Dokumentation nr 476

Kromosom 18-forandringar,
familjevistelse

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUKENVISTELSER o
Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser A G REN S KA

© Agrenska 2014 www.agrenska.se



Kromosom 18-férandringar

Kromosom |8-forandringar

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frin hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, 1 det hir fallet kromosom 18-
fordndringar. Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och
eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och

traffa andra 1 liknande situation.

Fordldraprogrammet innehaller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhillet kan erbjuda. Barnens program dr anpassat fran
barnens forutséttningar, mojligheter och behov. I programmet ingar

forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet frin foreldsningarna pa Agrenska 4r grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktor Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillgénglig for allménheten har varje foreldsare
faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
sjukdomen eller syndromet berittar ett fordldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Sist i dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer
till forelésarna.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,

www.agrenska.se.
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Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Har nar du oss!

Ulrika Wester Oxelgren, overldkare, barnneurologi och habilitering,
Akademiska sjukhuset, Uppsala

Ann-Charlotte Turesson, sjukhusgenetiker, Klinisk genetik,
Akademiska sjukhuset, Rudbecklaboratoriet, Uppsala

Hikan Wahlander, 6verldkare, Barnhjiartcentrum, Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus, Géteborg

Marika Jonsson, sjukgymnast, Habiliteringen Hisingen, barn och
ungdom, Goteborg

Maria Olsson, logoped, DART, Goteborg

Agneta Holmbom, psykolog, Uppsala

Miirta-Lo6f-Andreasson, personlig handldggare, forsdkringskassan
Sara Ostberg, pedagog, Agrenska

Johanna Skoglund, socionom, Agrenska

Pia Dornérus, tandskoterska/koordinator, Mun-H-Center

Christina Johansson, vertandlidkare, Mun-H-Center

Asa Mogren, logoped, Mun-H-Center

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon 031-75091 00
E-post Pia.vingros@agrenska.se

Redaktor Pia Vingros
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Kromosom |8-forandringar

Medicinsk problematik

Ulrika Wester Oxelgren, som ir dverlikare vid barnneurologi
och habilitering pA Akademiska barnsjukhuset i Uppsala
berittade om de medicinska symtomen vid kromosom 18-

forindringar.

Orsaken till fordndringarna kan vara en forlust, deletion, av
kromosommaterial fran den korta (p) eller langa (q) armen pa
kromosom 18. Beroende pa var forlusten uppstatt delas de upp 1
deletion 18p och deletion 18q med undergrupper. (Lds mer om de
genetiska variationerna i avsnittet om genetik).

Kromosom 18-fordndringar dr sdllsynta. Deletion 18p beskrevs for
forsta gdngen pd 1960-talet. I hela virlden finns bara hundra
personers symtom beskrivna.

— Deletion 18q finns hos ett barn per 40 000 fédda. Det innebér att
det fods tva till tre barn med deletion 18q varje ar 1 Sverige, sa
Ulrika Wester Oxelgren.

Kromosom 18-fordndringar kan medfora lindrig eller méttlig
utvecklingsstorning men utvecklingen kan ocksa vara normal.
Personen kan ha en eller flera missbildningar eller sjukdomar.
Barnen har ofta en nagot 1ag fodelsevikt och blir ofta kortvuxna.
Det dr vanligt att barnen har lag muskelspanning och att den
motoriska utvecklingen ir forsenad. Aven den dvriga utvecklingen
ar 1 de flesta fall forsenad, till exempel sprakutvecklingen.
Diagnosen stills med genetisk analys.

Missbildningarna och sjukdomarna kan behandlas pé olika sétt.
Mycket kan goras for att stodja utvecklingen och kompensera for
funktionsnedsattningarna.

Barnen behover en barnlikare eller barnneurolog som kan ha ett
overgripande medicinskt ansvar, och dessutom vid behov kontakt
med sérskilda specialister som hjart- och 6gonlékare, dietist och
tandldkare.

Léanshabiliteringen bidrar med expertis som sjukgymnast, logoped,
psykolog och specialpedagog.

Begdvning
Det finns stora variationer inom de bada grupperna. Barn med
kromosom 18-fordndringar kan ha allt frdn normal begdvning till

olika grader av utvecklingsstorning.
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— Den adaptiva formagan, alltsd hur man klarar sig med den
begévning man har, dr ofta hogre &n forvéntat. Det innebir att barn
med kromosom 18-fordndringar ofta klarar av mer dn man kanske
forvantar sig, sa Ulrika Wester Oxelgren.

Manga av barnen har forsenad spraklig utveckling. De kan dérfor
ha nytta av att tidigt lara sig alternativ och kompletterande
kommunikation, AKK. I AKK ingar tecken och bildstod. Gester
och kroppssprék ér ocksd komplement till det talade spréaket.

Motoriken dr paverkad av kromosom 18-fordndringarna. Barnen
har ofta lag muskelspénning och deras motoriska utveckling &r
forsenad.

— Barnens utveckling gar framat, men i ldngsammare takt &n hos
andra barn. For att den motoriska utvecklingen ska stimuleras ar
det ofta bra att tidigt ha kontakt med en sjukgymnast, sa Ulrika
Wester Oxelgren.

Atande och nutrition

Barn med kromosom 18-férédndringar kan ha svart att dta av flera
anledningar. Férmagan att dta kan forsvaras av att de har lapp-,
kak- eller gomspalt. Dessa svarigheter kan atgérdas genom ett
flertal korrigerande operationer under deras forsta ar.
Muskelsvagheten och bristande koordination av musklerna vid
atandet paverkar ocksa. Bristen pa koordinationen gor att barnen
riskerar att svélja fel eller fa upp maten igen.

— Saliv eller mat kan hamna i luftréren, med risk for
lunginflammation.

Fér barnen inte 1 sig den mat de behover riskerar de att fa
néringsbrist. Ett alternativ kan da vara att méltider helt eller delvis
ges via sond. Om det inte rdcker kanske barnen behover fa en
knapp pa magen, PEG.

— En del barn kan ta bort den efter ett tag, andra behéller den resten
av livet, sa Ulrika Wester Oxelgren.

Neurologi

Kromosomavvikelser medfor vanligen olika symtom. Vilka
symtomen kan vara skiljer sig &t mellan de olika deletionerna.
Kromosomavvikelser innebar ocksa en risk for vissa sjukdomar.
Vid kromosomforiandring 18p finns en 0kad risk for lag
muskelspdnning och svaga muskler, hypotonus. Ofrivilliga
ihdllande muskelspénningar, dystoni, forekommer ocksa. Epilepsi,
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avsaknad av delning mellan hjarnhalvorna, holoprosencefali, och
fjéttrad mérg dr andra symtom.

— Vid fjattrad mérg fjéttras nervtradarna langst ner i
ryggmaérgskanalen och striacks ut nér barnen véxer. Det paverkar
barnets motorik som kan borja forsdmras, sa Ulrika Wester
Oxelgren.

Vid kromosomforindringen 18q kan det féorekomma hypotonus och
hos cirka tio procent epilepsi.

Ogon och syn

Eftersom det dr vanligt att gonen &r paverkade vid
kromosomforindringar rekommenderar Ulrika Wester Oxelgren att
barnen har kontakt med en 6gonldkare.

— Visserligen dr det inga allvarliga fel, men det ar &nd& viktigt att
hantera dem, sa hon.

Vid 18p forekommer brytningsfel, skelning och hingande
ogonlock, ptos. Vid 18q forekommer brytningsfel, skelning,
darrning (nystagmus) och att pupillen fortsitter ut pa
regnbégshinnan (colobom).

Oron och hérsel

Barn med kromosom 18-férédndringar har ofta dkat antal
oroninfektioner. Problemen &r ganska lika oavsett
kromosomforidndring. Framsta skélet &r att barnen har trdnga
horselgangar.

— Det beror oftast inte pa att de har sdmre immunfOrsvar, sa Ulrika
Wester Oxelgren.

Hos bada kromosomforandringarna finns risk for
horselnedsittning. Vid 18q forekommer ocksé avsaknad av
horselgang (horselgangsatresi), och bihdleinfektion nér barnet ar i
skoldldern.

Hjirta

Vid kromosomforandringen 18p har 25 procent av barnen ett
medfott hjartfel. Vid 18q-forédndring har mellan 25 och 35 procent
av barnen niagon defekt pa hjartat.

— En del av problemen maéste opereras, andra gar det att leva med,
sa Ulrika Wester Oxelgren.
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Ovriga komplikationer

Mage och tarmar kan vara paverkade vid kromosom 18-
fordndringar. Vid deletion 18p forekommer forstoppning, brack
och missbildningar i mage och tarmar. Vid 18q forekommer ocksa
brick, men dven uppstotningar, reflux.

Det vanligaste problemet i urinvdgar och konsorgan ir att
testiklarna inte vandrat ner i pungen. Det kallas retentio testis och
atgirdas med operation. En annan missbildning &r att urinrdrets
mynning sitter fel, hypospadi, vilket ocksa det kan atgérdas med en
operation. Négra liknande missbildningar i de kvinnliga
konsorganen eller urinrdren finns inte beskrivna.

En del barn med deletion 18q fods med sa kallad klumpfot eller
andra missbildningar av fotterna. Detta behandlas med t6jning,
séarskilda skenor och skor och ofta med operation.

Tillviaxten ar ofta himmad hos barnen, vilket kan leda till
kortvuxenhet. Det kan 1 sdllsynta fall bero pa brist pa
tillvixthormon, men &r oftast endast en del av
kromosomavvikelsen.

I de medicinska kontrollerna ingér ocksé undersdkning av
skoldkorteln, eftersom de flesta med kromosomforandringar
riskerar brist pa skoldkortelhormon.

Som avslutning tipsade Ulrika Wester Oxelgren om
fordldraforeningarna Ndtverket ovanliga kromosomavvikelser,
NOC, The Chromosome 18 Registry&Research Society,
Chromosome Disorder QOutreach och Unique.

Daniel har kromosom |8-forandring

Daniel #r elva ar och kom till Agrenska med mamma Maria och
pappa Kristian. Kvar hemma var systrarna Malin, 18 &r och Lydia
15 ar.

Graviditeten med Daniel var normal. Nér Maria gatt en vecka dver
tiden sattes forlossningen igang.

