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Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for sallsynta
diagnoser och en unik motesplats for barn, ungdomar och
vuxna med funktionsnedséttningar, deras familjer och
professionella. Agrenska &r beldget pa Lilla Amundon soder
om Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter som familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser,
utbildningar och konferenser.

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer
fran hela Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio
familjer med barn som har samma séllsynta diagnos, i det har
fallet 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation. Under
vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och syskon ny
kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och traffa andra i
liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner
kring aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor,
psykosociala aspekter samt det stéd samhéllet kan erbjuda.
Barnens program ar anpassat fran barnens forutsattningar,
mojligheter och behov. | programmet ingar forskola, skola och
fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet fran foreldsningarna pd Agrenska ar grund for
denna dokumentation som skrivits av redaktor Pia Vingros,
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten
har varje forel&sare sakgranskat texten. For att illustrera hur det
kan vara att leva med autoimmuna encefaliter beréttar en

familj om sina erfarenheter. Familjedeltagarna har i
verkligheten andra namn. Dokumentationerna publiceras aven
p& Agrenskas webbplats agrenska.se.


http://www.agrenska.se/
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Foljande foreldsare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:
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Viktor Bjurlid, sjukgymnast (fysioterapeut), habiliteringen Frélunda,
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Ingrid Mattsson Miiller, logoped, Dart — kommunikations och
dataresurcenter for personer med funktionsnedséttning, Goteborg.
Petra Bostrom, psykolog, Folke Bernadotte Regionhabilitering,
Akademiska barnsjukhuset, Uppsala.
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— Symtomen kan variera mycket mellan grupper och
mellan olika individer bade vid 16p11.2 kromosomdeletion
och -duplikation. Nagra kan ha lindriga besvar, men for de
flesta ar det framforallt utveckling, beteende och tillvaxt
som paverkas. Det sager Christian Wentzel, barnlakare
och genetiker vid Akademiska barnsjukhuset i Uppsala.

16p11.2 kromosomdeletion och — duplikation &r tva tillstand
som bada har genetisk orsak. Delar av arvsmassan saknas
(deletion) eller har blivit duplicerad (duplikation). Detta kan
leda till flera utvecklingsmassiga och beteendemassiga
svarigheter saval som olika medicinska tillstand och
missbildningar.

Konsekvenserna varierar mycket fran individ till individ.
Négra kan ha lindriga besvar sasom vissa
inlarningssvarigheter, men majoriteten har en mer markbar
paverkan pa utveckling, beteende, tillvaxt och hélsa.

Forekomst
Uppskattningsvis har 1 av 2 500 personer 16p11.2-

kromosomdeletion och 1 av 3000 personer har 16p11.2-
kronmosomduplikation. Omkring 1 av 100 personer som har
autism har nagot av dessa tillstand. Det gér 16p11.2
kromosomdeletion och -duplikation till nagra av de vanligaste
genetiska orsakerna till autism.

| Sverige fods varje ar 30 till 40 personer som far diagnosen.

Behandling
Behandlingen syftar till att minska konsekvenserna av de

funktionsnedséttningar som deletionen eller duplikationen
medfor. Forutom medicinska atgarder kan det till exempel
handla om stéd for kommunikation och inlarning samt
motorisk traning.

Eftersom symtomen varierar stort mellan de som har diagnosen
maste behandling och stod anpassas efter varje individs behov.
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Gustav 14 &r kom till Agrenskas familjevistelse med sin syster
Josefin 7 r, mamma Petra och pappa Christoffer.

Graviditeten var utan problem. Gustav foddes med akut
kejsarsnitt efter 15 timmars vérkarbete pa grund av en
langdragen forlossning. Han foddes utan anméarkningar med
normal vikt och langd. Pa barnavardscentralen tyckte de att allt
verkade bra med langd och vikt, men huvudomfanget mellan 5
och 10 manaders alder avvek mycket och lag 3
standardavvikelser 6ver det angivna for varje alder. Da
noterades aven att Gustav hade svart att halla huvudet.

— Han var vildigt glad, men hade tidigt problem med
motoriken, séger Christoffer.

— Nér Gustav lart sig att ga snubblade han ofta lite, sager Petra.

Han fick en resursperson pa halvtid kopplad till honom redan
efter en termin i forskolan bland annat eftersom han inte riktigt
héngde med vid samlingarna. Erik behdvde sérskilt stod vid
overgangarna mellan olika aktiviteter.

Han var ofta trétt och kunde sova tre till fyra timmar i
forskolan. Trots det sov han tio timmar pa natten, precis som
idag.

Som liten var Gustav smal, men det var inga problem med
maten. Han at bra.

Vid trearskontrollen pa barnavardscentralen upptéacktes att han
hade spraksvarigheter. Han foljde inte sin forvantade
utvecklingskurva for aldern.

— Vi fick en remiss till logoped for utredning och behandling.
Han fick diagnosen generell sprakforsening, séager Petra.

— Vi larde oss ocksa tecken som stdd tillsammans med
forskolepersonalen, sager Christoffer.

Symtomen vid 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation
beror pa av forandringar i arvsmassan, i vart DNA.
Deletioner och duplikationer &r lika vanligt, men
duplikation har ofta mildare symtom. Darfor kanske man
analyserar och hittar nagot farre av dessa.
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Det sager Christian Wentzel, barnladkare och genetiker vid
Akademiska barnsjukhuset i Uppsala.

DNA, var arvsmassa ar en ritning som kodar kroppens
funktioner och utseende. DNA finns i cellkérnan och utgoérs av
nukleotiderna ATCG, vilket kan ses som de bokstéver som
finns i det genetiska alfabetet. Deras inbordes ordning formar
receptet for de proteiner som bygger var kropp. Fran
cellkérnan flyttas receptet till cellens ribosomer (proteinfabrik)
som tillverkar proteinerna.

Om det uppstar en forandring i receptet kallas det mutation.
Vid en deletion saknas en del av eller hela receptet (genen), vid
en duplikation &r det for mycket.

Hittas med microarray
Fore 2006 hittades forandringarna som ger upphov till 16p11.2

kromosomdeletion och -duplikation genom kromosomanalys.
Kromosomerna &r 46 till antalet och ar numrerade efter sin
storlek, fran 1 till 22 (tva av varje). Det sista paret utgor vara
kdnskromosomer med XX for kvinnor och XY for man.

Vara kromosomer har en kort arm (p) och en lang arm (q).
Namnet pa diagnosen beskriver att férandringarna hittas pa den
16:e kromosomens korta arm, darav 16p. 11.2 beskriver mer i
detalj placeringen.

— 16p-armen é&r liten och det &r svart att upptacka forandringar
genom kromosomanalys. Genom en nyare metod som heter
microarray kan hundra ganger mindre forandringar upptackas,
séger Christian Wentzel.

Genetiskt bibliotek
Han liknar DNA vid ett bibliotek, dar det finns tva

uppsattningar (en fran mamma en fran pappa) av varje bok,
fordelade pa 23 hyllor (kromosomer). Varje bok (gen) &r ett
recept pa ett protein. Mutationer ar som stavfel, dar delar av
texten fallit bort eller bytt plats, vilket leder till ett felaktigt
protein.

— Alla bar vi pa forandringar i var arvsmassa, mutationer, ofta
utan att vi vet om det, eftersom det inte har sa stor betydelse,
sdger Christian Wentzel.
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Upprepningsrisk

| de flesta fall har 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation
uppstatt som en nymutation, diagnosen upptrader alltsa for
forsta gangen hos individen sjalv och har inte drvts av mamma
eller pappa. Vid en nymutation &r upprepningsrisken for
samma foraldrapar under en procent.

Om diagnosen ar nedarvd, genom att en foralder har 16p11.2
kromosomdeletion- eller duplikation &r upprepningsrisken 50
procent.

| vissa fall har forandringen uppstatt i delningen av cellerna,
och finns kanske bara i aggcell eller spermie, sa kallad
germinal mosaicism. Det leder till att det kan finnas olika
uppsattningar celler i olika delar av kroppen. Vid genetisk
analys av foréldrarna, dar man analyserar blodet, hittar man
ingen duplikation eller deletion, dock finns dessa férandringar
anda i konscellerna och kan arvas ner till barnet.

— Germinal mosaicism ar dock ovanligt och risken beréknas till
mindre &n en (1) procent.

Utredning
16p11.2 kromosomdeletion och — deletion upptécks oftast vid

utredning nar ett barn ar sen i utvecklingen eller misstanks ha
en intellektuell funktionsnedsattning. Lékaren gor en anamnes,
det vill saga staller en rad fragor for att hitta ledtradar till
orsaken av den sena utvecklingen. Under utredningen
undersoks syn, horsel, hjarta och en rad andra funktioner.

— Att fa en diagnos ar viktigt av flera skal, bland annat for att
fa en prognos och korrekt uppfdljning och besked om
upprepningsrisk. Men ta alltid prognosen med en nypa salt,
eftersom den ar gjord utifran ett medelvarde pa gruppniva,
medan det givetvis finns stora individuella skillnader i
gruppen, séger Christian Wentzel.

16p11.2 kromosomdeletion
Vid 16p11.2 kromosomdeletion finns atminstone fyra olika

subgrupper av syndrom med deletioner pa olika omraden.
Vissa deletioner &r sa stora att de syns pa kromosomanalys,
andra gar bara att upptacka med microarray. Beroende pa var
deletionen sitter ar olika gener involverade, vilket leder till
olika symtom.
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— Hittills har vi forsokt fa inop 16p11.2 kromosomdeletion till
en enhetlig klinisk bild, trots att det ar helt olika beroende pa
var deletionen ar, séger Christian Wentzel.

30 till 40 personer far diagnosen 16p11.2 kromosomdeletion
varje ar i Sverige.

Deletion grupp 1

Den mest forekommande varianten ar grupp 1. De vanligaste
symtomen &r intellektuell funktionsnedsattning med 1Q under
70. Den intellektuella funktionsnedséattningen &r ofta lindrig,
vilket innebar att den ligger 6ver 50 1Q.

— Vissa studier visar att 6ver 95 procent har 1Q under 70, andra
80 procent. Det finns dven de med diagnosen som &r
normalbegavade, sager Christian Wentzel.

Sprak- och kommunikationsformaga ar ofta mer paverkad &n
motorik och abstraktionsférmaga.

Det ar vanligt med autismspektrumtillstand och adhd.
Majoriteten har neuropsykiatriska problem.

Epilepsi ar vanligt och drabbar mellan 25 till 50 procent, mot
0,5 procent i 6vriga befolkningen.

Det finns en okad risk for fetma och 16p11.2
kromosomdeletion ar den nést vanligaste syndromorsaken till
overvikt hos barn. Den vanligaste orsaken ar Prader Willis
syndrom.

