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Wiedemann-Steiners syndrom

WIEDEMANN-STEINERS SYNDROM

Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik métesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amunddn séder om Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser,
utbildningar och konferenser. Agrenska driver ocksa
Informationscentrum for sallsynta halsotillstdnd som ansvarar
for att ta fram och kvalitetssékra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand
och sprida information om dessa.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med familjevistelsen och ar skriven av Petra Bryntesson,
redaktor vid Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for
allmanheten har varje forelasare faktagranskat texten. For att
illustrera hur det kan vara att leva i en familj med ett barn som
har Wiedemann-Steiners syndrom berattar ett foraldrapar om
sina erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
déar de kan laddas ner som pdf: agrenska.se.
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Genetik vid Wiedemann-Steiners syndrom

Wiedemann-Steiners syndrom beror pa en forandring i
genen KMT2A. Processen sker slumpmassigt och
uppstar i princip alltid som en nymutation hos barnet.
— Det &r inget som kan paverkas av yttre faktorer som
mediciner, infektioner eller alkohol, sédger Malin
Kvarnung som &ar dverlakare pa Klinisk genetik vid
Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm.

Ordet syndrom kommer fran grekiskan och betyder springa
tillsammans. En syndromdiagnos innebar alltsa att flera olika
symtom upptrader tillsammans.

Historia

Forsta gangen de typiska symtomen vid Wiedemann-Steiners
syndrom (WSS) beskrevs var 1989 i en medicinsk tidskrift av
den tyske lakaren Hans Rudolf Wiedemann. Elva ar senare
gjorde en brasiliansk genetiker vid namn Carlos Steiner
liknande observationer. Ar 2010 namngavs diagnosen, nér tre
lakare i Tyskland traffade tre barn som de kunde koppla till
Wiedemanns och Steiners publikationer. Tidiga beskrivningar
av séllsynta tillstand ar oftast baserade pa gemensamma
ansiktsdrag och andra utseendeméssiga symtom.

— Redan 1970 kallades tillstandet for "hairy elbow syndrome”
(harig armbage-syndromet). Men det sléapptes ganska snabbt
nar man skulle valja diagnosnamn och istéllet blev det
Wiedemann-Steiners syndrom, sager Malin Kvarnung.

Orsak

Den genetiska orsaken till WSS ar en mutation i KMT2A-genen.
Upptéackten gjordes forst 2012 av en forskargrupp i England.
Genen kallades da MLL. Sedan dess har antalet personer med
diagnosen okat fran ett tiotal till ungefar 200 varlden over. Alla
med syndromet har dock inte blivit diagnostiserade, det ar
darfor sannolikt att ett tusental ménniskor har WSS.

— Gentestning for WSS ar fortfarande relativt nytt och
utvecklingen och kunskapen gar snabbt framat.
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Manniskans genetik

Manniskans arvsmassa, vart DNA, finns inuti varje cellkarna i
kroppens celler. Vi har ungefar 20 000 gener i vart DNA. DNA
ar packat i vara kromosomer. De ar 46 till antalet som i sin tur
bildar 23 kromosompar. Den ena i varje par nedarvs fran
mamma och den andra fran pappa. Detta innebar att vara
gener ocksd kommer i par, vilket betyder att det finns tva kopior
av varje gen.

— Om man stracker ut DNA-molekylen ur en enda cellkéarna
skulle den bli tva meter lang. Det ar otroligt mycket information
tatt packad inne i varje enskild cell, sdger Malin Kvarnung.

En gen kan beskrivas som en ritning for ett visst protein.
Proteinerna ar uppbyggda av aminosyror och har manga olika
roller i manniskokroppen. Nar ett protein ska tillverkas
"aktiveras” genen och det sker en dversattning — transkription —
till MRNA, som blir mallen utifran vilken proteinet tillverkas.

Genen KMT2A

KMT2A-genen sitter pa kromosom 11 och kodar for proteinet
KMT2A. Det &r en stor molekyl som bestar av nastan 4 000
aminosyror. KMT2A paverkar hur tatt DNA packas inuti
kromosomerna. Tatheten styr vilka gener som kan uttryckas
(anvandas). Vid WSS finns en mutation pa den ena KMT2A-
genkopian. Detta gor att denna genkopia inte fungerar, vilket
oftast leder till en total brist pd KMT2A-protein fran den
genkopian. Den andra genkopian kan fortfarande producera
proteinet. En person med WSS far alltsd ungefar halften sa
mycket KMT2A-protein som normalt.

— KMT2A-proteinet fungerar normalt som en dirigent som haller
koll pa vilka gener som ska anvandas vid vilka tillfallen. Brist pa
KMT2A paverkar darfér valdigt manga andra proteiner och
funktioner i kroppen, sager Malin Kvarnung.

Arftlighet

Wiedemann-Steiner syndrom beror i de allra flesta fall pa en
nymutation, vilken uppstatt slumpmassigt i en av foraldrarnas
konsceller (agg eller spermier). Syndromet &ar i dessa fall inte
arftlig fran nagon av foraldrarna. Genmutationen kan inte heller
finnas latent hos friska syskon.

Hos en person som har WSS blir genmutationen arftlig. Da ar
sannolikheten att fa egna barn med syndromet 50 procent.
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I mycket séllsynta fall kan en fordlder ha genmutationen i flera
av sina konsceller, sa kallad germinal mosaicism. Da okar
sannolikheten att fa fler barn med syndromet.

— | de allra flesta fall brukar man dock berakna sannolikheten
for upprepning till mindre &n en procent, sager Malin Kvarnung.

Diagnostik

Ett barn som har intellektuell funktionsnedsattning (IF) i
kombination med autism eller andra funktionsnedsattningar kan
vara tecken pa ett bakomliggande syndrom. D& anvands oftast
helexomsekvensering eller helgenomsekvensering, metoder
dar genetiker kan analysera alla gener i personens arvsmassa.
— Forklaringen till mer sallsynta syndrom hittas framst genom
dessa analysmetoder. Ofta tittar man specifikt pa de drygt

1 000 gener som man i dagslaget vet kan orsaka IF.

KMT2A ar en av de gener som analyseras vid misstankt WSS.
Mutationen kan sitta varsomhelst i KMT2A och &r alltsa inte
exakt samma for alla med syndromet.

— Gemensamt for alla med WSS &r dock att mutationen sitter i
KMT2A-genen och att den ar av en sadan typ som "forstor”
genens funktion, sager Malin Kvarnung.

Forskning om KMT2A

Det finns mycket forskning om genetiska orsaker till IF, och
aven specifikt om KMT2A-genen. Idag vet man att KMT2A ar
en av de vanligaste generna som ar paverkad hos personer
med IF och neuropsykiatriska funktionsnedséattningar.

Malin Kvarnung berattar om en omfattande avhandling* om
KMT2A publicerades 2017.

— Dér har man bland annat undersokt vilka symtom som kan
forekomma vid WSS och vilka mutationer som kan finnas i
KMT2A-genen, sager Malin Kvarnung.

*Avhandlingen "Genetic and phenotypic investigations into
developmental disorders” — |las den har (6ppnas i pdf).
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KMT2A och leukemi

Vissa forandringar pa KMT2A-genen kan kopplas till olika typer
av tumarer och leukemier. Det har géaller dock inte fér de
genmutationer som orsakar Wiedemann-Steiners syndrom.

— Med den information vi har idag ser man inte nadgon forhojd
cancerrisk for personer med WSS, sager Malin Kvarnung.

Mer lastips om WSS

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand:
Wiedemann-Steiners syndrom

National Library of Medicine (USA):

Wiedemann-Steiner syndrome — Genereviews.

De novo mutations in MLL cause Wiedemann-Steiner

syndrome — Rapport (2012).

Fragor till Malin Kvarnung

Varfor skiljer sig symtomen at mellan olika personer med
WSS?

— Det vet man inte. Tva personer kan ha samma genforandring
pa KMT2A, men anda ha valdigt olika symtom. Man tror att det
beror pa samspelet mellan kroppens Gvriga 20 000 gener.

Kan analys av exakt mutation pa genen ha betydelse i
framtiden?

— Flera genetiska tillstdnd som ar mdjliga att behandla idag
beror pa att man vet exakt vilken mutation det handlar om. |
framtiden kommer kanske behandling finnas for olika symtom
om genforandringen sitter pa vissa platser, men inte pa andra.

Kan man anvanda gensaxen vid behandling av WSS?

— Gensaxen, CRISPR CAS9, vann Nobelpris for nagra ar
sedan. Behandlingarna ar mest pa forskningsstadiet &n s&
lange. Majlighet till behandling ligger ganska langt fram i tiden
for WSS, en av orsakerna ar att KMT2A-protein delvis ar ett
protein som ar viktigt redan i fosterlivet.
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Bor syskon till personer med WSS géra en genetisk
utredning infor att de vill skaffa barn?

— Nej, ifall syskonet har WSS skulle det mérkas. Eftersom
syskonet inte har WSS sjalv, kan hen inte heller fora tillstandet
vidare

Hur far vi del av ny forskning och kunskap om WSS?
— Det basta ar att fraga barnets lakare for att fa en uppdatering.

Hur ser instéllningen ut kring tillvaxthormon till barn med
WSS?

— Cirka 30 procent av barn med WSS har tillvaxthormonbrist
och behdver extra tillvéxthormon. Man bor utreda och eventuellt
behandla pa samma satt som om barnet inte hade haft WSS.

Kommer var tredring fortsatta ha muskelslapphet i
brostkorgen?
— Erfarenheten visar att det brukar bli battre med aren.

Vart vuxna barn har WSS och tillhér primarvarden, men
kunskapen ar lag och vi kan inte riktigt stalla fragor dar.
Aven om det finns mycket forskning saknar vi anhdriga en
direktkanal till de som har kunskap och kompetens. Man
kanner sig ganska utanfor trots att man ar mitt i det.

— Det har ar tyvarr ett problem for manga vuxna med sallsynta
tillstand. Vi arbetar for att sprida kunskap och olika insatser
gors for att 6ka tillganglighet till specialiserad vard i vissa fall.
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Medicinsk information och symtom

© Agrenska 2023, nr 668

Intellektuell funktionsnedsattning, atsvarigheter och
kortvuxenhet ar vanliga symtom vid Wiedemann-
Steiners syndrom. Symtomens omfattning och
svarighetsgrad varierar stort fran person till person.

— Aven om personer med syndromet har samma
avvikelse kommer det att uttryckas olika hos olika
personer. Det &r viktigt att komma ihag att den har
typen av beskrivningar ar generella och att symtomen
kan skilja sig kraftigt, sdger Elizabeth Jennions som ar
specialist i barnneurologi vid Drottning Silvias
barnsjukhus i Goteborg.

Den generella symtombilden vid WSS ar baserad pa de over
200 individer i varlden som hittills finns beskrivna.

— | takt med att fler far diagnosen okar ocksa kunskapen om hur
symtomen utvecklas i olika aldrar, sager Elizabeth Jennions.

Motorisk utveckling

Vid fodseln ar barn med WSS vanligtvis nagot underviktiga. Det
forsta levnadsaret praglas ofta av ldg muskelspanning
(hypotonus), vilket har en allman paverkan pa den motoriska
utvecklingen. Manga har svart for att amma och ata samt ga
upp i vikt. Aven magbesvar, till exempel forstoppning och reflux,
ar en konsekvens av hypotona tarmmuskler. Besvaren brukar
minska med aldern.

De flesta barn med WSS ar ocksa nagot senare med att sitta
(10 méanader), sta (17 manader) och ga (20 manader).

— Det ar inte musklerna i sig som ar forsvagade, utan den laga
muskelspanningen har att géra med hjarnan och det centrala
nervsystemet. Aven om vuxna med WSS inte &r motoriskt
fullandade klarar de anda av mycket, sager Elizabeth Jennions.

