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22g11-deletionssyndromet

22Q| | -DELETIONSSYNDROMET

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 22q11-
deletionssyndromet. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen
och eventuella syskon ny kunskap, moéjlighet att utbyta erfarenheter

och tréffa 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 ar anpassat fran
barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet ingar
forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran foreldsningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillganglig for allménheten har varje foreldsare
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 foreldsarna.

Dokumentationerna publiceras dven p& Agrenskas webbsida,

www.agrenska.se.
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Medicinsk information

— Satsa pa barnen med 22g11-deletionssyndromet sa att de kan
komma vidare med sina drémmar och talanger. Aven om det
finns vissa problem finns det ocksa majligheter.

Det sa Sélveig Oskarsdottir, 6verldkare vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

22q11-deletionssyndromet ar ett ovanligt tillstand dar manga olika
organ kan paverkas. Det orsakas av en forlust (deletion) av en liten
del pa en av kromosomerna i kromosompar 22.

Vanliga symtom &r medfédda hjartfel, gomspalt och
underutveckling av bréssen, thymus. Kalkbrist kan férekomma.
Inlarningssvarigheter och neuropsykiatriska problem finns ocksa.
— Det ar ovanligt att en person har alla symtom. Symtomen kan
variera i olika aldrar, sa Slveig Oskarsdottir.

Syndromet har haft manga namn, till exempel VCFS (velo-kardio-
facialt syndrom) efter det som kan vara paverkat i kroppen velo
(gom) —kardio (hjarta)- facial (ansikte). Det kallas ocksa DiGeorge-
syndrome, efter barnldkaren Angelo DiGeorge som forst beskrev
syndromet.

Nér l&karna fann att det orsakades av samma kromosomavvikelse
fick de bada sjukdomarna namnet CATCH 22, som &r en
forkortning av de viktigaste symtomen. 22 star for
kromosomnummer 22.

Nu kallas syndromet 22q11-deletionssyndromet. Siffrorna star for
den del av arvsmassan som saknas pa kromosom 22. Syndrom
betyder att flera symtom tillsammans pekar mot en diagnos, i detta
fall diagnosen 22g11-deletionssyndromet.

25-30 varje ar

22q11-deletionssyndromet upptacks pa mellan 25 och 30 barn varje
ar. Det ar lika vanligt bland flickor som pojkar. Diagnosen stalls i
olika aldrar och det finns manga som inte fatt diagnosen.

— Vi vet inte hur manga som har fatt diagnosen i Sverige. det kan
réra sig om cirka 300 till 400 personer, sa Sdlveig Oskarsdottir.

En forklaring till att inte alla har fatt diagnosen ar att symtombilden
kan variera mycket. Hos en del personer ar manga organ
paverkade. Det finns ocksa manniskor som har syndromet utan att
nagonsin veta om det. Det beror pa att de har sa lite symtom.

Dokumentation nr 488 © Agrenska 2015



22ql | -deletionssyndromet

Symtomen varierar ocksa med aldern. Hjartproblem,
matningssvarigheter, tata infektioner samt tal och spraksvarigheter
ar vanligast hos yngre barn. Inlarningssvarigheter och
neuropsykiatriska problem kommer senare.

Om en lakare misstéanker 22g11-deletionssyndromet tas ett
blodprov som kan ge svar.

Nyfodda-spadbarn

Symtomen som kan tyda pa 22q11-deletionssyndromet skiftar
beroende pa alder. Hos det lilla nyfodda barnet kan sjukdomen
upptéckas genom medfddda missbildningar av hjartat, brassen,
gomspalt och andra fel. Lag kalkniva, uppfodningssvarigheter och
tata infektioner eller immunbrist &r andra tecken.

— Forsta aret dominerar ofta problemen kring barnets hjartfel om
det finns ett sadant. 75 procent har ocksa svarigheter med maten, sa
S6lveig Oskarsdottir.

Forskolebarn

Hos forskolebarnen kan syndromet mérkas genom att barnet pratar
sent eller otydligt. Andra symtom &r att den motoriska utvecklingen
ar fordrojd, att barnet har manga 6roninfektioner och svart med
matningen och férstoppning.

— Tander och 6gon kan ocksa vara paverkade. Darfor kravs att
barnet utreds for att kartlagga vilka atgarder som ska sattas in, sa
S6lveig Oskarsdottir.

Skolbarn

Hos en del personer med 22q11-deletionssyndromet upptécks inte
tillstandet forran i skolaldern. DA kan det visa sig genom att barnet
har svart med inlarningen. En undersdkning hos lakare och
psykologer kan gora att barnet far sin diagnos forst da.

Ungefér halften av alla med syndromet har lindrig
utvecklingsstorning. I skolalder kan det innebéra att barnet har
svart att lara sig nya saker, att lasa, skriva och att koncentrera sig.
Aven de utan utvecklingsstorning kan ha svart att lara sig nya
saker. Det kan bero pa trotthet, svarigheter att koncentrera sig och
att de ofta ar borta fran skolan pa grund av infektioner.

Manga har problem att forsta hur andra tanker och kanner. De kan
darfor ha besvarligt att samarbeta med andra. Det kan stalla till
problem i relationerna med andra.
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Immunforsvaret forbattras ofta nar barnen blir aldre, &ven om en
del fortfarande har infektioner.

25 procent har skolios. En del behéver opereras for att fa inte fa
alltfor sned rygg.

— Det ar viktigt med utredning och uppféljning for att barnet ska fa
ratt stod, sa Solveig Oskarsdattir.

Tonaren

| tondren blir ofta immunforsvaret battre och infektionerna farre.
Men barnet kan ha svart med inlarningen och att koncentrera sig.
Aven kommunikation och samspel med andra kan paverkas, vilket
kan gora tonaren tuffa. En del far psykiska problem. Det ar vanligt
med trotthet och huvudvark.

— Tonaringarna behover stod, genom att deras symtom
uppméarksammas och utreds, sa S6lveig Oskarsdottir.

Vuxna

Symtomen hos vuxna varierar fran individ till individ. En del
vuxna mérker knappast av att de har 22q11-deletionssyndromet
eftersom deras symtom &r lindriga. De kénner sig helt friska. Andra
med manga symtom &r mer paverkade.

Vanliga fysiska symtom bland vuxna med diagnosen ar huvudvark,
trotthet, muskel- och ledvérk.

Det finns ocksa psykiska symtom som svarigheter att skota
ekonomin, 6kad stresskanslighet, angest, fobi, tvangssyndrom,
depression och schizofreni.

Symtom i detalj

Ungeféar halften av alla barn med 22q11-deletionssyndrom har
medfott hjartfel. Felet upptacks oftast redan nar barnet &r nagra
dagar eller veckor gammalt. Hjartfelet kan vara allvarligt eller
lindrigt. Allvarliga hjartfel kan vara avbruten aortabage,
fortrangning eller stopp i lungpulsadern eller hal i skiljevagen
mellan hjartats kamrar. Det vanligaste ar hal mellan kamrarna.
— Dessa hjartfel maste opereras nar barnen ar sma. Ibland maste
barnen opereras igen nar de blir dldre, sa S6lveig Oskarsdottir.

Ungefar 75 procent av barnen har uppfodningssvarigheter, ofta i
samband med gomspalt eller svag gom. (L&s mer i avsnitt om
munhaélsa) En tredjedel far mat genom sond eller PEG, knapp pa
magen. Problemen kan bero pa att barnet har svart att suga eller
svalja, att det tar lang tid att 4ta eller att barnet kraks, till exempel
genom néasan.
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— Forstoppning paverkar ocksa barnets formaga att ata, liksom
eventuella fel pa gommen, hjartfel, infektioner och slem, sa Sélveig
Oskarsdottir.

Brassen, thymus ar ofta liten och undervecklad. Brassen ar ett
viktigt organ i immunfoérsvaret. Sdmre immunforsvar kan ge
luftvagsinfektioner och 6roninflammationer. Den kan ocksa ge en
Okad risk for autoimmuna sjukdomar och trétthet.

— Majoriteten har latt till mattlig immunbrist. Allvarlig
immundefekt &r ovanligt, men &r viktig att upptacka tidigt, sa
S6lveig Oskarsdottir.

Bristande funktion i biskdldkortlar och skdldkortel kan ge
kalkbrist. For lite kalk i blodet kan orsaka trotthet, svaghet,
kramper och domningar och stickningar i musklerna. (L&s mer i
avsnitt om hormoner).

Oron och horsel r ofta paverkad hos personer med 22q11-
deletionssyndrom. Oroninflammationer &r vanliga och ofta
langdragna. Horselgangarna kan vara tranga, vilket ger problem
med vax. Aven vitska i mellandrat ar vanligt. Om barnet har en
horselnedsattning ar den oftast lindrig.

— Barnets horsel bor testas och féljas upp hos 6ron-, nésa-, och
halslakare, sa S6lveig Oskarsdottir.

Ogonen &r ocksa viktiga att undersoka tidigt for att uppticka
skelning eller synfel. (L&s mer i avsnitt om 6gon)

Utvecklingen och neurologi ar ofta paverkad hos personer med
syndromet. En studie har kartlagt utvecklingen hos 33 personer
mellan tre och nitton &r med diagnosen. Den visar att barnen i
genomsnitt gar vid 18 manaders alder. Krypsétet ar annorlunda hos
femtio procent. 75 procent har hypotoni. 50 procent har
muskelsvaghet och 75 procent latta balanssvarigheter.

Hélften av de undersokta personerna hade
koordinationssvarigheter.

— Pa alla undersokta omraden har mer an halften problem med sin
motoriska funktion, sa S6lveig Oskarsdottir.

| andra studier har man funnit att 16 till 28 procent hade haft en
eller flera kramper. De kan ha orsakats av lag kalkhalt i blodet. hog

feber, missbildning i hjarnan eller epilepsi.
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Utredning och uppfoljning

Barn med 22q11-deletionssyndromet har ofta behov av manga
kontakter inom sjukvard, habilitering och skola under sin uppvaxt
for undersokningar, uppféljningar och stéd.

— Vi samarbetar internationellt for att skapa riktlinjer for
omhéndertagandet av personer med syndromet, sa Solveig
Oskarsdottir.

