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ANGELMANS SYNDROM

Agrenska ir ett nationellt kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser och en unik métesplats for barn, ungdomar och vuxna
med funktionsnedsittningar, deras familjer och professionella.
Det ér beléiget pa Lilla Amundon séder om Goteborg.

Agrenska ir 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 hir fallet Angelmans syndrom.
Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och eventuella
syskon ny kunskap, mdjlighet att utbyta erfarenheter och triffa andra i
liknande situation.

Foréldraprogrammet innehéller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhallet kan erbjuda. Barnens program é&r anpassat
efter barnens forutsittningar, mojligheter och behov. I programmet
ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet frén foreldsningarna pa Agrenska dr grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Sara Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet berittar ett fordldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbplats, ddr de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Angelmans syndrom

Medicinsk information om Angelmans syndrom

Ett barn med Angelmans syndrom kénns igen pé sin forskande
och sdokande blick och ger ofta ett glatt intryck med sina breda
leenden och nirhet till skratt. Vanliga symtom ir ett litet
somnbehov och hyperaktivitet. Epilepsi ér vanligt
forekommande.

— En syndromdiagnos stélls genom att man ser samband mellan
olika symtom. Darfor gér det att stélla diagnosen Angelmans
syndrom bara genom kliniska kriterier, sdger Maria Forsgren som
ar overldkare vid Barnneurologsektionen vid Skanes
universitetssjukhus i Lund.

De forsta dokumenterade fallen diagnostiserades av Dr Harry
Angelman pa 1960-talet. Han observerade en mingd likheter
mellan tre barn i England. De hade bland annat en intellektuell
funktionsnedsattning, epilepsi, sprakstorning och ett speciellt
ansiktsuttryck. Det fods omkring atta barn med Angelmans
syndrom varje ar och sammanlagt lever 300-400 individer med
diagnosen i Sverige.

Symtom

Barnen kan ha en vid och 6ppen mun och det dr ofta glest mellan
tanderna. De skrattar och ler mycket men det ar viktigt att kénna till
att skratten inte alltid ar av glddje. Angelmans syndrom
kinnetecknas av, en ofta svér, intellektuell funktionsnedséttning.
— En utvecklingspaverkan som blir tydligare ju dldre barnen blir,
sdger Maria Forsgren.

Det lilla barnet har en lag muskeltonus och ofta amnings- och
sugsvarigheter. Under spddbarnstiden kan de oralmotoriska
problemen leda till tillvaxtproblematik. D& kan det i manga fall
finnas skal till att ge mat genom magen istéllet for munnen.

— Gastrostomi &r véldigt bra och enkelt att anvéinda, siger Maria
Forsgren. Det kan vara problematiskt att acceptera som forélder
men om man gor det s& underléttar det vardagen mycket att barnet
fir ndring genom en knapp pa magen.

Barn med Angelmans syndrom har en vél utvecklad visuell
formaga. Det dr viktigt att utnyttja i samspel med omgivningen.
— Vi ser ocksa en sprakforsening. Barnen behdver ett alternativt
kommunikationssdtt och dé ar det viktigt att komma ihég att den
impressiva (forstaelsen for det som kommuniceras) formégan ar
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battre &n den expressiva. Det dr alltsa ldttare for barnet att forsta &n
att uttrycka sig, sdger Maria Forsgren.

Genetik

190 procent av fallen finns det en genetisk forklaring till
Angelmans syndrom. Det orsakas av en storning i funktionen pa
genen UBE3A. Den hittas pad kromosompar 15 (15q11.2-q13).
Genen finns i ett omrade dar funktionen styrs av sa kallad
genomisk préagling (imprinting). Det innebér att genen anvinds
olika beroende pa vilken fordlder den nedarvts ifran. I fallet med
gen UBE3A ir den del av genkopian som nedirvs via pappan
inaktiv och den som nedérvs via mamman fungerar inte som den
ska. UBE3A kodar for tillverkningen av ubiquinin, som ér ett
protein som har betydelse for utvecklingen av nervsystemet.

— Jag brukar likna genetik vid ett kokboksuppslagsverk, sdger
Maria Forsgren. Ett enstaka stavfel, vi sdger att det str solt istéllet
for salt, innebdr att vi inte kan hitta ratt. Pa samma sitt kan ett enda
baspar orsaka problem i hela genen.

Det finns tre olika orsaker till den genetiska fordndringen. Hos
cirka 70 procent beror den nedsatta funktionen av UBE3A pa en
deletion, det vill séga att personen saknar en bit av kromosomen pa
mammans sida. D4 kan dven en pigmentgen som finns i ndrheten
vara paverkad och personen far en ljusare har- och hudfirg én
ovriga familjen. Deletionen kan vara storre eller mindre, vid storre
deletion har man generellt ocksa lite storre problem.

Den genetiska fordndringen kan ocksé bero pa att barnet vid
befruktningstillféllet har fatt en dubbel uppsittning av kromosom
15 fran pappan men inte frdn mamman. Detta kallas for
uniparentell disomi, UPD, och 4r mer séllsynt. Eftersom genkopian
som nedérvs frdn pappan ir inaktiv sé blir effekten av UPD och
deletion pd& mammakromosomen densamma, ndmligen forlust av en
fungerande UBE3A.

En tredje orsak till den genetiska fordndringen dr en mutation, det
vill sdga en mindre bit av genen &r fordndrad.

— Hos cirka 10 procent av de som diagnostiseras med Angelmans

syndrom hittar man inte ndgra genetiska fordndringar utan stéller

diagnosen baserad pa patientens symtom, sdger Maria Forsgren.
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Vanligast ér att syndromet har orsakats av en nymutation och da &r
risken for att fordldrarna ska fa fler barn med Angelmans syndrom
véldigt liten.

Intellektuell funktionsnedséttning

Det finns alltid en intellektuell funktionsnedsittning hos barn med
Angelmans syndrom. Genom beddmning av utvecklingsnivan kan
barnen fa rétt krav och forvéantningar pa sig. Det innebér ocksa att
barnen fér rétt till stod som tillgang till sirskola och omfattas av
Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS.
—Har man en intellektuell funktionsnedséttning har man rétt till
samhdllets stod, sdger Maria Forsgren.

Epilepsi

Upp till 90 procent av barn med Angelman fér sitt forsta epileptiska
anfall i tvadrs aldern. Det dr viktigt att behandla och dérfor sérskilja
epilepsi fran andra typer av anfall.

— Om ett barn far ett anfall av att ta pa sig skorna dr det i regel inte
ett epileptiskt anfall, sdger Maria Forsgren.

Likaren stiller en epilepsidiagnos efter att ha bevittnat tva kliniska
anfall och gjort en EEG-undersokning. EEG-bilden har ett alldeles
speciellt utseende vid Angelmans syndrom. De flesta har flera olika
typer av epileptiska anfall. Stora toniskt-kloniska anfall, fokala
anfall som pagar under ldngre tid, d& barnet kan vara svért att fa
kontakt med, och myoklonier som &r korta ryckiga anfall vilka inte
behover bero pa epilepsi.

— Nér hjarnan frikopplar sig ifrdn motoriken kan det ske en
urladdning vilken i sig inte &r epileptisk. Det kan vi alla fa pa vig
in i eller ut ur sémn, sdger Maria Forsgren.

Behandlingsmetod beror pa anfallstyp. Barn med Angelmans
syndrom svarar ofta bra pa medicinering med till exempel
Levetirazepam eller Valproat. I de fall d& man testat tva
antiepileptika utan anfallskontroll ska man remitteras vidare till ett
epilepsicenter for att diskutera andra behandlingar. Ibland kan
behandling med ketogen kost eller mat med lagt glykemiskt index
vara ett alternativ. Detta &r en omfattande behandling och kréver tét
kontakt med ett epilepsicentrum i borjan. Det &r inte alltid man
uppnar anfallsfrihet ndr man har en terapiresistent epilepsi. I dessa
fall kan anfallsreduktion vara mélet med behandlingen. Epilepsin
brukar avta i de sena tonéren eller i vuxen alder.
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Motorik och ataxi

Tidigt 1 barnets utveckling blir det tydligt att motoriken ar
paverkad. Ataxi dr en rorelserubbning som ger ryckiga och
okoordinerade rorelser. Dérfor dr det vanligt att barnen flaxar
mycket med armarna. Ataxin yttrar sig forst med att barnet har
svart for att ldra sig sitta. De allra flesta barn ldr sig att ga, fast lite
senare. I vuxen alder gar 98 procent varav 64 procent sjédlvstandigt.
Det kan dven vara problem med finmotoriken, med svarigheter att
gripa efter sma saker, vénda blad i en bok eller &ta utan att spilla.

