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Monosomi 4p-syndromet

MONOSOMI 4P-SYNDROMET

Agrenska arrangerar varje ar mellan tjugo och trettio vistelser for familjer
fran hela Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet Wolf-Hirschhorns
syndrom, eller Monosomi 4p-syndromet. | den har dokumentationen har vi
valt att anvanda den senare benamningen, som ocksa Socialstyrelsen anvan-
der. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och eventuella syskon
ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och tréffa andra i liknande

situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter samt det stéd
samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat fran barnens forutsatt-
ningar, mojligheter och behov. | programmet ingar forskola, skola och fri-

tidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran forelasningarna p& Agrenska dr grund for denna doku-
mentation som skrivits av redaktor Johanna Lagerfors, Agrenska. Innan in-
formationen blir tillganglig for allméanheten har varje forelasare sakgranskat
texten. FOr att illustrera hur det kan vara att leva med sjukdomen eller
syndromet beréttar ett foraldrapar om sina erfarenheter. De och deras barn
har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras &ven p& Agrenskas webbplats,

www.agrenska.se.
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Monosomi 4p-syndromet

Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Ulrika Wester Oxelgren, overldkare vid sektionen for barnneurologi och
habilitering pa Akademinska barnssjukhuset i Uppsala.

Goran Annerén, professor i klinisk genetik pa Akademiska barnsjukhuset i
Uppsala.

Anna-Karin Kroksmark, sjukgymnast pa Regionhabiliteringen vid Drott-
ning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Barbro Westerberg, habiliteringséverlakare pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Géteborg.

Ingrid Mattsson Miiller, logoped pa DART — kommunikations och datare-
surscenter for personer med funktionsnedsattning i Géteborg.

Marcus Berntsson, pedagog Agrenskas barnteam.

Anna Glenvik, pedagog Agrenskas barnteam.

Maria Manning, NOC, Néatverket for ovanliga kromosomavvikelser.
Elisabeth Wallenius, Riksforbundet for Sallsynta Diagnoser.

Marianne Bergius, dvertandldkare Mun-H-Center.

Lena Gustafsson, tandskoterska Mun-H-Center.

Lotta Sjogreen, logoped, Mun-H-Center.

Har nar du oss!
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Medicinsk information

Monosomi 4p-syndromet

Att ha en kromosomavvikelse kan innebéra att man forlorat
och/eller fatt extra material pa en eller flera kromosomer.
Halften av alla barn med kromosomavvikelse har Downs
syndrom dar barnet har en hel extra kromosom 21. Den andra
halften av barnen har en mangd sinsemellan olika diagnoser,
varav en ar monosomi 4p-syndromet.

Det sager Ulrika Wester Oxelgren, 6verlékare vid sektionen for
barnneurologi och habilitering pa Akademiska barnssjukhuset
i Uppsala.

Personer som har forlorat material pa den korta armen pa
kromosom fyra har monosomi 4p-syndromet, eller Wolf
Hirschhorns syndrom som det ocksa kallas. Ytterligare
bendmningar forekommer, exempelvis 4p-syndromet, 4p-, deletion
4p, partiell monosomi 4p, Wolfs syndrom, med flera.

P:et i ”4p” anger att det &r kromosomens korta arm som dr
paverkad. Ordet deletion beskriver att material saknas och ordet
partiell visar att det bara ar en del av materialet pa korta armen som
gatt forlorat, inte hela armen.

Orsak

Monosomi 4p-syndromet kan vara orsakat av en sa kallad de novo-
deletion, vilket innebar att forlusten av material pa kromosomen
intraffat i befruktningsdgonblicket.

Syndromet kan ocksa bero pa en sa kallad obalanserad
translokation, dar material fran kromosom fyra och material fran
nagon annan kromosom bytt plats. Det kan ibland ha lett till att
material fran kromosom fyra gatt forlorat, och ofta far man da
ocksa tillkomst av material fran den andra kromosomen.
Syndromet férekommer hos ungefar ett barn per 50 000 levande
fodda, vilket motsvarar att det fods tva barn per ar i Sverige.
Dubbelt s& manga flickor som pojkar har syndromet. Vad det beror
pa vet man inte.

Symtom
Foljande symtom fran de inre organen forekommer vid monosomi
4p-syndromet:

Hjarta:
Vanliga hjartfel ar ASD (hal i vaggen mellan formaken), VSD (hal i
vaggen mellan kamrarna) och Fallots tetrad, ett komplicerat
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hjartfel. Hjartfelen ar vanligt forekommande men sallan svara, och
utgor oftast darfor inte sa stora problem.

Hjarna

Corpus callosum agenesi som drabbar en del av barnen innebér att
vaggen mellan hjarnhalvorna saknas eller ar valdigt tunn. Detta har
ingen egentlig betydelse for personen och det &r inte detta som &r
orsak till epilepsi eller utvecklingsstérning.

Ogon

Iris colobom (regnbagshinnan har en dppen slits vilket gor att
pupillen far en nyckelhalsform), synnedsattning (narsynthet,
oversynthet) samt skelning.

Oron

Manga barn med syndromet har nedsatt horsel, en del i sadan grad
att de behGver horapparat. Vissa har sapass lag horsel att de
beskrivs som dova.

Njurar
Det kan finnas avvikelser i njurens uppbyggnad som dock oftast
saknar praktisk betydelse.

Lapp-, kak-, gomspalt
Forekommer hos manga barn och omhandertas av sérskilda team,
sd kallade LKG-team.

Forsta levnadsaret

Barn med monosomi 4p-syndromet &r ofta sma jamfort med andra
barn och det &r vanligt att fodelsevikten ligger pa omkring 2000
gram.

— De hér barnen fods inte alltid for tidigt, men de ar nastan alltid
sma i forhallande till veckan de fods i. Ett annat tecken pa
syndromet &r att barnen har sma huvuden i forhallande till langd
och vikt — sa kallad mikrocefali, sager Ulrika Wester Oxelgren.
Manga av barnen &r hypotona, det vill sdga har lag
muskelspanning. Det kan gora att de har svart att lara sig &ta i
borjan eftersom dven munnens muskler da ar svagare an vanligt.

Smabarnsaren

Alla barn med monosomi 4p-syndromet har en utvecklingsstorning,
som kan vara alltifran lindrig till svar.

— Forr sa man att barn med syndromet alltid hade en svar
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utvecklingsstorning, men idag k&nner man till barn som tappat en
mindre bit av kromosomen och da ocksa har mindre problem.
Dérfor tror man idag att den forlorade bitens storlek har betydelse
for symtombilden, sager Ulrika Wester Oxelgren.

Manga barn med utvecklingsstorning tycks ha en forhojd risk for
adnhd. Det ar darfor viktigt att géra en utredning om misstanke pa
sadana svarigheter uppkommer. Detta for att i forsta hand fa ratt
pedagogik i forskolan och skolan, samt for att ge handledning till
foraldrar. Vid svar adhd med kvarstaende problem trots dessa
insatser kan medicinering bli aktuell.

— Alla barn, oavsett om det finns annan bakomliggande diagnos
eller inte, ska utredas om misstanke om adhd framkommer.

Atsvérigheterna fran spadbarnstiden kan halla i sig upp i &ldrarna.
Det ar vanligt med luftvéagsinfektioner i smabarnsaldern eftersom
en del av barnen har ett nedsatt immunfdrsvar. En del barn har svart
att svalja mat och riskerar att fa lunginflammationer da maten
hamnar i luftstrupen och vidare ner i luftvégarna. Vissa barn kan av
det skalet inte 4ta via munnen under en tid av uppvaxten. De far i
stéllet naring genom en sond in till magsécken (gastrostomi).
Manga barn som har en forsenad utveckling av sitt atande har
ocksa nytta av gastrostomi under varierande stor del av uppvaxten.

Mer &n halften av barnen med syndromet utvecklar epilepsi. Den
debuterar oftast vid 6-12 manaders alder och hos manga av barnen
upphar den i tidiga tonaren.

— Manga av mina patienter med monosomi 4p-syndromet har
problem med somnen. Det finns inte beskrivet i litteraturen men
verkar véldigt vanligt. For att komma tillratta med det ar det viktigt
att ta reda pa om somnsvarigheterna beror pa smarta, epilepsi,
reflux eller ndgot annat som ger besvar nattetid, och som kanske
kan atgardas, sager Ulrika Wester Oxelgren.

Det finns ocksa majlighet att behandla somnstérning med
somnhormonet melantonin.

