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Beckwith-Wiedemanns syndrom

BECKWITH-WIEDEMANNS SYNDROM

Agrenska arrangerar varje r drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet Beckwith-
Wiedemanns syndrom Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta

erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat fran
barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet ingar

forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehdllet fran foreldsningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillganglig for allménheten har varje forelasare
faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
sjukdomen eller syndromet beréttar ett féraldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Sist i dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer
till forelasarna.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,

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

Jovanna Dahlgren, dverlakare, Tillvaxtenheten, Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus, Géteborg

Cecilia Hulthe, specialistlakare, Klinisk genetik, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Goteborg

Erik Neovius, dverldkare, Stockholms Kraniofaciala centrum,
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Har nar du oss!
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Redaktor Pia Vingros
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Beckwith-Wiedemanns syndrom

Medicinska aspekter vid Beckwith-Wiedemanns syndrom

For att fa diagnosen Beckwith-Weidemanns syndrom, BWS,
ska barnen ha minst tva av de fem huvudsymtomen. Det sa
Jovanna Dahlgren, dverlakare vid Tillvéaxtenheten vid
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Beckwith-Wiedemanns syndrom beskrevs 1963 av den
amerikanske lakaren Bruce Beckwith och vid ungefér samma
tidpunkt av den tyske barnldakaren Hans-Rudolf Weidemann.
Tillstandet har déarfor uppkallats av dem bada.

— Symtomen och graden av dessa varierar mycket, sa Jovanna
Dahlgren.

Fem till tio upptécks varje ar

BWS dr ett syndrom, vilket innebar en samling av symtom. Det
vanligaste ar att Beckwith-Wiedemanns syndrom upptécks vid
ultraljudsundersékning under graviditeten eller i samband med
forlossning.

| Sverige far mellan fem och tio barn diagnosen varje ar. Beckwith-
Wiedemanns syndrom ar lika vanligt bland pojkar som flickor.

Symtom

Det utmérkande symtomet for BWS dar okad tillvaxt under
fostertiden, speciellt den andra halvan av graviditeten. Tillvaxten
paverkar olika organ och vavnader, som muskler, lever, binjurar,
mjéalte, bukspottkortel, skelett, hjarta, karl (kan leda till sa kallade
storkbett och smultronmérken) och genitialier (sasom testiklar).

Den accentuerade tillvaxten marks sérskilt pa den forstorade
tungan.

Den ena kroppshalvan, inkluderat med inre organ, kan vaxa mer &n
den andra, sa kallad hemihypertorfi.

Barnens hjarna utvecklas normalt.

De fem framsta symtomen pa Beckwith-Wiedemanns syndrom ér:
Navelbrack (exomfalus)

Forstorad tunga (makroglossi)

Storvuxenhet (gigantism)

Specifika gropar och faror pa ytteréronen

Lagt blodsocker (hypoglycemi)

Barnet far diagnosen BWS om det har minst tva av
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huvudsymtomen. | manga fall kan diagnosen styrkas med DNA-
analys.

Symtom i detalj

Under graviditet finns ofta en 6kad mangd fostervatska om fostret
har BWS. Detta ar tungt for modern och kan orsaka en for tidig
forlossning. Det finns ocksa en risk for havandeskapsforgiftning
och andra problem vid férlossningen.

Som tidigare ndmnt &r storvuxenhet, gigantism ett av de vanligaste
symtomen.

— Barnen &r stora vid fodseln och langa i forskolealder. Puberteten
startar ofta nagot ar tidigare an for andra barn. Som fardigvéxta blir
de darfor i regel “bara” nagot 6ver medellangd, sa Jovanna
Dahlgren.

Manga har ocksa en oproportionell tillvéxt av olika organ och
véavnader. Hos cirka 25 procent ar ena kroppshalvan och de inre
organen i denna halva storre &n den andra.

Forstorad tunga ar ett av huvudsymtomen. Den stora tungan kan
paverka barnets andning, maéjligheter att ata, svalja och prata.

— Pé sikt kan den ge upphov till bettavvikelser genom att den
trycker mot underkakens tandbage och tander, sa Jovanna
Dahlgren. (Las mer om tander och munhélsa i sarskilt avsnitt.)

75 procent av barn med BWS fods med navelbrack. Det innebér att
delar av tarmen &r utanfor buken, omsluten av bara bukhinnan. Det
atgardas med en operation direkt efter fodseln. Ibland finns
misshildning i form av en medfédd férsvagning av medellinjen i
bukvéggen dar tarmen delvis tranger ut. Detta kraver operation.
Andra missbildningar kan vara ofullstdndigt nedvandrade testiklar
eller tvahornig livmoder.

| nyfoddhetsperioden har 50 procent lagt blodsocker, vilket beror
pa en dverproduktion av insulin.

— Den laga blodsockernivan &r mest uttalad under barnets forsta
manader, men brukar normaliseras inom tva manader. Det ar
viktigt att undvika laga blodsockernivaer da langvarigt lagt
blodsocker kan orsaka hjarnskador, sa Jovanna Dahlgren.
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Orsaken till Beckwith-Wiedemanns syndrom

Orsaken till Beckwith-Wiedemanns syndrom &r obalans i
regleringen av generna pa kromosom 11. Obalansen beror pa att
tillvaxtfaktorn IGF2 genen har en for hog aktivitet. Andra ganger &r
det H 19 genen som ska dampa tillvaxtgenen IGF2, som har for lag
aktivitet och pa sa satt minskar den naturliga hamningen av
tillvaxtfaktorns aktivitet.

— Overproduktionen av tillvéixtgener leder till stimulerad tillvaxt av
moderkakan och de insulinproducerande cellerna i
bukspottskorteln, vilket orsakar en generell storvaxthet, sa Jovanna
Dahlgren.

En annan faktor som har betydelse vid BWS é&r det som kallas
genomisk pragling. Genomisk pragling innebér att vissa gener fran
den ena foraldern ska stdnga av den andres anlag. Vid BWS
fungerar inte denna mekanism. Istéllet &r badas anlag aktiva eller
ingen av foréldrarnas.

Arftlighet

Vid Beckwith-Wiedemanns syndrom &r cirka 85 procent sa kallade
sporadiska fall. Férandringen i arvsmassan upptréader for forsta
gangen hos personen sjalv. Den &r alltsa inte arvd fran nagon av
foraldrarna.

| femton procent av fallen &r BWS autosomalt dominant nedérvt.
(Las mer om arftligheten i avsnittet om genetik)

Risk for tumor

Pa grund av den forhojda aktiviteten i tillvaxtfaktorerna finns en
Okad risk for tumorer vid Beckwith-Wiedemanns syndrom. Risken
ar storst under de forsta levnadsaren. Cirka ett barn av tio med
BWS utvecklar tumdrer. Det &r en signifikant 6kad risk jamfort
med barn i allmanhet. Men majoriteten av barn med syndromet
utvecklar alltsa inga tumorer.

Den vanligaste tumorformen &r Wilms tumor, som sitter i njurarna.
Nést vanligast tumoren &r hepatoblastom, i levern. Dérefter foljer
rabdomyosarcom i muskulaturen, adrenokortikalt carcinoma i
binjurebarken, pancreoblastom, tumor i bukspottskorteln, samt
gonadoblastom som sitter i konskortlarna.

Pa grund av tumorrisken kravs regelbunden uppfoljning av barnen.
De kallas till ultraljudsundersokning var tredje manad upp till atta

ars &lder. Genom den tata kontrollen ar risken att barnen ska
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utveckla obotlig cancer valdigt liten.

Vardprogram

Den rekommenderade uppféljningen av barn med Beckwith-
Wiedemanns syndrom bestar av insatser fran framforallt barnlakare
och barnonkolog. Teamet som barnet méter vid de uppféljande
besoken pa sjukhuset kan ocksa besta av barnkirurg, logoped,
tandlékare, plastikkirurg och habilitering. Vilka specialister som &r
aktuella beror pa barnets behov.

— Det finns annu inget vardprogram fér BWS, men vi hoppas
utveckla ett inom ett par ar. Da ar forhoppningen att varden
kommer att bli mer lik 6ver hela landet, sa Jovanna Dahlgren.

Som nédmnts ska barnens bukorgan undersdkas med ultraljud var
tredje manad for att eventuella tumorer ska upptackas i tid.

De fyra forsta aren bor ett blodprov for alfafetoprotein tas mellan
ultraljudsundersdkningarna. Det &r en markor for tumor i levern.

Om tungan ar mycket forstorad opereras den innan barnet fyller tva
ar.

— Barn som har svart att ata eller att forma ljud pa grund av sin
tunga kan behdva kontakt med en logoped, sa Jovanna Dahlgren.

Vid uppfoéljningen mats och végs barnet for att veta att det foljer
»sin” kurva. De foraldrar som fick lara sig att ge sitt barn tata mal
och extra mal for att halla barnets blodsockerkurva jamn de forsta
manaderna behover inte fortsatta med detta fran det att barnet &r ett
halvar gammalt.