Oralmotorik

Det finns olika médngd nervceller som styr olika motoriska delar av
kroppen. Har man svért med nervcellssignalering, vilket bristen pé
ubiquinin leder till, har man ofta svirt med munmotoriken pé olika
satt. Eftersom dven tarmarna styrs av nerverna dr det inte ovanligt
med magproblem av samma skal.

— Forstoppning ér snarare regel én undantag, sdger Maria Forsgren.
Men det finns medicinering som fungerar bra.

Dregling beror ocksa pé att man har svart att skota oralmotoriken
men det gar att behandla med Skopodermplaster och Sialanar.
Gastroesofageal reflux innebir att magmunnen inte haller titt och
innehéllet i magsdcken kommer upp i matstrupen. Det &r ocksa
vanligt och mérks ofta genom att barnen ligger och sviéljer i
somnen eller kriks efter en méltid. Nexium kan anvéndas for att
minska saltsyreproduktionen i magsédcken sd att maten inte dr sur
nir den kommer upp och dérmed inte friter i matstrupen.

Somnproblem

Alla med Angelmans syndrom har sdmnproblem. Variationen ar
stor och man vet inte riktigt varfor barnen sover sa lite.

— Det kan vara bra att kénna till att det oftast dr jobbigare for
familjen och fordldrarna an for barnet sjilvt, sdger Maria Forsgren.
Vi behandlar somnproblemen frikostigt for att vi vet hur viktig
somnen dr for att vardagen ska fungera for bade barn och foréldrar.
Manga barn medicinerar med melatonin. Problemen brukar bli
battre ju dldre barnen blir.

Forskning

Det pagér intensiv forskning kring Angelmans syndrom. En stor
anledning &r att olika patientféreningar i varlden hjélper till med
finansiering. Till exempel forskas det kring mdjligheter att hitta

molekyler for att aktivera genen sa att UBE3A kan bildas. Aven
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forskning kring medicinsk cannabis kopplat till epilepsi pagar. De
flesta studier befinner sig fortfarande i den forsta fasen.

— Det handlar inte om att bota Angelman. Det ar viktigt att komma
ihdg, men mycket av forskningen handlar om att géra symtomen
lindrigare. Fa lite béttre kognitiv funktion, lite battre motorik, lite
lindrigare neuropsykiatriska symtom och sa vidare, sdger Maria
Forsgren.

Fragor till Maria Forsgren

Jag har tvillingar, hur kan den ena ha Angelmans syndrom men
inte den andra?

— Vid endggstvillingar har man identiskt genetiska material, men
vid tvadggs-, som &r vanligare, har man olika och da kan en
nymutation uppsta pa det ena barnet.

Finns Angelmans syndrom i olika grad?
— Ja det gor det. Svar eller medelsvar dr vanligast.

Ingar generaliserad dngest i Angelmans syndrom?
— Ja det finns en orosproblematik och ofta kan det vara
svardiagnostiserat.

Hur ser sprdkcentret ut i hjirnan?

— Det dr inte underutvecklat utan det &r nervcellerna som ar
underutvecklade. Det finns ménga olika orsaker kring varfor inte
kommunikationen fungerar.

Vad ska vi som jobbar i skolan tinka pa?

— Det dr viktigt att alla &r informerade kring epileptiska anfall och
dven ataxin, alltsa forhindra att barnet skadar sig om det ramlar.
Det ér ocksa viktigt att ni &r uppmérksamma pé barnets
kommunikationssvarigheter och att det dirmed inte kan uttrycka
om det har ont nagonstans.

Bertil har Angelmans syndrom

Bertil 4r sju &r och kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans
med sin syster Olivia, fem ar, mamma Maria och pappa Urban.

Graviditeten med Bertil var normal och han foddes fem dagar fore
utsatt ankomst med en bra forlossning. Forsta tiden efter fodseln
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var allt bra. Maria hade svért att amma och fick ha en amningsnapp
for Bertil fick inget bra grepp.

— Av alla tecken ér det nog det som har kommit till mig sist, att han
hade svart att suga. Det dr ju s vanligt &ndd. Nagot annat som
ingen kommenterade var att han hade tungan ute mycket, sdger
Maria.

Niér han var tre méanader stéllde Maria och Urban fragor pdA BVC
om Bertils utveckling.

— Jag undrade varfor han bara hade vint sig en gdng men aldrig
igen och varfor han inte kunde lyfta sitt huvud. D4 fick jag som
svar att alla dr olika och det dr inget fel pd ditt barn, sdger Maria

Maria slutade helt med amningen nér Bertil var sex manader och
inte fick i sig tillrdckligt. Han 4t bra i flaskan och var en ndjd bebis
som skrattade mycket. Pé ettarsdagen kunde han fortfarande inte
sitta upp utan stdd. Da kontaktade BVC barnmottagningen och
efter det gick det fort.

— Vi fick komma och tréffa en ldkare som beréttade om hela vér
framtid trots att vi &nnu inte hade fitt nagon diagnos. Sen tog det
nistan ett helt ar innan vi fick veta.

Bertil fick diagnosen Angelmans syndrom.

Neuropsykiatri vid Angelmans syndrom

— Minga barn med Angelmans syndrom har ocksi autism eller
autismliknande problematik. Det tar sig olika uttryck hos olika
personer, men svirigheterna kan avhjilpas om omgivningen
har forstaelse for vad det innebir.

Det siiger Suzanne Steffenburg som ér 6verlikare pa, BNK
Barnneuropsykiatriska kliniken pa Drottning Silvias Barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Barn med Angelmans syndrom har alltid en intellektuell
funktionsnedsédttning. For att veta vilken grad av nedséttning barnet
har gors en neuropsykiatrisk bedomning. Nar barnet kommer till
BNK undersoker lakare, psykologer och pedagoger vilken
utvecklingsniva barnet befinner sig pa. D4 tittar man bland annat pa
1Q-niva. Normalbegdvningsnivén ligger pa 100 och ligger man
under 70 innebér det en intellektuell funktionsnedsdttning.

Beddmningar gors bade genom standardiserade tester men ocksa
genom intervjuer med fordldrar och andra vuxna i barnets nirhet
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for att f4 en samstammig bild kring barnets funktion. De flesta barn
med Angelmans syndrom har en svér nedséttning och behover
mycket hjdlp med det vardagliga.

— Det &r inte bara teoretiskt. Det dr viktigt att veta var barnet ligger
for att kunna utreda andra problem och stérningar. Genom att
faststilla utvecklingsniva har vi mdjlighet att sétta rimliga
forvantningar pd barnen, sédger Suzanne Steffenburg.

Autism och Angelmans syndrom

Manga av barnen har ocksé autism. Nyttan med att fa en diagnos ar
att veta hur man kan jobba med till exempel kommunikation och
beteendeproblem.

— I de flesta fall gér det att ta ett blodprov for att diagnostisera
Angelmans syndrom men det gér inte att ta ett blodprov for att
konstatera autism, sdger Suzanne Steffenburg.

Beddmningen gors utifrén tvd omraden. Formagan att vara
Omsesidig i sin kontakt och i sin kommunikation. En fungerande
ogonkontakt &r en stark indikator.

— Ménga barn med Angelmans syndrom anvénder inte 6gonkontakt
pa ett dmsesidigt sétt. Det gar lattare om barnet sjilvt soker kontakt
men svdrare om nagon annan tar initiativet, sdger Suzanne
Steffenburg.

Kommunikationen &r ocksa en viktig indikator. Ménga barn saknar
satt att formedla sig pd, men dven dér det finns ett sprak anvéands
det inte pé det forvintade sittet. Autism dr ocksé kopplat till vissa
beteenden som fixeringar for sddant som glittrar, kdnslighet for
fordndringar, ljud, ljus och berdring.

