassan om
man fér nya insatser beviljade, annars kan man bli aterbetalnings-

skyldig, sdger Jenny Ranfors.

Ledsagarservice:

En ledsagare hjélper till med kontakter i samhillet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nér
funktionsnedsattningen inte &r alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen

kan begéras per tillfélle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson:

— En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och
ska ses som ett icke-professionellt stod, en medménniska, séger
Jenny Ranfors.

Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver inte rapportera om vad

man gjort till ndgon myndighet.
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Hit kan man viinda sig for att fa hjilp med stodinsatser:

* Habilitering / kurator.
* LSS-handldggare.
* Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).

e Brukarstodcenter.

* Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Det hiir giller i skolan

Enligt skollagen har barnen ritt till stdd for att nd skolans kun-
skapsmaél. Det ér rektorns ansvar att eleven fér ett dtgdrdsprogram
om det behodvs.

Fran och med den 1 juli 2011 géller en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebér bland annat skérpta krav
pa lérare; endast behoriga ldrare ska kunna fa tillsvidareanstillning.
Skolinspektionen har mojlighet att ge vite till eller stanga skolor
som misskoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen ar skyldig att utreda om en elev be-

hover sdrskilt stod, sdger Jenny Ranfors.

Stodatgirder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedsittning kan se olika
ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av perso-
nal. Eleven kan ocksé fi en resursperson i skolan. I andra fall gors
en omorganisation sé att eleven undervisas i en mindre grupp.

Aven anpassning av lokal eller liromedel kan riiknas som stod.

Sirskolan

Sérskolan ér en egen skolform som finns till for personer med ut-
vecklingsstorning. Den dr obligatorisk pé nio dr, precis som grund-
skolan, men har egna laroplaner som ger eleven mdjlighet till ytter-
ligare tva l4sdr om kunskapsmaélen inte uppnétts efter nio ar.
Sérskolan indelas 1 grundsérskola och traningsskola. Innan eleven
antas till sarskolan gors en utredning for en pedagogisk, psykolo-
gisk, medicinsk och social beddmning. Beslutet att anta eleven fat-
tas av den ansvariga politiska nimnden i kommunen.

— Att g 1 sdrskola behover inte innebéra att eleven gar i en annan

skola. Det finns sérskoleklasser i grundskolan. Enskilda individer
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kan ocksa ga integrerade i en grundskoleklass, sdger Jenny Ran-
fors.

Betyg i sidrskolan

Att ldsa pa sirskola innebér begransningar nér det géller framtida
studier. Men sidrskoleelever kan dnda fa provning i ett eller flera
dmnen i den vanliga grundskolan och dé fa grundbetyg i dessa.
Inom sdrvux och pé folkhdgskolor finns utbildningar f6r personer
som gatt 1 grundsérskola.

Tips infor moten med skolan

— Som f6rilder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
ménga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
infér sddana moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare,
sdger Jenny Ranfors.

Det ér bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till nér. Det 6kar chanserna att forslagen
faktiskt genomfors. Det dr ocksa viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppf6ljning av atgédrderna.

Vart vinder vi oss?

Om familjen dr missndjd med ndgot beslut som berdr barnet i sko-
lan vénder man sig i forsta hand till rektorn eller férskolechefen.
Naésta instans dr ansvarig tjansteman eller nimnd i kommunen. Man
kan dven vénda sig till Skolverket www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjénst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser finns i Goteborg
och arbetar pa uppdrag av Socialstyrelsen. Dir finns en data-
bas med information om cirka 300 ovanliga diagnoser, bland

annat Cornelia de Langes syndrom.

— Vara texter dr noga forankrade med medicinska experter pa om-
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radet, sédger Birgitta Gustafsson som dr informationskonsulent pa
Sahlgrenska akademin vid Goteborgs universitet.
Informationscentrum ger ocksé ut en folder med information om
varje diagnos, som dr en sammanfattning av den lidngre texten som
finns att hitta 1 databasen.

— Foldrarna ér till exempel bra att sdtta i hinderna pé skolpersonal
eller andra som barnen kommer i kontakt med, sdger Birgitta Gus-
tafsson.

De kan bestéllas kostnadsfritt fran Socialstyrelsens hemsida. Man
kan ocksé ringa till Informationscentrum for ovanliga diagnoser
och bestilla dem over telefon.

Databasen finns pa: www.sahlgrenska.gu.se/ovanligadiagnoser.