— Han skrek forst och de lade honom pé brostet efter forlossningen.
Men sedan tappade han andan och blev helt bla. Jag ropade for att
larma att det var nagot som inte stimde med honom, sdger Maria.
— Den ena lékaren efter den andra kom in i vért rum. Men de talade
mest med varandra. Vi forstod att det var nigot fel med hans hjérta
eller andningen, séger pappa Kristian.
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Plotsligt himtade personalen Daniel och forsvann ut. Nyforlosta
Maria gav sig efter for att leta reda pa sin son. Medtagen som hon
var svimmade hon.

— Jag ville traffa honom. Jag visste inte ens om han levde, sdger
Maria.

— Daniel hade lagts 1 kuvos. Vi fick inte halla honom, for det var s
mycket slangar kopplade till honom, sdger Kristian.

Daniel skickades i ambulans till ett storre sjukhus och fordldrarna
fick aka efter. Han undersoktes pa olika sétt och 1ag uppkopplad i
kuvos med extra syre. Efter tre dagar pa sjukhuset kom ldkaren
med ett VHS-band och visade dem en ultraljudsinspelning.

— Han sa bara, sting av all utrustning, sdger Kristian.

— D4 borjade tirarna rinna pé oss. Vi trodde att ldkarna bestdmt att
var son skulle do, sdger Maria.

Men de hade missforstatt 1akarens uppmaning att stanga av all
stodjande utrustning. Beskedet de fick var att det inte var nagot fel
pa Daniels hjirta. Likarna hade tagit fel. Daremot hade han en
extra hinna over luftroret, vid struplocket, som gjorde att han inte
fick tillrackligt med luft ibland.

— Vi kunde hora pé ldngt hall hur han andades, det 14t som en
kaffebryggare, sdger Kristian.

— Vi tillbringade tre manader pa sjukhus 1 véntan pa operation.
Under tiden fick Daniel mat via sond, eftersom han inte kunde
ammas, sdger Maria.

Liakarna gjorde en laseroperation som dppnade luftroret. Efter
operationen fick de dntligen dka hem.

Genetik vid kromosom |8-forandringar

— Kromosomforindringarna kan vara olika stora och
placerade pé olika stéllen p4 kromosomen. Barnets symtom
beror pa var forindringarna sitter.

Det sa sjukhusgenetiker Ann-Charlotte Turesson, som arbetar
pa enheten for Klinisk genetik vid Akademiska sjukhuset i
Uppsala.

Var kropp bestar av cirka 50 000 miljarder celler. I varje cell finns
en cellkdrna, diar arvsmassan med vara gener &r lagrad. Arvsmassan
finns i kromosomerna som bestér av DNA.

— Kromosomerna bestér av tvd DNA-strangar som bildar en spiral,
sa Ann-Charlotte Turesson.

Dokumentation nr 476 © Agrenska 2014



Kromosom |8-forandringar

Generna ér ett slags recept pa vad kroppen behdver och ska
tillverka for varje individ. I varje cellkérna finns 46 kromosomer.
23 av dem fick vi fran pappa nér vi bildades och 23 fran mamma.
Kromosomerna dr numrerade efter sin storlek, med 1 som den
storsta och kromosom 21 den minsta.

— De forsta fran 1-22 kallas autosomer. De resterande ar
konskromosomerna X eller Y, sa Ann-Charlotte Turesson.

Kromosomen bestér av tva korta armar uppe, kallade p fran
franskans petit (liten), en centromer i mitten och nedanfor denna
tva ldngre armar kallade q.

Vid misstanke om ett syndrom &r analys av barnets arvsmassa en
viktig del 1 utredningen for att kunna stilla diagnos, men dven
barnets sjukdomshistoria, utseende och utveckling. Dessa uppgifter
kan laggas in i en databas, som ger forslag pa mojliga diagnoser.

Tidigare var det svarare och tog langre tid att se forandringar
kromosomerna. Med ny, mer utvecklad teknik kallad
mikroarrayanalys gér det littare. I en mikroarrayanalys mérks DNA
frén patientens vita blodkroppar in med en farg och jamfors med en
kontrollpersons DNA. Genom att dérefter jamfora patientens DNA
med en kontroll kan man se vilka regioner som avviker frén det
normala.

Avvikelser vid kromosom 18-forindringar

Vid kromosom 18-forandringar forekommer precis som namnet
pekar pa fordndringar i cellens 18:e kromosom. Det finns en rad
olika kromosom 18-fordndringar. En av dem é&r trisomi, som
innebdr att det finns tre kromosomer istéllet for tvd. Vid tetrasomi
finns det fyra kromosomer.

Vid foréndring av typ kromosom 18p -(minus) saknas ndgot pa den
korta armen och vid 18q- att saknas nagot pd den langa armen.
Proximal kromosomfordandring innebér att ndgot saknas ndrmare
centromeren, alltsd mot mitten, distal att nagot saknas langre ut pa
kromosomarmen.

— Det kan ocks4 ha gatt av en bit av den ena kromosomens
ytterdndor, det vill séga ytterst pa 18p respektive 18q, som dérefter
har bildat en ring, kallad ring 18-kromosomforidndring, sa Ann-
Charlotte Turesson.

Fordndringarna har oftast uppstatt under bildandet av ndgon av
foréldrarnas konsceller.
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Innan cellerna ska dela pa sig, lagger sig de tva likadana
kromosomerna ldngs med varandra for att utbyta genetiskt material.
Ibland ldgger sig kromosomerna inte lings med varandra utan lite
snett, eller att de borjar utbyta material med en helt annan
kromosom. Avvikelse kan ske exempelvis en deletion, att en bit av
kromosomen gér forlorad, eller en duplikation, att det kommer
finnas for manga kopior av en kromosomregion.

— Beroende pa var avvikelsen sitter kommer olika gener att
paverkas, sa Ann-Charlotte Turesson.

Diagnos viktig

Det dr en stor fordel att ta reda pé exakt vad som saknas hos det
enskilda barnet med kromosom 18-fordandring. En diagnos &r
betydelsefull av flera skil.

— DA kan vi léttare forutse och ge en bedomning om barnets
utveckling. Vi kan ge bittre habiliteringsinsatser och uppf6ljning,
sa Ann-Charlotte Turesson.

Rétt diagnos ar ocksé viktig for att kunna bedéma risken for att fa
fler barn med samma kromosomforéndring.

Fragor till Ulrika Wester Oxelgren och Ann-Charlotte Turesson

Innehadaller den forsta kromosomen mer gener in den andra
kromosomen?

— Ja de har fatt sin inbordes ordning efter storleken. P& den forsta
kromosomen finns det fler arvsanlag, alltsa gener, dn pa den andra.

Kan andra delar av hjirnan kompensera for de forluster
deletionen lett till?

— Det beror vilka anlag som saknas. Vid kromosom 18-fordndringar
har vi inte sett att andra gener kan ta 6ver funktionen for de som
saknas. Men det finns ett for litet teoretiskt kunskapsunderlag for
att ge ett heltdckande svar.

Vart viinder vi oss for att gora en utredning om barnet har
autism?

— Vind er till er lanshabilitering.

Finns det ett samband mellan kromosomavvikelser och

tvdangsbeteende?
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— Ja det dr mer vanligt med tvAngssymtom hos personer med vissa
kromosomforidndringar. Behandlingen av ett tvangsbeteende &r
likadan, oavsett genetisk bakgrund. Det dr viktigt att barnet far ratt
bemotande och pedagogik. Ibland blir likemedelsbehandling
aktuell. Tvangssymtom kan vara en del av autismproblematik och
detta kan behova utredas.

Kan vart barn fa tillviixthormon utskrivet, iiven om det inte har
brist?

— Nej, i Sverige ges vanligen inte behandling med tillvixthormon
om man inte har pavisat brist. Undantag ar nir behandlingen gors i
en forskningsstudie.

Daniel har 18 Q-mosaik

Nér Daniel var sex manader borjade Maria och Kristian ge honom
vanlig mat.

— Jag lagade extra fet mat med mycket smor och gridde. Men det
spelade ingen roll hur mycket vi kimpade, han gick inte upp 1 vikt.
Jag har inte lagat mat pd detta sitt till flickorna och tyckte att han
sdg annorlunda ut, sdger Maria.

Niér hon kom till sjukhuset for att fa ett besked om varfor han inte
okade 1 vikt foreslog lékaren att hon kunde g4 till blodcentralen och
ta ett blodprov, for att utreda om nagot inte stimde med Daniel.

— Vi vintade tva tre veckor, sedan ringde de att vi skulle tréffas pa
habiliteringen, séger Kristian.

— DA forstod vi att det var nagot allvarligt, sdger Maria.

Pé habiliteringen mottes de av ett helt team med ldkare, kurator,
psykolog och sjukgymnast.

— Personalen berittade att han har ett kromosomfel kallat 18 q
minus mosaik, sdger Maria.

Fordldrarna undrade vad detta fel innebar for deras son. Lakaren
svarade att det visste han inte, eftersom det dr en mycket ovanlig
diagnos, som man inte har s mycket kunskap om.

— Det var ett hrt besked. Vi visste varken ut eller in, sdger
Kristian.

— Jag minns situationen &n idag och att jag tinkte att de kanske
gjort fel. De hade ju gjort fel en gang tidigare nir de trodde att han
hade hjartfel, siger Maria.

Samtidigt hade hon sjilv sett att det var ndgot som var annorlunda
med Daniel jamfort med hur hans systrar var nér de var ett ar.
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Problemen att fi i Daniel mat fortsatte. Han var valdigt
infektionskéinslig och var inlagd pa sjukhus nistan var tredje vecka.
Habiliteringens sjukgymnast och kurator kom hem och filmade nér
fordldrarna matade honom. De gav familjen rddet att Daniel skulle
f4 en PEG (Perkutan endoskopisk gastrostomi).

— Det blev jéttebra och Daniel gick dntligen upp i vikt och blev
mindre infektionskénslig, sdger Kristian.

Daniel fick alltid vara med &vriga familjen nér de at. Aven om han
blev kladdig fick han kidnna pa maten redan fran tidig alder. Nar
han var atta ar borjade han éta ordentligt.

— Det var sommar och vi skulle gé ut och dta med vénner. Jag
fragade om han ville ha hamburgare. Det ville han. Och han at upp
alltihop. Det var en mirakeldag, sdger Maria.

Sedan den dagen har Daniel dtit vanlig mat och Maria bestimde sig
for att ta bort PEG:en.