—Vid 16p11.2 kromosomdeletion &r det viktigt att kontrollera
hjarta, syn och horsel, sager Christian Wentzel.

Deletion grupp 2

Deletionen for personer i grupp 2 sitter pa ett annat stélle pa
kromosom 16 och bestar av ett farre antal deleterade gener. De
vanligaste symtomen &r intellektuell funktionsnedsattning.
Motoriken &dr ofta mer paverkad &n i grupp 1 med lag
muskeltonus som vanligt symtom. Lindriga hjartfel och
paverkan pa syn och horsel forekommer ocksa.

— 1 grupp 2 finns ingen 6kad risk for autismspektrumtillstand,
sdger Christian Wentzel.

Deletion grupp 2 b

Grupp 2b har deletion pa ytterligare en annan plats pa 16p11.2.
Det ror sig om ytterst fa fall. Symtom ar bland annat
intellektuell funktionsnedséttning, lag muskelspanning,
autismspektrumtillstand, hjartproblem och litet huvud.
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Deletion grupp 3

Personer i grupp 3 har deletioner som &r betydligt storre och
som omfattar deletionen som finns i grupp 1 plus att dven
andra delar av 16p11.2 &r deleterade. Valdigt fa individer i
denna grupp finns beskrivna. Vanliga symtom é&r intellektuell
funktionsnedséttning och fetma precis som i grupp 1.

16p11.2 mikroduplikation

16p11.2 mikroduplikation & som namnts tidigare lika vanligt
som deletion.

Intellektuell funktionsnedsattning finns hos majoriteten med
duplikation. Jamfort med syskon ligger man i genomsnitt 26
poang lagre pa 10-skalan. Sprakproblem &r vanliga.

En tredjedel har svarigheter med motoriken och lag spanning i
musklerna.

Till skillnad fran problem med 6vervikt/fetma vid deletion, &r
det vanligt med Iag vikt vid duplikation.

Beteendestorningar ar vanliga liksom adhd. Hos tjugo procent
finns autimsspektrumtillstand. Schizofreni, depression, angest,
depression och epilepsi forekommer ocksa.

Sammanfattning
Uppdelningen, framforallt nér det géller deletionerna, kan

tyckas marklig. Men den beror pa att den bygger pa tva
system, baserat pa det man kunde se pa kromosomerna i
mikroskop och senare med hjélp av array. Idag finns dven nya
sétt att annu mer specifikt forklara positionerna och
brytpunkterna for deletioner eller duplikationer.

— Om ni ar osékra sa be om att fa en specifik genetisk
information via klinisk genetik pa ett universitetssjukhus. Men
oavsett exakt diagnos géller det att utga fran varje individs
behov, eftersom alla &r unika, sager Christian Wentzel.

Fragor till Christian Wentzel
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Ar 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation en sjukdom?
—Ja, for mig i alla fall &r en sjukdom nagot man behdver hjalp
med och medicinska insatser (exempelvis laékemedel, operation
och traning). Syndrom ar grekiska och betyder ga tillsammans.
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Det ar nér flera symtom har en gemensam orsak, i detta fall
genetisk.

Nar ar det dags att soka vard for huvudvark som barnet
klagar 6ver?
— Sok vard nar huvudvarken paverkar livskvaliteten.

Vart barn ar adopterat. Hur kan vi da ta reda pa
arftligheten?

—Vand er till klinisk genetik vid ndrmaste universitetssjukhus
for en utredning nér det ar aktuellt. Om man inte vet vem de
biologiska foréldrarna &r kan man inte heller testa dem. Den
person som har en deletion eller duplikation I6per 50% risk att
fora den vidare till sina barn.

Finns det mer kunskap om 16p11.2 i andra lander?

— Vi har lika god kunskap héar i Sverige som nagot annat land.
Déremot har vi ett avlangt land, dar vi bara &r 10— 20 personer
som &gnar oss at att stalla genetiska diagnoser.

Kan vara barn med 16p11.2 aven ha Rubinstein-Taybis
syndrom som &ven finns inom omradet 16p11.2?

— Rubinstein-Taybis &r ett syndrom som beror pa en férandring
i en gen som heter CREBBP som ligger pa kromosom 16. Den
ligger dock inom ett omrade och som heter 16p13.3. Har man
en jattestor deletion som dven innefattar detta omrade sa kan
man hypotetiskt sdga att man “dven har Rubinstein-Taybis’
dven om man ocksa har andra gener som ar paverkade. Vid
Rubinstein-Taybis syndrom ar det bara EN gen som ar
paverkad men vid deletions- och duplikationssyndromen ar
flera gener paverkade vilket gor att den kliniska bilden inte blir
lika klar. Men visst kan det finnas saker som ar gemensamma i
bada varianterna.

Kan vara barn med 16 p11.2 dven ha Floating
-Harboursyndromet?
— Vad galler genen SCRAP som dr ansvarig for syndromet
Floating-Harboursyndromet sa &r det sant att den ligger pa
16p11.2. Den ligger dock precis utanfor det omrade som man
vanligtvis brukar prata om som 16p11.2 deletionssyndromet.
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Gustav gor genetisk test

Atande och nutrition
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Under smabarnsaren hade Gustav manga 6roninflammationer.
Han fick ror inopererade i 6ronen och polyperna opererades
bort tva ganger. Eftersom han snarkade férminskades
halsmandlarna for att underlatta sémnen.

— Nér han gick i forskolan var han mest hemma pa grund av
sina manga oroninfektioner, sager Petra.

— Vi kopplade till stor del hans spraksvarigheter med att han
horde daligt pa grund av sina infektioner, sager Christoffer.

En genetisk provtagning av Fragil X-syndromet infor ansokan
till en forskola med inriktningen sprakstérning visade att
Gustav inte hade den kromosomfdérandringen.

Vid tre ars alder gjordes en utvecklingsbedémning infor
ansokan till kommunens sprakforskola som visade att Gustav
hade en intellektuell funktionsnedsattning.

Gustav svarade inte som forvantat pa testarens fragor.
Testresultaten blev att han hade intellektuell
funktionsnedsattning och snuddade vid tillstand inom
autismspektrat.

— Testet var i forsta hand sprakligt och Gustav svarade inte
eftersom han inte kunde, sager Christoffer.

— Han sa tuff tuff istallet for tag och da blir det inte ett
tillrackligt bra svar, sager Petra.

En konsekvens av testets resultat blev att han inte kunde bérja i
den kommunala forskola for barn med sprakstorning, som
planerat, eftersom han hade fatt diagnosen intellektuell
funktionsnedsattning. Han fick ga kvar i sin tidigare forskola
med fortsatt resurs.

— Fdrskolan som han gick i kdnde inte igen sig i diagnosen
intellektuell funktionsnedséttning, séger Petra.

— Vi hamnade liksom mellan stolarna dar da bada forskolorna
tolkade Gustavs behov av stdd helt olika, sdger Christoffer.

— Att fa sitt energi- och naringsbehov varje dag ar en
mansklig rattighet. Det viktigaste ar att barnet ater, vad de
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ater tar vi forst i nasta steg, sager Marie Karpmyr, dietist,
vid Folke Bernadotte regionhabilitering i Uppsala.

Hon arbetar i ett team kallat Matlaget, som framgangsrikt
hjéalper familjer dar barnen har atproblem. Matlaget tar emot
barn som kommer pa remiss fran habiliteringar och
barnkliniker i hela landet. Utredning och behandling pagar
parallellt under nagra dagar upp till tva veckor. Matlaget bestar
av ett multiprofessionellt team med dietist, logoped,
sjukskoterska, lakare, fysioterapeut, arbetsterapeut,
specialpedagog och psykolog.

Det kan vara svart att veta vilket beteende som ar avvikande.

— Varje barn ar unikt. Det finns en del vanliga myter nér det
galler mat och svarigheter kring atandet. Det ar till exempel att
“barn ater nar de ar hungriga’, "barn i Sverige svilter inte".
Eller att "nér barnet kommer till férskolan och ser andra barn
ata, borjar det ocksa ata’. Detta stammer inte, papekar Marie
Karpmyr.

Atsvarigheter har alltid en orsak. Det viktiga ar darfor att ta
reda pa vad som ger upphov till problem.

Mat och atande vid 16p11.2

Vid 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation finns flera
olika symtom som kan paverka atformagan och lusten att ata.
Det ena ar diagnoser som adhd och autismspektrumtillstand
dar beteendet kan inverka.

Motoriken med hypotoni (nedsatt muskeltonus) och svarighet
med koordination kan leda till svaljsvarigheter. Det kan
resultera i att vissa konsistenser ar svara att bearbeta.
Tillvaxten kan vara nedsatt pa grund av
uppfodningssvarigheter redan under spadbarnstiden, med
behov av sondmatning. Mag- och tarmfunktionen (gastro-
intestinala formagan) kan vara paverkad och ge problem som
forstoppning, diarré och reflux vilket paverkar lusten att ata.
— Toms inte magen pa tva till tre dagar, ar det latt att bli
illamaende och kanna obehag, vilket tar ner matlusten.
Infektionskanslighet inverkar pa orken att &ta.

Samspelet mellan motorik och sinnesintryck ar komplicerat.
Hur maten ser ut, smakar, luktar och k&nns i munnen styr hur
barnet uppfattar den. Barn med neropsykiatriska diagnoser kan
ha en sarskilt utvecklad sensorisk kanslighet, som gor att vissa
konsistenser upplevs som mycket obehagliga till exempel.
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— Alla vara sinnen involveras i dtandet. Syn, horsel, smak,
taktil uppfattning i kropp, hénder, ansikte och mun bland
annat. Manga barn har svart med hoga ljud och ljus vilket kan
inverka pa dtandet, sager Marie Karpmyr.

Atutvecklingen

Nar det galler formagan att ata finns en utvecklingstrappa.
Spédbarnet ater flytande mat nar det ammas eller matas med
flaska. Nasta steg ar slat purékost.

— Har kan det bli problem och barnet far gradvis vanja sig vid
att ha nagot med annan konsistens i munnen, sager Marie
Karpmyr.

Steget efter slat puré ar puré med bitar, och sedan rena bitar.
Nér det galler tuggbart, som ar nésta fas i atutvecklingen,
provas det forst med lattsméalt mat innan svarsmalt mat som
kan vara fast eller hart introduceras. Standardmaten bestar av
olika konsistenser.

— Ibland far vi acceptera att det inte gar att ta ett steg vidare i
atutvecklingen, sdger Marie Karpmyr.

Attrappan

For att minska svarigheterna galler det att lokalisera vad
problemen orsakas av och sedan skapa en bra milj6 vid
maltiden. Attrappan dr en beskrivning hur atandet gar till viga
och &r en hjalp att se hur man kan ga till vaga for att locka ett
barn att prova nagot nytt.