Forméagan till kommunikation

Det ér viktigt att forsoka hjilpa barnen med att kommunicera. Om
de har en metod for att gora sig forstddda och mdjlighet att forsta
vad som ska hdnda under dagen mér de oftast battre. Majoriteten
utvecklar bara ett mycket begréinsat tal, men barnen fOrstar battre
vad de ser dn vad de hor. Darfor dr det ofta en fordel att
kommunicera med bilder.

— Det &r viktigt att vara konkret och tydlig i umgénget med barnen
och gérna anvénda bilder eller gester. Att barnen ar duktiga visuellt,
nyfikna och envisa bor utnyttjas pé ett positivt sitt, siger Suzanne
Steffenburg.
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Att bryta negativa beteenden

Om barnet saknar forméga att kommunicera vad de vill eller hur de
mdr kan det reagera med ett utbrott eller genom att skrika eftersom
det dr de uttrycksmedel de har. Men beteendeproblematik kan
ocksa bero pa helt andra saker &n kommunikationssvérigheter. For
att kunna bryta beteenden som stiller till problem é&r forsta steget
att analysera varfor de uppkommer.

— Maénga negativa beteenden dr en omedelbar reaktion pa ljud, ljus
eller fordndring. Eller ndr man byter aktivitet. Det giller att hitta
den utlosande orsaken, sédger Suzanne Steffenburg.

Ibland kan sjdlvdestruktiva beteenden vara en inre stimulans nér
hjérnan signalerar till olika system. Endorfiner kan till exempel
paverka beteenden och det dr vanligt att barnets beteende trappas
upp som i en spiral. Hyperaktiviteten brukar bli battre med aldern.
Utbrott handlar ofta mer om yttre stimulans till exempel att rutiner
saknas eller bryts. Det kan ocksé handla om att barnet inte vet vad
som ska hédnda eller dr rddd for nagot.

— Om man vet att barnet alltid far utbrott i affiren kanske
fordldrarna far acceptera att det inte gar att ha med barnet dér, sdger
Suzanne Steffenburg.

Det ér viktigt att gora en kartliggning av orsaker till beteenden s
att man vet vad man kan ha for forvantningar pé barnet.

— Da4 kan vi till exempel ldra oss att se ndr ett utbrott dr pa vig och
pa sé sétt kunna avleda och distrahera med nagot annat, sdger
Suzanne Steffenburg.

Fragor till Suzanne Steffenburg:

Vad kan vi gora dt att vart barn ger ifran sig hoga ljud?

— Det dr vanligt med den typen av problem. Barnet tal sina egna
astadkomna ljud men dr mer kénsligt for andras. Det hor antagligen
inte ljuden pd samma sitt. Det kan till exempel vara bra att trina
skillnaderna mellan att det dr tyst och bullrigt.

Niir ska man bryta ett negativt beteende?

— Det giller att leta efter monster, nédr hiander det? Vad pagér runt
omkring? En del av det hela kan vara en dalig vana. Beteendet
kanske kénns bra for barnet. Ibland ar det rétta att bara lata det vara
och inte gora en for stor affér av det.
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Kan man medicinera mot hyperaktivitet?

— Det handlar framforallt om svérigheter att styra sin egen
aktivitetetsgrad. Vissa barn med Angelmans syndrom har gliddje av
ADHD-medicinering. Graden av impulsivitet och dveraktivitet kan
hjélpas med medicinering som exempelvis med Ritalin, Concerta
eller Elvanse.

Niir ska en neuropsykiatrisk utredning goras?
— Det bor atminstone goras fore skolstart, kanske nér man &r i sex-
ars éaldern.

Somnproblem vid Angelmans syndrom

— Somn och vakenhet dr som tva sidor av samma mynt. Yin och
yang. Det ena kan inte fungera utan det andra. Men det ir
ménga saker som maéste fungera for att det ska bli bra, siiger
Jan-Erik Broman som ér docent vid Institutionen for
neurovetenskap vid Uppsala Universitet.

Den normala sémnen foljer en dygnsrytm dér soémn och vakenhet
ir beroende av varandra. Ar 1729 funderade en astronom &ver
orsaken till att mimosavixtens blad ar utfdllda pa dagen men slokar
pa natten. Viéxten tycktes ha en egen inneboende klocka.

— Man har latit manniskor vistas i en miljo dar det inte gar att
avgora vilken tid pa dygnet det dr. D4 visar det sig att ménniskan
har en dygnsrytm pa 25 timmar ungefiar. Med tanke pd att dygnet
bara har 24 timmar har vi alltsa en tendens att hela tiden vilja skjuta
pa dygnet, sdger Jan-Erik Broman.

Vi behover ljus for att var biologiska klocka ska gé ritt och vi ska
m4 bra. Kroppen far information via receptorer i 6gat som inte dr
till for synen utan de tar upp ljus och skickar signaler till hjdrnan
om vilken tid det dr pd dygnet. Melatonin &r ett hormon som styr
klockan och dygnsrytmen i alla organ. Insdndringen i blodet borjar
ett par timmar fore vi ska sova och forsvinner en tid fore
uppvaknandet. Det dr inget egentligt somnmedel utan stéller var
somnklocka i1 fas med solen. Jetlag &r ett bra exempel pa hur vér
inneboende dygnsrytm paverkar oss. Snabba forskjutningar 6ver
tidszoner kan paverka sdmnen mycket.

Vad hander nér vi sover?
Vi har tre olika medvetandetillstdnd. Vakenhet ar det forsta. Sen
delas somnen in 1 REM-somn och icke-REM s6mn. Under icke-

Dokumentation nr 598 © Agrenska 2019 14



Angelmans syndrom

REM somnen, eller djupsémnen, dterhdmtar sig kroppen. Vi sover
djupt och tillvixthormoner fylls pa. Nér vi sover djupt ar
hjérnaktiviteten l&g. Under natten sover vi i 90-minuters cykler och
det dr normalt med nédgra korta uppvaknanden dér emellan. I borjan
av natten behover kroppen djupsdmn for att aterhdmta sig. Sedan
gér vi alltmer in i REM s6mnen. Under REM sémnen (Rapid Eye
Movement) dr hjdrnan minst lika vaken som nér kroppen ér vaken.
Det sker en utrensningsprocess och vi drommer.

Vad ir somnstorningar?
Somnstorningar ar vanliga och kan ha en stor negativ inverkan pé
livskvalitén. De brukar delas in i fyra huvudgrupper.

Insomnier, innebar att man har svart att somna och att somna om.
Det leder till trotthet pa dagen och att man inte fungerar som man
ska. Uppskattningsvis lider 40 till 50 procent av befolkningen av
insomnier. Det gér att behandla i forsta hand med kognitiv
beteendeterapi, KBT.

Hypersomnier, innebér att man har svart att hélla sig vaken. Man
kan somna vid fel tillféllen. Narkolepsi dr en typ av hypersomnier.
Ibland kan det behandlas med centralstimulerande medicinering
och beteendeterapi.

Dygnsrytmstorningar ar forskjutningar av dygnet. Vanligast dr en
forsenad somnfas med stora svérigheter att vakna och komma upp
pa morgonen samt svarigheter att sedan somna pé kvéllen. For en
del personer kan det vara mycket svart att anpassa den egna
dygnsrytmen till omgivningens.

Parasomnier, dr storningar och tillstind som bara finns i somn eller
som forvirras under somn. De dr vanligast hos barn och exempel
pa detta dr somngang och nattskrick.

Somn och Angelmans syndrom

Forskningen fastslér att det finns somnproblem hos individer med
Angelmans syndrom. Studier som gjorts &r inte pa sa stora grupper
utan ofta fallbeskrivningar av enstaka personer.

— Forskningen visar pa att de vanligaste symtomen &ar vickningar
pa natten, en uttalad sdmnighet och en kort nattsomn. Men det
finns ingen tydlig bild om vad det &r for sémnstérningar som
forekommer, sdger Jan-Erik Broman.
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Vid en studie frdn 2008 konstaterades att om barnen far melatonin
resulterar det i en halvtimmes tidigare insomning och barnen far
néstan en timmes ldngre nattsomn. Studien innefattade dock bara
fyra individer.

— Det ligger i1 sakens natur att det vid séllsynta diagnoser dr svart att
f4 storre underlag. Resultatet var dnda entydigt, sdger Jan-Erik
Broman.