— Prata med BVC om barnet borjar ga upp for mycket i vikt.
Kanske ar det lampligt att sluta med nattmalet till exempel om
barnet &nda sover gott, sa Jovanna Dahlgren.

Barn som ér stora vid fodseln kan forbli en till tva kanaler” dver
normalkurvan for vikt och langd.

— Det ar ingen fara sa lange deras kurvor ligger parallellt med
normalkurvan, sa Jovanna Dahlgren.

Vid svar asymmetri mellan kroppshalvorna, som paverkar
formagan att koordinera rorelserna nar barnet springer, cyklar eller
agnar sig at bollspel ska en sjukgymnast konsulteras.

— Det kan vara en fordel att informera om barnets syndrom pa
forskola och skola i god tid, for att forebygga missuppfattningar
och utanfdrskap, sa Jovanna Dahlgren.
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Fragor till Jovanna Dahlgren

Ar det en allvarligare form av BWS om barnet har fler symtom?
— Nej, sa &r det inte riktigt. Barnen kan ha olika symtom i olika
grad.

Vart ska vi vanda oss for att fa den uppféljning av vart barn som
rekommenderas?

—Vand er till ert regionala sjukhus. Nar barnet fatt sin diagnos ska
det i fortsattningen komma for uppfdljning pa en barnmottagning
pa ert regionala sjukhus for de symtom som hor ihop med BWS.

Vi behover ge vart barn laxermedel, annars fungerar inte magen.
Har forstoppningen med BWS att gora? Maste barnet medicinera
for det hela livet?

— Skalet till forstoppning ar att barn med BWS har férsamrad
motorik i tarmen. D& &r dagligt intag av bulkmedel (Laktulos eller
Movikol) bra. De vuxna vi foljer har inte beskrivit forstoppning
som ett problem. Det kan tyda pa att problemet avtar med alder,
eller att man l&rt sig hantera problemet.

Niir definieras ett barn som ”stort”?

— Det ar nar barnet vid fodseln &r rejélt storre &n normalt — 6ver
nivan dar 95 procent av 6vriga befolkningen ar inom. For en
fullgangen pojke ar det normalt att vaga 3,7 kg id fodseln. Vager
barnet fyra och ett halvt till fem kilo &r det stort. Nar barnet véaxer
ar det stort” om det vager mer eller &r ldngre &n tva “kanaler” Over
normalkurvan.

Varfor ar varden vid BWS sa olika i olika delar av landet?

— En forklaring ar att det ar en sallsynt diagnos och att flertalet
lakare inte k&nner till alla detaljer om den sarskilda utredningen
och kraven pa uppfoljning. Jag tror att varden kommer att bli mer
lik sa snart nationella riktlinjerna for varden blir tillgangliga.

Vem driver pa att det blir bra centra vid sjukhusen for vara barn
med sallsynta diagnoser?

— Riksforbundet Séllsynta diagnoser, som ar en paraplyorganisation
for patientforeningar med sallsynta diagnoser, driver pa. Aven
Nationella Funktionen Séllsynta Diagnoser, NFSD, Agrenska och
lakare ar aktiva for att det ska finnas kunskapscentra och att
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kunskapen sprids genom nationella vardprogram. Detta kommer att
leda till en mer lika vard dver hela landet.

Ar det n&got vi ska akta oss for pa internet?
— Undvik information som inte kommer fran vetenskapliga centra.

Waldemar har Beckwith-Wiedemanns syndrom

Waldemar sex ar kom till Agrenska tillsammans med mamma Sara,
pappa Jens och lillebror Jonathan tre ar.

Graviditeten med Waldemar var helt normal. Férlossningen
startade i beréknad tid. Efter tjugo timmars vérkarbete ville
barnmorskan hjalpa honom ut med hjélp av sugklocka, men Sara sa
nej.

— Till slut blev det akut kejsarsnitt. Nar han vél var fodd visade det
sig att han hade en knut pa navelstrangen. Om de anvant sugklocka
ar det inte sakert att det skulle gatt sa bra som det gjorde, séger
Sara.

— Waldemar andades snabbt efter férlossningen och barnmorskan
tog med honom neonatalavdelningen for en kontroll, sager Jens.
Han foljde med sonen till avdelningen.

Provet pa hans blodsocker visade pa noll. Waldemar fick dropp
med socker. Han lades i en 6ppen kuvos.

— Naér personalen visade upp Waldemar direkt efter kejsarsnittet la
jag marke till att han lipade &t mig (rackte ut tungan), sager Sara.
—Jag lade marke till att hans hégra hand var storre. Jag trodde att
den var svullen efter den langdragna forlossningen, sager Jens.

Genetik vid Beckwith-Wiedemanns syndrom

Fraga er barnlakare om remiss till klinisk genetik, ifall ni har
fragor kring genetik eller arftlighet vid BWS. Det sa Cecilia
Hulthe, specialistlakare pa Klinisk genetik, vid Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

Genetiken vid Beckwith-Wiedemanns syndrom &r komplicerad.
Det &r annu mycket som ar oként. Vid en del andra séllsynta
diagnoser och syndrom gar det att pavisa att de orsakats av en
foréandrad gen eller att delar av kromosomerna fallit bort, blivit
dubblerade eller finns i tretal nar det ska vara tva.
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Vid BWS &r det en kombination av flera olika stérda genetiska
mekanismer som paverkat fostret redan vid celldelningen.

Nar ett barn blir till far det sin arvsmassa, generna, i dubbel
uppsattning. Halften av generna kommer fran mamman och halften
fran pappan. Generna ligger efter varandra i tva langa parallella
strangar och bildar vart DNA. Tatt férpackade i vart DNA kallas de
kromosomer. Ménniskan har 46 kromosomer ordnade i 23
kromosompar. Ett par av dem ar kénskromosomer, kallade X och
Y.

—Vid BWS finns forandringar pa en del av den korta armen av
kromosom 11, sa Cecilia Hulthe.

Manniskan har ungefar 25 000 gener i varje cell. Alla anvénds inte
hela tiden. Nagra ska till exempel bara vara aktiva under
fosterutvecklingen. Vissa ska bara vara aktiva om de arvts av
mamman eller pappan. Funktionen att stdnga av den andre
foralderns anlag kallas genomisk pragling.

Under fosterutvecklingen &r normalt bara den ena forélderns gener
aktiva pa den aktuella delen korta armen av kromosom 11.

— Det ar dessa mekanismer som kan vara paverkade vid BWS.

Inom det aktuella omradet pa kromosom 11 finns gener som skall
vara aktiva eller avstangda beroende pd om genkopian érvts fran
modern eller fadern. Det finns sa kallat imprinting center IC1 och
IC2 som styr detta genom att det satts en metylgrupp pa
imprintingcentret eller inte. Nar det blir fel i detta kan BWS uppsta.
Detta &r i de allra flesta fall inte &rftligt.

— 150 procent av fallen med BWS har det blivit ett fel i
metyleringen pa den kopia som arvts fran modern. Det leder till att
vissa gener som ej skall vara aktiva blir aktiva och att vissa som
skall vara aktiva istéllet &r avstangda, sa Cecilia Hulthe.

Man tror att det i och med detta blir gener som framjar tillvéxt mer
aktiva &n de normalt skulle vara och att gener som hammar
tillvaxten blir mindre aktiva.

— Det leder till att tillvaxten &r storre &n den annars skulle vara, sa
Cecilia Hulthe.

| 20 procent av fallen ar orsaken till tillstandet att hela eller delar av

kromosom 11 fran modern blivit utbytt mot kromosom 11 fran
fadern pa ett tidigt stadium av fosterutvecklingen. Det heter
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uniparentell disomi, vilket betyder att barnet bara har pappans
kopior av de aktuella generna. Detta &r inte heller &rftligt i de allra
flesta fall.

Ibland, och sarskilt da det finns tidigare personer i slakten med
BWS, kan felet sitta i sjalva DNA-koden. Da felet sitter i koden blir
det arftligt men om man utvecklar symtom beror pa om man arver
forandringen fran sin mor eller far. Man brukar séga att anlaget har
nedsatt penetrans (genomslagskraft) om det arvs fran en man. Det
innebér att det ar framforallt da anlaget arvs fran modern som
personen far symtom. Pa sa satt kan det se ut som om sjélva anlaget
hoppar mellan generationerna. De barn som inte arver anlaget kan
dock inte fora det vidare till nasta generation.

Det finns ocksa andra mer ovanliga genetiska orsaker till BWS.

For att veta om det finns upprepningsrisk maste det vara kant
vilken forandring som ett barn med BWS har. Men det ar inte
alltid den genetiska forandringen hittas.

Arftlighet

85 procent av fallen med BWS ar sé kallade sporadiska former. Det
betyder att tillstandet inte arvts av foraldrarna, utan uppstatt hos
denna individ for forsta gangen. BWS arvs da inte heller vidare.

| 15 procent av fallen ar det en arftlig form. En kvinna som har
anlaget for BWS har 50 procents risk att fa ett barn med syndromet
vid varje graviditet. De barn som inte fatt anlaget blir friska och for
inte anlaget vidare.

