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Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sdallsynta 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 ocksé Informationscentrum for
séllsynta halsotillstdnd som ansvarar for att ta fram och kvalitetssékra
informationstexter till Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet 22q11-
deletionssyndromet. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

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

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och ar skriven av Petra Bryntesson, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig fér allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn med 22q11-deletionssyndromet
beréttar ett foraldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna
har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras &ven p& Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Medicinsk information om 22q11-deletionssyndrom

— Symtomen och symtomens svarighetsgrad kan i hog
grad variera hos personer med 22q11-
deletionssyndrom. Det sager Sélveig Oskarsdéttir,
som &r overlakare vid Drottning Silvias barnsjukhus i
Goteborg.

22q11-deletionssyndromet (ibland 22911 i denna dokumentation)
orsakas av att en liten del av arvsmassan pa en av kromosomerna i
kromosompar 22 saknas, en sa kallad mikrodeletion. Deletionen kan
paverka manga olika organsystem och funktioner. Olika
missbildningar kan férekomma, till exempel medfodda hjartfel,
gomavvikelser, underutveckling av brassen (thymus) och
biskoldkortlarna. Vanliga symtom ar atsvarigheter, tal- och
sprakproblem, frekventa luftvagsinfektioner, inlarningssvarigheter och
neuropsykiatriska problem.

— Symtomen och svarighetsgraden varierar ocksa med aldern. Det &r
viktigt att i tid satta in behandling och stodatgarder efter behov, sager
Solveig Oskarsdottir.

Forekomst

Omkring 1 barn per 4 000 nyfédda har 22g11-deletionssyndrom. |
Sverige, med ungefar 100 000 fodslar per ar, innebar det att cirka 25
barn fods med syndromet varje ar. Det ar lika vanligt hos flickor som
hos pojkar. Diagnosen kan stallas i olika aldrar, men manga forblir
odiagnostiserade.

| en studie frdn Kanada som publicerades ar 2021 fann man att 1
barn av 2 148 nyfédda hade en 22g11.2-deletion. Studien byggde pa
nyféddhetsscreening av 30 000 barn. Detta motsvarar 47 barn per
100 000 nyfodda, vilket skulle innebara att nara 50 barn per ar fods
med 22qg11-deletion i Sverige.

— De hér resultaten visar att 22g11-deletionssyndromet ar ett av de
vanligaste séllsynta halsotillstdnden, men anda ar det sa fa som har
hort talas om det, séger Solveig Oskarsdottir.

Symtomen i olika aldrar

De dominerande symtomen varierar under livet, vissa symtom
mildras eller forsvinner med aren samtidigt som nya kan uppkomma.
De allra flesta som diagnostiseras under forsta aret har ett medfott
hjartfel. Andra vanliga symtom eller avvikelser under forsta aret kan
vara atsvarigheter, infektioner, lag kalciumkoncentration i blodet,
gomspalt eller andra misshildningar samt sen motorisk utveckling.
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| forskolealdern ar vanliga symtom forsenad tal- och sprakutveckling,
svarigheter med grov- och finmotorik samt koordination,
aterkommande infektioner och férstoppning.

| skolaldern blir inlarnings- och koncentrationssvarigheterna tydligare.
Tillaggsdiagnoser som adhd och autism férekommer. Den
intellektuella formagan varierar och nara halften far diagnosen lindrig
intellektuell funktionsnedséttning (IF).

| tonaren dominerar inlarningssvarigheter och beteendeproblem, och
psykiska symtom och svarigheter okar. Ungefar halften riskerar att
utveckla skolios.

Vuxna kan ha fysiska symtom som trétthet, led- och muskelsmartor.
Psykiska besvar ar vanliga, till exempel angest, oro och depression.
Risken att drabbas av schizofreni ar kraftigt 6kad jamfort med
befolkningen i 6vrigt. Manga behdver stod for att skdta hem, jobb och
ekonomi.

Symtom i detalj

Medfodda hjartfel finns hos ungefar 65 procent av barnen. Svara
hjartfel upptacks ofta hos barnen nar de ar nyfédda, vilket gor att
operation kravs tidigt i livet. Ibland kan flera operationer behdva
goras. Det ar vanligast med hjartfel i utflodesdelen av hjartat, déar
svara tillstdnd kan vara avbruten aortabage, fértrangning av
lungpulsadern eller hal i skilievaggen mellan hjartats kamrar.
Karlmissbildningar kan ocksa forekomma. Ungefar en tredjedel av
vuxna som har fatt diagnosen har hjartfel.

Uppfdljningen ser olika ut beroende pa typen av hjartfel. Vid 6vergang
fran barn- till vuxenvarden overfors patienten till en hjartspecialist for
vidare uppfoljning, vanligen vid en sa kallad GUCH-mottagning dar
man foljer vuxna med medfdédda hjartfel.

— Inom forskningen har man sett att vissa barn som inte har medfott
hjartfel kan utveckla en forandring pa kroppspulsadern eller
hjartrytmrubbningar, sa kallade arytmier, senare i livet. Det kravs mer
forskning, men det finns internationella rekommendationer om att
aven barn och vuxna utan medfétt hjartfel bor undersokas
regelbundet, séger Sélveig Oskarsdottir.

Brassen, thymus, ar ett organ som &r viktigt for immunforsvaret. Den
sitter strax ovanfor hjartat och ar ofta underutvecklad hos barn med
22q11. Darfor har manga en latt till mattlig immunbrist, som kan leda
till aterkommande luftvagsinfektioner. De brukar ofta avta med aldern.
Allvarlig immunbrist forekommer, men &r ovanligt. Det finns en 6kad
risk for astma och autoimmuna sjukdomar.

— Nar barn diagnostiseras med 22q11-deletionssyndrom ar
immunologisk utredning och uppfoljning viktigt for att kunna utesluta
allvarlig immunbrist, men &ven for att upptéacka forandringar over tid
som behéver behandling, sager Sélveig Oskarsdottir.
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Oron och hérsel paverkas bland annat av aterkommande
oroninflammationer. Hoérselgangarna kan vara nagot smalare hos
barn med 22q11, vilket leder till att vatska ansamlas i mellandrat och
paverkar horseln.

Las mer i kapitlet Oron- och horselproblematik pa sid. 29.

Blodplattarna har som uppgift att stoppa blédningar. Hos personer
med 22q11 ar de ofta lite farre och storre an vanligt, eftersom en
specifik gen som har betydelse for koagulationsmekanismen ar
paverkad. Om detta innebar 6kad blodningsrisk ar dock oklart.
Autoimmuna sjukdomar i blodet ar ovanligt, men det finns en nagot
Okad risk.

— Regelbunden uppfdljning av blodstatus hos réda blodkroppar, vita
blodkroppar och blodplattar reckommenderas, sager Solveig
Oskarsdottir.

Atsvarigheter ar mycket vanligt och ofta uppstar problemen direkt
efter fodseln. Sug- och svaljsvarigheter komplicerar amningen,
matningen &r tidskravande och bakflode (reflux) ar vanligt.
Atsvarigheterna beror i forsta hand pa nedsatt gomfunktion
(velofarynxinsufficiens). Sondmatning ar en ldsning om barnet inte
kan ta till sig néring. Hos barn som &ter vanlig mat forekommer
selektivt &tande. En forsvagad tarmmotorik leder till férstoppning,
vilket ar vanligt bade hos yngre och aldre barn. Lakemedel som
Movicol kan behovas.

— Hjartfel och tata infektioner tar ocksa energi, vilket gor att barnet
inte orkar &ta, séger Solveig Oskarsdottir.

Las mer i kapitlet Munhalsa och munmotorik pa sid. 38.

Ogonen bor undersokas tidigt for att upptacka synfel eller skelning.
Ungefar en tredjedel av barnen med 2211 behéver glasdgon, och
darfér rekommenderas regelbunden uppfdljning av synen under
uppvaxtaren.

Motorisk och neurologisk funktion &r ofta paverkad och manga visar
tecken pa muskelsvaghet (hypotoni) redan vid fodseln. Den motoriska
utvecklingen ar ofta férsenad. Barn med 22q11 bdérjar i genomsnitt ga
vid 18 manaders alder, och vid tva ars alder kan nastan alla ga. Lite
aldre barn kan ha en lindrig muskelsvaghet samt latta balans- och
koordinationssvarigheter. Aven mindre finmotoriska svarigheter ar
vanliga. En fysioterapeut kan undersdka barnets motoriska formagor
for att beddma om det finns behov av stdd och traning av till exempel
balans och koordination.

— Vi har sett att manga av barnen kan ha problem med samtliga
motoriska formagor. Ibland &r symtomen knappt markbara utan det
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uppfattas snarare som att barnet ar lite klumpigt, sager Sélveig
Oskarsdottir.

Inlarningssvarigheter och neuropsykiatriska problem blir tydligare
med aldern, bland annat p& grund av dkade krav fran skola och
omgivning.

Las mer i kapitlet Neuropsykologi pa sid. 20.

Bristande funktion hos hormonproducerande organ som skéldkorteln
och biskéldkortlarna paverkar amnesomsattningen och regleringen av
kalciumnivaer.

— Om barnet drabbas av krampanfall ar det viktigt att informera
varden om att barnet har 22q11-deletionssyndromet, eftersom
kalciumbrist kan orsaka krampanfall, sager Solveig Oskarsdottir.

Las mer i kapitlet Endokrina aspekter pa sid. 16.

Skolios drabbar ungefar halften av alla personer med 22q11, oftast
sker det i tonaren och i varierande svarighetsgrad. Regelbunden
kontroll av ryggen under uppvaxten rekommenderas. Vid lindrig
skolios kravs inga atgarder, men vid svarare problem kan korsett
behdvas for att motverka utvecklingen. En mindre andel behéver
operation.

— Vanligast &r att skoliosen utvecklas strax fore eller under tonaren,
men den kan komma tidigare, sager Solveig Oskarsdattir.

Skelettavvikelser i nacken ar mycket vanligt. En del har ett extra
finger eller revben. Laga fotvalv ar vanligt och manga behover
skoinlagg nar de ar yngre. En stor andel har en 6verrdrlighet i lederna
och hos tonaringar och vuxna finns risk for knaledsluxation
(urledvridning).

— Rorligheten i nacken kan vara paverkad och darfor behover rontgen
av nacken dvervagas infér en gomoperation, sager Sélveig
Oskarsdottir.

Led- och muskelsmarta ar vanligt forekommande bade hos barn och
vuxna, och manga far smarta i fotter och ben. En forklaring kan vara
att de sammanlagda symtomen blir pafrestande for kroppen.

— Vi vet inte riktigt vad smartan beror pa, det paminner lite om
vaxtvark och kommer ofta pa kvéllar och natter. Kombinationen av
muskelsvaghet och 6verrorlighet tillsammans med andra
pafrestningar &r uttréttande for kroppen, sager Sélveig Oskarsdottir.

Trotthet och somnproblem &r vanligt i alla aldrar, med paverkan pa

bland annat koncentrationsférmaga och humér. En studie av vuxna
med 22911 har visat att 80 procent har en 6kad trotthet jamfort med
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normalpopulationen. | studien fann man aven ett samband mellan
depression och trotthet.

— Det &r viktigt att utreda om orsakerna ar fysiska eller psykiatriska,
och se 6ver vanor som kan paverka for att kunna satta in ratt
atgarder, sager Solveig Oskarsdottir.

Utredning och uppféljning

Barn som utreds och diagnostiseras med 22ql1-deletionssyndrom
genomgar manga undersokningar med uppfoljningar och atgarder
under uppvaxten. Kontakterna ar manga inom sjukvard, habilitering
och skola, dar bade barn och familj behover stod. Det géller aven
infor och efter dvergangen till vuxenvarden, till exempel &r det
vardefullt att ha en och samma lakarkontakt pa vardcentralen som
kénner patienten.

Det pagar ett arbete med att utforma ett nationellt vardprogram for
22g11-deletionssyndromet, med samlade riktlinjer och
rekommendationer for vard och uppféljning inom de manga olika
omraden som syndromet omfattar.