Ar 2018 kom en studie som visade att hos personer med
Angelmans syndrom &r melatoninkurvorna avvikande. De avviker
dock pé olika sétt mellan olika personer. Det finns ingen brist pa
melatonin men det utsondras vid fel tidpunkter pd dygnet vilket har
effekt pa somnen. Studien gjordes pa nio individer. Sémnbristen
hos barn med Angelmans syndrom kan forvirra tillstind som
epilepsi. Anfall forekommer ofta, eller kan bli vérre, om barnet &r
trott. Sedan ger anfallen i sig upphov till mer somnbrist.

— Det blir en ond cirkel som kan vara besvérlig att komma tillrétta
med, sédger Jan-Erik Broman.

Andningsstorningar sdsom somnapné och snarkning paverkar ocksa
somnen. Kraftiga snarkningar &r ett tecken pa att luftvigen inte ar
fri.

— Det dr viktigt att folja upp sadana tillstdnd for det paverkar
somnen och gér att behandla, sdger Jan-Erik Broman.

Somnhygien

En god somnhygien innebér dtgirder for att underlitta insomningen
och en fortsatt sammanhallen somn under natten.

— Det dr ndgot som kan betraktas som en bas som ska fungera for
att underlétta annan behandling, sdger Jan-Erik Broman.

En god somnhygien innefattar regelbundna tider for sdnggaende
och uppstigande och nedvarvning i god tid. Miljon kring sovplatsen
ar ocksa viktig. Det ska vara tyst, eller mojligen svaga monotona
ljud. Det ska vara morkt, eller en svag belysning och varken for
kallt eller for varmt.

— Det kan vara bra att ha en avgrinsad plats for sdngen sa att barnet
vet att det dr hir det ska sova. Ha inte for manga leksaker i séngen
utan kanske ett gosedjur eller en filt for att skapa trygghet. En
spjélséng kan vara en god idé dven léngre upp i &ldrarna, sidger Jan-
Erik Broman.

Enklare massage eller smekningar och tyngdtécken har ocksé visat
sig fungera vid insomningen for manga barn.
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Fragor till Jan-Erik Broman:

Har barn och vuxna med Angelmans syndrom ett mindre
somnbehov?

— Somnen dr olika hos olika individer men forskningen tyder inte
pa att sjdlva behovet dr mindre hos personer med Angelmans
syndrom.

Handlar somnsvdrigheterna om barnets melatoninrubbningar?
Gar det att stilla till ritta?

— Det dr inte hela losningen men det dr en viktig del. Utifran de
sma studier som har gjorts om detta s behover vi veta mer och det
ar mer pa gang.

Bertil ar lattvackt

Niér Bertil var sju ménader borjade han sova déligt. Innan dess hade
han sovit i sin sing men nu fick Maria och Urban ligga kvar med
honom 1 sdngen.

— Jag minns att jag tog 6ver honom till vér sdng pa natten till
julafton. Sen dess har han sovit hos oss. Ett tag kunde vi inte rora
oss utan att han vaknade. Han somnade och sov en timme och sen
fick vi byta av varandra hela natten. Varje kvill var forstord, sdger
Urban.

Det storsta problemet &r att Bertil ar vildigt lattvackt. Han har
provat Melatonin men eftersom problemet inte dr insomnandet utan
att han vaknar sa har det inte fungerat sérskilt bra. De senaste dren
har han fatt Theralen och numera sover han i sin egen sidng. |
somras sov Bertil elva till tolv timmar varje natt.

—Vi upplever att Bertil sover béttre nir det ar sommar. Kanske
beror det pd att vi dr ute mer och far mer solljus. Nu nér det &r host
blir problemen vérre. Han vaknar néstan varje natt och ropar pa
oss. D4 gar vi in och lagger oss pa madrassen bredvid hans sdng
och sover dér resten av natten, sdger Maria.
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Kommunikation vid Angelmans syndrom

— Kommunikation ska vara motiverande. Nir ni ska borja fora
in ett kommunikationshjilpmedel gor det i en situation som
barnet tycker ér kul. D4 har ni bra forutsittningar att lyckas,
siger Eva Holmqvist som ir arbetsterapeut och jobbar pa
DART, kommunikations- och dataresurscenter for personer
med funktionsnedsittning i Goteborg.

DART arbetar med att hjélpa personer med kommunikations-
svérigheter att hitta ratt metod och hjidlpmedel for att underlétta
kommunikationen. De arbetar patientnéra men ocksd med
utbildning, utveckling och forskning inom omradet.
Utgangspunkten ar alla manniskors ritt till kommunikation, vilken
bland annat finns beskriven 1 flera av FN:s konventioner. I
barnkonventionen och konventionen om réttigheter for personer
med funktionsnedsattning.

Vad ar kommunikation?

Det finns méinga olika sétt att kommunicera, exempelvis genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och
bilder. Allt utbyte av information mellan manniskor, medveten eller
omedveten, ar kommunikation.

— Alla minniskor kommunicerar. Redan som nyfodda borjar vi soka
ogonkontakt. Bebisar kommunicerar ocksa nér de gréter, sdger Eva
Holmguvist.

Vi soker kontakt for att f4 niarhet, behov uppfyllda, vara delaktiga,
lara oss saker, men ocksa for att bygga en social kontakt med
omgivningen. Barn kan visa att de vill kommunicera pa manga sétt,
ofta genom att peka, titta eller hamta négot eller ndgon.

Vad vill barnet kommunicera?

Niér vi pratar med sma barn stiller vi ofta fragor for att fa svar pa
vad barnet vill ha. Det ar viktigt att vi utvidgar barnets
kommunikation lédngre 4n att kunna svara pa fragor.

— Nar jag borjade jobba handlade det mycket om att kunna begéra
saker och ting. Fast vildigt ofta handlar kommunikation om att
kunna kommentera, fraga och vara med i det sociala
sammanhanget, siger Eva Holmqvist.

Niér barnet inte svarar som forvintat pa kontakt, pd grund av till
exempel sin funktionsnedséttning, har vuxna en tendens att bli lite

forsiktiga.
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— Istéllet behover vi 6sa pa med mer kommunikation. Vi behdver
jobba aktivt med att bade prata och att lyssna. Ge barnet tid och ha
en positiv forvéntan. Forsok att alltid vdnta pé respons i minst 20
sekunder. Géirna lidngre, siger Eva Holmqvist.

AKK som stod

AKK ir en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, som finns for alla som har behov av ett alternativt
satt att uttrycka sig. Ménga habiliteringar har kurser for fordldrar
som vill ldra sig mer om dessa metoder och hur man kan arbeta
med dem tillsammans med barnen. Férutom lagteknologiska AKK
som bilder, tecken, symboler och kommunikationsapparater finns
det idag ocksé hogteknologiska AKK som datorer och appar till
smarta telefoner och surfplattor som kan anvindas i samma syfte.
— Man ska inte vara riadd for att prova minga olika vigar nér det
géller kommunikation. Det forvirrar inte barnet — tvirtom kommer
barnet sjélvt att vilja de kommunikationsvdgar som fungerar bést.
Att presentera flera alternativ innebdr att barnets mojligheter blir
storre. Sa blanda gérna, sdger Eva Holmqvist.

For att AKK ska fungera behovs insatser och stod bade fran
fordldrarna, skola, habilitering och andra berdrda.

— Det &r bra om alla i omgivningen ar engagerade och pratar ihop
sig om ett gemensamt kommunikationssétt. Da kan det underlétta
att gora en kartliggning av de AKK som kan fungera for barnet och
omgivningen, sdger Eva Holmqvist.

AKK hindrar inte talutvecklingen, utan stimulerar den.

— Barn ska inte behdva bevisa att de forstér bilder eller hur ett
hjélpmedel fungerar for att fa tillgang till det. Oftast behovs lang
tid for att behérska ett kommunikationssétt. Tank pa att till ett litet
barn talar vi i tolv timmar varje dag och det drojer 4ndd minst ett ar
innan barnet sédger sitt forsta ord, sdger Eva Holmqvist.

Hur ska man borja?