Tonaren

Det finns inte mycket kunskap om situationen for tonaringar med
syndromet. En studie visade att 45 procent av barnen med
monosomi 4p-syndromet kunde ga vid 12 ars alder. Vid samma
alder kunde 30 procent &ta sjalva, 10 procent var torra dagtid och 6
procent av barnen kunde séga hela meningar.

— Manga kan dock prata pa andra satt, genom enstaka ord, tecken
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och bilder, sa kallad Alternativ Kompletterande Kommunikation,
séger Ulrika Wester Oxelgren.

Kortvuxenhet, epilepsi och horselnedsattning ar vanligt i tonaren.
Vissa barn har ocksa hypothyreos, det vill saga forsamrad funktion
i skoldkorteln som ar viktig for aktivitet och valbefinnande. Detta
kan enkelt atgardas med hormontillskott.

Vuxenlivet

— Vi vet inte sa mycket om vuxenperspektivet och forvantad
livslangd, men det finns i alla fall beskrivet personer som blivit
aldre &n 30 ar, sager Ulrika Wester Oxelgren.

Vid de novo-deletioner tror man att deletionens storlek ar kopplad
till livslangden.

Fragor till Ulrika Wester Oxelgren

Fors nagra register éver hur manga personer det finns med olika
sallsynta syndrom i Sverige?

— Nej sadana register finns inte. Sjukvard och habilitering for
journal med diagnos men det finns ingen samordning mellan
landstingen i nulaget. Pa 1960-talet, efter neurosedynskandalen,
startades ett register for Overvakning av fodda barn med bland
annat kromosomavvikelser, men dar finns ingen uppfdljning av hur
det gar for barnen pa sikt. Darfor kan man inte idag anvanda det
registret for att se hur manga personer som har en viss diagnos.

Kan ett barn med syndromet som inte har epilepsi utveckla det
senare?

— Det klassiska scenariot ar att epilepsin debuterar tidigt, men man
kan aldrig lova att den inte kommer senare bara for att barnet klarat
sig till en viss alder. Risken &r nagot 6kad for ett barn med en
kromosomavvikelse jamfort med andra barn. Darfor ar det viktigt
att man reagerar pa tecken som skulle kunna vara epilepsi,
exempelvis franvaroattacker.

Genetiska aspekter vid monosomi 4p-syndromet

Varje manniska har 23 kromosompar, alltsa olika 46
kromosomer, som ar uppbyggda av dna-spiraler bestaende av
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gener. | kroppen finns mellan 22 och 23 000 gener. Det sager
Goran Annerén, professor i klinisk genetik pa Akademiska
barnsjukhuset i Uppsala.

Genernas anlag ar inte jamnt fordelade pa kromosomerna utan kan
sitta valdigt tatt pa vissa stallen och glesare pa andra. Det gor att en
person som saknar en bit av dna-materialet pa en kromosom kan fa
en stor variation av symtom beroende pa vilken del av kromosomen
som forsvunnit.

— Pa kromosom 21 finns exempelvis 290 gener, varav 140 stycken
sitter pa ett valdigt litet och avgransat stalle. Saknas den far det
forstas stora konsekvenser, sager Géran Annerén.

Vid monosomi 4p-syndromet saknas den subteleomara regionen pa
kromosom fyra. Det ar ett omrade som sitter langt ut pa
kromosomens korta arm, p-armen.

Av alla kromosomavvikelser &r ungefér 40 procent konskromosom-
avvikelser och 60 procent ar avvikelser pa de autosomala
kromosomerna, vilket innebdr att de sitter pa ndgot av de 6vriga 22
kromosomparen.

Genetiska orsaker till monosomi 4p-syndromet

Alla barn far sin genuppsattning fran bada foraldrarna, med en
kromosom fran varje foralder. Ibland delar sig kromosomerna sa att
bitar av tva kromosomer bryts av och byter plats med varandra. Det
kallas translokation. Om alla kromosomsegment finns i tva
uppséttningar blir translokationen balanserad, det vill séga
kromosomerna har bytt material med varandra men inget av
materialet har forsvunnit. Detta innebdr i allménhet att hélsan inte
paverkas.

Dock utgoér en balanserad translokation en risk for att material ska
forsvinna (deleteras) eller komma i dubbel uppséattning (dupliceras)
i samband med konscellsbildningen. Néar det hander far barnet en
obalanserad translokation, som till exempel kan gora sa att barnet
far monosomi 4p-syndromet.

— Nar material forsvinner fran kromosomen far barnet en arftlig
form av syndromet. Men det kan ocksa uppsta som mutation utan
att foraldrarna varit bérare av skadade gener. Ungefér 60 procent av
alla kromosomavvikelser ar sa kallade de novo-forandringar, det
vill séga de uppstod i befruktningségonblicket. | dessa fall &r risken
for upprepning liten for foréldrarna, sdger Goran Annerén.
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Att upptacka monosomi 4p-syndromet

— Sannolikt &r syndromet vanligare &n vi tror. En del genetiska
tester, som vanlig kromosomanalys, visar inte avvikelsen och om
man nojt sig med en sadan undersokning har inte ratt diagnos
kunnat stéllas. Darfor kan det finnas fler med syndromet &n vad
som dr kant, sdger Goran Annerén.

* 50 - 60 procent av barnen med monosomi 4p-syndromet har en
nyuppkommen (de novo-) forlust av yttersta segmentet pa det Gvre
bandet pa kromosom fyras korta arm.

* 1 40 - 45 procent av fallen beror syndromet pa en translokation.
Den kan vara antingen familjar eller de novo.

* 50 - 60 procent av fallen syns pa vanlig kromosom-ananlys,
ovriga kraver subtelomer FISH (dér 95 procent fangas upp) eller
array-CGH (dar 100 procent upptécks).

Fragor till Goran Annerén

Hur vanligt ar det att det finns flera barn med monosomi 4p-
syndromet i samma familj?

— 1 omkring 20 till 30 procent av fallen har mamman eller pappan
en balanserad translokation. D& kan friska syskon ocksa ha det, och
i dessa familjer finns alltsa en dkad risk for sjuka barn.

Vad har hant nar aven kromosom fem har en avvikelse?

— Da ror det sig antagligen om en translokation, det vill saga bitar
av material fran de bada kromosomerna har bytt plats med
varandra. Det innebér att foraldrarna kan ha en balanserad translo-
kation och da lopa risk att fa fler barn med syndromet.

Varfor ar syndromet vanligare hos flickor an hos pojkar?
— Det vet man inte. Sannolikt &r pojkar lite kansligare for denna
avvikelse och darfér nagot oftare rakar ut for spontana missfall.

Har pojkar en lindrigare form av syndromet?
— Nej, det som avgor &r inte kdnet utan hur stor bit av kromosomen
som saknas.

Varfor vet lakare sa lite om monosomi 4p-syndromet?
— Det finns ungefar 6000 syndrom, varav det har & omkring det
tusende vanligaste. Det gor att det tar lang tid att skaffa sig kunskap
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om vart och ett av alla syndrom som férekommer.

Hur l&nge lever personer med syndromet?

— Det gar inte att svara pa. Litteraturen beskriver bara barn. Forr i
tiden var det en hog dodlighet pa grund av infektionsrisken, men
idag ar infektioner inte livshotande pa samma satt. Det gor att da-
gens barn med syndromet kommer att leva langre &n de som foddes
for nagra decennier sedan.

Louise har monosomi 4p-syndromet

Louise som snart fyller sex ar har monosomi 4p-syndromet. Hon
kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med sin mamma
Anna, pappa Fredrik och syskonen Oscar, tre ar och Astrid, ett.

Annas graviditet med Louise var till en bérjan normal, men mot
slutet upptackte en barnmorska under en undersékning att barnet
var ovanligt stort. Anna fick da remiss till en extra
ultraljudsundersékning, dar man tvartom kunde konstatera att
barnet var ovanligt litet. Det bedomdes vara omkring 30 procent for
litet fOr att vara i den 34:e veckan.

— Den forsta barnmorskan hade tagit fel pa storlek eftersom det
fanns s& mycket fostervatten, sager Anna.

Louise véxte inte mer i magen sa i vecka 38 beslutade lakarna att
satta igdng forlossningen. Louises hjartfrekvens gick ner och det
slutade med akutsnitt.

— Louise hade gomspalt nér hon foddes och véagde bara 2080 gram.
Hon var liten och ganska slapp i kroppen, séger Anna.

Familjen hamnade pa neonatalavdelning dar man konstaterade att
Louises hjarta inte riktigt sag ut som det skulle, samt att hon hade
missbildningar och cystor pa hjarnan.

