4p-deletions-
syndromet,

Dokumentation nr 629

FAMILIE- OCH VUKENVISTELSER
Q Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
A G R E N S KA © Agrenska 2020 | agrenska.se




4p-deletionssyndromet

4p-deletionssyndromet
[Wolf-Hirschhorns syndrom)

© Agrenska 2020, nr 629

Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sdallsynta diagnoser och en unik métesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det &r belaget pa
Lilla Amundodn 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.

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 4p-
deletionsssyndromet, som ocksa kallas Wolf-Hirschhorns
syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och
deras syskon ny kunskap, majlighet 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.

Faktainnehallet frAn forelasningarna pa Agrenska &r grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktor Johanna Lagerfors,
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig fér allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva med sjukdomen eller syndromet berattar ett foraldrapar
om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra
namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Medicinsk information om 4p-deletionssyndromet

— En kromosomavvikelse innebar att en person forlorat
och/eller fatt extra genetiskt material pa en eller flera
kromosomer. Det kan leda till en mangd sinsemellan
olika diagnoser, varav en ar 4p-deletionssyndromet.
Det sager Ulrika Wester Oxelgren, dverlakare vid
sektionen for barnneurologi och habilitering pa
Akademiska barnsjukhuset i Uppsala.

Personer som har foérlorat material pa den korta armen pa kromosom
fyra har 4p-deletionssyndromet, eller Wolf-Hirschhorns syndrom som
det ocksa kallas. Flera ytterligare benamningar férekommer,
exempelvis 4p-syndromet, monosomi 4p-syndromet, deletion 4p,
partiell monosomi 4p och Wolfs syndrom. Vi anvander i denna
dokumentation 4p-deletionssyndromet, som ocksa anvands av
Socialstyrelsen.

Siffran 4 i namnet anger att det ar kromosom 4 som har en genetisk
avvikelse. P:et anger att det ar kromosomens korta arm som ar
paverkad. Ordet deletion beskriver att material saknas och ordet
partiell visar att det bara ar en del av materialet pa korta armen som
gatt forlorat, inte hela armen.

Léas mer om genetiken bakom syndromet pa sida 11.

Ett syndrom ar ett samlingsnamn for symtom i flera delar av kroppen,
som har en gemensam orsak. Misstanke om att ett barn kan ha ett
syndrom orsakad av en kromosomavvikelse vacks ofta till exempel pa
grund av att barnet ar litet till vaxten, har inre missbildningar, en
intellektuell funktionsnedsattning och/eller ett speciellt utseende,
ibland i kombination med epilepsi. Sa kan det vara hos barn som har
4p-deletionssyndromet.

Symtom vid 4p-deletionssyndromet

| princip alla organ i kroppen kan vara paverkade vid 4p-
deletionssyndromet pa olika satt. Men det ar viktigt alla veta att alla
barn inte far alla symtom.

Barn med syndromet har en intellektuell funktionsnedséttning, som

kan vara alltifrén lindrig till svar.
— Det ar vanligt med en nedsatt adaptiv férmaga, vilket innebar olika
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svarigheter med att genomfora vardagliga aktiviteter, sager Ulrika
Wester Oxelgren.

Hypotonus, lag muskelspanning, fordrojer ofta den motoriska
utvecklingen. Manga barn behdéver stéttning fran en fysioterapeut.

Epilepsi forekommer hos manga med syndromet, ibland i
svarbehandlad form. Epilepsin behandlas utifran anfallstyp och
behandlingen styrs inte av vilken bakomliggande sjukdom som
orsakat anfallen. Epilepsi behandlas framst med lakemedel, men en
del barn uppnar inte anfallsfrihet trots kombination av flera lakemedel.
Vissa ordineras ketogen kost (en extremt fettrik och kolhydratsnal
diet, som foljs upp av lakare eller dietist).

— Det vanligaste scenariot for barn med 4p-deletionssyndromet ar att
epilepsin uppstar under smabarnsaren och blir battre och battre med
tiden. Det kan dock variera fran person till person, sager Ulrika
Wester Oxelgren.

Aven sémnsvérigheter forekommer hos manga barn med syndromet.
Barnen sover ofta som ett yngre barn med manga uppvak per natt.
Det ar viktigt att utreda om barn har det som kallas OSAS, tranga
Ovre luftvagar, vilket orsakar snarkning och kan leda till att personen
vaknar ofta. Barn med syndromet kan ha trangre kanaler bakom
nasan.

— Manga av mina patienter med 4p-deletionssyndromet har problem
med sémnen. Det finns inte beskrivet i litteraturen men verkar valdigt
vanligt. For att komma tillratta med det ar det viktigt att ta reda pa om
soémnsvarigheterna beror pa smarta, epilepsi, reflux eller nagot annat
som ger besvar nattetid, och som kanske kan atgardas, sager Ulrika
Wester Oxelgren.

SOémnstdrning som beror pa utvecklingsférsening kan bli battre med
tiden, men ibland behdévs lakemedel for att hjalpa barnet att sova bra.
Det finns till exempel mdjlighet att behandla med sémnhormonet
melantonin.

Hydrocefalus, sa kallad vattenskalle, orsakas av att vatskan fran
hjarnan inte avleds som den ska. Detta ar ett ovanligt tillstand hos
personer med syndromet, men nagot vanligare an hos befolkningen i
stort.

Neuropsykiatriska symtom vid 4p-deletionssyndromet

En del barn med 4p-deletionssyndromet har neuropsykiatriska
svarigheter. En del har ett repetitivt beteende, autism eller adhd.
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— Sadana svarigheter utreds pa samma satt som hos andra barn.
Finns en misstanke om autism utreds det oberoende av huruvida
barnet ocksa har 4p-deletionssyndromet. Det repetitiva beteendet
som ar vanligt hos barn med det har syndromet, och ocksa hos barn
med autism, betyder i sig inte att barnet har autism, sager Ulrika
Wester Oxelgren.

Hérsel

Manga barn med syndromet, omkring fyra av tio, har nedsatt horsel.
En del i sddan grad att de behdver horapparat. Vissa har sapass lag
horsel att de beskrivs som dova.

Ogon

Halften av barnen med 4p-deletionssyndromet har symtom i 6gonen.
Det kan handla om brytningsfel, skelning eller kolobom, vilket innebar
att regnbagshinnan har en éppen slits som ger pupillen en
nyckelhalsform.

Hjérta

Halften av alla med syndromet har nagon form av hjartfel. Vanliga
hjartfel ar ASD (hal i vaggen mellan férmaken), VSD (hal i vaggen
mellan kamrarna), PDA (6ppen ductus) och fallots tetrad, ett
komplicerat hjartfel.

— Hjartfelen ar vanligt forekommande men sallan svara, och utgoér
oftast darfor inte sa stora problem, sager Ulrika Wester Oxelgren.

Hjérna

Corpus callosum agenesi som drabbar en del av barnen innebar att
vaggen mellan hjarnhalvorna saknas eller ar valdigt tunn. Detta har
ingen egentlig betydelse for personen och det ar inte detta som ar
orsak till epilepsi eller nedsatt kognitiv formaga.

Mage och tarm

Manga barn har problem med forstoppning, vilket kan orsaka smarta,
forvarra besvar med reflux och paverka bade aptit och sémn. Detta ar
darfor viktigt att fa bukt med. Den 6kade benagenheten att bli
forstoppad har sannolikt att géra med att den laga muskelspanningen
ocksa paverkar tarmens férmaga att bearbeta maten.

Njurar

Det kan finnas avvikelser i njurens uppbyggnad, som dock oftast
saknar praktisk betydelse.
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Lépp-, kék-, gomspalt

Manga barn med 4p-deletionssyndromet féds med lapp- kak- eller
gomspalt. Det omhandertas av sarskilda team inom sjukvarden, sa
kallade LKG-team.

Ortopedi
Sex till sju av tio har skelettrelaterade symtom, exempelvis skolios
(sned rygg) och fotfelstallningar, sasom "klumpfot”.

Tillvéaxt

Personer med 4p-deletionssyndromet har en tillvaxthamning som
leder till kortvuxenhet.

— Det ar en kand foljd av syndromet. Det ar viktigt att forsta att det ar
naturligt att ligga under normalkurvan for barns tillvaxt som anvands
pa BVC-mottagningar i landet. Men samtidigt ska man reagera om
barnet plotsligt avviker fran sin egen lagre kurva, eftersom det kan
tyda pa en underliggande sjukdom.

| vissa fall beror den daliga tillvaxten pa hypotyreos, underfunktion i
skoldkorteln. Det kan enkelt fastslas med ett blodprov. Hypotyreos
kan ocksa leda till trétthet och forstoppning.

Forsta levnadsaret

Barn med 4p-deletionssyndromet ar ofta sma jamfért med andra barn
och vager ofta runt tva kilo nar de fods.

— De har barnen fods inte alltid for tidigt, men de ar nastan alltid sma i
forhallande till veckan de féds i. Ett annat tecken pa syndromet ar att
barnen har sméa huvuden i forhallande till Iangd och vikt — sa kallad
mikrocefali, sager Ulrika Wester Oxelgren.

Manga av barnen ar hypotona, det vill sdga har lag muskelspanning.
Det kan gora att de har svart att lara sig ata i borjan eftersom aven
munnens muskler da ar svagare an vanligt.

Atférmagan paverkas ockséa av koordinationsproblem, aspiration (att
man |att andas in mat eller dryck i luftstrupen) och reflux (att magsaft
kommer upp i matstrupen, vilket kan vara smartsamt).

Smabarnsaren

Alla barn med 4p-deletionssyndromet har en intellektuell
funktionsnedsattning, som varierar i svarighetsgrad. Manga barn med
intellektuell funktionsnedsattning tycks ha en forhojd risk for adhd.
Det ar darfor viktigt att géra en utredning om misstanke pa sadana
svarigheter uppkommer. Detta for att i forsta hand fa ratt pedagogik i
forskolan och skolan, samt for att ge handledning till féraldrar. Vid
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svar adhd med kvarstaende problem trots dessa insatser kan
medicinering bli aktuell.

— Alla barn, oavsett om det finns annan bakomliggande diagnos eller
inte, ska utredas om det finns en misstanke om adhd.

Atsvérigheterna fran spadbarnstiden kan hélla i sig upp i aldrarna.
Det ar vanligt med luftvagsinfektioner i smabarnsaldern eftersom en
del av barnen har ett nedsatt immunférsvar. En del barn har svart att
svalja mat och riskerar att fa lunginflammationer da maten hamnar i
luftstrupen och vidare ner i luftvagarna. Vissa barn kan av det skalet
inte ata via munnen under en tid av uppvaxten. De far i stallet naring
genom en sond in till magsacken (gastrostomi). Manga barn som har
en forsenad utveckling av sitt &tande har ocksa nytta av gastrostomi
under varierande stor del av uppvaxten.

Mer an halften av barnen med syndromet utvecklar epilepsi. Den
debuterar oftast vid 6-12 manaders alder och hos manga av barnen
upphor den i tidiga tonaren.

Tonaren

Det finns inte mycket kunskap om situationen fér tonaringar med
syndromet. En studie visade att nagot farre an halften av barnen med
4p-deletionssyndromet kunde ga vid tolv ars alder. Vid samma alder
kunde 30 procent ata sjalva, 10 procent var torra dagtid och 6 procent
av barnen kunde saga hela meningar.

— Manga kommunicerar pa andra satt, till exempel genom enstaka
ord, tecken och bilder.

Fragor till Ulrika Wester Oxelgren

Vart barn ar ganska ojamn i sin funktionsférmaga och klarar
vissa saker bra medan det &r svarare med annat. Ar detta vanligt
vid 4p-deletionssyndromet?

— Vid vissa kromosomavvikelser finns det beskrivet att en ojamn
begavningsprofil ofta ses. Men nar det galler 4p-deletionssyndromet
ar min erfarenhet att det ar vanligare att man beskriver en ganska
jamn begavningsprofil. Sjalvklart férekommer dock individuella
skillnader.

Vi och andra foéréldrar till barn med syndromet upplever att
barnen har svarare an andra barn att syresatta sig nar de ar

© Agrenska 2020, nr 629 9



4p-deletionssyndromet

forkylda. Lakarna kan inte svara pa varfor, lungornai sig ser
jattefina ut. Vad tror du att detta kan bero pa?