— Vi har precis fatt tillbaka skrivelsen som har varit ute pa remiss, och
det nationella vardprogrammet kommer ut i ar, sager Sélveig
Oskarsdottir.

En internationell arbetsgrupp arbetar med att ta fram riktlinjer och
rekommendationer for utredning, uppféljning och behandling av barn
och vuxna med 22q11-deletionssyndrom, i samarbete med 22q11.2
Society.

— Dessa vantas publiceras senare i ar, sager Solveig Oskarsdottir.

Las mer om det internationella samarbetet pa 22qgsociety.org

o - - - ” -
Fragor till Solveig Oskarsdeottir:
n

Kan man ha T-celler &ven om bréassen é&r liten eller saknas?
—Ja, de allra flesta med 22q11-deletionssyndrom har T-celler, men
vanligtvis farre &n normalt. Det viktigaste ar att understka blodet och
inte bara titta pa hur sjalva brassen ser ut.

Nar borjade man screena for immunbrist?
— Ar 20109.

Stammer det att blodet alltid ska vara bestralat vid

blodtransfusion hos personer med 22g11 oavsett om de har
immunbrist eller inte?

© Agrenska 2022, nr 640 9
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— Nej, det beror pa hur ldga T-cellerna ar. Rutinerna kan variera
mellan sjukhusen. Vid tidig operation av hjartfel valjer man pa vissa
sjukhus att alltid ge bestralat blod vid konstaterat eller misstankt
22g11-deletionssyndrom for sékerhets skull.

Om man ser en 6kning av antalet blamarken, vad ska man gora
da?

— Det kan bero péa avsaknad av den gen som har betydelse for
koagulationsmekanismen. Jag rekommenderar att man tar blodprov
en gang om aret for att kontrollera antalet blodplattar. De kan minska
successivt utan att det ger problem, men om mangden plotsligt
stortdyker kan det bero pa en autoimmun sjukdom som heter ITP, dar
blodplattarna attackeras av antikroppar. Om antalet blddningar och
blamarken okar drastiskt kan det vara akut, och da ska man uppsoka
vard direkt.

Vid vilken alder rekommenderar du kontroll av
immunglobuliner?

— Runt ett ars alder om barnet far diagnosen tidigt. Om diagnosen
stalls senare gor jag det i samband med den. Hur ofta kontroller gors
beror framfor allt pa symtomen, men det kan vara bra att kontrollera
detta aven nar man blir aldre. Laga varden av immunglobuliner visar
sig anda genom att man blir sjuk.

Var son ska opereras for nedfallna fotvalv, hur vanligt &ar det?

— Jag har aldrig varit med om det, men om han har stora besvar kan
det finnas andra orsaker som i hdg grad paverkar situationen. Lita pa
ortopeden som har fattat beslut om operation.

Galler det nationella vardprogrammet aven barn?

— Ja, vi som jobbar med barn har utvecklat vardprogrammet, men det
géller ocksa for vuxna. Det hade varit ett storre vuxenfokus om det
fanns fler som jobbade med den gruppen.
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Joel har 22q11-deletionssyndrom

Joel ar elva ar och har 22g11-deletionssyndrom. Han kom till
Agrenska med mamma Sara, pappa Mikael och lillasyster Majken, sju
ar.

Nar Sara var gravid med Joel gick hon pa extra kontroller pa grund av
en okad méangd fostervatten. Fram till vecka 34 sag allt bra ut, d& hon
plotsligt fick ett mardromsbesked.

— Nar de undersokte Joel pa ultraljudet tyckte de inte att han rorde sig
eller strackte pa lederna pa ratt satt och sa att det har barnet inte
kommer att 6verleva, berattar Sara.

Forlossningen borjade nagra dagar senare och beskedet visade sig
vara fel. Ut kom en liten, men till synes frisk, pojke. Eftersom Joel
kom tidigare an beréknat stannade de kvar pa BB for observation.
Inga komplikationer tillstétte och de fick snart &ka hem. Det tog dock
inte 1ang tid innan de nyblivna foraldrarna stotte pa ett forsta problem,
namligen amningen. Joel kunde inte suga ordentligt och det han fick i
sig kom ofta upp igen.

— Vi matade honom med sma fluorkoppar, det var som att mata en
liten kattunge, sager Mikael.

Ungefar tre veckor efter hemkomsten borjade Joel bli slapp och gra.
De akte in akut och méttes av, som Sara minns det, en man i vit rock
som tog bebisen och sprang. Joel blev inlagd pa intensiven och man
kunde snart konstatera att han hade lunginflammation. Trots att han
tillfrisknade blev han inte bra och de blev kvar pa sjukhuset.

— De dvre luftvagarna kollapsade och syresattningsmaétaren visade att
han fick andningsuppehall var tionde minut, séger Sara.

Joel fick néaring via nassond och man upptackte att han hade nagot
som beskrivs som mjukt brosk i luftvAgarna, laryngomalaci, och
opererades.

— Nér de hade tagit bort luddet som tappte till blev han battre, och vi
blev utskrivna efter nastan tre manader pa sjukhus. Syredipparna
fortsatte dock. Han kunde fortfarande inte ata och hade kvar sonden
de forsta veckorna. Vi fick ingen forklaring till varfor, bara att han
hade varit sjuk och nog var trétt, sdger Mikael.

Joel drog hela tiden ut sonden som hemsjukvardsteamet fick satta
tillbaka gang pa gang. Pa alla hjartans dag fick féraldrarna nog och
de borjade skedmata med ersattning som fortjockades, eftersom Joel
inte klarade av flytande konsistens.

— Han satt i babysitter p4 matbordet och vi gav sma skedar, men det

© Agrenska 2022, nr 640 11



220g11-deletionssyndromet

kom upp jattemycket genom nasan. Vi fick inte nagon forklaring till
det heller, utan man sa att det nog berodde pa att han hade haft sond
och var lite trang, sager Sara.

Joel fortsatte vara liten, men var friskforklarad. Sara hade daremot
borjat ana att det var nagot annat som orsakade hans svarigheter,
och hon kunde inte slappa misstankarna. Han var liten jamfort med
prematurkurvan, Sara tyckte inte heller att han utvecklades normailt,
utan upplevde att han var annorlunda och senare an andra bebisar.
— Joel fick bara ata en specifik antiallergen grot. Jag gick till en
logoped och fick tips om matning, hon sa "efter en timme kan du ge
upp”. Sa jag forsokte i en timme, han ville inte ata och halften kom
upp igen, och sedan var det tva timmar till nasta maltid. Vi blev
bundna till hemmet och jag bara kande att det &r nagot annat. Jag
bdrjade googla, hittade 22q11 och blev dvertygad om att han hade
det, sager Sara.

Sara forsokte fa gehor hos lakarna for att testa Joel for 22q11-
deletionssyndromet.

— Den forsta lakaren skallde ut mig och tyckte att jag holl pa att
forstora mitt barns liv, "det ser man ju pa pojken att han inte har
nagon kromosomavvikelse!”. Sedan fragade jag lakaren pa
barnavardscentralen, och han sa samma sak. Jag fragade till och
med lakaren pa dron-nasa-halsmottagningen vid en vanlig uppféljning
om han hade hort talas om syndromet. Joel hade ju inte de typiska
symtomen som hjartfel eller konstanta infektioner, sa det var inte en
klockren diagnos aven fast jag kédnde mig séker, berattar Sara.
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— De allra flesta med 22q11-deletionssyndrom har inte
arvt det fran foraldrarna, utan det beror oftast pa en
nyuppkommen kromosomfdérandring hos barnet. Det
sager Alexandra Topa som &r 6verlakare pa Klinisk
genetik vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

En person far halften av sina arvsanlag fran mamma och halften fran
pappa. | cellkarnan finns arvsmassan som tvinnar ihop sig i
spiralformade DNA-tradar, vilka kan na upp till tvd meter i langd, och
ar hart packade i form av kromosomer. Hos manniskan ar
kromosomerna 46 till antalet, ordnade i 23 kromosompar numrerade
fran 1-23. De forsta 22 kromosomparen kallas for "autosomer” dar
mammans och pappans kromosomer ser likadana ut. Det 23:e
kromosomparet &r kdnskromosomerna, XX for kvinnor och XY for
man. Arvsanlagen, generna, ar cirka 20 000 till antalet.

—Vid 22g11-deletionssyndromet ar en av kromosomerna i det 22:a
paret paverkad, sager Alexandra Topa.

En gen utgors av sa kallade nukleotider — molekyler som kan
jamféras med bokstaver som kodar for olika proteiner. Proteinerna
kan liknas vid byggstenar i cellerna och har olika roller i
manniskokroppen. Vid celldelning kopieras cellkarnans DNA till tva
identiska dotterceller, men ibland sker férandringar som till exempel
forlust av kromosomdelar. Vad konsekvenserna blir av en saddan
forlust, eller deletion, beror pa vilka gener som ar inblandade. Alla
manniskor bar pa forandringar i arvsmassan som vi inte kanner till
och de behover inte ge symtom.

— Stora kromosomfdrandringar ar till exempel Downs syndrom, dar
kromosom 21 finns i tre uppsattningar i stallet for tva. Mindre
kromosomforandringar som omfattar forlust eller tillskott av flertalet
gener kallas for mikrodeletion eller mikroduplikation. 22g11-
deletionssyndromet ar en mikrodeletion, sager Alexandra Topa.

Kromosomforandringar vid 22qll-deletionssyndromet
22qg11-deletionssyndromet orsakas av en forlust (deletion) av en liten
del av arvsmassan pa den langa armen (q) i kromosomband 11 pa en
av kromosomerna i kromosompar 22. De gener som finns kvar inom
detta kromosomsegment finns da endast i en kopia i stallet for tva,
alltsa pa den andra kromosomen utan deletion. Det varierar hur
manga gener och vilka gener som saknas. For en del av dessa gener
spelar det ingen roll om den ena genkopian saknas, men for andra
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gener medfor deletionen en paverkan pa genens aktivering (uttryck)
och patientens symtombild.

— Omkring 106 gener "tappas bort” fran kromosomomradet 22q11.
Deletionen kan uppsta antingen i en kénscell hos en av foraldrarna
eller mycket tidigt under de forsta celldelningarna hos embryot.
Forlusten ar en konsekvens av en naturlig process som sker
slumpmassigt nar kromosomerna byter delar mellan varandra och
den paverkas inte av den gravidas livsstil eller kostvanor, sager
Alexandra Topa.

Hos manga personer med 22g11 kan man pavisa att den ena kopian
av genen TBX1 saknas. Denna gen ar viktig fér embryo- och
fosterutvecklingen och styr hur cellerna bildar flera vavnader och
organ i kroppen. TBX1 har betydelse for utvecklingen av bland annat
hjartat, brassen och gommen.

COMT &r en annan gen som brukar vara paverkad vid 22q11.
Deletion av denna gen kan kopplas till psykiatriska problem och
beteendeproblematik.

— Man kan inte med sakerhet sdga att en specifik gendeletion ger
exakt samma paverkan hos alla. Symtombilden ar ett komplext
samspel mellan anlagen och resten av arvsmassan, och forlust av
vissa gener kan hos en del individer uppvagas av andra gener. Detta
skulle kunna forklara varfor vissa personer som béar pa 22q11-
mikrodeletion uppvisar milda symtom, sager Alexandra Topa.

Arftlighet

| upp till 90 procent av fallen beror 22q11-deletionssyndromet pa en
sporadisk kromosomavvikelse, vilket innebar att deletionen for forsta
gangen uppstar hos individen sjalv. Foraldrarna bar alltsa inte pa
anlaget och sannolikheten att fa fler barn med samma syndrom ar
mindre &n en procent. | sallsynta fall kan en forélder ha deletionen i
en del av sina konsceller (germinal mosaicism), vilket 6kar
sannolikheten att pa nytt fa ett barn med syndromet.