— Det var véldigt tungt och vi hamnade i kris. Vi visste ju
ingenting. Efter undersékningar konstaterades det att hon hade
fallots tetrad, ett hjartfel, och hela familjen skickades till en annan
stad for operation, sdger Anna.

Men det blev ingen operation. Den blev uppskjuten nagra dagar
och under den tiden kom resultatet fran kromosomanalysen i
hemstaden. Louise fick diagnosen monosomi 4p-syndromet.

— Beskedet att hon hade ett syndrom ké&ndes valdigt morkt. Lakarna
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sa till oss att var dotter bara skulle bli sex manader, och vi fick ett
telefonnummer att ringa nar hon blev samre. Jag blev pa nagot satt
fokuserad pa att I6sa allt det praktiska eftersom Anna hamnade i
total kris, séger Fredrik.

| samband med beskedet beslutade l&dkarna tillsammans med Anna
och Fredrik att det var bast att avvakta med hjartoperationen.

Motorisk traning for barn och ungdomar

Pa habiliteringarna runt om i Sverige finns specialister pa
medicinska, psykologiska, sociala och pedagogiska aspekter av
att leva med en funktionsnedséattning. De jobbar i team
eftersom det ger en stérre kunskap &n summan av vars och ens
kompetens. Det sager Anna-Karin Kroksmark som ar
specialistsjukgymnast vid Regionhabiliteringen pa Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus.

Manga barn med monosomi 4p-syndromet har en forsenad
psykomotorisk utveckling. Det &r vanligt att de &r hypotona (det
vill saga har 1dg muskelspanning) och en del har medfodda
ledfelstallningar eller ledfelstéliningar som uppkommer med tiden.
Bland annat forekommer klumpfot och skolios.

— Gangdebuten hos dessa barn & manga ganger sen, men det finns
ofta forutsattningar for att utveckla den forméagan senare, sager
Anna-Karin Kroksmark.

For att forebygga ledfelstallningar rekommenderas stretching for
att bibehalla musklernas langd.

— Manga med monosomi 4p-syndromet ar 6verrorliga i lederna och
i de fallen behover de inte stretcha. De kan istéllet behéva ortoser
for att stabilisera lederna. Ibland kan stabila fotortoser vara det som
gor att ett barn kommer igang med staende och gaende, sager hon.

Det gar inte att pa forhand avgora i hur stor utstrackning traning
kan kompensera for genetiska problem, men genom att stimulera
till rorelse och aktivitet — pa en niva som ér ratt for barnet — kan
man utmana granser och utveckla barnets psykomotoriska formaga.
Ibland kan det vara svart att avgora om svarigheterna beror pa
hypotoni eller pa att musklerna i sig ar svaga.

— Barn kan vara hypotona utan att vara muskelsvaga och tvartom.
Hos sma barn kravs en noggrann undersokning for att man ska
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forsta vad som ar vad och hur traningen ska utformas, sager Anna-
Karin Kroksmark.

Statraning

— Barn med diagnosen har ingen missbildning pa skelettet, men om
man inte belastar det tillrackligt kan det medfdra att skelettet blir
skort.

Darfor ar det viktigt att statrana, vilket har manga positiva effekter
for kroppens funktioner och allméanna valbefinnande. Bland annat
stretchas hofter, knan och fotleder ut och skelettet belastas pa ett
bra satt. Statraning minskar ocksa risken for skolios och forbattrar
lungfunktionen.

Inlarning

Nar det kommer till inlarning &r det viktigt med manga repetitioner,
tydliga mal med manga mindre delmal, samt en god aterkoppling.
— Man kan behdva misslyckas manga ganger innan man lyckas. For
att traning och inlarning ska bli sa stimulerande som mojligt ar det
bra att anvanda sig av aktiviteter som kommer naturligt i vardagen,
séger Anna-Karin Kroksmark.

Fragor till Anna-Karin Kroksmark

Vad hander med barnets fotter om det standigt sitter i rullstol?

— Om man inte gar pa fotterna blir de forsvagade. Da kan man be-
hova ortoser som ger stod. Alla mar bra av fysisk aktivitet, och
simning dr ett exempel pa aktivitet som fungerar bra dven for dem
som har motoriska svarigheter.

Blir man muskelsvag av att anvanda ortoser?

— Nej, man anvander ortoser for att stotta upp sa att kroppen ham-
nar i rétt l4ge. En bra ortos ger utrymme for rérelse men stottar till
exempel bindvéven.

Vilka muskler tranas vid hastridning?

— Att rida ar ett utmarkt satt att trana. Man maste stracka pa sig,
halla sig fast genom att pressa med benen och da anvander man
hela sta- och sittmuskulaturen. Ridning rekommenderas ofta av
habiliteringen.
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Habiliteringens roll for behandling, rad och stod

— En forsta kontakt med habiliteringen tas ofta nar det
upptéacks att ett barn har en forsenad motorisk utveckling. For
att fa hjalp av habiliteringen kravs ingen orsaksdiagnos, det
racker med en funktionsdiagnos som exempelvis rorelsehinder
eller autism, sdger Barbro Westerberg, habiliteringséverlakare
pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Habiliteringsverksamhet startade i Sverige pa 1950-talet i Goteborg
och Uppsala som en extraresurs for vissa personer med varaktiga
funktionsnedséttningar. Det som utmaérker habiliteringens arbetssétt
ar att personalen arbetar i team dar exempelvis lakare,
sjukgymnaster, logopeder och psykologer ingar. Dessa kommer
tillsammans med foréldrarna fram till vad barnet behover for
insatser inom varje omrade.

— Forutom motoriska problem kan det ocksa finnas svarigheter
inom andra omraden. En del barn med monosomi 4p-syndromet har
till exempel autism eller autismliknande drag, vilket &r vanligt for
alla barn med kromosomavvikelser, sager Barbro Westerberg.

En del personer med syndromet har ocksa adhd-problematik.

— Det ar viktigt att utreda svarigheterna for att bast kunna hjalpa
och stotta barnet. Pa habiliteringen kan en specialpedagog
tillsammans med en psykolog gora en lekobservation av barnet i
dess vanliga miljo, nar det leker pa egen hand och tillsammans med
andra. De intervjuar ocksa foraldrarna om barnets beteende och kan
utifran det bedéma om barnet har en autism- eller adhd-
problematik.

Séadana utredningar gors forst efter tre ars alder.

Att hitta ratt kommunikationshjalpmedel ar en viktig del av
habiliteringens verksamhet. Manga barn med monosomi 4p-
syndromet saknar tal och dessutom finns ofta en horselnedsattning
som kan komplicera kommunikationen.

— For dem som inte borjar tala tycker jag att man tidigt ska koppla
in en logoped och en specialpedagog. Alla kan kommunicera, men
det &r jatteviktigt att hitta ratt metod, sager Barbro Westerberg.

Pa habiliteringen kan man fa hjalp med att testa och utveckla vilka
kommunikationssatt som fungerar bast for varje barn.
Utvecklingsnivan varierar stort for barnen med syndromet och det
gar inte att sdga pa forhand vilka svarigheter de kommer att ha.
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— | skolan &r det viktigt att man laser av barnets reaktioner. Om
utvecklingen planat ut kanske inlarningstakten i skolan plétsligt blir
for svar, och det kan visa sig genom att barnet sover daligt eller
uttrycker stressymtom pa andra sétt.

Sémnproblem &r vanliga bland barn med monosomi 4p-syndromet.
— Det kan vara bra att medicinera for att fa till en bra somn. Sover
man inte bra pa natten paverkas ju dven dagens aktiviteter, sager
Barbro Westerberg.

Hon tipsar om att se Over omgivningen i rummet dér barnet sover.
Det ska vara lagom varmt, ombonat och lugnt. Vissa barn har
lattare att komma till ro om de sover i sovsack eller under ett
kedjetdcke som ger lite tyngd mot kroppen.

— | en del fall kan det vara sa att barnet har lite ont nagonstans. Da
kan man prova att ge lite Alvedon vid laggningen for att se om
sovvanorna forbattras. Det ar inte farligt alls sa lange man foljer
anvisad dos.

Habiliteringspersonalen kan ocksa hjalpa till att skriva de intyg
som behdvs for ansokningar om stdd hos Forsakringskassan.

— Vi gor en medicinsk beskrivning, vad barnet har for diagnos och
vad den innebé&r. Men det &r foraldrarna som vet alla detaljer i
vardagslivet, vilka behov som finns i hemmet och hur de ser ut. Det
papekar vi ofta for Forsakringskassan, sager Barbro Westerberg.

Fragor till Barbro Westerberg

Kan barn med monosomi 4p-syndromet ha en hégre smarttroskel
an andra barn?