— En sak som hander néar man ar forkyld &r att man blir svullen i sina
ovre luftvagar. Ar det tr&ngt dar, vilket det kan vara hos barn med det
har syndromet, sa kan det kdnnas svarare att andas. Det kan ocksa
vara sa att ett barn har lag muskelspanning, och nar hen da blir
paverkad av en infektion blir det svarare att orka med andningen. Det
ar, som du sjalv sager, sallan fel pa lungorna i sig hos barn med 4p-
deletionssyndromet.

Var dotter har ingen epilepsi men lakarna ser anda nagon
“epileptisk aktivitet” i hjarnan. Finns det risk att hon utvecklar
epilepsi med tiden?

— Som regel far barn med den héar diagnosen epilepsi i
smabarnsaren, som sedan blir battre med tiden. Mot bakgrund av det
later det ju hoppfullt om er dotter inte utvecklat epilepsi &nnu. Men
individuella skillnader forekommer alltid. Det &ar inte ovanligt att den
som har epilepsi kan se en férsamring under nagon period i livet,
exempelvis under tonaren.

Isahella har 4p-deletionssyndromet

Isabella som &r fyra ar har 4p-deletionssyndromet. Hon kom till
Agrenskas familjevistelse tillsammans med sin mamma Petra, sin
pappa Johan och syskonen Anna, sju ar, och Anton, som ar fjorton.

Isabella foddes pa utsatt tid men var liten. Hon sondmatades och lag
pa neonatalavdelning i nagon vecka. Ingen misstankte dock att det
var nagot allvarligt som lag bakom den laga vikten.

— P& BVC fick vi hora att det inte ar sa ovanligt att fodas liten, men att
bebisar ofta snabbt kommer ikapp. Det gjorde inte Isabella. Darfor
fick vi tidigt kontakt med ett nutritionsteam pa sjukhuset, berattar
Petra.

Isabella blev med tiden inskriven pa barnhabiliteringen och strax
innan hon fyllde ett ar fick hon ett forsta epilepsianfall.

— Till en bérjan trodde l&karna att det var feberkramp, men efter en tid
kom en storre kramp och vi blev inlagda for utredning. Da noterades
nya saker, som att Isabella hade Iagt sittande 6ron, beréttar Petra.
Utredningen gav resultat och en lakare ringde upp Isabellas foraldrar
for att meddela diagnosen: 4p-deletionssyndromet, eller Wolf-
Hirschhorns syndrom som det ocksa kallas.

— Han kunde bara ge oss diagnosens hamn men visste ingenting om
den. Jag hade hela tiden kant pa mig att det var nadgot med Isabella,
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trott att hon kanske fatt en cp-skada. Men vi var inte alls beredda pa
att det kunde vara en kromosomavvikelse, séger Petra.

For henne blev det viktigt att snabbt forsta att det inte var hennes fel,
att hon inte hade kunnat géra ndgot annorlunda.

— Det var liksom inte min ouppmarksamhet som hade “pajjat
Isabella”. Det var valdigt skont att forsta det, och det var skont att fa
ett namn pa vad det var som inte stamde, sager hon.

Samtidigt var det jobbigt for familjen att det fanns sa lite information
om diagnosen. Pappa Johan laste allt han kunde hitta.

— Det jag fick till mig var inte sa hoppingivande. Jag sag framfor mig
att Isabella inte skulle klara nagonting sjalv och blev installd pa det
absolut varsta. Det var valdigt jobbigt faktiskt, sager han.

Vid det héar laget var Isabella lite Gver ett ar och foraldrarna hade
hunnit lara kanna sin dotter. Petra sag "ett go” i henne som hon
kande pa sig skulle ta henne langt.

— For mig stamde inte bilderna vi sag pa natet med var Isabella. Jag
visste att hon hade en vilja och en livslust i sig. Och det visade sig
stamma!

Genetik vid 4p-deletionssyndromet

— En genetiskt betingad sjukdom ar en sjukdom som
uppstatt for att det uppstatt ett "fel” i generna som
fungerar som ritningar for kroppens funktioner och
egenskaper. Vid 4p-deletoinssyndromet saknas ett
flertal gener pa den korta armen pa kromosom 4.

Det sager Christian Wentzel, genetiker och
barnneurolog pa Akademiska barnsjukhuset i Uppsala.

Varje individ har fatt halften av arvsmassan fran sin mamma och
halften fran sin pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler.

Det finns drygt 22 000 gener pa de hoptvinnade DNA-spiraler som
formar 46 kromosomer (23 kromosompar). | varje cell finns samma
uppsattning gener, men olika gener ar aktiva i olika celler. Alla
manniskor har variationer i sina gener, men bara en del av dem ger
upphov till symtom.

— Forandringar i gener ar det som driver evolutionen framat. Men de
kan ocksa orsaka sjukdomar hos personerna som bar pa dem, sager
Christian Wentzel.
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Nar man talar om mutationer (eller patogena variationer som ar ett
modernare begrepp) syftar man ofta pa de férandringar som leder till
sjukdomstillstand.

Genetiska avvikelser kan orsaka symtom

Eftersom generna utgor mallar eller "ritningar” for olika proteiner i
kroppen kan mutationer medféra konsekvenser nar proteinerna ska
bildas. Det kan beskrivas som att det blir "fel i koden” for just det
proteinet. Ungeféar tva procent av det manskliga DNA:t (alla gener) ar
kodande, det vill sdga utgdr mallen for ett protein. De resterande 98
procenten av arvsmassan kodar inte for proteiner och funktionen av
denna del av arvsmassan ar oklar. Det forskas mycket om den.

Genetiska férandringar kan paverka gener och kromosomer pa olika
satt.

— Arvsmassan kan liknas vid ett stort bibliotek dar bocker kan ha
hamnat pa fel plats, innehalla olika former av stavfel eller helt saknas,
sager Christian Wentzel.

Ett "stavfel” i den genetiska koden (att en av byggstenarna ar fel)
kallas punktmutation. Det kan ocksa fattas eller finnas extra genetiskt
material pa genen, vilket kallas deletion respektive duplikation.
Translokation ar att en bit av en kromosom bytt plats med en annan
kromosom och inversion att en bit genetiskt material vridit sig 180
grader.

Genetiken bakom 4p-deletionssyndromet
Hos personer som har 4p-deletionssyndromet saknas en bit av det
genetiska materialet pa kromosom 4. Hur stor bit som saknas varierar

fran person till person.
Genernas anlag ar inte jamnt fordelade pa kromosomerna utan kan

sitta valdigt tatt pa vissa stéllen och glesare pa andra. Det gor att
personer som saknar en bit av DNA-materialet kan fa en stor
variation av symtom beroende pa vilken del av kromosomen som
férsvunnit.

— Vid 4p-deletionssyndromet saknas ett omrade som sitter langt ut pa
den korta armen, p-armen, pa kromosom 4. Generellt kan man saga
att en storre deletion ger upphov till mer eller svarare symtom &n en
liten deletion, séger Christian Wentzel.

4p-deletionssyndromet férekommer hos ungefér en person per

50 000 levande fodda. Det innebéar att det fods i genomsnitt tva barn
med syndromet per ar i Sverige. Dubbelt s& manga flickor som pojkar
har syndromet. Vad det beror pa ar okant.
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| 85 procent av fallen sker mutationen som orsakar syndromet som
en nymutation, vilket innebar att den uppstar for forsta gangen hos
personen sjalv (och arvs alltsé inte fran ndgon av foraldrarna).

— En del har "bara” en deletion, vilket alltsd innebar att en bit av
genen saknas. Hos 6vriga har det skett en translokation, dar en bit
genetiskt material frdn kromosom 4 har bytt plats med en bit fran en
annan kromosom, sager Christian Wentzel.

Om alla kromosomsegment finns i tva uppsattningar blir
translokationen balanserad. Da har kromosomerna bytt material med
varandra men inget av materialet har férsvunnit. Detta innebar i
allméanhet att halsan inte paverkas. En balanserad translokation utgor
dock en risk for att material ska férsvinna (deleteras) eller komma i
dubbel uppsattning (dupliceras) i samband med kdnscellsbildningen.
Nar det hander far barnet en obalanserad translokation, som till
exempel kan leda till att hen far 4p-deletionssyndromet.

15 procent av alla med 4p-deletionssyndromet har en féralder som
ocksa har en translokation.

Utredningar gors for att hitta ratt stod och behandling

Manga barn som har syndrom genomgar utredningar for att
exempelvis stélla diagnos, utreda férekomst av autism eller andra
neuropsykiatriska svarigheter. Alla utredningar gors for att ta reda pa
vad som orsakar symtomen, eftersom det kan vara nyckeln till att
forsta vilket stod barnet behover.

— Vissa sjukdomar och syndrom medfér dessutom en okad risk for
andra sjukdomar. Det kan vara bra att kanna till genetiken bakom for
att lattare upptacka eller férebygga dem, sager Christian Wentzel.

Det finns manga fordelar med en diagnos. Det kan ge en korrekt
bedomning av prognosen pa sikt, &ven om det sjalvklart inte gar att
saga med sakerhet hur framtiden ser ut, vare sig for friska eller sjuka
personer.

Tack vare en diagnos kan man ocksa gora adekvata medicinska
uppfdljningar och bedéma sannolikheten for féraldrarna att pa nytt fa
ett barn med samma diagnos.

For foraldrar till barn med en de novo-mutation &ar sannolikheten att fa
ett till barn med samma diagnos lag, men nagot 6kad. Det beror pa
att den genetiska variationen kan finnas bara i kénscellerna hos
nagon av foraldrarna, och da inte synas vid ett blodprov. Detta kallas
gonadal mocaisim.

— For en familj som har en k&nd mutation erbjuds fosterdiagnostik,
sager Christian Wentzel.

Att fa en diagnos ar ocksa ett satt att forsta sig sjalv eller sitt barn.
Det kan vara skont att ha en benamning, inte minst for att kunna stka
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litteratur om tillstdndet eller sdka sig till patientféreningar for andra
med samma syndrom.

Fragor till Christian Wentzel

Min son har en obalanserad translokation. Kan den ha uppstatt
de novo?

—Ja, det kan den ha gjort. Avvikelserna som ger upphov till
syndromet sker i manga olika varianter.

Kan vi som foraldrar testa spermier och agg for att vara sakra pa
att vi inte bar pa mutationen dar?

— Nej, det fungerar tyvarr inte sa. Men om ni har en ny graviditet och
vill veta om barnet bar pA samma genetiska variation som sitt syskon,
kan ni gora fosterdiagnostik. Da kan ni ta reda pa om fostret bar pa
den genetiska avvikelse som orsakat sjukdom hos ert andra barn.

Paverkar storleken pa deletionen barnets symtom?

— Ja, pa generell basis ar det sa att en storre deletion orsakar en
svarare symtombild. Men pa individniva finns stora variationer. Det
kan vara sa att en person med en mindre deletion har fler eller
svarare symtom an en person med storre, verkligheten ar helt enkelt
komplex. Det ar viktigt att veta att alla barn med syndromet inte far
alla symtom.

Vad ar prenataldiagnostik och PGD?

— Prenataldiagnostik, eller fosterdiagnostik, innebar diagnostik som
sker under fostertiden, alltsa under graviditeten. Det kan ske genom
moderkaks- eller fostervattenprov, och nufértiden &ven via blodprov
fran mamman dar man kan utvinna fostrets DNA. PGD star for
preimplantatorisk genetisk diagnostik och innebar att man gér en IVF-
behandling, alltsa en provrorsbefruktning, dar man undersoker
embryona innan ett valjs ut och séatts tillbaka i mammans livmoder. P&
sa satt kan man vélja ett embryo som inte bar pa den inom familjen
kénda genetiska avvikelsen.

Isabella har svart att ga upp i vikt

Isabella ar liten till vaxten och under den forsta tiden sondmatades
hon genom nasan for att f& i sig naring. Innan hon fick sin diagnos
diskuterade lakarna majligheten att satta in en "knapp pa magen”, en

© Agrenska 2020, nr 629 14



4p-deletionssyndromet

sa kallad gastrostomi, men det behdvdes aldrig.