En person som fods med 22q11 kan fora det vidare till sina barn,
vilket innebar att nedarvningsmonstret ar autosomalt dominant. Det
betyder att sannolikheten for saval soner som dottrar att fa 22q11 ar
50 procent. Hos ungeféar en av tio har 22q11 &arvts autosomalt
dominant fran en av foraldrarna som ar barare av deletionen, men
denna siffra tros vara hogre enligt nyare studier.

— Aven om barnet arver exakt samma deletion som en av hans eller
hennes foraldrar kan sjukdomsbilden och symtomen variera mellan
familiemedlemmarna. Foralderns symtom ar kanske sa milda att
diagnosen inte ens har stéllts, utan arftligheten upptécks forst nér
foraldern testar sig efter att ha fatt ett barn med syndromet, sager
Alexandra Topa.
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Analys och diagnos

For att faststélla om en person har 22q11-deletionssyndrom tas ett
blodprov for genetisk analys. Vid stark misstanke om 22q11 anvands
sa kallad riktad analys, dar man letar efter forlust av genkopior i det
specifika kromosomomradet. Analysmetoden MLPA (multiplex
ligation-dependent probe amplification) fangar upp sma deletioner
och har ersatt den tidigare FISH-analysen (fluorenscence in situ
hybridization) som kunde missa de mindre deletionerna.

Manga andra syndrom orsakade av mikrodeletion eller -duplikation
har liknande symtom som 22q11, och da kan en microarray-analys
avgora vilket tillstand det handlar om. Detta ar en hogteknologisk
analysmetod som med mycket hog upplésningsférmaga kan fanga
upp kromosomens samtliga delar och mindre férandringar, till
exempel den mikrodeletion som orsakar 22gq11-deletionssyndromet.
Microarray-analysen har darfér ersatt kromosomanalysen i
mikroskop, vilken inte kan pavisa sma férandringar sa som
mikrodeletioner.

Joel far diagnosen

Den fjarde lakaren som Sara vande sig till lyssnade antligen pa
henne och sa ”jag tror inte att han har det men jag ser att du orolig,
det ar ju bara ett blodprov sa det gor vi”.

— Det var den forsta kvinnliga lakaren du traffade och hon tycktes
forsta dig pa ett annat satt. Hade det inte varit for dig skulle ingen
annan ha agerat, sdger Mikael som beréattar att han sjalv inte kande
samma oro Over Joels olika symtom.

— Vi pratade om det nagon gang, men du trodde inte pa det. Jag ville
inte halla pa och oroa dig. Samtidigt var det vart férsta barn och jag
hade inget att jAmfora med. Nara vanner till oss hade precis forlorat
sitt barn strax innan forlossning och tiden med Joel pa sjukhus gjorde
att detta blev ett slags normaltillstdnd: barn &r sjuka och barn dor. Det
triggade ocksa igang kanslan av att "nagonting ar fel”, sager Sara.

Provsvaret fran FISH-testet kom vid midsommar och Saras
magkénsla visade sig stamma: Joel fick diagnosen 22g11-
deletionssyndrom vid atta manaders alder.

Bade Sara och Mikael screenade sig for 22q11. De gjorde det av
nyfikenhet, men ocksa for att fa veta infor eventuella framtida syskon.
—Jag blev intresserad nar vi gick pa ett informationsmote och fick
veta att det troligtvis finns ett stort morkertal bland den vuxna
befolkningen som har syndromet. Det visade sig dock att varken jag
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eller Sara ar anlagsbarare utan Joel bar pa en nymutation, beréattar
Mikael.

— Laga kalciumnivaer medfor risker, och darfoér ar det
viktigt att kanna till symtomen pa kalciumbrist och ga
pa regelbunden provtagning. Det séger Helena Ly,
som ar specialistlakare pa Barnendokrinmottagningen
vid Drottning Silvias barnsjukhus i Goteborg.

Endokrinologi ar laran om hormoner och de hormonproducerande
organen. Hormoner fungerar som ett slags budbéarare mellan organ
och celler i kroppen. Hos barn med 22q11-deletionssyndrom kan
rubbningar i hormonproduktionen forekomma och darfor ingar en
endokrinolog i barnteamet.

Hypofysen ar kontrollorganet for kroppens hormonproduktion och
ansvarar for tillvaxten. Det ar ett jordnotsstort organ som sitter pa
undersidan av hjarnan bakom 6gonen. Den styr tillsammans med
hypotalamus merparten av kroppens hormonproduktion. Andra organ
som ingdr i hormonsystemet ar skoldkorteln (Aamnesomsattning),
bukspottskorteln (insulin), biskoldkortlar (kalciumbalans), binjurar
(saltbalans, stress- och kdnshormoner), aggstockar (6strogen och
progesteron) och testiklar (testosteron).

Tillvéxt

Vid fodseln ar barn med 22g11 nagot mindre &n genomsnittet,
tillvaxthastigheten under de forsta aren ar ocksa lagre. Orsaken ar
inte klarlagd, men hjartfel, matningssvarigheter och tata infektioner
kan spela in. En aterhamtningsfas brukar intraffa innan skolaldern dar
manga vaxer i kapp sina jamnariga, men langden i vuxen alder kan
bli nagot kortare an normalt. Foraldrarnas langd &ar ocksa en faktor
som spelar in, medelféréaldralangden raknar man ut med ett sa kallat
normogram i tillvaxtkurvan.

Det finns en syndromspecifik kurva for 22q11-deletionssyndrom som
man kan anvanda for att lattare saga vad som ar normal tillvaxt for
barnet med 22q11.

— Om det ar svart att fa gehor hos vardpersonalen kan ni skriva ut
kurvan och ta med den vid besoket. Beratta for dem att den ar
anpassad for syndromet, sdger Helena Ly.

Anpassade tillvaxtdiagram for barn med 22q11-deletionssyndrom
finns har: maxappeal.org.uk/growth-charts
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Viktproblem

Manga av barnen &r underviktiga pa grund av uppfodningsproblemen.
Hos vuxna &r i stallet omkring 35—40 procent Overviktiga. Om en
neuropsykiatrisk diagnos (npf) finns dkar risken for évervikt. Aven vid
diabetes typ 2 ar dvervikt en faktor. Att tanka langsiktigt och bérja
med halsosamma kostvanor fran tidig alder ar viktigt for att ge bra
forutsattningar for framtiden.

— Det ar kampigt med sma barn som inte gar upp i vikt, d& vill man
kanske som foéralder hellre att de ater onyttigt an ingenting alls. Det
finns dock en risk att det tippar 6ver senare, sa forsok att fokusera pa
halsosamma vanor, séger Helena Ly.

Tillvaxthormonbrist

Risken att drabbas av tillvaxthormonbrist &r nagot hogre for barn med
22911, men det ar ovanligt. Lagre tillvadxthormonproduktion leder till
minskad tillvéxt av skelettet, minskad muskelmassa samt Okat
bukfett. Detta kan ta sig uttryck som kortvuxenhet, muskelsvaghet
och mindre ork.

— Om man misstanker tillvaxthormonbrist gors en utredning och om
diagnosen bekraftas satts behandling in med dagliga
tillvaxthormonsprutor i laret, sager Helena Ly.

Amnesomsaéttningen

Skoldkorteln sitter under struphuvudet pa halsen, den producerar
skoldkdrtelhormon som styr hastigheten for kroppens
amnesomsattning. Hos barn styr hormonet aven tillvaxten och
hjarnans utveckling.

Hypotyreos, underproduktion av skéldkértelhormon, drabbar ungefar
20 procent av alla med 22q11 och &r vanligast under puberteten. Det
beror ofta pa en autoimmunitet, men kan orsakas av underutveckling
av skoldkorteln under fostertiden, och leder till minskad
amnesomsattning. Symtomen kan vara avstannad tillvaxt, férsenad
pubertet, viktuppgang, trotthet, frusenhet, forstoppning, haravfall och
torr hud.

— Hypotyreos behandlas med Levaxin, som &r ett skoldkdrtelhormon i
tablettform, och kontrolleras med regelbunden provtagning, sager
Helena Ly.

Hypotyreos, 6verproduktion av skdldkdrtelhormon, ar mindre vanligt
och drabbar omkring fem procent av alla med 22g11. Det leder till
okad amnesomsattning och beror ofta pa en autoimmun sjukdom.
Symtom som viktnedgang, 6kad aptit, hjartklappning, uppvarvning,
trotthet och psykisk labilitet &r vanliga. Behandlingen sker med
medicin for att hamma skoldkortelns funktion, och betablockerare kan
anvandas for att minska symtomen.
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— Ofta behandlar man under tva ars tid och om sjukdomen
aterkommer efter det kan man behova operera bort skoldkorteln,
sager Helena Ly.

Kalciumbrist
Pa skoldkorteln sitter biskoldkortlarna som ar fyra risgrynsstora
organ. De producerar parathyroideahormon (PTH) vars uppgift ar att
reglera kalciumbalansen i kroppen. Kalcium, eller kalk, ar ett
livsviktigt &mne som finns i skelett och tander, och behdvs for att
nerv- och muskelfunktionerna ska fungera.
Ungeféar hélften av alla med 22g11 drabbas av lagt kalcium och det
kan ske nar som helst, men vanligast ar under nyféddhetsperioden
eller puberteten. Hos manga beror det pa en underfunktion hos
biskoldkortlarna, hypoparathyroidism, dar hormonet produceras men i
mindre mangd. Laga kalciumnivaer behdver inte ge besvar eller
symtom hos friska personer. Om kroppen utsétts for en stor
pafrestning, som vid svar sjukdom eller operation, sjunker daremot
nivaerna fortare under gransvardet. Det ar darfor viktigt att kanna till
symtomen pa kalciumbrist:

e muskelkramper

e pirrningar eller domningar i hander, fotter och lappar

e paverkan pa stambandens muskler, som ger rostforandringar

e kraftldshet

e personlighetsférandringar, kan vara diffusa symtom

o |attretlighet

e hjartrytmrubbningar

e epileptiska anfall vid mycket laga varden

Kalciumbrist som ger symtom behandlas med aktivt D-vitamin, till
exempel Etalpha. Kalciumvardena kontrolleras vid regelbunden
provtagning. Om nivaerna endast ar nagot laga utan att ge symtom
anvands inte aktivt D-vitamin — for hoga kalciumvarden riskerar att
kalcium lagras i hjarnan eller njurarna vilket leder till forkalkning. |
stallet rekommenderas fortsatt intag av D-droppar och en kalciumrik
kost som till exempel mjélkprodukter, bladgronsaker och nétter. Aven
arlig provtagning av kalcium rekommenderas.

— Om barnet ar sjukt eller ska opereras kan ni paminna varden om att
de ska kontrollera kalciumvardet, sdger Helena Ly.

Bentéathet

| en studie jamférdes bentétheten hos barn med 22911 med en
kontrollgrupp, och den visade att barnen hade en nagot lagre
benmassa och svagare skelett an normalt. Orsaken &r oklar, men det
kan bero pa lagt kalcium. Det kan ocksa bero pa minskad fysisk
aktivitet, vilket leder till mindre belastning av skelettet. Om det beror
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pa sjalva deletionen, med paverkan pa gener som har betydelse for
benmassa och skelett, kan man inte svara pa.

Kroppen bygger benmassa upp till 20-arsaldern, vid den perioden nar
manniskan peak bone mass. Darefter avtar produktionen och en
successiv nedbrytning av benmassan sker under resten av livet.

Det ar alltsa under barndomen och tonaren som det finns majlighet
att bygga ett starkt skelett. Genom kalciumrik kost och fysisk aktivitet
som belastar skelettet starks benmassan.

— Simning ar bra muskeltraning, men belastar inte skelettet sa
mycket. FOrsok att hitta aktiveter barnet tycker om déar man kan
hoppa och springa for att fa s& hog peak bone mass som majligt,
sager Helena Ly.

Fragor till Helena Ly:

Gar det bra att ge kalcium- och D-vitamintabletter samtidigt?
—Ja.