Forsta steget ar att tolerera. Da kan barnet till exempel sitta
med vid matbordet med maten utom rackhall. Nasta ar att
interagera, da redskap anvands for att kunna stalla fram eller
servera mat. Att lukta pa maten som star pa bordet framfor
barnet ar ytterligare ett steg. Sedan vagar barnet kanske beréra
maten, med ett finger, l&pparna eller tungspetsen. Kommer
maten i munnen, kanns smaken och da &r det inte langt kvar till
det sista steget, att ata.

— Om ni vill att barnet ska dta broccoli underlattar det om ni
forstar var i attrappan barnet befinner sig for att anvanda ratt
strategi, sdger Marie Karpmyr.

Miljon viktig

Aven matmiljon ar viktig for att barnet ska kanna trygghet utan
allt for manga stérande faktorer.

Det &r ocksa bra att barnet vet vad som vantar, att maltiden ar
forutsagbar.
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— Var sjalva en inspirerande modell och smaka pa maten, sager
Marie Karpmyr.

Matlagets behandlingsmodell gar ut pa att det alltid ska finnas
nagot pa matbordet som barnet kanner sig trygg med vad galler
konsistens och smak. Det ska gérna vara sma mangder av mat
och dricka.

— Samma rad passar ofta de flesta. Skapa en lugn miljo, &t pa
regelbundna tider och i lagom portioner.

Det dr aldrig en ”quick fix” att komma G&ver dtsvarigheter, men
en trost ar att de flesta barn som har stora atsvarigheter ater
battre som vuxna, avslutar hon.

La&stips om atande

Varsagod - Handbok for foraldrar till barn med atproblem av
Ingalill EK och Elisabeth Uhlén-Nordin. Finns att bestélla via
Akademiskas hemsida.

Nar ditt barn inte ater av Kajsa Lamm Laurin.

Forsta hjalpen vid matbordet: om barns matkrangel,
naringsbehov och smakfavoriter av Sara Ask.

Kul med mat

Matlabbet, goda experiment for hungriga barn av Martina
Jonsson.

Tre perspektiv pa &tovilja av Ingalill Ek och Anna As.

Foraldrastod

Fem ganger mera kérlek av Martin Forster.

Barn som brakar: Att hantera kanslostarka barn i vardagen
av Bo Hejlskov Elven och Tina Wiman.

Lankar till hemsidor
SOS Approach to Feeding: sosapproach-conferences.com

Fragor till Marie Karpmyr
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Ar det ratt att anvanda timstock for att f& vart barn att sitta
kvar och ata?

— Lat inte maltiderna ta for lang tid. Fokusera pa maten och
inte pa barnet.

Vad ska man gora nar barnen fragar och pratar om mat hela
tiden?


http://sosapproach-conferences.com/
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— Var bestamd, véagled barnet att géra nagot annat. Ha tydliga
ramar for maltider. Var vanlig och tydlig. Man ar snall om man
séger nej.

Gustav kommer till habiliteringen

Fysioterapi
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Pa grund av att Gustav ansags ha en intellektuell
funktionsnedséttning fick han en remiss till habiliteringen. Det
tyckte foréldrarna snart var mycket bra, eftersom han fick
mycket hjalp och resurser. Bland annat upptécktes att han hade
lag muskeltonus. Gustav fick sjukgymnastik med mycket
traning av balen.

Personalen pa habiliteringen misstankte att han inte hade
intellektuell funktionsnedséattning.

Efter ett ar, vid fyra ars alder och infor skolstart, gjordes darfor
ett en fornyad utvecklingsbedémning.

Testet var annorlunda och inte lika sprakligt utan byggde till
stora delar pa visuella uppgifter. Det resultatet visade att
Gustav inte har en intellektuell funktionsnedsattning men laga
resultat pa verbal funktion, arbetsminne och snabbhet.

— Han fick sérskilt bra resultat pa de logiska uppgifterna, séager
fordldrarna.

— Men det visade sig att han fortsatt hade en grav
sprakstorning.

— Barn behdver ha rolig och motiverande fysisk aktivitet
minst en timma varje dag! Det sager sjukgymnast
(fysioterapeut) Viktor Bjurlid, fran Frélunda barn- och
ungdomshabilitering i Goteborg.

Vid besok hos en fysioterapeut bedéms barnets forutsattningar
och resurser for rorelse och funktion, aktivitet och delaktighet.
Malet ar att forbattra motorik och férhindra problematik i
kroppen som ledfelstallningar, andningssvarigheter och smarta.
— Vi bygger vara behandlingar pa barnets funktion. Syftet &r
gora barnet sa sjalvstandigt som mojligt i vardagen, séger
Viktor Bjurlid.

Paverkan vid 16p11.2
Vid 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation &r det vanligt

med motoriska svarigheter. Har man ocksa en diagnos inom
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DCD (Developmental Coordination Disorder) ar det svart att
samordna och utgdra grovmotoriska uppgifter.

— Det blir mérkbart vid aktiviteter som att cykla eller spela
fotboll, séger Viktor Bjurlid.

Aven finmotoriken ar ofta paverkad vid 16p11.2
kromosomdeletion och -duplikation. Att skriva och ata kréver
anstrangning for att fa rorelserna att fungera.

— Det géller att tidigt hitta vad som &r svart, for att ge ratt
redskap, sager Viktor Bjurlid.

Svarigheter med rumsuppfattning ar ocksa vanliga vid
diagnosen. Det resulterar i att man latt springer in i bord och
har svart om miljon andras, eftersom det kraver stor
anstrangning att orientera sig. Det resulterar i trotthet.

— Den som under ofta och under langre tid maste vara i nya
miljoer far svart att hanga med vannerna. Det ar darfor viktigt
att tidigt se 6ver vardagsmiljon i skolan till exempel for att
underlatta for barnet, sager Viktor Bjurlid.

Muskeltonus
Vid funktionsnedséttningar ar det vanligt med férsamrad

motorik. Den kan bero pa svarigheter att samordna rorelser for
att ta en sak till exempel eller signalproblem fran hjarnan som
gor musklerna for spanda eller for slappa.

Problem med muskelspanning, tonus paverkar nastan alla som
kommer for bedémning och behandling hos fysioterapeut.
Antingen kan det vara hojd aktivitet (spasticitet) eller sankt
aktivitet (hypotoni).

— Man kan ocksa vara spand och samtidigt svag, sager Viktor
Bjurlid.

Hypotoni
Vid hypotoni ar musklerna slappa. Precis som vid spasticitet

finns det risk for sekundéra foljder i form av kontrakturer,
hoftluxation, skolios och smérta. FOr att motverka eller
fordroja dessa risker behtvs darfor traning som starker
musklerna och ge stabilitet. Ny forskning visar att
styrketréning, tvartemot vad som tidigare uppgivits, inte &r
farligt for barn.

— Men det ska vara lagom, séger Viktor Bjurlid.

Bra aktiviteter kan vara ridterapi och simning, som ger styrka,
balans och koordination. Styrketraning kan ordineras i form av
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lek med rumplyft, sit ups, sittstadning, sta i fyrfota och
Krypning.

— Det galler att hitta tillfallen till traning i vardagen, enkla
aktiviteter som att uppmana barnet att springa tva varv runt
koksbordet kan racka, séger Viktor Bjurlid.

Sensorik och koordination
Vid svarigheter med rumsuppfattning och balans ar det bra

med sensomotorisk traning for att 6ka barnets
kroppsuppfattning.

— Med olika dvningar stimuleras barnet att hitta och tolka sin
kropp. Ett sétt ar att ligga pa golvet och kanna efter vilken
kroppsdel som &r pa marken, sager Viktor Bjurlid.

Koordinationstraning ar ocksa betydelsefull vid motoriska
svarigheter. Vid komplexa rorelser kan man bryta ner dem i
lattare sekvenser fOr att gradvis lara sig hantera dem.

— Varje sekvens upprepas nagra ganger for att barnet ska kunna
hoppa 6ver en plint till exempel, sdger Viktor Bjurlid.

Hjalpmedel

Barnet kan behdva hjalpmedel for att aktivera sig eller tréna.
Det galler att hitta vad barnet kan utfora och bista med
hjalpmedel som kompenserar for det man inte kan utfora sjélv.
Alla insatser ska foljas upp och utvérderas.

Hjalpmedel hanteras av arbetsterapeuter och fysioterapeuter.
— Lyssna pa vilka hjalpmedel barnet sjalv vill ha, annars &r
risken stor att de inte anvander dem, sager Viktor Bjurlid.

Rolig traning

Alla behover rora pa sig en timma varje dag. Det kan vara
genom att leka, bada rida eller cykla. Traningen ska vara rolig
och funktionell. Bast a&r om barnet far sin traning genom sina
vardagliga aktiviteter.

— Utga fran vad ditt barn tycker om att géra. Traning kan ocksa
vara att plocka ur diskmaskinen, sager Viktor Bjurlid.

Ibland maste barnet utmanas, for att lara sig att hitta strategier
att genomfora sadant det inte gjort tidigare.

Studier visar att barn med rorelsehinder séllan far lika mycket
fysisk aktivitet som andra i barn i samma alder. Men i en
studie dar barnen stimulerades att trdna fick man upp
aktivitetsnivan i samma omfattning som hos jamnariga. Och
deras motoriska kapacitet holl i sig.
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— Hitta problematiken och pusha pa barnet. Intresset brukar
vackas da. Det ar ocksa bra tanka pa att vara en forebild och
sjalv vara aktiv och sdga: Nu ska jag ut och springa.

Fragor till Viktor Bjurlid

Vart barn kan inte lara sig att simma, vad kan vi gora?
— SOk upp och prova Hallwick simning. Den passar till alla.
Det ar utmaérkt sensomotorisk tréning.

Vart barn faller framat nar hon ska rida, vad ska vi gora?
— Ta kortare stunder pa hasten. Har barnet vaxt mycket pa
senaste tiden kan det vara svarare att halla sig uppe da
muskelstyrkan inte alltid hanger med i lang- och vikttillvaxt.

Hur ska vi géra nar vart barn inte vill anvanda sin rullstol?
— Jag tycker att det ar bra att ha rullstol under trakiga langre
forflyttningar men ndr det ar roliga saker behdver man inte
anvanda rullstolen. Anvand den som en energisparare sa att det
finns energi kvar att gora det som ar kul. Med en rullstol kan
man rulla omkring med andra och var med pa ett annat satt. Ta
med rullstolen nar man gar pa museer.

Gustav tranar varje vecka
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Att motoriken ar paverkad hos Gustav marks ocksa pa
finmotoriska uppgifter som att knyta skosnéren. Medan
lillasyster Klarar det latt, ar det en stor utmaning for Gustav.
Att halla balansen ar ocksa svart. Nu har han fatt en stérre
cykel med tre hjul och korg. Den ar bla och heter
Blabarsblixten och Gustav ar stolt ver den, sérskilt som den
vacker positiv uppmérksamhet.