—Jag tror inte att det hor till diagnosen specifikt, men om barnet till
exempel har autismliknande problematik kan det vara sa. Man vet
att en hog smarttalighet ar vanligt hos personer med autism. Ibland
kan det ocksa handla om att vissa barn har svart att kommunicera
smarta, eller rattare sagt att vi har svart att forsta barnets
smértsignaler for att de kanske inte ser ut som hos de flesta andra.

Hur mycket stod och hjalp kan man férvénta sig av habiliteringen?
— Det &r en viktig fraga. En vanlig missuppfattning ar att vi enbart
jobbar pa foraldrarnas uppmaning, men sa ar det inte. Ni foraldrar
ska inte behova veta vilken hjalp som finns att fa — istallet ar det vi
pa habiliteringen som ska f6lja med i utvecklingen och ge
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rekommendationer till er om vilka alternativ som finns.

Louises familj far hjalp hos habiliteringen

Kommunikation

Efter en tid kom Louises familj i kontakt med sin lokala
habilitering, men var tvungna att ringa dit sjalva och be om hjélp.
— Normalt ska det ga en signal direkt fran sjukvarden till
habiliteringen, men sa skedde inte, och det orsakade mycket extra
lidande for oss, sdger Anna.

Nar familjen val fatt kontakt med habiliteringen fick Anna ga pa
samtal hos en psykolog. Louise fick en sjukgymnast och familjen
fick aven en bra kontakt med en specialpedagog och en kurator.
En genetiker som familjen tréffade trodde inte att Louise skulle bli
mer &n tva-tre ar gammal, men aren gick samtidigt som hon
utvecklades och hade stabil halsa. Efter ett par ar borjade hennes
hjartlakare tala om att operera hjartfelet och nar Louise var fyra ar
blev operationen av.

Anda sedan hon var liten har Louise haft somnsvarigheter vilket
varit pafrestande for hela familjen. Ingen vet exakt vad problemen
beror pa. En teori ar att det hanger samman med hennes epilepsi.
Sedan familjen bytte till en ny epilepsimedicin och ett
kompletterande somnmedel har somnen blivit avsevart battre.

Nér Louise skulle borja férskolan hjéalpte familjens habilitering till
med att hitta en plats at henne i grannkommunen, pa en forskola for
immunsvaga barn.

— Det fungerade jattebra dér och det mérktes att pedagogerna var
duktiga och vélutbildade. Det var roligt for Louise att traffa andra
barn, sager Anna.

Nér forskolan stangde fick Louise istallet plats i en forskolegrupp i
sérskolan, dér hon har en assistent som sedan foljer med hem ett
par timmar pa eftermiddagen. Ocksa det har fungerat dver
forvantan, tycker Anna och Fredrik.

— Hur kommunikationen fungerar hos personer med ovanliga
diagnoser varierar stort. Manga barn forstar fler ord an de
sjalva kan uttrycka och en del har inget eget tal. Men med
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hjalp av olika hjalpmedel och strategier kan kommunikationen
for personer med kommunikationssvarigheter forbattras, sager
logopeden Ingrid Mattsson Muller som arbetar paA DART
Kommunikations- och dataresurscenter i Goteborg.

Kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka, utvidga,
utveckla och underlatta kommunikationen. Det finns manga olika
sétt att kommunicera, forutom genom tal &ven genom gester,
mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder, sa
kallad Alternativ Kompletterande Kommunikation, AKK.

— Alla manniskor kommunicerar. Oavsett om en person férmedlar
sig pa ett medvetet eller omedvetet plan handlar det om
kommunikation, som vi dgnar oss at for att till exempel fa nérhet,
for att fa behov uppfyllda och for att lara oss nya saker, séager
Ingrid Mattsson Miiller.

Aven den som har ett tal kan ha nytta av ett alternativt
kommunikationssétt. Det finns ingen risk att man hdmmar talet
genom att lara sig kommunicera pa andra sétt — forskningen visar
tvartom att talutvecklingen forstarks om den far stod i andra typer
av kommunikation. Att visa en bild tillsammans med talade ord
skapar tydlighet eftersom bilden finns kvar i handen en langre
stund.

— Det ar viktigt att dokumentera barnets signaler nar tal saknas.
Notera hur barnet ser ut nér han eller hon &r glad, ledsen eller vill
nagot. Om man vill kan man skriva ner informationen i ett sa kallat
kommunikationspass, en bok som i jag-form beskriver hur just den
har personen kommunicerar. Det kan underl&tta for skolpersonal,
assistenter och andra som kommer i kontakt med barnet, sdger
Ingrid Mattsson Miiller.

Kommunikationssvarigheter kan visa sig pa olika satt, till exempel
genom:

« Uttryckssvarigheter: nar en person har svart att formedla sig.

« Forstaelsesvarigheter: nar en person har svart att forsta sprak.

« Pragmatiska svarigheter: nar en person inte riktigt forstar hur
spraket ska anvandas i samspel med andra.

Nér ett nytt hjdlpmedel ska introduceras ar det viktigt att det inte
blir for krangligt i borjan. Det ar darfor bra att borja i en situation
som barnet gillar, da blir det lattare att ldra in det nya. For att barnet
ska forsta vad man ska anvanda tecken, bildkartor och olika
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kommunikationshjalpmedel till — och vad de betyder — behover
omgivningen agera modell. Modell & man genom att sjalv anvéanda
samma kommunikationssatt som barnen, exempelvis att peka pa
bilder.

— Det ar viktigt att barnet far se hur foraldrarna gor, annars blir det
valdigt svart att forsta hur man kan anvéanda bildkartan, tecknen
eller vad det nu handlar om. Ténk pa att upprepa saker manga
ganger aven om det kanns lite tjatigt. Upprepning ar viktigt for alla
barn, och extra viktigt for barn som befinner sig pa en tidigare
utvecklingsniva, sager Ingrid Mattsson Miiller.

Kommunikationsutvecklingen hos barn sker i olika steg. En
trappstegsmodell med fem trappsteg beskriver
kommunikationsutvecklingen i ett spann fran ”Spontana
handlingar” — dar barnet reagerar pa handelser inifran kroppen,
sdsom hunger och torst — till ”Symbolkombination” d& barnet
kommunicerar mer fler &n 50 symboler och dessutom lart sig att
sdtta samman dem till meningar. D&remellan finns ett brett
spektrum med mojliga kommunikationssatt.

AKK ir en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation” och &r till for alla som har behov av ett alternativt
sétt att uttrycka sig. Forutom bilder, tecken, symboler,
kommunikationsapparater och datorer finns idag ocksa appar till
smarta telefoner och surfplattor som kan anvandas i samma syfte.

Ofta behdver omgivningen fundera pa och eventuellt forandra sitt
eget satt kommunicera for att underlatta for personen med
kommunikationssvarigheter. En tumregel kan vara att anvanda sig
av en responsiv kommunikationsstil, som ser ut sahar:

1. Titta och lyssna: Se vad personen gor, var uppméarksam pa
signaler.

2. Vanta och forvanta: Visa att du véntar dig ett svar eller en
reaktion. Att vanta ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation,
ibland &r tid allt som kravs.

3. Tolka och bekréafta: Tolka och bekrafta vad personen gor,
kommentera vad du ser.

Har kan man fa information och tillgang till AKK-hjalpmedel:
e Logoped, arbetsterapeut eller pedagog pa habiliteringen kan
hjélpa till att skapa det bildstod som behdvs i borjan.
Logopeden forskriver ocksa talande
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kommunikationshjalpmedel samt parmar och fickor for
bildstodet.

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

e Hjalpmedelsinstitutet — HI — som &r ett statligt
hjalpmedelsinstitut.

e SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten).

e Hjalpmedelscentralen.

o Datatek / bibliotek.

Fragor till Ingrid Mattsson Miiller

Vad kan man vanta sig angaende kommunikationen for ett barn
med monosomi 4p-syndromet?

— Det gar inte att sdga vad man har att vanta utifran en specifik
diagnos eftersom kommunikationsutveckling ar véldigt individuell.
Men vad man kan sdga ar att det krédvs fler insatser for att hitta bra
kommunikationssatt for dessa barn an for barn med en normal
utveckling.

Kan epilepsin forstéra hjarnan sa att talformagan forsvinner?

— Ja, tyvarr ar det sa att stora epilepsianfall kan forsamra
hjarnfunktionen. Talet ar en valdigt komplex funktion, mycket ska
klaffa for att det ska fungera. Darfor kan det ibland bli sa att
talformagan gar tillbaka hos personer med svar epilepsi.