Fraga till Sélveig Oskarsdottir

Rickard

Genetik

Vart barn har svart att sova. Hor det ihop med diagnosen?

— S6mnsvarigheter ar vanligt. En del har insomningssvarigheter,
andra vaknar ofta pa natten. Vand er till er doktor for att utreda
orsaken.

Rickard, &tta ar kom till Agrenska med storebror John tio &r,
mamma Felicia och mammas sambo Filip.

Felicias graviditet var utan bekymmer fram till vecka 17 da ett
hjartfel upptacktes pa ultraljudet.

— Barnmorskan sag att barnet hade ett hjartfel, men inte vad det var
for fel eller om barnet skulle dverleva, berattar Felicia.

Eftersom hjartfelet bedomdes som allvarligt fick Felicia ga pa tata
kontroller.

Rickard foddes en natt nar han var fullgangen. Han togs direkt fran
Felicia till neonatalavdelningen.
— Jag lag kvar med en tom famn, utan mitt barn, sager Felicia.

— | de flesta fall beror 22q11-deletionssyndromet pa en
nymutation, och da ar upprepningsrisken minimal.

Det sa Britt-Marie Anderlid, som &ar genetiker och éverlakare
pa Neuropediatriska mottagningen vid Astrid Lindgrens
barnsjukhus pa Karolinska sjukhuset i Stockholm.

Genetik ar laran om &rftlighet, dar man studerar hur egenskaper och
sjukdomar &rvs, hur mutationer uppstar och vilka konsekvenser de
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far. Vid sallsynta diagnoser beror en stor andel pa mutationer,
forandringar i arvsmassan.

Nar ett barn blir till far det halften av arvsmassan fran mamma och
halften fran pappa. Arvsmassan som finns i cellkarnan, bestar av
DNA-spiraler som tvinnar ihop sig vid celldelning och da kan
studeras i mikroskop som kromosomer. Kromosomerna ar 46 yill
antalet och ordnade i 23 kromosompar. Kromosomerna &r
numrerade efter sin storlek fran 1-23. Vid 22q11-
deletionssyndromet &r en av kromosomerna i det 22:a paret

paverkad. Det 23 kromosomparet ar konskromosomerna, X och Y.
Arvsanlagen ar 21 000 till antalet och finns spridda Gver

kromosomerna, men utgor bara en liten del av den totala
arvsmassan.

Byggstenarna i DNA-spiralen kallas nukleotider, adenin (A),
cytosin (C), guanin (G) och tymin (T). Deras inb6rdes ordning i en
gen utgor “receptet” for ett protein. De olika proteinerna utgor
grunden for vilka vi blir och hur vi fungerar. Nar cellerna delar sig
ska DNA kopieras exakt likatill de tva dottercellerna, men ibland
blir det forandringar, mutationer.

Vi bér alla pa mutationer som vi inte kanner till. En del mutationer,
aven i en gen, kan ske utan att det paverkar oss sarskilt mycket.
Men pa en annan plats i arvsmassan kan det bli stora konsekvenser.
Mutationer kan omfatta en hel kromosom, som vid Downs
syndrom da man har en extra kromosom. Eller bara vara ett
forandrat baspar av de miljarder baspar som finns i varje cell.
Mikrodeletionen vid 22g11-deletionssyndromet &r storleksméssigt
mitt emellan dessa bada varianter.

— 22g11-deletionssyndromet orsakas av att en bit av kromosom 22
fallit bort, en sa kallad deletion. Det innebéar en forlust av genetiskt
material, sa Britt-Marie Anderlid.

Bestar av celler

For att faststalla om en individ har 22g11-deletionssyndromet tas
ett blodprov for genetisk analys. Deletionen pa den 22:a
kromosomen ar sa liten att den inte syns pa en konventionell
kromosomanalys, utan man maste anvanda andra metoder for att
hitta férandringen.

— Den genetiska forandringen kallas darfér mikrodeletion, men det
innebér en forlust av tva miljoner bokstaver pa den ena
kromosomen, dar det sammanlagt finns 25 gener. | det perspektivet
ar det en stor deletion, séger Britt-Marie Anderlid.
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Vid 22g11-deltonsyndromet har individen alltsa bara en av de tva
genuppsattningar man ska ha, i omradet for deletionen.
Konsekvensen vid 22g11-deletionssyndromet blir att bara halva
mangden av de proteiner som generna i omradet &r monster for
produceras, vilket ger upphov till de symtom som individerna har.
— Naér det géller vissa av vara gener klarar vi oss utméarkt med bara
en kopia, men av de 25 som saknas vid 22g11-deletionssyndromet
finns nagra som vi maste ha tva av for att allt ska fungera optimalt,
sdger Britt-Marie Anderlid.

Eftersom mikrodeletionen inte hittas vid en vanlig
kromosomanalys var det ett stort genombrott nar FISH-analys
borjade anvandas pa 1990-talet. Tack vare kartlaggningen av det
manskliga genomet forstod forskarna vilken del som var paverkad
vid 22q11-deletionssyndromet. D& kunde de framstalla ett DNA-
test fOr att stélla diagnosen.

— Tank er en legokloss markerad med en farg som bara passar pa en
exakt plats i arvsmassan, till exempel i 22q11-regionen. Né&r den
finner sin ratta plats markerar den med en farg. Men saknas biten,
ser man inte heller nagon fargmarkor. Med FISH-testet hittas 95
procent av alla som har 22g11-deletionsyndromet.

Nésta steg i utvecklingen av analysmetoder var MPLA-tekniken.
Den okade ytterligare sakerheten vid diagnostiken. Nu anvands ofta
array-CGH en metod som upptacker sma deletioner i hela
arvsmassan och som upptacker alla 22g11-deletioner.

Under de senaste aren har genetiker forsokt forsta betydelsen av de
25 gener eller arvsanlag som forlorats vid 22g11. Av dem har
hittills fyra gener visat sig ha storst inverkan. Viktigast ar TBX1,
som &r inblandad vid bildandet av yttre drag, hjarta, thymus,
biskoldkortel och gom.

— Manga av de symtom barnen har i form av hjartfel eller gomspalt
har ett samband med forlusten av denna gen, sager Britt-Marie
Anderlid.

En annan betydelsefull gen heter TUPLE1 och paverkar ocksa den
yttre drag och hjarta. Den tredje ar VEGF1 som paverkar
bildningen av hjarta och blodkarl. Den fjarde genen heter COMT
och har betydelse for de neuropsykiatriska problem personer med
22q11-deletionssyndromet kan ha.
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— Hur en genforlust paverkar beror naturligtvis ocksa pa resten av
personens arvsmassa. Det galler till exempel inlarningsformagan.
Medelbegavningen vid 22g11-deletionssyndromet &r ungefar 1Q
70-75 istallet for 1Q 100. Det betyder ocksa att det finns individer
som har normal begavning, sager Britt-Marie Anderlid.

Arftlighet

Hos 80-90 procent har syndromet uppkommit som en nymutation.
Alltsa en forandring som uppkommer for forsta gangen hos
individen sjalv och inte &r nedarvd. Foréldrar till ett barn med
nymutation har mycket liten risk att fa ytterligare ett barn med
syndromet. OM det trots detta fods ett till barn kan det bero pa
germinal mosiacism. Det innebar att ndgon av foraldrarna
harmutationen som en del i sina kdnsceller men inte i kroppens
ovriga celler. Den uppkomna forandringen blir dock arftlig och
som vuxen riskerar personen att fora den vidare till sina barn.
Arftlighetsgéngen hos 22q11- deletionssyndromet &r autosomalt
dominant. Det innebé&r att om den ena foraldern har sjukdomen, det
vill sdga en normal och en deleterad kromosom, blir risken for
saval séner som dottrar att arva sjukdomen 50 procent. De barn
som inte fatt den deleterade kromosomen far inte sjukdomen och
for den heller inte vidare.

Fosterdiagnostik

For de foraldrar som har fatt ett barn med 22g11 och vill ha fler
barn kan det vara aktuellt med fosterdiagnostik vid nésta graviditet.
Det kan goras med ett prov pa moderkakan i graviditetsvecka 11
eller ett fostervattensprov kring vecka 15. En annan mojlighet ar
PGD, preimplantatorisk genetisk diagnostik. Da gors en konstgjord
befruktning av flera agg fran kvinnan. Néar de ar tre dagar
analyseras embryona for att se om de har deletionen eller inte. Ett
agg som inte har 22g11-deletion aterfors sedan till kvinnan.

— For fosterdiagnostik kommer snart en ny metod kallad NIPT
(Non-Invasive Prenatal Testing) att kunna erbjudas i Sverige. Da
kan man med bara ett blodprov fran mamman kunna faststalla om
barnet ar pojke eller flicka, har en trisomi som Down syndrom.
Annu kan man inte anvanda tekniken for 22¢11-
deletionssyndromet, sager Britt-Marie Anderlid.
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Fragor till Britt-Marie Anderlid

Skulle forlusten ha kunnat uppsta redan hos mormor?

— Nej, men en foralder till ett barn skulle kunna béra pa arvet
genom sa kallad germinal mosaicism, men det ar mycket ovanligt.
Personen ar da helt frisk men har genom att det finns agg eller
spermier med mutationen en 6kad risk att fa ett barn med
syndromet.

Rickard har hjartfel

Ett ultraljud visade att Rickard bara hade ett blodkérl fran hjartat
(truncus arteriosus) dar det skulle varit tva, ett for kroppspulsadern
och ett for lungpulsadern. En operation av hjartat var nodvandig.
— Léakaren var brutalt arlig. Han sa att tre till fem procent av barnen
med detta medfodda fel, avlider under operationen, berattar Felicia.

Rickard opererades nér han bara var fyra dagar gammal och allt
gick bra. Nar han var elva dagar visade ett blodprov att han hade
Iag kalkniva i kroppen. Kombinationen av allvarligt medfott
hjartfel och lag kalkhalt i blodet gjorde att lakarna drog slutsatsen
att Rickard borde testas for 22q11-deletionsyndromet.

— Jag hade just borjat hamta mig ifran att mitt nyfodda barn hade
ett hjartfel och operationen nar jag fick beskedet om diagnosen.
Sedan fick jag aka hem utan nagot besked om uppféljning, sager
Felicia.