Fragor till Cecilia Hulthe

Nar uppstar kromosomforandringen?

— Det ér lite olika och dven beroende pa vilken genetisk forandring
som finns hos barnet. Det dr okant exakt nar forandringen sker. Det
ar inte sakert att ett prov pa moderkakan i vecka 11 fangar upp
forandringen. Mojligtvis kan det mérkas senare i graviditeten.
Ibland kan det vara sa att man inte kan aterfinna férandringen i alla
kroppens celler heller.

Jag har den arftliga varianten av BWS och min son har BWS.
Innebar det att han kan fa barn som ocksa far tillstandet?

— Det gar inte att utesluta, men risken borde vara lag.
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Vart barn har den arftliga varianten av BWS. Hur kommer det
sig da att ingen mer i slakten har tillstandet?

— Det kan finnas slaktingar langt bak i slaktledet som haft
Beckwith-Wiedemanns syndrom. Det kan ocksa vara sa att
forandringen uppstatt for forsta gangen hos ert barn men att den ar
arftlig vidare fran barnet.

Personer med BWS tycks ha mer eller mindre risk for att fa
tumorer, ar det beroende pa vilken genetisk forandring som ar
orsak?

—Ja. Ta upp frdgan med er lakare eller genetiker. Aven om risken
beddms som olika, galler mig veterligen rekommendationen att alla
barn med BWS ska kontrolleras med ultraljud upp till atta ars alder.

Finns det nagot register dar uppgifter om alla personer med BWS
finns samlat?
— Nej, jag kanner inte till nagot sadant register.

Waldemar har BWS

Nar Sara och Jens traffade lakaren pa avdelningen beréattade han att
han missténkte att Waldemar hade Beckwith-Wiedemanns
syndrom. Waldemars symtom med navelbrack, stor tunga, olika
stora sidor och ett blodsockervarde pa noll vid fodseln tydde pa det.
— Léakaren hade behandlat ett barn tidigare med BWS, séger Jens.

— Darfor gick det fort att faststalla att Waldemar hade syndromet,
sager Sara.

Waldemar gavs dropp for att halla blodsockernivan i balans. Sara
forsokte amma, men tvingades ge upp eftersom sonen inte kénde
nagon hunger.

— Waldemar fick mat via sond och flaska plus droppet, séger Sara.
— Han gavs ocksa lakemedel for att minska insulinproduktionen,
sager Jens.

Familjen blev kvar pa sjukhus under tva manader. Under tiden
undersoktes Waldemar noggrant.
— Vi hade ett valdigt bra stod av barnlékaren, sager Jens och Sara.

Vid en magnetrontgenundersokning tre veckor efter fodseln

upptacktes att Waldemar saknade skiljevdgg mellan njurarna.
— Infor rontgen skulle han fasta for att kunna sovas, sager Jens.
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For foréldrarna var det en pars att fasta Waldemar som hade

lagt blodsocker.

— Det ar nog det varsta vi varit med om. Vi var nyblivna foraldrar
med ett sjukt barn. Vi hade inte landat i rollen som féraldrar och all
medicinering och blodprovskontroller som gick efter ett speciellt
schema, séger Jens.

— Under natten skulle vi aven lista ut hur vi skulle trappa ner
medicinering och sondmatning pa Waldemar for att vara fastande
infor undersokningen, sager Sara.

Plastikkirurgi vid Beckwith-Wiedemanns syndrom

Nar vi 6vervager operation av tungan ar det viktigt att balansera
risk mot nytta. Det berattade Erik Neovius, 6verlakare vid
Stockholms Kraniofaciala centrum, kliniken for rekonstruktiv
plastikkirurgi pa Karolinska Universitetssjukhuset i Solna.

80-99 procent av alla barn med Beckwith-Wiedemanns syndrom
fods med en stor tunga, sa kallat makroglossi. Men det ar inte alla
som behdver opereras. Indikationer for operation ar att den stora
tungan ger andnings- och matningsbesvar, paverkar tal, tander, bett

eller utseende.

— Naér vi Gvervéger operation dr det viktigt att balansera risk mot
nytta. Oftast racker det inte med ett sk&l, som att tungan &r stor, for
att vi ska operera. Men om den till exempel faller tillbaka och
orsakar andningsuppehall vid sémn &r anledningen storre, sa Erik
Neovius.

Beslut om operation eller inte fattas av plastikkirurgen vid nagot av
de sju universitetssjukhus dar operationerna genomfors. For att fa
en bedémning kan foréldrarna vénda sig till sin huslakare eller
barnlakare for att fa en remiss till ett universitetssjukhus.

— Ni har rétt till en “second opinion”, ett andra utlatande av en
annan lakare, om ni inte dr tillfreds med ett beslut, sa Erik Neovius.

Det finns en méngd olika tekniker som kan anvandas for att minska
tungans storlek. Erik Neovius visade en uppstallning med 6ver
tjugofyra olika operationstekniker.
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— Teknikerna ar manga, men det finns fa studier om dessa
operationer. Det &r ett skal till olika asikter vid olika kraniofaciala
center om vilka metoder som dar bast, sa Erik Neovius.

En av fa studier som gjorts om tungreduktion bygger pa tjugo ars
erfarenhet och omfattar 64 patienter med stor tunga, makroglossi
(Kadouch et al). Av dem hade 31 milda symtom, darfor var
operation inte aktuell. De resterande 23 opererades. Medelaldern pa
de opererade patienterna var drygt 1,5 ar. Tva av dem fick
komplikationer efter operationen.

| en annan studie med 10 patienter fick 7 béttre tal och
artikulationsformaga efter operation (Shipster et al). | en tredje
studie med 17 patienter hade tva besvar med artikulationen &ven
efter operation (Van Borsel et al).

Den vanligaste tekniken ar att ta bort en kil av tungspetsen. Med
den minskar tungan i langd, men ar fortfarande tjock. Fram till
2012 anvéndes en metod med T-formad reduktion fér makroglossi
vid Karolinska Universitetssjukhuset. Tekniken forde med sig vissa
problem. Pa grund av svullnad efter operation beh6vde patienterna
ofta tub under flera dygn for att fa fria andningsvagarna. Det
innebar lang total vardtid. | 75 procent av fallen tillstotte
komplikationer.

— En familj ville ha en annan metod. Den anvénds vid Great
Ormonds Street Hospital i London, dit alla Englands operationer av
detta slag centrerats. Familjen begérde ekonomisk ersattning av
landstinget for att aka dit och fick det, berattar Erik Neovius.

Han foljde forberedelserna, operationen och varden efterat.

— De engelska kirurgerna anvande en kil/nyckelhalsteknik, dar
barnets andningsstod kunde tas bort tidigt efter operation. Det
minskade intensivvardtiden och komplikationerna, sa Erik Neovius,

Den engelska metoden har sedan 2013 anvénts pa tva barn vid
operation pa Karolinska Universitetssjukhuset. Den har lett till
farre varddagar pa intensiven fran tidigare 7,2 till 1,5 dagar. Den
totala vardtiden har minskat fran 19 dygn till 4,5.
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— Tack vare aktiva och fragvisa foraldrar som ifragasatte gangse
metoder, anvander vi idag en ny operationsmetod med férre
komplikationer, sa Erik Neovius.

Fragor till Erik Neovius

Vad kan goras om barnet har andningsproblem trots operation av
tunga, mandlar och polyper?

— Det gar att operera tungan igen, men det ar nagot vi drar oss for
om det galler tungan i de bakre regionerna. Tungan svaller mycket
efter operation dar och det &r komplicerat att uppratthalla sakra
luftvégar under den tid det krévs innan svullnaden avtar. En annan
I6sning kan vara att anvanda CPAP, som ger ett overtryck vid
inandningen, men den kraver lang tillvéanjning.

Hur bedéms om en tunga ar for stor?

— Tungan &r stor om den ar utanfér munnen 95 procent av
vakentiden. Eller om barnet har svarigheter att svélja, for att det
finns for lite plats. Det kan ocksa vara att tungan trycker pa
tanderna i underkaken sa att barnet far felstallning av tanderna eller
underbett.

Vaxer tungan nar barnet blir storre?

— Har barnet BWS &r tungan oftast stor vid barnets fodsel. Nér
barnet vaxer till blir den for det mesta mer proportionerlig. Hos en
del barn véxer tungan éven efter fodseln.

Waldemar kommer hem

Det var forst nar familjen kom hem som de bérjade reflektera dver
vad det innebar att deras forstfodde hade BWS. Ingen av dem sokte
information pa internet,

— Det var mycket praktiskt som skulle hanteras med
blodsockervarden och matning, séger Jens.

For Sara blev det kdnslomassigt kdampigt under foréldraledigheten.
Alla andra som hon kéande fodde barn som inte hade nagra
syndrom. Hon kénde sig bitter dver sin familjs situation.

—Jag gick till en psykolog och grat. Det var skont att fa séaga hur
det kandes, sager Sara.
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Ortopedi vid Beckwith-Weidemanns syndrom

Hos ett barn ar tillvaxtzonerna fortfarande éppna. Det gor dem
mojliga att paverka med operation, for att minska
langdtillvéaxten.