Kognitiv utveckling och intellektuell funktionsnedséattning
De allra flesta personer med WSS har en férsenad utveckling
av kognitiva funktioner. Nastan alla far diagnosen intellektuell
funktionsnedsattning (IF) — svarighetsgraden varierar oftast fran
lindrig till medelsvar. En svarare grad marks i tidig alder. En
person med IF har svart for abstrakt och teoretiskt tankande.

10
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Det kan ocksa vara svart med socialt samspel och 6msesidig
kommunikation. IF paverkar en persons férmaga att lara sig
saker, planera och utféra uppgifter samt I6sa problem. Vid
diagnosen intellektuell funktionsnedsattning har man ratt att ga i
anpassad grundskola.

— Den sprakliga formagan kan ofta vara hogre an den kognitiva,
darfor ar det viktigt att klargéra varje enskilt barns styrkor och
svarigheter, sager Elizabeth Jennions.

Kommunikation och beteende

Det ar vanligt att personer med WSS har olika typer av
beteendeavvikelser, till exempel adhd, autism och angest.
— Beteendeproblem hor ocksa ihop med intellektuell
funktionsnedsattning. Manga ganger handlar det om
kommunikationssvarigheter, sager Elizabeth Jennions.

Hjarna och ryggmarg

Magnetkameraundersokningar (MR) visar att ungefar halften av
alla med WSS har avvikelser i hjarnan. En av de vanligaste ar
hel eller delvis avsaknad av hjarnbalken (corpus callosum),
vilken ar forbindelsen mellan hjarnhalvorna. Det kan medféra
symtom som inlarningssvarigheter och beteendeproblem.

— MR hittar ofta ospecifika fynd som &r svara att dra slutsatser
om, sager Elizabeth Jennions.

Kannetecknande for syndromet ar en liten grop i ryggslutet men
som sallan leder till nAgra symtom. Fjattrad ryggmarg kan
forekomma, men ar mycket sallsynt.

Ungefar en femtedel har epilepsi. Det innebar en ékad
kanslighet i hjarnan for krampanfall. Det finns flera olika typer
av epileptiska anfall som generaliserade toniskt-kloniska anfall
eller frAnvaroattacker.

— Det ar viktigt att vara uppmarksam pa symtom pa epilepsi.
Finns det misstankar behéver man utreda for att antingen
utesluta eller satta in behandling, sager Elizabeth Jennions.

Utseende

Personer med WSS har vissa gemensamma ansiktsdrag.
Ogonen sitter ofta brett isar, med smala och nagot
nedatsluttande dgonspringor. Vissa har hangande 6gonlock och
ett veck i inre 6gonvran. Nasryggen och nastippen kan vara
breda, och avstdndet mellan nasa och mun langt. Oronen &r
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ofta lagt sittande och har en avvikande form. En 6kad
kroppsbeharing kan ocksa forekomma, sarskilt p& armbagar,
rygg och ben. Langa dgonfransar och markerade égonbryn &r
ocksa vanligt.

— De gemensamma ansiktsdragen har bara betydelse vid
diagnostik. | kombination med andra symtom kan man ofta fatta
misstanke om specifika syndrom pa grund av utseendet, sager
Elizabeth Jennions.

Tillvaxt och skelett

Barn med WSS har ofta en nagot lagre fodelsevikt jamfért med
normalintervallet. Langd och vikt ligger fortsatt under genom-
snittet under uppvaxten och cirka 60 procent blir kortare &n
medellangd som vuxna. Ungefar 20 procent far en konstaterad
brist pa tillvaxthormon, vilket kan behandlas.

Halften av barnen med WSS har avvikande ryggkotor, oftast
kotor som ar sammanvaxta eller har avvikande form. Det
behover inte ge nagra symtom, men kan ibland géra det om
kotorna trycker p& ryggmargen. Aven skolios kan utvecklas hos
nagra av barnen.

— Om barnet far svarigheter att ga eller symtom fran urinblasan,
kan det tyda pa en paverkan pa ryggmargen, sager Elizabeth
Jennions.

Hjarta

En hjartbedémning hos personer med WSS visade avvikelser
hos cirka en tredjedel, vilka i de allra flesta fall &r lindriga. Det ar
vanligt med en 6ppning i skiljevaggen mellan hjartats féormak
(féormaksseptumdefekt, ASD) eller en 6ppen forbindelse mellan
den vanstra lungartaren och stora kroppspulsadern.

— Det &r inte alltid hjartfelet orsakar nagra problem och det kan
vaxa ihop av sig sjalv. Beroende pa typ av hjartfel kan operation
eller medicinering kravas, sager Elizabeth Jennions.

Njurar och kénsorgan

Ungefar halften av barn med WSS har nagon form av
njuravvikelse, till exempel hastskonjure eller reflux. Reflux
innebar att urinen gar upp i njurarna vilket kan orsaka
infektioner.
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Cirka 20 procent har olika avvikelser i kdnsorganen. Det kan
handla om avsaknad av livmoder, testiklar som inte vandrat ner
eller misshildningar pa urinroret.

Ogon
Manga barn med olika syndrom har symtom fran égonen. Vid
WSS ar det vanligtvis brytningsfel eller skelning som paverkar
synen.

Ovriga symtom

Andningen kan vara paverkad under somn med kortare
andningsuppehall, sa kallade somnapnéer. For att avhjalpa
andningen kan man i vissa fall operera bort halsmandlar eller
sma kortlar bakom nasan som kallas adenoider.

— Att luftflodet ar paverkat framst under sémn beror pa att
andningsmuskularen &r lite slappare pa grund av den laga
muskelspanningen, sager Elizabeth Jennions.

En del barn med WSS ér lite extra infektionskansliga. Det kan
bero bade pa den laga muskelspanningen som gor det svart for
kroppen att transportera bort slem. Det finns ocksa personer
som har immunbrist.

Hormonbortfall som exempelvis brist pa eller éverproduktion av
skoldkortelhormon forekommer ocksa.

Det ar vanligt att barnens mjolktander lossnar tidigt och att de
permanenta tdnderna kommer tidigare an forvantat.

Behandling
Barn med WSS féljs av habiliteringen och behandlas utifran
sina symtom. Dar finns utdver medicinsk kompetens mojligheter
till olika insatser bland annat fysioterapeut, logoped, psykolog
och specialpedagog. Syftet med habiliteringens insatser ar att
personer med funktionsnedsattningar ska fa forutsattningar att
leva ett sa sjalvstandigt och delaktigt liv som mdjligt. Det kravs
ofta tvarprofessionella insatser som involverar manga olika
specialister:

e endokrinolog utreder tillvaxt vid behov

e neurolog behandlar symtom fran nervsystemet

e psykolog gor en neuropsykologisk utredning och

utvecklingsbedémning
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e fysioterapeut bedomer skelett och remitterar vid behov
till ortoped

e dietist, logoped och vid behov gastroenterolog utreder
atsvarigheter

e 0Ogonlakare och optiker bedémer syn och andra
ogonsymtom

e tander foljs vid behov av specialisttandvarden

e barnkardiolog utreder eventuella hjartproblem.

— Familjen bor ocksé ha en lakare som kan ta ett helhetsgrepp
kring symtomen och som kan ha en koordinerande roll, sager
Elizabeth Jennions.

Vuxenlivet

De allra flesta personer med WSS behgver fortsatt uppfdljning
av specialister inom vuxensjukvarden och vuxenpsykiatrin. Det
behovs aven habiliteringsinsatser och annat stod utifran
individuella symtom och behov.

— Det ar viktigt att vuxna med WSS far réatt stod och hjalpmedel
sa att de kan vara delaktiga och leva ett sa sjalvstandigt liv som
mojligt, sager Elizabeth Jennions.

Fragor till Elizabeth Jennions

Kan bihalorna vara paverkade?

— Det ar inga symtom beskrivna vid WSS. Det finns dock en
nagot avvikande ansiktsanatomi som kan paverka och ge en
okad kanslighet for bihaleinflammationer.

Vad héander vid regression?

— Regression innebar att en person tappar fardigheter. Det ar
nagot som vi neurologer blir oroliga 6ver. Om man borjar tappa
formagor behover vi ta reda pa varfor. Det kan bero pa en
bakomliggande autismdiagnos eller epilepsi. Svar epilepsi kan
hindra hjarnan fran att utvecklas vidare.

Kommer mitt barn behalla sin intellektuella formaga hela
livet?

— WSS ar ingen progressivt tillstand sa det blir inte samre med
aren. Men det som forvantas av en tvaaring ar inte detsamma
som det som forvantas av en 20-aring. Darfér kan glappet
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mellan ert barn och de utan intellektuell funktionsnedsattning bli
storre med aldern. Men barnet fortsatter att lara sig saker i sin
takt.

Mitt barn tar mycket mediciner mot beteende och
depression, kan det minska med aren?

— | allmanhet brukar beteendeproblem 6ka under puberteten for
att sedan lugna ner sig. Generellt brukar det bli mer stabilt i
vuxen alder och personen behdver mindre mediciner for olika
beteenden. Detta ar forstas valdigt individuellt.

Hur gor man om det inte ar majligt att genomféra en vaken
EEG-undersdkning?

— Det ar valdigt svart. En mojlighet ar att gora ett somn-EEG.
Det gar att ge melatonin och forsoka fa en relativt naturlig sémn
under undersokningen. Det allra mesta epilepsianfall gar att se
under sémn. Ibland 6vervager vi att medicinera efter dialog med
foraldrar och testa &ven om vi inte har en bekraftad epilepsi.

Maste man alltid behandla epilepsi?
— Nej, ibland kan det vaxa bort och det &r inte alltid man far
symtom.

Maja har Wiedemann-Steiners syndrom

Maja, fyra ar, kom till Agrenskas familjevistelse med mamma
Veronika, pappa Marten, storasyster Minna, tio ar, och lillebror
Viggo, ett och ett halvt ar.

Maja ar Marten och Veronikas forsta gemensamma barn.
Hennes svarigheter med mat, mage och somn marktes direkt
efter forlossningen.

— Maja var vaken nastan hela natterna. Fastan vi sag hur trott
hon var sa blev det inte mer &n nagra tupplurar pa dagen, sager
Marten.

For Veronika blev problemen med amningen pafrestande. Inte
minst nar BVC uppmanade foraldrarna att ge Maja erséattning.
— Jag borjade anklaga mig sjdlv som mamma. Det var jag som
gjorde fel som inte fick min dotter att vilja ata. Men ju mer vi
forsokte mata Maja desto mer kraktes hon, sager Veronika.
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Maja foddes med ett blasljud pa hjartat. Det var lindrigt och
ansags inte paverka hennes allmanna halsotillstand.

— Lakarna sa att man inte opererar den typen av medfott hjartfel
och att det troligtvis skulle véaxa bort, sdger Veronika.

Majas spadbarnstid praglades av standiga sjukhusbesok. Vid
fyra manaders alder blev hon inlagd.

— Vid det laget kunde vi knappt vacka henne. Hon reagerade
inte ens pa hunger, sager Marten.

Foraldrarna forbereddes forst pa att en sond skulle sattas in.
Men en sjukskéterska pa avdelningen tipsade om att byta ut
ersattningen mot vanlig mat.

— Den har sjukskdterskan var helt fantastisk. Hon sa att man
inte behodvde gora det sa svart. Dessutom hade Majas forsta
tander redan kommit. Vi provade och hon bérjade ata direkt och
lagga pa sig vikt. Sedan levde Maja pa falukorv och makaroner
i ett par ar, sa det sattes aldrig in ndgon sond, sager Veronika.

Ett par manader fore Majas ettarsdag paborjade man en
genetisk utredning. Ett halvar senare kallades foraldrarna till ett
lakarbesok. De fick beskedet att Maja har Wiedemann-Steiners
syndrom, en diagnos de aldrig hade hort talas om tidigare.
Lakaren gav dem en lista 6ver symtom.

— Hon hade ingen annan information, utan sa att vi kunde
googla om vi ville ta reda pa mer, sager Marten.