Tillvaxt vid 22q| | -deletionssyndromet

— Det ar viktigt att kontrollera kalkhalten i blodet hos personer
med 22g11-deletionssyndromet, eftersom manga kan ha laga
nivaer.

Det berattade Jovanna Dahlgren, professor i pediatrisk
endokrinologi och dverlakare pa Tillvaxtenheten vid Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goéteborg.

Vid 22qg11-deletionssyndromet kan funktionen av hypofysen vara
paverkad. Hypofysen styr tillsammans med hypotalamus merparten
av kroppens hormonproduktion. Vid diagnosen &r det vanligt med
kalkbrist pa grund av otillracklig biskoldkortelfunktion,
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tillvaxtrubbning pa grund av laga tillvaxthormoner eller stérd
skoldkortelfunktion, vilket paverkar &mnesomsattning.

Cirka 30-60 procent av alla med syndromet har laga kalknivaer.
— Kalk har en viktig funktion i kroppen. Det behdvs for att bygga
upp skelett och tander. Men ocksa for att muskler och nerver ska
fungera bra, sager Jovanna Dahlgren.

For lite kalk i blodet kan orsaka trotthet, svaghet, kramper,
domningar och stickningar i musklerna och sémre tandemalj.

Upptaget av kalk i tarmen styrs fran de fyra biskoldkortlarna. De &r
placerade vid skoldkorteln, som sitter vid struphuvudet i halsen.
Genom sitt hormon, parathormon, styr biskéldkértlarna
kalkbalansen i kroppen.

— Har man laga varden ska det behandlas med D-vitamin (Etalpha),
ibland aven med tillagg av kalktabletter, sager Jovanna Dahlgren.

Eftersom D-vitaminbehandlingen inte far bukt med det 6kade
utflodet av kalk i urinvagarna kan personen fa kalkgrus eller
kalksten i njurbéckenet. Vid kalkrubbning ska darfor njurbackenet
kontrolleras med réntgen vartannat till vart tredje ar.

Tillvéaxthormon

Om ett barn inte véxer som det forvantas ar det viktigt att utreda
orsaken. Det kan bero pa glutenintolerans, skoldkortelproblem,
njur- eller leversjukdom eller kan vara tecken pa laga nivaer av
tillvaxthormon. Om barnet &r kortvuxet kontrolleras kontrolleras
IGF1 som ér en tillvéaxtfaktor och ett indirekt matt pa eventuell
tillvaxthormonbrist.

— 25 procent av barn med 22q11-deletionssyndromet &r sma vid
fodseln, men bara 8-10 procent visar sig ha brist pa tillvéaxthormon.
De behover dagliga injektioner av tillvaxthormon i vatskeform. De
ges en gang pa kvallen i pennor som paminner om insulinpennor,
Jovanna Dahlgren.

De vanligaste orsakerna till att barn “tappar” i vikt eller langd eller
inte vaxer som de ska under smabarns aren beror istallet pa hjartfel,
infektioner eller svarigheter att fa i sig mat.

Amnesomsattningen
En annan viktig kortel som kan vara paverkad vid 22q11-

deletionssyndromet &r skoldkorteln. Skoldkorteln producerar
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hormonet tyroxin (T4) som styr nastan alla kroppens funktioner
och amnesomsattningen i kroppen. TSH fran hypofysen stimulerar
skoldkorteln att bilda T4. Bada hormonerna ar som ar viktiga for
hjarnans utveckling.

— Det finns en risk att barn med syndromet har en underfunktion av
skoldkaorteln. Bristen kan uppsta bade i smabarnsaren och i vuxen
alder. Den behandlas med lakemedel som Levaxin. Har barnet en
underfunktion behdvs tillskottet hela livet, sager Jovanna Dahlgren.

Fragor till Jovanna Dahlgren

Har parathormonet fran biskoldkértlarna nagon annan paverkan
an kalktillverkningen?

— Parathormon ansvarar for upptag av kalk i tarmen och att vi inte
faller ut for mycket kalk i urinvagarna. Men det verkar ocksa som
att for mycket eller for lite parathormon péaverkar vart psykiska
valmaende.

Rickard har 22ql | -deletionssyndrom

Nar Felicia kom hem fran BB laste hon pa om diagnosen 22q11-
deletionssyndromet, som hennes nyfédda son hade fatt.

— Ju mer jag laste pa internet desto mer bekymrad blev jag, sager
Felicia.

Genom kunskapen hon fick insag Felicia att Rickard kunde ha fler
problem som borde kontrolleras. Hon kontaktade Rickards
hjartlakare, eftersom det var den specialist hon tidigare varit i
kontakt med.

— Men jag fick besked att det var andra lakare som skulle
kontrollera det. Sa smaningom fick vi kontakt med habiliteringen.

Felicia tog kontakt med habiliteringen och de andra ldkarna och
samordnade de nodvandiga kontrollerna.

— Trots att Rickard hade en diagnos fanns ingen plan for
omhandertagandet av honom. Jag fick se till att fa kontakt med
sjukvarden sjalv, sager Felicia.

Att amma Rickard tog tid och var bokigt, anda fick han inte i sig

tillrackligt. Bland annat for att brostmjélken rann ur nésan och han
kraktes ofta, ocksa genom néasan.
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— Lé&karna hittade ingen gomspalt som kunde forklara varfor
mj6lken rann fel, daremot konstaterades att han har en gomsvaghet.

Maten har alltid varit ett bekymmer for Rickard. Han behover lang
tid for att fa i sig maten. Han har ingen riktig ork att ata. Rickard
foredrar mjuk mat som ar latt att ata, exempelvis potatismos.

— Vi berikar ocksa all hans mat med gradde och fett, sager Felicia.

Idag har Rickard naringsdrycker for att fa i sig tillrackligt. Det
passar sarskilt bra pa morgonen nar tiden &r knapp.

Oron och horselproblematik

— Nedsatt horsel ar vanligt vid 22g11-deletionssyndromet. Ga
helst till en lakare med erfarenhet av syndromet om ert barn
far problem med horseln eller 6ronen.

Det sa Radoslava Jonsson, Overlékare vid 6ron-, nésa-
halssjukvarden pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg

Barn med 22q11-deletionsyndromet har ofta problem med 6ron och
horsel. Det beror pa fel under drats utveckling, sa kallat
anlaggningsfel, men ocksa for att barnen ar infektionskansliga.

Orat bestar av flera delar. Det ar ytterorat, som fangar upp ljud.
Innanfor det finns mellandrat, den forstarkande delen med
trumhinna och horselbenens kedja med hammare, stad och
stigbygel. Dérefter foljer den del som omvandlar ljudet till
nervsignaler. | horselsnackan blir ljudets energi till en nervimpuls i
hdrselnerven som skickar vidare informationen till hjarnan.

— Orat r viigen in, men vi “hor” med hjirnan, I hjérnan finns
atminstone tva omraden som behovs for att forsta ljud, sager
Radoslava Jonsson.

Harsellakaren tar reda pa om barnets nedsatta horsel beror pa
ledningshinder, sa kallat konduktivt hinder eller sensoriskt hinder.
— Det gar att ta reda pa enkelt genom att halla en stamgaffel
framfor 6rat och satta den pa skallbenet bakom orat. Hor barnet
inget framfor Orat, men vid skallbenet &r det ett sensoriskt hinder,
sa Radoslava Jonsson.

Ora och horsel vid 22q11-deletionssyndromet
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Vid 22q11-deletionssyndromet kan orats utseende vara paverkat pa
flera olika satt. Det géller alla delar av 6rat fran ytterora in till
hdrselbanor.

— Till exempel kan horselgangen vara trang eller obefintlig. Det
kan ocksa finnas missbildning av horselbenen, sager Radoslava
Jonsson.

Horselproblem kan ocksa paverkas av aterkommande akuta
oroninflammationer, 6ronkatarr eller kronisk inflammation i
mellandrat. Vid kroniska 6roninflammationer finns en benégenhet
att fa vatska i mellanorat, vilket direkt satter ner horseln markant.
En noggrann infektionskontroll &r darfor viktig.

— Studier visar att 54 procent av barnen med 22911-
deletionssyndromet har hérselnedséttning. 46 procent hér normalt,
séger Radoslava Jonsson.

Av dem med nedsatt horsel hade 40 procent ensidig nedsattning
och 60 procent dubbelsidig.

Horselnedsattningen kan vara tillfallig och bero pa en pagaende
oroninfektion. Den kan ocksa vara bestaende orsakad av misshildad
orongang eller mellandra eller skador pa grund av 6roninfektioner.
Nar barnet fatt sin diagnos av éronlékaren kan det behandlas
medicinskt med antibiotika eller kirurgiskt for att forbattra horseln.
Vid mattlig till starkt nedsatt horsel kan barnet behova nagot
horselhjalpmedel eller ldra sig kommunicera pa ett alternativt satt.
— Barnets horselproblem ska foljas upp kontinuerligt och vid
behov, sédger Radoslava Jonsson.

Fragor till Radoslava Jonsson

Varfor sattes ett ror in i 6rat nar vart barnbarn opererades for
gomspalt?

— Det kan ha varit sa att lakarna upptéackte vatska i mellanorat. Med
ett ror normaliseras trycket i mellandrat och véatska slutar att bildas
och horseln forbattras.

Kan vi géra nagot for vart barn sa att érat blir tryckutjamnat?

— Lar barnet att hantera sitt undertryck sjalv. Eller kop Otovent pa
apoteket. Det ar ett kit med en ballong som barnet blaser upp med
nésan for att tryckutjdamna. Andra metoder &r att gapa och svélja.

Vart barn har ofta 6roninflammation, men lakaren vill inte
skriva ut antibiotika.
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— Barn med 22q11 ska alltid behandlas med antibiotika vid
oroninflammation. F6r dem rader inga restriktioner. Om problemet
kommer tillbaka ska en odling tas.

Rickard har nedsatt horsel

Vid kontroll hos en 6ron-, nésa- hals-lakare konstaterades att
Rickard har nedsatt horsel.

— Samtidigt traffade jag en familj vars barn hade 22q11-
deletionssyndromet. De tipsade mig om att lara honom
teckenspraket. Darfor gick jag en TAKK-kurs och borjade teckna
redan nar han var fyra manader, sager Felicia.