Cornelia de Lange-sallskapet

Forildraforeningen Cornelia de Lange startade 1997 och har
idag 40-50 medlemmar. Den har tidvis varit vilande eftersom
det inte finns s minga medlemsfamiljer.

— Men for fem ir sedan skedde en generationsviixling. Nu hop-
pas vi att foreningen kan f4 nya medlemmar och ny kraft, si-

ger Cecilia Schrewelius, foreningens ordforande.

Cornelia de Lange-séllskapet arrangerar traffar for sina medlems-
familjer varje ar. Syftet &r att familjerna ska umgés, utbyta erfaren-
heter, koppla av och ldra sig mer om syndromet genom forelds-
ningar. Tanken dr ocksa att syskonen till barnen med CdL ska f&

traffa andra barn som ar 1 samma situation som de.

I &r, 2012, gick foreningen med i Séllsynta diagnoser, en organisa-
tion bestdende av flera mindre forbund som arbetar med handi-

kappolitiska fragor pa olika sitt.
Foreningen har dnnu ingen webbplats men for att bli medlem eller

f4 mer information gér det bra att kontakta Cecilia Schrewelius, pa

adressen cecilia.schrewelius@bredband.net.

Dokumentation nr 421 © Agrenska 37



Cornelia de Langes syndrom

Tips pa bra webbplatser

www.agrenska.se — Agrenska

www.fk.se — Forsikringskassan

www.1177.se — Sjukvérdsupplysningen
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 — Tandvérds- och ldkemedelsformansverket
www.notisum.se — Lagar pa nitet

www.varsam.se — Varsam

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Koordinator Jenny Ranfors
Verksamhetsansvarig AnnCatrin R§jvik
Agrenska

Familjeverksamheten

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 91 00

Overlikare Britt-Marie Anderlid
Neuropediatriska mottagningen

Astrid Lindgrens Barnsjukhus
Karolinska universitetssjukhuset Solna
171 76 STOCKHOLM

Tel: 08 - 517 700 00

Overlikare Barbro Westerberg
Barnneurologen

Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus

416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Leg sjukgymnast Marika Jonsson
Barn- och ungdomshabiliteringen
Lundby strand

Regnbagsgatan 1 A

417 55 GOTEBORG

Tel: 031-7592100
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Logoped Anna Carlstrand
DART

Kruthusgatan 17

411 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 342 08 10

Bitr 6verldkare Petter Malmborg
Barngastrosektionen, Solna
Astrid Lindgrens barnsjukhus
Karolinska Universitetssjukhuset
171 76 STOCKHOLM

Specialistldkare i handkirurgi
Tobias Laurell
Barngastrosektionen, Solna
Sodersjukhuset
Handkirurgiska Kliniken

118 83 STOCKHOLM

Pedagog Astrid Emker
Sjukskdterska Samuel Holgersson
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031 750 91 00

Informationskonsulent

Birgitta Gustafsson

Informationscentrum for ovanliga diagnoser
Sahlgrenska akademin vid Gdteborgs universitet
Box 400

405 30 GOTEBORG

Sjukhustandldkare Marie-Louise Sellgren
Logoped Lotta Sjogreen
Tandskoterska/koordinator Pia Dornérus
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 92 00

Psykolog Helena Fagerberg Moss

Barn- och ungdomsmedicinska mottagningen
Kungshojd

Kungsgatan 11

411 19 GOTEBORG

Personlig handldggare Gunnel Hagberg
Funktionshinder

Forsakringskassan

Box 8784

402 76 GOTEBORG
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En sammanfattning av dokumentation nr 421

Cornelia de Langes syndrom beskrevs forsta gdngen av barnlédkaren
Cornelia de Lange i Amsterdam 1933. Barn med syndromet har ofta
medfodda missbildningar pa hiander och/eller fotter, intellektuell
funktionsnedsédttning och ett karaktéristiskt utseende. Typiska drag
innefattar bland annat tillvixthdmning, 6kad beharing, tydligt tecknade
Ogonbryn och nedatgdende mungipor. Manga av barnen har en mag- och
tarmproblematik.

Syndromet beror oftast pd en fordndring av ett arvsanlag pé korta armen av
kromosom fem. Det finns dnnu inte ndgon botande behandling, utan
insatserna inriktas pa att lindra symtomen och kompensera for
funktionsnedséttningarna.
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