Hjartats funktion

— Det ir vanligt med medfodda hjértfel hos barn med
kromosomrubbningar. Minga av felen ir lindriga och behéver
inte opereras.

Det sa Hikan Wahlander, dverlikare vid hjirtmottagningen
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Hjértats uppgift ar framforallt att transportera syre till och frn
kroppens vdvnader. Det syrefattiga blodet kommer till hjértats
hogra formak via 6vre och nedre halvenen. Férmaket fylls av blod
innan klaffen till hoger kammare 6ppnas och blodet sugs in i
kammaren. Dérefter stings klaffen, kammaren drar thop sig och
pressar blodet vidare genom lungpulsadern in i lungorna. Nar vi
tagit ett andetag och blodet blivit syresatt kommer det till vanster
kammare, som pumpar blodet ut i kroppen.

Uppstar tidigt

Medfodda hjartfel uppstér redan de forsta veckorna i fosterlivet. Ett
av hundra barn kommer till virlden med ett hjirtfel. Bland barn
med kromosomforandringar dr det vanligare. Ungefér en fjardedel
av dem har medfodda hjartfel.
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For att undersoka hjartat anvinds EKG, som méter den elektriska
aktiviteten i hjartat. En annan metod &r ultraljud. Det gér ocksa att
anvinda kontrastvitska for att undersoka flodet i hjartats kérl.

De flesta medfodda hjértfel ar lindriga och behdver varken opereras
eller behandlas. Men nagra krédver insatser. Vid en del kritiska
hjartfel uppticks felen precis nir barnet fotts, eftersom barnet har
klarat sig med fostercirkulationen till dess. Efter fodseln, nér
barnets eget hjarta ska std for cirkulationen blir missbildningarna
uppenbara och en eller flera operationer maste goras.

Hjirtfel vid kromosom 18-forindringar

Vid kromosom18-fordandringar forekommer nigra olika typer av
medfodda hjartfel. Ett av dem &r shunthjértfel, som innebér att en
forbindelse kallad duktus blir kvar mellan hjartrummen.
Forbindelsen ska normalt sluta sig omkring ett dygn efter att barnet
ar fott, men forblir Oppen. Det leder till 6kat flode och hjartat far
anstringa sig for att hinna pumpa ut tillrickligt med blod i kroppen.
Det forekommer ocksa fel pa klaffen, som kan vara for trang,
stenos, underutvecklad, atresi, eller att den lacker.

Andra missbildningar resulterar i felkopplade kirl, bade vad det
géller artdrer och vener.

— Ar de felkopplade kan konsekvensen bli att blodet inte syresitts,
sa Hdkan Wahlander.

Barn med kromosom 18-forédndringar kan ha ndgon av dessa
hjartfel eller en kombination av fel. Konsekvenserna av hjértfelen
beror pa summan av felen.

— Eftersom de flesta hjirtfel som drabbar barn med kromosom 18-
fordndringar dr lindriga racker det oftast med en operation, bara ett
fatal behover upprepade behandlingar.

Eftersom dessa kromosomforéndringar dr ovanliga &r kunskapen
om hjértfel hos barnen lag. En uppfoljning gjord pa barn med
monosomi 18q, visade att mellan 24 och 36 procent har medfodda
hjartfel. En sammanstéllning av 28 barn visade att de flesta hade fel
pa en hjartklaff i hoger kammare. Felet behandlas med en
ballongvidgning eller en operation.

Ett annat fel som forekom var kammarseptum defekt. Det innebér
att det finns flera hal mellan kamrarna. Felen kan atgérdas med
operationer.

Alla barn med kromosom 18-fordndringar bor undersokas av
hjartldkare for att fel ska kunna upptéckas och behandlas.
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— Varden av alla barn med medfodda hjértfel har utvecklats enormt
de senaste aren. Tidigare dog manga barn med medfodda hjartfel
tidigt, idag visar statistiken att barnen blir vuxna och fir uppleva en
normal livsldngd. Det giller &ven barn med kromosom 18-
fordndringar, sa Hakan Wéhlander.

— Vi gor alltid en individuell bedomning av barnets
forutsittningar for rorelse och behov. Det sa Marika Jonsson,
sjukgymnast vid Habilitering och hilsa, Hisingen i Goteborg.

Under sina femton ar som sjukgymnast har Marika Jonsson
behandlat fem barn med ndgon form av kromosom 18-foéréndring.
Eftersom det dr sd fa barn med diagnosen, saknas evidens
(vetenskapligt underlag) for vilken behandling som &r bést.

— Vi arbetar med barnets symtom pa ett strukturerat sitt. Varje
insats maste varderas noggrant for att vi ska vara sékra pa att den
ger effekt, sa Marika Jonsson.

Nér barnen kommer till habiliteringen gors en beddmning av det
enskilda barnets rorelseférméga och koordination bland annat.
Formagor som undersoks dr bland andra; Hur &r balans,
ledrorlighet, muskelspdnning och muskelstyrka?

— Mycket gar att tréna upp, men det finns ett maxniva for de
enskilda barnens formégor, sa Marika Jonsson.

Har barnet ett medfott hjartfel, behover
sjukgymnasten/fysioterapeuten kontrollera om det finns nigra
restriktioner. Kanske behovs ett traningsprogram som dr anpassat
efter barnets specifika hjartfel.

Balans

Det &r inte ovanligt att barnen har svarigheter med balansen.
Balansformagan é&r ett samspel mellan manga olika sinnen, bland
annat syn och kénsel, och krévs i alla motoriska aktiviteter. For att
bli béttre pa balans giller det att ge barnen erfarenhet av olika
situationer och viva in dvningar i vardagen.

— Barn med délig balans undviker ofta det som ar svért for dem.
Dérfor maste de trénas pé sin niva. Uppmuntra dem att balansera pa
sandlddans kant. Hall 1 handen i borjan, sldpp sedan for att gora det
svarare, sa Marika Jonsson.
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Barn med kromosom 18-forédndringar har svarare att generalisera
kunskapen fran en situation till en annan. Dérfor géller det att trina
specifikt pa det barnet ska kunna. Om barnet ska klara att ta sig
fran flytbryggan ner i en bt i morkret dr det vad barnet bor trina.
Och trining bor pagé hela livet, sa Marika Jonsson.

Ledrorlighet

Manga personer med kromosom 18-fordndringar har sdmre
ledrorlighet &n andra, vilket paverkar sittande, stdende och
huvudkontroll. Det kan fa konsekvenser for ryggen. Ryggen bor
darfor kontrolleras regelbundet, for att till exempel risken for
skolios ska upptéckas i tid.

Aven om sittstillningen #r bra behover den varieras, eftersom ingen
sittstdllning &r bra timme efter timme. Lat huvudet bestimma hur
sittstdllningen ska justeras. Huvudet ska vara rakt upp pa balen for
att personen till exempel ska kunna &4ta och svilja. For att stirka
huvudkontrollen &r det bra att variera stdllningarna i vardagen.

— Lagg er gérna pa mage pa golvet och 1is sagan. D4 trdnas barnets
kontroll av huvudet naturligt, sa Marika Jonsson.

Att se Over sovstéllningen dr ocksé viktigt. Hur minga timmar
sover barnet och 1 vilket lage? For att ge barnet en bekvim
vilostillning och for att motverka forstirkning av oldmpliga
stéllningar géller det att variera sovstéllningen. Anvéind kuddar for
att skapa en bra sovstillning.

— For att undvika oldmpliga felstdllningar kan ni till eventuellt
uppmuntra barnet att sova pé en sida varannan natt, sa Marika
Jonsson.

Fordelar med rorelse

Att rora pé sig har ménga fordelar. En studie dar man jamfort
resultaten av nationella prov, visade att de elever som fick tva extra
lektioner av lekrorelsetraning presterade béttre 4n de som hade
farre timmar.

— Den kognitiva formégan okar om vi ror pa oss, sa Marika
Jonsson.

Fysisk aktivitet paverkar ocksa kroppens funktioner positivt genom
att smirta minskar, blodcirkulationen 6kar, andningen forbéttras
liksom och mag- och tarmrorelser.

— Rorelse kan ocksa ge battre kondition och koordination och
okadelaktigheten, sa Marika Jonsson.
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Som forildrar dr det bra att uppmuntra barnens vardagsrorelser och
forsoka hitta en fritidsaktivitet som barnet tycker dr kul. Kanske
passar ridning eller simning?

— Ténk nytt. Och sétt upp mal for vad barnet ska klara och
utvirdera resultaten, sa Marika Jonsson.

For de barn som har hjdlpmedel &r det viktigt att kontinuerligt
bedoma om de dr optimalt instéllda, och att uppméarksamma barnets
ledrorlighet.

— Kontrollerna dr sérskilt viktiga nir barnet vixer mycket, som i
tonaren, sa Marika Jonsson.

Hon uppmanade ocksé fordldrarna att se 6ver ergonomin vid lyft av
barnen. Anvénd hjilpmedel och tank pé att arbeta néra kroppen och
uppmuntra barnet att hjélpa till som mycket som mgjligt. P4 s sétt
trdnas barnet kontinuerligt 1 sin vardag.

— Det giller bade barnets och er egen sdkerhet. Ni behover halla i
ménga ar, sa Marika Jonsson.

Kommunikation

Alla ménniskor kommunicerar pa méinga olika sitt, det géller
ocksa barn med kromosom 18-forindringar.

— Ett sétt att vara en bra samtalspartner ér att vara modell for
barnet, det betyder att man t ex anvinder bilder nir man sjilv
pratar, sa Maria Olsson, logoped vid DART, Kommunikations-
och dataresurscenter i Goteborg.

P4 DART gors utredning, utprovning, utbildning samt forskning
och utveckling inom omradet kommunikation och AKK, Alternativ
och Kompletterande Kommunikation. Liknande resurser finns ver
hela landet. P& DART:s webbplats finns exempel pé hjidlpmedel
och material for att underldtta kommunikation.

Det finns ménga olika sétt att kommunicera. Det sker exempelvis
genom tal, gester, mimik, teckensprak, kroppens uttryck, skrift och
bilder.

— Alla ménniskor kommunicerar. Vi kommunicerar bland annat for
att skapa relationer, for att f4 vira behov uppfyllda, {for att vara
delaktiga, ldra oss saker och helt enkelt {for att vi har férmégan, sa
Maria Olsson.
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Hos barn som &r sena i sin utveckling av sitt tal, sprak och
kommunikation kan olika typer av kommunikationsstod, som
hjalpmedel och strategier 6ka mojligheterna till att berétta vad de
vill och tycker. Med hjidlpmedel forstar de ocksa bittre vad andra
séger.