— Jag minns att lakaren sa att det inte ar sakert att Maja
nagonsin kommer lara sig att gd. Da hade Maja gatt bjorngang
pa alla fyra valdigt lange. Men bara nagon manad efter
lakarbesoket slappte det och hon borjade ga, sager Veronika.
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Aitande, tal och sprak
anue, tai ocn spra

Vartannat barn med en sallsynt diagnos har paverkan
pa orofacial funktion, till exempel at- och talsvarigheter
eller avvikande kansel. Behandlingen ska alltid
anpassas utifran varje enskilt barn.

— Oavsett om orsaken kan kopplas till en specifik
diagnos, till exempel WSS, maste man ta hansyn till
fler faktorer och hitta mer an en losning, sager Asa
Mogren som &r logoped pa Mun-H-Center i Géteborg.

Med orofacial funktion menas alla funktioner som rér munnen
och ansiktet, som andning, tuggning och svéljning samt verbal
och icke-verbal kommunikation. Kroppens starkaste material,
tandemaljen, och rorligaste muskel, tungan, finns i munnen.
Munhalsan ar mycket viktig for var livskvalitet. Atsvarigheter kan
leda till undervikt, saliviackage kan leda till uttorkning, aspiration
(felsvaljning) kan leda till lunginflammation, otillrackligt tuggad
mat kan leda till forstoppning.

— Det orofaciala omradet utgér en relativt liten yta av kroppen,
men med méangder av k&nselnerver och komplexa processer.
Da blir det mer forstaeligt att man inte behdver paverkas sa
mycket for att problem ska uppsta, sager Asa Mogren.

Paverkade orofaciala funktioner vid WSS

De orofaciala funktionerna kan paverkas vid nedsatt muskel-
styrka, hog eller Iag muskelspanning (muskular hyper- eller
hypotoni), nedsatt rorlighet, koordinationssvarigheter och
avvikande kansel eller uppfattningsformaga (perception).
Samma orsak kan ge olika symtom, till exempel 6ppen mun i
vila, att tungan ror sig framat i munnen (tungprotrusion), orala
ovanor, tugg- och svaljsvarigheter samt nedsatt sjalvrengoring.
Funktionerna paverkas aven vid strukturella avvikelser pa
exempelvis tungband, bett eller ansiktets skelett.

— Vissa manniskor, bade med och utan diagnos, har ett lite
mindre mellanansikte vilket kan ge tranga andningsvagar och
paverka formagan till nasandning, sager Asa Mogren.

Tva av tre barn med WSS har ldg muskelspanning (hypotonus),
atsvarigheter och mag-tarmproblematik som reflux och
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forstoppning. En av fem behdver sondmatning. Ungefar en
flardedel har sémnapné och snarkning.

— Somnstorningar leder till dagtrotthet vilket kan forstarka npf-
relaterade svarigheter.

Vid WSS &r det ar vanligt med paverkan pa tander och bett.
Minst en av sex har besvar med tonsillerna (halsmandlarna)
och en kortel bakom nasan som kallas adenoid. Vid misstanke
om forstorad adenoid eller forstorade tonsiller ska remiss
skickas till 6ron-nasa-hals-mottagningen.

Atsvarigheter

De flesta barn har en period av misstanksamhet mot nya
smaker, konsistenser och livsmedel. Selektivt atande ingar i
den typiska utvecklingen och gar vanligtvis 6ver, men inte for
alla. En del far omfattande och kvarstaende selektivitet, kallat
neofobi. Matvagran eller selektivt dtande kan handla om
forstarkta forsvarsreaktioner — ett av fa satt for barnet att
uppleva egenmakt och kontroll.

— Ett barns atsvarigheter kan ha stor inverkan pa vardagen for
hela familjen, sager Asa Mogren.

Vissa barn kan vara extra kéansliga i och kring munregionen.
Det kan bero pa negativa upplevelser eller bristen pa
upplevelser. Krakreflexen flyttas vanligtvis langre och langre
bak i munnen, men hos vissa stannar den kvar langt fram.
Aven underkanslighet i och kring munregionen forekommer. P&
Mun-H-Center finns klinisk erfarenhet av nedsatt kansel
kopplad till nedsatt muskelspanning.

— Kansel ar svart att mata, det kan ocksa ha att géra med
avvikande generell perception som &ar kopplad till
neuropsykiatriska svarigheter. Jag ser det snarare som
avvikande kanslighet &n 6ver- och underkanslighet.

Behandling av atsvarigheter

Atsvarigheter beror ofta pa flera olika faktorer. Darfor bor
insatserna hanteras av ett multiprofessionellt team med till
exempel lakare, sjukskoterska, dietist, logoped och tandlakare.
— Det kan vara latt att tAnka att logopeden ska I6sa allt med
munnen, men ibland kan till exempel en psykolog behdvas for
att stotta foraldrarna, sager Asa Mogren.
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En del av behandlingen handlar om att sakerstélla barnets
behov av néaring och energi. Forst och framst bér medicinska
akommor behandlas, som reflux och férstoppning. Den andra
syftar till att framja barnets atutveckling genom exempelvis
attraning och munmotoriska évningar.

— Man behover ocksa se éver barnets fysiska forutsattningar.
Det kan kravas anpassad kost och ibland behévs hjalpmedel for
att sitta stabilt och for att ata och dricka.

Attrappan ar en behandlingsmetod logopeder anvander sig av.
Den innebar att barnet successivt far narma sig mat och olika
livsmedel steg for steg. Forsta steget i attrappan ar att vistas i
samma rum som mat eller sitta med vid bordet. Barnet far
sedan stegvis hjalpa till att ta fram mat, lukta pa den, kanna,
slicka, bita och spotta ut. Sista steget i trappan ar att barnet
biter, tuggar och svaljer. Hela tiden ska lek vara ledord.

— Lat barnet kladda och leka med maten. Lek ar den basta
vagen till inlarning, sager Asa Mogren.

Lat atutvecklingen ta tid

Asa Mogrens réd ar att lata traningen och atutvecklingen ta sin
tid. Fortsatt att presentera nya smaker — det kan ta tio ganger
eller manga fler innan barnet accepterar och lar sig ata en ny
smak eller konsistens.

— Ett rad ar att ni foraldrar tanker igenom era egna beteenden
kring maten. Hur reagerar ni till exempel pa barnets atovilja?

Nagra tips ar att uppmuntra vid minsta framsteg och forsoka
vara bra forebilder genom att prata om mat och atande pa ett
nyfiket satt.

— Vaga leka lite sjalva och forsok gora maltiden till en trevlig
stund, oavsett hur mycket av maten som kommer ner i barnets
mage. Och ha tdlamod, sager Asa Mogren.
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Fragor till Aisa Mogren

Hur ska vi fa var dotter att &ta hemma? Hon ater i
forskolan.

— Barnen kan skarpa sig pa forskolan, och nar de kommer hem
slapper krav och de slappnar av. Det ar battre an tvartom.
Fundera 6ver vad det &r som gor att det funkar dar och inte har
men satt inte press pa henne. Det ar viktigt att lata barnen
slappna av hemma.

Vart barn vill inte tugga maten utan svaljer allt helt, vad kan
det bero pa?

— Det kan ha att géra med bade muskler och kansel, eller
perception — att hon inte far feedback.

Maja ar pratglad och hyperaktiv

Maja boérjade i forskolan strax efter diagnosbeskedet. Hon hade
svart att kommunicera och blev latt utmattad. Veronika var
beredd pa en tuff inskolningsperiod.

— Jag oroade mig dver att den miljon skulle bli for jobbig for
Maja. Men hon trivdes fran forsta stund. Forskolan har alltid
fungerat bra, sager Veronika.

Sa smaningom knackte Maja talkoden. Idag pratar hon mycket
och garna. Det innebar dock att kraven frAn omgivningen latt
kan bli for hoga.

— Det ar ganska lange sedan som jag och Marten borjade inse
att Majas verbala niva ar mycket hogre an den kognitiva. Men vi
blir &nda lurade ibland och tror att hon forstar mer an vad hon
faktiskt har formaga att gora, sager Veronika.

— Maja kopplar inte ihop ord med tanke, vilket ofta ar en stor
orsak till konflikt. Man kan ha en dialog med henne och vara
helt 6verens. Sedan gor hon precis tvartom, sager Marten.

| och med WSS-diagnosen beslutade man att atgarda Majas
medfédda hjartfel. En operation genomfordes nar hon var tva
och ett halvt ar. Lakarna vidholl att ingreppet inte skulle ha
nagon effekt pa dotterns allmantillstand. Foraldrarna upplevde
dock en markant forandring.
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— Vi ser att det fanns en Maja innan operationen. Efterat
vaknade hon upp till den hyperaktiva Maja hon &r idag, sager
Marten.

— Hon sitter sallan still och kan inte stanna i en aktivitet nagon
langre stund. Vart hem ar som i en tornado. Det ar grejer precis
overallt, ju mer desto battre, sager Veronika.

Nufortiden ar Majas atsvarigheter kopplade till sjalva
matsituationen. Dels &r hon ointresserad av mat, dels kan
minsta distraktion nar som helst férstora resten av maltiden.
— Det ar omgjligt att forutséaga vad eller om Maja ens vill ata.
Det finns inga sakra kort som fungerar varje gang, som korv
eller potatis, sager Marten.

En 16sning blev att slappa familjens princip om skarmférbud vid
matbordet.

— Tidigare tyckte vi att det ar sa trakigt med skarmar som
hindrar oss fran att umgas. Men vi skaffade en iPad som gor att
Maja sitter kvar och ater. Nu marks det direkt nar vi inte kan
anvanda den, for d& kan hon inte fokusera, sager Veronika.
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ESSENCE ar en samlingsterm for tidigt debuterande
utvecklingsneurologiska och neuropsykiatriska tillstand
med kognitiva/exekutiva svarigheter och
beteendeavvikelser. Det gemensamma for tillstdnden
ar att barnens symtom motiverar till utredning av
underliggande orsaker.

— Svarigheterna uppmarksammas kanske redan fore
tva ars alder hos barnet, vars foraldrar nastan alltid har
kant pa sig att nagot ar annorlunda, séager Christopher
Gillberg som &r professor i barn- och ungdomspsykiatri
samt grundare av Gillbergcentrum (GNC) | Géteborg.

Pa forskningscentret GNC vid Sahlgrenska Akademin bedrivs
forskning och internationella samarbeten inom ESSENCE.
Arbetet syftar till att ta fram och utveckla metoder for tidig
upptackt, undersékning och utredning samt behandling av
utvecklingsneurologiska/neuropsykiatriska tillstand.

— ESSENCE foérekommer hos barn éver hela varlden och
svarigheterna yttrar sig likadant oavsett var man befinner sig.
De ar alltsa inte socialt eller kulturellt betingade, sager
Christopher Gillberg.

Las mer om Gillbergcentrum har.

ESSENCE - uppkomst

Termen ESSENCE ar en forkortning av Early Symtomatic
Syndromes Eliciting Neurodevelopmental Clinical
Examinations. ESSENCE é&r alltsd inte en diagnos i sig, utan
omfattar de flesta neuropsykiatriska svarigheterna hos sma
barn. Termen myntades av Christopher Gillberg ar 2010. Han
betonar att en diagnos inte bara ska vara en etikett.

— Diagnosis betyder "genom kunskap”. Ju mer vi kan lara oss
om och fa forstaelse for svarigheterna och styrkorna som barn
har, desto battre blir vi pa att hjalpa dem. Da har vi béattre
forutsattningar att sa tidigt som mojligt kunna ge ratt
behandling.
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Symtom pa ESSENCE

Symtomen som ingar i ESSENCE ar kanda sedan lange. De
har beskrivits manga ganger och pad manga olika satt genom
aren. Med tiden har gamla diagnosnamn och begrepp ersatts
med nya.

— Idag anvander vi till exempel neuropsykiatriska
funktionsnedsattningar, eller npf, och diagnoserna heter bland
annat adhd och autism, sager Christopher Gillberg.