— Den ér praktiskt for oss eftersom han kan kéra hem varorna
nér vi handlat tillsammans, séger Christoffer.

— Motion &r viktigt for att stimulera hans motorik, séger Petra.

Turligt nog bor familjen néra en hogskola med lararutbildning
for idrottslarare. Gustav ingar i en liten grupp av ungdomar
med funktionsnedséttning som de blivande idrottslararna ska
lara sig att undervisa som en del av sin utbildning.

— Om eleven inte vill eller kan utféra en 6vning ar det
studenternas uppdrag att locka dem eller hitta pa en passande
uppgift, sager Christoffer.



Kommunikation
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Tack vare den tata tradningen med studenterna har Gustavs
motorik utvecklats.
— ldag glénser han i idrott, sdger Christoffer.

Hittills har det varit en utmaning for familjen att hitta en
idrottsgren som passar Gustav, som kan stimulera hans
motoriska utveckling. Gustav och Christoffer tranade karate en
period.

— Det &r en bra individuell idrott men det & manga sekvenser
att komma ihag, vilket forsvarade det for honom. Néar sedan
flera klasskamrater sa slutade Gustav ocksa att trana karate,
berattar Christoffer.

En annan aktivitet som Christoffer och Gustav agnat sig at ar
att bygga radiostyrda modellflygplan. Gustavs klasskamrat och
hans pappa ar ocksa med.

— Det ar mest vi pappor som bygger planen, men det ar ocksa
en social aktivitet for barnen. Gustav tycker det ar ganska
trevligt att vara dar tillsammans med de andra, séger
Christoffer.

Det svara dr, tycker foraldrarna, att hitta sammanhang som
passar Gustavs behov. De har gatt med i DHB, Riksforbundet
for dova, horselskadade och barn med sprakstérning.

— Det ar bra eftersom de ordnar traffar som ar lugna och passar
Gustav. Bland annat fick vi vara alldeles ensamma pa
Junibacken och aka sagotaget hur manga ganger han ville.
Genom DHB har han gatt pa simlektioner. Det har blivit
mellan 90 och 100 simlektioner och nu kan han simma och har
aven tagit simborgarmarket. | bérjan var det svart att motivera
honom, men for foraldrarna var det viktigt att han larde sig det
eftersom de bor pa en 6.

— Han gillade inte att fa vatten i 6gonen och nasan, sager
Christoffer.

— Nér vi istéllet for simglasdgon fixade cyklop som aven tacker
nésan vande det och idag gillar han att simma och dyker som
en fisk, séger Petra.

— Anvand pekprat och bli en modell for era barn nar ni
pratar. Det sager Ingrid Mattsson Muller, logoped Dart,
Vastra Sveriges kommunikations och dataresurscenter for
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personer med funktionsnedsattning nar hon beréttar om
kommunikation.

Pé Dart gors utredning, utprovning, kurser och uppdrag samt
forskning och utveckling inom omradet kommunikation och
Alternativ och Kompletterande Kommunikation, AKK.
Liknande resurser finns dver hela landet.

P4 Darts webbplats finns exempel pa hjalpmedel och
programvaror som anvénds for att underlitta kommunikation.
— Det senaste projektet heter Bildsamt (bildsamt.se), och
handlar om samtal kring véld. Vi vet att médnga med
funktionsnedséttning dr mer utsatta for vald dn andra, men kan
ha svart att prata om det och veta vad som ér rétt och fel, sdger
Ingrid Mattsson Muller.

Vilken kommunikationsmodell har ni idag? fragar Ingrid
Mattsson Miiller och ber fordldrar och personal samtala en
stund. Nagra fordldrar berittar att deras barn pratar i
tvaordsmeningar och att det fungerar ganska bra, en annan
familj anvénder tecken som stdd och bilder. Nigra pedagoger
berittar att deras elev har blisskarta och 6gonstyrd dator.

Det anvénds alltsa en variation av metoder.

Bakgrund

Alla méinniskor kommunicerar, vi dr sociala varelser och fodda
att kommunicera. Kommunikation dr nar nagon gor eller sdger
nagot som ndgon annan reagerar pa. Kommunikation kan vara
medveten eller omedveten och ha olika syften, vi frigar,
svarar, berittar eller s6ker helt enkelt social kontakt.

Sprakets tre sidor

Att forstd kommer forst 1 utvecklingen. Vi pratar med sma barn
hela tiden, utan att forvénta oss att de ska kunna prata. Barnen
badas i1 ord och meningar och forstdr med tiden allt mer.

— De imiterar oss vuxna, sdger Ingrid Mattsson Miiller.

Nasta steg ar uttrycksformdgan. Att uttrycka sig genom tal ar
en avancerad metod som engagerar 150 muskler 1 ett
komplicerat samspel i ett hdgt tempo.

— Det sédger sig sjélvt att for den som har begriansningar 1
munmotoriken sd paverkar det talformégan pa nagot sitt, siger
Ingrid Mattsson Miiller.

Den tredje fasen 1 sprakutvecklingen ar det inre spraket. Det
anvénder vi for att reflektera, strukturera och planera vart liv.
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Det ér vanligt att ha svarighet med alla delar.

Brist pa svar

For omgivningen blir det svart om barnet inte ger
kommunikativa signaler som vi dr vana vid. Far vi ingen eller
begransad respons kommunicerar vi allt mindre. Det dr létt att
hamna i en negativ spiral.

— Om barnet inte svarar oss, blir vi ofta mer styrande och
staller fragor (Vill du ha vatten? Gor det ont?). Vi ger mindre
utrymme till ett berdttande samtal som fangar upp barnets
upplevelser, sdger Ingrid Mattsson Miiller.

AKK

Men utvecklingen gar att bryta genom kunskap och
medvetenhet, ddr man missténker att sprakutvecklingen &r
forsenad eller nedsatt.

Bland annat finns kurser {or foréldrar kallade AKKtiv
(Alternativ och Kompletterande Kommunikation) En av
kurserna dr Kom—i—géng, med atta kurstillfillen, dir man
mellan triffarna filmar sina barn.

— Det dr bra om foréldrar gar en sddan utbildning for att hitta
ett sétt att samtala med sitt barn, séger hon.

De flesta habiliteringar i landet ska ha mojlighet att erbjuda
familjerna denna kurs.

Behov av kommunikationsstod
Det finns olika anledningar till att en person bor erbjudas
kommunikationsstod:
e For ett alternativt sétt att uttrycka sig
e Behov av komplement for att uttrycka sig och forsta
(exempelvis vid forsenad sprakutveckling)

e Behov for att bade forsta och att uttrycka sig.

For dessa personer dr det viktigt att fa tillgang till bilder eller
symboler for ord. Det talade ordet forsvinner snabbt, men en
bild stannar kvar, personen kan sitta och titta pa den sa linge
det behovs.

— For att tinka och utvecklas dr det viktigt att {4 ett sprak. Men
det behovs ocksa hjilp fran omgivningen for att trénas 1
samspelet med bilderna och symbolerna, sédger Ingrid Mattsson
Miiller.

Dokumentation nr 589 © Agrenska 2019 22



l6pl 1.2

Hon betonar att det dr viktigt att borja med kommunikation
tidigt, och att fordldrarna och andra i omgivningen sjélva dr en
modell for metoden. Aven om barnet och forildrarna lirt sig
att forstd varandra ndgorlunda dr det viktigt att barnet kan
kommunicera med andra for att bli sjdlvstindigt.

Vilken metod som passar bést, beror pa personen. Att anvinda
flera sétt dr battre dn att begrédnsa sig till ett.

Tips pa anvindbara hjilpmedel.

Kommunikationspass — personlig information om fungerande
och bista bemotande.

Rittvisat — app for digitalt kommunikationspass
Fotokalendern — app for att berétta och forbereda

Reda— ut— hiifte — ett sitt att stélla strukturerade fragor
Samtalsmatta — matta med 10sa bilder for att ge sin &sikt om
olika fragestillningar inom ett samtalsdmne

Bildkartor fran KomHit och bildstod.se — forbereder for
besok i sjukvard och tandvard

Fragor till Ingrid Mattsson Miiller

Dokumentation nr 589 © Agrenska 2019

Hur ska vi fa hjilp till vart barn? Kan vi fd remiss till er?

— Habiliteringen ska kunna hjélpa er att hitta en metod som
passar ert barn. N1 kan begéra remiss till er ndrmaste
utredningsenhet. Man kan f& kommunikationsutredning pa ett
stdlle och bli vidareférmedlad till en habilitering. Dart tar emot
remisser fran hela landet.

Rekommenderar du ndagon sdrskild bildbank?

— For den som anvinder bildstod kan man ha olika bilder som
man anvénder i familjen, pé forskola/skola eller
korttidsverksamhet till exempel. Jag tar den bilden som baist
illustrerar det jag vill uttrycka.

Linktips

bildstod.se (bildstodsverktyg — registrera och logga in)
appstod.se (info om appar for kommunikation och kognition)
kom-hit.se (kommunikationsstdd 1 vardsituationer,
foreldsningsfilmer etcetera. KomHIT Flykting med bildstod pa
11 sprak)

akktiv.se(fordldrautbildning)

dart-gbg.org(diverse information, tips och material)
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bildsamt.se (Bilder som stod i samtal om véld)
youtube.com/watch?v=weaniVtTqCE(om Réttvisatapp)
vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/appar-for-
smartphonesoch-surfplattor/appar-som-stod/(appar som stod
som har provats ut pa Habiliteringen)
habilitering.se/habiliteringens-resurscenter/kommunikativt-
ochkognitivt-stod(diverse information, tips och material)
youtube.com/user/ckkuppsala/featured (diverse information,
tips och material frén habiliteringen i Uppsala)
symbolbruket.se/produkter/widgitonline#tab (material—
bildmaterial och strategier fran boken I Relation till Ldrande)

Gustav far ratt diagnos

Det sociala samspelet med andra beskriver foréldrarna som den
svara delen idag. Gustav #r “lite mittemellan”, beskriver
foraldrarna. Han é&r lite autistisk, stora inlarningssvarigheter
och har koncentrationssvarigheter.

Né&r Gustav gick i tredje klass testade en klasskamrat sig for
Catch 22 (22g11-deletionssyndromet), som &r en sallsynt
diagnos.

— Pojkarna var lite lika med sprakstorning, trubbig nasa och
utstdende 6ron och vi pratade med var huslékare om Gustav
ocksa kunde testas, séger Petra.

Testen kontrollerade inte bara forekomst efter Catch 22, utan
sOkte bredare och foraldrarna fick svaret att Gustav hade
16p11.2 deletion typ 1, orsakad av en nymutation.