Aven personer som har ett begriinsat tal kan ha nytta av
kommunikationsstdd. Da kan de forsta vad andra séger och sjilva
gora sig forstddda om omgivningen inte forstar talet. Det ar for de
flesta bra att anvédnda flera sitt (tal, tecken och bilder) att
kommunicera pa. Det himmar inte utvecklingen av talet.

Viktigt med tidigt stod

Det finns minga fordelar med att sétta in stodinsatser for
kommunikation vid tidig &lder nér det behdvs. Genom att hjdlpa
barnet att uttrycka sig och forsta vad andra séger kan exempelvis
barnets frustration minska och det far fler erfarenheter av samspel.
[ utbildningen AKKTIV fér fordldrarna lira sig om kommunikation
och strategier for att stotta sin och barnets kommunikation.

Det kan handla om att uppticka de initiativ till kommunikation som
barnet ger och ge respons pa dem. Barn med
kommunikationssvarigheter tar ibland farre och annorlunda
initiativ, som &r svara for omgivningen att tyda och svara pa.

P4 AKKTIV-utbildningen lér sig deltagarna bland annat responsiv
kommunikationsstil, som kortfattat ser ut sahér:

Titta och lyssna: Se vad barnet gor, var uppmérksam pa signaler.
Vinta och forvdnta: Stanna upp lite. Visa att du véntar dig ett svar
eller en reaktion. Ge barnet tid att uttrycka vad det tycker ar roligt
eller intressant. Att vinta ldngre 4n vad man tror dr ofta en nyckel
for att fa en bra kommunikation. Prova genom att rékna till tjugo
nésta gdng, innan du forvéntar dig ett svar.

Tolka och bekrdfta: Tolka och bekréfta vad barnet gor, inte bara
vad det sdger eller tecknar. Kommentera vad du ser, till exempel
”ah, du leker med bilen”, eller ”du vill ha vatten?” Detta &r
kommunikation.

Borja med néagot roligt

Nir ett nytt hjdlpmedel ska anvéndas ar det bra att borja i en
situation som barnet och omgivningen tycker om, da blir det lattare
att lara in det nya. For att barnet ska forsta vad det ska anvénda
tecken, bildkartor och olika kommunikationshjélpmedel till och vad
de betyder behover den vuxne vara modell. Modell ar fordldern
genom att anvinda samma kommunikationssétt som barnet,
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exempelvis att peka pa en bild och sjilv anvénda tecken
tillsammans med tal i till exempel en lek.

Forutom bilder, tecken, symboler, kommunikationsapparater och
datorer finns idag ocksé appar till smartphones och surfplattor som
kan anvindas i samma syfte.

For att fa ett kommunikationshjdlpmedel att fungera 4r det bra om
nétverket, fordldrar, skola, assistenter och habilitering tillsammans
diskuterar och planerar framat {or att frimja
kommunikationsutvecklingen.

Mer information om kommunikationsstdd finns hos:
logoped eller pedagog pa habiliteringen kan vara en forsta kontakt
e DART lédgger ut en del symboler och bildkartor p4 webben.
Forum med appar http://auld.hi.se/sv-se/appar-som-
stod1/appar-som-stod/kommunikationsappar/
e SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten)
e Hjilpmedelscentralen
e Datatek och bibliotek

Fragor till Maria Olsson:

Ar det ett problem att det tycks finns flera olika typer av tecken i
landet?

— Du har ritt i att det finns flera olika tecken for ett begrepp och det
ar forvirrande 1 borjan nir man lir sig tecken. Det &r som i det
talade spraket dér flera ord kan betyda samma sak och dér det finns
dialektala skillnader. En teckenldrare gav mig radet att inte ldgga sa
stor vikt pa varfor teckenspraket ar pa ett speciellt sétt. Det &dr battre
att 1agga energin pa att lira sig tecknen och att anvdnda dem.

Vi fordildrar tycker det dir svart att lira oss och barnet att
pekprata och samtidigt kunna vara spontana i kommunikationen
med vdrt barn. Vad ska vi gora?

— Ge barnet och er sjdlva tid. Vi forvéntar oss vanligen att barn
talar i tvaarsaldern. D& har vi pratat med dem sedan de var nyfodda.
I det perspektivet behdver vi vara uthalliga och vara modeller om
barnet ska léra sig att sjdlva anvénda tecken och bilder. Det kan
vara bra att vélja ut en situation som barnet tycker &r kul, till
exempel ett bus eller en lek att borja testa sjélv att anvianda tecken
och bilder i, tillsammans med talet. Det tar ocksa tid for oss 1
omgivningen att bli bekvim med att anvénda hjdlpmedel. I borjan
kan man behdva planera nér och hur man ska anvanda
kommunikationsstodet.
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Daniel tecknar och pekar

Idag pratar Daniel och anvénder tecken och bildstod. Forst visade

han inget intresse att tala med tecken, men efter att de trdnat under
en tid har han borjat teckna sjélv.

— Om han inte kan forklara med ord tecknar han eller pekar, sdger

Kristian.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pi Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Barnen har under
vistelsen ett eget anpassat program.

— Vi dr noga med att anpassa innehéillet si att
forutsittningarna for barnen blir s bra som maojligt under
veckan, berittade specialpedagog Sara Ostberg fran
barnteamet om Agrenskas pedagogiska arbete vid en
familjevistelse.

— Barn som har kromosom 18-foérdndringar har olika kombinationer
av symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Det ér
dérfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgdngspunkt har vi utformat programmet for barnen och
ungdomarna under veckan, sa Sara Ostberg.

Personalen ldser in medicinsk information och samtalar med
fordldrar om barnen med diagnos. De tar ocksé in information fran
barnens forskola och skola. Darefter planeras veckans aktiviteter
med barnen.

Skapa gynnsamma omstindigheter

Barn med kromosom 18-forédndringar har inte bara olika symtom —
symtomen kan ocksé variera over tid. Det som kdnns problematiskt
en dag kan fungera nésta.

— Darfor ar det bra att forsoka analysera varfor en aktivitet fungerar
nér den gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma
omstindigheterna, sa Sara Ostberg.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for barnens program under familjevistelsen pa
Agrenska ir att barnen ska vara si delaktiga som méjlig.
Pedagogiken utgér fran ICF, som éar ett klassifikationsredskap dir
man bedomer den totala livssituationen for personer med
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funktionsnedséittning. Det dr framtaget av
Virldshélsoorganisationen, WHO.

Péverkansfaktorer for delaktighet handlar dels om kroppsliga
faktorer, men ocksa om omgivningen. Forr fokuserade man mest pa
fysiska forutsittningar for varje barn. Men idag utgér pedagogiken
framf0r allt fran personer och miljon runtomkring barnet, och hur
dessa faktorer kan anpassas. I faktorerna ingar hjdlpmedel och att
kommunikationen fungerar i de olika miljoer som barnet vistas
men ocksé att det finns ritt kunskap hos personalen.

Vad ir viktigt for era barn i vardagen? frigade Sara Ostberg. Hon
bad fordldrar och personal i publiken att fundera tillsammans.
Snart pdgick intensiva samtal och Sara fangade upp vad som var
och ar viktigt for barnen; att {4 vara med, att bli behandlade som
andra barn, kdnna trygghet, fa lugn och ro och ha rutiner och
struktur var nigra av erfarenheterna.

Det som kan vara svart

I dagens alla aktiviteter under barnens vecka p4 Agrenska finns ett
pedagogiskt syfte; att frimja kunskaper och fardigheter pa barnens
egna villkor. Ambitionen &r att vicka lust och motivation. Under de
olika aktiviteterna arbetar man med samspel, att vinta pa sin tur,
fin- och grovmotorik och alla sinnen stimuleras.

Vid planering av veckans aktiviteter for barnen med kromosom 18-
fordndringar var ett av malen att barnen ska vara sa delaktiga som
mojligt. For att skapa trygghet och lust att delta har veckan
aterkommande strukturerade aktiviteter som ger barnen en
mojlighet att kdnna igen sig.

— Varje dag inleds med en morgonsamling, ddr Kalle Kanin
kommer i en resvdska och hilsar pa med en aktivitet. Den forsta
dagen ar Kalle Kanin, precis som ménga av barnen nervos och
osiker, infor vad som ska héinda, sa Sara Ostberg.

Under samlingen visas ett veckoschema dar varje dag har sin egen
farg och doft. Varje morgon plockas gardagen bort och barnen far
lukta pd en doft som hor till dagens férg.

Ett annat av malen under veckan &r att stimulera kommunikationen.

Darfor dr personalen lyhord och invéntar och tolkar barnens egna
uttryck i till exempel mimik, 6gonpekning, kroppssprak och tecken.

Dokumentation nr 476 © Agrenska 2014 21



Daniel gar i skolan

Kromosom |8-forandringar

— Vi erbjuder ménga olika slags kommunikationsstod till exempel
konkreta foremal, talande scheman, bilder och tecken som st6d, sa
Sara Ostberg.

Stimulans av barnens fin och grovmotorik &r ett tredje viktigt mal.
Inomhus sker det genom lek och rorelseséng och skapande
aktiviteter ddr barnen fir méla och pussla tillsammans. Méinga av
aktiviteterna sker utomhus i skogen och naturen for att trina
motorik och balans pé ett naturligt sitt.

— Vi dr ocksa utomhus, till exempel i Trollskogen, dér det finns en
stig med tomtar och troll, sa Sara Ostberg.

Barnteamets mal r att erbjuda barnen stimulerande upplevelser
som frdmjar deras utveckling och sétter fart pa den goda cirkeln dér
barnet fir uppleva att det lyckas.

— Vi har pedagogiska mél med veckans aktiviteter, men det allra
viktigaste #r att vi har roligt tillsammans, sa Sara Ostberg.

Daniel borjade i forskolan nér han var ett ar. Men han fick
infektioner hela tiden. Maria gick ner 1 arbetstid for att Daniel
skulle fa vara hemma. Efter ett 4r bérjade Daniel pa en annan
forskola. Det var en blandad avdelning med nagra barn med
funktionsnedsattning.

— Personalen var vilutbildad och de hade bra resurser, sdger Maria.
— All personal kunde kommunicera med tecken. De kunde hantera
hans sondmatning. Nér vi ldimnade honom dér kinde vi oss trygga,
sdger Kristian.