Om ett barn har symtom pa ESSENCE undersdker man
avvikande utveckling inom:
e generell utveckling

e motorik
e perception eller varseblivning — hur hjarnan tolkar
information

e sensorik — det vill sdga sinnesupplevelser
e kommunikation och sprak

e aktivitet och impulsivitet

e uppmarksamhet och koncentration

e social interaktion och 6msesidighet

e beteende och humorreglering

e sOmn och &tande.

Vanligt att ha flera symtom

Over hela varlden kan s& ménga som var tionde person ha
ESSENCE-bakgrund. Det skulle innebara 10 procent av alla
skolbarn. De flesta har haft tydliga och vanligen svara symtom
fore fem ars alder. Barn med ESSENCE har vanligtvis flera
overlappande tillstand, ibland kallat samsjuklighet eller
komorbiditet. Troligtvis finns det &nnu fler barn med ESSENCE
som helt missas eller feldiagnostiseras.

— Sarskilt flickors symtom forbises ofta eller k&nns inte igen
overhuvudtaget, eftersom de jamférs med jamnariga pojkar
istallet for med jamnariga flickor, sager Christopher Gillberg.

Bakgrundsfaktorer

ESSENCE-tillstanden 6verlappar ofta varandra bade vad galler
orsaker och symtom. Polygenetiska faktorer innebar en
kombination av flera gener. Man har identifierat hundratals
riskgener som kan kopplas till olika ESSENCE-tillstand. | vissa
fall handlar det om specifika gener, som syndromorsakande
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genavvikelser — det ar vanligt att barn med WSS har symtom
inom ESSENCE. Andra bakgrundsfaktorer kan vara tidiga
infektioner, tillvaxt- och naringsbrist, epilepsi och andra
neurologiska sjukdomar. Studier visar att arftlighet ar vanligt —
bade barn och foraldrar har ESSENCE i minst 60 procent av
fallen.

— Att foraldrar ofta sjalva har ESSENCE-bakgrund maste
fangas upp och has i atanke av de som traffar familjen.

Diagnoser inom ESSENCE i urval:

e adhd

e autism

¢ intellektuell funktionsnedsattning

e motorisk koordinationsstorning

e sprakstorning

e Tourettes syndrom, tics och tvangssyndrom

e undvikande atstorning (ARFID) och vissa andra former

av atstorningar

e selektiv mutism, tvangsmassigt undvikande av krav.
— Om ett barn uppfyller kriterierna for en diagnos uppfyller han
eller hon oftast kriterierna for tva, inte sallan tre, diagnoser till.
Men det racker aldrig att bara konstatera "det har ar adhd eller
motorikstorning eller autism”, da gor diagnosen inget gott. Man
maste alltid utga fran en helhetssyn, sager Christopher Gillberg.

Adhd

Adhd ar till stor del genetiskt och dverlappande med andra
ESSENCE-symtom, smarttillstand eller medicinska sjukdomar.
Bland barn med adhd har 50-70 procent minst en foralder med
adhd eller annan ESSENCE-diagnos. Adhd-svarigheter med
uppmarksamhet, koncentration, impulsivitet och hyperaktivitet
kan forekomma med eller utan trotssyndrom. Utover nedsatta
exekutiva funktioner ar det ocksa vanligt med storningar av
s6émn och dygnsrytm.

— Hos barn upp till tre ar ar kraftiga och okontrollberbara
humorsvangningar det tydligaste tecknet pa adhd.

Idag finns bra behandlingsmetoder fér personer med adhd.
Nagra exempel ar lakemedel, tillskott av omega 3 och vitamin
D, traning av minne och kognition samt fysisk traning.

— Adhd &r fortfarande underdiagnostiserat, men det finns ingen
skarp gréans mellan adhd och "normalitet”. Man vaxer inte ifran
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adhd, daremot kan graden av funktionsnedsattning oka eller
minska, sager Christopher Gillberg.

Autism

Autismdiagnos i tidiga ar innebar nastan alltid att barnet har
ytterligare ESSENCE-tillstand eller neurologiska sjukdomar som
epilepsi. Svarigheterna kan oka eller minska med aren, och
paverkas i hog grad av andra samtidiga tillstand.

— Autism i sig behdver inte innebara en forsdmrad prognos for
barnet, sarskilt om det forekommer som enda diagnos.

Likt adhd finns ingen skarp grans mellan autism och autistiska
drag, eller mellan autistiska drag och "normalitet”. Det ar vanligt
att en av barnets foéraldrar har autistiska drag, men ovanligare
att bada har det. Trots att det saknas dvertygande belagg for att
autism har blivit vanligare pa senare ar stalls diagnosen allt
oftare idag. Kanske alltfor ofta, enligt Christopher Gillberg.

— Man uppskattar att drygt en procent av befolkningen har
autism. | Region Stockholm har nastan sex procent av alla
pojkar fatt en autismdiagnos.

Sprékstorning

Ett tidigt tecken pd ESSENCE ar forsenad sprakutveckling hos
barn vid 2,5 ars alder. | denna alder har 2—6 procent av barnen
en sprakstorning, oftast tillsammans med andra ESSENCE-
symtom. En forsenad sprakutveckling innebar manga ganger
framtida |las- och skrivsvarigheter.

— Alla barn med sprakforsening bor fa en grundlig inledande
beddmning och féljas upp med en helhetssyn av symtom och
bakomliggande orsaker, sager Christopher Gillberg.

Motorisk koordinationsstorning

Motoriska koordinationsstérningar hos barn upptacks sallan
tidigt eller uppmarksammas ordentligt. Christopher Gillberg
séager att det ar de mest missade ESSENCE-symtomen.

— Om dessa barn inte far forstaelse och enskild hjalp sa ar
sannolikheten mycket hog att de senast i tonaren utvecklar
depression och angest. Men prognosen blir oerhort mycket
battre om deras symtom fangas upp och behandlas pa réatt satt,
bland annat med traningsprogram baserade pa aktiviteter och
rorelse i vardagen.
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Ovriga tillstand

En relativt ny diagnos ar undvikande atstdérning*. Barn som
har detta tillstand kan i tidig alder upplevas som krasna och
selektiva. De matvagrar om de inte upplever fullstandig kontroll
over vad de ater. Dessa barn blir ofta missforstadda pa grund
av att atstérningen har neuropsykiatriska orsaker, och riskerar
darmed att bli felbehandlade.

— Det handlar alltsa inte om att g& ner i vikt genom sjalvsvalt.
For vissa har det gatt s& langt som till tvdngsmatning innan man
inser vad problematiken grundar sig i, sdger Christopher
Gillberg.

*Diagnosen ARFID: Avoidant/Restrictive Food Intake Disorder.

Hos barn som uppvisar selektiv mutism finns en koppling till
hog kravkanslighet och tvdngsmassigt undvikande av krav.
— Dessa barn ar ofta hemmasittare, sager Christopher Gillberg.

Konsekvenser av ESSENCE

Barn som uppfyller ndgon av ESSENCE-diagnoserna och inte
far ratt hjalp I6per hogre risk for svarigheter i skolan,
anpassningssvarigheter, mobbning och socialt utanforskap.
ESSENCE ar inte heller ndgot som barnen véxer ifran, och
majoriteten har fortsatta svarigheter aven i vuxen alder.

Tre fjardedelar av alla patienter inom vuxenpsykiatrin har
ESSENCE som bakgrund, det vill sdga har haft symtom redan
som barn. De far vanligtvis vuxenpsykiatriska diagnoser som
depression, atstorningar, generaliserat angestsyndrom,
emotionellt instabilt personlighetssyndrom och psykoser.

Fysiska symtom som kroniska smarttillstand och kronisk trotthet
ar ocksa vanligare &an hos andra vuxna. Som en fljd av sina
svarigheter drabbas vuxna med ESSENCE i hogre grad av
olika former av social utsatthet. Enligt Christopher Gillberg ar
ESSENCE en av de viktigaste orsakerna till psykiska och
fysiska halsoproblem genom hela livet och éver hela varlden.
— Psykiatriska symtom i alla aldrar bér misstankas ha
ESSENCE-bakgrund. Och alla som méter manniskor med
psykiska symtom och andra svarigheter — barn som vuxna —
bor fraga sig om det kan finnas till exempel autism, adhd eller
kognitiva hinder som ligger bakom delar av deras problematik.
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Behandling av ESSENCE

Barn med ESSENCE bor fa samordnade insatser hos barn- och
ungdomsmedicin, barn- och ungdomspsykiatri, habilitering,
forskola och skola, logopedi och senare allmanmedicin och
vuxenpsykiatri. Christopher Gillberg 6énskar att kunskapen om
ESSENCE sprids i alla led inom vard, skola och omsorg.

— Tidig diagnos gor skillnad! Det ar aven viktigt att behandling
och uppfdljning sker med langvariga kontakter for vard och stod
under manga ar.

Ovrig behandling:

e SoOmnstorningar och stérd dygnsrytm ar ofta
behandlingsbara — detta ar ett bortglomt omrade som
ofta aven paverkar 6vriga familjiemedlemmar.

e Epilepsi och andra underliggande neurologiska
sjukdomar bor utredas och behandlas.

e D-vitaminbrist ar vanligt vid neuropsykiatriska tillstand.
Det bor behandlas med kosttillskott — i manga fall till
bade barn och foraldrar.

Hela manniskan genom hela livet

Personer med ESSENCE behover ofta stéd av pedagogiska
insatser och anpassningar i saval skola som arbetsliv, motorisk
traning och kognitiv beteendeterapi samt medicin vid behov. En
pedagogisk plan genom hela livet— bade for barnet och den
vuxne — ar troligen viktigast av allt.

— Vi kan inte fokusera pa behandling av enskilda diagnoser
inom ESSENCE, eftersom en enda diagnos sallan kan forklara
alla symtom, varken hos barn eller vuxna. Samtliga symtom och
svarigheter maste uppmarksammas och behandlas genom hela
livet hos varje enskild person, avslutar Christopher Gillberg.

Fragor till Christopher Gillherg

Kan barnets aggressiva beteende forvarras i framtiden?
— Det beror pa olika faktorer som barnets intellektuella
funktionsniva och alder, men det ar viktigt att utesluta epilepsi.
Plotsliga, oforklarliga vredesutbrott kan bero pa underliggande
epilepsi.

© Agrenska 2023, nr 668 27



Wiedemann-Steiners syndrom

Finns det nagon risk med att utga fran ett
normalperspektiv, till exempel att vi utgar fran
normalbegavning?

— Det ar en jattebra fraga. Det &r en av de storsta riskerna nar
vi utgar fran barns utveckling idag, att alla forvantas vara
"normala”. Pa en vagg pa GNC star det skrivet "Normal is way
overrated!”. Vem ar normal? Manniskor som ar medel i precis
allting existerar inte. Jag tycker att begreppet neurodiversitet ar
bra. Det betyder att vi alla har lite olika hjarnfunktioner, precis
som vi alla har olika fysiska utseenden och former. Trots det
kan olika begrepp hjalpa till att sortera pa vilka satt nagon ar
mer ovanlig an de flesta andra.

Varfér har autismdiagnoserna dkat?

— En anledning ar tolkningen av LSS (lagen om stéd och
service till vissa funktionshindrade). Det har lett till en
missuppfattning om att lagen kraver en diagnos for att en
person ska fa ratt till LSS-insatser. Istallet ska personens
hjalpbehov styra, aven utan en diagnos. For 20 ar sedan var
autismdiagnos mycket ovanligare @n diagnosen intellektuell
funktionsnedsattning, men nu ar det tvartom.

For Maja kan till synes enkla vardagssituationer vara mycket
angestladdade. Det kan handla om att dka buss eller tag, eller
att hon ska borja anvanda nya skor.

— Det l&ser sig totalt for henne. Manga ganger klarar hon inte av
att vara med alls nar hon upplever en aktivitet som nagot
kravfyllt, sdger Veronika.

Veronika och Marten ar 6vertygade om att Maja behéver fa
behandling for att kunna hantera sin &ngest. De upplever dock
att habiliteringens okunskap om WSS-diagnosen 6verskuggar
Majas svarigheter.