Louise talar inte men visar tydligt vad hon vill

—Jag var valdigt tidigt ute med att jag ville hitta ett satt att
kommunicera med Louise. Nar hon var liten brukade jag satta
henne pa min mage och prata med henne om hur dagen varit, sager
Louise pappa Fredrik.

Han och Anna har gatt en kurs i teckenforstarkning i habiliteringens
regi, men de kande inte att de fick nagon respons fran Louise nar de
anvénde tecken.

— Vi laser av henne som hon ar och upplever henne som delaktig
trots att hon inte pratar. Hon visar tydligt vad hon vill och inte vill,
sager Anna.

Nu har de ocksa borjat med bilder som kommunikationsmedel,
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samtidigt som Louises assistent forstarker kommunikationen med
teckensprak.

Agrenskas pedagogiska program

Hos personalen pa Agrenska finns en bred kompetens och en
stor erfarenhet av barn med séllsynta diagnoser. Barnteamet,
som ar med barnen medan foraldrarna gar pa forelasningar
under familjevistelserna, ser till varje barns individuella behov
och ar noga med att anpassa schemat sa att det blir en bra
vecka for barnen.

— Barn med monosomi 4p-syndromet har olika kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Med detta
som utgangspunkt har vi utformat programmet fér barnen och
ungdomarna. Aven syskonen har sitt eget program under
familjevistelsen, sager Anna Glenvik som arbetar i Agrenskas
barnteam.

Barnteamet hamtar infor varje familjevecka kunskap i form av
medicinsk information, men vager ocksa in Agrenskas tidigare
erfarenheter av barn med den aktuella diagnosen, samt information
man fatt genom samtal med foraldrar och skolpersonal. Ett
overgripande mal for veckan ar att barnen ska kénna sig delaktiga.
— Péaverkansfaktorer for delaktighet handlar dels om kroppsliga
faktorer, men ocksa om omgivningsfaktorer. Forr fokuserade man
mest pa fysiska forutsattningar och hinder for varje barn. Men idag
utgar pedagogiken framfor allt fran omgivningen och hur den kan
anpassas for att barnet ska bli delaktigt och utvecklas. Vi forsoker
titta pa vad som ar mojligt att gora istéllet for att se problemen,
séger Anna Glenvik.

Ett av malen under familjeveckan ar att stimulera kroppens olika
sinnen. Det gors bland annat med hjalp av taktil stimulans, sang,
musik och lek med rytminstrument.

— Vi har ocksa en samling varje morgon dar varje dag har sin egen
farg och doft. For de yngre barnen har vi en vaska dar mjukisdjuret
Kalle kanin bor. Barnen blir delaktiga genom att de far knacka pa
sa att Kalle kommer fram och pratar med var och en. Nar
samlingen ar slut sager han hejda och hoppar ner i vaskan igen.
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Detta ger en tydlig bérjan och slut pa samlingen.

Eftersom manga personer med monosomi 4p-syndromet har
inlarnings- och koncentrationssvérigheter bygger Agrenskas
pedagogik pa att motverka dessa svarigheter. Nedan féljer nagra
exempel pa strategier som anvands:

e Strukturerade scheman, dar manga rutiner aterkommer.

e Tydliga och anpassade arbetsuppgifter.

e Bildschema for dagens aktiviteter.

e Tidshjalpmedel.

e Roliga aktiviteter for att hoja motivationsnivan.

e Variation i aktiviteterna. Gruppaktiviteter varvas med sjalv-
stdndiga aktiviteter, liksom lugna lekar varvas med mer mo-
toriskt kravande.

— De hér atgarderna ar egentligen bra for alla. De allra flesta vuxna
har kalendrar, scheman och god kunskap om vad som férvéntas av
dem pa jobbet varje dag. Specialpedagogik for barn med sérskilda

behov bygger pa samma principer om tydlighet och struktur, sager
Anna Glenvik.

Ett annat viktigt mal under veckan ar att stimulera kommunikation
pa olika sétt. Det gors genom en tydlig struktur i saval aktiviteter
som miljo, dar barnen forbereds och kan kénna igen sig.

— Da 6kar mojligheterna till god kommunikation. Vi ar lyhérda for
barnens egna satt att formedla sig, genom minspel, ljud,
6gonpekning eller pa andra satt. Det ar viktigt att ge tid, invanta
svar och ge bekraftelse.

For att stirka sociala samspel och kamratrelationer introducerar
barnteamet gemensamma lekar dér barnen far uppleva att de
lyckas, och dar de far positiva forstarkningar.

Anna Glenvik berattar ocksa om vilket stod skolan eller forskolan
kan erbjuda. I den nya skollagen — som trédde i kraft juli 2011 —
betonas barnens ratt till anpassat stod.

— Néar man ska gora ett atgardsprogram for barnet ar det viktigt att
vara sa specifik som majligt i beskrivningar av mal och metoder.
Bestdm gérna 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 nagon riktig forandring.
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Det &r viktigt att skolmiljon ger barnet stimulerande upplevelser
och erfarenheter. Da kickas den ”goda cirkeln” igdng. Den innebar
att lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna
initiativ, vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och
aktiv. D& uppmuntras utvecklingen.

Under varje familjevistelse p&4 Agrenska ar det viktigt att &ven
syskon far kénna sig betydelsefulla. En syskonrelation &r inte
lik ndgon annan relation man har i livet, den ar ofta livets
langsta och innehaller nastan alltid bade positiva och negativa
inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vélja bort den utan
maste hitta ett satt att forhalla sig till den, sdager Marcus Berntsson
som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristféallig kunskap om sin
brors/systers diagnos och foréldrarna éverskattar ofta hur
mycket de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur det tolkat
informationen om funktionsnedsattningen och vad den
innebar.

e Att forstd och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt da frdgor och funderingar forandras.

— Manga syskon &r radda att funktionsnedsattningen smittar, andra
har en kénsla av skuld och tror att de sjélva kan ha orsakat skadan.
En tvilling till en tjej med cp-skada trodde till exempel att hon tagit
allt syre fran sin syster under forlossningen, sager Marcus
Berntsson.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekréaftade. Genom att involvera syskonen och ge dem mer kunskap
kan man skapa forstaelse och 6ka mojligheterna till
probleml@sning.

— Det &r viktigt for syskonen att kdnna att de ocksa far egentid med
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foraldrarna. Den ska vara avsatt speciellt fér dem och inte bara
besta av tid som ’4nda blev dver’.

Redan i valdigt ung alder ar syskon till barn med funktions-
nedsattning duktiga pa att uppfatta andras behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor som behdver svar, men det ar viktigt att
bemota barnet pa ratt niva.

Efter nioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron an de
haft tidigare. De bdrjar se konsekvenser och uppmarksammar
omgivningens reaktioner.

— | den aldern barjar det bli jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. Barnen noterar blickar och
borjar fundera pa hur de ska forklara for andra. Da ar det bra att ha
ett gemensamt sétt i familjen angaende hur man forklarar det
funktionsnedsatta syskonets situation. Det kan vara att sdga namnet
pa diagnosen, eller kanske att syskonet har ’trotta ben’ eller nigot
liknande, sager Marcus Berntsson.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa 6ver arftlighet och existentiella fragor som varfér de
sjélva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det.

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kéanslor och
beméstrande.

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

— Vi berittar ocksa att de sjalva inte har orsakat funktions-
nedséttningen och hjélper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frén omgivningen. Nar de aker frin Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

Kéanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
ké&nna sig bekvédma med att prata fritt.

— Vi gor olika aktiviteter med barnen och ungdomarna for att bli
sammansvetsade som grupp, da blir det mycket lattare att prata om
personliga saker. Det ar viktigt att inte avvisa jobbiga ké&nslor utan
att istallet prata om dem och vad de star for.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant
som kan Kkallas for ”déliga hemligheter”.
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— Det kan handla om sorg Over att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pa samma sétt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att bara. Dessutom undviker
manga barn att prata med foraldrarna om det som &r jobbigt med
syskonet, eftersom de inte vill belasta foraldrarna mer fler tunga
saker. Darfor galler det att skapa strategier for hur man ska prata
om det som kanns svart.

Under veckan gor barnen och ungdomarna en berattelsebok dér de
skriver om sig sjélva, om sjukdomen de eller syskonet har och om
vad man kan séga till andra som fragar om sjukdomen. En 6vning
som ofta anvinds &r “cirkeln”, ddr man ska fylla i kinslor och hur
stor andel av en sjalv som bestar av gladje, ilska och andra kanslor.
— De héar dvningarna blir ofta en bra ingang till fortroliga samtal.
Med de dldre syskonen har vi ’kénslokort” och andra spel och
ovningar som far igang snacket. Det dr vanligt att forsta varvet
handlar om vardagliga saker men efter en stund kommer man ofta
in pa det som handlar om ens syskon, sager Marcus Berntsson.