Det sa ortoped Ann-Charlott Soderpalm, éverlakare vid
Barnortopeden, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Barn med Beckwitt-Wiedemanns syndrom kan komma i kontakt
med en ortoped av flera olika anledningar. Det kan vara att benen
ar olika langa, fotterna olika stora eller om ryggen ar sned, som vid
skolios.

Om benen &r olika langa marks det pa att backenet ar snedstallt.
Skillnaden i benldangd kan matas till exempel genom att l&gga block
av olika h6jd under det korta benets fot till dess att béckenet &r i
balans. Den hojd som lagts under det korta benet ar da lika med
benlangdsskillnaden. Benens langd kan ocksa faststéllas med
rontgen. Ar skillnaden i benlangd under tvéa centimeter kravs i
allmanhet ingen atgard.

— En liten benl&ngdsskillnad brukar vanligtvis inte synas alls.
Storre skillnader ger ofta upphov till hélta. | vissa fall
rekommenderar vi ett korrigerande inldgg, sa Ann-Charlotte
Soderpalm.

Ar benskillnaden stérre, mellan tvd och fem centimeter och mer &n
fem centimeter kan den atgardas med olika kirurgiska metoder.
Dels kan det langa benets tillvaxt bromsas in, dels kan det korta
benet forlangas. Ortopeden tittar pa barnets proportioner i kropp,
armar och ben. For att besluta om atgérd réaknas barnets forvantade
benléngdsskillnad som fullvéxt ut.

Detta gérs genom upprepade benlangdsmatningar pa rontgen
(oftast atminstone tva matningar). En rontgen av vanster
handskelett kan goras for att bedoma skelettmognad/skelettalder i

forhallande till kronologisk alder.
— Utifran dessa uppgifter bedémer vi vid vilken alder och benlangd

som barnet ska opereras, beskrev Ann-Charlott Soderpalm.
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For att stoppa tillvaxten i det langa benet anvander ortopeden en
metod dar man borrar i rérbenets tillvaxtzon ovanfor och eller
nedanfor knat. Denna atgard anvéands ofta om benlangdsskillnaden
beréknas bli mellan tva och fem centimeter. Rérben kallas de langa
och smala skelettdelar som finns i armar och ben. Stora rérben ar
delvis ihaliga inuti. | &nden av dem finns tillvaxtzoner som ar
oppna sa lange barnet vaxer. | puberteten sluts de och forvandlas
till hart ben. For att bromsa tillvéaxten i benen maste operationen
ske innan tillvaxtzonerna slutits.

— Vi borrar hela vagen igenom benet i tillvaxtzonerna runt knéna.
Den lakningsprocess som da startar ser till att tillvaxtzonerna sluts
och benet slutar véxa pa langden, forklarade Ann-Charlott
Sdderpalm.

Barn med BWS kan ocksa fa krokt ryggrad, skolios. Vid skolios
undersdks benens langd, om ryggen ar i balans och rérligheten.
Rotationen i ryggen méts med en skoliometer. Mé&tningarna
kompletteras med slatrontgen for att se hur kotorna ser ut och for
att mata vinklar.

Skolios kan vara strukturell eller funktionell.

— Vi undersoker alltid vad skoliosen beror pa. Det kan bero pé en
missbildning i kotorna, strukturell skolios. De ska vara fyrkantiga,
men om det finns en halv kota blir ryggen krokig. Kotorna kan
ocksa vara sammanvuxna, sa Ann-Charlott Séderpalm.

Vid BWS ér skoliosen ofta funktionell och beror pa att barnets ben
ar olika langa. Det innebér att den da kan atgardas genom att
ratstalla backenet, inldgg i skorna eller utjamnad benlangdsskillnad
med en operation.

Fragor till Ann-Charlott Soderpalm

Nar gors en bedémning om barnet ska opereras eller inte?

— Varje gang vi traffar ett barn med fragestéllning om
benlangdsskillnad gor vi i forsta hand en klinisk bedémning.
Beroende pa hur stor benlangdsskillnaden &r avgor vi nar det kan
bli aktuellt att verifiera d&ven med rontgenundersokning. I allménhet
blir det oftast inte aktuellt med réntgen av detta skal fore sju ars
alder. Darefter far vi avgora nar nasta kontroll ska ske, kliniskt
och/eller rontgenologiskt — och beroende pa de berékningar man
senare gor, kan man komma fram till en lamplig tidpunkt for att
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utjamna benléngdsskillnaden. Vid till exempel 2,5 centimeters
skillnad brukar operation bli aktuellt forst ganska néra forvantad
slutlangd, kanske forst runt 15-ars alder for en pojke.

Kan ben och fotter véxa ikapp varandra om de ar i olika langd?
— Nej, troligen inte. Jag har inte mott nagon vars medfodda skillnad
vaxt ikapp.

Kan benlangdsskillnad komma nar barnet blir storre?

— Ja det kan den. En véldigt liten skillnad kan 6ka med tiden hos
det vaxande barnet och blir kanske synlig forst da den uppgar till
tva centimeter. Ibland noteras detta forst i samband med
skolldkarkontroll i skolar 4, da undersékning av ryggen ingar. En
benlangdsskillnad kan da noteras som ett snedstallt backen och
funktionellt krokig rygg.

Finns det nagra restriktioner for barnet efter borrning av
tillvaxtzonen i benen?

— Barnet ska inte agna sig at kontaktidrott, pa grund av risken for
benbrott, inom fyra veckor efter operation. | dvrigt har vi inga
restriktioner.

Paverkas balansen av benléangdsskillnad?

— Nej, balans styrs av andra faktorer, till exempel syn,
balansorganet i innerérat med mera. En del personer med oliklanga
ben kan dock uppleva att snedstéliningen i backenet kanns
obekvam och att halta likasé kdnns som en “obalans”. Men det ar
inte samma som att inte kunna halla balansen eller sta pa ett ben till
exempel.

Gar det att operera armar om de ar av olika langd?

— I allménhet gor vi inget at armarna. Armlangdsskillnad har
mindre betydelse for individens funktion an benlédngdsskillnad.
Tillvaxtzonerna i armarna ar mer komplicerade att atgarda. Vid stor
skillnad i 6verarmslangd (till exempel kort 6verarm pa grund av
skada i tidig barndom) kan man dock i vissa fall utféra
forlangningsoperation av Gverarmen.

Waldemar ska kanske operera tungan

Nar Waldemar var ett och ett halvt ar diskuterades om han skulle
operera tungan eller inte. D& hade han inga problem varken med
tal, formaga att andas, svélja eller ata.

Dokumentation nr 483 © Agrenska 2015 19



Beckwith-Wiedemanns syndrom

— Beslutet var vart, men det ar svart att fatta ett beslut som handlar
om att forebygga problem som kan komma, séger Sara.

— Alla som star infor ett sadant beslut vill ha en kristallkula dar
man kan se hur det ser ut om femton ar om man opererat eller inte,
sager Jens.

Nu, nar han &r sex ar ser de att den stora tungan paverkat
underkéken och tanderna. An &r inget beslut fattat om operation,
men bettutvecklingen foljs kontinuerligt.

Overlag har de forsokt att problematisera Waldemars symtom sa
lite som mojligt. De oroar sig inte i onddan. De har tagit problemen
nér de dykt upp.

— Ett skal &r kanske att jag sjalv har protes, sdger Jens och stracker
fram sin hogerhand.

— Vi ser inte Waldemar som summan av problemen han kan ha,
utan som Waldemar bara, sager Sara.

Waldemar har en skillnad i benlangd pa tva centimeter.

— Det syns pa hans gang att benen ar olika langa, sager Jens.

— Men han gar och springer som han vill. Han har endast halinlagg
i skorna utomhus, séger Sara.

Psykologiska aspekter vid Beckwith-Weidemanns syndrom

Uppmuntra ditt barn att skaffa sig vanner och intressen. Det
kan bli bra stéd genom livet. Det sa Astrid Skoglund, leg
psykolog vid Kraniofaciala teamet vid Akademiska sjukhuset i
Uppsala.

Psykolog Astrid Skoglund méter manga barn med annorlunda
utseende och deras oroliga foraldrar. Hon tipsar om strategier for
att forebygga psykisk ohélsa.

— Forskning visar att barn som tidigt 1ar sig hur de kan ta kontakt
och leka med andra och lésa konflikter, sa kallade sociala
fardigheter, kan ha det lattare. Overhuvudtaget verkar nara
kompisrelationer skyddande, sa Astrid Skoglund.

Barns utveckling

Hon borjade med att beratta om barns utveckling i olika aldrar och
de sérskilda utmaningar som barn med Beckwith-Wiedemanns
syndrom kan méta.
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Nar barn ar mellan ett och fyra ar borjar de bli en egen person, som
kan dela sina kanslor och upplevelser med andra. Det som ar
speciellt vid BWS ér att de kan fa fragor kring sitt utseende.