— Det kanns som att de &r osékra och radda for att gora fel, sa
darfér gor de ingenting utan hanvisar till att Majas symtom har
med WSS att gora, sager Marten.

Foréaldrarna har bett om neuropsykiatrisk utredning.
Habiliteringen vill avvakta tills Maja har blivit lite &ldre.
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— Maja ar bade impulsiv och hyperaktiv. Hon har dessutom
enorma problem med utbrott. Det kdmpar vi valdigt mycket med
hemma. Pa forskolan har Maja fullt fokus pa att halla ihop.
Darfor ar det som varst pa vardagskvallarna nar hon kommer
hem och vagar slappna av, sager Veronika.

— Vi ser en adhd-diagnos som ett maste for att Maja ska fa hjalp
och stod. Da kanske vi kan fa strategier som minskar
svarigheterna och gor hennes liv enklare, sager Marten.

Utbrotten tar hart pa alla i familjen. De har ansokt om att fa en
stodfamilj &t Maja.

— Det kanns sa hart att saga att Maja inte alltid kan vara med pa
allt. A andra sidan mér hon inte bra av att vara med pa varenda
aktivitet pa samma villkor som sina syskon, till exempel
Liseberg. Det galler att vi 6verlever som familj, sager Veronika.
— Samtidigt finns inget "normalt” satt att leva i en familj. Man
behdver hitta sitt eget normala och totalt utesluta vad alla andra
tycker och vilka forvantningar de har, sager Marten.

— Kommunikation ar lika viktigt som att &ta, sova och
rora pa sig. Men det kan ocksa vara att skamta eller
ropa hej. Det sdger Sebastian Glemme som ar
logoped och arbetar pa Dart i Géteborg.

Dart ar en specialistenhet fér kommunikationsstéd och digital
delaktighet for personer med funktionsnedséttning.
Verksamheten tillhér Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg. Dart arbetar patientnara, men ocksa med utbildning,
utveckling och forskning inom kommunikation. Utgangspunkten
ar alla manniskors ratt att kommunicera, vilket bland annat finns
i svensk lag i form av barnkonventionen och i FN:s konvention
om rattigheter for personer med funktionsnedsattning.

Vad & kommunikation?

Kommunikation ar nar nagon gor eller sager nagot som nagon
annan reagerar pa. All form av samspel mellan méanniskor,
medvetet eller omedvetet, &r kommunikation. Vi kommunicerar
for att fa behov och onskemal tillgodosedda, for att lara oss
saker, kanna narhet och gemenskap. Men ocksa for att bygga
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en social kontakt med omgivningen genom saval artighetsfraser
som skvaller. Det finns manga olika satt att kommunicera, till
exempel genom tal, gester, mimik, teckensprak, skrift och
bilder. Ordforradet vaxer oavsett om barnet talar, pekar pa
bilder eller tecknar.

— Man behover skilja pa sprakforstaelse och uttrycksformaga.
Vi tanker mest pa vad som kommer ut, det ar svarare att veta
vad som kommer in. Talet ar en komplex motorisk process och
ska inte likstallas med den kognitiva forstaelsen, det vill sdga
hur man uppfattar och tolkar det som kommuniceras, sager
Sebastian Glemme.

Nar det &ar svart att kommunicera

Nar ett barn har svartolkade signaler, pa grund av exempelvis
en funktionsnedsattning, har vuxna en tendens att bli forsiktiga
och kommunicera mindre eller bli mer styrande i samtalet. Da
stannar samspelet ofta upp.

— Vi kan till exempel borja stéalla for mycket fragor som vi sedan
svarar pa sjalva. Vi kanske inte fragar nagot alls till ett barn som
pratar mycket, men bara om sitt favoritamne. D& behdver vi
jobba med sattet vi pratar och lyssnar pa.

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig eller
forsta vad andra sager kanner stor frustration, vilket kan leda till
ett utmanande beteende. Att omgivningen anpassar sin
kommunikation och anvander alternativ kommunikation med
personen kan forebygga och minska utmanande beteende.

— Utmanande beteenden ar ocksa ett satt att kommunicera.
Kommunikationssvarigheter finns inte inom oss utan mellan
oss. Det kan vara skont att tanka pa for det innebéar att det gar
att gora nagot at, sager Sebastian Glemme.

Kommunikativa strategier

Ofta behodver omgivningen alltsa fundera 6ver — och forandra —
det egna sattet att kommunicera for att underléatta for personen
med kommunikationssvarigheter. Sebastian Glemme uppmanar
till att reflektera 6ver sig sjalv som samtalspartner.

— Hur vi anvander oss sjalva ar det allra viktigaste for att fa il
en mer fungerande kommunikation. Att vanta lite langre &n vad
man tror behovs ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation,
du behover kanske vanta pa respons i minst 20 sekunder.
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En tumregel ar att anvanda sig av en responsiv
kommunikationsstil, vilket ocksa kan kallas for att “uggla”, och
ser ut sahar:

1. Titta och lyssna: Se vad barnet gér och intresserar sig
for. Var uppmarksam pa signaler.

2. Vanta och forvanta: Visa med ansiktsuttryck och
kroppssprak att du ar forvantansfull infor barnets svar
eller reaktion. Ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen
tycker ar intressant eller roligt.

3. Tolka och bekrafta: Tolka och bekrafta det barnet gor,
kommentera vad du ser bade med talade ord, tecken
eller pekprat, till exempel "ah, du leker med bilen” eller
"du kanske spanar efter katten nu? Det ar ocksa
kommunikation.

En annan strategi kallas for att “rdva”. kommunikationspartnern
arrangerar en situation som hen tror att barnet kommer att
reagera pa.

— GoOr nagonting ovantat, till exempel genom att ta pa dig
byxorna som en mossa. Sedan ska du vanta och forvanta, och
nar reaktionen kommer ska du tolka och bekrafta barnet genom
att satta ord pa det som har hant, sager Sebastian Glemme.

AKK som stdd

Alternativ och kompletterande kommunikation (AKK) finns for
alla som har behov av andra séatt for att uttrycka sig och/eller
forsta talat sprak. Det finns manga olika metoder och
hjalpmedel. Férutom lagteknologiska AKK som bilder, tecken,
symboler och kommunikationsapparater finns ocksa
hogteknologiska AKK som kan anvandas i samma syfte, som
datorer och appar till smarta telefoner och surfplattor. AKK
hammar inte talutvecklingen, utan snarare tvartom. Den
minskade pressen att producera tal har indirekt positiv effekt pa
talutvecklingen.

Man ska inte vara radd for att prova manga olika vagar nar det
géaller kommunikation. Det forvirrar inte barnet — tvartom
kommer barnet att valja de kommunikationsvagar som fungerar
bast.

— AKK ska garna vara multimodalt, alltsa att vi kommunicerar
pa manga olika satt med barnet, sager Sebastian Glemme.
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For att barnet ska forsta vad man ska anvanda tecken,
bildkartor och andra kommunikationshjalpmedel till — och vad
de betyder — behdver omgivningen vara modell. Den vuxne ska
alltsa sjalv anvanda samma kommunikationssatt som barnet,
exempelvis peka pa bilder, kombinerat med sitt tal.

— Det ar inte barnet som ska anvénda samtalskartan eller
tecknen forst, utan det ar vi vuxna. Barn goér som vi gor, inte
som vi sager.

Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar det bra att satta
igang i ett par situationer som barnet gillar. D& blir det lattare att
lara in det nya.

— Oftast behovs lang tid for att beharska ett
kommunikationssétt, men bilder &r mer konkreta &n talade ord
och det ar lattare for manga barn att lara sig att anvanda bilder
an att lara sig prata. Tank pa att vi talar manga timmar varje
dag med ett litet barn och det dréjer anda omkring ett ar innan
barnet séger sitt forsta ord, sager Sebastian Glemme.

Dart pa webben
e vgregion.se/ov/dart — Darts webbplats med information
om kommunikation och AKK samt fardigt
kommunikationsmaterial.
e akktiv.se — AKKtiv utbildningsprogram for foraldrar och
personal i skola och foérskola.
e Dbildstod.se — material till bildstdd med s6kmotor.

Fler lanktips

e appsok.regionstockholm.se — tillganglighetsgranskade
appar, en tjanst fran Habiliteringen i Region Stockholm.

e larportal.halmstad.se/courses/takktss — kostnadsfri
webbkurs i TAKK fran Halmstad kommun.

e spsm.se/kompetensutveckling/stodmaterial-och-
studiepaket/ — yrkesstdd i bland annat AKK och npf.

e larportalen.skolverket.se — material for att utveckla
undervisningen tillsammans med kollegor.
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Hur viktigt ar det att skriva med penna?

— Utga fran syftet och vad man ska lagga vikt vid. Om det inte
handlar om att trana finmotorik utan for att trana pa att skriva sa
ska man inte lagga tid pa att skriva for hand.

Det ar ju ofta fler inblandade an bara skolan och
habiliteringen, och kommunikationen blir latt spretig. Kan
man fa hjalp med att samordna samtliga verksamheter for
att kunna fa en samsyn i kommunikationen med barnet?
— Dart jobbar natverksbaserat, det vill saga med alla runt
personen. Det ser olika ut i olika regioner, och till skillnad fran
andra haller vi ocksa utbildningar for skolpersonal och for
personal inom LSS. Vi tar emot patienter frAn hela Sverige
genom avtal med hemregionen.

Vem initierar ett sadant samarbete?

— Starta dialog med er vardkontakt eller med habiliteringen och
be dem att skicka remiss till Dart eller nAgon annan
verksamhet. Ni kan aven skicka egenremiss.

Var son anvander bildstéd i gymnasiet, men vill inte géra
det hemma. Hur ska vi géra?

— Det ar vanligt att inte vilja gora pa samma satt hemma som i
skolan. Om ni tycker att han behdéver bilder hemma mer som
kognitivt stod kan ni anvanda dem utan att patala det. Vi har
traffat ungdomar som uttryckt hur tontigt det ar att anvanda
bildstod, fast de tar med sig det anda nar de val gar ut eftersom
de vet att det faktiskt ar réatt bra att ha.
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- - o -] (1] -
Familjen aker pa WSS-traff i USA

| samband med att Majas diagnos faststélldes hittade
foraldrarna en Facebookgrupp med foéraldrar till barn med WSS.
Den skapades i USA och har medlemmar fran varldens alla
horn. Veronika och Marten sager att gruppen har varit deras
storsta stod.

— Vi har inte haft manga hjalpmedel, men de vi har blivit
beviljade ar genom tips och rad utifran de andra foraldrarnas
erfarenheter, sager Marten.

Ett par manader innan Agrenskas familjevistelse arrangerade
Wiedemann-Steiner Foundation en WSS-traff i Baltimore, USA.
Under tre dagar samlades omkring 60 familjer fran hela varlden.
Majoriteten var amerikaner, tre familjer kom fran Norge, en fran
Island och en fran Sverige — namligen Majas famil;.

— Det var forsta gangen som vi traffade andra WSS-familjer. Det
var fantastiskt! Vi skulle kunna &ka dit varje vecka, sager
Marten.

Beteendesvarigheter och utbrott ar ett av de vanligaste
samtalsamnena i Facebookgruppen. Sadana situationer var
dock sallsynta under traffen. Antagligen beror det pa att barnen
i USA medicineras i storre utstrackning an svenska barn.

— P4 ett satt kandes det lite jobbigt att man bara fick se den har
fantastiska, fina bilden av vara glada barn. Men samtidigt ar
den har gladjen nadgot som verkligen beskriver barn med WSS.
| det stora hela var resan helt magisk. Det var otroligt stort att fa
traffa andra familjer — nagra av de basta dagarna i vara liv!
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Utvecklingsneurologiska funktionsnedsattningar

Wiedemann-Steiners syndrom kan ge en forklaring till
olika symtom och beteenden, men diagnosen ger inget
facit for hur atgarder och stodinsatser ska utformas.

— Barnen ar egna individer &ven om de har WSS
gemensamt, sa behdver man hitta individuella
anpassningar och erbjuda stod till hela familjen, sager
Heidi Nag som ar specialpedagog vid Frambu
kompetansesenter for sjeldne diagnoser i Norge.