Daniel trivdes jéttebra. Fordldrarna mérkte att han utvecklades och
stimulerades av att leka med de andra barnen.

Idag gar Daniel i sdrskola och pé fritids. Han trivs. Men resorna till
och frén skolan dr besvirliga ibland. Han éker dit i skolbussen.
Ibland dker han sjdlv, men om han ér pa simre humor dker ndgon
av fordldrarna med.

Chaufforen ér fantastisk och tar det lugnt, &ven om Daniel borjar
brottas eller skrika nér han ska in 1 bussen.

— Han aker taxi hem. Forut var det olika chaufférer som kom och
hdmtade honom. Det trivdes han inte med, sdger Kristian.

— Skolan har varit fantastisk. De har ordnat s att samma chauffor
himtar honom, sdger Maria.
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Kognitiv utveckling och kognitiva svarigheter

Med kunskap om barnets svirigheter kan man bemdéta det
bittre, f4 professionellt stod och undvika onédiga
misslyckanden. D4 kan barnet Littare behdlla sin sjilvkiinsla.
Det sa Agneta Holmbom, psykolog frin Uppsala som talade om
kognitiv utveckling och kognitiva svarigheter.

Kognitiva funktioner &r ett annat ord for var intelligens och handlar
om formagan att tinka, kénna och ldra. Det dr de processer som
sker 1 hjdrnan nér vi tar emot, bearbetar och formedlar information.
— Med hjélp av vér kognitiva forméga skapar vi ordning och
begriplighet i tillvaron, sa Agneta Holmbom.

Bland vara kognitiva formagor ingdr formégan att minnas, att dra
slutsatser, att anvinda sprak, se skillnader och likheter, att orientera
sig i tid och rum till exempel. Agneta Holmbom citerade
hjarnforskaren Torkel Klingberg som sagt:

”Meningen med hjdrnan

dr att hjdlpa oss att férsta omgivningen

sd att vi ska kunna fatta rdtt beslut”.

Nir vi ska agera efter den information vi fatt anvinder vi véra
exekutiva funktioner. Det dr de som hjalper oss att fordndra vart
beteende efter omsténdigheterna. De motiverar oss att gora nagot,
ger oss initiativ att ta tag i fragan, organisationsférmdga sa att vi
kan planera insatsen och en uppfattning om hur mycket tid det kan
ta att till exempel plocka undan efter middagen och diska innan vi
kan atervinda till datorspelet.

Alla dessa kognitiva formégor har personer med neuropsykiatrisk
funktionsnedséttning svart med.

Kognitiva svarigheter

Barn som har kognitiva svarigheter kan ha en neuropsykiatrisk
storning, eller vara sen i1 utvecklingen, eller ha en
utvecklingsstorning eller en kombination av alltihop.

Finns det misstanke om att barnet dr sent i utvecklingen, for att det
inte ldrt sig g nér jdmnariga gér, eller prata eller formér samspela
med sin omgivning kan en utredning goras.

— Brister det pa dessa omraden ska man vara vaksam. Det kan bero
pa en utvecklingsstorning, men det behover inte vara en
utvecklingsstorning, sa Agneta Holmbom.
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Kromosom 18-forindringar

Hos néstan alla barn med ndgon form av syndrom é&r det vanligt att
ha tre-fyra eller fler olika diagnoser. Bland barn med kromosom
18-forandringar ar det vanligt med svérigheter kring tal och sprak,
med horsel och rorelse och att éta.

— Ta reda pa hur det #r for ert barn. Aven om det kan vara
smirtsamt med informationen dr det viktigt att ni vet for att kunna
bemdta ert barn rétt och fa rétt professionellt stod, sa Agneta
Holmbom.

Vid en utredning om barnets utveckling undersoks fysisk, kognitiv,
kinslomissig och social utveckling. Varje del har i sin tur egna
underomrdden som analyseras. [ undersdkningen av den kognitiva
formédgan bedoms till exempel kreativitet, fantasi, problemlosning,
minne och liknande. Inom social utveckling utreds barnets forméga
att handskas med egna kénslor, forstd andras kénslor och samspelet
med andra till exempel.

Efter undersokningarna gors en helhetsbeddmning av barnets
formagor och svérigheter.

Visar testningen att barnets intelligensniva ligger klart under
genomsnittet (IQ100) det vill sdga IQ 70 eller lagre bedoms det ha
en utvecklingsstorning om det ocksé finns svarigheter 1
vardagslivet (adaptiva formégor). Utvecklingsstorning ar inte en
sjukdom eller ndgot som kan botas. Det innebér att barnet
utvecklas, men i begridnsad omfattning och takt.

— Individen med utvecklingsstdrning nar sitt tak for utveckling
tidigare d4n andra, men fortsétter att samla erfarenheter, sa Agneta
Holmbom.

Hon avslutade med att betona hur viktigt det &r att stodja barn och
ungdomar med kognitiva svarigheter och ge dem ritt bemdtande.
— Ta reda pd s& mycket ni kan. Genom ert bemétande och stod kan
ni hjdlpa dem att bibehalla sin sjdlvkansla. Det dr det viktigaste av
allt, sa Agneta Holmbom.

Fragor till Agneta Holmbom

Kan man forbdittra barnens utvecklingsnivd? (som nér man
trimmar en motor att kéra snabbare in den egentligen gdir?)

— Ja och ne;j.

Nej: Ett barn med en utvecklingsstérning kan aldrig “’kora ifatt” ett
normalt utvecklat barn.
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Ja: Vid spréksvérigheter kan man till exempel ta hjélp av en
logoped, for att trdna och forbattra kommunikationsformagan.
Barnets utveckling kan stottas med hjélp av ritt strategier. En
utvecklingsstord 20 &ring som trénats att dka buss sjilv kan till
exempel lédra sig att kliver han av fel ska han aka tillbaka igen eller
g4 och friga en snill tant om hjalp.

Vad dr skillnaden mellan utvecklingsstorning och
utvecklingsforsening?

— Utvecklingsstorning dr en diagnos som man kommit fram till
genom en utredning. Utvecklingsforsening ér ett mer diffust
begrepp som visar att det unga barnet ir sent men att man inte
sdkert vet hur utvecklingen kommer att foridndras: till en
utvecklingsstorning, en annan diagnos eller ingen diagnos alls men
med en svag begdvning.

Vilken dir skillnaden mellan autism och adhd?

— Vid autism har personen svart med socialt samspel och
kommunikation, lek och beteenden. Autism finns i manga olika
varianter och pa olika svarighetsnivaer. Manga med autism har
utvecklingsstorning. Vid adhd (fran engelskans Attention Deficit
Hyperactivity Disorder) har personen svart att halla
uppmirksamheten. Koncentrationen bryts létt av vid intryck fran
omgivningen. Personer med adhd dr ofta impulsstyrda. Ménga av
dem har inte utvecklingsstorning.

Niir gors en utredning for att bedoma om ett barn har
utvecklingsstorning?

— Det dr olika. Ar det uppenbart att barnet vid tre till fyra &rs &lder
till exempel inte har utvecklat ett sprak eller svarar pa
uppmaningen ~’ge mig bollen” gors en utredning dd. Annars ar det
vanligt att utredning gors infor skolstart for att veta vilken skolform
som dr lamplig for barnet.

Daniel har varit pa neuropsykiatrisk utredning vid tre tillfdllen, den
forsta vid tre ars alder, den andra vid sex ar och nu senast nir han
fyllt elva ér.

— Den fOrsta visade att han har en utvecklingsstorning, darfor
passar sarskolan honom, séger Maria.

— Den senaste utredning visade att han ocksa har autism, sdger
Kristian.
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For att lara sig mer om hur de ska hantera hans autism, ska Maria
och Kristian g en utbildning med fyra foreldsningar.

— Vi tyckte att vi kommit langt och lyckats hantera vad det innebér
att han har funktionsnedsittningar pa grund av kromosom 18-
fordndringarna. D4 fick han ytterligare en diagnos, sdger Maria.

— Det tar kraft att bearbeta det ocksa. Det ar tufft, sdger Kristian.

Familjens liv ér starkt pdverkat av Daniels bestimda uppfattning att
saker ska stdllas pa exakt samma plats och hans humdorsvéngningar.
Foréldrarna beskriver att Daniel kan vara jatteglad ena stunden,
sedan kan han plotsligt bli arg.

— Vi forbereder honom och séger att nu ska vi g och handla, ta pa
dig jackan. OK, sdger han, men precis nér vi ska g ut, protesterar
han och sdger att han inte vill. Han borjar skrika och slé i1 dorrar,
sdger Maria.

Syskon till barn med funktionsnedsittning behover kunskap,
att fa triffa andra och ha nigon som orkar lyssna pa dem. Det
visar forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i deras utsatta roll i vira
syskongrupper, berittade Astrid Emker frin barnteamet pa
Agrenska.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast dr den langsta
relation vi har i livet. Den é&r fylld av gemenskap och kirlek, men
ocksa priglas av rivalitet, avund och konflikter. Vad som
dominerar kan vara olika och dven dndra sig dver tid.

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

Hon beriéttade om erfarenheterna fran arbetet med syskonen under
familjevistelserna. Under veckan utgér personalen fran syskonets
behov och fragor, for att de ska fa strategier att hantera sina kénslor
och sin vardag. Under familjevistelserna pa Agrenska har
barnteamet utarbetat ett program for syskonen som utgér ifran
kunskap, kénslor och bemaistrande. Kunskap ges utifran fragor om
diagnosen som syskonen arbetat fram tillsammans. Kdnslor
hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dir alla ska kénna
sig bekvima med att prata fritt.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
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utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pé séddant

som kan kallas for ”daliga hemligheter”.

Kiinslor och fragor

Att fi ett syskon med funktionsnedséttning vicker manga fragor
och kénslor. Det &r en orolig tid. Den nya situationen paverkar
vardagen och syskonrollen.

— Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedsittning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksé att fordldrar tenderar att dverskatta barns
kunskap och vad barn forstétt, sa Astrid Emker.

Redan i vildigt ung élder ar syskon till barn med
funktionsnedsattning duktiga pé att uppfatta andras behov av hjilp.
Hon berdttade om en vecka dér en tredrig flicka, vars syster hade en
funktionsnedséttning, snabbt blev allas hjélpreda.