Rickard ar mycket infektionskanslig. Det har gjort att han tidvis
stannade hemma fran forskolan, for att undvika att bli smittad om
de andra barnen var forkylda. Under sin uppvaxt har han haft
atskilliga éroninflammationer och langdragna forkylningar. Han
har ocksa astma som han medicinerar for.

— Hans infektionskanslighet har gjort att vi knappt vagar bjuda hem
vénner och absolut inte om de &r forkylda, séger Filip.

— Ifall Rickard blir forkyld kan infektionen paga i tre till fyra
manader innan han bli frisk igen. Det har saklart paverkat vart
umgange. Vi har forsokt att forklara situationen for vara vanner,
men alla inser inte allvaret. Nu vet vi vilka som &r de riktigt goda
vannerna. Det ar de som forstar att vi inte kan traffas om de ar
snuviga, sager Felicia.

Neuropsykiatriska aspekter

Ungeféar halften av alla personer med 22q11-
deletionssyndromet har en intellektuell funktionsnedséattning.
En utredning kan hjalpa till for att de ska fa ratt stod. Det sa
Peder Rasmussen, docent i barnneurologi och habilitering och
Overlakare vid Enheten for Barnneuropsykiatri vid Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goéteborg.

Det finns flera skél till att géra en neuropsykiatrisk utredning av
barn med 22g11-deletionssyndrom. Ett ar att den visar barnets
intellektuella eller kognitiva formaga. Ett annat att man ocksa kan
upptacka om barnet har ndgon annan diagnos.
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— En diagnos ar nyckeln till forstaelse av individens sérart och
specifika behov av insatser. Den underlattar for att familjen ska
forsta barnet, men ocksa for att barnet ska fa hjalp i férskola och
skola, sager Peder Rasmussen.

Det ar lampligt att gora en neuropsykiatrisk utredning infor
skolstart vid fem till sex ars alder. Resultatet kan da hjalpa familjen
att valja ratt skolform for barnet.

| en studie som Lena Niklasson och medarbetare gjort har
resultaten fran hundra barn med 22q11-deletionssyndromet som
gjort en neuropsykiatrisk utredning analyserats. De visar att barnen
i genomsnitt har begavningsniva, pa 1Q 70.

Begavningsniva mats i sa kallad intelligenskvot, 1Q, genom
standardiserade tester. 1Q pa 100 riknas som “normalt”, det vill
séga 100 ar genomsnittet for hela populationen. Barn som har 1Q
lagre an 70 beddms ha en utvecklingsstorning och ar berattigade till
sérskola.

Utvecklingsstorning kan variera mellan lindrig (1Q mellan 50 och
70), mattlig (35-50), svar (20-35) och djup (under 20).

Ungeféar halften med 22g11-deletionssyndromet i denna
undersdkning har en utvecklingsstorning, som oftast ar av lindrig
grad med 1Q pa mellan 50 och 70. Bland dem som inte har
utvecklingsstorning ligger 1Q ofta lagt, mellan 70 och 85.

— Aven om barnen kan ha svart att tala och prata ligger manga
battre i de sprakliga testen an i de ickesprakliga testen, sager Peder
Rasmussen.

Autism och adhd

Det &r ocksa vanligt att barn med 22q11- deletionssyndromet har
neuropsykiatriska funktionsnedsattningar som autism eller adhd.
Bara en tredje del har varken autism, adhd eller
utvecklingsstorning.

— De flesta med diagnosen har mer eller mindre svara problem i
skolan. Darfor ar det viktigt att de blir utredda och far stod i tid,
séger Peder Rasmussen.

Symtom pa autism, eller autismliknande tillstand brukar mérkas
redan i forskolealdern. En vanlig svarighet vid autism &r att man
inte har vanlig formaga till dmsesidighet i umganget med andra.
Det gor det svart att samverka och till exempel leka med andra
barn. Personer med autism som kan prata gor det helst bara om det
allra mest ndédvandiga och framférallt om det han eller hon sjalv ar
intresserad av.
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— Autism kan markas genom ett extremt motstand mot
forandringar. Barn med autism ar ofta styrda av ritualer och vill
helst alltid ga samma vég till forskolan till exempel. Blir det inte
som de vill kan de protestera med utbrott, sdger Peder Rasmussen.

Under tidiga skoldr blir det ofta en viss forbattring i kontakten med
andra och beteendet. Men barnens inlarningssvarigheter gor att de
har behov av stod for att klara undervisningen.

| puberteten blir det ofta en betydande férsdmring av barnens
beteende. De kan drabbas av sjalvskadebeteende och visa en
avvikande reaktion pa sinnesintryck.

— Ungdomar kan tycka att beréring kénns obehagligt. Problem med
somnstdrning och inaktivitet ar vanligt, sager Peder Rasmussen.

Samtidigt finns dar ocksa 6ar av ovantad kunskap och intresse,
som kan forbrylla.

— Nagon kan ha varit intresserad av sport och insett sambanden
med resultatens siffror och plétsligt bli uppslukad av ett starkt
intresse for matematik, sager Peder Rasmussen.

En tredjedel av alla personer med 22g11-deletionssyndromet har
adhd. Det leder till problem med uppmarksamhet och
koncentrationsformagan.

— | ett klassrum har personer med adhd ofta svart att koncentrera
sig pa sin uppgift, eftersom de latt blir distraherade av
klasskamraternas prat eller aktiviteter, sager Peder Rasmussen.

De som har adhd brukar beskrivas som hyperaktiva. Men personer
med 22qg11-deletionssyndromet har en egen variant, dér de kan vara
valdigt aktiva for att vaxla dver till ett inaktivt tillstand, nar energin
tar slut.

— Det ar ungefar som med en gammaldags leksak, som man far
vrida upp igen for att den ska fa fart, sager Peder Rasmussen.

Korttidsminnet &r ofta paverkat hos barn med adhd. Det gor det
svart for barnen och ungdomarna att komma ihag en uppgift eller
aterberatta en historia. Solveig Oskarsdottir, som lyssnade pa
forelasningen, har mott manga barn med diagnosen:

— Det ar ingen idé att pressa barnen att forsdka minnas, det kan ge
dem angest, sager hon.

— Ett sétt att hjalpa barnet kan vara att leda in i berattelsen igen med
fragor som stod, sager Peder Rasmussen.
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For en del barn med adhd kan medicin hjalpa dem att koncentrera
sig. Men om barnet har hjartfel maste man forst samrada med
hjartlakare om det &r lampligt att ge adhd-medicin.

En del personer med 22q11-deletionssyndromet far sin diagnos
forst i vuxen alder, nar de fatt ett barn med syndromet. For vuxna
med diagnosen finns en 6kad risk att drabbas av depression och
bipolar sjukdom. Ibland ocksa psykos.

Fragor till Peder Rasmussen

Kan man fa upp 1Q om man inser barnets behov i tid?
— Ett barn som far adekvat stimulans har storre majlighet att
utnyttja sin 1Q-potential.

Var son fick 1Q 73 nar han utreddes som liten. Nu som vuxen
verkar han ha hogre 1Q.

— Det ar ju sa att barnen och ungdomarna lar sig mer och far
erfarenhet nér de blir aldre.

Rickard gar i skolan

Rickard borjade i forskolan nér han var tva ar. Felicia berattade for
personalen bland annat om Rickards hjartoperation, som gett
honom ett stort arr pa brostet, och att han &r infektionskanslig.

— Men saklart ocksa att han ar en snall och trevlig kille, sager
Felicia.

Rickard fick en resurs som extra stod under tiden i forskolan. Det
passade honom bra, bland annat for att han skulle fa i sig sin mat.
Men nér han boérjade skolan forsvann stodet.

— Skolan anser att han Kklarar sig sjalv, séger Felicia.

— Men vi tycker att han skulle behdva en vuxen vid sin sida, sdger
Filip.

Rickard hade tur i skolan. Det finns fem andra barn i klassen som
har horselnedséattningar, darfor &r klassen specialanpassad. Men
Felicia och Filip undrar hur det blir nar han byter skola om ett ar.

Efter en skoldag &r Rickard valdigt trétt. Da vantar laxor. De tar tid
att géra. Matematik ar svart. Han kan multiplicera, men minns inte
nagot om de upprepar samma tal en stund senare.
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— En laxa kan vara att l1asa en berattelse och skriva en text om
handlingen. Men Rickard har svart att aterberatta och minnas vad
det handlade om, séger Filip.

— Vi har forklarat Rickards svarigheter for lararna, men de verkar
inte forsta att han faktiskt inte minns vad han just last, sager
Felicia.

De oroar sig 6ver hur det ska bli for Rickard i skolan nér han blir
aldre och kraven okar.

Rickard har kompisar som han &r med i skolan och pa fritiden.

— Det fungerar ratt okej. Han verkar accepterad och far vara med,
séger Filip.

— Daremot ar det svarare att inleda och uppratthalla kontakter. Han
behdver en vuxen vid sin sida och en Iang introduktion, sager
Felicia.

Tal och sprak vid 22q| | -deletionssyndromet

Var sjalva en modell nar barnet ska beratta. Utnyttja tillfallet
med gemensam lasning for att ge barnet en struktur i
beréattelsen. Det foreslar Christina Persson, logoped vid
Institutionen for neurovetenskap och fysiologi, enheten for
logopedi, Sahlgrenska Akademin i Goteborg.

Nar det galler formagan att prata ar det skillnad pa sprak och tal.
Spraket ar vart tankeverktyg, dar det lilla barnet lar sig ljud, ord,
meningar och grammatik. Tal daremot handlar om att fa ut spraket
sd att det blir forstaeligt. Det paverkas av artikulationsformaga,
gomfunktion och rost.

— Hur andra forstar oss beror pa uttalar bokstaverna /ljuden. Vi
maste hitta ratt stallen i munnen for att gora det pa ratt satt. Detta
gar automatiskt. Vi tanker inte pa hur det gors, vilket komplicerar
nar vi maste ldra oss nagot nytt, sager Christina Persson.