— Det kan vara bra att hjalpa barnet med vad det kan svara, sa
Astrid Skoglund.

Vid fem till sju ars alder vacks lusten att prova nya saker och
kompisar blir allt viktigare. Den empatiska formagan utvecklas och
sjalvbilden foréndras.

— Barn med BWS kan borja fantisera om sitt tillstand och kanna oro
och radsla infor det. Ofta jamfor de sig med andra barn. Det &r
viktigt att foérbereda barnen och ge dem kunskap infor sina
behandlingar, sa Astrid Skoglund.

| aldern atta till tolv ar utvecklas barnets sjélvbild. Det reflekterar
inte bara 6ver hur det ser ut, utan ocksa vem det ar. Barnet kan bli
medvetet om sidor hos sig sjalv som det tycker mindre bra om.

— For barn med BWS kan sjélvkanslan hamna i en svacka i denna
alder. De kan fundera mycket pa livsfragor och sjukdom. Som
foraldrar kan det vara sérskilt viktigt att starka barnets intressen och
sjalvkansla i denna period, sa Astrid Skoglund.

| tonaren utvecklas formagan att tanka abstrakt och lusten att
resonera och ifragasatta — det galler inte minst de vuxna. Den unge
vill passa in i gruppen de &r i och kan brottas med perioder av
sjunkande sjalvkansla och en pessimistisk livssyn.

— Det som ar sarskilt utmanande for de som har BWS ar fragan om
tillnorighet. Som foraldrar &r det viktigt att vara uppmarksam pa
hur er tonaring mar och vid behov soka hjalp, sa Astrid Skoglund.

Forebygga utanforskap

FOor att stotta barnet ar det bra att prata om diagnosen. Genom att
samtala om BWS kan foréldern fa reda pa hur mycket barnet
forstatt och en chans att reda ut eventuella missforstand. Med 6kad
kunskap blir diagnosen mindre laddad och det blir l&ttare att mota
andras fragor.

For att forebygga utanférskap och mobbing kan det vara bra att
beratta om barnets diagnos pa forskola och skola. Om nagon sagt
eller gjort ndgot krankande mot barnet ar det viktigt att lyssna pa
barnets egen upplevelse och kanslor infor det intréffade.
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— Barn har latt att skuldbel&gga sig sjélva for det som héant. Undvik
det genom att betona att det &r bra att de berattar, sa Astrid
Skoglund.

Hon tyckte det var viktigt att foraldrarna gick till hdgre instans
direkt om barnet blivit utsatt av krankningar av en vuxen.
Foraldrarna i publiken protesterade och ville hellre séga till den
som gjort fel forst.

— Om det var en allvarlig handelse, som riskerar att upprepas, ar det
bra att inte barnet eller foraldrarna ensam tvingas béra detta, utan
att hogre instans kan markera att detta inte ar acceptabelt beteende,
sa Astrid Skoglund.

Hon avslutade med att tipsa om bra lasning till foraldrar kring olika
amnen.
... Om barn, utveckling, uppfostran, beteendeproblem:
« Fem ganger mer kirlek... — Martin Forster
« Jag tors inte men gor det anda: om barns valmaende
och sjalvkénsla — Martin Forster
www.1177.se
*  Om barns utveckling
» Forberedelsetips infoér behandlingar
» Beréttelsebok
«  Syskonwebben, lank via Agrenska.se

Lastips till far- och morforaldrar

Prenumera pa nyhetsbrev fran Nationellt kompetenscentrum
anhoriga, NKA http://www.anhoriga.se/

Ldas boken Annorlunda barnbarn av Monica Klasén McGrath

Las pa Frambus hemsida www.frambu.no

Waldemar och ultraljudsundersékningarna

Sara och Jens tar informationen till Waldemar om hans syndrom i
etapper. Eftersom han varit pa kontroller sedan han var liten vet
Waldemar att han har ett syndrom. Men hur mycket han funderat
pa BWS vet de inte.

— Waldemar ar talig och anpassningsbar infér undersokningarna
och provtagningarna, sager Sara.

— Han gnéller nastan aldrig, séger Jens.
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Sjalv har Waldemar inte talat med dem om sin tunga. Den enda
gangen var nar barnen i forskolan jamférde genom att lipa, stracka
ut tungorna. Da hade Waldemar langst tunga. Det var inte mer med
det.

Waldemar har en typ av BWS som har ékad risk att fa tumarer.

— Dagarna innan vi ska pa ny ultraljudsundersokning och innan vi
far svar, ar alltid lite speciella, sager Jens.

— Nu ar han sa pass stor att vi kanner att vi nastan ar i mal, eftersom
risken for tumaorer minskar med aldern, séger Sara.

Att vara foralder till ett barn med Bechwith-Weidemanns syndrom

— Efter tio ars alder ar det inte s& mycket att sdga om ett barn
som har BWS. Det ar det som ar pudelns kdarna. Det &r lugnt.
Det sa Therese Mattson Nilsson, ordférande i BWS-foreningen
nar hon talade vid familjevistelsen pa Agrenska.

Hennes familj bestar av maken Anders, sonen Anton tolv ar och
Samuel tio ar.

— Som ni ser pa bilden har har en av s6nerna, det ar Anton,
glasdgon, den andre har BWS, det &r Samuel, beréttar Therese
Mattsson Nilsson.

Nu nar Samuel gar i fjarde klass ar hans diagnos BWS inte
markvardigare n att ha glasdgon menar hon. Han gar visserligen
pa sina kontroller, annars ar det inget sarskilt. Han klarar sig bra i
skolan.

| borjan var det mer problematiskt. Pa forsta ultraljudet fyra
manader innan berdknad forlossning beréattade lakaren att barnet
hade navelstrangsbrack och gigantism.

— Det var en mardromslik situation dar vi skulle besluta oss for att
fullfolja graviditeten eller inte, beréttar Therese Mattsson Nilsson.

De fick avvakta nagra veckor till ett nytt ultraljud. Da lat lakaren

trygg:
—Jag kan inte se annat &n att ni skulle kunna foda ett barn som bara

behdvde en bukoperation vid fodseln, sa l&dkaren.

Sa blev det ocksa. Samuel foddes och opererades fem timmar
senare. Mamma Therese drabbades av havandeskapsforgiftning
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efter forlossningen. Therese hade l&st i Socialstyrelsens
beskrivningar av sallsynta diagnoser redan vid forsta ultraljudet for
att ta reda pa vad navelstrangsbrack var. Nar lakaren beréattade att
de missténkte att Samuel hade BWS visste hon redan vad det var.
— Jag hade noterat att Samuel, forutom sitt navelbrack hade
storkbett. Lakarna sa ocksa att han hade en nagot bred tungrot. De
symtomen lade jag ihop med att jag hade haft mycket fostervatten
under graviditeten, sager Therese.

Samuel har en arftlig form av BWS. Det innebér att hon vid varje
graviditet har femtio procents risk att fa ett barn med BWS.
Storebror Anton &r testad. Han har inte syndromet.

Att fa i Samuel mat var anstrangande eftersom han inte orkade ata.
Han fick mat via sond och nappflaska. Storebror var pa dagliga
besok hos mamma och lillebror pa sjukhuset.

— I borjan handlade allt mest om att hantera situationen. Jag var
hela tiden orolig 6ver om jag skulle fa behalla Samuel eller inte,
séger Therese.

Under sina forsta ar genomgick han en rad operationer. Nar han
borjade forskolan pratade han inte. Han borjade prata forst nér han
var tva och ett halvt ar.

— Nar han var mellan tre och fem ar hade han ett hemskt
hungerhumar. Jag maste standigt ha nagot i fickan att ge honom for
att hindra ett raseriutbrott. Fick han bara en banan i sig, blev han
glad igen, sager Therese.

Familjen har hela tiden pratat 6ppet om att Samuel har BWS.
Samuel har hela tiden haft mycket fragor. Dem har vi forsokt att
besvara, sager Therese.

Nar han var omkring fyra ar undrade han varfor de skulle till
sjukhus sa ofta.

Det &r for att kontrollera att du &r frisk och inte har en klump som
vaxer i magen, forklarade foraldrarna da. Med det beskedet var han
nojd. Det var forst nar han var atta ar och tva slaktingar avlidit i
cancer som han blev orolig och insag vad ultraljudet kan visa.

— Lakaren berattade att om de upptéackte nagot hade de en
genomtankt plan for hur “klumpen” skulle hanteras. Det gjorde
Samuel lugnare. Ibland aterkommer oron och da pratar vi om det
igen, sager Therese.
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Nar hon planerade sitt foredrag fragade hon Samuel om han tanker
pa BWS ibland.

Ja, medgav han, men han tyckte inte den var sa farlig. Kompisen
som &r allergisk har det varre tyckte han.

En kompis undrade varfor Samuel hade sa platt navel.

— Da svarar han att jag opererades nar jag var nyfodd. Det var inte
mer med det, ber&ttar mamma Therese.

Storebror Anton har helt klart hamnat i klam, eftersom Samuel,
som ocksa haft krupp och astma, tagit mycket av foraldrarnas och
sérskilt hennes uppmarksambhet.