Frambu &r ett kompetenscenter for sallsynta diagnoser. Det ar
en systerorganisation till Agrenska och de samarbetar inom
flera omraden. Frambu har lang erfarenhet av bland annat
familjevistelser for barn med séllsynta halsotillstdnd och hade
sina forsta vistelser for Wiedemann-Steiners syndrom hosten
2021.

— Vi arrangerade tva vistelser eftersom det var sa manga
sbkande, sager Heidi Nag.

Inlarningssvarigheter och IF

De allra flesta med WSS har intellektuell funktionsnedsattning
(IF). Den ar vanligtvis lindrig till medelsvar.

— De flesta som har IF har svarigheter med de kognitiva
fardigheterna, sager Heidi Nag.

Den kognitiva formagan anvands nar vi ska hantera situationer
och |6sa uppgifter i vardagen. Det handlar om fardigheter som
inlarning, problemlésning, planering, abstrakt tankande,
uppmarksamhet och formaga att lara av erfarenheter. Dessa
fardigheter paverkas av saval individuella forutsattningar som
yttre omstandigheter.

Nar man har IF automatiseras inte kognitiva fardigheter som
hos andra. Det paverkar inlarnings-férmagan. En uppgift som
var latt igar kan vara svar idag och det kan vara svart att
overfora en fardighet fran en situation till en annan. Andra
symtom kan vara bristande impulskontroll samt svarigheter med
kommunikation och k&nsloreglering.

— Det innebar att alla vi runt omkring maste ha en forstaelse for
vad IF innebar, ett stort tdlamod och en generositet och empati
for att hjalpa personen att fa en fungerande vardag.

© Agrenska 2023, nr 668 35



© Agrenska 2023, nr 668

Wiedemann-Steiners syndrom

Autism och adhd

Autism och adhd ar symtomdiagnoser som baseras pa
beteende och inte genetik. Autism uttrycks framst genom
avvikelser i socialt samspel och kommunikationsmonster. Det ar
ocksa vanligt med begransade intressen samt stereotypa och
repetitiva uttryck. Adhd kannetecknas framforallt av
hyperaktivitet, impulsivitet och koncentrationssvarigheter.
Forskning om WSS tyder pa en tkad forekomst av bade autism
(12—-33 procent) och adhd (10—44 procent). Det betyder dock
inte att alla med WSS har autism eller adhd, men manga har
nagot symtom.

— Det ar vart att undersoka varje barn med WSS. Inte for att fa
en diagnos, men for att klargora svarigheterna och kunna
anpassa miljon for barnet, sager Heidi Nag.

Kommunikation och beteende

Vid WSS ar den kommunikativa utvecklingen vanligtvis
forsenad. Med tiden utvecklar de allra flesta ett talat sprak.
Angest och oro &r ocksé vanligt, vilket kan uttryckas genom
utatagerande beteende.

— Vi tanker ofta pa beteende som nagot negativt, fast det i
sjalva verket ar kommunikation. Vi maste darfor se alla
beteenden som nédvandiga. Angest, radsla och ilska ligger
nara varandra. Ar det svart att hantera kanslor paverkas aven
sprakformagan. Oftast blir det lite battre med aldern.

Flera faktorer kan paverka sprak, kommunikation och beteende.
Det kan vara individuella faktorer som
e medicinska — smérta, obehag. Snabba
humdrsvangningar kan vara mensvark
e epilepsi
e sOomnstorningar
e sensoriska — syn, horsel, lukt, smak, kansel. Paverkas av
dagsform.
e kognitiva svarigheter
e motoriska svarigheter
e uppmarksamhet och koncentrationssvarigheter
e kontaktsvarigheter
e specifika spraksvarigheter — att forsta, uttrycka, anvanda
sprak
e Qverstimulans av intryck — syn, horsel, lukt, kansel.
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Omgivande faktorer paverkar ocksa forutsattningarna. Det kan
handla om den vuxnes kunskap och forstaelse for barnet, om
sprak och kommunikationsutveckling samt om sig sjalv som
kommunikationspartner.

Heidi Nag sager att det ar viktigt att hela familjen har ett
stottande natverk, av saval anhériga som psykolog eller andra
professioner.

— Som foralder ar det helt okej att séaga att det ar svart, det tar
mycket energi att ha barn som behdover extra stéd. Men for att
ni ska orka maste aven ni fa stod.

Anpassningar i vardagen

For att hitta ratt anpassningar i vardagen kan det vara vardefullt
att gora en kartlaggning och sétta upp realistiska mal. Fasta
ramar ger trygghet, struktur och forutsagbarhet. Det ar sarskilt
viktigt i de kritiska faserna — hur vi startar dagen och hur
dvergangen fran en aktivitet till nasta ser ut. Oversiktliga
dagsplaner ar en bra bdrjan for att skapa forutsagbarhet.

— Vid olika aktiviteter i skolan och forskolan behover fokus ligga
pa en sak i taget och att barnet gor uppgifter som hen faktiskt
kan klara av. Det &r viktigt att fa kanna att man lyckas.

Beteende ar kommunikation

Beteende ar ett satt att kommunicera. Heidi Nag betonar darfor
att vi bor tolka utmanande beteenden som kommunikation.
Negativa beteenden eskalerar for att personen inte kan uttrycka
sin frustration pa nagot annat satt. Istallet bor fokus laggas pa
sprakmiljon och kommunikationstraning — att lyssna pa vad
barnet har att saga. Till hjalp finns AKK, alternativ och
kompletterande kommunikation.

— Jag tror att de flesta dvervarderar barnens formaga och
kommunikativa fardigheter. Kanske behover inte de AKK for att
kommunicera, men omgivningen maste anvanda AKK for att
barnen ska forsta.

Det &r viktigt att ha med sig att allt hanger ihop — kognitiva
funktioner, kommunikation, sémn, medicinska faktorer och
sociala sammanhang — for att komma tillratta med utmanande
beteenden och hitta rétt anpassningar.

— Kom ihdg att erséatta det negativa beteendet med nagot annat
istallet for att forsoka "ta bort” det, sager Heidi Nag.
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ilgrenskas pedagogiska erfarenheter och arhetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under
vistelsen p& Agrenska har barnen ett eget anpassat
program, med aktiviteter som ska bidra till att starka
deras delaktighet och sjalvkansla.

Barn med olika funktionsnedsattningar har kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt utformas veckans program for barnen och
ungdomarna. Infor en familjevistelse laser personalen in
medicinsk information och dokumentation fran tidigare vistelser.
For att skraddarsy veckans aktiviteter med barnen samtalar
barnteamet med foraldrarna om barnen med diagnos och far
information fran deras skolor. Aven syskonen far ett eget
program.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och halsa, som ar Varldshélsoorganisationens (WHO:s)
begreppsram for att beskriva halsa och funktionsnedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa. De &r alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och
for hur delaktig en person kan k&nna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande
faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

Allmanna mal for familjevistelsen

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att
barnen ska fa traffa andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de mdtena kan barnen kadnna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksé
utformat for att skapa en milj6 dar barnen kanner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och barnens unika forutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.
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Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar hos den som
vet vad som ska handa och vilka forvantningar hen har pa sig.
Detsamma galler for barn. Darfoér ar personalen tydlig och
anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhdrda for barnens uttryck och 6nskemal och &r
beredda att anpassa aktiviteter efter dem. Ett exempel pa
tydliggorande specialpedagogik och ett tryggt inslag ar att Kalle
Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen varje
morgon. Kalle har med sig bilder pa de aktiviteter som barnen
ska goéra under dagen.

Infor varje familjevistelse pa Agrenska utformar barnteamet
aven specifika mal i planeringen av aktiviteter. Malen baseras
pa de typiska symtom som ar kopplade till diagnosen.

Las mer p& agrenska.se.

Lanktips:

skolverket.se — Skolverket.

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten.
symbolbruket.se — webbtjanst for bildstod.

specialnest.se — webbtidning som bevakar neuropsykiatri.
attention.se — intresseorganisation fér personer med npf.
funkamera.se — hjalpmedel och pedagogiska verktyg.
lekakademin.se — larande och utvecklande leksaker.
varsam.se — hjalpmedelsbutik.

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter.

lekolar.se — forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker.
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for
sprakutveckling.

nyponochviljaforlag.se — bokférlag med lattlast litteratur.
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Syskonrolien

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar erfarenheter
fran Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation ar inte lik ndgon annan relation. Den &r ofta
livets langsta relation, och den innehaller nastan alltid bade
positiva och negativa inslag.

Agrenskas erfarenhet av syskon till barn med
funktionsnedsattning visar féljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors
eller systers funktionsnedsattning. Foraldrarna
Overskattar ofta hur mycket syskonet vet om
funktionsnedséttningen.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Det gar inte
att veta hur mycket syskonet har forstatt och hur hen har
tolkat informationen om funktions-nedsattningen och vad
den innebar.

e Att ta till sig kunskap tar tid. Det ar viktigt att prata om
tillstandet kontinuerligt eftersom situationen forandras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Man har ocksé sett att syskon maste fa mojlighet att stalla sina
egna fragor om systerns eller broderns funktionsnedsattning.
Informationen om diagnosen gar ofta via foraldrarna, men det
finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om. Det ar vanligt att syskon bar pa fragor som de
aldrig vagat stalla till nagon. En del ar radda att
funktionsnedséttningen smittar, andra har en kénsla av skuld
och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan eller sjukdomen.

Kunskap, kanslor och beméastrande

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

Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen har
arbetat fram tillsammans eftersom det ofta ar lattare att

© Agrenska 2023, nr 668 40



Wiedemann-Steiners syndrom

formulera fragor i grupp. Fragorna besvaras sedan av en
lakare, sjukskoterska eller annan kunnig person. Syskonen far
ocksa hjalp med strategier for hur de ska hantera fragor fran
omgivningen om syskonet med funktionsnedsattning.
Ambitionen ar att de ska ha fatt med sig bra verktyg for att
hantera s&dana situationer nar de &ker hem fran Agrenska.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla
ska kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och
ungdomarna goér roliga aktiviteter tillsammans for att bli
sammansvetsade som grupp. Da blir det lattare att prata om
personliga saker. Det ar viktigt att inte avvisa jobbiga kanslor
utan istallet bekrafta och satta ord pa dem.

Bemastrande handlar om att hitta vagar och strategier i
vardagen, om att utbyta erfarenheter med andra syskon och att
satta ord pa sadant som kan kallas fér “daliga hemligheter”. Det
kan handla om sorg Gver att inte ha fatt en bror eller syster som
man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Tankarna kan vara bra och logiska, men kan
ocksa bli tunga att bara om man inte far prata om dem.

Las mer om syskon

P& Agrenskas webbplats finns mycket konkret information om
vart arbete med syskongrupper, bland annat om syskonrollen i
olika aldrar, arbetsmaterial som exempelvis verktyg for samtal
med syskon samt filmer och litteraturtips.

Maja har tva syskon

Martens dotter Minna var sex ar nar Maja foddes. Ungefar tre ar
senare kom lillebror Viggo. Till en borjan hade Maja svart att
hitta sin plats som storasyster.

— Hon sokte mer kontakt och narhet hos mig. Det tog ett tag
innan hon slutade kanna sig osaker runt Viggo. Men vi vagar
anda inte lamna dem tillsammans otvervakade, sager
Veronika.

— Det ar svart for Maja att forsta granser och hon kan
oprovocerat sla Viggo. Ibland kdanns det som att hon skulle
kunna gora vad som helst, sager Marten.
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Minna bor hos sin mamma varannan vecka. Pa pappaveckorna
ar hon ett stort stod bara genom att vara hemma.