Manga med 22q11-deletionssyndromet har otillracklig
gomfunktion, gommen stanger inte till mellan munnen och nésan,
vilket paverkar talet som kan lata nasalt, ha horbart luftlackage fran
nésan eller vara otydligt. Av de som undersokts av Christina
Persson och hennes kollegor hade 87 procent otillracklig
gomfunktion. Orsakerna kan vara flera. Det kan vara s att
gommen inte stanger som vid éppen eller dold (submukds)
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gomspalt. Musklerna kan vara svaga, som vid hypotoni. Brett eller
djupt svalg paverkar ocksa.

— Barnet kan ocksa ha svart med koordinationen av rérelserna i
munnen, sdger Christina Persson.

0-3ar

Tal och sprak ar olika i olika aldrar. Om barnet har en gomspalt kan
det beh6va opereras nar det ar mellan 0 och 3 ar. Hos de sma
barnen med 22q11-deletionssyndromet ar sprakutvecklingen ofta
forsenad.

| en internationell studie som kartlagt sprak- och talférmaga hos
barn med diagnosen talade 80 procent av 3-aringarna inte alls eller
bara med enstaka ord. Vid 4 ars alder var det bara 30 procent som
fortfarande inte talade eller bara anvande enstaka ord. Slutsatsen &r
att talet kommer igang, men att det kan vara forsenat i starten.

— Det ar viktigt att barnen far en allman spraklig stimulans. Anvéand
tecken som stod och komplement till det talade spraket, for att
minska barnens frustration nar de inte forstar eller blir forstadda,
séger Christina Persson.

3-6 ar

| forskoledldern hander det ganska mycket i barnens tal och
sprakutveckling. Flera studier visar att vid skolstart pratar de flesta.
— Runt sex ars alder hander det mycket, sdger Christina Persson.
Sprakutvecklingen &r fortfarande sen hos manga barn och kan till
exempel paverkas av intellektuell utvecklingsforsening. Talet kan
paverkas av gommens bristande funktion.

Skolaldern

| skolaldern kan barnen ha svart med grammatik, ordforrad och att
aterberatta en historia.

Ett vanligt problem &r att barnen har svart att ta fram det mest
vasentliga i en berdttelse. Det ar inte sa mycket grammatiska fel,
utan hanger ihop med minnesférmagan.

— Barnen processar informationen langsamt. De kan behdva extra
tid for att tolka, forsta och formulera sig, sager Christina Persson.

Som vuxen ar det viktigt att forenkla sitt sprak i samtal med barnet,
att repetera och forsakra sig om att barnet forstatt. Byter man amne
géller det att vara tydlig, sdg: Nu pratar om detta istéllet.

Utnyttja den gemensamma lasningen till att fa en struktur i
berattandet och var sjalva en tydlig modell, féreslar Christina
Persson. Ett satt &r att gora barnet aktivt under lasningen. L&s:
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Flickan blev sa ledsen for att hon tappade sin.... och lat barnet
fyllai.

Turas om att beratta och uppmuntra berattande genom att utnyttja
situationen i historien: Brukar du leka i snon som Kalle gor?
Stall 6ppna fragor, som lockar barnet att svara mer an ja och nej.

Vuxen

Tidigare har det varit ganska lite kant om hur tal och forstaelighet
ar hos personer med 22q11-deletionssyndromet som vuxna. Men
av en ny studie med 23 deltagare mellan 10 och 23 ar kan man dra
slutsatsen att uttalet blir béattre med aldern. Det ar ocksa lattare for
andra vuxna att forsta vad den vuxne med syndromet séger.

— Andra kan marka att talet ar latt paverkat, men mer an sa behdver
det inte vara.

Nyss gjordes en liten studie dar forstaeligheten i talet jamfordes
mellan tio vuxna med 22g11 och 10 vuxna utan syndromet.

— Personerna med 22q11 hade nagot storre variationer inom
gruppen, men det var ingen storre skillnad mot kontrollgruppen,
séger Christina Person.

Fragor till Christina Persson

Vad ar otillracklig gomfunktion?

— Tydliga symtom pa otillracklig gomfunktion &r nasal klang pa
talet, horbart luftlackage och otydlig artikulation. Gommen sténger
inte till mellan munnen och ndsan. Problemet ar vanligt. Av de
barn vi undersokt har bara 13 procent kompetent gomfunktion.

Gar det att trana gomfunktionen for att fa till p- och t-ljud?

—Ja, fungerar gommen bra kan man trana dessa ljud men ifall
musklerna sitter fel eller om det &r ett strukturellt problem
(gommen kan inte stanga till mellan munnen och nésan) kan det
vara svart att fa till dessa bokstaver eftersom de kréaver att gommen
stanger till mellan munnen och nésan. Det ar svart att trana
gommens rorlighet da den styrs utan var vilja.

Kan man gora som i sjukgymnastiken och anvéanda elektrisk
stimulering for att trana gommen?
— Nej gommen &r kénslig. Det &r latt att vacka krékreflexen.

Varfor ar det inte sjalvklart att operera vid inkompetent
gomfunktion?
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— En operation innebar alltid en risk. Aven efter en operation kan
det vara svart, eftersom muskelfunktionen inte alltid racker till. Det
finns ocksa en risk for att snarkningar uppstar eller att det spricker i
operationsomradet. Har barnet en gomspalt opereras den alltid.

Rickard borjade tala forst vid fem ars alder och slutade samtidigt
med tecken. Talet var till en borjan otydligt. Familjen forstod i de
flesta fall vad Rickard sa. Men det &r svarare for dem som inte
kanner Rickard sa val att uppfatta vad han sager. Rickard har tranat
hos en logoped och hemma i familjen for att talet ska bli tydligare.
— Det ar svart att veta om det ar hans nedsatta horsel eller den svaga
gommen som &r orsaken. Han ska snart fa en gomplatta. Vi far se
om den kan gora hans tal tydligare, sdger Filip.

Hur paverkar vart forhallningssatt och bemotande barnet?

Skolan har ett ansvar att anpassa undervisningen efter elevens
forutsattningar och behov. Det sa Johanna Bjork, konsulent,
forelasare och handledare kring neuropsykiatriska
funktionsnedsattningar som adhd och autism.

En mamma ringde nyss till Johanna Bjork med en 6nskan: Tank
om jag fick komma till ett utvecklingssamtal och héra vad mitt
barn ar bra pa. Sadana forhoppningar har Johanna hért manga
ganger fran foraldrar till elever med neuropsykiatriska
funktionsnedséttningar.

— Om vi vet vilka som &r personens starka sidor kan vi hjélpa till
med det som forvantas i skolan, ndmligen koncentration,
motivation och uthallighet att fullfolja en uppgift. Utan ratt stod ar
det risk for misslyckanden, sdger Johanna Bjork.

Hon har bland annat arbetat med fem pappor och deras 12-ariga
soner, som alla hade adhd. Killarna tyckte att de vuxna var jobbiga
eftersom de alltid tjatade pa dem. Och foraldrarna var frustrerade
Over att pojkarna inte kunde koncentrera sig. Johanna foljde med
pojkarna i skolan.

— De kunde visst koncentrera sig. De hade fullt fokus pa
arbetsuppgiften under fyra minuter. Men om de vuxna forvantar sig
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14 minuter blir det sjalvklart besvikelser. Pojkarna kénner sig
misslyckade och far daligt sjalvfortroende, sager Johanna Bjork.
Istallet for att krdva 14 minuters koncentration, galler det att utga
fran de fyra minuter som fungerar och anpassa arbetsuppgiften
efter det. Da vaxer sjalvfortroendet och forhoppningsvis
motivationen infor nésta uppgift.

Korttidsminne och motivation

Vid neuropsykiatriska svarigheter som adhd och autism ar
korttidsminnet ar paverkat. Da blir det besvarligt att halla
instruktioner i minnet.

— Det ar lattare att lara ut nagot du kan, an for den som ska ta emot
den nya informationen. FOr att underlatta &r det viktigt att vara
tydlig och ta en sak i taget, ibland upprepa och férsékra sig om att
personen forstatt, sager Johanna Bjork.

Brist pa motivation kan stalla till problem for de flesta av oss
eftersom vi drivs av lust. Men det blir sarskilt patagligt hos
personer med adhd eller autism.

— Om jag vet att jag ska gora nagot trakigt, kan jag motivera mig
genom att tanka att jag gor det snabbt, sa kan jag gora nagot roligt
sedan. Men det &r svart for personer med dessa
funktionsnedséttningar, sager Johanna Bjork.

Da kan omgivningen hjalpa till att skapa den struktur som behovs,
genom tydliga strategier:

—Ja vi ska spela fotboll, men forst ska vi plocka upp efter oss.

Exekutiva funktioner och tidsuppfattning
En stor del av det som blir svarigheter kallas exekutiva funktioner,

alltsa formagan att gora en strategisk plan och genomféra den. Det
marks tydligt pa rasterna i skolan, da det i motsats till lektionstid
inte finns en fardig struktur for vad som ska goras.

— Det &r da det hander. En impuls dyker upp och sa sker nagot som
kan stalla till det. Med tydliga férslag om vad som kan goras ar det
lattare att undvika sadana situationer, sager Johanna Bjork.
Tidsuppfattning &r en annan férmaga som kan vara paverkad. Da
blir det komplicerat med otydliga begrepp som senare, strax och
snart.

— Forsok att konkretisera tid genom att sdga: Nar du har cyklat fem
varv runt garden ska vi ga till affaren, sdger Johanna Bjork.

Perception och kommunikation
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Perceptionen, hur vi tolkar vara sinnen, &r annorlunda hos personer
med adhd och autism. Darfor &r det viktigt att stimulera fler sinnen
och forstarka det man beréttar med bild och text for att underlatta
forstaelsen.

For omgivningen galler det att vara konkret i kommunikationen,
eftersom personer med dessa diagnoser har svart att tolka och forsta
vad andra sager.

— Kommunikation ar en av de svaraste delarna i vardagen och som
kan stélla till det. Darfor maste vi som vuxna ta ansvar genom att
anpassa informationen till deras forutsattningar, sager Johanna
Bjork.

Lagg in pauser

Hur bra samspelet med andra fungerar hanger naturligtvis ocksa
ihop med orken. Darfor ar det viktigt att planera in aterhamtning,
innan orken tar slut. En paus kan laggas in mitt i matten. Eleven
kan da ha en uppgift att tomma papperskorgen, ga ett varv runt
skolan eller nagot liknande for att hamta kraft.