Mindre barn har manga varfor-fragor som behdver svar, men det ér
viktigt att bemota barnet pa rétt niva.

Efter 9-arsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron &n de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppméarksammar
omgivningens reaktioner.

— I den aldern borjar det bli jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. De noterar blickar och borjar
fundera pa hur de ska forklara f6r andra.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att forildrarnas ska orka. De
funderar ocksé over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjilva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det.

Syskonens program

Den forsta dagen pa Agrenska ir det fokus pa barnet eller
ungdomen vars syskon har kromosom 18-foréndringar. Syskonen
beréttar om sig sjdlv eller sin familj om man vill. Andra dagen
borjar man fundera kring diagnosen och formulera fragor till
sjukskoterska eller ldkare. Till dem kan de stélla alla fragor de har.
Informationen om diagnosen utgér alltid fran barnens egna fragor
och funderingar. I de yngre aldrarna racker det ofta att syskonen fér
ett namn pa sjukdomen och en kort beskrivning av hur den
paverkar deras bror eller syster. I niodrsaldern vixer en mer
realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen inser att villkoren &r olika.
De borjar se och forstd konsekvenser av syskonets sjukdom.
Fragorna kan handla om hur det ska gé for deras bror eller syster i
skolan och hur framtiden ser ut.
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I dldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld 6ver
att de sjilva inte fick funktionsnedséttningen. Men ocksé sorg dver
att inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor
som de burit pd ldnge en chans att luftas.

— For ndgra ér sedan var det en pojke som trodde att han orsakat sin
brors cancerdiagnos, for att han slagit till honom med en
bandyklubba under en match. Nej, blev svaret fran lakaren.
Littnaden syntes 1 14-4ringens ansikte, sa Astrid Emker.

Pa onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kénslor. Syskonen triffas i sma
grupper. Ofta ar det forsta gangen de traffar andra som har broder
eller systrar med samma diagnos.

Utover samtalen gor syskonen olika samarbetsdvningar. De kan
gbra kamratbanan som bestar av dventyrsbanor dir far agera
tillsammans for att klara 6vningarna.

Att ldra kdnna varandra och ha roligt tillsammans ldgger grunden
for samtal dir de kan dela hemligheter, kinslor och strategier.
Personalens uppgift i samtalen &r att bekréfta barnens kénslor, inte
att avvisa dem genom att ge trost. Det dr viktigt att syskonen fér
lufta det svéra.

De behover veta att det dr okej att kinna som de gor och att de inte
ar ensamma i den kénslan. Det osagda kan létt kdnnas som en
klump 1 magen eller ndgon annanstans i kroppen. I familjen ar det
kanske inte alltid sa 14tt att prata eftersom fordldrarna har sa
mycket att gora med barnet som har funktionsnedsdttning att
syskonet inte vill belasta dem.

Att béra det tunga inom sig skapar stress.

— Véra erfarenheter visar att gemenskapen och samtalen med andra
fir hjdrnan att avlastas och att de flesta mér fysiskt bittre av samtal,
sa Astrid Emker.

Berittelsebok

Under veckan skapar syskonen en beréttelsebok om sig sjélv, om
diagnosen och om sina egna strategier. I boken ritar de av sin hand,
som en symbol for dem sjdlva. Vid tummen ska de rita tva saker de
ar bra pa. Vid pekfingret saker de vill ska hinda om tva r. Vid
langfingret, vad andra siger de dr bra pa. Vid ringfingret drémmar.
Och vid lillfingret modiga saker de gjort.
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Innehéllet i veckan gar ut pé att skapa ett 6ppet och tillatande
klimat dir det ar okej att prata kénslor och ha drémmar. D4 kan
dven de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med forildern

Ett vanligt problem &r att syskonet inte tycker det spelar ndgon roll
vad de gor eller hur bra de ar 1 skolan. Foréldrarna tar det bara for
sjalvklart att de ar duktiga och tar ansvar. Brist pd egen tid med
fordldrarna ar ocksa nagot som syskonen pratar om. Nistan alla vill
ha mer tid med mamma eller pappa. Men det behdver inte vara
ndgra langa semesterresor, utan mer vardagstid.

— En pappa som skjutsade sitt barn till ridningen lade till en fika
efterat. Tack vare det blev turen som tidigare var ytterligare ett
stressmoment en egen stund tillsammans varje vecka. Det handlade
bara om en kvart, men betydde mycket, sa Astrid Emker

Syskonens egna tips till fordldrarna ar att de ska beritta om
diagnosen och vad den innebér. De ska prata om hur den ar idag
och hur den kan bli i framtiden.

Men det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att barnen
har 6kad mognad jamfort med jimnariga, har stark empati,
engagemang, ansvarskénsla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser 1 familjen.

En bra erfarenhet tycker de att de har fitt genom att deras syster
eller bror har kromosom 18-férdndringar dr att alla fods olika och
har olika forutsattningar i livet.

— En annan fordel 4r att de far ga fore i kon till Liseberg. Och aka
allt tva ganger, sa Astrid Emker.

Lis mer om Agrenskas syskonarbete pA www.syskonkompetens.se
P& hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och léstips i
dmnet. Dér finns ocksd filmer som illustrerar olika situationer och

fragestéllningar. De bygger pé fordldrars egna beréttelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandl
ar-och-syskonkarlek/

Daniel och hans systrar

Daniel har tva éldre systrar. De var 7 ar och 3,5 ar nér han foddes.
— Att ha en bror med funktionsnedséttning har varit sirskilt jobbigt
for mellanflickan Lydia, sdger Maria.
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— Nér han kom var det som att Daniel tog hennes mamma ifran
henne. De forsta manaderna nér Maria var pa sjukhuset med Daniel
fragade Lydia ofta var mamma var, sdger Kristian.

Det har varit svart for fordldrarna for systrarna och varfér Daniel
beter sig som han gor nér han skriker eller blir arg.

— Nar han borjade krypa tog han sig in 1 deras rum och forstorde det
de holl pd med. Nér han blev storre borjade han dra dem 1 héret
eller ta grejer ifran dem, dven nér de satt och at, sdger Maria.

— Det har varit jattetufft, sirskilt for mellanflickan. Nu blir hon
paverkad av kompisarna, som berittar om sina syskon och vad de
gor. Nér kompisarna fragar vad det 4r med hennes bror vet hon inte
vad hon ska svara.

Foréldrarna har forsokt att forklara att Lydia ska séga som det &r:
”Daniel dr sjuk”, men de fOrstar att det dr svart for henne.

Niér Daniel var nio ar borjade han i korttids en helg i minaden. Det
blev bra for bdde honom och familjen Daniel tycker om att dka dit.
Han har en vén dir som véntar.

— Det ar skont for flickorna nér han &r pa korttids. Da kan de
planera att tréffa sina kompisar hdar hemma, séger Kristian.

— Vill de dka nigonstans forsoker vi gora det de helgerna.
Tillsammans med Daniel gar det inte.

Munhalsa och munmotorik

Vi rekommenderar att barn med séirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, girna en barntandvéardsspecialist.
Om det finns svirigheter med tal, sprik och itande behovs
aven kontakt med logoped.

Det sade dvertandlikare Christina Johansson och logoped Asa
Mogren, som informerade om vilket stod som finns att fa inom
tandvirden och logopedin vid kromosom 18-forindringar.

Manga diagnoser manifesterar sig orofacialt, det vill sdga paverkar
funktioner i munnen och ansiktet. Varannan person med en sillsynt
diagnos &r paverkad.

Mun-H-Center ir ett nationellt orofacialt kunskapscenter vars syfte

ar att samla, dokumentera och utveckla kunskapen inom detta
omrade nér det giller sillsynta diagnoser.
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Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett bittre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berorda
patientgrupperna och deras anhdriga. Mun-H-Center ar ocksa ett
nationellt resurscenter for orofaciala hjalpmedel for personer med
funktionsnedséattningar. Odontologiska kunskapscentra for sillsynta
diagnoser finns ocksd i Umea och Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center triffat manga personer med séillsynta diagnoser
och kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av
diagnoserna. Fordldrar far innan vistelsen fylla i ett frigeformulér
om tandvéird och munhygien och eventuell problematik kring
munmotorik och munhilsa.

Tandldkare och logoped frdn Mun-H-Center gor under
familjevistelsen en dversiktlig undersokning och bedémning av
barnens munforhédllanden. Dessa observationer och uppgifter i
frageformuliret dokumenteras i en databas. Familjerna bidrar pé sé
vis till 6kade 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:

Tand- och munvard

Det dr en stor fordel om den forebyggande tandvarden dr sa bra att
personen kan bevara en god munhélsa. I den regelbundna
undersokningen pé tandklinik bor dven ingd kontroll av kédkleder
och tuggmuskulatur. Bettutveckling, munhygien och eventuell
medicinering dr andra viktiga faktorer att uppmérksamma. Vissa
mediciner kan ge muntorrhet och 6kad risk for karies, hal i
tanderna.

Christina Johansson beskrev hur tandvérden ér organiserad. Basen i
tandvarden ar allmdntandvarden. Vid specialisttandvard for barn ar
det framforallt tva typer av specialisttandvéard som kan vara aktuell,;
Ortodonti — tandreglering och Pedodonti — vérd for patienter med
uttalade och speciella behov sa kallad anpassat
tandvardsomhindertagande. Utdver dessa former finns bland annat
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sjukhustandvérd — tandvérd for vuxna med sjukdom eller
funktionsnedsittning som behover sdrskilt omhéndertagande.

Den forebyggande tandvarden dr det allra viktigaste for att barnen
ska ha friska tidnder. I den ingér inskolning, tita besok i tandvérden,
polering och fluor.

— Inf6r besoket i tandvarden kan det vara bra att informera om
barnet har sarskilda behov som till exempel forberedande samtal,
bildstdd och liangre tid for undersokning, sa Christina Johansson.

Hon tipsade om lite olika typer av tandborstar, tandkramer och
andra hjdlpmedel som kan underlétta tandborstningen. En del barn
tycker att tandkrdmssmaken &r for stark. Da finns tandkrdmer utan
smak, men som dnd4 innehéller fluor. Om man har kénslig
munslemhinna kan det ocksa vara bra att undvika tandkrdmer som
innehéller natriumlaurylsulfat (SLS), vilket ar skummedlet 1
tandkramen.