Kommunikationshjélpmedel syftar till att forstarka, utvidga,
utveckla och underlétta. Nér ett nytt hjdlpmedel ska introduceras ér
det viktigt att inte gora det for krdngligt 1 borjan. Det ar bra att sitta
igéng 1 en situation som barnet gillar, dd blir det lattare att 14ra in
det nya. For att barnet ska forsta vad man ska anvénda tecken,
bildkartor och andra kommunikationshjilpmedel till — och vad de
betyder — behdver omgivningen vara modell. Den vuxne ska alltsa
sjdlv anvinda samma kommunikationssétt som barnet, exempelvis
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peka pa bilder. Ofta behdver omgivningen alltsé fundera pa, och
eventuellt fordndra, sitt eget sétt att kommunicera for att underlétta
for barnet. En tumregel kan vara att anvidnda sig av en responsiv
kommunikationsstil, som ser ut sahér:

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

2. Vinta och forvinta: Visa att du véntar dig ett svar eller en
reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker &r
intressant eller roligt. Att vénta lite lingre d4n man forst tror behovs
ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation. Visa med
ansiktsuttryck och kroppssprék att du dr forvantansfull infor barnets
reaktion.

3. Tolka och bekrdfta: Tolka och bekrifta vad barnet gor, inte bara
vad det sdger eller tecknar. Kommentera vad du ser, till exempel
”ah, du leker med bilen” eller ”spanar du efter katten nu?”. Detta ar
ocksa kommunikation.

En typ av hjdlpmedel som man kan géra hemma och som kan vara
véldigt viktig i barnets mote med nya personer ar ett
kommunikationspass. Det ér en beskrivning i jag-form som handlar
om barnet. Vad hen gillar och inte gillar och lite mer information
om vilket kommunikationssitt barnet bast behérskar.

— Det kan vara bra i nya miljoer. Barnet far mdjlighet att berétta lite
om sig sjilv, kanske ocksd om sin diagnos och vad det behover lite
extra hjilp med, sdger Eva Holmqvist.

Tips pa hemsidor:

www.bildstod.se

www.dart-gbg.org

www.dart-gbg.org/delaktigiogonblicket
https://appstod.mfd.se/ (en webbsida for att fa information om
appar for kommunikation eller kognitionsstod. Det finns till

exempel sokfunktion for vilken teknik som anvénds — ios eller
android, och vilken typ/funktion man 6nskar i appen, vilket pris
man kan tdnka sig att betala etcetera.)
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Fragor till Eva Holmqpvist:

Maste man anviinda bildstod forst for att kunna anviinda talande
hjilpmedel?

— Nej, att anvénda ett talande hjalpmedel forstarker bilden. Man hor
och ser samtidigt och kan fa en reaktion pa det som sdgs. Genom
bilder kan vi forstirka det som en pratapparat séger till exempel.

Vir son tar biittre till sig riktiga fotografier dn ritade bilder, kan
vi anvinda det istiillet?

— Har jag ett foto pa en bil sé ar det ju den bilen, medan en ritad bil
ar en bil generellt. Déarfor kan det vara bra att anvinda ritade bilder.
Men anvénd fotografier ocksd. Ju mer desto bittre.

Vi vill att diven andra ska forsta var son, han anvinder frimst
kroppssprdket, vad ska vi borja med?

— Skapa gérna lite konsensus kring barnet sa att alla i omgivningen
tolkar honom pa samma sétt. Forsok att fora in lite
bildkommunikation, anvind nyckelorden i det du siger och borja
med att ta steget att du som vuxen anvénder hjidlpmedlet. Vilj ut ett
par situationer varje dag och borja si att det inte blir 6vermaktigt.
Ett kommunikationspass kan vara bra for att forklara for andra hur
han kommunicerar.

Hur ir tillgdngen till pratapparater i olika regioner i Sverige?

— Det dr lite olika regler i olika regioner men det finns pekdatorer
som moter ménga olika behov. Inom vissa landsting gar det bra att
f4 en app forskriven medan i andra &r det begransat. Fraga
barnhabiliteringen om vad som géller for din region.

Hur linge ska vi fortsiitta prova alla hjilpmedel ndr de inte ger
ndgot resultat?

— Det &r svart att sdga och det beror ju lite pa hur ni anvinder
hjélpmedlet. Forsok vélja ett sitt som fungerar bra for er. Det dr
viktigt att ni dr bekvima med det. Och sluta inte, det tar tid men
plotsligt kan ni fa respons.

Hur fungerar ogonstyrda kommunikationshjilpmedel?

— En liten kamera sitter under bildskdrmen pa en dator. Man
kalibrerar utifran personens 6gon och nir hen tittar pd skdrmen
kénner den av var pa bildskérmen personen tittar. Med en
“talsyntes” pratar da datorn och ddrmed kan personen
kommunicera.
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Bertil ljudar och sager nagra ord

Bertil pratar inte men séger ett par ord till exempel mamma och
pappa. Maria och Urban har fatt hjélp av habiliteringen med att
testa olika hjdlpmedel, som bildkartor och PECS, som ér ett
bildkommunikationssystem.

— Bertil ljudar mycket, vi tolkar hans kroppssprak och det fungerar
ganska bra. Vi vet ju att vi maste jobba med fler hjalpmedel. Det
hénder ofta att Bertil kommunicerar med oss och vi inte forstar vad
han menar, sédger Urban.

Bertil kan bli ganska frustrerad om han inte fir som han vill och da
visar han det tydligt. Men det blir séllan nagra utbrott.

— I en period dgnade han sig at sjdlvskadebeteende. Han klimde
sina fingrar under bordet, men efter en tid slutade han. Han har
ocksa haft en del skrattanfall men det har kommit och gatt, sdger
Urban.

Bertil ar vildigt kdrleksfull och har en stor empatisk formaga. Han
visar det genom att vilja vara nira och gosa pa morgonen och pa
kvéllarna. Han kan ocksa bli véldigt radd och orolig och da
“klyker” han sig (far kvéljningar men kréks inte).

— En géng satt jag och var ledsen och forsokte att inte visa for
barnen att tdrarna rann. Da tog Bertil ett par servetter och gav till
mig. Han ldser av ens kénslor vildigt véil. En annan gang nér vi var
stressade kom “’klykningarna” for att han s tydligt kdnde av
stimningen, sdger Maria.

Kommunikation och beteende

— Ofta tinker vi att beteende dr ndgonting negativt, men i
sjidlva verket ir beteende kommunikation. Vi méste se pa det
som nigot nodvindigt, siiger Heidi Elisabeth Nag, som ir
specialpedagog vid Frambu kompetansesenter for sjeldne
diagnoser i Norge.

Frambu #r en systerorganisation till Agrenska som ligger i nirheten
av Oslo. Det ér ett kompetenscenter for séllsynta diagnoser, som
samarbetar med Agrenska inom en del omréden.

Beteenden hos personer med Angelmans syndrom

Typiska uppforanden hos personer med Angelmans syndrom é&r en
ovanlig 6gonkontakt, upprepade “flappande” handrorelser och ett
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avvikande socialt beteende, som ofta tolkas som ovanligt positivt. I
tva olika brittiska studier har man tittat pd beteenden hos personer
med intellektuell funktionsnedséttning kopplat till olika diagnoser.
De visar att hos 70 procent av individerna med Angelmans
syndrom finns uppforanden som ér typiska for svérigheter inom
autismspektrat.

— Det finns en risk for att beteendet kan feltolkas och diagnostiseras
som autism. Konsekvenserna av det kan bli att man bortser frén
personens sociala och kommunikativa potential, sdger Heidi
Elisabeth Nag.

I studierna tittar man bland annat pa férekomsten av vissa
beteenden och dess omfattning bland personer med olika typer av
diagnoser. I gruppen, personer med Angelmans syndrom, &r det
vanligt med ett utdtagerande beteende (70 procent). Det &r relativt
f4 personer, jaimfort med andra diagnoser, som ger uttryck for
sjdlvskadebeteende (40 procent), hog grad av impulsivitet (30
procent) och hyperaktivitet (13 procent).

Det finns en stor variation kring aggressivitet hos personer med
Angelmans syndrom. Det skiljer s4 mycket som mellan sex och
attio procent mellan olika studier.

— Det stora glappet kan bero pa hur begreppet aggression
definieras. Barn med Angelmans syndrom har ett, ibland valdsamt
satt, att ta kontakt med andra. Det kan uppfattas som aggression i
vissa studier men inte i andra, sdger Heidi Elisabeth Nag.