— Eftersom de ar impulsstyrda har elever med adhd svart att tanka
sig for, men de har inte svart att tdnka. De behdver omgivningens
kunskap och stod for att fungera. Och krav pa ratt niva, sager
Johanna Bjork.

Mer information hittar du har

Se Johannas forelasningar pa Agrenskas You tube-kanal
L&s om stod pa

spsm.se

mfd.se

Syskonrollen

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

— Vi forsoker stotta dem i deras utsatta roll i vara
syskongrupper, berattade Astrid Emker, pedagog p& Agrenska.

Syskonrelationen ar speciell eftersom den oftast &r den langsta
relation vi har i livet. Den &r fylld av gemenskap och karlek, men
praglas ocksa av rivalitet, avund och konflikter. Vad som
dominerar kan vara olika och &ven andra sig over tid.
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— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedséttning, sa Astrid Emker.

Hon 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 p& 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 bekvdma 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 ”daliga hemligheter”.

Kénslor och fragor

Att fa ett syskon med funktionsnedséattning vacker manga fragor
och kanslor. 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 funktionsnedséttning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att Gverskatta barns
kunskap och vad barn forstatt. Barn har mindre majligheter att
paverka sin situation och omgivning pa grund av sin alder och
sociala situation, sa Astrid Emker.

Redan i valdigt ung alder ar syskon till barn med en
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 borjar se konsekvenser och uppmarksammar
omgivningens reaktioner.

— | 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 for andra.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det.
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Syskonens program

Den férsta dagen pa Agrenska ar det fokus pa barnet eller
ungdomen vars syskon har 22q11-deletionssyndromet. Syskonen
berattar om sig sjélv eller sin familj om man vill. Andra dagen
borjar man fundera kring diagnosen och formulera fragor till
sjukskaterska 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.

| niodrsaldern vaxer en mer realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen
inser att villkoren &r 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 Gver
att de sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg dver
att inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor
som de burit pa lange en chans att luftas.

For nagra ar sedan var det en pojke som trodde att han orsakat sin
brors funktionsnedsattning. Nej, blev svaret fran lakaren. Lattnaden
syntes i 14-aringens ansikte.
— Prata med barnen. Allt man pratar om mister lite av sin farlighet,
sa Astrid Emker.

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 aventyrsbanor dar far agera
tillsammans for att klara vningarna.

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

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

Att béra det tunga inom sig skapar stress.

— Vara erfarenheter visar att gemenskapen och samtalen med andra
far hjarnan att avlastas och att de flesta mar fysiskt battre av samtal,
sa Astrid Emker.

Beréttelsebok

Under veckan skapar syskonen en beréttelsebok om sig sjalv, om
diagnosen och om sina egna strategier. | boken ritar de av sin hand,
som en symbol for dem sjélva. 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 séager de &r bra pa. Vid ringfingret drommar.
Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

En annan del i berattelseboken ar att fylla en cirkel med tartbitar av
kanslor. 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 &r och hur de kan kénnas
oftare.

Innehallet i veckan gar ut pa att skapa ett 6ppet och tillatande
klimat dar det ar okej att prata kanslor och ha drommar. D3 kan
aven de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern

Brist pa egen tid med foraldrarna ar ocksa nagot som syskonen
pratar om. Néstan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa.

— Nagra foraldrar som turades om att skjutsa syskonet till ridningen
lade till fika efterat. Tack vare det blev turen som tidigare var
ytterligare ett stressmoment en egen stund tillsammans varje vecka,
sa Astrid Emker.

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.

Men det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedsattning. 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.
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En bra erfarenhet tycker de sig ha fatt genom att deras syster eller
bror har en funktionsnedsattning &r att alla fods olika och har olika
forutsattningar i livet.

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/

Rickard har en storebror

Rickard har en storebror som &r tva ar aldre, John tio ar. Han maste
alltid vara noga med att fraga om hans kompisar &r forkylda innan
han kan vara med dem. Pa grund av lillebrors infektionskanslighet
kan John inte ta hem kompisar eller halsa pa dem om de &r
forkylda.

John tycker om ordning och reda. Men tillsammans med lillebror
Rickard, som ar en livfull kille, som har svart att koncentrera sig pa
en sak i taget, blir det l&tt stokigt. Det gor att broderna ofta hamnar
i konflikt.

Nar Rickard har tid hos lakare gar Felicia och Rickard oftast dit
sjélva.

— Det ar manga vardkontakter och det racker att Rickard missar
mycket av skolgangen, séger Felicia.

— Ibland forsoker vi ha John med, framforallt vid
hjartundersokningar och andra saker som ar svara att forklara utan
visuellt stod, sager Filip.

Felicia agnar mycket tid at telefonsamtal med Rickards
vardkontakter och besok hos lakare eller habilitering.

— Jag ar tvungen att arbeta deltid och har som tur bra forstaelse pa
min arbetsplats for var situation och att jag maste vara borta
mycket, séger hon.

Familjen har vardbidrag for Rickard.

— Personalen pa forsakringskassan har varit mycket
tillmétesgaende, sager Felicia.
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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 ar noga med att anpassa innehallet sa att
forutsattningarna for barnen blir sa bra som mojligt under
veckan, berattar Anna Glenvik fran barnteamet om Agrenskas
pedagogiska arbete vid en familjevistelse.

— Barn som har 22q11-deletionssyndromet har olika kombinationer
av symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Det &r
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt har vi utformat programmet for barnen och
ungdomarna under veckan, sager Anna Glenvik.

Personalen laser in medicinsk information och dokumentation fran
tidigare veckor och samtalar med féraldrarna om barnen med
diagnos. De hamtar ocksa in information fran barnens skola.
Dérefter planeras veckans aktiviteter med barnen.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och
funktionsnedséttning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel.
Samtliga ar lika viktiga for hur man kan paverka och genomféra
olika aktiviteter och hur delaktig man kan kanna sig.

Eftersom en funktionsnedséattning ofta ar bestaende, blir de
omgivande faktorerna och att géra dem sa bra som mojligt, mycket
viktiga.

Vad gor att en dag i era barns liv blir bra? fragar Anna Glenvik.
Forslagen som kom upp var flera; Att fa vara med och leka, att
orka, att bli sedd, att fa lyckas.

Beror majligheten att fa vara med och leka pa personliga faktorer
eller omgivningsfaktorer, undrar Anna Glenvik. Det beror pa
omgivningsfaktorer, att de andra later barnet att fa vara med, men
ocksa pa personliga faktorer, att han agerar sjalv och visar att han
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vill, menade foraldrarna. Att orka och att fa lyckas handlar mest om
att omgivningen ger forutsattningar. Pedagoger pa vistelsen som
ser till att barnet far sova, vilket gor det lattare att orka och att
lyckas med en uppgift.

— Vi som omgivning kan alltsa hjalpa till och starka barnen, sager
Anna Glenvik.

Sarskilda mal

Att starka delaktigheten och det sociala samspelet ar ett viktigt mal
vid planeringen av aktiviteter under vistelsen p& Agrenska. Det gor
personalen genom att ha en tydlig struktur och aterkommande
aktiviteter vilket skapar trygghet och 6kar mgjligheten att barnet
upplever att det lyckas.

— Personalen ar lyhord for barnens kénslolage och trotthetsniva och
ser till att sluta aktiviteten i tid, sdger Anna Glenvik.

Fasta rutinerna och tydliga strukturer i bade aktiviteter och miljo i
form av scheman och bilder minskar konsekvenserna av barnens
koncentrations- och inlarningssvarigheter.

— Vi &r noga med att forbereda dem ndr vi ska gora en ny aktivitet.
Instruktionen vi ger ar kort och tydlig, sager Anna Glenvik

For att stodja kommunikation och tal ar barnteamet noga med att ge
barnen tid, invanta deras svar och ge bekréftelse.

Aktiviteternas langd anpassas till barnens personliga behov. De
vaxlar mellan mer eller mindre fysiskt anstrangande och aktiviteter
med naturliga pauser.

— Det finns tillfalle till vila flera ganger under dagen. Tillexempel
har vi lagt till extra tid i samband med lunch, for att skapa en lugn
matsituation, sdger Anna Glenvik.

P& Agrenska ar det ménga samlingar och gemensamma aktiviteter
dar var en och kan delta pa sina egna villkor. Barnen och
ungdomarna blir bekraftade och far kanna att de lyckas. det bidrar
till att starka deras sjalvkansla, vilket ar ytterligare ett mal under
vistelsen.

— Stimulerande upplevelser startar den goda cirkeln och vacker
barnens lust att ta egna initiativ, vilket leder till 6kad aktivitet och
paskyndar utvecklingen, sager Anna Glenvik.
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Min vuxne son har 22ql | -deletionssyndromet

Var en besvarlig foralder. Det radet ger Rose-Marie Larsson
som ar foralder till en vuxen son med 22g11-
deletionssyndromet och ar ordférande i féreningen 22q11.

Rose-Marie har sammanfattat sina erfarenheter som foralder till ett
barn med 22q11-deletionssyndromet i tre konkreta rad:

- Ge dig aldrig (var en besvarlig foralder) och tro pa ditt barn

- Det finns inget slut pa inlarningen.

- Jamfor inte ditt barn med vad andra barn kan vid en viss alder.

Las om foreningen www.22q11.se

Rickard idag

Idag &r Rickard atta ar, snart nio.

En av utmaningarna Rickard brottas med nu &r kramp i benen. Den
drabbar honom pa kvéllar och nétter.

— Han har ocksa svart att komma till ro pa natten och vaknar latt
upp flera ganger varje natt, sager Felicia, vars nattsomn ocksa blir
avbruten varje gang Rickard vaknar.

Snart véntar en stor hjartoperation for Rickard. Det extra blodkarl
som han fick som nyfodd maste bytas ut flera ganger under hans
liv, vart 5:e till vart 10:e ar. Felicia vet att den stora

operationen ar nddvandig, men samtidigt bavar hon for den. En
operation innebar alltid en risk.

— Rickard &r en riktig solstrale, som har en fantastisk livsgnista.
Han ger mig s& mycket gladje i

livet, sdger Felicia.

— Trots alla motgangar han upplevt ar han en glad kille, sager Filip.