— BVC sag att Isabella var liten for sin alder, och nér vi fick diagnosen
hittade de en kurva anpassad for barn med just 4p-
deletionssyndromet. Och den kurvan féljde hon, berattar Johan.

Att fa Isabella att vaxa blev en stor kamp for féraldrarna. Isabella
kraktes upp nastan allt hon fick i sig.

— Det har varit en liten trygghet i detta kaos att hon inte var vart forsta
barn, vi visste redan hur saker och ting brukar ga till, vad som var
normalt och inte. Det underlattade nagot, sager Petra.

Pa habiliteringen fick familjen bra hjélp, bland annat med en
dietistkontakt som kunde stétta i den jobbiga matsituationen.

— Men det var inte bara det, vi fick hjalp med mycket! Till exempel fick
vi tidigt ga en teckenkurs, Isabella fick majlighet att simma i en varm
basséng och vi fick kontakt med en fysioterapeut som ar toppen,
Isabella alskade henne fran start, berattar Petra.

— Fysioterapeuten foljde Isabella och hjalpte oss stétta henne. Nar de
ville att hon skulle rulla, hasade hon baklanges istallet. Men vi fick
med 0ss manga tips och trix pa vagen. Det var inga pekpinnar utan
alla rad utgick ifran vad Isabella kunde, och hur vi kunde hjalpa henne
att forfina sina fardigheter, sager Johan.

Habiliteri Il fir behandling, rad och stid
aniliteringens roii 1or henandiing, raa och Sto
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— Habiliteringens verksamhet styrs av hélso- och
sjukvardslagen, och syftar till att ge anpassade
insatser till personer med bestaende
funktionsnedsattningar.

Det sager Marie Aberg som &r specialpedagog pa
Habiliteringen Region Uppsala.

Habiliteringen finns for att ge personer med bestaende funktions-
nedsattningar, och deras narstaende, stod och traning for att klara av
vardagen sa& bra som mdjligt. Det som utmaérker habiliteringens
arbetssatt ar att personalen arbetar i yrkesdverskridande team dar
exempelvis lékare, fysioterapeuter, arbetsterapeuter, logopeder,
dietister, specialpedagoger och psykologer ingar.

Karnan i habiliteringen &r en samordnad insats mellan dessa olika
yrkesomraden. Manga barn med funktionsnedsattningar kommer att
behova hjalp och stdd i sin vardag under hela livet, men har ratt att fa
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stod i att utvecklas och bli sé sjalvstandiga som majligt utifran sina
egna forutsattningar.

— Habiliteringsinsatser handlar om att pa olika séatt underlatta for
personen med funktionsnedséattning att kunna utveckla sina
fardigheter och leva ett gott liv. Delaktighet och sjalvstandighet ar
viktiga ledord, séger Marie Aberg.

Kartlaggning och habiliteringsplan

Pa habiliteringen kartlaggs barnets styrkor och svarigheter, for att en
habiliteringsplan ska kunna utformas. Kartlaggningen bestar av
beddmningar av vad barnet kan, vad hen behdver utveckla vidare och
vilka behov av stod familjen ser i sin vardag.

I habiliteringsplanen preciseras ofta bade langsiktiga och kortsiktiga
mal samt en strategi for hur dessa ska uppnas.

— Vi tittar forstas mycket pa det som ar svart for barnet, eftersom det
ar de sakerna hen kan behdva trana pa for att vardagen ska fungera.
Men det ar ocksa viktigt att peka pa styrkorna, vad barnet gillar och
kan. Det kan vara en viktig hjalp nar man ska jobba vidare inom olika
omréden, sager Marie Aberg.

Omraden som ber6r habiliteringen ar till exempel kommunikation,
motorik, lek/aktiviteter och ADL (allman daglig livféring, sasom mat,
somn och toalettbesok). Inom habiliteringen finns ocksa foraldra- och
syskonstod.

Hanna har fatt stod via habiliteringen

Marie berattar om Hanna som har 4p-deletionssyndromet. Hon har
fatt stod via habiliteringen sedan hon var sex-sju manader, och Marie
traffade henne regelbundet under hennes forsta ar.

— Idag ar Hanna 24 ar, har flyttat hemifran och bor i en gruppbostad.
Foraldrarna deltar ett par ganger om aret i méten mellan olika
instanser som Hanna har kontakt med, som boendet och den dagliga
verksamheten, sager Marie Aberg.

Bada foraldrarna badar varje vecka tillsammans med Hanna i
habiliteringens uppvarmda basséng, de upplever det som ett bra satt
att umgas. De gar ocksa pa funkisgympa tillsammans och pratar flera
ganger i veckan genom videosamtal.

Marie Aberg har bett Hannas foraldrar att beskriva hur de sett pa
kontakten med habiliteringen under aren:

Det som varit bra

Hannas foraldrar uppfattar att personalen pa habiliteringen sett
Hanna och hennes behov pa ett bra satt. De har fatt till en bra relation
och ett konstruktivt och smidigt samarbete med personalen. ISP

© Agrenska 2020, nr 629 16



4p-deletionssyndromet

(individuell schemaplanering) har fungerat val for att strukturera
Hannas stodinsatser.

Det som varit mindre bra

Hannas foraldrar tycker att det ibland har varit svart att veta vad de
kan be om pa habiliteringen. Darfor ar information om vilken hjalp
man kan fa mycket viktig. De tyckte ocksa att kontakten med
habiliteringen minskade ju aldre Hanna blev.

— Foraldrarna betonade ocksa att det kan vara tufft att vara den
drivande motorn i kontakten med olika instanser, sager Marie Aberg.

Hannas foraldrar 6nskade ocksa att habiliteringen eller sjukvarden
hade fangat upp deras eget behov av stdd i foraldrarollen battre
under olika perioder i livet.

Foraldrarnas tips
Hannas foraldrar har gjort en lista med tips som kan underlatta for
andra som har barn med 4p-deletionssyndromet:

e Utga fran vardagen, det ska fungera bade for barnet och
resten av familjen. Viktigt med balans!

e Ge inte upp — det ar aldrig forsent.

e Hitta bra personer att samarbeta med pa habilitieringen. Bli ett
bra team tillsammans, jobba mot samma mal.

e Ha fortroende for habiliteringspersonalens kompetens.

e Haka inte upp er pa det som inte fungerat — forsok att se
framat.

Fragor till Marie Aberg

Vad kan vi géra for att inte syskonen till barnet med diagnos ska
komma i skymundan?

— Det finns manga satt att stodja syskon pa. Dels finns stod att fa pa
habiliteringen, exempelvis i form av syskongrupper, men det gar
ocksa att géra mycket hemma, i vardagen. Mitt tips ar att involvera
syskonen i sjukvardsbesok och gora dem delaktiga i det som ror
barnet med diagnos. Ska ni exempelvis introducera en
kommunikationsmetod — involvera hela familjen direkt! Ofta ar barn
snabba pa att lara sig och deras engagemang kan géra det bade
roligare och lattare for barnet som behéver kommunikationstraningen.
(Las mer om kommunikationstraning pa sida 21.)
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Atsvarigheter och munmotorik

— Manga barn med 4p-deletionssyndromet har
atsvarigheter av olika slag. Det kan ha flera olika
orsaker. Med hjalp av en logoped kan man trana
oralmotoriken for att forbattra atandet.

Det sager Lisa Bengtsson som &r logoped p& Mun-H-
Center i Goteborg.

Lisa inleder sin forelasning med att fraga de deltagande foraldrarna
om deras barns atande. Manga berattar att barnen ater valdigt
selektivt. De flesta har gastrostomi, sa kallad "knapp pa magen”, och
far sin mat genom den. Flera av barnen stoppar sjalva saker i
munnen men kan vara valdigt kansliga nar nagon annan kommer
nara.

Sammantaget kan man saga att det ar vanligt att barn med 4p-
deletionssyndromet har munrelaterade svarigheter av olika slag,
framfor allt svart att ata.

Generellt om atande

Atande &r en aktivitet som kraver mycket av oss: balans, motorik,
sensorik och kommunikation. Atandet har sin egen utvecklingskurva
och ar ndgot man lar sig genom 6vning. Barnets utveckling stéttar
atandet. Det innebéar att om barnet har en férsenad utveckling
generellt, galler detta oftast aven atandet.

Hos barn med utvecklingsneurologiska svarigheter ar atsvarigheter
valdigt vanliga och visar sig ofta redan i nyfdddhetsperioden.
Svarigheterna kan ha stor paverkan pa vardagen for hela familjen.

— Atsvarigheter kan sallan forklaras med en ensam orsak, det ar
oftast flera faktorer som spelar in. Det kan darfor kravas insatser fran
flera olika professioner, sger Lisa Bengtsson.

Nar atandet fungerar som det ska
Atande ar en komplex process som involverar en mangd muskler och
sker i flera faser:

e fOrberedande fas,

e oral fas (i munnen)

e faryngeal fas (i svalget)

e esofageal fas (i matstrupen)

Barn och vuxna har olika anatomiska forutsattningar fér atande.
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Atutvecklingen foljer olika utvecklingsrelaterade milstolpar vilket
logopeden kan anvanda sig av vid en beddmning av barnets
atutveckling. Svarigheter att ata, eller en ovilja att gora det, kan se
valdigt olika ut hos olika personer.

Selektivitet / neofobi — nar ett barn ater fa livsmedel

Manga barn har en period nar de ar misstanksamma mot nya
smaker, konsistenser och livsmedel. Det &r vanligt runt tva ars alder
nar barnet borjar bli mer sjalvstandigt i sitt &tande och vill bestamma
sjalv.

Hos manga barn med 4p-deletionssyndromet kvarstar det selektiva
atandet upp i aldrarna.

Varfor uppstar atsvarigheter?

Atsvarigheter kan ha manga orsaker. For ett fungerande atande kravs
att man vill ata (har aptit), att man kan ata (har formagan), orkar ata
och att man tekniskt klarar att ata pa ett sakert satt.

— Dessa omraden flyter in i varandra och paverkar varandra, sager
Lisa Bengtsson.

For personer med 4p-deletionssyndromet finns en rad faktorer som
kan paverka atandet:

e Paverkan pa hjartat och andning (tranga ovre luftvagar).

e SOmn (orken att &ta).

e Lapp- kak- och gomspalt.

e Koordinationssvarigheter som kan leda till felsvaljning.

e Lag muskeltonus och muskelsvaghet i mun, ansikte och svalg,
vilket kan leda till en férsenad oralmotorisk utveckling.

e Paverkan pa bett och tander, svart att gapa.

e Bal- och nackstabilitet, balans och sittstallning.

e Mag- och tarmbesvar (reflux, férstoppning).

e Nedsatt immunforsvar (ofta forkyld/sjuk).

e Nedsatt kommunikationsférmaga, nedsatt syn och horsel.

e Utvecklingsneurologiska avvikelser, psykomotorisk
utvecklingsniva.

e Medicinering (biverkningar som muntorrhet, krakningar,
buksmatrtor, trétthet, yrsel, férstoppning, nedsatt aptit, svamp i
mun och svalg).

Ur MHC-databasen

I Mun-H-Centers databas for personer med sallsynta syndrom finns
information om munhélsa hos nio personer med 4p-
deletionssyndromet. Fem av dem hade stora svarigheter med
atandet.

19



4p-deletionssyndromet

Behandling vid atsvarigheter
Insatserna for ett barn med atsvarigheter kan ske i tva parallella spar:

e Vaxa och utvecklas:
(Malsattning: Barnets behov av naring och energi sakerstalls.)
Se till att barnet ater och dricker det hen kan, pa det satt hen
klarar av och mar bra av. Det kan till exempel innebara att ha
en gastrostomi och fa i sig naring via den.

e Trana:
(Malsattning: Att barnet far ata mat for att komma vidare i sin
atutveckling.)
Barnet far trana pa att ata och dricka eller bekanta sig med
nya livsmedel, nya smaker och konsistenser. Hen far trana pa
att ata mer effektivt. Har ar ofta bade oralmotorisk traning och
maltidstraning viktiga delar.

— Bada perspektiven behévs och kompletterar varandra. Bara for att
man exempelvis sakerstéller barnets naringsintag med en knapp pa
magen, utesluter det inte att barnet ocksa far trana pa att ata, sager
Lisa Bengtsson.