Hur vet man om barnet far i sig tillrackligt med naring?
— Om barnet vaxer bra, ar piggt och foljer tillvaxtkurvan tyder det pa
ett bra naringsupptag.

Kan man vara lugn om arskontrollerna ser bra ut?
—Ja, men om det skulle dyka upp symtom mellan kontrollerna kan
extra provtagningar behodvas.

Var habilitering tycker inte att vi behover ta kalciumprover langre
for att de har legat sa bra under manga ar, ar det lampligt?

— Lagt kalcium kan dyka upp narsomhelst. Fortséatt garna ta prover en
gang per ar.
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— Psykiatriska eller neuropsykiatriska svarigheter ar
vanligt hos personer med 22ql1-deletionssyndrom.
Det &r viktigt att upptacka sadana svarigheter for att
kunna behandla och stddja barnet samt anpassa
miljon. Det sager Anneli Sandqgvist Wiklund som ar
neuropsykolog vid Karolinska universitetssjukhuset i
Solna.

Forsenad motorisk och spraklig utveckling ar ofta tidiga symtom pa
22g11-deletionssyndrom. Manga har en ojamn kognitiv profil och
inlarningssvarigheter ar vanligt, begavningen varierar mellan normal
och lindrig intellektuell funktionsnedséttning. Drygt hélften av alla med
2211 har neuropsykiatriska eller psykiatriska svarigheter, till
exempel bristande impulskontroll och problem i det sociala
samspelet.

— Hur stora svarigheter personer med 22q11 har inom olika omraden
varierar stort. Det varierar ocksa under olika aldrar, sager Anneli
Sandqvist Wiklund.

Intellektuell funktionsnedsattning

Bland personer med 22q11 varierar begavningen fran normal
intelligenskvot (100 1Q) till lindrig intellektuell funktionsnedsattning
(IF). De flesta har mellan 70-85 1Q. Ungefar hélften har diagnosen
lindrig IF (IQ under 70), medan svar IF ar ovanligt. Det ar vanligt med
svarigheter med inlarning, abstrakt tankande och forstaelse for helhet
och sammanhang, samt brister i generaliseringsformagan. En nedsatt
visuo-spatial formaga, det vill saga hjarnans formaga att ta emot och
tolka synintryck, blir ofta tydligare nar barnet blir dldre. Aven personer
utan en diagnostiserad IF har manga svarigheter och behov av stod
och anpassad pedagogik.

— Visuo-spatiala formagor hanger ihop med matematisk
problemldsning, till exempel att kunna tolka och forsta rumsliga
begrepp, och nar skolans krav 6kar blir svarigheterna annu storre,
sager Anneli Sandqgvist Wiklund.

Exekutiv forméaga

Exekutiva funktioner bestar av manga olika formagor som behdvs for
att fungera i olika situationer, som problemlésning, planering och
organisering. De exekutiva funktionerna ar ofta paverkade vid 22q11,
med svarigheter att paborja och/eller avsluta aktiviteter, bristande
uppmarksamhet och affektreglering. Nedsatt exekutiv formaga ar
energikravande och darfor ar den psykiska energinivan ofta lag, men
kan skifta till hyperaktivitet.
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— Det behdvs tid for aterhamtning eftersom man latt blir uttréttad, till
exempel med kortare arbetspass och fler pauser, sager Anneli
Sandgvist Wiklund.

Neuropsykiatrisk funktionsnedséattning (npf)

Manga med 22g11 uppfyller kriterierna for adhd, med symtom som
koncentrationssvarigheter, nedsatt arbetsminne, ouppmarksamt
och/eller impulsivt hyperaktivt beteende. Aven nedsatt exekutiv
formaga ingar i adhd-diagnosen. Stéd och anpassning behovs for att
hantera svarigheterna, bade i skolan och med vardagsrutiner.

— Ta hjalp av en specialpedagog eller habiliteringen for att ta reda pa
vad som fungerar och inte. Aven en bra strategi kan sluta fungera
efter ett tag, da ar det bra att ha andra alternativ att byta till, sager
Anneli Sandqgvist Wiklund.

Autism ar vanligt vid 22g11 och frAmst en mildare form av
autismspektrumtillstdnd (AST). Manga har ett socialt driv, empati och
humor, men autistiska drag. De har svarigheter med det sociala
samspelet, som att avidsa koder och ta in andras perspektiv. Angest
och nedsatt kognitiv formaga samvarierar med autism, och aven
storre perceptuell kanslighet for sinnesintryck som bidrar till oro och
stress.

— Barnet kan behdva extra stdd for att lara sig att tolka sociala koder.
Bildstod och ritprat kan vara tva satt att visualisera tankar och
sammanhang, sager Anneli Sandqvist Wiklund.

Utredning och behandling

Vid misstanke om IF eller npf bor utredning goras sa tidigt som mojligt
for att ratt stod ska kunna séattas in pa ratt niva. Det kan handla om
habiliteringsinsatser i form av hjalpmedel eller ratt till anpassad
skolgang enligt LSS (lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade). Vid adhd-diagnos kan vissa ha hjalp av medicinsk
behandling.

— Testerna vid utredningen ger en bild av nulaget och bor foljas upp,
eftersom behovet av insatser kan forandras i takt med att barnet blir
aldre och utvecklas, sager Anneli Sandqvist Wiklund.

Psykisk ohélsa

Somn, mat och motion ar centrala faktorer som paverkar hélsan, och
personer med 22q11 har ofta svarigheter inom dessa omraden. Ett
férebyggande arbete med bra rutiner, samt strategier for hantering av
stressutlésande faktorer, kan bidra till att framja halsan och lindra
symtomen.

Adhd-problematik och angesttillstdnd ar vanligt hos sma barn. Risk
for psykos och affektiv sjukdom 6kar med aldern. Puberteten ar en
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sarbarhetsfaktor. Om personen uppvisar symtom pa psykisk ohalsa
ska man redan i ett tidigt skede s6ka hjalp hos barn- och
ungdomspsykiatrin (BUP), da tidiga insatser ofta ger en béttre
prognos. Tecken pa psykossjukdom kan vara plétsliga
beteendeférandringar, hallucinatoriska eller paranoida symtom, och
vid misstanke om sjukdom boér personen bedémas av
specialistpsykiatrin.

— KBT och medicinsk behandling vid angest, depression och
psykosutveckling har visat god effekt pa den har gruppen, sager
Anneli Sandqvist Wiklund.

Nationella riktlinjer

Det kommande nationella vardprogrammet for 22q11-
deletionssyndromet innehaller riktlinjer inom det neuropsykologiska
och psykiatriska omradet. Rekommendationerna géller bland annat
individuellt anpassat stod under hela livet utifran individens behov.
Utredning rekommenderas infor skolstart med uppféljande
beddmningar vid varje stadiebyte, vid neuropsykiatriska och
psykiatriska symtom samt infor Gvergangen till vuxenlivet.

— Det kan vara bra med en kartlaggning i 16-arsaldern, ibland kan
man uppfylla kraven for ytterligare en diagnos som ger ratt till stod
enligt LSS och andra habiliteringsinsatser, sdger Anneli Sandqvist
Wiklund.

Fragor till Anneli Sandguist Wiklund:

| samband med diagnosen gjordes en kognitiv beddmning och
den davarande psykologen sa att en neuropsykiatrisk utredning
kunde vanta. Var nya psykolog sager att en utredning kan goras
redan nu med tanke pa de svarigheter som kan finnas pa grund
av syndromet, vad tanker du?

— Vill man ha svar pa en frdga bor man fa stottning i det. Vantetiderna
till utredning kan vara langa, sa jag tycker att ni ska be om att remiss
skickas.

Finns det en séarskild alder for nar en neuropsykiatrisk utredning
gors?

— Ibland kan man vanta med remissen och lata habiliteringen stétta
barn och familj under en period for att lata barnet mogna lite. Men
fran och med en kognitiv alder pa 1,5 ar gar det att genomféra en
neuropsykiatrisk utredning om autism foreligger. Stallningstagande till
om adhd foreligger gar att genomféra fran ungefar fyra ars alder, om
medicinsk behandling blir aktuell behover barnet vara minst fyra ar.
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Har man ratt att fa veta varfér autismutredningen skjuts upp till
en viss alder?

— Absolut, det ar viktigt att ni foraldrar far svar pa era fragor. Sma
barn har lite mer diffusa symtom, det kan vara svart att urskilja om
orsakerna beror pa svag begavning, IF eller npf. Om habiliteringen ar
involverad kanske man anser att en diagnos inte ar nddvandig innan
skolaldern.

Hur mycket paverkar en sprakstérning resultatet i ett
begavningstest?

— Det paverkar vanligtvis ganska mycket, men det kan ge en ojamn
begavningsprofil som tvartom visar att den sprakliga formagan ligger
betydligt under den visuo-perceptuella férmagan. Lakarbedémning
och pedagogisk bedémning raknas ocksa in.

Toalettdérren hemma maste vara stangd, annars blir vart barn
upprort. Vad kan det bero pa?

— Ta hjalp fran habiliteringen for att utforska situationen och hitta
avledande strategier. Badrummet kanske upplevs som skrammande
och nar man sjalv inte kan prata och forklara blir situationen annu
svarare.

Pa hosten flyttade familjen till en annan del av landet, men gjorde
aterbesok pa sitt férra hemsjukhus under de forsta aren. Sara och
Mikael fick tidigt kontakt med en logoped och gick en TAKK-kurs for
att borja kommunicera med tecken. Vid ett ars alder borjade Joel i
forskolan och forutsattningarna var bra. Det var en liten grupp och
han hade en egen resursperson som anvande tecken, och hela
personal- och barngruppen engagerade sig.

— Joels tal kom inte igdng, men han visade en tydlig vilja att
kommunicera, han holl 6gonkontakt och reagerade pa tilltal, sa vi
bdrjade snabbt med tecken, sager Sara.

Forskolan blev en trygg och stabil tillvaro, och dessutom fick Joels
motoriska utveckling en rejal skjuts.

— Han boérjade ga nar han var runt 14 manader, det kanns som att
forskolan var en utlésande faktor. Joel sag att alla andra sprang
omkring och om han skulle hdnga med sa var han tvungen att borja,
sager Mikael.

Under forskolans forsta ar fortsatte atsvarigheterna och varje maltid

bestod av specialgrot. Aven om refluxen minskade nagot kvarstod
den och Joels kanslighet for konsistenser forsvarade atandet. Om
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groten var for tjock fastnade den, medan flytande vatska triggade
igang dykreflexen och han fick inte luft nar han férsokte dricka.

— Joel har haft kamera i nasa och hals manga ganger, men de har
aldrig hittat nagra tydliga avvikelser. Det blev dock sakta battre och
han borjade klara av vanlig mat vid ungefar tre ars alder, sager
Mikael.

Nar Joel var tre ar bytte han forskola. Dar blev han utan resursperson
och den nya personalen saknade kompetens i tecken som stdd. Sara
och Mikael upplevde anda att det fungerade. Joels uttalssvarigheter
kunde dock skapa mycket frustration eftersom han alltid varit social
och géarna tagit kontakt med bade bekanta och framlingar.

— Vi forsokte fortsatta med tecken hemma, men det foll lite nar det
forsvann i forskolan. Joel kunde &nda gora sig forstddd genom att
anvanda hander och gester, men det var svart for de som inte kande
honom. Det kunde vara svart for oss ocksa om vi inte sag ansiktet nar
han pratade, till exempel i bilen med honom i baksatet eller i
telefonsamtal, sdger Sara.

Vid en svaljrontgen valde Sara och Mikael i samrad med lakare att
avvakta med gomoperation och fokuserade i stallet pa taltraning. Joel
gick hos logoped anda fram till skolaldern, darefter hos talpedagog.
Idag finns inga storre svarigheter kring hans uttal, men det hander
emellanat att han fastnar och tappar ord mitt i ett samtal.

— Jag sa att han skulle vara forsiktig nar han skulle skara brodet, da
forklarade han att “jag haller brédet och tar ... och sa tar jag ... men
sa tar jag den har skararen och skar”. Han vet ju att det heter kniv,
men ordet kom inte, fast da kunde han &nda finna sig och hitta ett
annat ord, berattar Sara.