— Maja alskar att vara med sin storasyster. Konflikterna med
Viggo ar ocksa farre nar Minna ar hemma, séager Veronika.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped. Det sager specialisttandlakare
Danijela Toft och logoped Asa Mogren, som arbetar pa
Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska péa Lilla Amundén
samt pa Odontologen, vid Sahlgrenska universitetssjukhuset, i
Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att
samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhdalsa och munmotorik hos personer med sallsynta
halsotillstand. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhandertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhdériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umed och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran
vardnadshavare gor en tandlékare och en logoped en
oversiktlig undersdkning och beddomning av barnens munhélsa
och munnens funktioner. Observationerna, tillsammans med
information som vardnadshavare lamnat, sammanstalls i
databasen MHC-basen.

Kunskap om séllsynta halsotillstdnd sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se och via MHC-appen.
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Munhalsa vid Wiedemann-Steiners syndrom
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med WSS:

e Oppen munivila

e tidigt frambrott av permanenta tander

e avsaknad av tandanlag

e emaljférandringar

e bettavvikelser — 6ppna bett

e hog, smal gom

e muntorrhet

e inskrankt gapformaga

Tandutvecklingsstérningar

Tandutvecklingsstorningar kan férekomma som en del av
symtombilden for ett syndrom eller en anlaggningsrubbning.
Det kan till exempel réra sig om annorlunda form eller storlek
pa tanderna, avsaknad av tandanlag, paverkad emaljkvalitet,
avvikande tandframbrott och att tinder kommer pa fel plats.
Det ar vanligt att barn med WSS far ett mycket tidigt
tandframbrott av de permanenta tanderna. Tandvarden bor
darfor informeras om diagnosen for att sékerstalla att alla
tandanlag finns och kommer pa rétt plats.

— Om era barn vaxlar tander tre, fyra ar tidigare an vanligt ar det
viktigt att vi i tandvarden rontgar tidigt, sager Danijela Toft.

Reflux

Reflux innebar att surt innehall fran magséacken stots upp |
matstrupen. Det kan leda till sveda och torrhetskansla i
munnen. Det finns ocksa en 6kad risk for sar och infektioner i
munslemhinnan. Utan behandling av reflux kan magsyran ge
fratskador pa tanderna (dental erosion).

— Viktigast ar att fa medicinsk behandling mot reflux. Man kan
tanka pa att skdlja munnen med vatten och anvanda
munvardsprodukter med natriumfluorid som starker tandytan,
sager Danijela Toft.

Tandgnissling

Tandgnissling &r vanligt i mjolktandsbettet och kan orsaka
besvar som Okat slitage pa tanderna, huvudvark eller smarta i
kakarna. En bettskena kan ge skydd, men kraver att barnet
forst accepterar att gora ett avtryck av tanderna och darefter att
anvéanda bettskenan.
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Manga personer finner en stimulans och ett lugn genom att
gnissla tander, vilket ar viktigt att tanka pa nar man ska valja
avledningsmetod eller aktivitet.

— Tandgnissling i kombination med exempelvis erosion pa
grund av reflux kan leda till omfattande tandslitage, sager
Danijela Toft.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa
bra att en god munhélsa kan bevaras. Da kan smarta, karies
och infektioner undvikas. Det &r viktigt att sa tidigt som mojligt
komma igdng med goda vanor. Alla bor borsta tanderna med
fluoridtandkram tva ganger om dagen. Tandvarden
rekommenderar foréldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen. For vissa underlattas tandborstningen av att
anvéanda en tandkram utan smak eller som inte skummar. Goda
kostvanor ar ocksa viktigt. Tumregeln ar att tanka pa
maltidsfrekvensen, att dricka vatten som torstslackare samt att
undvika mat och annan dryck &n vatten pa natten.

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sakerstalla barnets
tillvaxt och naringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med
en bra forsvarsfaktor genom lite extra fluorid, till exempel i
tandkramen eller pa en muntork, sager Danijela Toft.

Hjalpmedel

For att underlatta tandborstningen tipsar Danijela Toft om olika
hjalpmedel vid tandborstning. Man kan visualisera tid med en
tandborste som blinkar eller ett enkelt timglas eller anvanda
bildstéd med ett tandborstschema. Andra exempel ar
munvinkelhallare, ett forstorat tandborstgrepp, eltandborste
eller Collis-Curve — en tandborste som borstar alla sidor av
tanden samtidigt. Ett annat tips ar att, med viss regelbundenhet,
gOra egeninfargning av tanderna for att se hur val rengjorda de
faktiskt &r.

— Hjalpmedlen kan vara det som behdvs for att man ska kunna
fa till de viktiga tandvardsrutinerna, sager Danijela Toft.
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Att tanka pa:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besoket
och lamna information om barnets diagnos och
lakemedel. Det ar bra om barnet gar pa tata besok med
inskolning hos tandlakaren for att reng0Ora tanderna,
fluorlacka och forsegla kindtanderna.

e FoOrbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, tandlakaren och
stolen barnet ska sitta i (anvandbara bilder finns pa
vgregion.se).

e Barnet kan behdva inskolning i tandvarden med stegvis
tillvanjning, fler aterbesdk och mer tid vid
tandvardsbesoken.

e Det ar viktigt att ta rontgen for kontroll om tandanlag
saknas, och planera for luckslutning eller tandersattning
senast vid atta ars alder.

e Barn med WSS kan behéva ga inom
specialisttandvarden vid stora behandlingsbehov.

Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut
lampliga hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker for
pedodonti erbjuder barn och ungdomar med sarskilda behov ett
anpassat tandvardsomhéndertagande. En bettfysiologisk klinik
utreder och behandlar smarta i kdkleder och tuggmuskulatur.
Specialistkliniker for ortodonti utfor tandreglering och bedémer
bettutveckling.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla
kommunikationsformaga och atformaga hos barnet. Logopeden
kan ocksa ge rad angdende matning och atande, bedoma hur
barnet bast tranar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska
behandlingen kan vara att minska salivlackage, férbattra
atandet samt vid behov dka eller minska kanslighet i munnen.

Tal och sprak

Vid WSS ar det vanligt med en forsenad tal- och
sprakutveckling. Vissa far stora svarigheter, vilket kan hanga
ihop med epilepsi och andra mer allvarliga fysiologiska symtom.
Aven grad av IF, autism och hyperaktivitet paverkar
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kommunikationsformagan. Den sprakliga formagan fungerar
ofta bra jamfort med andra kognitiva formagor.

Det ar viktigt att gora en utforlig utredning av varje barns tal-
och sprakformaga, da symtomen skiljer sig mellan personer
med WSS.

— For personer som har nytta av taltraning ska den
individanpassas utifran till exempel barnets alder, motivation
och férmaga att medverka, sager Asa Mogren.

Oralmotorisk traning

Malet med den oralmotoriska traningen kan vara att forbattra at-
och tuggformagan samt artikulationsformagan. Traningen kan
ocksa ge battre forutsattningar att kontrollera saliven och
darmed minska salivlackage. Ibland finns behov att 6ka eller
minska kansligheten i barnets mun.

— Om kansligheten i munnen minskar kan det i sin tur underlatta
tandborstningen och vid tandlakarbesok, sager Asa Mogren.

Den oralmotoriska traningen baseras pa en bedémning och
utredning av barnets orofaciala funktioner, alltsa i ansikte och
mun. De kan forbattras med flera olika behandlingssatt. Nagra
exempel pa traningstekniker Mun-H-Center anvander sig av ar
e Z-vibrator eller eltandborste — ger sensomotorisk
stimulans genom vibrationer
e att dricka ur sugror eller mugg med aktiva lappar samt
olika attekniker — for att 6ka kékstabilitet, Iapprundning
och tungretraktion
e bitblock och Chewy tube/Grabbare — tuggtraning for att
Oka styrka och stabilitet i kéken
e munskarm — for lappslutning och tungretraktion.

Det ar viktigt att veta malet med 6vningarna och vilken funktion
de syftar till att forbattra. Traningen behover utforas
regelbundet, vilket kan bli enklare om den blir en del av
vardagsaktiviteterna. Det ska ocksa goras kontinuerlig
uppféljining. Asa Mogren vet att méangden évningar kan kénnas
Overvaldigande, och sager att allt inte ar lika viktigt att trana.

— Begar att fa veta vad ni inte ska trana pa. Jag tycker att det ar
viktigt att lyfta av det daliga samvetet hos foraldrarna.
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Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) ar nastan aldrig for
hog salivproduktion. Istallet kan det bero pa lag
muskelspanning (tonus) i lappmuskulaturen, nedsatt kansel i
munhalan, att barnet inte svéaljer undan eller att tungan har ett
rorelsemonster som puttar ut saliven. Manga ganger ar det flera
faktorer som paverkar. Genom att se 6ver barnets sittstallning
och huvudhallning samt trana oralmotorik kan man uppna goda
resultat. | andra hand kan medicin som minskar salivutséndring
provas.

— Det finns olika preparat att behandla med, sa det ar viktigt att
kontrollera om de fungerar ihop med barnets 6vriga mediciner.
Ett tredje och sista steg ar kirurgisk behandling, men det ar
ovanligt, sager Asa Mogren.

Bitovanor

Det ar vanligt att barn har bitovanor, eller sa kallade “oral
habits”. Beteendet kan ha olika orsaker, till exempel oro, smérta
i munnen eller sjalvstimulering som upplevs som positivt for
barnet. Det ar darfor viktigt att forst ta reda pa orsaken innan
man beslutar om eventuell behandling. Behandlingen kan besta
av stimulering och tuggtraning men ocksa av att forsoka byta ut
det som barnet biter eller suger pa till lampliga féremal som
anpassade "bitsmycken”.

Samordning

Som forélder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser i varden. Da kan man be
habiliteringen att samordna kontakten mellan tandlakare,
logoped, oralmotoriskt team och nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nar
barnet har svart att ata, Nedsatt salivkontroll och Bitbeteende.
De finns att lasa eller bestéalla pA mun-h-center.se.

© Agrenska 2023, nr 668 47


https://www.mun-h-center.se/information-och-utbildning/bocker-och-skrifter/

Wiedemann-Steiners syndrom

Stod i samhallet

Louise Jeltin & samordnare inom personlig assistans
och koordinator for familje- och vuxenvistelser pa
Agrenska. Hon informerar om vilket stéd som finns att
fa for personer med Wiedemann-Steiners syndrom.

| Sverige ar det offentliga stodsystemet uppdelat mellan stat,
region och kommunala institutioner. Dessutom finns det en
mangd privata och idéburna, icke-vinstdrivande organisationer
som har en mangd stodinsatser att erbjuda familjer med barn
som har sallsynta diagnoser.

— Manga upplever att det &r svart att veta vilka man ska
kontakta i olika sammanhang. Vi har ett stort stédsystem, men
som kan vara svart att navigera i, sager Louise Jeltin.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som barnet behéver utdver det som ar vanligt for barn i
samma alder utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget
finns i fyra nivaer och Forsakringskassan bedomer barnets
totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal med
foraldrarna. Skatt ska betalas p4 omvardnadsbidraget och
pengarna ar pensionsgrundande. De olika beloppen justeras
vid varje arsskifte.

— Det kan kénnas tufft att skriva ner allt som kraver extra
omvardnad hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en
kurator, sager Louise Jeltin.

Merkostnadserséattning ar en separat ersattning for kostnader
som beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan
bedomer vad som rdknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och
resor med egen bil. Man behdver komma upp i en viss summa
per ar, sager Louise Jeltin.

Tillfallig foraldrapenning, eller vard av barn (vab), gar att fa

aven efter att barnet har fyllt 12 ar om det finns en bestaende
funktionsnedsattning.
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Kontaktdagar finns till for barn som omfattas av LSS. Man kan
fa ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar.

Las mer pa forsakringskassan.se.

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur halso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas. Alla
vardgivare ar skyldiga att folja bestammelserna i HSL.
Patientlagen &ar en viktig lag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat réatt att valja dppenvard eller specialistvard
I en annan region an hemregionen. Lagen ger aven ratt att
begara en ny medicinsk bedémning.

— Patientlagen har ocksa 6kat barns inflytande Gver sin egen
vard. De har ratt att fa information pa ett satt som de forstar.