Munhalsa och munmotorik

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

Det sade dvertandléakare Joanna Malinowski och logoped Lisa
Bengtsson som informerade om vilket stod som finns att fa
inom tandvarden och logopedin.
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Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska p& 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 anhériga.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska vid familjevistelser traffar Mun-
H-Center manga personer med olika funktionsnedsattningar och
sjukdomar. Efter godkannande fran foraldrarna gor en tandlékare
och en logoped en 6versiktlig undersdkning och bedémning av
barnens munférhallanden. Observationerna, tillsammans med
information som foraldrarna lamnat, stélls samman i en databas dar
fakta samlats om diagnoserna.

Tand- och munvard

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

Tandvardens organisation

Joanna Malinowski beskrev hur tandvarden ar organiserad. Basen i
tandvarden ar allmantandvarden. Specialisttandvard for barn och
ungdomar 0-19 ar - Pedodonti, tar hand om patienter med sarskilda
behov, till exempel funktionsnedséttning, kronisk sjukdom eller
andra tillstdnd som kraver extra kompetens och sarskilt
omhandertagande. Ortodonti — tandreglering tar hand om bade barn
och vuxna med bettavvikelser. Pa en del sjukhus finns tandkliniker
for Sjukhustandvard — med tandvard for vuxna som behover
sérskilt omhandertagande.

Den forebyggande tandvarden ar det allra viktigaste for att barnen
ska ha friska tander. | den ingar inskolning, tata besok i tandvarden,
polering och fluor.

— Infor besok hos tandvarden kan det vara bra att informera om
barnet har en funktionsnedséattning, sa att behandlaren kan anpassa
omhéndertagandet, sa Joanna Malinowski.
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Tandvard for barn med sarskilda behov

Pedodonti &r en del av den specialiserade tandvarden och erbjuder
barn och ungdomar med speciella behov ett anpassat
omhandertagande i tandvarden. Radsla, koncentrationssvarigheter
och liknande kraver ett anpassat omhéndertagande. Bildstdd och
schema som visar vad som ska ske och vem barnet ska mota
underlattar och ger trygghet och anvands av manga
barntandvardsspecialister, sa Joanna Malinowski.

1000 inlarning &r en metod dar barnen tranar pa att vara i
behandlingsrummet i korta pass, samma dag med manga pauser.
Man lar sig lite i taget genom manga repetitioner. — Malet ar att
barnet ska kénna sig tryggt vid undersokning och senare
behandling, sager Joanna Malinowski.

Munhélsa vid 22g11-deletionssyndromet

Tidigare studier visar att barn som har 22g11-deletionssyndromet
I6per risk att fa problem i munhalan.

Symtomen kan vara;

- gomspalt

- emaljavvikelse (pa grund av kalkbrist)

- avsaknad av enstaka t&nder

- avvikande tandstorlek och form

- forsenad tandutveckling

Salivproduktionen &r ofta nedsatt, vilket 6kar risken for karies.
Slemhinnorna i munnen &ar ofta mer kénsliga och geografisk tunga
(tungans slemhinna ser ut som en karta) kan forekomma.

Barn med medfott hjartfel, matningssvarigheter och immunbrist
I0per storre risk att drabbas av munproblem.

Bland de barn som undersoktes vid familjevistelsen p& Agrenska
upptacktes nagra med emaljférandringar och nedsatt
salivproduktion.

— Barnens munnar var fina och vélskétta, sager Johanna
Malinowski.

Tandvard vid 22g11-deletionssyndromet

Det finns manga munvardshjalpmedel och munvardspreparat for att
underlatta den dagliga munvarden. Pa Mun-H Centers hemsida kan
man finna flertalet. Man kan ocksa fa hjalp med utprovning av
hjalpmedel av tandvardens personal.

Joanna Malinowski upplyste om en tandborste som borstar tre ytor
samtidigt. Detta &r ett bra hjalpmedel for barn som inte formar gapa
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tillrackligt lange eller kvéljs latt. For att fa en battre position insyn
och stabilitet, nar foraldern hjalper barnet att borsta tdnderna &r det
lampligt att sta bakom barnet och anvander den egna kroppen som
stod for barnets kropp och huvud. Man kan ocksa lyfta lite pa
barnets lapp for att fa battre insyn och komma éat att borsta. Barn
med 22g11-deletionssyndromet kan behova hjélp med
tandborstningen langre upp i aldrarna, sa Joanna Malinowski.

Tandkram ska innehalla fluor. Manga tandkramer pa marknaden
har ett skummedel (natriumlaurylsulfat) som kan forsvara
tandborstningen och ibland irritera slemhinnorna. Barnen tycker
inte om vissa tandkramer, eftersom smaken &r for stark. Det finns
tandkram som har bade fluor och inget skummedel att tillga som
dessutom mycket mild, nast intill smakfri. Denna tandkram finns
bade som barn- och for vuxentandkram med hdogre fluorhalt och
underlattar vid tandborstning.

Oralmotorik vid 22q11-deletionssyndromet

Logopedens roll ar att vid behov utreda barnets formaga till
kommunikation, sug-, tugg och svéljférmaga. Logopeden kan ge
rad vid matnings- och atsvarigheter. Traning av tal, sprak- och
kommunikation och oralmotorisk traning och stimulering ingar
ocksa i logopedens arbetsuppgifter.

Det ar sedan tidigare ként att vid 22q11-deletionssyndromet finns
ofta en nedsatt oralmotorisk formaga. Motoriken och kanslan,

sensoriken kan vara paverkad och musklerna vara hypotona, svaga.

Detta ger ofta talsvarigheter, svarigheter att ta, tugga och svilja.
Salivkontrollen kan ocksa vara paverkad. Manga har for vana att
undersoka varlden genom munnen, sa kallade oral habits.

— Halften ar paverkade i sitt tal och sin férmaga att &ta och tugga,
sdger logoped Lisa Bengtsson.

Uppgifterna, som baseras pa internationella studier, stammer vél
med det som uppmarksammats vid den dversiktliga
undersokningen under barnens besok pa Mun-H-Center pa
Agrenska.
— Det finns en stor variation bland barnen, séger Lisa Bengtsson.
Vad har vi sett idag?

- hypoton muskulatur

- talsvarigheter, inte enbart pa grund av gomfunktionen

- atsvarigheter

- svart med salivkontroll
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- tendens till svarigheter att styra munnens muskler
- bitovanor

Flera av barnen hade svarigheter att ata, vilket kan ha flera orsaker.
Dels kan det handla om barnets vilja att ata, nagot som styrs av
aptit, mag- och tarm, andning och allmantillstand. Men det kan
ocksa bero pa formagan att suga, dricka, tugga och svilja och
kanna.

— Nar barnet inte &ter tillrackligt &r det viktigt att identifiera
orsaken. Brist pa aptit kan bero pa reflux eller forstoppning till
exempel, da géller det att forsoka atgarda de problemen, sager Lisa
Bengtsson.

Ibland kan barnen behova berikad kost eller naringsdrycker, eller fa
maten via sond.

— Far barnen sin mat via en sond i nasan eller bukvagg maste
munnen stimuleras, annars finns en risk att barnen utvecklar
overkanslighet, sager Lisa Bengtsson.

Det &r viktigt att barnen far tugga, eftersom det underlattar
matsmaltningen och &r viktigt for att kinna méttnad och &ta lagom
mycket.

— Att tugga starker ocksa tuggmusklerna och ger en béttre
kékposition. Dessutom kan det paverka barnens bitovanor pa ett
positivt sdtt, genom att de blir mindre intresserade av att tugga pa
annat &n mat, séger Lisa Bengtsson.

Om barnen har bitovanor ska orsaken utredas. Beror ovanorna pa
smarta, obehag eller har de en sjalvstimulerande funktion?
Behandlingen inriktas mot att atgarda barnets smarta eller obehag,
analysera bitbeteendet genom att forsoka forsta nar det sker och
hur.

— Vi kan erbjuda barnen annat att bita pa, sa kallade tuggisar for att
fa sensomotorisk stimulans av munnen, sager Lisa Bengtsson.

Mun-H-Center pa Agrenska &r ett nationellt kompetenscenter, dit
logopederna pa familjens hemmaplan kan vanda sig fér rad och
tips. Annars &r det till den egna habiliteringen familjen kan vanda
sig. Dar finns oftast nutritionsteam och oralmotoriska team att fa
stod av vid munmotoriska svarigheter.

Las mer om oralmotorik i nya skriften ”Uppleva med munnen och
hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
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vardagssituationer”. Den gadr att bestdlla via Mun-H-Centers
hemsida.

Vad kan man gora at sveda i munnen?
— Sveda ar svarbehandlat. Att anvanda en mild tandkram och ett
smarjande medel, till exempel rapsolja pa en muntork, kan hjélpa.

Ska barnet ges antibiotika i forebyggande syfte vid ett blodigt
ingrepp i tandvarden?
— Om barnet har hjartproblem ska hjartspecialisten avgora det.

Information fran forsakringskassan

Vardbidrag, tillfallig foraldrapenning, kontaktdagar och
assistansstod ar nagra av de stoéd 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
stéd familjerna kan erbjudas.

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

Ansokan

Né&r man skickar en ansodkan till forsakringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfardat av behandlande l&kare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedsattning. Néar alla handlingar
inkommit tar handlaggaren, 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.
Handldggaren utreder arendet och lagger ett forslag till beslut, och
beslut fattas till sist av en sérskilt utsedd beslutsfattare.

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

— Eftersom forsakringskassan gor en individuell prévning i varje
enskilt fall &r det viktigt att man 6verklagar beslut man inte ar nojd
med. Overklagan behéver inte vara komplicerad, det racker med ett
brev dar man pa ett enkelt satt forklarar varfor man ar missnojd
med beslutet, sager Marta L66f-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
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 behdva sarskild
vard och tillsyn under minst sex manader. Vard- och
tillsynsbehovet innefattar exempelvis medicinering, hjalp med
kommunikationen, aktivering, traningsprogram och tillsyn for att
avstyra farliga situationer.

Vardbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Det kan alltsa ges d&ven om ingen faststalld
diagnos finns. Nar annat samhaéllsstdd 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 prishasbeloppet, som ar

44 500 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 ersattning for den extra
arbetsinsats funktionsnedsattningen medfor for foraldrarna — kan
familjen ocksa i vissa fall fa ersattning for merkostnader. Det
innebar att om det finns merkostnader pa 18, 36, 53 eller 69 procent
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av prisbhasbeloppet, som godkénts av forsakringskassan, kan denna
del av vardbidraget skattebefrias.

Det finns dven majlighet att fa merkostnadsersattning utéver
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 kat tvattbehov

e Specialkost

e Behandlingsresor/behandlingsbesok

e Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning etc.

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
vérdbidrag pd “obegrinsad tid”. Forsékringskassan foljer da upp
vardbehovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna ar skyldiga att anméla forandrat vardbehov eller om
man beviljats annat samhéallsstod.

Assistansersattning

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

Personlig assistans kan anstkas hos kommunen eller
forsakringskassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande
behoven uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att
hjélpbehovet tillgodoses. Staten (forsakringskassan) kan bevilja
assistansersattning for personlig assistans nar de grundlaggande
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 an vad som normalt ingar i foraldraansvaret.
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Tillfallig foraldrapenning

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

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

Ersattningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 &r och i
vissa fall upp till 16 ar. Det finns aven majlighet att fa tillfallig
foraldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagaende
akutbehandling dé&r 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.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sarskilda regler. Tillfallig
foraldrapenning kan i dessa fall utgd upp till 21-23 ars alder.
Foraldrarna till dessa barn har ocksa rétt 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 besoksdagar i skolan. Man kan fa tillfallig
foraldrapenning for kontaktdagar fram tills barnet fyller 16 ar.

Bilstod

Bilstod ar ett bidrag for inkép av bil (genom grundbidrag och
anskaffningsbidrag), eller anpassning av bil. Det gar att ha
fardtjanst och samtidigt soka bilstod.

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 berdknas
vara under minst nio ars tid. Darefter finns det mojligheter att
ansOka om ett nytt bidrag.

Bilstodet bestar av ett grundbidrag pa 60 000 kronor, ett
inkomstprévat anskaffningsbidrag pa maximalt 44 000 kronor samt
ett bidrag for anpassning av bilen. For anpassningen finns inget
kostnadstak. Det gar att soka anpassningsbidrag for bil man redan
ager. Man maste dock uppfylla kraven for bilstéd som man sedan
inte maste plocka ut. Bilen maste ocksa ansens lamplig for
anpassning.
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Efter beslut har familjen sex manader pa sig att inforskaffa den nya
bilen eller genomfdra anpassningen. Familjen valjer sjalv bil men
blir aterbetalningsskyldig om den séaljs 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.

— Det finns flera olika stodinsatser i kommunen som kan vara
aktuellt for barn med 22q11-deletionssyndromet. Det sa
Johanna Skoglund som &r socionom pa Agrenska nar hon
berattade om de olika typerna av stéd som erbjuds i
kommunen.

For att omfattas av LSS ska man tillhdra nagon av foljande tre
kategorier:

1. Personer med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand.

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

3. Personer med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de é&r stora och férorsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsféringen och darmed ett omfattande behov av stod eller
service.

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

Korttidsvistelse och stodfamilj

— Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar
bade till att ge anhoriga avlosning och mer tid for syskonen, men
ocksa till att tillgodose barnets behov av miljbombyte och
rekreation, sa Johanna Skoglund.

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

Den hér insatsen finns for att anhériga ska fa mojlighet till
avkoppling och till att utratta arenden utanfor hemmet, sa Johanna
Skoglund.

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

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

Kontaktperson

En kontaktperson kan utses for att ge ett personligt stod utanfor
familjen. Syftet ar att bryta isoleringen och underlétta for en person
med funktionsnedséttning att leva ett sjalvstandigt liv.

SOL

De insatser som ges enligt LSS kan ocksa ges enligt
socialtjanstlagen, SoL. Man har alltid ratt att soka en insats och fa
ett skriftligt besked om beslut.

Stddet soks hos Socialsekreterare, LSS handlaggare eller
Bistandshandlaggare.

Anhdrigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 § ska kommunen ocksa
erbjuda stod till anhdriga. Med anhdriga menas en familjemedlem,
(till exempel aldre syskon, morféréldrar farforéldrar) god van till
nagon med fysisk psykiskt funktionsnedséttning.

Som anhorig kan man fa mojligt att delta i samtalsgrupper eller
individuellt anpassat stod och fa tips rad och hjalp med kontakter.
Detta stdd ska sokas hos kommunens anhdrigkonsult. Denna tjénst
kan heta olika i olika kommuner.

Det héar géller i skolan

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att nd skolans
kunskapsmal. Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska
klara kunskapsmal och vilket stod som krévs. Det ér rektorns
ansvar att eleven far ett atgardsprogram om det behovs.

Fran och med den 1 juli 2011 galler en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebér bland annat skérpta krav
pa larare; endast behdriga larare ska kunna fa tillsvidareanstallning.
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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 Johanna Skoglund.

Stodatgarder

Stodatgarderna till en elev med funktionsnedséattning kan se olika
ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksa fa en resursperson i skolan. I andra fall
gors en omorganisation sa att eleven undervisas i en mindre grupp.
Aven anpassning av lokal eller laromedel kan raknas som stod.
Skolan har skyldighet att ta hdansyn till elevers olika behov, samt ge
stod och stimulans sa att elever utvecklas sa langt som mojligt.

PYS-paragrafen

PY S-paragrafen ger ratt att undanta de delar av kunskapskraven
som ar direkt till hinder for eleven. Det ar skolans skyldighet att ge
eleven mojlighet att redovisa sina kunskaper pa det sétt som han
eller hon klarar av. Kunskapskraven maste tolkas med
utgangspunkt ifran elevens funktionsnedsattning.

Séarskolan
Sarskolan ar en egen skolform som finns till fér personer med

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

— Att ga i sarskola behdver inte innebéra att eleven

gar i en annan skola. Det finns séarskoleklasser i grundskolan.
Enskilda individer kan ocksa ga integrerade i en grundskoleklass,
sa Johanna Skoglund.

Tips infér moten med skolan

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

Det &r bra att ha en tydlig dagordning och féra protokoll om vem
som ska gora vad — och till nar. Det 6kar chanserna att forslagen
faktiskt genomfors. Det ar ocksa viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppféljning av atgarderna.
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— En forlosande fraga som kan leda till kreativitet och ett
gemensamt engagemang dr “Hur gor vi da?”. Sarskilt bra fungerar
en sadan 6ppen fraga om forhandlingarna mellan parterna gar trogt.
Att fa till ett gott samarbete och god samverkan kring barnet ar
allas ansvar, sa Johanna Skoglund.

Vart vander vi 0ss?

Om familjen ar missnéjd med nagot beslut som berdr barnet i
skolan vénder 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

Tips pa bra webbsidor

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

www.fk.se - Forsakringskassan

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

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.mfd.se — Myndigheten for delaktighet
www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.mun-h-center.se — Mun-H-center
www.notisum.se — Lagar pa natet

www.nfsd.se — Nationella funktionen sallsynta diagnoser
www.lul.se/infoteket

www.22qll.se

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum fér ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det &r en nationell resurs
for alla som soker information om ovanliga diagnoser.
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Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrackning ocksa okéanda
sjukdomar. Behovet av kunskap &r 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 forskole- eller
skolpersonal kan bestalla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser@gu.se

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att oka 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 &r att:

bidra till 6kad samordning och koordinering av halso- 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.

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
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Adresser och telefonnummer till forelasarna

Barnoverlakare Solveig Oskarsdottir
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Avd for klinisk immunologi och reumatologi
416 85 GOTEBORG

Tel: 031-343 40 00

Overlakare Britt-Marie Anderlid

Astrid Lindgrens Barnsjukhus
Neuropediatriska mottagningen
Karolinska universitetssjukhuset i Solna
17176 STOCKHOLM

Tel: 08-517 700 00

Overldkare Jovanna Dahlgren

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Tillvaxtenheten

416 85 GOTEBORG

Tel: 031-343 40 00

Overlakare Radi Jonsson
SU/Sahlgrenska

ONH Audiologiska mottagningen
413 45 GOTEBORG

Tel: 031-342 10 00

Overlikare Peder Rasmussen

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Barnneuropsykiatri

Otterhéllegatan 12 A

411 18 GOTEBORG

Tel: 031-343 40 00

Psykolog Peter Sand

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
Psykologenheten

416 85 GOTEBORG

Tel: 031-342 10 00
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Leg logoped Christina Persson
Sahlgrenska akademin vid
Goteborgs Universitet

Institutionen for neurovetenskap och fysiologi
Enheten for logopedi

Box 452
405 30 GOTEBORG
Tel: 031-786 57 85

Personlig handldggare Mérta L66f-Andreasson
Forsakringskassan

Box 8784

402 76 GOTEBORG

Tel: 010-116 70 91

Foreningen 22911
Ordférande Rose-Marie Larsson

Medverkande fran Mun-H-Center
Overtandlakare Joanna Malinowski
logoped Lisa Bengtsson
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 HOVAS

Tel: 031-750 92 00

Medverkande fran Agrenska
Socionom Johanna Skoglund
Koordinator Maria Bjorkqvist
Specialpedagog Bodil Mollstedt
Sjukskoterska Samuel Holgersson
Konsulent Johanna Bjork

Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS
Tel: 031-750 91 00
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22q11-deletionssyndromet

En sammanfattning av dokumentation nr 488

22q11-deletionssyndromet ar en ovanlig sjukdom dar manga olika organ
kan paverkas. Vanliga symtom ar medfodda hjartfel, gomspalt och
underutveckling av bréssen, thymus. Kalkbrist kan férekomma.
Inlarningssvarigheter och neuropsykiatriska problem finns ocksa.

22q11-deletionssyndromet upptacks pa mellan 25 och 30 barn varije ar.
Det &r lika vanligt bland flickor som pojkar. Diagnosen stélls i olika
aldrar och det finns manga som inte fatt diagnosen.

Personer med diagnosen har ofta behov av manga kontakter inom
sjukvard, habilitering och skola under sin uppvaxt och i vuxenlivet for
undersokningar, uppfoljningar och stod.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
© Agrenska 2015

AGRENSKA

www.agrenska.se