Behandling av atsvarigheter sker med fordel av ett team som
tilsammans med barnets omgivning kan forbattra atandet genom
medicinska atgarder, kompensatoriska strategier samt traning av
sjalva atfunktionen.

Stad finns att fal

Pa Mun-H-Centers webbplats (mun-h-center.se) finns information
om &t- och tugg-traning. Det g& ocksa bra att kontakta Mun-H-Center
for en konsultation, oavsett var i landet man bor.

Las mer om Mun-H-Centers verksamhet och erfarenheter av barn
med 4p-deletionssyndromet pa sida 42.

Isahella far nya firdigheter

Nar Isabella var drygt ett ar larde hon sig att sitta, och nar hon var tre
ar larde hon sig ga.

— Ibland fragar andra hur vi gjort for att lara henne, men det ar
Isabella sjalv som ar drivande. Hon har en san tydlig vilja att
utvecklas och borjade med att rulla, sen hasa pa rygg tills haret
skavdes av, sager Petra och ler.
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Nu &r Isabella fyra ar och kan bade géa och klattra.

— Vi ser henne ta samma steg som andra barn, men i en annan takt.
Hon pratar med ord och korta meningar. Vi forstar henne val for det
mesta.

Vid tva ars alder borjade Isabella i férskolan. Personalen ville garna
lara sig mer och tog egen kontakt med de som jobbar med Isabella
inom sjukvarden, for att lara sig mer.

— Isabella ar s& sjalvgdende och drivande. Det fungerar fint att
bemota henne genom att prata och goéra precis som man gor med
andra barn, sager Johan.

Men vissa saker skiljer forstas Isabellas situation fran andras.
Epilepsin finns dar och gor sig ibland pamind. Oftast triggas anfallen
av feber. Men medicinen fungerar val och Isabella har inte sa tata
anfall. Det kan ga manga manader mellan varije tillfalle.

Nar hon har anfall kan det réra sig om sma franvaroattacker, da
O0gonen blinkar lite. Ibland ligger hon ner och viftar eller ligger helt
stilla. Nar det hander pa forskolan kan personer i personalen bli lite
osakra, berattar Petra.

— De testar att ropa pa henne och da brukar hon oftast le direkt. Da
vet de att hon inte har ett anfall.

— Barn med 4p-deletionssyndromet kommunicerar pa
manga olika satt, precis som alla manniskor gor. Hos
barn med en intellektuell funktionsnedsattning ar
spraksvarigheter en del av symtombilden. Men med
hjalp av olika hjalpmedel och strategier kan man vidga
kommunikationsmgjligheterna.

Det sager Gunnel Ivarsson som arbetar pa DART
Kommunikations- och dataresurscenter for personer
med funktionsnedséttning i Géteborg.

DART arbetar med att hjalpa personer med kommunikations-
svarigheter att hitta ratt metod och hjalpmedel for att underlatta
kommunikationen. De arbetar ocksa med utbildning, utveckling och
forskning inom omradet. Utgangspunkten ar alla manniskors ratt till
kommunikation, som finns beskriven i flera av FN:s konventioner,
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bland annat barnkonventionen och konventionen om réttigheter fér
personer med funktionsnedséttning.

Ratten att fa stdd i sin kommunikation med omgivningen beskrivs
ocksa i den svenska patientlagen fran 2015. Den ger varje person ratt
att bli lyssnad pa, ratt att uttrycka sig pa det satt hen sjalv valjer och
ratt att bli bemott pa ett respektfullt satt.

Vad ar kommunikation?

Det finns manga olika satt att kommunicera, exempelvis genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder.
Allt utbyte av information mellan manniskor, medveten eller
omedveten, ar kommunikation. Det ar helt enkelt allt som nagon gor
eller sager, och som nagon annan reagerar pa.

— Alla manniskor kommunicerar redan som nyfédda med kroppssprak
och grat. Det galler for omgivningen att ta vara pa det som
kommuniceras, sager Gunnel Ivarsson.

Vi kommunicerar for att fa narhet, for att fa behov uppfyllda, for att
vara delaktiga och lara oss saker, men ocksa for att bygga en social
kontakt med omgivningen. Barn kan visa att de vill kommunicera pa
manga satt, ofta genom att peka, titta eller hamta nagot eller nagon.
— Det vi tolkar som bus eller ett "negativt beteende” kan ibland vara
tecken pa att barnet vill fa uppmarksamhet. Han eller hon kan ha lart
sig att utbrott vacker reaktioner hos vuxna. Betrakta detta som
kommunikation och férsok rakna ut vad barnet egentligen vill saga.

Kommunikation, sprak och tal — vad ar vad?

Spréket ar vart tankeverktyg som ar uppbyggt av ljud- eller
teckensystem, ordférrad, grammatik och férmagan att forsta och
beratta. Spraket bygger pa vara gemensamma éverenskommelser
om att vissa ljud och ord star fér vissa betydelser, och gor att vi kan
kommunicera bade om fysiska och abstrakta saker.

Talet ar ett av manga satt vi har att uttrycka sprak pa. Nar vi talar
omvandlas signaler fran hjarnan till motoriska rérelser i munnen och
strupen, sa att vi kan forma ord. Alternativa kommunikationsmetoder
kan verka komplicerade, men ar i allmanhet forenklade jamfért med
den komplexa talfunktionen.

Det finns manga fler satt an tal att uttrycka sprak pa, exempelvis
teckensprak eller tecken som stod, bilder och skrift.

Bildstod for personer med kommunikationssvarigheter

Barn med 4p-deletionssyndromet har ofta spraksvarigheter i nagon
form. Det ar vanligt att de forstar mer an de sjalva kan uttrycka med
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tal, men svarigheterna och styrkorna ser forstas olika ut fran person
till person. Nagra anvander tal, andra tecken och bilder eller en
kombination av dessa. Darfér maste ocksa stodet anpassas
individuellt. For att barnet ska kunna utveckla ett alternativt eller
kompletterande kommunikationssatt, maste omgivningen agera
modell och anvanda samma metod.

— Anvander barnet bilder ska personer i omgivningen anvanda manga
fler bilder an de som barnet redan kan. Sa gor vi vuxna hela tiden nar
vi talar med barn. Vi anvander ord de kanske inte hort tidigare for att
ge dem chansen lara nytt, sdger Gunnel lvarsson.

Bildstéd kommer i manga utféranden

Bilder som stdd kan anvandas pa valdigt manga olika satt,
exempelvis i samtalskartor och bildknippen, och ihop med talande
hjalpmedel. Pragmatic Organisation Dynamic Display (PODD) ar ett
exempel pa sa kallade kommunikationsbécker dar man kan arrangera
bilder sa att barnet har tillgang till sina ord i de flesta situationerna.

En bildstddsmetod kallas samtalsmatta och gar ut pa att barnet
placerar bilder i kategorierna “gillar”, "gillar inte” och "mittemellan”.

— Samtalsmattan ar ett bra verktyg for att starta ett samtal och ge
barnet mgjlighet att uttrycka sin asikt. Bilderna underlattar bade
forstaelsen och méjligheten att uttrycka sig, sager Gunnel Ivarsson.
Manga barn kan halla fokus langre an vanligt nar de arbetar med
samtalsmattan, och en del tycker att det ar skont att fokusera pa
mattan istallet for samtalspartnerns ansikte.

— Metoden hojer barnets formaga pa manga omraden, ofta kan man
prata om nagot mer avancerade saker med barnet an vad man kan
gobra utan samtalsmattan. Det ar en enkel metod, men personal som
ska anvanda den boér ga en kurs for att lara sig att anvanda metoden
pa ratt satt.

Bildschema skapar tydlighet

Det ar jattebra att anvanda bilder i arbetet med aktivitetsscheman.
Det hjalper barnet att forstd vad som ska handa och 6kar
sjalvstandigheten eftersom hen inte lika ofta behdver fraga nagon
annan vad som ska handa. Bilder stannar kvar i minnet langre an vad
talade ord gor.

— Bildscheman ar jattebra, men det ar inte samma sak som
samtalsstod. Kombinera alltid bildscheman med ett samtalsstod som
ger barnet mgjlighet att reagera pa schemats innehall, sdger Gunnel
Ivarsson.
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Ett kommunikationspass ar ett satt att meddela omgivningen hur en
person vill kommunicera. Det kan ocksa innehalla information om vad
barnet gillar, vilka kommunikationsmetoder hen anvander och hur hen
onskar bli bemott.

TaSSeLs - Tactile Signing for Sensory Learners

Den som ar pa en tidig kommunikativ niva och i behov av en forstarkt
sensorisk kommunikation kan vara hjalpt av
kommunikationsmaterialet TaSSeLs. Det anvands ofta av barn med
syn- och/eller horselnedsattning och rorelsehinder. TaSSeLs ar ett
satt att kdnna olika tecken, genom att varje tecken har ett taktilt start-
och slutlage som sitter pa barnets egen kropp. Metoden bygger pa att
man alltid borjar med ett tecken for "hej, jag ar har!”. Det gors genom
ett tryck i cirkelrérelser pa ena axeln, samtidigt som man sager
personens namn.

— Darefter stryker man langs barnets armar for att sedan lata barnets
hander vila pa de egna handerna. Det mdjliggor for barnet att vara
mer aktivt: hen kan valja att ta bort handerna eller att sjalv driva
tecknandet, sager Gunnel lvarsson.

Kommunikationshjalpmedel utvecklar kommunikationen

Alla kommunikationshjalpmedel syftar till att férstarka, utvidga,
utveckla och underlatta kommunikationen. Aven den som har ett tal
kan ha nytta av ett alternativt kommunikationssatt.

— Det finns ingen risk att man hammar talet bara for att man lar sig att
kommunicera pa andra satt — forskningen visar tvartom att
talutvecklingen forstarks om den far stéd i andra typer av
kommunikation, sager Gunnel lvarsson.

Detsamma galler for flersprakighet. Forskning om tvasprakiga barn
med funktionsnedsattning visar att tvasprakigheten ar en tillgang i
den kommunikativa och sprakliga utvecklingen.

Nar barn saknar konventionella satt att kommunicera pa, kraver det
alltid mer fran omgivningen. Det &r avgorande att omgivningen
anstranger sig for att forsta barnet for att pa sa satt kunna utveckla
barnets egen mdjlighet att géra sig forstadd.

— En bra sak att tdnka pa ar att garna kommentera vad som hander i
omgivningen, aven om barnet inte alltid fragar. Om ett barn sitter i en
rullstol med ryggen mot dorren kan det vara sként om nagon beréattar
vad hen inte ser. "Nu kom mamma in genom doérren”, till exempel.
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AKK som stod

De kommunikationshjalpmedel som beskrivits ovan kan vara en del
av AKK, eller alternativ och kompletterande kommunikation. AKK
finns for alla som har behov av ett alternativt satt att uttrycka sig.
DART och de flesta habiliteringar har kurser for féraldrar som vill lara
sig mer om dessa metoder och hur man kan arbeta med dem
tilsammans med barnen.

— Inom AKK pratar man om olika redskap och metoder som
underlattar kommunikationen. Det & omgivningen som har ansvar for
att metoderna och redskapen ska fungera fér personen som behéver
stdd i sin kommunikationsutveckling.

Forutom bilder, tecken, symboler, kommunikationsapparater och
datorer finns idag ocksa appar till telefoner och surfplattor som kan
anvandas i samma syfte.

— Man ska inte vara radd att prova manga olika vagar nar det galler
kommunikation. Detta forvirrar inte barnet — tvartom kommer barnet
att sjalv valja de kommunikationsvagar som fungerar bast. Att
presentera flera alternativ innebar att barnets palett av méjligheter blir
storre.

Det svara med AKK ar vanligtvis att veta vilka tecken eller bilder man
ska boérja med, och hur man bygger upp ett anvandbart ordférrad.

For att AKK ska fungera behdvs insatser och stod bade fran
foraldrarna och fran skola, habilitering och andra berérda.

— Det ar viktigt att alla i omgivningen ar engagerade och pratar ihop
sig om ett gemensamt forhallningssatt. Det underlattar for barnet som
da slipper uppfinna olika kommunikationssatt for olika personer, sager
Gunnel lvarsson.