— Om man fragar vad de har gjort i skolan kan han borja beratta, men
sa sager han "ah, vi har inte gjort nagot”. Da kan man ju fundera pa
om han angrar sig och inte tycker att det &r tillrackligt intressant, eller
om han inte lyckas fa fram det han egentligen vill saga, sager Mikael.
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Tal och sprak

— Manga barn med 22g11-deletionssyndrom har svart
att komma i gang med talet, men det sker en stor
utveckling hos de allra flesta nar de nar skolaldern.
Det sager Christina Persson, som ar logoped och
docent vid Sahlgrenska akademin i Goteborg.

Nar det galler formagan att prata ar det skillnad pa sprak och tal.
Spraket ar vart tankeverktyg och handlar om att lara sig ljudsystem,
ordférrad och meningar, grammatik och sprakforstaelse. Tal handlar
om att fa ut spraket sa att det blir forstaeligt. Det paverkas bland
annat av artikulationsformaga, gomfunktion och rost.

Otillracklig gomfunktion

Manga med 22q11 har otillracklig gomfunktion, vilket innebar att
gommen inte stanger till mellan nasan och munnen. Det paverkar
talet som blir nasalt eller otydligt beroende pa hur mycket luft som
lacker ut genom nasan. Av de som undersokts av Christina Persson
och hennes kollegor hade 87 procent otillréacklig gomfunktion.
Orsakerna kan vara flera. Gommen stanger inte pa grund av 6ppen
eller dold (submukos) gomspalt. Svalget kan vara for djupt eller brett.
Musklerna kan vara férsvagade pa grund av lag muskelspanning. Vid
stora svarigheter kan gomoperation vara aktuellt.

— Gommen utfor ett finmotoriskt arbete och ror sig hela tiden nér vi
pratar, den ar viktig for att vi ska kunna ljuda bokstéaverna pa ratt satt,
sager Christina Persson.

0-3 ar

Om det finns en gomspalt kan operation behévas tidigt i livet. Ibland
ar gomproblemen inte synliga direkt, utan upptacks néar talstarten ar
forsenad. Sprakutvecklingen ar ofta sen hos de sma barnen. | en
amerikansk studie som kartlagt sprak- och talférmagan hos barn med
22911, talade 80 procent av tredringarna inte alls eller enbart med
enstaka ord eller enkla fraser. Vid fyra ars alder var siffran nere pa 30
procent. Det visar pa den sena talstarten, men aven att talet kommer i
gang. En allman spraklig stimulans med prat, sdng och boklasning ar
viktig for att framja sprakforstaelsen.

— Det ar som for vilket barn som helst i den har aldern, men vid tidig
diagnos kan tecken som stod eller bildstod ge barnet fler mojligheter
att uttrycka sig och kommunicera, sager Christina Persson.

3-6 ar

Sprakutvecklingen ar fortfarande sen hos manga barn med 22q11.
Talet kan paverkas av bristande gomfunktion som leder till
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kompensatorisk artikulation, det vill saga att barnen boérja ljuda langre
ner i halsen. Manga har latta motoriska svarigheter (dysartriska
symtom), orsakerna kan vara neurologiska och paverkar
muskulaturens rorlighet i lappar och tunga. Finmotoriska svarigheter
med att koordinera ord och ljudning ratt (dyspraxiska symtom)
forekommer. Trots svarigheterna sker en stor utveckling hos de flesta
barn i forskoledldern.

— En pataglig talutveckling sker mellan tre och tio ars alder, runt
sexarsaldern hander det mycket och flera studier visar att majoriteten
av barnen pratar vid skolstart, sager Christina Persson.

Skolaldern

| skolaldern kan barnen ha svarigheter med grammatik och ordf6rrad:
ord med flera betydelser kan behotva laras in i olika sammanhang och
meningsuppbyggnaden kan vara kortare. En bokstavlig tolkning av
det som sags kan forsvara forstaelsen av nyanser i spraket, som ironi
och tvetydigheter. Det ar vanligt att ha svarigheter med beréattande,
bade att forsta en berattelse och att kunna aterge den mest relevanta
informationen, men aven att sjalv kunna utveckla en berattelse.

— Barnen bearbetar informationen langsamt och kan behova extra tid
for att tolka, forsta och formulera sig, séger Christina Persson.

Som vuxen ar det viktigt att forenkla sitt sprak, repetera och forséakra
sig om att barnet har forstatt. Man bor halla sig till ett amne och vara
tydlig nar man byter. Langa och komplicerade uppgifter bor delas upp
och instruktioner bor ges stegvis.

— | skolan kan lararen téanka pa hur uppgiften formedlas, att il
exempel forst beratta for hela gruppen och darefter ga igenom den
igen individuellt, sdger Christina Persson.

Gemensam lasning

Ett bra tillfalle att stimulera sprak och tal ar vid boklasning
tillsammans med barnet. Utnyttja lasstunden till att fa en struktur i
berattandet och aktivera barnet med hjalp av bokens handling. Barnet
kan till exempel fa fylla i, "Flickan blev ledsen fér att hon tappade
en...”, eller stall 6ppna fragor som lockar barnet att svara mer an ja
och nej, "Vad hénde néar pojken gick till skolan?”. Turas om genom att
sjalv lasa ena sidan och sedan lata barnet lasa nasta, och uppmuntra
barnet till berattande, "Brukar du leka i snén som Kalle gbr?”.

— Det later enkelt nar jag sager sa har, men barnet maste ju sjalv
vilia. Det kan racka med korta stunder, kanske bara tva minuter, och
ibland pausa helt i perioder. En féralder ska inte vara en
traningsanlaggning, sager Christina Persson.
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Vuxen

Det finns inte lika omfattande sprak- och talstudier gjorda pa vuxna
med 22qg11. De studier som finns visar pa att problem som varit stora
i barndomen ar betydligt mindre omfattande i vuxen alder. En nedsatt
gomfunktion forekommer, men symtomen ar ofta lindriga. Problemen
med uttal & sma och manga upplever att formagan att gora sig
forstadda har forbattrats avsevart.

— Jag har jobbat sa lange att jag har fatt traffa barn som hunnit vaxa
upp och som pratar jattebra nu i vuxen alder, trots att de hade stora
problem som yngre. Det &r viktigt att ta med sig att mycket blir battre,
sager Christina Persson.

Tips fran foraldrar

e Foraldrarna delar pa lasningen varannan kvall. Ena foraldern
laser en bok for barnet den forsta kvallen. Nasta kvall far
barnet lasa och berétta for den andra féraldern som inte
kanner till handlingen. Barnet upplever inte berattandet som
lika prestationsladdat eller kravfyllt eftersom hen gor det for
foraldern och inte for sig sjalv.

e Spela in smabarnen nar de pratar, nar de blir ldre ar det
skont att de kan fa hora hur talet har forbattrats.

o - - -
Fragor till Christina Persson:
n

Vi har haft mycket riktad taltraning pa grund av verbal dyspraxi,
ar det vanligt vid 22q11?

—Ja, det finns en koppling och det &r vanligare hos barn med 22q11
aven om det inte galler for majoriteten.

Vart femariga barn sager inga ord, borde vi gora tester for att se
om det finns andra orsaker?

— Det finns inget speciellt test som tar reda pa orsak. Vissa ar sena,
barnet kan vara bra pa att uttrycka sig med kroppssprak eller pa
andra satt. Det ar svart att svara generellt, man behover titta mer
individuellt.

Barnet pratar inte sjalv utan pekar pa en bild och visar att vi
foraldrar ska saga vad hon pekar pa, varfor sager hon inte sjalv?
— Barn lar sig ord genom att hora andra saga det. Sma barn pekar
och vuxna sager "bil”. Anvand ocksa tecken som stdd for att anvanda
sa manga sinnen som mgjligt, helt plotsligt kan orden bérja komma.

Kan det bli talsvarigheter pa grund av flersprakighet?

— Det blir inte talsvarigheter pa grund av flersprakighet, men barnet
maste f& héra och anvanda de olika spraken mycket. Det ar viktigt att
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strukturera upp spraken, till exempel genom att ena féraldern pratar
ett sprak och den andra foraldern pratar det andra spraket.

Joel tycker inte om skolan och allra minst bild. Hans svarigheter med
finmotorik och koordination méarktes redan pa forskolan, han ville inte
rita eller pyssla och ju aldre han blev, desto storre blev motstandet.

— Han har jattesvart att forma bokstaver och vi har tranat mycket pa
penngreppet. Det ar ocksa svart med pilliga saker som att knyta skor,
knéappa knappar och stédnga dragkedijor, sager Sara.

Joel har ingen IF-diagnos. Foraldrarna marker dock att i takt med att
skolans krav Okar blir utmaningarna storre och storre. Hittills har han
klarat skriftliga prov och natt upp till kunskapskraven, men visat annu
battre resultat néar han erbjudits muntliga prov. Mikael, som sjalv ar
larare, berattar att de vill att Joel ska ha mdjlighet till anpassade
metoder. Arskurs sex narmar sig och da ar det dags for betyg.

— En del av Joels problematik &r att han fungerar sa pass bra. Han ar
plikttrogen pa lektionerna och kampar pa i det tysta. Det kan leda till
att resurserna laggs pa utatagerande elever medan elever med Joels
svarigheter inte marks och riskerar att bli utan stod, sager Mikael.

Aven de sociala utmaningarna blir storre ju aldre Joel blir, framforallt i
kontakten med jamnariga nar tonaren narmar sig och i och med det
nya intressen, nagot som han hittills inte har hoppat pa.

— Kompisar bdorjar prata om tjejer, spelar Fortnite och ser en James
Bond-film, men det intresserar inte Joel som hellre tittar pa Paw
Patrol ihop med lillasyster. Jag vet inte om han sjalv tanker pa det, vi
har inte markt pa honom att han tycker det ar jobbigt, sager Sara.

For Joel finns ett intresse som konkurrerar ut allt annat, och det ar
sport. Han spelar innebandy i ett lag med barn fran hela kommunen,
sa de flesta i hans alder vet vem han &r. | skolan ar det landhockey
som géller pa rasterna och han alskar att ga pa ishockey.

— Idrotten har betytt jattemycket fér honom och den ar raddningen
aven i skolan. | laget har han en tydlig roll med sina kvalitéer och
presterar minst pa de flestas niva, dar ar han accepterad pa ett helt
annat satt, sdger Mikael.

Samtidigt som idrotten har varit en raddning for Joel i sociala

sammanhang kan foraldrarna se att den &ven blir ett hinder ibland.
— Han ar fruktansvart enkelsparig i sina intressen, det ar bara sport
som galler. Umgéanget med andra fungerar om de gar med pa hans
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specialintressen, vilket kan forsvara. Han har dock en kompis som &r
lika nordig och de kan spela innebandy i tva timmar, sager Mikael.

Oron- och hirselproblematik

— Nedsatt horsel ar vanligt hos barn med 22q11-
deletionssyndrom, det paverkar kommunikationen och
ar viktigt att atgarda. Det sager Radi Jonsson som ar
overlakare pa Oron-, nas- och halsmottagningen vid
Sahlgrenska universitetssjukhuset i Géteborg.

Orat bestar av flera delar. Ytterorat &r den uppfangande delen. Ljudet
leds vidare in till mellanorat, vilket ar den forstarkande delen med
trumhinna och horselbenskedjan med hammare, stad och stigbygel.
Déarefter kommer innerérats omvandlande del med hdrselsnackan
och dess 3 000 hérselceller, som via nervimpulser férmedlar ljudet
vidare till hjarnan. For att utveckla nervsystemet kopplat till hérseln
kravs ljudstimulering.

— Orat ar vagen in, men vi hor med hjarnan genom att lara oss
uppfattning och association. Vi ska forsta varifran ljudet kommer och
bygga upp ett horselminne for att forsta innebtrden av det vi hor. Ju
fler sinnen som ar inkopplade, desto snabbare byggs minnet upp,
sager Radi Jonsson.