— Nu i efterhand 6nskar jag att jag tillbringat mer tid med sjalv
Anton ndr han var liten. Vi var alltid tillsammans allihop, men han
hade behovt vara ensam med en foralder ibland och fa odelad
uppmarksamhet emellanat, sager Therese.

Det forsoker hon téanka pa idag. Hon avslutade med att
upplevelserna med Samuels BWS har gjort familjen man om att ta
vara pa livet, varje dag.

Foreningsinformation

Therese Mattsson Nilsson ar ordférande i BWS Sverige, som ar
den officiella féreningen for Beckwith-Wiedemanns syndrom i
Sverige. Foreningen bildades ar 2000 och ar en stédorganisation for
alla som har eller kanner ndgon med Beckwith-Wiedemanns
syndrom och dess relaterade tillstand.

L&s mer pa http://www.bwssverige.se/
Foreningen finns ocksa pa Facebook "BWS Sverige”.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

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

— Vi &r noga med att planera innehallet sa att
forutsattningarna fér barnen blir sa bra som mojligt under
veckan, berattade Astrid Emker, pedagog fran barnteamet om
Agrenskas pedagogiska arbete vid en familjevistelse.

— Barn som har Beckwith-Weidemanns syndrom har olika
kombinationer av symtom som forekommer i varierande

svarighetsgrad. Det ar darfor viktigt att alltid se varje individs
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behov. Med detta som utgangspunkt har vi utformat programmet
for barnen och ungdomarna under veckan, sa Astrid Emker.

Personalen laser in medicinsk information och dokumentation fran
tidigare veckor och samtalar med foraldrarna om barnens behov.
De hamtar ocksa in information fran barnens skola. Darefter
planeras veckans aktiviteter med barnen.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Pedagogiken utgar fran ICF, som é&r ett
klassifikationsredskap dar man beddmer den totala livssituationen
for personer med funktionsnedséttning. Det ar framtaget av
Varldshalsoorganisationen, WHO.

Paverkansfaktorer for delaktighet handlar dels om kroppsliga
faktorer, men ocksd om omgivningen.

— Vi utgar fran barnens behov och forutséttningar. Pedagogiken
syftar till att de ska vara sa vara sa delaktiga som majligt i de
aktiviteter som genomfors under veckan. Det innebar ocksa att
personalen ska vara lyhdrda infor barnens behov och skapa en
optimal miljo, sa Astrid Emker.

Vad ar viktigt for era barn i vardagen? fragade hon och bad
foraldrarna prata med varandra. Tank pa att storvaxta barn ofta
uppfattas som aldre an de ar. For att omgivningen ska forsta ar det
viktigt att vara Oppen med att det ar ett barn med syndrom. Att
barnen blir sedda och behandlade som vilket annat barn som helst.
Det skapar trygghet. De ska inte sérbehandlas. Problematiskt att det
saknas klader och hjalpmedel for storvaxta barn.

Programmet som byggts upp for familjeveckan har formats for att
stimulera kommunikation genom samlingar, med sang, rim och
ramsor, som forstarks med tecken och bilder. Ett annat mal &r att
stimulera fin- och grovmotorik, balans och koordination.
Finmotoriken stimuleras vid aktiviteter med bild och form nar
barnen klipper, malar och klistrar.

Grovmotoriken stimuleras genom fysiska aktiviteter i skogen och
ojamn terrang.

— | barnteamet arbetar vi mycket med att man duger som man ar, sa
Astrid Emker.

Personalen laser sagor som krakan Engelbert, som moter olika djur
som séger ur han ska ta sig fram. Han forsoker pa olika satt anda
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tills han moter en skata som séger att du ska ju flyga. En annan bok
anvandbar bok &r Pricken, som &r fodd i en familj dar alla andra ar

helt vita.

Bockernas innehall vacker ofta samtal om olika kanslor och tankar

kring hur det &r att vara annorlunda.

Las mer om vilket material som anvénds pa Agrenskas webbplats.

Syskonrelationen

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver kunskap,
att fa traffa andra och ha ndgon som orkar lyssna pa dem. Det
visar forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i deras roll i vara syskongrupper,
berattade Rebecka Eliasson pa Agrenska.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast ar den langsta
relation vi har i livet. Den ar fylld av gemenskap och karlek, men
praglas ocksa av rivalitet, avund och konflikter. Vad som
dominerar kan vara olika och &ven andra sig 6ver tid.

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

Han berattade om erfarenheterna fran arbetet med syskonen under
familjevistelserna. Under veckan utgar personalen fran syskonets
behov och fragor, for att de ska fa strategier att hantera sina kéanslor
och sin vardag. Under familjevistelserna pa Agrenska har
barnteamet utarbetat ett program for syskonen som utgar ifran
kunskap, kanslor och bemastrande. Kunskap ges utifran fragor om
diagnosen som syskonen arbetat fram tillsammans. Kanslor
hanteras genom ett Gppet och tillatande klimat, dar alla ska kdanna
sig bekvama med att prata fritt.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant

som kan kallas for ”déaliga hemligheter”.

Kanslor och fragor

Att fa ett syskon med funktionsnedsattning vacker manga fragor
och kanslor. Det ar en orolig tid. Den nya situationen paverkar
vardagen och syskonrollen.
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— Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedséattning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att 6verskatta barns
kunskap och vad barn forstatt. Barn har mindre mojligheter att
paverka sin situation och omgivning pa grund av sin alder och
sociala situation, sa Rebecka Eliasson.

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

Efter 9-arsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron &n de
haft tidigare. De bdrjar se konsekvenser och uppmarksammar
Reaktioner fran omgivningen.

— | den aldern barjar det bli jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. De noterar blickar och borjar
fundera pa hur de ska forklara for andra, sa Rebecka Eliasson.

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

Syskonens program

Den forsta dagen p& Agrenska ar det fokus pé barnet eller
ungdomen vars syskon har Beckwith-Wiedemanns syndrom.
Syskonen berattar om sig sjélv eller sin familj om man vill. Andra
dagen borjar man fundera kring diagnosen och formulera fragor till
sjukskoterska eller lakare. Till dem kan de stélla alla fragor de har.
Informationen om diagnosen utgar alltid fran barnens egna fragor
och funderingar. | de yngre aldrarna racker det ofta att syskonen far
ett namn pa sjukdomen och en kort beskrivning av hur den
paverkar deras bror eller syster. | nioarsaldern vaxer en mer
realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen inser att villkoren ar olika.
De borjar se och forsta konsekvenser av syskonets sjukdom.
Fragorna kan handla om hur det ska ga for deras bror eller syster i
skolan och hur framtiden ser ut.

| aldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld 6ver
att de sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg 6ver
att inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor
som de burit pa lange en chans att luftas.
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For nagra ar sedan var det en pojke som trodde att han orsakat sin
brors cancerdiagnos. Nej, blev svaret fran lakaren. Lattnaden syntes
i 14-aringens ansikte.

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

Pa onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kanslor. Syskonen traffas 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
gora kamratbanan som bestar av dventyrsbanor dar de far agera
tillsammans for att klara 6vningarna.

Att lara kénna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden
for samtal dér de kan dela hemligheter, kanslor och strategier.
Personalens uppgift i samtalen ar att bekrafta barnens kénslor, inte
avvisa dem genom att ge trost. Det ar viktigt att syskonen far lufta
det svara.

De behover veta att det &r okej att kdnna som de gor och att de inte
ar ensamma i den kanslan. Det osagda kan latt kdnnas som en
klump i magen eller ndgon annanstans i kroppen. | familjen ar det
kanske inte alltid sa latt att prata eftersom foraldrarna har sa
mycket att gora med barnet som har funktionsnedséttning att
syskonet inte vill belasta dem.

Att béra det tunga inom sig skapar stress.

Berattelsebok

Under veckan skapar syskonen en beréttelsebok om sig sjélv, om
diagnosen och om sina egna strategier. En 6vning kan vara att rita
av sin hand, som en symbol for dem sjalva. Vid tummen ska de rita
tva saker de ar bra pa. Vid pekfingret saker de vill ska handa om
tva ar. Vid langfingret, vad andra sager de ar bra pa. Vid ringfingret
drommar. Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

En annan del i berattelseboken &r att fylla en cirkel med tartbitar av
kénslor. Gladje, sorg och ilska. Cirkeln blir en utgangspunkt for att
diskutera vilka de svara kanslorna ar och vad man kan gora at dem.
Men ocksa vilka de harliga kanslorna ar och hur de kan kénnas
oftare.
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Innehallet i veckan gar ut pa att skapa ett éppet och tillatande
klimat déar det &r okej att prata kanslor och ha drémmar. Da kan
aven de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern

Syskonens tips till foraldrarna &r att de ska fa mer tid med sina
foraldrar. Nastan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa.

— En pappa som skjutsade sitt barn till ridningen lade till fika
efterat. Tack vare det blev turen som tidigare var ytterligare ett
stressmoment blev deras egen stund tillsammans varje vecka, sa
Rebecka Eliasson.