— Det var skont att fa ett namn, som férklarade Gustavs olika
symtom, sager Christoffer.

— Da var det inte vi som misslyckats att lara vart barn att prata,
sager Petra.

Det var sarskilt prévande menar hon eftersom de bada ar
pedagoger i botten.

Foraldrarna borjade genast leta efter mer information och
hittade forst en forskargrupp i Schweiz.

— De blev sa glada nér vi horde av oss. De behovde fler
studieobjekt, sa vi akte dit med Gustav och lamnade blod och
avforingsprover till deras studier. Dar deltog vi &ven i en
omfattande magnetrontgenstudie och fragebatterier. Infor
besoket genomforde vi foraldrar olika tester pa Karolinska
institutet, KIND som sedan skickades till forskarna i Schweiz.
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Hela familjen deltog pa en femdagars forskar- och familjemote
i USA genom Simons Variation in Individuals Project (Simons
VIP). Dar genomfordes ytterligare tester av bland annat
lillasyster som visade sig inte ha kromosomdeletionen. Den
vistelsen var en amerikansk motsvarighet till Agrenska dar
familjer, forskare, l&kare och genetiker deltar.

Tack vare dessa kontakter och besok har Gustav fatt bidra med
information och testa olika datorprogram som tagits fram for
att forbattra koncentrationen.

Intellektuell funktionsnedsattning och neuropsykiatriska diagnoser
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— En psykologutredning gors for att underlatta forstaelsen
av barnet och bidra till ratt stod och kravniva. Det sager
Petra Bostrom, psykolog vid Folke Bernadotte
Regionhabilitering vid Akademiska barnsjukhuset i
Uppsala.

Vid Folke Bernadottes Regionhabilitering genomfor ett team
utredningar vid exempelvis forvarvad hjarnskada, epilepsi,
inlarningssvarigheter eller genetiska syndrom. Syftet ar att
kartlagga barnets formagor och svarigheter. En
psykologutredning kan resultera i en diagnos som intellektuell
funktionsnedséttning, autism eller stérning i uppméarksamheten
som vid adhd och add.

— Hos en del finns en k&nd orsak, som en kromosomavvikelse
eller en tidig skada. Men hos manga hittas ingen kéand orsak,
dock finns en stor arftlighet, sdger Petra Bostrom.

Tecken hos sma barn

Manga foraldrar har sett tidiga tecken hos barnet som oroat
dem. Nar de sokt hjalp har radet ofta varit att avvakta, eftersom
utvecklingen kan se sa olika ut.

Vanliga tecken pa utvecklingsavvikelser hos barn ar bland
annat sen motorisk utveckling, at- och somnsvarigheter,
kanslighet for intryck och ovanligt hog eller 1ag aktivitetsniva.
— Dessa dr nagra av symtomen som sammanfattas i begreppet
ESSENCE, sager Petra Bostrom.

ESSENCE é&r en forkortning for Early Symptomatic
Syndromes Eliciting Neurodevelopmental Clinical
Examiniation.

Det &r ett paraplybegrepp for symtom som ofta leder till
utredning av neurolog och ibland psykolog, och som ibland
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visar sig stdmma Gverens med en eller flera neuropsykiatriska
diagnoser nér barnet blir dldre.

Utredning

Vid utvecklingsbeddmningen eller den neuropsykologiska
utredningen anvéander psykologen flera olika kallor for
information om barnet. Bland annat observeras hur barnet
beter sig i lek och samspel med psykologen.

— Testerna visar bland annat hur barnet kan l6sa problem i en
ny situation med obekanta uppgifter, sager Petra Bostrom.
Det ingar tester av bland annat 1Q (IK pa svenska), verbal
formaga, logiskt tankande, inlarningsférmaga och arbetsminne.
Under bedémningen far psykologen ocksa information fran
foraldrar om barnets utveckling och hur det fungerar i
vardagen. Aven att forskola och skola kontaktas dar personal
beskriver hur barnet fungerar i den miljon. Testen och
informationen ger en bild av vad barnet forstar och hur det
moter sin vardag.

Det &r vanligt att psykologutredning gors tidigast vid tre ars
alder om det lilla barnet &r sent i sin utveckling. Ett nytt test
kan sedan goras infor skolstart och vid stadiebyten for att
barnet ska fa ratt stod i skolan.

Tecken hos aldre barn

Nar aldre barn utreds ar det ofta pa grund av att svarigheter
upptécks infor eller i samband med skolgang. |
psykologutredningen anvénds specifika tester for att undersdka
formagan till uppmarksamhet, minne, planering, kognitiv
flexibilitet. Kognition handlar om férmagan till kunskap och
tdnkande.

Finns det en misstanke om autism noteras exempelvis barnets
samspel, 6gonkontakt och vilja att formedla sig och svara an
pa testledarens initiativ.

Teoretisk begavning

Nagra av testerna vid en psykologutredning syftar till att
faststalla barnets teoretiska begavningsniva, intelligenskvot.
Resultaten ger ingen exakt kvot, men en indikation inom vilket
intervall barnet befinner sig.

I genomsnitt i befolkningen ligger intelligenskvoten pa 100.
Visar en utredning att ett barns 1Q ligger runt 70 eller l&gre
innebar det betydande svarigheter att klara vanlig skolgang och
behov av stod for att klara sig sjalvstandigt. Da kan diagnosen

26



Dokumentation nr 589 © Agrenska 2019

l6pl 1.2

intellektuell funktionsnedsattning stéllas vilket innebé&r att man
har ratt till sarskola och annat omfattande stod fran samhallet.
— Att ha intellektuella svarigheter innebar att man har svarare
for abstrakt tdnkande, problemldsning och
forestallningsformaga. Men éven att tolka och sortera intryck
och att anpassa sig till nya situationer, sdger Petra Bostrom.

Autism

En psykologutredning kan ocksa syfta till att utreda misstankar
om autism. Autism innebar specifika svarigheter som paverkar
vardagslivet. Kriterierna for autism &r svarigheter i socialt
samspel och 6msesidighet i kommunikationen samt begransat
beteende och sarskilda intressen.

— For att fa diagnosen autism, ska svarigheterna hindra
personen i vardagen, séger Petra Bostrom.

En orsak till vissa av symtomen vid autism kan vara en
annorlunda bearbetning av sinnesintryck och tolkning av
omvarlden. Ofta behdver man prova nagot nytt flera ganger
innan det accepteras, nya matratter till exempel.

— Det kan yttra sig genom att barnet vill ha samma jacka
oavsett arstid, sager Petra Bostrom.

Adhd/Add

Andra diagnoser som utreds hos psykologen &r adhd och add,
vilket innebér svarigheter att kontrollera och reglera sin
uppmarksamhet, aktivitet, kanslor och impulser.

— Hyperaktivitet kan vara ett tecken pa adhd. Men den kan
ocksa ha manga andra forklaringar som att barnet ar mycket
trétt, inte mar bra (till exempel flyktingbarn som varit med om
traumatiska héndelser) eller inte hdnger med.

Nar diagnosen adhd eller add stalls har barnet dessa
svarigheter mer kontinuerligt.

— Detta ar formagor som kan utvecklas. Ungefar halften av alla
som fatt diagnoserna som barn uppfyller inte kriterierna som
vuxna, sager Petra Bostrom.

Autism och Adhd/Add vid 16p11.2

Ungefér 24 procent av alla med 16p11.2 kromosomdeletion-
och duplikation har autism. | hela befolkningen &r det mellan
en till tva procent.

Nér det galler adhd/add har cirka 18 procent diagnosen vid
16p11 kromosomdeletion- eller duplikation.
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Ungefar 30 till 40 procent beddms ha Intellektuell
funktionsnedséttning vid diagnosen. Jdmfort med syskon ar
IQ-kvoten 22 till 26 poang lagre.

Bemotande

For att bemdta barn med starka kdnslomassiga reaktioner &r det
viktigt att behalla sitt lugn, och inte ’smittas” av barnets 0ro
eller upprordhet.

— Det ar bra med en diagnos for att battre forsta barnet, till
exempel veta att det har behov av forberedelser for att inte
krascha i ett utbrott. Med kunskap kan omgivningen stélla ratt
krav, vilket ocksa kan forebygga konflikter, sager Petra
Bostrom.

Fragor till Petra Bostrom
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Kan barnets IK variera med aren?

— Resultaten visar pa barnets formaga i den aktuella
testsituationen. Har man svarigheter att medverka pa grund av
brist pa koncentrationsformaga eller en sjukdom kan det
paverka resultaten negativt. Sa kan det vara med barn som har
epilepsi med mycket anfall. Da kan testet géras om. Men utan
sadana osékerhetsfaktorer ar det inte sannolikt att barnets 1K
varierar kraftigt. Hos barn med forsenad utveckling visar sig
IK ibland lagre vid uppféljning eftersom det utgar fran
normalfordelningen bland jamnariga, och da kan glappet till de
jamnariga ha okat om barnet har en langsammare utveckling.

Vart barn signalerar inte sitt behov av att ga pa toaletten.
Vad kan vi gora?

— Det kan hora ihop med barnets fordndrade upplevelse att sin
sensorik och med barnets mognad, det kdnner helt enkelt inte
av nar det ar dags eller kan inte kommunicera det. VVand er till
er habilitering. Man kan jobba intensivt for att trana barnet
under en period men da maste barnet vara moget for det. Det ar
viktigt att utga fran barnets utvecklingsniva for att agera ratt.

Filmer om intellektuell funktionsnedsattning
Habilitering.se/ung
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pi Agrenska har en bred kompetens och en
stor erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under
vistelsen pa Agrenska har barnen ett eget anpassat
program, med aktiviteter som ska bidra till att 6ka deras
delaktighet och stirka sjilvkinsla. Barnteamet ir noga
med att anpassa innehéllet sa att dagens aktiviteter blir
optimala for varje barn.

Vid 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation finns olika
kombinationer av symtom som forekommer i varierande
svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till olika
funktionsnedséttningar. Det dr darfor viktigt att alltid se varje
individs behov. Med detta som utgdngspunkt har veckans
program for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov forenar personer med
samma diagnos dr alla forstas ocksé sina egna personer med
sina egna personligheter. Det utgér vi ifran vid alla moten har
ndr vi planerar och genomfor barnens program hir pa
Agrenska, siger Gustaf Nylén som ir pedagog pa Agrenska.

Infor en familjevistelse laser personalen in medicinsk
information, dokumentation frén tidigare vistelser och samtalar
med fordldrar om barnen med diagnos. De far ocksa
information fran barnens skolor. Darefter formas veckans
aktiviteter med barnen. Aven syskonen fir ett eget program.