I en leksituation kan till exempel ett barn reagera valdsamt pé
fordndring. Om den vuxne viljer att avbryta leken kan barnet visa
sitt missndje genom att sldss. Da dr det viktigt att forsta hur och
varfor barnets aggression uppkommer.

— Om en person slér dig gor det inte mindre ont om vi vet varfor.
Men det dr viktigt att veta fOr att rdtt kunna bemdta personen.
Aggressionen betyder i det hér fallet att barnet vill leka mer, sager
Heidi Elisabeth Nag.

Vad betyder barnens leenden?

De flesta barn med Angelmans syndrom uppfattas som glada pa
grund av att de ler mycket och ofta. Men det &r viktigt att ldra sig
att tolka barnens leenden for vad de &r. De skrattar bade nir det ar
roligt och nér de inte mér bra.

— Man har sett att skratt och leenden 6kar nir barnen har angest. I
en sidan situation &r det viktigt att veta hur barnet ser ut nir skratt
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ar bra och nér skratt inte ar bra. Det dr en signal pd ndgonting och
den vuxne maéste ldra sig att tolka det, sdger Heidi Elisabeth Nag.

Hur kan vi dindra pa ett beteende?

Vid en analys av orsaker till beteenden bor man alltid i forsta hand
utréna om problemet dr medicinskt. Alltsa att utesluta att personen
upplever smirta eller obehag. Har barnet kommunikationsproblem
ar det svart for det att berédtta att det har ont och var det har ont.
Andra orsaker kan vara sensoriska, det vill sdga att personen far for
mycket sinnesintryck. Negativa beteenden kan ocksa utlosas av
angest, frustration eller somnproblem. For att kunna dndra pa ett
beteende méste vi veta hur det har uppkommit.

— Uppforandet kan ocksa vara relaterat till barnets intellektuella
funktionsnedséttning. Hur vél barnet forstar och kontrollerar sina
egna kénslor och hur det uttrycker dem. Det dr viktigt att hjélpa
barnet att sitta ord pa kénslorna, sdger Heidi Elisabeth Nag.

Ibland géar det att stoppa ett negativt beteende innan det eskalerar.
Det dr dock bara mgjligt om man kan uppticka signaler pa att det
ar pa vdg. Det kan vara bra att arbeta systematiskt med loggbok och
anteckna hindelseforloppet. Detta &r inget som fordldrar ska gora
ensamma utan ta hjilp av alla som jobbar runt barnet.

— Det gér inte att ldra sig ndgot under det utatagerande skedet. Se
istdllet till att jobba med beteenden innan de sker, snarare dn att
analysera konsekvenserna av dem, sdger Heidi Elisabeth Nag.

En onskan att kommunicera

Negativa beteenden eskalerar for att personen inte kan uttrycka sin
frustration pa nagot annat sitt. Darfor bor fokus laggas pa
sprakmiljon och kommunikationstraning; att lyssna pa vad
personen har att sdga. Till hjdlp finns AKK, alternativ och
kompletterande kommunikation. Det dr aldrig for sent att borja
anvinda kommunikationshjdlpmedel, men det kriver att den vuxne
har talamod.

— Om du vill att barnet ldr sig franska och du bara pratar svenska sa
kommer barnet aldrig att ldra sig franska. Da maste man fortsdtta
prata franska med barnet. Till slut kan det lossna. Det finns
mdjligheter. Jag har sett personer med Angelmans syndrom
anvinda avancerade kommunikationshjdlpmedel som PODD#*,
sager Heidi Elisabeth Nag.
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*PODD ar en kommunikationsbok som &r uppbyggd efter den
sprakliga utvecklingen och ger mojlighet till avancerad
kommunikation.

Fragor till Heidi Elisabeth Nag:

Virt barn blir ledset om ndgon annan dr ledsen, hur ska vi
reagera pd det?

— Det dr inte sd ovanligt att barn med intellektuell
funktionsnedsédttning dr bra pd att visa empati och iklé sig andras
kénslor. Det 4r ett vildigt bra lage att ldra, visa och forklara. Satt
ord pa kénslorna.

Hur ska jag fi barnet jag jobbar med att borja svara pd niir jag
anvinder kommunikationshjilpmedel?

— Ibland nér vi aldrig ldngre &n att det dr vi som anvénder tecken
och bilder och att barnen inte svarar. Men de forstar, och det ar
viktigt att fortsdtta. Du ska vara modell. Prata och visa pa det sprak
som barnet ska svara pa. Om barnet inte gor det betyder det inte att
barnet inte forstar.

Andra vuxna reagerar ofta pd nir personen med Angelmans
syndrom som jag jobbar med skrattar. Da kan beteendet eskalera,

hur ska vi gora?
— Ett bra rad &r att ha med en lapp dér det stér att den hir personen

har Angelmans syndrom och skrattar bade nér hen ir glad, orolig
och stressad.

Motorik och aktivitet

—Vi som ir fysioterapeuter inom habiliteringen forsoker fa era
barn att bli sa duktiga motoriskt som maojligt. Det gor att de far
mindre svirigheter och smirtproblematik i framtiden, siger
Linda Rahm som ir fysioterapeut p4 Barn- och
ungdomshabiliteringen i Vistra Frolunda.

Vid ett besok pa habiliteringen gors en grovmotorisk kontroll som
behandlingen sedan utgér ifran. Fysioterapeuten tittar da till
exempel pa hur vil barnet kontrollerar huvudet, rullar, sitter,
kryper, star och gér. De allra flesta besitter kroppens alla motoriska
funktioner redan i feméarséldern. De fardigheterna utvecklas sedan
med tiden.
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Fysioterapeutens beddmningar gors pa olika nivaer. Hen tittar pa
kroppsfunktion och kroppsstruktur, men ocksa pa aktivitet och
delaktighet.

— En intellektuell funktionsnedséttning innebér ofta motorik
nedséttningar i varierande grad. Darfor ar det viktigt med rétt
forvantningar. Det géller att se pa det som en helhet, sdger Linda
Rahm.

For barn med Angelmans syndrom bor man gora en
rorlighetskontroll av lederna. Det dr ndgot som ocksa ska foljas upp
regelbundet, atminstone vartannat ar. Férutom motorik-kontroller
foljer fysioterapeuten upp barnens aktivitet i hem- och
forskolemiljo.

Triningen ska vara funktionell

— Idag arbetar vi med funktionell trdning, alltsd att barnet Gvar i
vardagliga aktiviteter utefter sina individuella forutséttningar, sdger
Linda Rahm.

En viktig uppgift for en fysioterapeut &r att hjilpa till att hitta
fritidsaktiviteter och traning som barnen tycker om, dir de kan fa
bade fysisk rorelse och social interaktion med andra.

— Jag forsoker leka in trdningen med barnet, darfor dr det viktigt att
fordldern beréttar for oss vad barnen tycker om att géra. Det ér
precis som for oss vuxna, det gér inte att trina om det inte dr roligt,
sdger Linda Rahm.

Barn med Angelmans syndrom har ofta svért med grov- och
finmotoriken, koordinationen och balansen.

— Ridning &r en valdigt bra traningsform for barn som ar
muskelsvaga. Histens rorelser stimulerar normala gangrorelser och
muskelspdnningen trdnas ndr man forsoker hélla sig kvar pa histen,
sdger Linda Rahm.

Bad- och basséngtrining dr ett annat exempel. I vatten trdnar man
inte bara musklerna utan #ven vattenvana. Overaktiva barn mér bra
av att trina avslappning i vatten vilket ocksa kan vara bra for
somnproblematik. Lungkapaciteten dr ocksa bra att trdna upp
genom att 6va pa att andas mot ett motstdnd. Langsamt blir
lungorna, genom trining, béttre pa att transportera upp slem och
SNOT.

— I vatten kan man till exempel tréna lungkapaciteten genom att
lata barnet stinga munnen och blasa bubblor under vattnet, sager
Linda Rahm.
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Positionering som aktivitet

Utover rorelsetrianing dr det ocksa bra for barn som &r hypotona att
stretcha musklerna. Om barnet sitter mycket i rullstol kan det fa for
korta muskler pd baksida lar. Ortosbehandling kan vara ett sett att
genomfora langvarig tojning.