Viktigt med tidigt stod

Det finns manga férdelar med att redan tidigt satta in stédinsatser for
kommunikation. Genom att hjalpa barnet att uttrycka sig kan man
exempelvis minska frustration och problemskapande beteende.

Alla manniskor kan utvecklas i sin kommunikation — hur langt beror
bland annat pa hur bra stdd personen far fran sin omgivning.

Barn som har svart att motoriskt producera tal behéver stimulans for
att utveckla sitt sprak. Detta underlattar for anvandningen av AKK,
samt for tal-, las- och skrivutveckling. Manga barn foérstar mer én de
sjalva kan uttrycka, men andra kan behdva AKK-stod aven for
forstaelsen.
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Hur mycket barnet forstar beror bland annat pa dess erfarenheter, om
hen har ett sprak att formulera erfarenheterna med och i vilken miljé
kommunikationen sker.

— Férmagan att forstd och kommunicera varierar ocksa med
dagsform, humor och sammanhang. Ett epileptiskt anfall kan till
exempel orsaka trotthet resten av dagen vilket tillfalligt forsdmrar
mojligheterna till kommunikation. Men det som ar svart ena dagen
kan fungera jattebra nasta, sager Gunnel lvarsson.

Hur boérjar vi?

Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar det viktigt att inte géra det
for krangligt i borjan. Det ar bra att satta igang i en situation som
barnet gillar, da blir det lattare att lara in det nya.

Fasta rutiner ar sjalvklart viktiga, men ocksa lek och spontana
situationer. Leken stimulerar oss till att utvecklas.

For att barnet ska forstd vad man ska anvanda tecken, bildkartor och
olika kommunikationshjalpmedel till — och vad de betyder — behover
omgivningen vara modell. Modell &r den vuxne genom att sjalv
anvanda samma kommunikationssatt som barnen, exempelvis att
peka pa bilder.

Ofta behdver omgivningen alltsa fundera pa, och eventuellt férandra,
sitt eget satt att kommunicera for att underlatta for personen med
kommunikationssvarigheter. Det ar bra att vidga sin syn pa vad
kommunikation ar. En tumregel kan ocksa vara att anvanda sig av
responsiv kommunikationsstil, som ser ut sahar:

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

Viénta och férvéanta: Visa att du vantar dig ett svar eller en reaktion,
och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker ar intressant
eller roligt. Att vanta lite langre an man forst tror behdvs ar ofta
nyckeln for att fa till en kommunikation. Visa med ansiktsuttryck och
kroppssprak att du ar forvantansfull infér barnets reaktion.

Tolka och bekréfta: Tolka och bekrafta vad personen goér, inte bara
vad den sager eller tecknar. Kommentera vad du ser, till exempel "ah,
du leker med bilen” eller "spanar du efter katten nu?”. Detta ar ocksa
kommunikation.

DART kan kontaktas via dart.su@vgregion.se, pa telefon:
031-342 08 01, eller via webbplatsen vgregion.se/ov/dart
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Las mer!

e Det nyligen avslutade projektet Bildst6d i féreningslivet har
utarbetat mycket material som alla kan ta del av. Pa sajten
finns informativa filmer och fardigt material att skriva ut:
dhb.se/bildstod

e Utforma ditt eget bildstéd och éversatt till manga olika sprak:
bildstod.se

e Dart har drivit ett projekt om att utveckla bildstéd pa manga
olika sprak. Har finns en film som beskriver projektet:
vgregion.se/halsa-och-vard/vardgivarwebben/utveckling--
uppfoljning/verksamhetsutveckling/projekt/kom-hit-
flykting/

e Har finns mer information om utveckling av barns
kommunikation: vgregion.se/ov/dart/lar-om-
kommunikationsstod/stimulera-
kommunikationsutveckling

e Har kan du lara dig mer om kommunikationsstod:
vgregion.se/ov/dart/lar-om-kommunikationsstod

e Las mer om samtalsmattor och se en kort film som exempel
pa hur metoden fungerar:
vgregion.se/ov/dart/lar-om-kommunikationsstod/uttrycka-
asikter-med-samtalsmatta

e Har finns mer information om TaSSeLs:
vgregion.se/ov/dart/om-kommunikation-och-akk/metoder

e Ett projekt pa DART, Kom Hit — Kommunikationsstod i
vardsituationer, har som syfte att tillgodose barnets réatt till
kommunikation enligt FN:s konventioner. Genom projektet vill
Dart bidra till 6kad aktivitet och delaktighet for barnet under
vardvistelse eller tandvardande behandling.
vgregion.se/ov/dart/fardigt-material/vard

e P& Ebba Almsenius instagramkonto Kommunikativ

Tillgénglighet finns manga bra tips i vardagen:
@kommunikativtillgédnglighet
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Har kan du fa information och tillgang till AKK-hjalpmedel:

e Logoped eller pedagog pa habiliteringen kan vara en forsta
kontakt.

e Dart lagger ut en hel del material pa webben:
vgregion.se/ov/dart. For att folja nyheter fran Dart ar det bra
att folja Darts Facebooksida. Sk pa "Dart kommunikations-
och dataresurscenter”.

e SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten), hjalper skolor
att utforma stod till barn med sarskilda behov: spsm.se

e Hjalpmedelscentralen.

e Datatek eller bibliotek.

Fragor till Gunnel lvarsson

Vi anvander bildstod med var dotter men hon kan ocksa tala
litegrann, vissa ord och uttryck. Finns det risk att hon later bli att
tala om vi anvander bildstédet mer?

— Nej, och detta ar vart viktigaste budskap: Det ar alltid bra att
anvanda multimodala kommunikationssatt.

Isabellas foraldrar har gatt en sa kallad TAKK-kurs, dar de lart sig
tecken som stdd.

— Vi tankte forst att ju mer hon bérjar prata, desto mindre kommer vi
kanske att teckna. Men vi har blivit uppmanade att fortsatta och det ar
jattebra, sager Petra.

| férskolan anvander pedagogerna bildstod. Det finns bilder dar
Isabella sitter och ater, hon kan till exempel valja mellan mjélk och
vatten genom att peka. | hallen satter de upp bilder pa regnstall och
stovlar eller vad som behovs for dagen.

— Det finns bra metoder men det ar inte alltid helt latt att f& in dem i
vardagen. Hemma ar jag dalig pa att teckna, men ute blir jag mer
tydlig. Dar fyller det ocksa funktionen att andra ser att "har ar det
nagot speciellt som sker”, och visar lite mer hansyn, sager Petra.
Johan papekar att det inte gar att lara sig allt, &ven om man vill. Det
galler att fokusera pa det som ar viktigast.

— Vi forsoker lara oss det tecknande vi behover i vardagen och fa in
det pa ett naturligt séatt.
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Hemma har han och Petra skrivit ut och laminerat en mangd bilder,
de har en hel vagg med matratter och instruktioner for hur de tecknas
i koket.

Familjen har ocksa tagit med sig Isabellas mormor och farmor pa
teckenkurserna.

— Slaktingar och andra narstaende behover ocksa lara sig och forsta
de har sakerna. Det rekommenderar vi verkligen.

Utmaningar vid neuropsykiatriska svarigheter

— Manga barn som har 4p-deletionssyndromet har
ocksa autism och/eller en kognitiv
funktionsnedséttning. Det stéller krav pa pedagogiska
insatser bade hemma och i skolan, for att vardagen
ska fungera sa bra som mojligt.

Det sager Heidi Elisabeth Nag som ar specialpedagog
och arbetar pa norska Frambu.

Frambu ar ett norskt kompetenscenter for séllsynta diagnoser. Har
samlas kunskap om olika diagnoser som sprids till olika instanser i
landet. Frambu ar en del av Nasjonal kometansetjeneste for sjeldne
diagnoser.

Manga barn som har 4p-deletionssyndromet har ocksa nagon
neuropsykiatrisk diagnos, eller svarigheter inom det faltet.

— Det finns inte s& mycket skrivet om 4p-deletionssyndromet och
neuropsykiatrisk problematik. Men min erfarenhet &r att
neuropsykiatriska svarigheter ar vanliga vid det har syndromet. For
att kunna hjalpa barnet pa ratt satt ar det viktigt att forsta hur hens
svarigheter ser ut, sager Heidi Elisabeth Nag.

Vad ar neuropsykiatriska svarigheter?

Neuropsykiatriska svarigheter ar ett samlingsnamn for flera typer av
svarigheter, som autism, adhd, intellektuell funktionsnedséttning och
svarigheter inom kommunikation.

— Variationen av symtom hos personer som har den héar diagnosen ar
stor, mycket storre an for tio ar sedan. Det beror pa att man numera
lyckas diagnostisera fler, vilket ocksa tacker in personer som har
mindre svarigheter.
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Svarigheter inom autismspektrumet syns inte alltid lika tydligt hos
barn som har kommunikationssvarigheter, som hos andra barn.

— Kommunikationssvarigheterna "tacker 6éver” de symtom som kan
vara orsakade av den neuropsykiatriska problematiken, sager Heidi
Elisabeth Nag.

Autismspektrumtillstand
Sedan ett par ar tillbaka ingar flera neuropsykiatriska diagnoser,
daribland autism, under paraplybegreppet "autismspektrumtillstand”.

4p-deletionssyndromet &r en diagnos som forklarar orsaken till
symtomen, men sa ar det inte vid autism och andra neuropsykiatriska
diagnoser. Det gar inte att saga vad autism eller adhd beror pa.
Diagnoserna utgar alltsd ifran symtombilden, och kan utgéra nycklar
till att forsta ett barns egenskaper och behov av sarskilda insatser.

— Det viktiga ar inte diagnosen i sig, utan att forsta vilka av punkterna
varje enskilt barn har svart med. Det &r viktigt att veta eftersom det
hjalper oss att utforma ratt stod for barnet, sager Heidi Elisabeth Nag.

Autism vanligt hos barn med 4p-deletionssyndromet

Studier visar att uppemot en tredjedel av barnen med 4p-
deletionssyndromet har autism. Motsvarande siffra i befolkningen i
stort ar drygt en procent. Omkring sex av tio barn med 4p-
deletionssyndromet har adhd, att jamfora med omkring tre procent i
den ovriga populationen.

En del barn med 4p-deletionssyndromet har svarigheter inom
autismspektrumet som inte nédvandigtvis ser ut som "vanlig” autism.
En del barn kan vara valdigt sociala och intresserade av andra, men
ha svarigheter inom vissa specifika omraden.

Autism i sig &r inte en beskrivning av en persons funktion, utan ar ett
spektrum. Variationen av egenskaper och funktionsnivaer hos
personer med diagnosen &r mycket stor.

— Autism i sig sager ingenting om begavningsnivan. En del har en
svar intellektuell funktionsnedsattning, andra ovanligt hog begavning.

Behandling och atgarder

Autism kan inte "botas”, men mycket kan goéras for att underlatta livet
for personen och hens omgivning. De flesta barn med autism behover
mycket tydlig struktur i sin vardag. En del ar kénsliga for ljud- och
ljusintryck och kan ma bra av att "renodla” miljon fran intryck.

Alla méanniskor utvecklas, men i olika takt och olika langt. Att kanna till
problematiken och hur den bast kan dverbryggas ar A och O ndr man
arbetar med personer med autism. Genom att anvanda ratt
pedagogik brukar man komma langt.
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— Méanga fardigheter gar att trana upp! Du kan inte trana bort
autismen, men bli battre pa specifika fardigheter och pa att hantera
vissa situationer, sager Heidi Elisabeth Nag.

Manga barn med autism har problem med oro och angest. Det kan
bero pa att de har svart att f& grepp om hur dagen ser ut och vad som
forvantas av dem

— Fragor som Vad ska jag gora?, Med vem ska jag gora det? Nar ska
vi borja, hur lange ska vi halla pa och vad ska vi géra sedan?, kan
skapa osékerhet hos ett barn. Det ar darfor en tydlig struktur
underlattar for manga att klara av sin vardag.

Bygg samvaro med andra pa barnets egna intressen och
egenskaper.

— Barnet maste fa utveckla sin egen identitet. Vem ar hen? Vad gillar
hen att gora?