— Barn med den hér diagnosen har inte bara olika symtom,
symtomen varierar ocksd. Ibland frdn dag till dag eller timme
till timme. Vi forsoker att alltid analysera varfor en aktivitet
fungerar bra nir den gor det, for att kunna dra nytta av det 1
andra aktiviteter eller situationer.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska ar att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand,
funktionshinder och héalsa, som ar WHO:s begreppsram for att
beskriva hdlsa och funktions-nedsattning. Modellen tar hansyn
till kroppsliga, personliga och omgivande faktorer och dessas
dynamiska samspel. De dr alla lika viktiga for mojligheterna
att genomfora olika aktiviteter och for hur delaktig en person
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kan ké&nna sig. Eftersom en funktionsnedsattning ofta &r
bestaende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen av
dem), mycket viktiga.

Specifika mal vid 16p11.2

| planeringen av veckans aktiviteter under vistelsen har
personalen format tre specifika mal. For att starka
kommunikation och socialt samspel gors manga
samarbetsovningar och gemensamma aktiviteter. Bildstod
anvands och tecken som stdd. Det ges tid att uttrycka sig och
reflektera 6ver det man tankt.

Ett andra mal &r att starka fin- och grovmotorik. Under dagarna
ar det aktiviteter som framjar rorelsegladie, till exempelvis att
anvanda trampbilarna, vara i VR-rummet, rorelselekar och att
ga pa laghojdsbanan i skolan. Bollmassage och bild och form
ingar ocksa.

Ett annat mél 4r att minska konsekvenserna av koncentrations-
och inldrningssvarigheter. Det gér man genom att ha en tydlig
struktur 1 aktiviteter och miljo. Arbetspassen ér individuellt
anpassade med mojlighet till paus. Det anvénds ett konkret
arbetsmaterial och tidshjdlpmedel. Lugna
koncentrationskrivande aktiviteter varvas med mer fysiska.

Vistelsen ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, dé kickas den ”goda cirkeln” igang. Den innebér
att lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna
initiativ, vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig
och aktiv. Da uppmuntras utvecklingen.

Konflikthantering

For att hantera konflikter tipsar Gustaf Nylén om en metod
som utarbetats av Ross Green. I den beskrivs tre alternativ 1
ndgot han kallar korgmodellen. Om barnet inte vill kliva av
studsmattan nér det dr dags att dta finns tre alternativ att
hantera situationen som forilder.

A dr nejkorgen. Du bestimmer med en gang. Du dndrar dig
inte och du ar beredd pa att det kan bli argsint eller en
explosion.(Den anvénds vid uppenbar fara, eller nér barnet ger
sig pa ndgon annan verbalt eller fysiskt)

B ér 16sa, forklara och ldra sig korgen: fordldern forklarar,
lyssnar, argumenterar, diskuterar och dppnar for mojligheten
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att man IGser situationen tillsammans. Tid, tillfdlle och ork
avgor anviandningen av innehéllet i korg B. (Anvinds vid
konflikt med andra barn eller dir det inte fungerar socialt).

C kallas lat— det— vara— korgen. Forédldern slépper situationen
och tar inte konflikten Istéllet 16ses konflikten en annan dag.
(Den kan anvindas nér fordldern bett barnet plocka undan efter
maten, vilket dr ett rimligt krav att stdlla. Men om barnet
vagrar med motivet att det haft en fruktansvard dag. Nasta dag
tar fordldern upp frdgan igen och gor ett avtal med barnet.)
Liis mer om vilket material som anvéinds pd Agrenskas
webbplats: agrenska.se

Fraga till Gustaf Nylén

Gustav gar i skolan
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Var ska vi hitta en forebild till viar son som vill spela fotboll. —
— Parasport.se har lokalféreningar i landet.

I forskoleklass placerades Gustav i kommunens sdrskilda
undervisningsgrupp, dar man fokuserar pa tal och sprak.
— Det dr en liten grupp, som han kan gé 1 dnda upp till 9:e
klass, sdger Petra.

Vid 4tta ars dlder gjordes ytterligare en utvecklingsbeddmning
som dven den visade samma svarigheter och styrkor som det
tidigare testerna vid fyra ars alder.

En utredning vid tio érs dlder visade att han dven l&g inom
autismspektrumtillstandet.

— Detta innebar ingen forandring for Gustav eftersom
kommunen tidigare hade flyttat samman de sérskilda
undervisningsgrupperna for elever med autism med grupperna
med sprakstorning. Eleverna placerades 1 klasser utefter behov
istéllet for diagnos. Kommunen slog ihop grupperna efter
patryckningar fran flera fordldrar och pedagoger, sdger
Christoffer.

Gustav pratar och anvénder tecken ibland. Nya unders6kningar
har visat att horsel och syn dr utan anméarkning, men han har
svért att forma orden pa grund av sin laga muskeltonus. Han
behover lite langre tid att fundera 6ver vad han ska sdga och
mycket repetition for att ldra sig uttala orden.

— Han har ldttare for visuella uppgifter, sdger forédldrarna.
Gustav gillar att méla och rita.
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Syskon till barn med funktionsnedsiittning behover
kunskap, nigon som lyssnar pa dem och mdjlighet att
triffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omridet och erfarenheter frin Agrenskas familjevistelser
och syskonprojekt. Det berittar Marcus Berntsson,
pedagog pa Agrenska.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har i
livet. Den &r ofta livets ldngsta och innehaller néstan alltid
bade positiva och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsittning kdnner
ofta blandade kénslor infor situationen. De kan inte vélja bort
den utan maéste hitta ett sitt att forhalla sig till den.

Studier om syskon

Studier om syskon till barn med funktionsnedséttning visar
foljande:

Syskonen har ofta en bristféllig kunskap om sin brors/systers
diagnos och fordldrarna overskattar ofta hur mycket de vet om
den.

Information dr inte detsamma som kunskap. Man vet inte hur
mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.

Att forstd och skapa kunskap tar tid. Man kan behdva prata om
syskonets funktionsnedsittning kontinuerligt eftersom
situationen fordndras, precis som barnets fragor och
funderingar.

Syskon maste f4 mdjlighet att stélla sina egna fragor angéende
systerns eller broderns funktionsnedséttning. Det dr vanligt att
syskon bér pa fragor de aldrig vigat stilla till ndgon. En del
tror att de sjélva kan ha orsakat skadan.

— De fragor barnen stéller behover de fi svar pa. Forsoker man
satta igdng ett samtal om deras brors eller systers sjukdom kan
det bli ett samtal.

Yngre syskon uppfattar mycket tidigt omgivningens behov av
hjélp. De har manga varfor-fragor och behdver svar som
anpassats efter deras niva. Det kan ocksa vara bra att ha ett
namn pa broderns eller systerns diagnos, som dr litt att forsta.
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— En vecka med kraniofaryngenom (hjarntumor) var det en
pojke som var hiar som berittade att de var hér for att hans
brorsa hade ”dumma prickar” i huvudet.

Efter nioarséldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
De borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nagon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner frdn omgivningen och borjar fundera pa hur de ska
forklara for andra.

— D4 idr det bra att i familjen ha en gemensam forklaring pé
diagnosen, som syskonet kan anvénda for att berétta for andra:
min bror har svaga muskler.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att forildrarnas ska orka
och sin egen roll: Méste de hjélpa till &ven om de inte har lust?
De funderar ocksé over drftlighet och existentiella fragor som
varfor de sjilva inte drabbades nir deras syster eller bror
gjorde det. En del kidnner skuld 6ver att vara friska.

Kunskap, kinslor och bemistrande

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

Kunskap ges utifrdn fragor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det dr ofta ldttare for dem att formulera
fragor i grupp, som sedan besvaras av en likare, sjukskoterska
eller annan kunnig person.

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte bar ndgot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjilper dem med strategier for hur de
ska hantera fragor frdn omgivningen. Nér de aker frén
Agrenska ska de ha fatt med sig bra verktyg for att hantera
sddana situationer.

Kdnslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dir
alla ska kénna sig bekvima med att prata fritt. Barnen och
ungdomarna gor roliga aktiviteter tillsammans for att bli
sammansvetsade som grupp, da blir det léttare att prata om
personliga saker. Det &r viktigt att inte avvisa jobbiga kénslor
utan att sétta ord pa dem.

Bemdstrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
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utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pa
sadant som kan kallas for ”déliga hemligheter”.

Manga barn har tankar om framtiden, om hur det ska bli
senare. Sddana saker kan ju ingen ge ndgra svar pa, men ofta ar
det béttre att fundera tillsammans med barnen &n att inte berora
dmnet alls. Man kan prata om hur man hoppas att framtiden
ska bli och hur den kan bli.

For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
1dentifiera kédnslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en
att agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istillet.

Positiva sidor

Marcus Berntsson beskriver ocksa positiva aspekter for syskon
till barn med funktionsnedsittningar. De ldr sig tidigt att
respektera olika ménniskor, att ta ansvar, kéinna empati och
forstaelse, samt att sétta saker i perspektiv.

— Dessutom ndmner manga att det ar hérligt att f4 gd forbi kon
pa Liseberg. Sadana saker kan spela stor roll i ett barns
tillvaro!

Syskonens tips till forildrar

Syskon har sagt att fordldrar gérna fir berdtta om sjukdomen
om vad den innebér. Och prata om nuet och framtiden.

De vill girna ha egen tid tillsammans med fordldrarna, men det
behdver inte vara nagon mérkvirdig resa utan handlar mycket
om de enkla tillfallena i vardagen som att ga och fika eller titta
pa en film tillsammans.

Syskonens tips till Lirare

Syskon vill att skolpersonalen fragar hur de mar, inte bara hur
deras bror eller syster mar. De Onskar att ldrarna har forstaelse
for situationen hemma, nér brodern eller syster med
funktionsnedséttning varit sjukt till exempel.

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
syskonkompetens.se

Pa webbplatsen finns bland annat samtalsverktyg och ldstips.
Dadr finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
frdgestdllningar som fordldrar sjdilv berdttat om.
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Gustayv ar storebror

Mun-H-Center
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Gustav var sju ar nar lillasyster Josefin foddes.

— Josefin har aldrig uppfattat att det &r nagot sarskilt med
Gustav, séger foraldrarna.

De ar goda vénner och har roligt tillsammans.

Ibland maste foraldrarna forklara for Gustav att det inte &r
sjalvklart att han som &r dubbelt s3 gammal alltid ska fa vara
med Josefin och hennes vanner och leka.

Josefin borjar ga om Gustav i flera formagor sdsom att kunna
klockan, lashastighet och matematikkunskaper vilket Gustav
borjar marka.