Han beskriver ocksa manga positiva aspekter for syskon till barn
med funktionsnedsattning.

— Manga far en storre respekt for andra méanniskor. De lar sig tidigt
att ta ansvar, kdnna empati och forstaelse. Dessutom namner manga
att det ar harligt att fa ga forbi kon pa Liseberg. Sadana saker kan
spela stor roll i ett barns tillvaro!

Louise och hennes syskon

Nar Louise var atta manader gjorde Anna och Fredrik ett genprov
som visade att kromosomfelet inte fanns hos nagon av dem. Dér-
med visste det att risken att ett andra barn skulle fa samma syndrom
var liten.

Idag har Louise tva smasyskon: Oscar som ar tre ar och Astrid som
ar ett.

— Att fa syskon till Louise har pa manga satt varit raddningen for
var familj, sager Anna.

— De kivas och gosar med varandra precis som andra syskon, och
de &r alla tre sociala och trygga barn, séger Fredrik.
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Munhalsa och munmotorik

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

Det sager dvertandlédkare Marianne Bergius och logoped Lotta
Sjogreen som arbetar pa Mun-H-Center.

Manga syndrom manifesterar sig orofacialt, det vill saga paverkar
funktioner i munnen och ansiktet. Mun-H-Center &r ett nationellt
orofacialt kunskapscenter vars syfte ar att samla, dokumentera och
utveckla kunskapen inom detta omrade nar det galler séllsynta
diagnoser.

Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett battre
omhandertagande och en hogre livskvalitet for de bertrda
patientgrupperna och deras anhdriga. Mun-H-Center ar ocksa ett
nationellt resurscenter for orofaciala hjalpmedel fér personer med
funktionsnedséttningar.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center traffat manga personer med séllsynta diagnoser
och kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av
diagnoserna. Foraldrar far innan vistelsen fylla i ett frageformular
om tandvard och munhygien och eventuell problematik kring
munmotorik och munhalsa.

Tandlakare och logoped fran Mun-H-Center gor under
familjevistelsen en éversiktlig undersokning och bedémning av
barnens munférhallanden. Dessa observationer och uppgifter i
frageformularet dokumenteras i en databas. Familjerna

bidrar pa sa vis till okade kunskaper om munnen och dess
funktioner 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 munvard

Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
personen kan bevara en god munhalsa. | den regelbundna
undersokningen pa tandklinik bor aven inga kontroll av kakleder
och tuggmuskulatur. Bettutveckling, munhygien och eventuell
medicinering ar andra viktiga faktorer att uppmarksamma. Vissa
mediciner kan ge muntorrhet och 6kad risk for karies, hal i
tanderna.

Munhélsa vid monosomi 4p-syndromet
Symtom som kan — men inte behdver — forekomma vid syndromet:

o Lapp-kak-gomspalt (LKG).

e HOg gom.

e Sma kakar.

e Sma och/eller smala tander.

e FOrsenat tandframbrott.

e Mjolktander som sitter kvar lange.
e Avsaknad av nagot tandanlag.

— En del av barnen gnisslar tander och da slits emaljen. Det gor det
extra viktigt med en bra forebyggande tandvard, sager tandlakare
Marianne Bergius.

En god forebyggande tandvard innebar bland annat tata besok,
polering och fluorbehandling av tanderna. Alla bor anvanda
fluortandkrdm, och sedan kan man individuellt komplettera med

andra fluorprodukter, efter rekommendation av ansvarig tandlékare.

— Det kan ocksa vara bra att plasta nya tander for att férebygga
karies. Da fyller man i gropiga tander med ett tunt plastlager som
skyddar mot bakterier, séger Marianne Bergius.

For att underlatta tandborstningen tipsar hon om att sta bakom
barnet och anvénda den egna kroppen som stod.

— Da blir det lattare att borsta och man kommer at battre. Nar man
ska borsta tanderna pa valdigt sma barn kan det vara lattare att
lagga dem ner pa en sang eller en matta.

Det finns manga olika typer av borstar att vélja bland for att
underlatta tandborstningen, samt bitstod och andra hjélpmedel.

For att forbereda barnet infor en tandlakarundersékning kan det
vara bra att visa bilder pa rummet, stolen och exempelvis en
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munspegel sa att barnet kanner igen sig nar det val ar dags.
— Man kan ocksa ta det i sma, sma steg dar barnet far vanja sig vid
situationen i sma doser under en hel dag, sa kallad 1000-inlarning.

Att tanka pa:

e Tidig kontakt med barntandvardsspecialist.

e Forstarkt forebyggande tandvard.

e Inskolning i tandvarden for att forbereda barnet pa ett bra
Sétt.

e Vid behov underlatta frambrottet for permanenta tander,
exempelvis genom att ta bort mjolktander som inte sjalva
lossnar.

e Vid blodiga ingrepp kan det bli aktuellt med
antibiotikaprofylax (efter kontakt med ansvarig lékare).

Munmotorik vid monosomi 4p-syndromet

Symtom som kan — men inte behdver — forekomma vid syndromet:

e Forsenad munmotorisk utveckling.
e LAag muskelspéanning.

e Sug- tugg- och svaljsvarigheter.

e Kommunikationssvarigheter.

e Dregling.

— Om muskelspanningen i kroppen i dvrigt ar Iag och den
motoriska utvecklingen forsenad brukar det vara samma sak med
munnens muskulatur. Det paverkar inte bara &tandet utan ibland
ocksa kommunikationen och ansiktsmimiken, sager logoped Lotta
Sjogreen.

Atsvarigheter ar mycket vanliga och behandlas ofta med
medicinska atgirder som exempelvis gastrostomi (“knapp pa
magen”), och medicinering eller kirurgi vid mag-tarmproblem.
Men det &r ocksa viktigt att anpassa kosten, sittstallningen och
matningstekniken for att barnet ska kunna ata och dricka pa ett bra
och sékert stt.

For en del barn ar det avgorande vilken konsistens maten har. Det
finns manga hjalpmedel och strategier att ta till.

— Man kan till exempel anvénda sensomotorisk traning i form av
munmassage for att stimulera dtutvecklingen, eller for att
forebygga dverkénslighet i munnen, sdger Lotta Sjogreen.
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Louise idag och i framtiden

Sedan nagra manader tillbaka gor Louise stora framsteg, tycker
Anna och Fredrik. Efter sommaren fick hon en ny assistent som
blev som en vitamininjektion for henne och resten av familjen.

— Nu tranar Louise jattemycket pa att ga, och varannan vecka gar
hon och assistenten ivag och simmar. | vattnet kan hon rora sig
obehindrat, séger Anna.

Nagot som familjen upplever som mer bekymmersamt ar att de
kanner sig lasta vid sin bostadsort eftersom Forsakringskassan,
habiliteringen och andra instanser fungerar pa sa olika sétt i olika
kommuner.

— Det gor att vi knappt vagar flytta, trots att vi kanske hade behovt
det for var jobbsituations skull, sager Anna.

Nésta host borjar Louise skolan och familjen har redan nu borjat
fundera pa logistik och hur allt ska lésas pa bésta sétt.

— | borjan tankte man bara pa en dag i taget, sedan en vecka i taget.
Nu vagar vi borja se saker i lite langre perspektiv eftersom vi
marker att Louise orkar mer. | somras akte vi till och med ivéag pa
semester allihop, till Jamtland. Idag har vi béttre koll pa epilepsin
och sémnen och vagar nog planera for atminstone ett kvartal
framat, sager Fredrik.

Samhallets stod — Forsakringskassan

Forsakringskassan ger stod till personer med
funktionsnedsattning och till foraldrar som har barn med
funktionsnedsattning. Marta Lo6f Andreasson, som ar
personlig handlaggare pa Forsakringskassan i Goteborg,
informerade om det ekonomiska stod dessa familjer kan
erbjudas.