Oronproblem och nedsatt horsel vid 22q11-deletionssyndrom
Ungefar halften av alla barn med 22911 har horselproblem. Det kan
bero pa en okad infektionskanslighet, eller pa grund av fel som
uppstatt under orats utveckling.

— Personer med 22911 kan ha sma ytteréron och tranga
horselgangar. | séllsynta fall finns missbildning av horselbenen, sager
Radi Jonsson.

Nedsatt horsel kan bero pa ledningshinder, sa kallat konduktivt
hinder, i mellancrat eller pa grund av sensoriskt hinder i innerorat. For
barn med 2211 &ar konduktiv horselnedsattning vanligast, darefter
sensorisk eller kombinerad horselnedséttning.

— Oronlékare undersoker om horselnedséattningen ar konduktiv eller
sensorisk med hjalp av olika matmetoder, sdger Radi Jonsson.

Det ar vanligt med bland annat aterkommande akuta
oroninflammationer, tillfallig eller permanent éronkatarr och kroniska
inflammationer i mellandrat. Kroniska droninflammationer 6kar
ben&agenheten for vatska att samlas i mellandrat, vilket ger nedsatt
horsel.
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Tillfallig horselnedsattning kan bero pa en pagaende infektion och
vatska i horselgangen. En viss minskning av konduktiv
horselnedséttning brukar ske med aldern. Aterkommande infektioner
okar risken for bakterier att ta sig in och skada innerorat. Bestdende
horselnedsattning kan bero pa skador orsakade av infektioner, eller
pa grund av misshildning av horselgang eller mellandra.

— Studier har visat att drygt hélften av barnen har hérselnedséttning,
av dem har 40 procent ensidig nedsattning och 60 procent
dubbelsidig, sdger Radi Jonsson.

Behandling och uppfdljning

Oronléakare stéller diagnos och sétter in behandling, antingen
medicinsk eller kirurgisk. Vid mattligt eller starkt nedsatt hoérsel kan
horselhjalpmedel och alternativa kommunikationsséatt vara aktuellt.

| det kommande vardprogrammet for 22g11-deletionssyndromet finns
rekommendationer om kontroll och uppféljning varije till vartannat ar.
— Aven om den senaste kontrollen visade bra resultat bor
aterkommande kontroller goras, eftersom det kan tillkomma problem
under utvecklingen. Det &r ocksa viktigt att ansvarig lakare har
kunskap om 22g11-deletionssyndromet, sager Radi Jonsson.

o - - 1]
Fragor till Radi Jonsson:
| ]
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Ar det farligt for vart barn att lyssna pa hog musik i horlurar nar
han redan har en hoérselnedséttning och saknar en trumhinna?
— Da ar horselnedsattningen orsakad av ett ledningshinder,
mellandrat forstarker inte trycket och det blir som en inbyggd
oronpropp, och hég musik blir mindre skadligt. Det kan dock vara
skadligt for det andra orat. Ta reda pa hur stort ledningshinder han
har, be att fa titta pa det senaste audiogrammet tillsammans med
utférande audionom.

Hur ofta ska man ta bort vax i barnets 6ra?

— Vax ar som ett smérjmedel som dodar bakterier. Om
horselgdngarna ar smala kan det ansamlas mer vax. | vanliga fall ska
man lata vaxet vara, men horseln paverkas om det blir helt tatt.
Vatska kan ocksa stangas inne och inte komma ut. Anvand spray om
det ar torrt och mycket vax. Vid aterkommande tilltappande vax bor
barnet behandlas av 6ronlakare en till tva ganger per ar.

Kan vétska i mellandrat orsaka spanningshuvudvark?

— Nej, men horselnedséttningen som orsakas av vatskan kan goéra att
man spanner sig extra mycket for att héra, vilket kan leda till
huvudvark.

30
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Var son har ingen diagnostiserad horselnedsattning, men verkar
anda inte horaibland, finns det andra orsaker?

— Ja, det kan bero pa andra omraden i hjarnan kopplade till
uppmarksamhet och koncentration, vilket gor att man reagerar pa
olika satt eller inte alls. Att kunna associera och uppfatta ljudbilden
kan ocksa vara formagor som han kanske har svarare med. Det
raknas inte som horselskada eftersom det inte har med sjalva
horselsystemet att gora.

ﬁgrenskas nedagogyiska erfarenheter och arhetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en stor erfarenhet av barn med olika diagnoser,
daribland 22g11-deletionssyndromet. Under vistelsen
p& Agrenska har barnen ett eget anpassat program,
med aktiviteter som ska bidra till att starka deras
delaktighet och sjalvkansla. Barnteamet ar noga med
att anpassa innehallet sa att dagens aktiviteter blir
optimala for varje barn.

Barn som har 22q11-deletionssyndrom har olika kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i
sin tur till olika funktionsnedsattningar. Det ar darfor viktigt att alltid se
varje individs behov. Med detta som utgangspunkt har veckans
program for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos &r alla forstas ocksa egna personer med egna
personligheter. Det utgar vi ifrn vid alla méten har p& Agrenska,
sager Sanna Olsson som &r pedagog och arbetar i Agrenskas
barnteam.

Infér en familjevistelse laser personalen i barnteamet in medicinsk
information, dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar med
foraldrarna om barnen med diagnos. De far aven information fran
barnens skolor. Darefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen.
Aven syskonen far ett eget program.

— Det blir en snabb inskolning som underlattas av att vi har samlat in
sa mycket information som majligt om barnens olika forutsattningar
och behov, séger Sanna Olsson.

Delaktighet

Ett dvergripande 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
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Varldshalsoorganisationens begreppsram for att beskriva halsa och

funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga
och omgivande faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa.
De ar alla lika viktiga for mojligheterna att genomféra olika aktiviteter
och for hur delaktig en person kan kanna sig.

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska ar att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de métena kan de kédnna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksa utformat for att bidra
till kunskap om och insikt i diagnosen och dess konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Ett viktigt mal under veckan ar att minska konsekvenserna av
inlarnings- och koncentrationssvarigheter genom fasta rutiner och en
tydlig struktur med bildschema 6ver dagens aktiviteter, goda
forberedelser infor aktivitetsbyten och individuellt anpassade
arbetspass med enkla, korta och tydliga instruktioner.

— Vi anpassar ocksa aktiviteterna utifrdn barnens trétthetsniva, med
mojlighet att ga undan och vila nar energin ar lag, sager Sanna
Olsson.

Stimulera och stodja kommunikation och tal &r ett annat mal som
utgar fran att ett konkret sprak anvands och kompletteras med tecken
och bildstdd. Personalen ger barnen tid att bearbeta informationen,
invantar svar och ger bekréftelse.

— Manga kan behova nagot att pilla pa for att behalla fokus, som att
halla en boll i handerna medan vi gar igenom dagens schema, sager
Sanna Olsson.

For att starka delaktighet och socialt samspel kravs att personalen
stottar och har strategier bade under planerade aktiviteter och for
mindre organiserade moment, som raster, eftersom kontakten med
jamnariga kan vara en utmaning for barn med 22q11.

— Barnen &r valdigt sociala och intresserade och vill delta i
barngruppen, sa dar hjalper vi dem att tolka varandras signaler och
stottar upp nér de tar kontakt med varandra, sdger Sanna Olsson.

Ett mal ar att stimulera fin- och grovmotoriken med bild och form,
musiklekar med rorelser, utelek i skog och pa lekplats.

— Barnen har klippt och Klistrat, plockat snackor och gjort en
strandtavla, promenerat i skogen och akt laghojdsbanan, berattar
Sanna Olsson.
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Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stdd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som mgjligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behéver
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram upprattas. | det
ska det tydligt framga vilka malen &r och hur de ska uppnas.

Atgarder som kan bli aktuella & exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller anpassning av elevgruppen.
Atgéarderna — eller beslut om att inte upprétta ett atgérdsprogram —
kan overklagas. Det &r viktigt att ocksa fraga barnet vilka
anpassningar han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gér henne eller honom mer delaktig och aktiv. Da
uppmuntras utvecklingen, sdger Sanna Olsson.

Specialpedagogiska skolmyndigheten (spsm.se) eller kommunens
resursteam kan hjalpa till med radgivning.

P& Agrenskas webbplats kan man lasa mer om vilket material som
anvands: agrenska.se

Lanktips:

skolappar.nu — appar kopplat till det Centrala innehallet i Lgr 11.
appstod.se — samlingsplats fér appar som stod.
ritadetecken.se — program med tecken, finns &ven som app.
mfd.se — myndigheten foér delaktighet.

mtm.se — myndigheten for tillgangliga medier (talbocker, punktskrift
och lattlast material)

hattenforlag.se — teckendockor, bécker, spel, musik, dvd med
tecken.

varsam.se — hjalpmedel och tréning.

komikapp.se — material och inredning.

nyponforlag.se — sprakstimulerande material.

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker.
lekolar.se — forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

widgitonline.se — symbolstéd och bildstdd.
goteborg.se/eldorado — upplevelsehus, studiebesok, kurser och
utbildningar.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning
inom omréadet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har i livet. Det
ar ofta livets langsta relation och den innehaller nastan alltid bade
positiva och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséattning har ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort syskonets
diagnos utan maste hitta satt att forhalla sig till omstandigheterna,
sager Samuel Holgersson som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséttning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna 6verskattar ofta hur mycket de vet om
den.

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

e Att forstd och fa kunskap tar tid. Man kan behéva prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stalla till nagon.
En del &r radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjdlva kan ha orsakat skadan. De
maste fa mojlighet att stalla sina egna fragor angaende systerns eller
broderns funktionsnedsattning.

— Informationen gar ofta via foraldrarna, men var erfarenhet visar att
det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om. Kunskap ar grunden for att forsta sitt syskon och for att
fa en sa bra syskonrelation som mgijligt, sager Samuel Holgersson.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréaftade.
De upplever att de kommer i andra hand, att roliga aktiviteter far
avbrytas pa grund av syskonets funktionsnedsattning. De maste
kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska vara avsatt
speciellt for dem och inte bara besta av tid som "anda blev dver”.
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Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva. | nio- till tiodrsaldern 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 fran omgivningen och boérjar fundera pa hur de ska forklara
for andra.

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssatt for hur
man pratar om diagnosen, att tillsammans hitta ord och sétt som
kéanns bekvama och trygga, sédger Samuel Holgersson.

Aldre syskon tar ofta p& sig ansvaret for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella frdgor som varfér de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
k&nner skuld dver att vara friska.

— | tonaren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jamnas ut och man kanske hittar pa saker
tilsammans. FOr en person som har ett syskon med
funktionsnedsattning kan det da bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det &r en fin
relation, ar den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Samuel Holgersson.

Kunskap, kanslor och beméastrande

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

Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller ndgon annan
kunnig person. Under familjevistelsen for 22q11-deletionssyndromet
fick syskonen svar pa sina frAgor av 6verléakaren Soélveig Oskarsdottir.
— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjélper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frAn omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Samuel
Holgersson.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
ké&nna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
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 att satta ord pa dem.
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— Om vi vuxna sager "det dar behdver du inte tanka pa” eller “oroa dig
inte for det” sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekréafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Samuel Holgersson.

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 for "daliga hemligheter”.

— Nar syskonen delar erfarenheter mellan varandra upplever manga
en lattnad, "vad skont att jag inte ar ensam om att k&nna sorg eller
skuld”, den insikten gor det lattare att hitta satt att kunna hantera
svara kanslor, sager Samuel Holgersson.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen géra en berattelsebok,
som handlar om dem, deras kanslor och tankar om att ha ett syskon
med 22qg11.

— Det ar deras egen bok, som de sjalva valjer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Var tanke ar att boken ska kunna fungera som
ett underlag for bra samtal ihop med foraldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager
Samuel Holgersson.