Trots skillnaderna trivs syskonen bra med varandra.,

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

Det sager évertandlakare Anna Odman och logoped Asa
Mogren som informerade om vilket stod som finns att fa
inom tandvarden och logopedin.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla
Amundon. Det ér ett nationellt kunskapscenter med syfte att
samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvérd,
munhilsa och munmotorik hos barn, ungdomar och vuxna med
sdllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett béttre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska vid familjevistelser traffar
Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar. Efter godkannande fran
foraldrarna gor en tandlékare och en logoped en Gversiktlig
undersokning och bedémning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som
foraldrarna lamnat, stalls samman i en databas dér fakta
samlats om diagnoserna.
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Tand- och munvérd for barn och ungdomar med sirskilda
behov

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden ér sa bra
att en god munhélsa kan bevaras.

— Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor
anvinda fluortandkrdm. Tandvarden rekommenderar fordldrar
att hjélpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger
om dagen, sidger Anna Odman.

Det finns ménga olika typer av hjdlpmedel som kan underlitta
munvérden. Tandvardspersonalen hjilper till att individuellt
prova ut lampliga hjdlpmedel.

Infor det forsta besoket i tandvarden &r det bra att ta kontakt
med personalen for att de ska kanna till barnets sarskilda
behov. Kanske behdver barnet ett forberedande samtal,
bildstdd och tillvanjning?

— Vi anvander en samtalskarta med bilder under besoket, fér
att barnet ska ké&nna sig trygga genom att de vet vad som ska
handa, sager Anna Odman.

Munhélsa vid 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation.
Det ér viktigt att tandvardens personal dr forberedda och insatt
1 de problem som kan forekomma vid 16p11.2
kromosomdeletion och -duplikation.

Barn med neuropsykiatriska problem, nedsatt tal och spriak och
tal har ofta behov av ett annat omhéndertagande, i de flesta fall
handlar det om mer tid och mgjlighet att fa traffa samma
behandlare.

— Barn med 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation ska
girna besoka tandvéirden var tredje méanad, en gang per ar ar
for sillan, siger Anna Odman.

Logopedens roll dr att vid behov utreda barnets formaga till
kommunikation, sug-, tugg- och sviljformaga. Tréning av tal,
sprak och kommunikation och oralmotorisk trining och
stimulering ingér 1 logopedens arbetsuppgifter. Logopeden kan
ge rd och vid matnings- och &tsvarigheter.

Det ér sedan tidigare ként att vid 16p11.2 kromosomdeletion
och -duplikation finns ofta en nedsatt oralmotorisk formaga.
Motoriken och sensoriken kan vara paverkad och musklerna
vara svaga och ha lag tonus (tonus dr den spanning som finns i
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muskler i vila). Detta ger ofta talsvdrigheter, svarigheter att dta,
tugga och sviélja.
Salivkontrollen kan ocksa vara paverkad.

Talsvarigheter

Talsvarigheterna kan yttra sig i form av taldyspraxi,
Taldyspraxi ar en motorisk storning som innebér svarigheter
med planering, programmering, automatisering och
samordning mellan musklerna som styr andning, fonation och
artikulation.

Taldyspraxi paverkar talets forstalighet negativt. Barnet vet
vad det vill siga men har svarigheter med att koordinera de
rorelser som kravs for att gora detta. Svarigheterna ar
medfddda och det kan finnas en arftlig komponent. Barnets
uttal av ett ord kan variera fran gang till gang. Taldyspraxi
kannetecknas av inkonsekventa uttalsfel av vokaler och
konsonanter, svarigheter med koartikulation, det vill séga
overgangen mellan ljud, och avvikande prosodi, talets
intonation, rytm och dynamik.

Det finns flera olika behandlingsmetoder utformade for barn
med taldyspraxi.

Atande

Svarigheter att 4ta kan ha manga orsaker. Det handlar om aptit
som hor ihop med viljan och orken att ata, fardighet att rent
motoriskt kunna &ta och sékerhet att ata sékert och inte sétta i
halsen till exempel.

For ratt insatser behover logopeden understka barnet for att ta
reda pa vad svarigheterna beror pa.

Det kan vara aktuellt med attraning om barnet har svart med
nagot specifikt nar det galler mat eller att barnet uttrycker att
det vill lara sig ata. Vid besoket hos logopeden gors alltid en
individuell bedémning.

Uppleva med munnen

Munnen &r ett centrum for sinnesupplevelser. Att fa
upplevelser via munnen ger livskvalitet, darfor ar det viktigt att
barn som har svarigheter far ratt traning och oral stimulans.

En avvikande ké&nseluppfattning kan eventuellt ge 6kat
bitbeteende (oral habits). Tandgnissling dagtid liksom att suga
pa foremal kan vara en form av sjélvstimulerande beteende,
om det ger barnet en sinnesupplevelse.
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— Det ar viktigt att utreda orsaken till barnets bitovana. Kan det
bero pa smarta eller obehag behover det &tgardas. Ar det en
positiv upplevelse kan barnet erbjudas annat att bita pa som
chewy tubes, bithalsband eller mat som behover tuggas, sager
Asa Mogren.

Basta hjalpen &r genom habiliteringsteam, logopedmottagning,
nutritionsteam och oralmotoriska team.

— Er tandvardspersonal eller andra vardgivare far garna ringa
oss for konsultationer, sager Anna Odman och Asa Mogren.

Lastips Uppleva med munnen, som finns att ladda ner eller
bestalla pd Mun—H-centers webbplats.

Gustav ar 14 ar och lang for sin alder och kom in i puberteten
tidigt. Han &r valdigt konstnarlig tycker foraldrarna. Gustav
tycker mycket om att rita, sérskilt egna figurer inspirerade av
dem i dataspel, bland annat Minecraft. Fran att ha haft svart
med finmotoriken, har Gustav utvecklats mycket, menar
Christoffer och Petra.

— Han gillar ocksa att pyssla och samla pa stenar, séager
Christoffer.

— I julklapp kopte vi en stentrumlare sa att han kan fa dem
runda och fina.

Han &r bra pa att springa och deltar garna i funkislopp.

Som person ar Gustav ar lite fundersam och en typisk tonaring.
Han ifragasatter mycket, sager Petra.

— Han gillar mest att vara med familjen, men har en kompis
som han &r néra, sager Christoffer.

En utmaning foraldrarna tycker att de star infor ar hur de ska
hantera att Gustav och andra som honom, som har lite svart for
att prata och &r lite langsamma, ofta kan bli kréankta eller
mobbade. Foraldrarna har ibland haft svart att fa Gustav att
beratta, d&ven om de forstatt att nagot hant.

— I skolan har han satts ihop med mer utatagerande barn for att
de kunskapsmassigt ligger pa samma undervisningsniva och
det har inte varit bra, sager Christoffer.

— Nu har skolan format om grupperna sa att de som ligger pa
samma kunskapsniva och som har samma typ av personlighet,
som Gustav lite lugnare karaktar &r i en grupp, séger Petra.
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Forr tyckte Gustav inte alltid det var sa roligt att ga till skolan.
Idag gar han dit med ett leende.

Efter vistelsen pa Agrenska har Gustav en stérre kunskap om
sin funktionsnedsattning och ett mycket storre sjalvfortroende.
Han sager till bade i skolan och hemma tydligt att nu gar det
for fort eller att ”Jag ar inte klar! Sluta prata, prata, prata och
avbryta mig!”, vilket ar ett fantastiskt steg framat, séager
foraldrarna.

For att fa en personlig assistent kravs det att man har stora
och varaktiga funktionsnedséattningar och tillhér en av LSS
personkretsar. Det sager Louise Jeltin,
assistenssamordnare vid Agrenska Assistans.

Assistentens uppdrag ér att hjélpa till med grundliggande
behov som att éta, pd- och avklddning, kommunikation och
personlig hygien. Behoven maste vara av praktisk karaktir —
att behova hjélp med aktivering, paminnelser och motivation ar
inte tillrdckliga skl for att fa assistans.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundldggande
behov krévs att det behdvs en tredje person for att
kommunikation ska vara mojlig. Den tredje personen behdver
ha ingdende kunskaper om individen, funktionsnedséttningen
och sittet att kommunicera.

Tillsyn rdknas som ett grundldggande behov bara om personen
har psykisk funktionsnedsittning eller att det krivs ingdende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvérigheter
eller utbrott till exempel.

Forildraansvar

De grundldggande behoven rdknas som fordldraansvar tills
barnet fyllt nio ar. Ddrefter rdknas de inte som fordldraansvar.
Kommunikation riknas inte som fordldraansvar efter att barnet
fyllt sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter eller
sjukvérd, da det géller tills barnet &r nio ar.

— Tillsyn anses av Forsdkringskassan helt hora till
fordldraansvaret tills barnet ar fem éar.
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Om de grundléggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer
per vecka ansoks assistanserséttning fran Forsiakringskassan.
Om grundlédggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man
sOka personlig assistans hos kommunen.

Assistans i skolan

I vissa fall finns skél till att personen har en personlig assistent
aven 1 skolan. Det géller till exempel

1 situationer dir personens funktionsnedsittning skapar
sarskilda svarigheter att kommunicera med andra dn den
personliga assistenten

nir det med hinsyn till personens hdlsotillstdnd &r viktigt att
den personliga assistenten finns till hands

1 situationer dar funktionsnedsittningen gor det sérskilt
angeldget att personen har ett starkt begrdinsat antal personer
knutna till sig

om funktionsnedséttningen &r sddan att personen behdver
tillgang till ndgon som har ingdende kunskap om honom eller
henne och hilsotillstandet.

Anhdriga som assistenter

Det finns flera skal till att anhoriga (forédldrar, syskon, mor och
farfordldrar) viljer att bli personliga assistenter. Det kan handla
om ekonomi, integritet, praktiska skél och att det ger en unik
mojlighet att vara néra barnet.

Hjilp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp for de som vill 6verklaga
Forsdkringskassans eller kommunens beslut om personlig
assistans genom att driva LSS—mal i domstol. Men det finns
jurister pa assistansbolagen att hamta kunskap och stéd hos.
Aven hos brukarorganisationer kan man f4 hjilp: LaSSe
Brukarstodcenter (Viastra Gotalandsregionen), 031-841850
BOSSE — Réd, Stod & Kunskapscenter (Stockholm), 08-
54488660

— NOC

NOC, Nétverket for ovanliga kromosomavvikelser &r en
forening dér alla med ovanliga kromosomavvikelser och deras
anhoriga kan finna en samhorighet, sager Petra Hallberg.
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NOC - foreningspresentation NOC, Natverket for ovanliga
kromosomavvikelser, dr en unik férening for unika familjer.
Nitverket bildades 2000 da ett antal fordldrar till barn med
ovanliga kromosomavvikelser triffades pd Wiks slott utanfor
Uppsala.

Natverkets syfte ar att mojliggora kontakter,
informationsutbyte och vara ett stod for medlemmar och deras
nérstdende.