— Bitstdd kan vara till hjdlp nér ni ska borsta tdnderna pa barnen
ifall de ofrivilligt biter ihop. Men ocksa for dem att vila pa om det
ar trottsamt att gapa, sa overtandldkare Christina Johansson. Bitstod
och andra hjilpmedel finns p4 Mun-H-Centers hemsida.

Kromosom 18-forindringar

Studier om tand- och munhélsan hos barn med kromosom 18-
fordndringar visar att de kan vara infektionskénsliga och ofta har
lag muskelspanning, hypotoni.

Det finns en viss skillnad beroende pa om barnet har 18q- eller
18p-diagnos. Enligt litteraturen kan individer med 18q-forandringar
ha ett underutvecklat mellanansikte, smal gom, tillvixthdmning
som kan péverka bettutvecklingen och kort tungband.

Vid kromosom 18p har det rapporterats om hog gom, liten haka
och gomspalt.

Pé flera stéllen kan man ldsa att personer med kromosom 18-
fordndringar har en 6kad kariesrisk

— Det finns inget vetenskapligt underlag for detta, sa Christina
Johansson. Den senaste studien som utfordes visade ingen skillnad
mellan barn med kromosom18-f6rindringar och deras friska
syskon. Karies orsakas av manga olika faktorer sisom kost- och
munhygienvanor, men sannolikt inte av kromosomforéndringar i

sig.
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I Mun-H-Centers databas finns inga tidigare uppgifter om barn
eller unga med kromosom 18-fordndringar eftersom det inte varit
nigon vistelse med denna diagnos tidigare pa Agrenska. Den
oversiktliga undersdkningen av barnen niir de var pa Agrenska
visade att barnen hade fina och vélborstade tidnder.

Négra hade bettavvikelser och 6ppen mun i vila, vilket troligen
beror pa svaga tuggmuskler. Man sig dven att ndgra barn hade en
lang mjuk gom.

— Tandgnissling dr vanligt bland barn som dnnu har mjolktanderna
kvar. Nér vuxentdnderna kommit fram kan de skyddas frén slitage
med en bettskena om tandgnisslingen fortfarande pagér, sa
Christina Johansson.

Hon avslutade med en rekommendation om att ha kontakt med
tandvarden minst tvd ginger per ar. Detta for att forebygga problem
med mun-och tandhilsan.

— Er tandlékare féar girna ta kontakt med oss om de vill ha mer
information, sa Christina Johansson.

Munhilsa vid kromosom 18-forindringar

Barn med kromosom 18-foréndringar kan behdva kontakt med en
logoped. Logopeden gor vid behov utredningar av barnets
kommunikation, sug-, tugg- och svéljformaga och munmotorik.

— Munnen é&r ett centrum for ménga av vara sinnesupplevelser och
paverkar vér livskvalitet darfor ar det viktigt att uppméirksamma
problem barnen kan ha, sa Asa Mogren.

Utredningen kan visa att barnen behover tréna sitt tal eller sin tugg-
och sviéljforméga och om det finns behov upprittar logopeden ett
oralmotoriskt trdningsprogram.

— For ett barn kan mélet vara att forbéttra artikulationsformégan.
For ett annat barn kan det handla om att 6ka férmégan att hantera
saliv eller minska kinsligheten i munnen, sa logoped Asa Mogren.

Om barnet inte ater tillrackligt ar det viktigt att identifiera orsaken.
Det kan till exempel handla om att barnet lider av forstoppning,
reflux (sura uppstotningar) eller har oralmotoriska svérigheter.

— Det ir viktigt att arbeta i team runt nutritionsproblem, sa Asa
Mogren.

En del i den oralmotoriska trdningen kan vara senso-motorisk

stimulering med munmassage. Hon visade en rad redskap som kan
vara till nytta hemma. For dem som har bitovanor, som att bita pa
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hinder, klader och féremal kan det vara bra att erbjuda ett
alternativ som Chewy tube eller Z-vibrator.

— Dessa redskap stimulerar den munmotoriska utvecklingen och ar
inte skadliga for tinderna, sa Asa Mogren.

Lis mer om oralmotorik i nya skriften Uppleva med munnen och
hur man kan stimulera oralmotorisk formdga i1 vardagssituationer.
Den gar att bestdlla via Mun-H-Centers hemsida.

Idag &r Daniel elva ar och familjen har allt svirare att hantera hans
utbrott. Fordldrarna tinker pa framtiden och hur det ska ga nar han
blir storre. Ibland dr det mycket tungt for Maria och Kristian.

En ldkare som de triffat under aren bemoter Daniel helt fantastiskt
tycker de. Nar de kommer pa sina arliga kontroller tar han det sa
lugnt och ger honom tid.

— Han har civila klader, eftersom han vet att Daniel numer reagerar
starkt mot alla med sjukhusklidder. Lékaren sitter sig alltid och
leker med Daniel tills han blir lugn, sdger Kristian.

— Naér ldkaren ser hur ledsna vi dr ibland, for att Daniel skriker och
ar rddd, sdger han bara: ”’Ge honom tid. Det kommer att ordna sig
med tiden med Daniel. Alska honom som han &r”.

— Och det gor vi. Vi dlskar honom séklart som han &r. Han ar var
lille Daniel, sdger Maria.

Information fran forsakringskassan

Virdbidrag, tillfillig forildrapenning och kontaktdagar ér
nagra av de stod som forsidkringskassan kan ge till foridldrar
som har barn med funktionsnedsittning vid kromosom 18-
forandringar. Mérta Lo6f-Andreasson, som ér personlig
handliggare pa forsikringskassan i Goteborg, informerade om
det ekonomiska stod familjerna kan erbjudas.

De som har barn med funktionsnedsittning kan ans6ka om
vardbidrag, bilstdd och assistanserséttning. Fran och med juli det ar
de blir 19 ér kan funktionsnedsatta ungdomar sjilva ansoka om
handikapperséttning och aktivitetserséttning.

Ansokan

Nér man skickar en ansdkan till forsékringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfardat av behandlande lidkare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedsittning. Nér alla handlingar
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inkommit tar handléggaren, helst inom en vecka, kontakt med
sokanden for att boka tid for utredningssamtal. Detta kan ske pa
forsikringskassan men ocksé i hemmet eller via telefon.
Handldggaren utreder drendet och lagger ett forslag till beslut, och
beslut fattas till sist av en sdrskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid forsékringskassans
omprovningsenhet. Far man avslag dér kan drendet 6verklagas i
Forvaltningsritten, darefter i Kammarrétten och Hogsta
Forvaltningsdomstolen. Dessa avgor dock om provningstillstand
lamnas eller inte. Detta innebér att Forvaltningsrétten kan bli den
slutliga instansen.

— Eftersom forsékringskassan gor en individuell prévning i varje
enskilt fall 4r det viktigt att man 6verklagar beslut man inte ar n6jd
med. Overklagan behdver inte vara komplicerad, det ricker med ett
brev ddr man pé ett enkelt sétt forklarar varfér man ar missnéjd
med beslutet, sdger Méarta Loo6f-Andreasson.

Mer info och blanketter for ansdkan finns pé
www.forsakringskassan.se

Virdbidrag

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

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

Vardbidragets nivd styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Det kan alltsa ges 4ven om ingen faststélld
diagnos finns. Nér annat samhéllsstod finns, exempelvis om barnet
bor hos stodfamilj eller dker pa korttidsverksamhet, paverkas nivan
pa vardbidraget. Om barnet beviljas assistanserséttning omprovas
vardbidraget.

Ett helt vardbidrag dr 250 procent av prisbasbeloppet, som ar

44 400 kr (2014).

Vardbidraget finns i fyra nivder: helt, tre fjdrdedels, halvt eller en
fjardedels bidrag. For 2014 ger det foljande belopp:
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Helt vardbidrag 9 250 kr/ man 111 000 kr/ar

Tre fjardedels vardbidrag 6 938 kr/mén 83 250 kr/ér
Halvt vérdbidrag 4 625 kr/man 55 500 kr/ar
En fjdrdedels vardbidrag 2 313 kr/man 27 750 kr/ar
Merkostnader

Utover virdbidraget — som dr en ersittning for den extra
arbetsinsats funktionsnedsittningen medfor for fordldrarna — kan
familjen ocksa i vissa fall fa ersdttning for merkostnader. Det
innebér att om det finns merkostnader pa 18, 36, 53 eller 69 procent
av prisbasbeloppet, som godkints av forsdkringskassan, kan denna
del av vardbidraget skattebefrias.

Det finns dven mojlighet att fa merkostnadserséttning utover
beviljat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vardbehovet for ett
barn &r sd stort att familjen far ett helt vrdbidrag och dessutom har
merkostnader pa minst 18 procent av prisbasbeloppet.

Merkostnader innefattar exempelvis:

» Slitage av klader.

» Extra kostnader for 6kat tvéttbehov.

* Specialkoster

» Behandlingsresor/behandlingsbesok

» Kostnader for kommunikationstrdning, motorisk trining med
mera.

Merkostnaderna &r de extra kostnader familjen har till f6ljd av
barnets funktionsnedséttning, alltsd inte den totala kostnaden for
varje kategori.

Vardbidraget ar skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestdende funktionsnedséttning kan bli beviljade
vardbidrag pd “obegrinsad tid”. Forsdkringskassan foljer da upp
vardbehovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna dr skyldiga att anmaéla forédndrat vardbehov eller om
man beviljats annat samhéllsstod.

Tillfiallig forildrapenning

Tillfallig fordldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall nér en
fordlder méste avstd frin arbete for bland annat vérd av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman. Erséttningen
kan utgd maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.
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Om vérdbidrag betalas ut for barnet kan tillfallig forédldrapenning
inte betalas ut for samma vard- och tillsynsbehov.

Erséttningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i
vissa fall upp till 16 ar. Det finns &ven mojlighet att fa tillfdllig
fordldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pdgaende
akutbehandling dér det foreligger hot mot barnets liv, till dess
barnet fyller 18 &r. Speciellt ldkarutldtande krivs da. Tillféllig
fordldrapenning vid allvarligt sjukt barn kan utgéd med obegréansat
antal dagar.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stod och service till vissa
funktionshindrade) giller sérskilda regler. Tillfallig
fordldrapenning kan i dessa fall utga upp till 21-23 ars &lder.
Foréldrarna till dessa barn har ocksa ritt till tio kontaktdagar per
barn och &r, vilka kan anvindas for att ge fordldrarna mdjlighet att
lara sig mer om hur de kan stddja sitt barn. Det kan exempelvis ske
genom kurser eller besoksdagar i skolan. Man kan fa tillfallig
forédldrapenning for kontaktdagar fram tills barnet fyller 16 ar.