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

Men det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att barnen
har 6kad mognad jamfort med jamnariga, har stark empati,
engagemang, ansvarskansla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen. En positiv sak &r att man far

ga fore i kon till Liseberg.

Las mer om Agrenskas syskonarbete pd www.syskonkompetens.se
Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och lastips i
amnet. Dar finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestéllningar. De bygger pa foraldrars egna beréttelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandl
ar-och-syskonkarlek/

Waldemar har en lillebror

Nar Sara blev gravid igen ville hon gora de test som var mojliga for
att vara forberedd om det skulle bli ett barn till med ett syndrom.
Waldemar har den sporadiska formen av BWS, som 85 procent
med BWS har.

— En lakare, som vi traffade n&r Waldemar var liten sa att det var
storre risk for oss, an for grannen, att fa ett barn till med BWS.
Darfor ville jag kontrollera allt jag kunde, séger Sara.
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De gjorde ett fostervattensprov, som inte visade nagot
orovackande. Nar forlossningen narmade sig besléts att det skulle
bli ett planerat kejsarsnitt, eftersom hennes bécken visats vara for
trangt.

— Jag grat nar det blev dags for snittet. Alla kanslor fran Waldemars
fodelse kom tillbaka, sager Sara.

Hon kréavde att barnlédkaren som foljt dem sedan Waldemars
fodelse skulle vara pa plats nar deras nasta barn foddes. Han var
dar.

— Sa fort Jonathan var ute skrek jag att de skulle kontrollera hans
blodsocker, séger Sara.

Lakaren kunde lugna henne med att den nyfédde sonen inte hade
nagot problem med sitt blodsocker.

Det finns ingen risk att Jonathan kommer i skuggan av sin storebror
for att hans lakarbesok eller syndrom tar tid, bedémer Jens och
Rebecka.

— Han tar plats, séger Jens.

— Jonathan &r ett yrvader, sager Sara.

Nér det ar dags for Waldemars ultraljudsundersokningar brukar
Jens och Sara aka sjalva med honom.

— Efterdt tar vi en fika tillsammans. Vi gor det till en mysig stund
innan vi aker hem igen, sager Sara och Jens.

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 dtande behdvs
aven kontakt med logoped.

Det sager 6vertandlakare Marianne Bergius och logoped Lotta
Sjogreen, som arbetar pa Mun-H-Center i Hovas.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén.
Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhélsa och
munmotorik hos barn med séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids
for att bidra till ett battre omhandertagande och en hégre
livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhoriga.

Dokumentation nr 483 © Agrenska 2015 31



Beckwith-Wiedemanns syndrom

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar. Efter godkannande fran
foraldrarna gor en tandlékare och en logoped en Gversiktlig
undersokning och beddmning av barnens munférhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som foéraldrarna
lamnat, stélls samman i en databas.

Kunskap om sallsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Tand- och munvard for

barn och ungdomar med sarskilda behov

Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bevaras.

Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor
anvanda fluortandkram. Tandvarden rekommenderar foréldrar att
hjélpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger om
dagen. For att underlatta tandborstningen tipsar Marianne Bergius
om att sta bakom barnet och anvanda den egna kroppen som stod.
— Da kommer man at battre och det blir lattare att borsta.
Alternativt kan man lata barnet ligga ner i en sang eller liknande.
Né&r nya kindtander kommer &r det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att fa hal.

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden. Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova
ut lampliga hjalpmedel.

Vid arliga undersokningar pa tandklinik ar det viktigt att
tandlakaren far kannedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, da det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hal i tanderna, som foljd.
Kontroll av bettutveckling, kakleder och kakmuskulatur &r ocksa
viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tander. Ett eller tva aterbesék mellan de ordinarie beséken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tdnderna.

For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns séarskilda
tandkramer utan smak. Det finns ocksa tandkramer som inte
skummar sa mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
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och ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande.

Munhélsa vid Beckwith-Wiedemanns syndrom
Vid tidigare familjevistelser med BWS har fjorton barn undersokts
pa Mun-H-Center.

—Av dem hade tio av de fjorton makroglossi, stor tunga, sager
Marianne Bergius.

Eftersom det saknas matt pa nar en tunga ar stor, bygger det pa en
subjektiv beddmning.

Tungan anses stor nar den inte far plats i munhalan utan
anstrangning.

Att ha makroglossi kan ge paverkan pa andningen, tander och bett
(underbett, dppet bett, glest mellan tdnderna), salivkontroll, tugg-
och svaljformaga och artikulation.

Det &r inte bara tungan som paverkar kakarnas tillvaxt. Musklerna
fran kinderna och lapparnas kraft paverkar ocksa.

For att fa en god kak- och bettutveckling ar det viktigt att ha en god
balans mellan de olika musklerna i och kring munhalan.

Att tanka pa for barn Beckwith-Wiedemanns syndrom:

e Takontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom.

Munmotorik vid Beckwith-Wiedemanns syndrom
Barn med BWS har oftast en vél fungerande munmotorik men om

tungspetsen brukar vara mellan lapparna kan lapparna bli
inaktiverade.

— Ibland ser vi detta, men det &r ganska latt att 6ka muskelstyrkan
med styrketraning.

Om barnet inte anvéander sina lappar sa mycket kan man stimulera
dem att gora det i olika vardagssituationer. Uppmuntra barnen att
anvanda sina l&ppar nar de ater, nar de pratar (b, p, m) och erbjud
barnen munleksaker och leksaker om lockar till att suga och blasa,
séger Lotta Sjogreen.

Paverkan pa at- och drickférmaga kan forekomma vid BWS.

Barnen kan ha svart att hantera tuggan om det ar trangt i munhalan.
Det galler oftast mindre barn.
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Vid Beckwith-Wiedemanns syndrom kan talet vara paverkat.
— Om tungan &r stor syns den nar man pratar men det later oftast
bra och forstaeligheten paverkas inte, sager Lotta Sjogreen.

| enstaka fall kan talutvecklingen vara paverkad av gomspalt eller
annan tillaggssjukdom. Uppféljningar av dtande och salivkontroll
efter tungkirurgi visar att det inte finns nagra negativa effekter i de
studier som gjorts.

—Vid en uppféljning fanns inga kvarstaende problem med att &ta
eller kontrollera saliven tre manader efter kirurgi, sa Lotta
Sjogreen.

Som forélder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. Da kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlakare, logoped och/eller
oralmotoriskt team.

Waldemar idag

Den vérsta tiden i deras liv som foréaldrar till Waldemar var nar han
var nyfodd.

— Nar vi landat hemma efter de omtumlande forsta veckorna pa
sjukhus bdrjade vi ta till oss det faktum att han har Beckwith-
Wiedemanns syndrom, sager Jens.

— Det var kaos. Jag oroade mig for att han aldrig skulle kunna ga
till exempel, séger Sara.

Da ville de ha svar pa alla sina fragor. Nu, nar Waldemar &r sex ar
har de forlikat sig med att det inte gar att veta exakt hur framtiden
kommer att bli. De kanner sig lugna och vet av egen erfarenhet att
de hanterar problem som uppstar, om de alls kommer.

— Vi har haft en fantastisk barnlékare, sager Jens.

Nér fordldrarna berattade for honom att Waldemar hade Beckwith-
Wiedemanns syndrom sa han:

”Vad skont att det var BWS. Nér de barnen blir stora blir de som
vilka som helst.”

— De orden har varit ett stod for mig genom aren, sager Sara.

Tips frAn deltagarna

En morfar anvander hellre ordet tillstand om sitt barnbarns BWS,
an sjukdom eller syndrom. Om nagon fragar vad det ar svarar han
att hans barnbarn har for mycket tillvdxthormon under uppvéxten.
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Information fran forsakringskassan

Vardbidrag, tillfallig foraldrapenning, kontaktdagar och
assistansstod ar nagra av de stod som forsakringskassan kan ge
till foraldrar som har barn med funktionsnedsattning. Marta
Loof-Andreasson, som ar personlig handlaggare pa
forsakringskassan i Goteborg, informerade om det ekonomiska
stod familjerna kan erbjudas.

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

Ansokan

Né&r man skickar en ansokan till forsakringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfardat av behandlande lakare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedséttning. Nar alla handlingar
inkommit tar handléggaren, 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 &rendet omprovas vid forsékringskassans
omproévningsenhet. Far man avslag dar kan arendet 6verklagas i
Forvaltningsratten, darefter i Kammarratten och Hogsta
Forvaltningsdomstolen. Dessa avgor dock om prévningstillstand
lamnas eller inte. Detta innebar att Forvaltningsratten kan bli den
slutliga instansen.

— Eftersom forsékringskassan gor en individuell prévning i varje
enskilt fall &r det viktigt att man 6verklagar beslut man inte &r nojd
med. Overklagan behover inte vara komplicerad, det racker med ett
brev dar man pa ett enkelt satt forklarar varfor man ar missnojd
med beslutet, séger Marta Lo6f-Andreasson.

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

Vardbidrag
Vardbidrag ar till for dem som vardar ett sjukt barn eller barn med
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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, hjélp 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 samhallsstod 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
44500 kr (2015).