NOC ingér som en undergrupp i FUB som arbetar for barn,
ungdomar och vuxna med utvecklingsstorning. Varje ar i
borjan av juli anordnas en familjetraff pa en folkhdgskola
nagonstans i Sverige med foreldsningar och gruppdiskussioner.
Parallellt har barngrupperna sitt eget program (ihop med
barnvakter och assistenter) med olika aktiviteter anpassat for
alder och funktion. Natverket skall ocksé arbeta aktivt med att
sprida kunskap och kdnnedom inom sjukvarden, institutioner
och andra samhéllsinstanser. Ansok om medlemskap genom att
skicka ett mail till nocsverige@gmail.com Léis mer pd NOCs

webbplats nocsverige.se
Foreningen finns for tips, rad och stod. Las mer pa

nocsverige.se

Det gar ocksa att soka via NOCs medlemsgrupp pa Facebook
som ar Oppen for alla medlemmar.

Samhallets ovrigs stod
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Det finns en rad stdd som kan vara aktuella for familjer
vars barn har 16p11.2 kromosomdeletion och -duplikation.
Det ar bland annat omvardnadsbidrag, avlgsarservice och
korttidsvistelse. Det sager Cecilia Stocks som ar socionom
pé& Agrenska.

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag. Om du har ett barn med
funktionsnedsattning kan du fa ett omvardnadsbidrag. Bidraget
baseras pa den omvardnad och tillsyn som ditt barn behover
utéver det som &r vanligt for barn i samma alder utan
funktionsnedséttning.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsakringskassan
bedémer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter
samtal med féraldrarna. Om familjen har flera barn med
funktionsnedsattning kan man som mest fa ett helt
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omvardnadsbidrag per barn. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget.

Beloppen justeras vid varje arsskifte.

De gamla vardbidraget galler tills omprévning ska ske
(normalt efter 2 ar) och man soker pa nytt till nya
omvardnadsbidraget.

Merkostnadsersattning
Det nya ar ocksa att merkostnadsersattning numer &r en separat

ersattning man ocksa kan soka. Forut blev ju merkostnaden en
skattefri del i vardbidraget.

Ny patientlag
Sedan den 1 januari 2015 finns en ny patientlag, som inneb&r

stéarkt stallning for patienter, bland annat rétt att vélja
Oppenvard i ett annat landsting. Det &r lattare att fa en ny
medicinsk bedomning. Lagen har ocksa okat barns inflytande
over sin egen vard. De har ratt att fa information om sin vard
pa ett satt som de forstar. Las mer pa nfsd.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt
Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen

skyldighet att utse en fast vardkontakt for att sakerstalla
patientens behov av samordning om patienten 6nskar det. En
fast vardkontakt kan samordna vardens insatser, information,
formedla kontakter inom varden och vara kontaktperson inom
andra delar av varden och for andra samhallsaktorer.

Den fasta vardkontakten kan vara en lakare, men behover inte
vara det.

SIP
For personer med manga vard- och samhallskontakter ska

landstinget och kommunen upprétta en individuell plan. | den
ska det tydligt framga vilka insatser som ingar och vem som
ansvarar for dem. Se mer pa
https://skl.se/halsasjukvard/kunskapsstodvardochbehandling/sa
mordnadindividuellplansip.samordnadindividuellplan.html

Forskolan och skolan
Skollagen fran 1 juli 2011 slar fast att samma regler galler for

fristaende som offentliga forskolor och skolor. Det innebar
bland annat att rektor och forskolechefen har fatt 6kat ansvar
nér det galler stod till elever som behdver det. Rektorn ar
skyldig att skyndsamt utreda om en elev behdver sarskilt stod.
Ett tgardsprogram ska upprattas for hur eleven ska klara sina
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kunskapsmal. Det ska vara konkret och visa vilket stod som
behdvs fran skolans sida.

— Flera av skolans beslut kan dverklagas. Det géller till
exempel atgardsprogram och rétten till skolskjuts. Vand er till
Skolvésendets dverklagandendmnd om ni &r missnéjda med ett
sadant beslut.

Infor forandringar
Infor alla forandringar &r det viktigt med forberedelser. Det

géller till exempel nér barnet borjar forskola och vid
overgangen fran forskola till skola. Och vid alla stadiebyten.
Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor gérna
studiebestk pa skolan om det finns osékerhet om vilken som
passar barnet bést.

Ge skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos nér det ar dags for
skolstart.

Forbered motet!
— Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det

manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er val
infor motet och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet.
Det kan till exempel vara bra att ha med skolskéterskan pa
motet.

Ha en dagordning och bestam pa forhand hur lang tid motet
ska vara. For ett protokoll om vem som ska géra vad till nar.
Boka en ny tid for aterkoppling och uppféljning av atgarderna.
Om det verkar vara svart att fatta ett beslut pa grund av olika
asikter stall da fragan: Hur gor vi da? Det betonar att ansvaret
for en 16sning &r gemensamt.

Undantagsbestammelsen
I skollagen finns en undantagsbestdmmelse i

10 kap 21 § tidigare kallad Pysparagrafen. Den ger elever med
funktionsnedsattning ratt att undanta vissa delar i
kunskapskraven och anda fa godkant betyg. Formuleringen
lyder: ”Om det finns sérskilda skal far det vid betygsséttningen
bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav som eleven ska
ha uppnatt. Med sarskilda skal avses funktionsnedsattning eller
andra liknande personliga forhallanden som inte &r av tillfallig
natur och som utgor ett direkt hinder for att eleven ska kunna
na ett visst kunskapskrav.”
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Vart vander vi 0ss?
Den som &r missnojd ska i forsta hand vanda sig till skolans

rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller
ndmnd i kommunen. Eller till

Skolverket

www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

LSS - lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade

Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS
finns till for att ge goda livsvillkor. Det dr en rittighetslag med
tio olika insatser.

LSS har insatser for personer

— med utvecklingsstérning, autism eller autismliknande
tillstand.

—med betydande eller bestdende begdvningsméssigt
funktionshinder eller hjdrnskada i vuxen alder foranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom

—med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsdttningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de é&r stora och fororsakar betydande svarigheter i
den dagliga livsforingen och dérmed ett omfattande behov av
stod eller service.

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

Avlosarservice
Avlosarservice i hemmet ger anhdriga en chans att fa

avkoppling och utrdtta sysslor utanfor hemmet. Det kan
erbjudas bade som regelbunden insats och som lésning vid
akuta behov. Korttidstillsyn foér ungdomar galler fére och efter
skoldagen samt under skollov.

— Det ar for att foraldrarna ska kunna forvérvsarbeta, men
ocksa for att barnet ska fa en meningsfull fritid. Det ar viktigt
att tanka pa att avlosarservice kan paverka vardbidraget.

Korttidsvistelse
For de foraldrar som har ett barn med funktionsnedséttning kan

korttidsvistelse for barnet ge tillfélle till avliosning och
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utrymme for avkoppling. Under vistelsen far barnet byta miljo,
far rekreation och en chans till personlig utveckling.

Ledsagarservice
Ledsagarservice under ett vardbesok eller kontaktperson, som

ett stod utanfor familjen ar andra stdd som kan sokas. Bostad
med sarskilt stdd, till exempel i en gruppbostad (med personal
om stdd) eller servicebostad (med gemensam service som
restaurang) ingar ocksa i stodformerna. Daglig verksamhet, for
att ge stimulans, utveckling och gemenskap ar ytterligare en
stodform.

For att ansoka om stoden kan man fa hjalp hos habiliteringen,
kuratorn, brukarstédsorganisationer (Lasse, Bosse)
Brukarstodscentrum, organisationerna HSO, FUB, DHR eller
RBU.

Anhdrigstod
Behovet styr hur stodet ska se ut till den anhdrige kan vara.

Det kan handla om vagledning, samtalsstod eller friskvard. For
att ans6ka om anhdorigstdd ska man ta kontakt med en
anhorigkonsulent/ anhorigstodjare i kommunen.

Fonder
Fonder kan sokas for ekonomiskt stod pa grund av okade

omkostnader pa grund av sjukdom, resor eller for hjalpmedel.
Fonder hittas pa sjukhuset

Biblioteket (Alla dessa fonder” och Stora fondboken™)
Léansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas
http://wwuw.stiftelser.lst.se/Stift\Web/SSearch.aspx
http://habilitering.se/funktionshindersguiden/ekonomi/fonder
Foretag

Tips pa bra webbplatser.
agrenska.se — Agrenska

agrenska.se/syskonkompetens

fk.se - Forsakringskassan

1177.se — Sjukvardsupplysningen
socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
skolverket.se — Skolverket
barncancerfonden.se/elevers-ratt

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

do.se — Diskrimineringsombudsmannen
notisum.se — Lagar pa natet
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Hitta andra familjer

Ournormal.org &r en kontaktsida Oppen for familjer som lever
med barn med funktionsvariationer.
ournormal.org/om-our-normal/

for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga
diagnoser. Den innehaller for narvarande
informationstexter om cirka 300 ovanliga diagnoser.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga
diagnoser vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande
medicinska experter och foretrddare for patientorganisationer.
Kvalitetssdkring sker genom granskning av en sirskild
expertgrupp utsedd av universitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och
ytterligare diagnoser tillkommer varje ar. Texterna dversétts
ocksa successivt till engelska. Till varje text finns dven en
folder som kan bestdllas kostnadsfritt eller laddas ner fran
Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar dven pd fragor och hjélper till
att soka information, och nés pa telefonnummer 031-786 55 90
eller via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Lds mer pd: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser
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Agrenska har under aren 2012-2018 drivit Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av
Socialstyrelsen.

NFSD har arbetat med samordning, koordinering och
informationsspridning inom omradet sallsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information
for att 6ka kunskapen inom omradet sallsynta diagnoser genom
sin webbplats nfsd.se och sociala medier (Facebook, Twitter
och Linkedin).
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16n11.2 kromosomdeletion och -
duplikation

En sammanfattning av dokumentation nr 589

16p11.2 kromosomdeletion och — duplikation &r tva tillstand som bada har genetisk orsak. Delar av
arvsmassan saknas (deletion) eller har blivit duplicerad (duplikation). Detta kan leda till flera
utvecklingsmassiga och beteendemassiga svarigheter saval som olika medicinska tillstand och
missbildningar.

Konsekvenserna varierar mycket i de olika grupperna, men ocksa
mellan individer.

| Sverige far varje ar 30 till 40 personer diagnosen.

Behandlingen syftar till att minska konsekvenserna av de funktionsnedsattningar som
kromosomdeletionen eller -duplikationen medfér. Férutom medicinska atgarder kan det till exempel
handla om stéd for kommunikation och inlarning samt motorisk tréning.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUKENVISTELSER o
Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser AGRENSKA
© Agrenska 2019 www.agrenska.se
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