Beteende

En definition av beteende ar "all observerbar aktivitet” hos en person.
Det ar helt enkelt allt en manniska sager eller gor.

— Jag brukar saga att allt beteende ar kommunikation. Nar ett litet
spadbarn skriker av hunger gor hen inte det medvetet for att ropa
efter mat, det bara sker. Men omgivningen reagerar ju pa skriket,
vilket gor det till kommunikation. Sa kan man vélja att se pa
beteende-begreppet, sager Heidi Elisabeth Nag.

Man kan dela in beteenden i under- och dverskottsheteende. Det vi
ser for mycket eller for lite av.

— Jag tycker det ar en béttre beskrivning an att kalla vissa beteenden
oonskade eller negativa. Genom att hjalpa ett barn att hitta ratt
kommunikationssatt kan vi hjalpa till att minska 6verskottsbeteendet
eller 6ka underskottsbeteenden.

AKK, alternativ och kompletterande kommunikation, innefattar alltifran
att tolka kroppssprak till avancerade digitala hjalpmedel.

Kartlagg! Vad utléser vilka beteenden?

Det ar bra att kartlagga vad som utldser beteenden vi upplever som
Overskottsbeteenden. Finns det en medicinsk forklaring, har barnet
ont? Finns det en emotionell forklaring, ar barnet ledset eller oroligt?
Foljande checklista ar bra att anvanda for att hitta orsaken till ett visst
beteende:

¢ Medicinska problem (smarta, obehag).
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e Sensoriska problem (for mycket intryck, som ljud och ljus, for
mycket som hander pa en gang, for manga manniskor i
rummet).

e Oro, angest (till exempel nar barnet inte vet vad som ska
handa och vad som forvantas av hen).

e Frustration.

e Kommunikationssvarigheter. Barnet vill uttrycka nagot men
omgivningen forstar inte.

e Forsenad utveckling (det kan bli svart att forsta och kontrollera
egna kanslor).

e SOmnsvarigheter.

Nasta steg ar att fundera pa nar beteendet uppstar, och i vilka
situationer. Sker det varje gang barnet kommer till en viss plats, eller
befinner sig i en specifik situation? Hur agerar omgivningen och vad
leder det till?

Genom att fundera 6ver dessa saker kan vi fa nycklar till att forsta
barnet och dess behov. Pa sa satt kan vi i omgivningen optimera vart
satt att agera gentemot barnet.

Fysioterapi

— Alla barn mar bra av att rora pa sig! Fysioterapi for
barn med funktionsnedséattningar syftar till att forbattra
den motoriska kontrollen och férebygga foljdproblem.
Det sager Johan Lennartsson som ar fysioterapeut
och arbetar pa Habiliteringen Hisingen i Goéteborg.

Den grovmotoriska utvecklingen sker normalt sett utifran flera
milstolpar. Den forsta ar huvudkontroll, nar det lilla barnet lar sig att
halla upp huvudet. Darefter foljer rullande, sittande, krypande,
stdende, gdende och hoppande.

Det kan finnas manga orsaker till att ett barn inte foljer den normala
motoriska utvecklingen. Det kan till exempel handla om oférmaga att
aktivera och kontrollera musklerna eller att signalerna fran hjarnan
som styr motoriken inte nar fram. Hypotoni (muskelsvaghet), som ofta
forekommer hos barn med 4p-deletionssyndromet, kan ocksa ha
betydelse.
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Vad gor fysioterapeuten?

Bedomningar hos fysioterapeuten sker pa olika nivaer.

— Vi tittar bland annat pa kroppens funktion och struktur, pa barnets
aktivitet och delaktighet samt pa4 omgivningen. Allt detta paverkar
vilka forutsattningar barnet har att utveckla sina motoriska fardigheter,
sager Johan Lennartsson.

Vid en undersokning av kroppsfunktioner tittar fysioterapeuten bland
annat pa ledrorligheten, muskeltonus och muskelstyrka,
koordinationsférmaga, balans, andningsfunktion och motorisk
kontroll.

Barnets aktivitet och delaktighet paverkas ibland av enkla saker som
ar latta att atgarda.

— Ibland kan enkla justeringar, som att se till att barnet har en bra
sittstallning, avhjalpa flera problem.

Fysioterapeutisk behandling handlar om fysisk aktivitet (genom
traning och lek), vagledning och handledning till personer i barnets
omgivning och att hitta ratt hjalpmedel.

Statraning

Manga barn med 4p-deletionssyndromet har hypoton muskulatur,
alltsa en lag muskelspanning. Barn som inte har ett eget staende
behover trana pa att sta for att belasta skelettet och ¢ka rorligheten i
kroppen. Statraning ar ocksa bra for mag- och tarmfunktionen och
minskar risken for forstoppning. Den kan ocksa forhindra utvecklingen
av skolios, sned rygg.

— Det finns manga stahjalpmedel och sa kallade staskal att valja
bland. Ett bra tips ar att statrana samtidigt som barnet gor nagot
roligt, sa att det inte kdnns som "traning”.

24-timmarspositionering

Det ar bra att kartlagga hur ett barn ror sig under dygnets alla timmar,
inte bara vid besoket hos fysioterapeuten. Exempelvis ar det viktigt
att ha en bra liggposition under natten, att sitta bra i rullstolen och att
andra position manga ganger under dagen for att forhindra
ledfelstallningar.

Att trAna ska vara roligt!

Alla barn har behov av fysisk aktivitet, minst en timme varje dag. Barn
med rorelsehinder har oftast en lagre aktivitetsniva an andra barn,
men samma behov av att vara aktiva. Darfor ar det viktigt att hjéalpa
dem tillgodose det behovet.

Tréning ska vara roligt och funktionellt. Barnet tranar i vardagliga
aktiviteter utifran sina egna forutsattningar och utmanas att aktivt
medverka for att hitta strategier och l6sa problem.
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— Genom att anpassa lek och vardagssituationer kan man skapa
lagom utmanande uppgifter som stimulerar barnet att fortsatta sina
rorelseférsok. Om barnet kan ga bra pa plant underlag kan det till
exempel handla om att testa att g& pa gras eller sand, sager Johan
Lennartsson.

Tekniska och ortopediska hjalpmedel

Tekniska hjalpmedel ar till exempel rullstolar och rullatorer, som
hjalper barnet att sitta och forflytta sig.

Ortopediska hjalpmedel har som syfte att stabilisera leder, bibehalla
barnets rérelseomfang och forbattra funktionen. Det kan till exempel
vara ortoser for fotter, knan, hofter och handleder, korsetter, staskal
och gangortoser.

Foljande faser behover genomgas nar en person ska fa ett nytt
hjalpmedel:

e Kartlaggning av problemet och bedémning av behov.

e Utprovning, anpassning och val av lamplig produkt.

e Specialanpassning vid behov.

¢ Installning av hjalpmedlet, instruerande, tréning och
information om hur hjalpmedlet ska anvéndas.

e Uppfdljning och utvardering av funktion och nytta.

— Ofta samarbetar fysioterapeuter och arbetsterapeuter vid
forskrivning och utprovning av hjalpmedel. Detta kan se lite olika ut i
olika regioner, séger Johan Lennartsson.

Malet med hjalpmedel ar att kompensera for funktionsnedsattningar
och tréana barnets fardigheter. De ska 0ka barnets mojligheter till
delaktighet och valbefinnande, och skapa forutsattningar for lek och
aktivitet. Hjalpmedlen ska ocksa forbattra eller vidmakthalla
personens kroppsliga funktioner.

— Det ar barnets vardagsfungerande som star i centrum.

(-]
Agrenskas pedagoyiska erfarenheter

Barnteamet p& Agrenska har en bred kompetens och
en stor erfarenhet av barn med olika diagnoser,
daribland 4p-deletionssyndromet. Under vistelsen pa
Agrenska har barnen ett eget anpassat program, med
aktiviteter som ska bidra till att starka deras delaktighet
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och sjalvkansla. Barnteamet &r noga med att anpassa
innehallet s& att dagens aktiviteter blir optimala for
varje barn.

Barn som har 4p-deletionssyndromet 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 ér alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifr&n vid alla méten har p& Agrenska,
sager Sanna Olsson som arbetar i Agrenskas barnteam.

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

— Barn med den har diagnosen har inte bara olika symtom.
Symtomen varierar ocksa over tid. Ibland fran dag till dag eller timme
till timme. Vi férsoker att alltid analysera varfor en aktivitet fungerar
bra nar den gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma
omstandigheterna.

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 hélsa, som &r
WHO:s begreppsram for att beskriva halsa och funktions-nedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och dessas dynamiska samspel. De ar alla lika viktiga for
mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och for hur delaktig en
person kan kanna sig. Eftersom en funktionsnedsattning ofta ar
bestdende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen av dem),
mycket viktiga.

Att starka barnens sjalvkansla och sociala samspel ar viktiga
malséattningar under veckan. Det goér man bland annat genom att
genomgaende ha en tydlig struktur i aktiviteter och miljo.
Mojligheterna till delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska hénda
och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att ge
barnen mojlighet att traffa andra som ar i samma situation. | de
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motena kan de kanna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
Programmet pa Agrenska &r ocksé utformat for att bidra till att 6ka
barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Manga barn med 4p-deletionssyndromet mar bra av en lugn miljo,
fasta rutiner och tydlig struktur.

— Vi visar med bilder och tecken vad vi ska hitta pa under dagen, ger
enkla och korta instruktioner. D& ser barnen vad vi ska gora och i
vilken ordning, sager Sanna Olsson som arbetar i Agrenskas
barnteam.

Barnen har en samling varje morgon dar veckans alla dagar har fatt
en egen farg och en egen doft.

— Det underlattar uppfattningen av vilken dag det ar och hur mycket
som ar kvar av veckan, och stimulerar dessutom den kognitiva
formagan.

For att se till varje barns omvardnadsbehov och halsa arrangeras
aktiviteter i olika fysiska miljoer, som ger mgjlighet till lageséndringar.
Det kan vara lekar pa golvet, i "sinnenas rum”, pa gungor, i bollhav
eller i skogen. Manga barn med 4p-deletionssyndromet har en syn-
och/eller horselnedsattning. For dem far intryck fran andra sinnen
extra betydelse.

— Vi ser alltid till att det finns tillfalle for vila under dagen, och
anpassar aktiviteterna sa att barnens individuella hjalpmedel ingar pa
ett naturligt satt. Aktiviteterna planeras ocksa utifran barnens
maltidstider, sager Sanna Olsson.

For att stimulera och stodja sprak och kommunikation &r personalen
pé& Agrenska lyhérd, ger barnen tid och invantar bekraftelse. De
anvander tydliga ord, ljud och tecken och konkret material som ocksa
forstarker och stimulerar alla kroppens sinnen. Det kan till exempel
handla om talande bdcker och andra inspelningsbara hjalpmedel,
fotmassage eller foremal som ar roliga att kanna pa. Pa 6n finns bade
harda klippor och strander med mjuk sand som kan vara skon att
stoppa fotterna i.

Sociala samspel och kamratrelationer starks genom gemensamma
lekar, aktiviteter och samlingar. Barnen far det vuxenstod de behover
i sina kontakter med andra.

Sanna Olsson tipsar ocksa om en sa kallad relabox som kan kopplas
till elektriska apparater och framjar barnens delaktighet vid aktiviteter.
— Det gor att barnet sjalv kan satta pa eller av stereon, bakmaskinen
eller en lampa genom att trycka pa en stor knapp.
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P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt kravande. Det gor att
bade grov- och finmotoriska férmagor tranas under lekar och
aktiviteter.

Individuellt anpassade arbetsuppgifter och tidshjalpmedel hjalper till
att skapa tydlighet. Tanken ar att alla aktiviteter ocksa ska kannas
roliga for barnen sa att deras motivationsniva halls uppe.
Personalen &r noga med att vara lyhord infér barnens trétthetsniva
och lagger in extra tid i schemat dar det behodvs. Det ar bra att tanka
pa att inte ta slut pa alla krafter pa vagen till en aktivitet.

Alla manniskor har nytta av olika metoder for att komma ihag och
strukturera. De allra flesta vuxna har kalendrar och god kunskap om
vad som forvantas av dem pa jobbet varje dag. Specialpedagogik for
barn med séarskilda behov bygger pa samma principer om tydlighet
och struktur.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stéd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som moijligt 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.