Vardbidraget finns i fyra nivaer: helt, tre fjardedels, halvt eller en
fjardedels bidrag. FOr 2015 ger det foljande belopp:

Helt vardbidrag 9 271 kr/ man 111 252 kr/ar
Tre fjardedels vardbidrag 6 953 kr/man 83 436 kr/ar
Halvt vardbidrag 4 635 kr/man 55 620 kr/ar
En fjardedels vardbidrag 2 318 kr/man 27 816 kr/ar

Utover vardbidraget — som ar en erséttning for den extra
arbetsinsats funktionsnedsattningen medfor for fordldrarna — kan
familjen ocksa i vissa fall fa ersattning for merkostnader. Det
innebar att om det finns merkostnader pa 18, 36, 53 eller 69 procent
av prisbasbeloppet, som godkénts av forsakringskassan, kan denna
del av vardbidraget skattebefrias.

Det finns aven mojlighet att fa merkostnadsersattning utover
beviljat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vardbehovet for ett
barn ar sa stort att familjen far ett helt vardbidrag och dessutom har
merkostnader pa minst 18 procent av prisbasbeloppet.

Merkostnader innefattar exempelvis:

e Slitage av klader

e Extra kostnader for 6kat tvattbehov

e Specialkost

e Behandlingsresor/behandlingsbesok

e Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning etc.
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Merkostnaderna ar de extra kostnader familjen har till féljd av
barnets funktionsnedséttning, 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 pa obegréansad tid”. Forsidkringskassan foljer da upp
vardbehovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna ar skyldiga att anmala forandrat vardbehov eller om
man beviljats annat samhaéllsstod.

Assistansersattning

Assistansersattning &r 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 ansokas hos kommunen eller
forsakringskassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande
behoven uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att
hjalpbehovet tillgodoses. Staten (forsakringskassan) kan bevilja
assistansersattning for personlig assistans nér de grundldggande
behoven 6verstiger 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 foréldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall nar en
foralder maste avsta fran arbete for bland annat vard av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman. Erséttningen
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 dven majlighet att fa tillfallig
foraldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagaende
akutbehandling dér det foreligger hot mot barnets liv, till dess
barnet fyller 18 ar. Speciellt lakarutlatande kréavs da. Tillfallig
foraldrapenning vid allvarligt sjukt barn kan utga med obegransat
antal dagar.
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For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sarskilda regler. Tillféallig
foraldrapenning kan i dessa fall utgd upp till 21-23 ars alder.
Foraldrarna till dessa barn har ocksa ratt till tio kontaktdagar per
barn och ar, vilka kan anvandas for att ge foraldrarna mojlighet att
lara sig mer om hur de kan stodja sitt barn. Det kan exempelvis ske
genom kurser eller besdksdagar i skolan. Man kan fa tillfallig
foraldrapenning for kontaktdagar fram tills barnet fyller 16 ar.

Bilstod

Bilstdd ar ett bidrag for inkép 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
inkomstprovat anskaffningsbidrag pa maximalt 44 000 kronor samt
ett bidrag for anpassning av bilen. Fér 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
genomfdra anpassningen. Familjen véljer sjalv bil men blir
aterbetalningsskyldig om den séljs inom nio ar efter att beslut om
bilstod fattades.

— Vill man koépa en ny bil inom den tiden kan man féra en dialog
med sin handlaggare, sager Marta L66f-Andreasson.

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

Samhéllets stod

— Starkt patientlag ger lattare ratt till ny lakarbedémning.
Socionom Malena Ternstrom berattade om samhaéllets stod.

Fran den 1 januari 2015 géller en ny patientlag som starker
patienternas stéllning. Den ger bland annat patienten rétt att valja
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oppenvard i andra landsting, gor det lattare att fa en ny medicinsk
beddmning och 6kar barnens inflytande éver sin behandling.

— Kravet pa landstinget att informera patienterna har blivit
tydligare. Den som vill veta mer kan lasa pa www.nfsd.se och
www.1177.se, sa Malena Ternstrom.

Det har galler i skolan

Nér barnet borjar i foérskolan kan det vara bra att forbereda detta i
god tid, genom kontakt med férskolans personal.

— Ge dem gérna skriftlig information, till exempel Agrenskas
dokumentation, for att de ska dka sin kunskap om ert barns
syndrom, sa Malena Ternstrém.

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Om det finns oro for att en elev inte kommer na
kunskapsmalen i skolan skall rektorn kontaktas. Rektorn har ett
ansvar att skyndsamt utreda om en elev ar i behov av sérskilt stod.
Utredningen gors tillsammans med elevhalsan. Det kan till exempel
vara skolskoterska, kurator, specialpedagog eller skolpsykolog som
gor utredningen.

— Ifall eleven &r i behov av sarskilt stod skall ett atgardsprogram
upprattas for hur eleven ska klara kunskapsmal och vilket stod som
kravs. Det dr rektorns ansvar att eleven far ett atgardsprogram om
det behdvs, sa Malena Ternstrom.

Fran och med den 1 juli 2011 galler en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebéar bland annat skérpta 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, sa Malena Ternstrom.

Tips infor moten med skolan

— Som faéralder till ett barn med BWS kan det bli méten med de
parter som omger barnet. Forbered er val infor sadana moten och se
till att ha med berdrda beslutsfattare, sa Malena Ternstrom.

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

aterkoppling och uppf6ljning av atgarderna.
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— En forlosande fraga, som kan leda till kreativitet och ett
gemensamt engagemang ar: “Hur gor vi da?” Sérskilt bra fungerar
en sadan 6ppen fraga om forhandlingarna mellan parterna gar
trogt. Att fa till ett gott samarbete och god samverkan kring barnet
ar viktigt och allas ansvar, sa Malena Ternstrom.

Vart vander vi 0ss?

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

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

Fonder

Fonder kan stkas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus kan man fa hjalp med
att hitta fonder. De finns ocksa i bibliotekets bécker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa
foretag hjalper ocksa till att hitta ratt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbsidor:

www.agrenska.se — Agrenska
www.agrenska.se/syskonkompetens

www.fk.se - Férsakringskassan

www.1177.se — Sjukvardsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket
http://www.barncancerfonden.se/elevers-ratt/
www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.mfd.se — Myndigheten foér delaktighet
www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.mun-h-center.se — Mun-H-center
www.hotisum.se — Lagar pa natet

www.nfsd.se — Nationella funktionen sallsynta diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum fér ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
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Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det ar en nationell resurs
for alla som s6ker information om ovanliga diagnoser.

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

| 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 behéver flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till férskole- eller
skolpersonal kan bestalla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser@gu.se

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sallsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inréttat Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser, NFSD.

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

NFSDs uppgift ar att:

bidra till 6kad samordning och koordinering av héalso- och
sjukvardens resurser for personer med sallsynta sjukdomar
liksom 6kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

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

bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet
identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra l&ander och internationella
organisationer.
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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 lasa pa www.nfsd.se

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlakare Jovanna Dahlgren
Tillvéxtenheten

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Overlakare Ann-Charlott Séderpalm
Barnortopeden

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Overlakare, plastikkirurg Erik Neovius
Kliniken for Rekonstruktiv Plastkirurgi
Stockholms Kraniofaciala Center
Karolinska Universitetssjukhuset, Solna
17176 SOLNA

Tel: 08-517 700 00

Psykolog Astrid Skoglund
Kraniofaciala teamet
Akademiska sjukhuset
751 85 UPPSALA

Tel: 018-611 00 00

Specialistlékare Cecilia Hulthe
Klinisk genetik

Sahlgrenska Universitetssjukhuset
413 45 Goteborg

Tel: 031 — 343 40 00

Ordforande i BWS-foreningen
Rebecka Mattson Nilsson

Personlig handlaggare
Marta L66f-Andreasson
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Férsakringskassan
Box 8784

402 76 GOTEBORG
Tel: 010-116 70 91

Medverkande fran Mun-H-Center

Marianne Bergius dvertandlékare

Lotta Sjogreen logoped

Lena Romeling Gustafsson tandskdterska/koordinator

Mun-H-Center

Box 2046

436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 92 00

Medverkande fran Agrenska
Verksamhetsansvarig Annica Harrysson
Koordinator Johanna Skoglund
Socionom Malena Ternstrom
Pedagoger Astrid Emker

Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS
Tel: 031 - 750 91 00
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En sammanfattning av dokumentation nr 483

De utmarkande symtomen for BWS maérks redan vid fodseln i form av
navelstrangsbrack, forstorad tunga och storvaxthet. Bracket gor att de
flesta maste opereras direkt efter fodseln.

| Sverige far mellan fem och tio barn diagnosen varje ar. Beckwith-
Wiedemanns syndrom ar lika vanligt bland pojkar som flickor.

Risken for tumorer gor att barnen kontrolleras noggrant de forsta atta aren.
Sedan minskar risken markant. Med aldern brukar tungans storlek och
eventuell skillnad mellan kroppshalvorna bli mindre markant.
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