Stod for personer med funktionsnedsattning

De som har barn med funktionsnedséttning kan ansoka om
vardbidrag, bilstod och assistansersattning. Fran och med juli det ar
de blir 19 ar kan funktionsnedsatta ungdomar sjélva anséka om
handikappersattning och aktivitetsersattning.
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Ansokan

Né&r man skickar en ansokan till Forsékringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfardat av behandlande lakare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedsattning. Néar alla handlingar
inkommit tar handl&ggaren, helst inom en vecka, kontakt med
sokanden for att boka tid for utredningssamtal. Detta kan ske pa
Forsakringskassan men ocksa i hemmet eller via telefon.
Handl&ggaren utreder arendet och lagger ett forslag till beslut, och
beslut fattas till sist av en sérskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omproévas vid Forsékringskassans
omprévningsenhet. Far man avslag dar kan arendet éverklagas i
Forvaltningsratten, darefter i Kammarratten och Hogsta
Forvaltningsdomstolen. Dessa avgor dock om prévningstillstand
Iamnas eller inte. Detta innebér att Forvaltningsratten kan bli den
slutliga instansen.

— Eftersom Forsakringskassan gor en individuell prévning i varje
enskilt fall &r det viktigt att man éverklagar beslut man inte &r n6jd
med. Overklagan behéver inte vara komplicerad, det racker med ett
brev dar man pa ett enkelt satt forklarar varfor man ar missnojd
med beslutet, sdger Gunnel Hagberg.

Mer info och blanketter for ansékan finns pa
www.forsakringskassan.se

Vardbidrag

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

For att man ska kunna fa vardbidrag maste barnet behéva sarskild
vard och tillsyn under minst sex manader. Vard- och
tillsynsbehovet innefattar exempelvis medicinering, hjalp med
kommunikationen, aktivering, traningsprogram och tillsyn for att
avstyra farliga situationer.

Vardbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Det kan alltsa ges dven om ingen faststalld
diagnos finns. N&r annat samhallsstdd finns, exempelvis om barnet
bor hos stodfamilj eller aker pa korttidsverksamhet, paverkas nivan
pa vardbidraget. Om barnet beviljas assistansersattning omprovas
vardbidraget.

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

Helt vardbidrag 9 167 kr/ man 110 000 kr/ar
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

Utover vardbidraget — som &r en erséttning for den extra
arbetsinsats

funktionsnedsattningen medfor for foraldrarna — kan familjen ocksa
i vissa fall fa ersattning for merkostnader. Det innebar att om det
finns merkostnader pa 18, 36 eller 69 procent av prisbasbeloppet,
som godkants av Forsakringskassan, kan denna del av vardbidraget
skattebefrias.

Det finns dven majlighet att fa merkostnadsersattning utdver
beviljat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vardbehovet for ett
barn &r sa stort att familjen far ett helt vardbidrag och dessutom har
merkostnader pa minst 18 procent av prisbasbeloppet (det vill séga
7920 kronor).

Merkostnader innefattar exempelvis:

« Lakemedelskostnader som ryms inom ramen for
hogkostnadsskyddet.

* Slitage av klader.

* Extra kostnader for okat tvittbehov.

* Specialkoster

* Behandlingsresor/behandlingsbesok

* Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning mm

Merkostnaderna ar de extra kostnader familjen har till foljd av
barnets

funktionsnedsattning, alltsa inte den totala kostnaden for varje
kategori.

Vardbidraget ar skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestaende funktionsnedsattning kan bli beviljade
vardbidrag pd “obegréinsad tid”. Forsdkringskassan foljer da upp
vardbehovet genom att gora efterkontroller.
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Bidragstagarna &r skyldiga att anmala forandrat vardbehov eller om
man beviljats annat samhéllsstod.

Assistansersattning

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svaraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig
assistent for att kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

Personlig assistans kan anstkas hos kommunen eller
Forsakringskassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande
behoven uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att
hjalpbehovet tillgodoses. Staten (Forsékringskassan) kan bevilja
assistansersattning for personlig assistans nér de grundldggande
behoven dverstiger 20 timmar per vecka.

Personlig assistans till barn
For att assistans till barn ska kunna utga kréavs det att vardbehovet
ar betydligt storre &n vad som normalt ingar i foraldraansvaret.

Tillfallig foraldrapenning

Tillfallig foraldrapenning &r ersattning for inkomstbortfall nar en
foralder maste avsta fran arbete for bland annat vard av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman. Ersattningen
kan utga maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vardbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig féraldrapenning
inte betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov.

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
foraldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagaende
akutbehandling dar det foreligger hot mot barnets liv, till dess
barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutlatande kravs da.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sarskilda regler. Tillfallig foraldrapenning
kan i dessa fall utga upp till 21-23 ars alder. Foréaldrarna till dessa
barn har ocksa ratt till tio kontaktdagar per barn och ar, vilka kan
anvandas for att ge foraldrarna mojlighet att Iara sig mer om hur de
kan stddja sitt barn. Det kan exempelvis ske genom kurser eller
bestksdagar i skolan. Man kan fa tillfallig féraldrapenning for
kontaktdagar fram

tills barnet fyller 16 ar.
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Bilstod
Bilstdd ar ett bidrag for inkop av bil (genom grundbidrag och
anskaffningsbidrag), eller anpassning av bil.

Foraldern kan fa bilstod om barnets funktionshinder gor att
familjen har vasentliga svarigheter att forflytta sig med barnet eller
att aka med allmanna kommunikationsmedel.
Funktionsnedsattningen ska vara bestaende eller i vart fall beraknas
vara under minst nio ars tid. Darefter finns det mojligheter att
ansOka om ett nytt bidrag.

Bilstodet bestar av ett grundbidrag pa 60 000 kronor, ett
inkomstprévat anskaffningsbidrag pa maximalt 44 000 kronor samt
ett bidrag for anpassning av bilen. For anpassningen finns inget
kostnadstak.

Bilen far inte vara kopt innan beslutet ar fattat. Efter beslut har
familjen sex manader pa sig att inforskaffa den nya bilen eller
genomfdra anpassningen. Familjen valjer sjalv bil men blir
aterbetalningsskyldig om den séljs inom nio ar efter att beslut om
bilstod fattades.

— Vill man kdpa en ny bil inom den tiden kan man fora en dialog

med sin handlaggare, sager Gunnel Hagberg.
Normalt kan man inte fa nytt bilstod innan det gatt nio ar sedan
forra beslutet.

Kommunen erbjuder en rad insatser for personer som omfattas
av de tre personkretsarna inom LSS. Jenny Ranfors som &ar
jurist och jobbar som koordinator for familjevistelserna pa
Agrenska berattar om de olika typerna av stéd som erbjuds,
och vad som géller i skolan.

For att omfattas av LSS ska man tillhora nagon av féljande tre
kategorier:

1. Personer med utvecklingsstérning, autism eller autismliknande
tillstand.

2. Personer med betydande och bestaende begavningsmassig
funktionsnedsattning efter hjarnskada i vuxen alder féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom.
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3. Personer med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de &r stora och férorsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsforingen och darmed ett omfattande behov av stdd eller
service.

Foljande stodinsatser fran kommunen kan bli aktuella for personer
inom LSS personkretsar:

Personlig assistans:

For att fa en personlig assistent kravs att man har stora och
varaktiga funktionsnedsattningar. Assistenten ska hjélpa till med att
tillgodose grundlaggande behov sdsom maltider, pa- och
avkladning, kommunikation och personlig hygien.

Behoven maste vara av praktisk karaktar — att behova hjalp med
aktivering, paminnelser och motivation &r inte tillrackliga skal for
att fa assistans.

Det ar bara da behovet av assistent understiger 20 timmar i veckan
som den soks via kommunen, i annat fall ansvarar
Forsakringskassan for rendet.

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 miljéombyte och
rekreation, sdger Jenny Ranfors.

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

Avlbsarservice i hemmet:

— Den har insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avkoppling och till att utratta &renden utanfér hemmet, sager Jenny
Ranfors.

Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
I6sning vid akuta behov. Behovet bedéms individuellt fran fall till
fall.

— Det ar viktigt att tanka pa att avlGsarservice kan paverka
vardbidraget. Man maste komma ihag att meddela
Forsakringskassan om man far nya insatser beviljade, annars kan
man bli aterbetalningsskyldig, sager Jenny Ranfors.

Ledsagarservice:
En ledsagare hjélper till med kontakter i samhéllet och kan folja
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med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen galler nar
funktionsnedséttningen inte ar alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begaras per tillfélle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson:

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

Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver inte rapportera om vad
man gjort till nagon myndighet.

Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stodinsatser:

e Habilitering / kurator.

e LSS-handlaggare.

e Brukarstodsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Brukarstodcenter.

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

Det har géller i skolan

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Det &r rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behovs.

Fran och med den 1 juli 2011 géller en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebar bland annat skarpta krav

pa larare; endast behoriga larare ska kunna fa tillsvidareanstallning.