— Det dr viktigt att tainka pa hur barnet sitter, star och ligger under
hela dygnet, sédger Linda Rahm.

Statrdning dr ocksa bra dven for barn som kan g& men sitter mycket
i rullstol da det starker hoftmuskulaturen. Det hjilper kroppen att
trina bade muskler och skelett, samt 4r bra for mag-och
tarmaktiviteten. Statrdning kan ocksa ha positiv effekt mot skolios.
— Vi dr gjorda for att std och gé och att komma upp, det paverkar
hjértat positivt. Det &r viktigt att kombinera statrdningen med nagot
roligt, som att pyssla, sdger Linda Rahm.

Ett barn som &r hypotont i bdlen kan ha fordel av att ha en korsett
nér det sitter 1 skolan. Eftersom det gér &t mer energi att hélla
kroppen uppe om man dr muskelsvag, sa kan det extra stodet
innebdra att barnet kan vara mer aktivt med hander och huvud.

Rorelse i vardagen

Den bésta trdningen dr den som blir av. Genom att anpassa sina
vardagssituationer kan man skapa utmanande aktiviteter som
stimulerar barnet till mer rorelse. Traning kan till exempel vara att
ta trapporna istéllet for hissen, parkera bilen ldngre ifrdn forskolan
eller att ga ut i naturen pé helgerna.

— Se ocksa till att de som jobbar med avlastning for familjen &r
aktiva under tiden de dr med barnen, sdger Linda Rahm.

Alla barn behdver ha en rolig och motiverande fysisk aktivitet
minst en timme om dagen. Vi vuxna behover gé tiotusen steg om
dagen men barn behdver ga femtontusen steg.

Hjilpmedel for okad aktivitet

De hjdlpmedel som barn med funktionsnedséttning har tillgang till
utvecklas hela tiden. Malen med hjdlpmedlen &r att kompensera for
de motoriska svarigheterna och trdna barnens fardigheter, 6ka deras
delaktighet och vélbefinnande samt att forbittra och vidmakthéalla
barnets kroppsliga funktioner.

Ett hjdlpmedel skrivs ut efter att fysioterapeut eller arbetsterapeut
har kartlagt och bedomt barnets behov och dérefter anpassat
produkten. Gang- och stahjdlpmedel ligger inom fysioterapeutens
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omrade och arbetsterapeuten skriver ut rullstolar, toalettstolar och
kommunikationshjilpmedel. Ortopediska hjadlpmedel som ortoser,
korsetter och inldgg far man oftast hjélp med pa ortopedtekniska
mottagningen.

Fragor till Linda Rahm:

Hur ska man géra for att fa igang trining kopplat till aktiviteter?
—Sétt pa barnet en stegmétare och kolla av vardagsmotionen.
Parkera langre bort och ta trapporna istéllet for hissen. Leta efter
motiverande vardagsmotion och forsok att engagera hela familjen i
aktiviteter. Se ocksa till att assistenter eller avlgsare dr aktiva nir de
ar med era barn. Forsok aktivera forskolor och skolor i traningen.

Hur kan man forhindra att barnet sitter mycket i skriddare?
—Det behover inte vara skadligt eller finnas nadgon
smértproblematik med skrdddarstillning. Positionering &r viktigt
och ibland kan man behova ta till en skena for att fa det bra.

Vir son har en gdstol men slipar efter med foten? Hur ska vi
gora?
—Det kan behdvas en skena pa foten for att 4 hjilp med ett béttre

gdngmaonster.

Hur kan man avhjilpa att barnet gdar mycket pa ta?

— Forsok att bryta sé tidigt som mojligt. Det behover inte vara
ndgon fara med tdgang och det kan 16sa sig av sig sjdlv. Prova
skenbehandling eller seriegipsning med hjélp av Ortopedtekniska.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser, diribland Angelmans
syndrom. Under vistelsen p4 Agrenska har barnen ett eget
anpassat program, med aktiviteter som ska bidra till att stiirka
deras delaktighet och sjalvkinsla. Barnteamet ir noga med att
anpassa innehallet si att dagens aktiviteter blir optimala for
varje barn.

Barn som har Angelmans syndrom har olika kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svérighetsgrad. Dessa leder 1
sin tur till olika funktionsnedséttningar. Det dr dérfor viktigt att
alltid se varje individs behov. Med detta som utgangspunkt har
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veckans program for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov forenar personer med samma
diagnos &r alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgér vi frdn vid alla mdten hiir pd Agrenska,
sdager Bodil Mollstedt, som dr specialpedagog och arbetar 1
Agrenskas barnteam.

Infor en familjevistelse ldser personalen in medicinsk information,
dokumentation frén tidigare vistelser och samtalar med fordldrar
om barnen med diagnos. De féar ocksa information frdn barnens
skolor. Direfter skriddarsys veckans aktiviteter med barnen. Aven
syskonen fér ett eget program.

— Barn med Angelmans syndrom har inte bara olika symtom, de
forekommer ocksa i varierande svarighetsgrad. Vi behdver ha
kunskap om diagnosen rent allmint men ocksé specifik kunskap
om individen fOr att hitta aktiviteter som fungerar bra, sidger Bodil
Mollstedt.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska ér att barnen
ska kénna sig delaktiga. Detta utgar ifrdn ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hdlsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och funktions-
nedsdttning. Modellen tar hdnsyn till kroppsliga, personliga och
omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. De ér alla lika
viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och for hur
delaktig en person kan kénna sig. Eftersom en funktionsnedsattning
ofta dr bestdende, blir de omgivande faktorerna mycket viktiga.

Att stérka barnens sjdlvkénsla och sociala samspel dr viktiga
malsdttningar under veckan. Det gor man genom att genomgéende
ha en tydlig struktur i aktiviteter och miljo. Mdjligheterna till
delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska hidnda och vilka
forvéntningar han eller hon har pé sig.

— Vi dr noga med att tydliggdra véra aktiviteter och vélja sddana dar
alla kan delta pé sina egna villkor. Den hir veckan har det varit
extra mycket sdng och musik, sdger Bodil Mollstedt.

En viktig aspekt under alla familjevistelser pd Agrenska ér att ge
barnen mojlighet att trédffa andra som dr i samma situation. I de
motena kan de kénna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
Programmet pa Agrenska ir ocksd utformat for att bidra till att 6ka
barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess konsekvenser.
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Sarskilda mal

Manga barn med Angelmans syndrom mar bra av en lugn miljo,
fasta rutiner och tydlig struktur. Dérfor dr en malsattning att utifrdan
barnets forutsdttningar ge mojlighet till delaktighet i aktivitet.

— Vi har bland annat bildscheman 6ver vad vi ska hitta p4 under
dagen. Da ser barnen vad vi ska gora och i vilken ordning. Barnen
har en samling varje morgon och veckans dagar har alla fatt en

egen firg och en egen doft, som barnen fér lukta pé i en doft-flaska.

Det underléttar uppfattningen av vilken dag det &r, hur mycket som
ar kvar av veckan, och stimulerar dessutom den kognitiva
formagan, sdger Bodil Mollstedt.

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjilvstindiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krivande. Det gor att
bade grov- och finmotoriska formagor tranas under lekar och
aktiviteter. Gruppen dr bdde inomhus och utomhus, pa stranden,
lekplatsen eller i skogen. De jobbar med skapande aktiviteter dd
barnen far mala. Lek och rorelsesanger ér ett viktigt inslag.
Individuellt anpassade arbetsuppgifter och tidshjdlpmedel hjélper
till att skapa tydlighet. Tanken &r att alla aktiviteter ocksa ska
kénnas roliga for barnen sé att deras motivationsniva halls uppe.
Personalen dr noga med att vara lyhord infor barnens trotthetsniva
och ldgger in extra tid i schemat dar det behovs.

— Nér koncentrationen och mdjligheten att fdnga fokus &r kort ar
snabba aktiviteter viktiga. Genom att erbjuda aktiviteter som
barnen kédnner igen, men ocksa att viga utmana genom aktiviteter
som stimulerar och vécker lust ser vi en positiv inverkan pé hela
individen, sidger Bodil Mollstedt.