Atgarderna — eller beslut om att inte gora ett atgardsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljén 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 gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. Da
uppmuntras utvecklingen, sager Sanna Olsson.

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

Las mer om vilket material som anvands p& Agrenskas webbplats:
agrenska.se

Ovriga lanktips:

skolappar.nu
logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar

mtm.se — Myndigheten for tillgangliga medier
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omréadet och erfarenheter frdn Agrenskas
syskonprojekt.

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

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort den utan
maste hitta ett satt att forhalla sig till den, sager Astrid Emker som
arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar féljande:

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

e Information &r 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 forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behéva prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen foréndras, precis
som barnets fragor och funderingar.

Syskon maste fa majlighet att stalla sina egna fragor angaende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

— Informationen gar ofta via féraldrarna, men var erfarenhet visar att
det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om, sager Astrid Emker.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stélla till nagon.
En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon tagit
allt syre fran sin syster under fostertiden. Det hade hon kant skuld
over i manga ar. Och en pojke fragade om hans harda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréftade.
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 6ver”. Detsamma galler for foraldrarnas uppmarksamhet.
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— Ett barn beréattade att hon fatt hogsta betyg i skolan och att
foraldrarna sa 'bravo’ nar de fick veta. Men nar hennes sjuke lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stalldes det till med tartkalas. Aven
om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kéandes det
orattvist.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behover svar som anpassats efter deras
niva.

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

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt férhallningssatt. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga ‘'min brorsas svaga muskler’ eller ’kramp’ istallet for epilepsi.
Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor 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 ar en fin
relation, ar den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sager Astrid Emker.

Kunskap, kédnslor och bemastrande

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

Kunskap ges 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 lékare, sjukskéterska eller annan kunnig
person.

— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjalper 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.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska

kénna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp,
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da blir det lattare att prata om personliga saker. Det ar viktigt att inte
avvisa jobbiga kanslor utan att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager 'det dar behover du inte tanka péa’ eller ‘oroa dig
inte for det’ sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Astrid Emker.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att utbyta
erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant som kan
kallas for "daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg 6ver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att bara.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen géra en beréttelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
4p-deletionssyndromet.

— Det &r deras egen bok, som de sjalva véljer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Men 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.

Vad séager 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?” an “hur mar du?”, vilket kan bidra till den
kanslan. En del tycker det ar trakigt att ofta behtva 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
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 goéra istallet.

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De Iar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandig, kanna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.
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— Det &@r ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
namner manga att det ar harligt att fa ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
syskonkompetens.se

Pa hemsidan 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 féraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex ar, som ar storebror till Abbe,
fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjartfel, och
i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kanns att ha en bror
som ar sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/

Isabellas syskon dr ofta med under sjukhushesoken
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Isabella har en storasyster som &r sju ar och heter Anna, och en
fiortonarig storebror som heter Anton. Anna har en adhd-diagnos och
eventuellt en intellektuell funktionsnedséttning av nagot slag. Hon ska
snart utredas.

— Anna leker garna med yngre barn och kan leka bra med Isabella,
berattar Petra.

Johan fyller i

— Isabella pratar lite otydligt och vi forstar henne inte alltid. Men det
gor Anna! De har verkligen ett speciellt band.

Anna blir ofta orolig av att se ambulanser. Hon minns nar en sadan
"kom och tog Isabella”, nar hon hade sitt férsta epilepsianfall. Anna
var med aven andra gangen som Isabella fick ett anfall, och stod
skramd i ett horn.

— Efter det &r det valdigt viktigt for henne att veta var Isabella ar, och
vad som hander. Jag fick en gang kramp i halfoten och tjoade till av
smartan — da blev Anna genast stel som en pinne, beréattar Johan.
Pa senare ar har bade Anna och Anton varit med pa manga
sjukhusbesok och blivit delaktiga i det som sker kring Isabella.

41



4p-deletionssyndromet

Aven pappa Johan minns med skrack den dar forsta gangen Isabella
fick ett anfall.

— Anton ringde mig, och det gor han inte sa ofta. Jag trodde det var
nagot med tv-spelet. Men istéllet sa han "Isabella andas inte”. Jag fick
panik och bad att fa tala med Petra, men da sa han "hon kan inte”.
Det var den varsta stunden i mitt liv, berattar han.

| ambulansen var Anton valdigt samlad, men i vantrummet blev bade
han och Johan fortviviade.

— Da trodde vi att Isabella skulle do.

Petra och Johan pratar om allt med sina barn, for att inget ska vara
konstigt och frammande. — Anton som ar tonaring kan tycka att det &r
pinsamt att ga pa restaurang med familjen, i den aldern &r ju allt
pinsamt, séger Petra.

Anton bor sjalv pa évervaningen i huset, och resten av familjen dar
nere. Pa sa satt kan han ga undan lite nar han vill och behover. |
skolan har han hallit ett foredrag om hur det ar att leva med ett
syskon som har en diagnos, berattar Johan.

— Han fick erkanna att han hade en familj som inte ar som allas
familjer. Detta var i sexan, och vi tycker att det var valdigt starkt gjort
av honom. Det berorde. Lararna satt ute i korridoren och grat efterat.
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— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behovs aven kontakt med
logoped. Det sager dvertandlakare Christina Havner
och logoped Asa Mogren, som arbetar pa Mun-H-
Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen, Goteborg. Det &r ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen 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.
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| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
séllsynta halsotillstdnd inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkdping.

MHC-basen

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

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

Munhalsa vid 4p-deletionssyndromet
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med 4p-deletionssyndromet:

e Lapp- kak- och gomspalt

e Sma kakar

e Sma och smala tander

e Avsaknad av nagot tandanlag.

e Nagot vanligare med ett avvikande och férsenat
tandframbrott, att mjolktander inte slapper, att vuxentander
kommer pa fel plats eller har svart att komma fram.

Sma kéakar okar risken for att det blir lite trangt i munnen.

— Men eftersom tanderna ofta &r sma, och en del dessutom saknar
vissa tandanlag, kan det |6sa sig spontant sdger Christina Havner.
Vissa mediciner kan ge muntorrhet, vilket dkar risken for karies.
Epilepsianfall kan orsaka tandskador eller slitage pa tanderna. Det &ar
ocksa vanligt att barn med syndromet gnisslar tander.

— Manga har ocksa gastrointestinala besvar, sasom reflux och
krakningar. Reflux & magsyra som kommer upp och frater pa
t&dnderna, vilket innebar att emaljen slits. Speciellt i kombination med
tandgnissling kan slitaget bli omfattande.

Att gnissla tander ar vanligt hos alla barn i smabarnsaldern. Om
tandgnisslingen fortsatter i stor omfattning nar vuxentanderna kommit
fram, kan en bettskena skydda tanderna mot slitage.

Att tanka pa:
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e Takontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets syndrom.

e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvandbara bilder finns pa bildstod.se, och
kom-hit.se)

e Tal- och kommunikationstraning ar ofta motiverad. En del barn
behover ocksa at- och svaljtraning hos logoped.

Det ar en stor férdel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bér anvanda fluortandkram. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva ganger om dagen, och det finns manga olika typer av
hjalpomedel som kan underlatta munvarden. For barn som inte tycker
om tandkrémssmaker finns sarskilda tandkrdmer 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 ett behovsanpassat tandvards-
omhandertagande. En bettfysiologisk klinik utreder och behandlar
smarta i kakleder och tuggmuskulatur.

Munmotorik vid 4p-deletionssyndromet

I Mun-H-Centers databas finns for tillfallet tio personer med 4p-
deletionssyndromet beskrivna, nio flickor och en pojke. Alla tio hade
svarforstaeligt tal. Sju hade &t- och dricksvarigheter av olika grad.

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen. Hos barn
som har motoriska svarigheter &r ofta aven munmotoriken paverkad.
Det galler ocksa personer med 4p-deletionssyndromet, sager logoped
Asa Mogren.

Barn med syndromet har ofta nedsatt motorik och sensorik, samt
hypotona muskler. Det leder ofta till talsvarigheter, atsvarigheter,
svarigheter till sjalvrengéring i munnen (att peta bort matrester med
tungan), nedsatt salivkontroll och bitovanor hos barn med syndromet.

Vad gor logopeden?

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

Orsaken till dalig salivkontroll (dregling) ar nastan aldrig fér hog
salivproduktion. Istéllet kan det bero pa den forsvagade
muskelstyrkan i ansiktsmuskulaturen, eller pa dalig sittstallning och
huvudhallning.

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

Bitovanor

Det ar vanligt att personer med 4p-deletionssyndromet biter pa
exempelvis klader eller hander.

— Det lilla barnet upptécker varlden med munnen, som &r ett viktigt
centrum for sinnesupplevelser. Att fortsatta med sadana vanor upp i
aldre aldrar ar nagot vanligare hos den har gruppen &@n hos andra,
sager Asa Mogren.

Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel lindra sméarta i
munnen, bero pa oro eller handla om sjalvstimulering som upplevs
som positiv for barnet. Det ar darfor viktigt att forsoka ta reda pa
orsaken innan man beslutar om eventuell behandling.

Knapp pa magen

En del barn med 4p-deletionssyndromet har gastrostomi ("knapp pa
magen”). Det ar viktigt att komma ihag att skéta munhalsan precis
som tidigare aven om barnet inte &ter genom munnen, eftersom barn
med knapp pa magen léper okad risk for tandsten. Det ar ocksa
viktigt att stimulera munnen for att motverka éverkanslighet i
munhalan.

— Manga barn uppskattar att f& smakupplevelser aven om de inte
svéljer maten. Det kan till exempel vara att slicka pa en isglass eller
tugga pa en tuggpase, en sa kallad safe feeder, med en apelsinklyfta
eller nagot annat gott i.

Det finns manga fler hjalpmedel som kan underlatta dtande och
drickande. Man kan ocksa anpassa kostens konsistens. Vid stora
problem, exempelvis vid upprepade luftvagsinfektioner eller radsla for
att satta i halsen, kan en svaljningsutredning vara bra. Da utreds
barnets formaga att svalja.

— Forutom att trana oralmotoriken, anpassa kosten och se dver
matningsteknik och sittstéllning finns &ven lakemedel, exempelvis
mot reflux, som kan hjélpa. For vissa personer kan kirurgiska ingrepp
ocksa bli aktuella.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
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 bestalla via Mun-H-Centers webbplats:

mun-h-center.se

Isahella har manga hjilpmedel

Isabella har haft en rad hjalpmedel, som en vinkelstol som hjalper
henne att komma upp med balen for att kunna blir mer aktiv. Hon har
ocksa haft en gastol, en krypvagn och en matstol som underlattade
nar hon skulle lara sig att ata sjalv. Med tiden har Isabella blivit
ganska stabil i sin balmuskulatur, och sitter nu bra pa egen hand. Hon
har ocksa en stol som underlattar pakladningen.

Utomhus cyklar Isabella garna pa sin trehjuling, vilket hjalpt hennes
benmotorik och fatt henne att lattare klara av att ga i trappor.

— Nar man radar upp allt detta forstar man ju att var vardag trots allt
skiljer sig fran andras. Men det jag oroar mig fér ar mer framtiden, hur
det ska bli sen. Kanslan av att Isabella aldrig kommer kunna klara sig
sjalv finns ju dar. For var del ar frdgan ocksa om var aldsta dotter
kommer gora det. Pa nagot vis kan det fa mig att kanna mig
misslyckad, sager Johan.

Han minns sin egen skoltid och hur manga av barnen sag pa dem
som gick i sarskola.

— Darfor vill jag vara 6ppen. Barnens funktionsnedséattningar ska inte
vara nagot konstigt, eller nagot som nagon kan skratta at.

Isabella har det toppen pa sin forskola, hon ar delaktig i allt som
hander. Nu ar hon aldst pa sin avdelning men anda allas lilla bebis”.
Isabellas foraldrar har forklarat for de andra barnen att hon har ett
syndrom, och vad de innebar.

Syndromet skiljer sig at fran storasysterns funktionsnedséattning, som
inte syns.