Bilstod

Bilstod ar ett bidrag for inkdp av bil (genom grundbidrag och
anskaffningsbidrag), eller anpassning av bil.

Forédldern kan fa bilstéd om barnets funktionshinder gor att
familjen har vdsentliga svérigheter att forflytta sig med barnet eller
att dka med allménna kommunikationsmedel.
Funktionsnedsittningen ska vara bestdende eller i vart fall beréknas
vara under minst nio ars tid. Darefter finns det mdjligheter att
ansoka om ett nytt bidrag.

Bilstodet bestar av ett grundbidrag pé 60 000 kronor, ett
inkomstprovat anskaftningsbidrag pd maximalt 44 000 kronor samt
ett bidrag for anpassning av bilen. For anpassningen finns inget
kostnadstak.

Bilen far inte vara kopt innan beslutet &r fattat. Efter beslut har
familjen sex manader pa sig att inforskaffa den nya bilen eller
genomfora anpassningen. Familjen viljer sjilv bil men blir
aterbetalningsskyldig om den siljs inom nio ar efter att beslut om
bilstdd fattades.

— Vill man kdpa en ny bil inom den tiden kan man fora en dialog
med sin handldggare, siger Mérta Lo6f-Andreasson.

Normalt kan man inte fa nytt bilstdd innan det gatt nio ar sedan
forra beslutet.
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— Det finns flera olika stodinsatser i kommunen som kan vara
aktuellt for barn med kromosom 18-forindringar. Det ar
personlig assistans, avlosarservice samt
korttidsvistelse/stodfamilj. Det sa Johanna Skoglund som ér
socionom och ir koordinator for familjevistelserna pa
Agrenska nir hon berittade om de olika typerna av stod som
erbjuds i kommunen.

For att omfattas av LSS ska man tillhora ndgon av foljande tre
kategorier:

1. Personer med utvecklingsstérning, autism eller autismliknande
tillstand.

2. Personer med betydande och bestaende begavningsmassig
funktionsnedsattning efter hjarnskada i vuxen alder foranledd av
yttre véld eller kroppslig sjukdom.

3. Personer med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de &r stora och fororsakar betydande svérigheter i den
dagliga livsforingen och ddrmed ett omfattande behov av stod eller
service.

Det finns tio olika stodinsatser inom LSS. Dessa insatser foljer
barnets alder. Foljande stodinsatser frin kommunen kan bli aktuella
for personer inom LSS personkretsar:

Korttidsvistelse och stodfamilj

— Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pé ett korttidshem syftar
bade till att ge anhoriga avldsning och mer tid for syskonen, men
ocksa till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och
rekreation, sdger Johanna Skoglund.

Tanken dr att barnet ska fa mgjlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.

Avlosarservice i hemmet

Den hir insatsen finns for att anhdriga ska f4 mojlighet till
avkoppling och till att utritta drenden utanfér hemmet, séger
Johanna Skoglund.

Avlosarservice kan erbjudas badde som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt fran fall till
fall.
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— Det &r viktigt att tinka pa att avlosarservice kan paverka
vardbidraget. Man maste komma ihag att meddela
Forsiakringskassan om man fér nya insatser beviljade, annars kan
man bli dterbetalningsskyldig, sdger Johanna Skoglund.

Hit kan man vénda sig for att fa hjélp med stodinsatser

e Habilitering / kurator.

e LSS-handlidggare.

¢ Brukarstodsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Brukarstddcenter.

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

Det hir giller i skolan

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att nd skolans
kunskapsmal. Det dr rektorns ansvar att eleven fér ett
atgdrdsprogram om det behovs.

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 larare; endast behoriga larare ska kunna fa tillsvidareanstéllning.
Skolinspektionen har mojlighet att ge vite till eller stdnga skolor
som misskoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen ér skyldig att utreda om en elev
behover sérskilt stod, sdger Johanna Skoglund.

Stodatgirder

Stodatgirderna till en elev med behov av sdrskilt stod kan se olika
ut och exempelvis bestd av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksé fa en resursperson i skolan. I andra fall
g0rs en omorganisation si att eleven undervisas i en mindre grupp.
Aven anpassning av lokal eller liromedel kan riiknas som stod.

Sarskolan

Sérskolan ér en egen skolform och finns till f6r personer med
utvecklingsstorning. Den dr obligatorisk pa nio &r, precis som
grundskolan, men har egna laroplaner som ger eleven mojlighet till
ytterligare ett 14sar om kunskapsmaélen inte uppnatts efter nio ar.
Sérskolan indelas i grundsérskola och traningsskola. Innan eleven
antas till sdrskolan gors en utredning for en pedagogisk,
psykologisk, medicinsk och social bedomning. Beslutet att anta
eleven fattas av den ansvariga politiska nimnden i kommunen.

— Att ga i sdrskola behover inte innebéra att eleven gar i en annan
skola. Det finns sirskoleklasser 1 grundskolan. Enskilda individer
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kan ocksé gé integrerade 1 en grundskoleklass, sdger Johanna
Skoglund.

Betyg i sdarskolan

Att ldsa pa sdrskola innebér begridnsningar nir det géller framtida
studier. Men sdrskoleelever kan dnda fi provning i ett eller flera
dmnen 1 den vanliga grundskolan och d4 fa grundbetyg i dessa.
Inom sérvux och pa folkhdgskolor finns utbildningar for personer
som gatt i grundsérskola.

Tips infor moten med skolan och andra aktorer

— Som foridlder till ett barn med funktionsnedsittning blir det
manga moéten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
infor sddana moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare,
sdger Johanna Skoglund.

Det dr bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till nir. Det 6kar chanserna att forslagen
faktiskt genomfors. Det dr ocksd viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppfoljning av dtgirderna.

Vart vinder vi oss?

Om familjen dr missndjd med négot beslut som berdr barnet i
skolan vinder man sig i forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nista instans dr ansvarig tjinsteman eller ndmnd i
kommunen. Man kan dven vénda sig till Skolverket
www.skolverket.se

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

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. P& sjukhus kan man fa hjilp med
att hitta fonder. De finns ocksé i bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa
foretag hjilper ocksa till att hitta rétt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbsidor
www.agrenska.se — Agrenska
www.agrenska.se/syskonkompetens
www.fk.se - Forsdkringskassan
www.1177.se — Sjukvéardsupplysningen
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www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen

www.skolverket.se — Skolverket

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.mfd.se — Myndigheten for delaktighet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.lul.se/infoteket

www.mun-h-center.se — Mun-H-center

www.notisum.se — Lagar pa nitet

www.nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser
www.intressegruppen.info - IFA, Intressegruppen For Assistans

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det dr en nationell resurs
for alla som soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrickning ocksa okinda
sjukdomar. Behovet av kunskap ar darfor stort.
Informationscentrum gor kontinuerligt uppdateringar av
kunskapsliget tillsammans med ledande specialister och
handikapporganisationer och patientféreningar.

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

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omrédet sillsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inriittat Nationella
Funktionen Siallsynta Diagnoser, NFSD.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012
arbetet i enlighet med uppdraget.

NFSDs uppgift ar att:

Dokumentation nr 476 © Agrenska 2014



Kromosom |8-forandringar

- bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvérdens resurser for personer med séllsynta sjukdomar
liksom 6kad samordning med bland annat socialtjinst,
frivilligorganisationer.

- bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hilso- och sjukvarden och till andra berorda
samhillsinstanser samt till patienter och anhdriga

- bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pad omradet

- identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra ldnder och internationella
organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
séttning, deras familjer samt professionella som de moter.

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pa www.nfsd.se

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Docent, sjukhusgenetiker Lotta Thuresson
Akademiska sjukhuset

Klinisk Genetik

Rudbecklaboratoriet

751 85 UPPSALA

Tel: 018-611 24 41

Overlikare Ulrika Wester Oxelgren
Akademiska barnsjukhuset

Sektionen barnneurologi och habilitering
751 85 UPPSALA

Tel: 018-611 68 39

Overlikare Hikan Wahlander
Drottning Silvias barnsjukhus
Barnhjértcentrum

416 85 GOTEBORG

Tel: 031-343 40 00

Leg sjukgymnast Marika Jonsson
Habilitering & Hélsa

Habiliteringen Hisingen, barn och ungdom
Regnbagsgatan 1 A

417 55 GOTEBORG

Tel: 031-759 21 00
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Logoped Maria Olsson
DART

Kruthusgatan 17

411 04 GOTEBORG
Tel: 031-342 08 01

Psykolog Agneta Holmbom
Uppsala Kommun

753 75 UPPSALA

Tel: 018-727 86 93

Personlig handldggare Marta Lo6f-Andreasson
Forsdkringskassan

Box 8784

402 76 GOTEBORG

Tel: 010-116 70 91

Medverkande fran Mun-H-Center
Tandskoterska/koordinator Pia Dornérus
Overtandlikare Christina Johansson
Logoped Asa Mogren

Mun-H-Center

Box 2046

436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 92 00

Medverkande frin Agrenska
Verksamhetsansvarig Annica Harrysson
Socionom Johanna Skoglund
Pedagog Astrid Emker

Anna Glenvik

Socionom Cecilia Stocks
Specialpedagog Sara Ostberg
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031-750 91 00
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Kromosom
18-forandringar

En sammanfattning av dokumentation nr 476

Kromosom 18-fordndringar ar sillsynta. Kromosomforandringarna kan
vara olika stora och placerade pa olika stillen pa kromosomen. Barnets
symtom beror pa var fordndringarna sitter. Det finns en rad olika
kromosom 18-fordndringar.

Kromosom 18-forandringar kan medfora lindrig eller méttlig
utvecklingsstorning samt en eller ett par olika missbildningar.
Barnen dr vanligtvis muskelsvaga och den motoriska utvecklingen ar
forsenad, liksom sprakutvecklingen.

Forutom olika resurser som habiliteringen erbjuder kan barnen behéva
kontakt med hjirt- och 6gonlédkare, dietist och tandlidkare. Det &r ofta
nddvindigt med tidiga specialpedagogiska insatser som stod for barnens
kognitiva och kommunikativa svérigheter.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER 2
. . AGRENSKA
Kunskap och kompetens om sdillsynta diagnoser
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