Skolinspektionen har mojlighet att ge vite till eller stdnga skolor
som misskoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen ar skyldig att utreda om en elev
behover sarskilt stod, sager Jenny Ranfors.

Stodatgarder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedsattning kan se olika
ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksa fa en resursperson i skolan. I andra fall
gors en omorganisation sa att eleven undervisas i en mindre grupp.
Awven anpassning av lokal eller laromedel kan raknas som stod.

Sarskolan
Sarskolan dr en egen skolform som finns till for personer med
utvecklingsstorning. Den &r obligatorisk pa nio ar, precis som
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grundskolan, men har egna laroplaner som ger eleven mojlighet till
ytterligare ett lasar om kunskapsmalen inte uppnatts efter nio ar.
Sarskolan indelas i grundsarskola och traningsskola. Innan eleven
antas till sérskolan gors en utredning for en pedagogisk,
psykologisk, medicinsk och social bedémning. Beslutet att anta
eleven fattas av den ansvariga politiska namnden i kommunen.

— Att ga i sarskola behdver inte innebéra att eleven gar i en annan
skola. Det finns sarskoleklasser i grundskolan. Enskilda individer
kan ocksa ga integrerade i en grundskoleklass, sager Jenny
Ranfors.

Betyg i sarskolan

Att lasa pa sarskola innebér begransningar nar det géller framtida
studier. Men sarskoleelever kan anda fa provning i ett eller flera
amnen i den vanliga grundskolan och da fa grundbetyg i dessa.
Inom sérvux och pa folkhogskolor finns utbildningar for personer
som gatt i grundsarskola.

Tips infor moéten med skolan

— Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er val
infor sadana moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare,
sdger Jenny Ranfors.

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

Vart vander vi 0ss?

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

Skolverkets upplysningstjanst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

Att flytta hemifran:

— Det &r bra att starta processen i god tid. Ak gérna runt i
kommunen och titta pa olika boenden, séger Jenny Ranfors.

Vissa kommuner saknar vissa former av boenden. Da kan det vara
bra att tidigt se 6ver hur det ser ut i grannkommunerna.
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Information om NOC

Monosomi 4p-syndromet

Gruppbostader ér till for personer med omfattande tillsyns- och
Omvardnadsbehov, som har behov av mer eller mindre kontinuerlig
personalndrvaro.

Servicebostader innebér att de boende har tillgang till gemensam
service, exempelvis restaurang, matdistribution och fast anstalld
personal. Det kan for vissa vara ett bra mellanting mellan ett helt
sjalvstandigt boende i egen lagenhet och en lagenhet i en
gruppbostad.

Daglig verksamhet:

Daglig verksamhet finns for att utveckla den enskildes mojligheter
till forvarvsarbete. Den ska erbjuda personer med
funktionsnedséttning stimulans, utveckling, meningsfullhet och
gemenskap.

NOC - Natverket fér ovanliga kromosomavvikelser — ar ett
ideellt familjenatverk med ett hundratal medlemsfamiljer.

— Flera olika syndrom finns representerade, bland annat mono-
somi 4p-syndromet, sdger Maria Manning som &r aktiv i fore-
ningen.

Natverket bildades varen 2000 sedan nagra foraldrar till barn med
ovanliga kromosomavvikelser hade traffats pa Wiks slott utanfor
Uppsala. De beslét bilda ett natverk inom FUB for manniskor med
ovanliga kromosomavvikelser och deras anhoriga.

— Nagra andra foraldrar tog sedan over stafettpinnen och anordnar
traffar for medlemsfamiljerna varije ar, sager Maria Manning.

Traffarna sker oftast forsta eller andra helgen efter midsommar
varje sommar och innehaller forelasningar av sjukgymnaster, die-
tister och andra personer med expertkunskaper.

Bland foreningens cirka hundra medlemsfamiljer finns sex eller sju
barn med monosomi 4p-syndromet.

Foreningens webbplats: www.noc.fub.se
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Riksforbundet for sallsynta diagnoser

Riksforbundet for sallsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan
av en grupp foraldrar till barn med olika typer av syndrom.

Foreningens uppdrag bestar framfor allt i att driva
handikappolitiska fragor, att paverka och patala att séllsynta
diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.

— Vi trycker pa att personerna med sallsynta diagnoser har rétt till
samma insatser fran samhéllet som andra, till exempel nér det
galler vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att
folk inte kanner till s& mycket om deras syndrom, sager Elisabeth
Wallenius som ar ordférande i forbundet.

Foreningens 11 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan &r valdigt olika. Gemensamt &r
att alla diagnoser ar livslanga, obotliga och nastan alltid har
genetiska orsaker.

— Det &r séllsynthetens dilemma som forenar oss, inte sjukdomen
eller syndromet i sig, sager Elisabeth Wallenius.

Hér hittar du Riksforbundet for sallsynta diagnoser:
www.sallsyntadiagnoser.se

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum fér ovanliga diagnoser finns i Géteborg
och arbetar pa uppdrag av Socialstyrelsen. Dar finns en
databas med information om cirka 300 ovanliga diagnoser,
bland annat monosomi 4p-syndromet.

Texterna i databasen &r noga férankrade med medicinska experter
pa omradet.

Informationscentrum ger dven ut en tryckt folder med information
om varje diagnos, som innehaller en sammanfattning av den langre
texten som finns att hitta i databasen. Tanken dr att foldrarna ska
spridas till skolpersonal eller andra som barnen kommer i kontakt
med.

De kan bestéallas kostnadsfritt fran Socialstyrelsens hemsida. Man
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kan ocksa ringa till Informationscentrum for ovanliga diagnoser
och bestélla dem over telefon.
Databasen finns pa: www.sahlgrenska.gu.se/ovanligadiagnoser.

Tips pa bra webbplatser

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 - Hjalpmedelsinstitutet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvards- och lakemedelsformansverket
www.notisum.se — Lagar pa natet

Www.varsam.se - Varsam

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Verksamhetsansvarig Annica Harrysson
/koordinator Jenny Ranfors

Agrenska

NKSD

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 91 00

Overlikare Ulrika Wester Oxelgren
Barnneurologen

Sektionen barnneurologi och habilitering
Akademiska barnsjukhuset

751 85 UPPSALA

Tel: 018-611 00 00

Professor GOran Annerén
Avd for klinisk genetik
Rudbecklaboratoriet
Akademiska barnsjukhuset
751 85 UPPSALA

Tel: 018 - 611 00 00
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Sjukgymnast, med.dr. Anna-Karin Kroksmark
Regionhabiliteringen

Box 21062

418 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 5027 70

Overlakare Barbro Westerberg
Barnneurologen

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Logoped Ingrid Mattsson-Muller
DART

Kruthusgatan 17

411 04 GOTEBORG

Tel: 031 - 739 80 82

Elisabeth Wallenius
Sallsynta diagnoser

Box 1386

172 27 SUNDBYBERG

Overtandlakare Marianne Bergius, logoped Lotta Sjogreen och
tandskoterska, koordinator Lena Gustafsson

Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 92 00

Psykolog Helena Fagerberg Moss

Barn- och ungdomsmedicinska mottagningen
Kungshdjd

Kungsgatan 11

411 19 GOTEBORG

Personlig handldggare Gunnel Hagberg
Funktionshinder

Forsakringskassan

Box 8784

402 76 GOTEBORG

Tel: 010-1167085

Marcus Berntsson, Anna Glenvik
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031-750 91 00
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En sammanfattning av dokumentation nr 423

Personer som har forlorat material pa den korta armen pa kromosom fyra
har monosomi 4p-syndromet, eller Wolf Hirschhorns syndrom som det
ocksa kallas.

Syndromet kan vara orsakat av en sa kallad de novo-deletion, vilket
innebar att forlusten av material pa kromosomen intraffat i befruktnings-
ogonblicket. Det kan ocksa bero pa en obalanserad translokation, dar
material fran kromosom fyra bytt plats med material fran ndgon annan
kromosom.

Syndromet forekommer hos ungefar ett barn per 50 000 levande fodda,
vilket motsvarar att det fods tva barn per ar i Sverige. Dubbelt s3 manga
flickor som pojkar har syndromet. Vad det beror pa vet man inte.

Symtomen varierar, men det ar bland annat vanligt med hjartfel och
nedsatt syn och/eller horsel. Alla barn med monosomi 4p-syndromet har
en utvecklingsstorning, som kan vara alltifran lindrig till svar. Det finns
inget botande behandling utan insatserna inriktas pa att lindra symtomen
och kompensera for funktionsnedsattningarna.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser

© Agrenska 2012 AGRENSKA