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen vid en
instans med vardansvar for barnet skyldighet att utse en fast
vardkontakt. En fast vardkontakt kan samordna vardens
insatser och formedla kontakter. Den fasta vardkontakten kan
vara en lakare eller nagon annan som arbetar inom varden,
som en sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso-
och sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever
behov av samordning mellan olika instanser och dar
ansvarsfordelningen behover tydliggoras. Planen upprattas vid
moten dar de professionella fran de berdrda verksamheterna ar
skyldiga att delta.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se.

1177 efter 13 ar

| normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare
fram tills barnet fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det mojligt att
ansoka om tillgdng aven efter 13 ars alder, men det maste
goras pa varje enskild mottagning och det &ar verksamhets-
chefen for enheten som ska godkénna anstkan.
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— Det finns en e-legitimation som heter Freja ID som ger
mojlighet att dela kontrollen med en narstadende eller god man.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se.

LSS - Lagen om st6éd och service till vissa
funktionshindrade
Samhallets stod utgar bland annat fran Lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade — LSS. Det ar en
rattighetslag, som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod
for insatser och sarskild service fér personer:
e med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand
e med betydande och bestaende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd
av yttre vald eller kroppslig sjukdom
¢ med varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa
normalt ldrande, om de &r stora och fororsakar
betydande svarigheter i den dagliga livsféringen och
darmed ett omfattande behov av stod eller service.
— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser
kan 6verklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

Exempel padinsatser enligt LSS
e avlbsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service.

Personlig assistans
Personlig assistans ar en av de insatser som omfattas av LSS.
For att ha ratt till personlig assistans ska barnet behdva hjalp
med de grundlaggande behoven:

e andning

e personlig hygien

e att ata och dricka

e av- och pakladning

e kommunikation med andra
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e stod for att forebygga skada vid en psykisk
funktionsnedséttning

e stdd som behdver ges I6pande pa grund av ett
medicinskt tillstand.

AnsOkan om personlig assistans ska goras skriftligt och
medicinska underlag kravs. Om de grundlaggande behoven
bedoms uppga till fler an 20 timmar per vecka ansoker man om
assistansersattning fran Forsakringskassan. Om de
grundlaggande behoven inte beréaknas uppga till 20 timmar
ansoker man om personlig assistans hos kommunen. | de fall
en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov som exempelvis mdjlighet att
delta i samhallslivet, fritidsaktiviteter, umgas med slékt och
vanner samt hushallsarbete.

De grundlaggande och andra personliga behoven kan ocksa
innebéra skal for dubbelassistans. Det kan handla om
aktiviteter utanfor hemmet, till exempel vid resor, eller for att
kunna utfoéra olika traningsprogram dar assistenterna behover
vara tva.

Vad raknas till foraldraansvaret?

Nar Forsakringskassan bedomer behovet av personlig
assistans bortser myndigheten fran det hjalpbehov som en
vardnadshavare normalt ska tillgodose for sitt barn. Detta gors
genom ett schablonavdrag i tid.

Las mer om hur man anstker om personlig assistans pa
forsakringskassan.se.

Assistans i forskola och skola

| vissa fall finns det skal till att ett barn har en personlig
assistent aven i forskola, skola och i korttidsverksamhet. Det
kan till exempel handla om fall dar det finns svarigheter att
kommunicera med andra &n den personliga assistenten eller att
personens halsotillstand kraver att en personlig assistent alltid
finns till hands.

Att valja personlig assistent

| manga fall kan det vara svart att rekrytera och behalla
personliga assistenter. Det kan aven vara en utmaning att hitta
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ratt assistenter. Manga faktorer spelar in, som bland annat
personlighet, intressen och tidigare erfarenheter.

— Mitt rad ar att ta hjalp av ett assistansbolag som jobbar for att
behélla och kompetensutveckla sina assistenter.

Det finns flera skal till att anhoriga (foraldrar, syskon, mor- och
farforaldrar) valjer att bli personliga assistenter. Det kan handla
om ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik
mojlighet att vara nara barnet.

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp for den som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig
assistans genom att driva LSS-mal i domstol. Det finns dock
jurister p& manga av assistansbolagen som har kunskap och
kan ge stod. Man kan aven fa radgivning och stod fran olika
intresseorganisationer och féreningar som arbetar med
rattigheter for personer med funktionsnedsattningar.

Tips pa webbplatser:

fub.se — for barn, unga och vuxna med intellektuell
funktionsnedséattning

lassekoop.se — LaSSe Brukarstédcenter (Vastra
Gotalandsregionen)

bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stéd och
kunskapscenter (Stockholm)

SoL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska méanniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mojlighet att delta i samhéllets gemenskap och att leva som
andra. Darfor finns olika former av stod som utgar ifran
individens behov. Man har alltid réatt att séka bistand och fa ett
skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa sjukhuset
kan hjalpa till med ansokan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med stod av
SoL om man inte tillhér nagon av LSS personkretsar.

Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen erbjuda stdd till anhdriga
till nAgon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning. Med
anhdrig menas en familjemedlem, till exempel syskon, mor- och
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farforaldrar. Som anhorig kan man fa méjlighet att delta i
samtalsgrupper, fa tillgang till friskvard eller individuellt
anpassat stod samt fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta
stdd ska s6kas hos kommunens anhérigkonsult. Denna tjanst
kan heta olika i olika kommuner.

Skollagen

Enligt den svenska skollagen har barnen rétt till stod for att na
skolans kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga
skillnader i elevernas forutsattningar att tillgodogéra sig
utbildningen. Ett atgardsprogram for hur eleven ska klara
kunskapsmalen och vilket stod som kravs ska upprattas. Det &ar
rektorns ansvar att eleven far ett atgardsprogram om det
behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till elevers olika behov.
Elever ska ges stdd och stimulans sa att de utvecklas sa langt
som mdjligt.

Exempel pa extra anpassningar i skolan:
e handledning/fortbildning av personal
e resursperson
e minskning/anpassning av elevgrupp
e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang.

Infor alla férandringar ar det viktigt med forberedelser. Det
géller till exempel nér barnet borjar i forskola och vid
dvergangen fran forskola till skola samt vid alla stadiebyten.
Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. GOr garna
studiebesok pa skolorna om det finns osakerhet kring vilken
skola som passar barnet bast. Ge skriftlig information om
barnet, till exempel dokumentation om barnets diagnos nar det
ar dags for skolstart.

— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos, nar det &r dags for
skolstart, sdger Louise Jeltin.

Anpassad grundskola

For att ha ratt att ga i anpassad grundskola (tidigare sarskola)
kravs en IF-diagnos. Anpassade grundskolan omfattar
utbildning i amnen eller amnesomraden, eller en kombination
av dessa. Aven i anpassade grundskolan kan eleven lasa
amnen enligt grundskolans laroplan.
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Vart vander vi 0ss?

Den som ar missnojd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor. | andra hand kan man vanda sig till ansvarig
tjansteman eller namnd i kommunen. Vid allmanna fragor kan
man kontakta Skolverket for vagledning. Specialpedagogiska
skolmyndigheten (SPSM) kan ge radgivning om olika stod och
anpassningar i skolan.

Las mer pa skolinspektionen.se, skolverket.se och spsm.se.

Bostadsanpassning

AnsOkan om bostadsanpassning gors till kommunen.
Atgarderna behéver vara "nédvandiga fér att bostaden ska vara
andamalsenlig”. Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare
eller annan sakkunnig.

Las mer p& bostadscenter.se.

Fonder

Vid 6kade omkostnader pa grund av sjukdom kan man sdka
pengar till hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller
habiliteringen kan man fa hjalp av en kurator med att hitta
passande fonder att s6ka pengar ur.

— Det kan lona sig att sbka pengar ur fonder eftersom
stiftelserna vill avyttra sina pengar, sager Louise Jeltin.

Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
soka efter lampliga fonder.

Framtid

Louise Jeltin informerar om vad det finns for stod att fa nar
barnen blir vuxna. Bland annat kan det vara bra att i god tid ta
kontakt med studie och yrkesvagledare infor framtida studier.
Det finns manga folkhogskolor som har séarskilda program som
ar anpassade for personer med funktionsnedséattningar. For
vuxna personer som ska komma ut i arbete finns det sarskilda
stod fran Arbetsférmedlingen och for de som omfattas av LSS —
daglig verksamhet.

— Av flera anledningar &r det viktigt att forbereda sitt barns 18-
ars dag. Da forlorar ni foraldrar insyn over ert barns
vardarenden, sager Louise Jeltin.
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Fler lanktips

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott foér personer med
funktionsnedséattning

anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhdriga
minstoradaq.org — uppfyller 6nskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — motesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning.

Veronika och Marten har funnit mycket styrka i gemenskapen
med andra foraldrar till barn med WSS. De sager att det bara ar
andra familjer i samma situation som verkligen forstar ett liv
med WSS. Under traffen i USA tog Veronika pa sig att bli WSS-
ambassador for Norden. Det innebar att hon ar kontaktperson i
Sverige for familjer med nydiagnostiserade barn som soker
kontakt med andra eller information om diagnosen. Det ger
aven mojlighet till bidrag fran Wiedemann-Steiner Foundation
for att arrangera traffar har i landet.

— Vi har bérjat bygga upp en svensk Facebookgrupp som
férhoppningsvis kan bidra till &nnu mera trygghet och
gemenskap. Den internationella gruppen &r jattebra, men allt
som diskuteras i den ar inte aktuellt for familjer i Sverige, sager
Veronika.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades 1998 av
en grupp foraldrar till barn med olika syndrom. Det ar
en paraplyorganisation dar ett 70-tal olika
diagnosforeningar finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever
med ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och
stodinsatser i ratt tid och utifran behov. Férbundets uppdrag ar
att driva politiska fragor som rér personer med funktions-
nedséattning samt sprida kunskap om sallsynta diagnoser.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte
missgynnas pa grund av att andra inte kanner till s mycket om
deras situation. Férbundet har genom aren drivit flera projekt
dar resultatet har blivit konkret material som alla far ta del av,
sasom utbildningsfilmer, sammanstallningar av rattigheter i
halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan gora en sa
kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika
diagnoser som sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt ar att
alla halsotillstand ar livslanga, sa gott som alltid obotliga och
nastan alltid har genetiska orsaker.

— Det ar séallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kanna sig
ensam om man ar den enda i sin hemstad som lever med ett
sallsynt halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager
Malin Grande, kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Las mer pa séallsyntadiagnoser.se.
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Informationscentrum for sillsynta hilsotilistind

Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Informationen ar till fér personer som arbetar inom vard,
omsorg, skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som
lever med ett sallsynt héalsotillstand, deras narstaende och
andra som de har kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven
vara anvandbar for personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an
300 sallsynta halsotillstand. Nya informationstexter tillkommer
varje ar, och befintliga texter uppdateras regelbundet.
Underlagen till texterna skrivs av medicinska specialister i
Sverige. Informationen bearbetas av redaktérer vid
Informationscentrum och faktagranskas av en sarskild
expertgrupp. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post
sallsyntahalsotillstand @agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00.

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand:
socialstyrelsen.se/séllsynta-halsotillstand

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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WIEDEMANN-
STEINERS SYNDROM

En sammanfattning av dokumentation nr 668

Wiedemann-Steiners syndrom (WSS) beror
péa en sjukdomsorsakande variant (mutation) i
genen KMT2A. Upptackten gjordes 2012.

Manga barn har sen motorisk och spraklig
utveckling, intellektuell funktionsnedséattning
och neuropsykiatriska funktionsnedsattningar

| Sverige har omkring 15-20 personer WSS.
Det finns sannolikt fler personer med
syndromet utan att ha fatt diagnosen.

| dokumentationen finns bland annat
information om genetik och medicinsk
bakgrund samt om behandling och olika
stodinsatser. Har ges aven en inblick i hur det
ar att leva i en familj med ett barn som har
Wiedemann-Steiners syndrom.

AGRENSKA

FAMILJE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
© Agrenska 2023 | agrenska.se
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