— Det osynliga ar nastan svarare for oss att hantera. Men bada
barnen har lart mig det som gor mig lycklig idag: att det &r ratt skont
att slappa alla mallar 6ver hur saker och ting ska vara. Att barnen kan
lara sig sitta, g, ata och andas &r inga sjalvklarheter. Men nar de gor
det ar det fantastiskt. Att ndgon kan halla en penna rétt. Att solen
skiner. Barnen har lart mig att leva har och nu, och jag k&nner mig
mer lycklig for varje dag, sager Petra.

Tidigare var hon man om att vara alla till lags, men nu vet hon var
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hon far sin energi och vad den maste racka till.
— Jag ser till att fa traning och hamta kraft i naturen, det ar saker jag
aldrig tummar pa.

| sitt jobb som chef har Johan fatt samre talamod med kollegor som
klagar pa smasaker, som inte har nagra perspektiv. Han tycker att det
kan vara svart att hantera situationen gentemot vanner och
slaktingar.

— De forstar inte alltid hur vi har det, eller hur trotta vi ar ibland. Jag
orkar inte alltid, ibland jag ar bara slut utan nagon specifik anledning.
DA vill jag bara vara ifred, sager han.

Men det hjalper honom att han ar en i grunden positiv person, som
inte later sig hindras fran att gora saker.

— Det har tagit lang tid att processa att allt & som det &r, men nu
borjar det mesta komma tillratta pa nagot vis. Min styrka ar att jag inte
snoar in pa det som inte fungerar. Istallet kan jag tdnka "hur kan vi
gora det allra basta av den har situationen?”.

Under Agrenskas familjevistelse informerades
foraldrarna aven om vilket stod som finns att fa for
personer med funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som du kan fa om du har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som ditt barn behdéver utbver det som ar vanligt for barn i samma
alder utan funktionsnedsattning.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsakringskassan
bedomer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med foréldrarna. Om familjen har flera barn med funktions-
nedsattning kan foraldrarna som mest fa ett helt omvardnadsbidrag
per barn. Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen
justeras vid varje arsskifte.

Nytt &r ocksa att merkostnadsersattning numer ar en separat
ersattning. Forut blev ju merkostnaden en skattefri del i vardbidraget.
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Halso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som innebar starkt stallning for
patienter, bland annat rétt att vélja 6ppenvard i ett annat landsting, till
exempel habilitering eller specialist i annat landsting. Det ar lattare att
fa en ny medicinsk bedémning.

Lagen har ocksa okat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har ratt
att f& information om sin vard pa ett satt som de forstar.

Las mer pa nfsd.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

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

Den fasta vardkontakten kan vara en lakare eller annan profession
inom varden, som sjukskaterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och héalso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar samordning efterfrdgas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen upprattas vid
moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras nar
en person upplever att man behéver en samordning mellan olika
instanser.

Skollagen 1 kap 4

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgardsprogram ska uppréttas 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 h&nsyn till elevers olika behov

Elever ska ges stod och stimulans sa att de utvecklas sa langt som
mojligt. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader i elevernas
forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.

Exempel p& anpassningar i forskola och skola:

e Sarskilt schema 6ver skoldagen

e Extra tydliga instruktioner

e Stod att satta igdng arbetet

e Anpassade laromedel

e Nagon extra utrustning

e Enstaka specialpedagogisk insats
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e Sarskilt stod

¢ Handledning/fortbildning av personal

e Resursperson/’assistent”

e Minskning/anpassning av elevgrupp

¢ Regelbunden specialpedagogiska insatser
e Anpassad studiegang

Infér alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det galler till
exempel nar barnet borjar forskola och vid évergangen fran forskola
till skola. Och 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 skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen om
barnets diagnos nar det ar dags for skolstart.

Forbered motet!

Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det manga
moten med de parter som omger barnet. Forbered er val infér motet
och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Det kan till exempel
vara bra att ha med skolskoterskan pa motet.

Ha en dagordning och bestam pa férhand hur langt motet ska vara.
For ett protokoll om vem som ska gora vad till ndr. Boka en ny tid for
aterkoppling och uppféljining av atgarderna.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missnojd ska i forsta hand vanda sig till skolans rektor.

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

Skolverkets upplysningstjanst: telefonnummer 08 - 527 332 00.

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 skéal 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.”

LSS

Sambhallets stod utgar bland annat fran LSS (Lagen om stéd och
service till vissa funktionshindrade). Det &r en rattighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor.
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LSS ger stod for insatser och sarskild service for personer...
...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand.
...med betydande eller bestdende begavningsmassigt funktionshinder
eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre vald eller kroppslig
sjukdom

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

Om man beddms inga i ndgon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser ingar i LSS.

SoL

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

Exempel painsatser inom LSS/SoL

Korttidsvistelse / stodfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade till
att ge anhériga avlosning och mer tid for syskonen, men ocksa till att
tillgodose barnets behov av miljdombyte och rekreation.

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

Avlbsarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa majlighet till avlastning
och till att utratta arenden utanfor hemmet.

Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
I6sning vid akuta behov. Behovet beddms individuellt.

Ledsagarservice

En ledsagare hjalper till med kontakter i samhallet och kan félja med
pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen galler nar
funktionsnedsattningen inte ar alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begéaras per tillfalle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stdéd, en medmanniska.
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Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad mot
exempelvis ledsagare) och behover alltsd inte rapportera om vad hen
gjort till nagon myndighet.

Anhdrigstod

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 anhorig kan man fa mgjlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller individuellt anpassat stod och fa tips, rad och hjalp med
kontakter. Detta stdd ska sdkas hos kommunens anhérigkonsult.
Denna tjanst kan heta olika i olika kommuner.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsattning eller sjukdom behdver hjalp
att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg samt
intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansdkan gors till
kommunen. Fran den 1 juli 2018 galler en ny bostadsanpassningslag.
Storsta skillnaden jamfért med tidigare ar att den som har behovet
ska soka sjalv. Man far inget bidrag om behovet kan tillgodoses av
hjalpmedel, exempelvis ingen taklift beviljas om det gar att anvanda
golvlift. En annan nyhet &r att regler vid om- och nybyggnation lattas.
Det blir enklare att fa bistand aven om tillganglighetskraven inte foljts
vid om- och nybyggnad. Detta galler om det inte ar den sdkande sjalv
som gjort byggnationen.

Mer information om hur man gar till vaga finns pa boverkets hemsida.

Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stodinsatser
Habilitering/kurator.

LSS-handlaggare.

Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
Anhorigstodjare i kommunen.

Brukarstodcenter.

Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla 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, som exempelvis
datorer.

Hjalpmedel ar oftast landstingens ansvar och kraver halso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte 6verklagas.
Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.
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Fonder

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

Tips pa brawebbadresser:

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsakringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

1177.se — Sjukvardsupplysningen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa natet

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
csdsamverkan.se — Centrum for sallsynta diagnoser i samverkan
bostadscenter.se — Bostadscenter

boverket.se — Boverket

mun-h-center.se — Mun-H-Center

ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situation.
assistanskoll.se — Assistanskoll

hejaolika.se — Nyheter om ett samhaélle for alla
kunskapsguiden.se — Kunskapsguiden

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — Nationellt kompetenscentrum fér anhdriga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas

— For att fa en personlig assistent kréavs det att man
har stora och varaktiga funktionsnedséattningar och
tillhor en av LSS personkretsar.

Det beréttar Louise Jeltin som ar assistanssamordnare
p& Agrenska Assistans.

Assistentens uppdrag ar att hjalpa till med grundlaggande behov som
atande, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien.
Behoven maste vara av praktisk karaktar — att behtva hjalp med
aktivering, paminnelser och motivation ar oftast inte tillrackliga skal
for att fa assistans.
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For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
kravs att det behovs en tredje person for att kommunikation ska vara
mojlig. Den tredje personen behdver ha ingadende kunskaper om
individen, funktionsnedsattningen och sattet att kommunicera.

Tillsyn réknas som ett grundldaggande behov bara om personen har
en psykisk funktionsnedsattning, eller om det kravs ingaende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller
beteendeproblematik.

Vad raknas till féraldraansvaret?

De grundlaggande behoven réknas som foraldraansvar tills barnet
fyllt nio ar. Déarefter réknas de inte som foraldraansvar.
Kommunikation raknas inte som foraldraansvar efter att barnet fyllt
sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter eller sjukvard, da det
géller tills barnet ar nio ar.

— Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till féraldraansvaret
tills barnet ar fem ar.

Om de grundlaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoOks assistansersattning fran Forsakringskassan.

Om grundlaggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka
personlig assistans hos kommunen.

Assistans i skolan

| vissa fall finns skal till att ett barn har en personlig assistent aven i
skolan. Det géller till exempel i situationer...

... dar barnets funktionsnedsattning skapar sarskilda svarigheter att
kommunicera med andra &n den personliga assistenten,

... nar det med héansyn till personens halsotillstand ar viktigt att den
personliga assistenten finns till hands.

... dar funktionsnedsattningen gor det sarskilt angelaget att personen
har ett starkt begransat antal personer knutna till sig.

... dar personen behover tillgang till nagon som har ingaende
kunskap om honom eller henne och halsotillstandet.

Anhdriga som assistenter

Det finns flera skal till att anhdériga (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.

Hjélp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp for den som vill dverklaga
Forsékringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
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genom att driva LSS—-mal i domstol. Men det finns jurister pa
assistansbolagen att hdmta kunskap och stod hos.
Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjalp:

e LaSSe Brukarstodcenter (Vastra Gotalandsregionen),
telefonnummer: 031-841850

e BOSSE - Rad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm),
telefonnummer: 08-54488660

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksférbundet Sallsynta diagnoser ar en
paraplyorganisation dar en mangd olika
diagnosforeningar finns representerade. Forbundet
bildades for mer an 20 ar sedan av en grupp foraldrar
till barn med olika typer av syndrom.

Forbundets vision ar att alla som lever med en séllsynt diagnos och
deras narstaende ska kunna uppna basta mgjliga livskvalitet under
hela livet. Férbundet driver framfor allt intressepolitiska fragor som ror
personer som lever med sallsynta halsotillstand, och patalar bland
annat att sallsynta diagnoser maste uppmarksammas mer inom vard,
omsorg och forskning.

Forbundet trycker pa att personer med sallsynta diagnoser har rétt till
samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nar det
galler vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att
andra inte kanner till s mycket om deras diagnos.

De 16 000 medlemmarna representerar over 120 sallsynta
halsotillstand, ett 70-tal olika diagnosféreningar och ett hundratal
individer som inte har nagra foreningar. Sinsemellan &r alla valdigt
olika, men gemensamt ar att alla sjukdomar eller syndrom &r
livslanga, obotliga och nastan alltid har genetiska orsaker.

— Vara medlemmar har mycket gemensamt aven om de har olika
symtom och funktionsnedsattningar. Det som férenar ar bland annat
omgivningens laga kunskapsniva och tillgangen till effektiv
behandling, trots att tillstdnden ofta &r sa allvarliga. Detta kallar vi for
séllsynthetens dilemma, sager Maria Montefusco, ordférande for
Riksforbundet for sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksférbundet for séallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for sillsynta hilsotilistand

Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra diagnostexter till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstdnd 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, kvalitetssékrad information om fler an 300
séllsynta halsotillstdnd. 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. Berdrda 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.

Socialstyrelsen kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstdnd vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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4p-deletionssyndromet

ap-
deletionssyndromet

En sammanfattning av dokumentation nr 629

Personer som har forlorat material pa den korta
armen pa kromosom fyra har 4p-deletions-
syndromet, eller Wolf-Hirschhorns syndrom som
det ocksa kallas. Syndromet férekommer hos
ungefar ett barn per 50 000 levande fodda, vilket
innebar i genomsnitt tva barn per ar i Sverige.
Dubbelt s manga flickor som pojkar har
syndromet.

Symtomen varierar, men det ar bland annat
vanligt med hjartfel och nedsatt syn och/eller
horsel. 4p-deletionssyndromet medfor ocksa en
intellektuell funktionsnedsattning, som kan vara
variera i svarighetsgrad. Behandlingen syftar till
att lindra symtomen och kompensera for de olika
funktionsnedsattningar som syndromet medfor.

FAMILJE- OCH VUKENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2020 | agrenska.se
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