Vad kan go6ra det lattare att prata? Tips fran tva foraldrar.

e Vanta inte pa det perfekta tillfallet, prata kort och ofta hellre
an langt och sallan.

e En rak fraga kraver ett rakt svar, sadg som det ar och vaga
ocksa sdga att ni inte vet hur det blir.

e Vack den bjérn som sover, till exempel genom att ta upp ett
kansligt amne om det dyker upp pa teve eller i en bok man
laser.

e Var tillganglig, kanske genom att ata tillsammans, forsok att
ge barnen egen tid och gor saker tillsammans.

e Satt ord pa din egen beréttelse.

Vad sager syskonen?

| intervjuer berattar syskon till barn med funktionsnedsattning att de
gloms bort ibland, och far mindre uppmarksamhet an brodern eller
systern som har en diagnos. Ibland fragar lararna i skolan oftare “hur
mar din syster/bror?” &n "hur mar du?”, vilket kan bidra till den
kanslan. En del tycker det ar trakigt att ofta behdva avbryta roliga
aktiviteter pa grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta ar det battre att

fundera tillsammans med barnen an att inte beréra amnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
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bli. For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
identifiera kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora i stéllet.

Syskonen beskriver ocksd manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandiga, kédnna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

— Det ar ganska stora saker de beskriver som positiva. Manga
namner dessutom att det ar harligt att fa ga forbi kon pa Liseberg,
sadana saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro, sager Samuel
Holgersson.

Boktips:

Orjan, den hojdradda 6rnen av Lars Klinting.

Flyg Engelbert! av Lena Arro.

Pricken av Margaret Rey.

Litet syskon, om att vara liten och ha en syster eller bror med
sjukdom eller funktionsnedséttning.

Operation-serien av Anna Pella.

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa:
agrenska.se/syskonkompetens

Pa webbplatsen finns bland annat samtalsverktyg och lastips. Dar
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och fragestallningar,
bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon
Lilly och Leon. "Alskar ni honom mer &n mig?” undrar Lilly n&r
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av foraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex ar, som ar storebror till Abbe,
fyra ar. Abbe har 22q11-deletionssyndromet och ett allvarligt hjartfel,
och i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det ké&nns att ha en
bror som &r sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/pratmandlar-och-syskonkarlek/
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Sara gjorde ett moderkaksprov nar hon var gravid med Joels
lillasyster, med sarskild screening for 22g11.2-deletion. Trots
vetskapen om att risken var liten, eftersom ingen av dem &r
anlagsbarare, ville de kunna utesluta just den diagnosen.

Joel var fyra ar nar Majken kom och han var valdigt snall mot den lilla
bebisen. Nar han fick tréffa lillasyster for forsta gangen var han stolt
som en tupp, berattar Mikael.

— Sedan gick det over, flikar Sara in, och de skrattar nar de tanker pa
barnens syskonrelation som innehaller bade vanskap och brak.

Ibland kan féraldrarna ana en avundsjuka hos Joel 6ver att Majkens
basta van bor nara och att de tva leker sa gott som dagligen, medan
han sjalv har svart med de sociala kontakterna. Han star daremot
nara bade mormor och farmor.

— Han alskar att fa aka sjalv utan lillasyster till mormor eller farmor
och bo hos dem pa helger och lov, sager Sara.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprék och atande behotvs aven kontakt med en
logoped. Det sager dvertandlakare Anna Odman
Roussakis och logoped Agneta Rubensson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskap om tandvard,
munhélsa 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 anhériga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
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funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran foraldrarna gor en
tandlakare och en logoped en 6versiktlig undersdkning och
beddmning av barnets munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som foraldrarna
lamnat, sammanstalls i en databas, MHC-basen.

Kunskap om séllsynta halsotillstand sprids via MHC-appen, och via
Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se

Munhélsa vid 22gl11-deletionssyndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med 22g11-deletionssyndrom:

e Olika typer av spalter

e Avsaknad av tandanlag till enstaka tander

e Annorlunda tandstorlek eller -form

e Forsenad tandutveckling

e Okad forekomst av karies

e Emaljavvikelser

e Bettavvikelser (Overbett nagot mer forekommande)

Saliven hjalper till att skydda tanderna mot karies och dkar komforten
i munhalan. Vid 22g11 ar det vanligt med en lagre salivproduktion och
samre buffringskapacitet. Det gor det svarare att fa ett bra ph-varde,
vilket okar risken for karies. Intag av flera mediciner samt astmaspray
kan orsaka muntorrhet. Tandkottsinflammation (gingivit) &r ocksa
vanligt och ytterligare en riskfaktor for karies.

— Vid muntorrhet finns sarskilda munsprayer och bakteriedédande
tandkram som kan anvandas mot blddande tandkott, sager Anna
Odman Roussakis.

Emaljavvikelser forekommer ocksa. Det yttersta lagret pa tanden kan
saknas, sa kallad hypomineralisation, vilket ger paverkan pa emaljen.

Tand- och bettutvecklingen bor féljas for att upptécka eventuella
avvikelser pa ett tidigt stadium, da bettavvikelserna tenderar att 6ka
med aldern. Planering av bettkorrigerande behandling kan bli aktuellt.
— Fler aterbesok hos tandvarden an en gang per ar bor goras, sager
Anna Odman Roussakis.

Att téanka pa for barn med 22q11-deletionssyndrom:
e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
den som behandlar har kunskap om barnets tillstand.
e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och stolen
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hen ska sitta i. (Anvandbara bilder finns pa bildstod.se och
kom-hit.se)

e Tal- och kommunikationstraning ar ofta motiverat. En del barn
kan behotva at- och svaljtraning hos logoped.

e Vid medicinska tillstdnd, som hjartfel eller nedsatt
immunférsvar, rekommenderas lékarkontakt fore
tandbehandling.

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bor anvanda fluortandkram. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjéalpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva ganger om dagen, och det finns manga olika typer av
hjalpmedel som kan underlatta munvarden. For barn som inte tycker
om tandkrdmssmaker finns sarskilda tandkramer utan smak. Det
finns ocksa tandkramer som inte skummar sa mycket.

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
tandvardsomhandertagande. En bettfysiologisk klinik utreder och
behandlar smarta i kakleder och tuggmuskulatur.

Munmotorik vid 22g11-deletionssyndrom

I Mun-H-Centers databas finns i dagslaget 163 personer med 22q11-
deletionssyndrom. Det &r en stor variation vad géller munmotoriska
svarigheter, men manga paverkas av hypotona muskler och har en
forsenad oralmotorisk utveckling. Aven koordinationssvarigheter
(dysartri) och nedsatt gomfunktion ar vanliga symtom. Det kan ge tal-
och atsvarigheter och nedsatt salivkontroll.

— Personer med syndromet eller deras foraldrar berattar for oss att
det tar lang tid att ata, svarigheter for vissa konsistenser, selektivt
atande, dalig aptit och bitovanor, sager Agneta Rubensson.

Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug-, tugg- och
svaljformaga och munmotorisk formaga hos barnet. Logopeden kan
ocksa ge rad angaende matning och atande, bedéma hur barnet bast
tranar sin kommunikation samt vid behov ge oralmotorisk traning.
Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara att minska
saliviackaget, forbattra tuggformagan och atandet samt vid behov 6ka
eller minska kansligheten i munnen.
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Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) &r nastan aldrig for hog
salivproduktion. | stéllet kan det bero pa den férsvagade styrkan i
ansiktsmuskulaturen, eller en dalig sittstallning och huvudhalining.

— Att se over sittstallningen och trana oralmotoriken kan ge goda
resultat. Nar det inte hjalper kan man i andra hand ta till medicinering,
sager Agneta Rubensson.

Om det blir aktuellt med medicinering ar det viktigt att informera
tandvarden. Beslut om sadana insatser sker i samrad mellan olika
behandlare.

Taltraning

Barn upp till omkring sex ars alder brukar ha talsvarigheter, men
problemen minskar ofta med aldern. Sprakforstaelsen finns ofta trots
nedsatt talférmaga. Svarigheterna kan till exempel bero pa en sen
oralmotorisk utveckling, slappa och svaga muskler i mun och ansikte
eller att barnet har svart att planera talets rorelser, sa kallad dyspraxi.
Orsaken till talsvarigheterna paverkar vilken typ av taltréaning som
behdvs, och darfor ska en individuell bedémning alltid goras.

— For att motivera barnet till att vilja géra taltrdningen behéver hen
alltid veta vad som ska tranas och varfor det ska goras. Det ar
logopedens roll att hjalpa och guida foraldrar kring vilken typ av
traning som man ska fokusera pa, sager Agneta Rubensson.

Lappstyrka

Mun-H-Centers databas visar att manga personer med 22q11 har
problem med lappstyrkan. For att trana upp styrkan i [appar och
kindmuskulatur kan en s& kallad munskarm anvandas. Den ordineras
i samrad med lakare.

— Det ar ett enkelt tréningsredskap och det blir lite som fysioterapi for
munnen for att stimulera, aktivera och stabilisera, sager Agneta
Rubensson.

Bitovanor

Munnen ar ett viktigt centrum for sinnesupplevelser och sma barn
upptacker varlden genom att smaka och kdnna med munnen.
Bitbeteendet kan fortsatta langre upp i aldrarna genom att barnet
tuggar pa till exempel klader eller hander.

— Det ar viktigt att utreda orsaken till bitovanorna, vilka kan bero pa
smarta eller obehag i munnen, oro eller vara en slags sjalvstimulering
som ger en positiv upplevelse, sager Agneta Rubensson.
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Atsvarigheter

Under smabarnsaren beror at- och dricksvarigheterna pa till exempel
nedsatt ork, infektioner, oralmotorisk utveckling, lag tonus i mun,
svalg och ansikte, forstoppning och reflux.

— Allt hanger ihop: svaga muskler gor att man inte hanterar maten i
munnen sa bra eller tuggar maten sa bra, och tuggas inte maten
ordentligt kan det leda till forstoppning, vilket i sin tur Okar oviljan att
ata, sager Agneta Rubensson.

Selektivt atande &ar en annan del av atsvarigheterna. Selektivt atande
beror pa sensorik och perception — hur sinnesintrycken paverkar
barnets upplevelse av innehallet pa tallriken, som livsmedlens
utseende, olika smaker och konsistenser. Det ar viktigt att ta reda pa
barnets egna preferenser, vad som gor att maten gar respektive inte
gar att ata, for att sedan kunna vidga dessa snéava cirklar nagot.

— Vissa farger och former kan fungera battre eller samre. Problemet
kan vara att allt ligger blandat pa tallriken, om det i stéllet ar tydligt
uppdelat kan barnet ata, sager Agneta Rubensson.

Aptiten kan ocksa vara paverkad av negativa upplevelser i
munregionen, illamaende och medicinering. Det kan handla om en
forstarkt forsvarsreaktion, ett satt for barnet att séaga nej.

— Forsok att ta reda pa vad det viktigaste kanslointrycket ar for barnet
och vilka faktorer som gor att hen begréansar sig, sager Agneta
Rubensson.

Attrappan
For barn som har svarigheter med matsituationen brukar logopeder
anvanda Attrappan. Denna metod innebér att barnet successivt far
narma sig maten och steg for steg tolerera allt det matsituationen
innebéar. Det forsta steget ar att vistas i samma rum som maten eller
att sitta vid matbordet, for att stegvis vanja barnet vid att kdnna doften
av mat, smaka och svélja.
| matsituationen har den vuxna och barnet olika ansvarsomraden.
Den vuxnes ansvarsomraden:

e Vad skavi ata?

e Var skavi ata?

e Nar skavi ata?
Barnets ansvarsomraden:

e Hur mycket ska jag ata?

e Gora sa gott man kan!

Samordning

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. D& kan man be habiliteringen att
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samordna kontakten mellan tandlakare, logoped, oralmotoriskt team
eller nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skriften "Uppleva med munnen”. Den gar att
bestélla via Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se

Tankar om framtiden

Mikael berattar att veckans vistelse framst har satt igang tankar om
framtiden, det handlar bade om den stundande hogstadietiden men
aven om att Joel en dag kommer att bli vuxen.

— Hemma tanker jag sallan pa att Joel har 22911, han &r inte sin
diagnos utan alla ar ju individer forst och framst. Har under vistelsen
blir det dock extra patagligt och jag tanker pa vad som kommer att
handa nar han blir vuxen. Fast jag forsoker att inte ligga somnlds over
det, sager Mikael.

Joel har sluppit stoérre problem med infektioner och sjukdomar, och
han kanner &@n sa lange inte av nagon led- eller muskelsmarta. Han
har daremot boérjat visa tendenser till sjalvskadebeteende och
svarigheter med kansloreglering. Eftersom det finns en koppling
mellan 22ql1-deletionssyndromet och psykiatriska problem har
familjen redan nu tagit kontakt med psykolog via habiliteringen.

— Joel vet inte riktigt vad han ska gora av kanslorna, han blir sa arg
och kan riva och nypa sig sjalv for att sedan vara jatteglad och
kramas. Aven fast det inte &r jatteakut an vill vi ge honom majlighet
att skaffa sig verktyg och strategier for att lara sig att hantera sina
kanslor, sager Sara.

Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planering av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stdd som
finns att fa for personer med funktionsnedsattning.

Forséakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som finns att séka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behéver utéver det som ar vanligt for barn i samma alder
utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer
och Forsakringskassan bedomer barnets totala behov av omvardnad
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och tillsyn efter samtal med foraldrarna. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget och beloppen justeras vid varje arsskifte.

— Det kan kannas 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.

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

— Det kan till exempel vara ink6p av hjalpmedel, slitage och resor
med egen bil. Man behéver komma upp i en viss summa per ar,
sager Louise Jeltin.

Tillfallig foraldrapenning (vab) gar att fa aven efter att barnet har fylit
12 &r om det finns en bestaende funktionsnedsattning. Kontaktdagar
finns till fér barn som omfattas av LSS. Dagarna finns for att foraldrar
ska fa 6kad kunskap om hur de ska kunna stétta sitt barn. Man kan fa
ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Héalso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som starker stéllningen for patienter.
Den ger bland annat ratt att valja Oppenvard i en annan region, till
exempel habilitering eller specialist. Det ar lattare att fa en ny
medicinsk bedémning.

— Lagen har ocksa tkat barns inflytande Gver sin egen vard. De har
ratt att fa information pa ett satt som de forstar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt for att sakerstélla patientens behov av
samordning om patienten 6nskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, formedla kontakter inom varden och vara
kontaktperson for andra samhallsaktorer. Den fasta vardkontakten
kan vara en lakare eller annan profession inom varden, som en
sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner &r skyldiga att uppréatta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar samordning efterfrdgas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen uppréattas vid
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moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras nar
en person upplever behov av samordning mellan olika instanser.

LSS
LSS — Lagen om stéd och service till vissa funktionshindrade
Sambhallets stod utgar bland annat fran LSS. Det ar en réattighetslag,
som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stéd for insatser och
sarskild service for personer:
e med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand
e med betydande och bestdende 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 aldrande, om de ar stora
och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga
livsfoéringen och darmed ett omfattande behov av stod eller
service.
— LSS &r en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
Overklagas i domstol, sager Louise Jeltin/Cecilia Stocks.

Exempel pa insatser enligt LSS
e avlOsarservice
e Korttidsvistelse
e kontaktperson/ledsagare
e bostad med sarskild service.

Personlig assistans
Personlig assistans ar en av de tio insatser som LSS innefattar. For
att omfattas av personlig assistans behdver barnet ha behov av hjélp
med de grundlaggande behoven:

e personlig hygien

e intagande av maltider

e av- och pakladning

e kommunikation

e annan hjalp som forutsatter ingdende kunskaper om barnet

som person, till exempel tillsyn.

Ansokan om personlig assistans ska goras skriftligt och medicinska
underlag kravs. Om de grundlaggande behoven beddms uppga till
fler &n 20 timmar per vecka ansoker man om assistansersattning fran
Forsakringskassan. Om de grundlaggande behoven inte uppgar till 20
timmar kan man ansdka om personlig assistans hos kommunen. | de
fall en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov sasom till exempel mojlighet att
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delta i samhallslivet, umgas med slakt och vanner samt
hushallsarbete.

De grundlaggande och 6vriga personliga behoven kan ocksa
innebéara skal for dubbelassistans. Det kan till exempel handla om
aktiviteter utanfér hemmet som till exempel vid resor eller for att
kunna utféra olika traningsprogram da assisterna behdver vara tva.

Vad réknas till foraldraansvaret?

De grundlaggande behoven raknas i varierande grad som
foraldraansvar tills barnet fyllt nio ar. Darefter raknas de inte som
foraldraansvar. Kommunikation réknas inte som foraldraansvar efter
att barnet fyllt sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter eller
sjukvard, da det galler tills barnet &r nio ar.

— Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till foréldraansvaret i
varierande grad anda upp till tolv ars alder, sager Louise Jeltin.

Assistans i skolan

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

Att valja personlig assistent

I manga fall kan det vara svart att rekrytera och behalla personliga
assistenter. Det ar ofta en utmaning att hitta ratt assistenter som
passar, manga faktorer spelar in som personlighet, intressen och
tidigare erfarenheter.

— Mitt rad &r att ta hjalp av ett assistansbolag som jobbar for att
behalla och kompetensutveckla sina assistenter, sager Louise Jeltin.

Det finns flera skal till att anhériga (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 néra barnet.

Hjéalp 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 pa
assistansbolagen som har kunskap och kan ge stdd.

Aven hos brukarorganisationer som FUB och féreningar kan man fa
hjalp.
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e LaSSe Brukarstodcenter (Vastra Gotalandsregionen),
lassekoop.se

e BOSSE - Rad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm),
bosse-kunskapscenter.se

SolL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa majlighet att
delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stdd. Finns behov har man alltid ratt att séka en insats
och f& ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med anstkan.

— Det gér att fa samma hjalpinsatser med stod av SoL om man inte
tillhor nagon av LSS personkretsar, sager Louise Jeltin.

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap § 10 ska kommunen ocksa
erbjuda stdd till anhdriga. Med anhériga menas en familjemedlem, (till
exempel syskon, mor— och farforaldrar) eller en god van till nagon
med fysisk eller psykisk funktionsnedséattning. Som anhdrig kan man
fa mojlighet att delta i samtalsgrupper, friskvard eller individuellt
anpassat stod och fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta stod ska
stkas hos kommunens anhérigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i
olika kommuner.

Skollagen 1 kap 4
Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgardsprogram ska upprattas for hur eleven ska klara
kunskapsmal och vilket stod som kravs. Det ar rektorns ansvar att
eleven far ett atgardsprogram om det behdvs. Enligt skollagen ska
skolan ta hansyn till elevers olika behov. Elever ska ges stdd och
stimulans sa att de utvecklas sa langt som mgjligt. Skolan ska strava
efter att uppvaga skillnader i elevernas forutséttningar att tillgodogotra
sig utbildningen.
Exempel pa extra anpassningar i skolan:

e ett sarskilt schema 6ver skoldagen

e extra tydliga instruktioner

e stdd att satta igang arbetet

e anpassade laromedel

e digital teknik med anpassade programvaror

¢ handledning/fortbildning av personal

e resursperson

e minskning/anpassning av elevgrupp

e regelbundna specialpedagogiska insatser

e anpassad studiegang
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Infor alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det galler till
exempel nar barnet borjar forskola och vid évergangen fran forskola
till skola samt vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor garna studiebesok
pa skolan om det finns osakerhet om vilken som passar barnet bast.
— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos nar det ar dags for skolstart,
sager Louise Jeltin.

Undantagsbestammelsen

| skollagen finns en undantagsbestammelse 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 sarskilda skal far det vid
betygssattningen bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav som
eleven ska ha uppnatt. Med sarskilda skal avses funktionsnedsattning
eller andra liknande personliga forhallanden som inte ar av tillfallig
natur och som utgor ett direkt hinder for att eleven ska kunna na ett
visst kunskapskrav.”

Sarskola — anpassad grundskola

For att ha ratt att ga i sarskola kravs en IF-diagnos. Placering foregas
av noggranna tvarprofessionella utredningar i vilka det maste framga
att eleven inte beddms kunna na grundskolans mal. Det gar att lasa i
sarskolan med vissa amnen enligt grundskolans kursplan. Det gar
ocksa att ga i en klass i grundskolan och lasa enligt sarskolans
kursplan.

Skolformen sarskola byter troligtvis namn i juni 2023 till anpassad
grundskola.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missndjd med skolan 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, skolverket.se

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla en funktion och
formaga. De kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller férmaga att klara det dagliga livet. Det
géaller dock inte produkter som ar vanliga i hemmet, exempelvis
datorer. Hjalpmedel &r oftast regionens ansvar och halso- eller
sjukvardskompetens kravs vid utprovning. Besluten kan inte
overklagas. Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
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hjalpmedelscentraler, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa habiliteringen
kan man fa hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att séka
pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
soka efter mojliga fonder. Vissa foretag hjalper ocksa till att hitta ratt
fonder for en mindre summa.

— Det kan Iona sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Louise Jeltin.

Tips pa webbsidor

fk.se — Forsakringskassan

skolverket.se — Skolverket

1177.se — Sjukvardsupplysningen

csdsamverkan.se — Centrum for sallsynta diagnoser

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
stiftelser.lansstyrelsen.se — Lansstyrelsernas gemensamma
stiftelsedatabas

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott foér personer med funktionsnedsattning
friluftsframjandet.se — skapar roliga, trygga och larorika aventyr i
naturen

anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum fér anhoriga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — motesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning

Foreningen 22q11

Foreningen 22911 drivs ideellt av féreningsmedlemmar och har
funnits i 6ver 20 ar. Den arbetar for att sprida information om 22q11
och ar en plattform for personer och familjer som lever med 22g11-
deletionssyndrom.

Las mer pa foreningens webbplats 22q11.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika

syndrom. Det &r 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 utifrdn behov. Férbundets uppdrag &ar att driva politiska fragor
som ror personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
séllsynta diagnoser och patala att forskning kravs. Personer som
lever med sallsynta halsotillstdnd 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 &r valdigt olika. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

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

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

© Agrenska 2022, nr 640 50


http://www.sallsyntadiagnoser.se/

220g11-deletionssyndromet

Centrum for séllsynta diagnoser finns vid universitetssjukhusen och
samverkar med expertteam for olika diagnoser och diagnosgrupper.
CSD kan ge vagledning och information om sallsynta halsotillstand.

Las mer pa csdsamverkan.se

Informationscentrum for sillsynta hilsotilistand

© Agrenska 2022, nr 640

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

Informationen &r till for personer som arbetar inom vard, omsorg,
skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som lever med ett
sallsynt halsotillstand, 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 diagnostexter tillkommer varje ar, och
befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
majlighet 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 halsotillstand:
socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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22q11-
deletionssyndromet

En sammanfattning av dokumentation nr 640

22q11-deletionssyndromet ar en medfodd
kromosomavvikelse orsakad av en sa kallad
mikrodeletion. En liten del av arvsmassan saknas
pa en kromosom i kromosompar 22, vilket kan
paverka manga olika organ och funktioner.

Saval symtomen som symtomens svarighetsgrad
varierar stort mellan personer med 22q11-
deletionssyndrom och aven i olika aldrar. Tidiga
tecken ar ofta hjartfel, infektionskanslighet och
nedsatt gomfunktion. Manga har motoriska och
kognitiva svarigheter och ungefar halften har en
lindrig intellektuell funktionsnedséttning.

| dokumentationen kan du bland annat hitta
medicinsk och genetisk information samt ldsa om
at- och talsvarigheter, neuropsykologi och
kommunikation. Har ges aven en inblick i hur det
ar att leva i en familj med ett barn med 22q11-
deletionssyndrom.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
A G R E N S KA © Agrenska 2022 | agrenska.se
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