En utmaning hos barn med Angelmans syndrom &r sprdk och
kommunikation, eftersom flertalet saknar tal. For att stimulera och
uppmuntra kommunikation ir personalen pa Agrenska lyhord, ger
barnen tid och invéntar bekréftelse. De anvénder kroppssprék,
bildstdd och tecken som stod for att kommunicera med barnen. —
Samma personal dr med barnet hela veckan for att lira kdnna
barnets sitt att kommunicera. Vi dr mana om att invénta och ge
bekriftelse pd barnets signaler, sdger Bodil Mollstedt.

Att stimulera alla kroppens sinnen &r ett viktigt komplement till
kommunikationen. Musik och olika rytminstrument &r viktiga
inslag under veckan. Barnen far ga in i upplevelserummet dér bade
syn och horsel stimuleras. Det kan ocksd handla om talande bocker

Dokumentation nr 598 © Agrenska 2019

30



Angelmans syndrom

och andra inspelningsbara hjdlpmedel eller foremal som é&r roliga
att kdnna pa.

—Varje morgon traffar barnen Kalle kanin. Barnen far knacka pa
véskan och Kalle kommer fram. Forsta dagen dr Kalle sd nervds att
han knappt vdgar titta men han hélsar pa alla barnen. Kalle har med
en aktivitet varje dag. Till exempel fiska sdnger, sdger Bodil
Mollstedt.

Skolans stod — elevens rittigheter och skolans skyldigheter

I skollagen betonas barnens ritt till anpassat stod. Lagen garanterar
alla elevers ritt att utvecklas sa langt som mgjligt utifran sina egna
forutséttningar. Rektorer ér skyldiga att utreda om en elev behdver
sarskilt stod. Om sa ér fallet ska ett dtgardsprogram upprittas. I det
ska det tydligt framgé vilka mélen ar och hur de ska uppnas.

Atgirder som kan bli aktuella ir exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjélpmedel, pedagogiskt stod eller en anpassning av elevgruppen.
Atgirderna — eller beslut om att inte gora ett dtgirdsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjélv 6nskar.

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

Habiliteringen, Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM
(spsm.se) eller kommunens resursteam kan hjélpa till med
radgivning. Myndigheterna ska arbeta for att frimja ett gott
samarbete med barnets fordldrar.

Liis mer om vilket material som anvinds pd Agrenskas webbplats:
agrenska.se

Ovriga linktips:

skolappar.nu

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

mtm.se — Myndigheten for tillgdngliga medier (talbécker,
punktskrift och ldttldst material)
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Bertil gar i sarskolan

Syskonrollen

Angelmans syndrom

Bertil gick kvar ett extra &r pa forskolan innan han borjade pa
sarskolan ddr han gar nu. Det gjordes en neuropsykiatrisk utredning
innan men for Maria och Urban var sirskolan ett givet val.

— Det behovde vi aldrig diskutera, utan det kéndes sjélvklart. Bertil
hade det ritt jobbigt i borjan pa forskolan s vi ville att han skulle
fa en lugnare milj6, sdger Urban.

Bertil trivs bra bade i skolan och pa fritids. Ett par dagar i veckan
ar han lite langre pa fritids vilket har underlattat mycket for
familjen.

— Dé kan de trana med Bertil och vi kan bara vara nir alla kommit
hem. Da behdver jag inte ha déligt samvete for att jag inte hinner
med, sdger Urban.

Bertil dr en social kille. Han gillar att vara med andra barn och att
titta pd nér de leker. Det gér fyra barn i Bertils klass och av dem é&r
han piggast och rorligast. Darfor 4r han med pa idrotts- och
musiklektionerna med andra klasser.

— Eftersom han gillar musik och att vara med andra barn far han
extra musiklektioner i skolan, sdger Maria.

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behover kunskap,
nigon som lyssnar pa dem och mdjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning pa omradet och
erfarenheter frin Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har 1 livet.
Den dr ofta livets ldngsta och innehéller ndstan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kdnner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
maste hitta ett sétt att forhalla sig till den, sdger Samuel Holgersson
som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar féljande:
e Syskonen har ofta en bristféllig kunskap om sin

brors/systers diagnos och fordldrarna dverskattar ofta hur
mycket de vet om den.
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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 innebér.

e Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen foréndras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Syskon maste f4 mojlighet att stélla sina egna frigor angéende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

— Informationen gar ofta via fordldrarna, men var erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med
sina fordldrar om, sdger Samuel Holgersson.

Det ér vanligt att syskon bér pd fragor de aldrig vagat stélla till
ndgon. En del ar rddda att funktionsnedsdttningen smittar, andra har
en kénsla av skuld och tror att de sjilva 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 ként
skuld 6ver i minga ar. Och en pojke frdgade om hans harda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och
bekriftade. De maste kinna att de ocksa far egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besta av tid som “’&nda blev 6ver”. Detsamma géller for
fordldrarnas uppmairksamhet.

— Ett barn beréttade att hon fatt hogsta betyg 1 skolan och att
fordldrarna sa ’bravo’ nér de fick veta. Men nir hennes sjuke
lillebror larde sig att lyfta en mugg sjilv stilldes det till med
tartkalas. Aven om flickan forstod varfor det blev sa olika
reaktioner kéndes det ordttvist.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjélp. De har
ménga varfor-frdgor och behdver svar som anpassats efter deras
niva.

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

— D4 dr det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssétt. Det
kan vara att siga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra
att sdga 'min brorsas svaga muskler’ eller "kramp’ istéllet for
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epilepsi.

Aldre syskon tar ofta p4 sig ansvar for att forildrarnas ska orka. De
funderar ocksé Over arftlighet och existentiella frdgor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det. En del
kénner skuld dver att vara friska.

— I tondren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jimnas ut och man kanske hittar pd saker
tillsammans. For en person som har ett syskon med
funktionsnedséttning kan det da bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det ir en fin
relation, dr den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Samuel Holgersson.

Kunskap, kdnslor och bemistrande

Under familjevistelserna p& Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kinslor och
bemistrande.

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det dr ofta littare for dem att formulera frégor i
grupp, som sedan besvaras av en lékare, sjukskdterska eller annan
kunnig person.

— Vi beréttar ocksa att de sjdlva inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjdlper dem med strategier for hur de ska
hantera fragor frin omgivningen. Nir de dker frdn Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

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

— Om vi vuxna séger ’det dar behover du inte tinka pd’ eller ’oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kénslor &r
forbjudna. Det blir inte bra. Det dr béttre att bekrifta barnets tankar
och prata om vad kénslorna star for, siger Samuel Holgersson.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pd sddant
som kan kallas for ”daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg dver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med p& samma sitt som ens kompisar leker med
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sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att bira.

Under vistelsen p4 Agrenska far syskonen gora en berittelsebok,
som handlar om deras kéinslor och tankar infor att ha ett syskon
med Angelmans syndrom.

— Det ér deras egen bok, som de sjdlva viljer om de vill visa for
fordldrarna eller inte. Men vér tanke &r att boken ska kunna fungera
som ett underlag for bra samtal ihop med fordldrarna. Den kan bli
en brygga till imnen som ibland kan vara svéra att prata om.

Vad siger syskonen?

I intervjuer beréttar syskon till barn med funktionsnedséttning att
de gloms bort ibland, och fir mindre uppmaérksamhet dn brodern
eller systern som har en diagnos. Ibland fragar ldrarna i skolan
oftare "hur mdr din syster/bror?” an ”hur mar du?”, vilket kan
bidra till den kénslan. En del tycker det &r trikigt att ofta behova
avbryta roliga aktiviteter pa grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge ndgra svar pa, men ofta dr det bittre att
fundera tillsammans med barnen 4n att inte berdra dmnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli.

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

Syskonen beskriver ocksa ménga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsittning. De lar sig tidigt att
respektera olika ménniskor, att ta ansvar och vara sjilvstindig,
kidnna empati och forstielse, samt att sétta saker i perspektiv.

— Det dr ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
ndmner manga att det dr hirligt att f4 ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
syskonkompetens.se

Pa webplatsen finns bland annat samtalsverktyg och ldistips. Ddr
finns ocksd filmer som illustrerar olika situationer och
fragestdllningar. Bland annat filmen om Ludwig som har
artrogrypos, och hans syskon Lilly och Leon. ~Alskar ni honom
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Bertil far ett syskon

Angelmans syndrom

mer dn mig?” undrar Lilly ndr storebror far mer uppmdrksamhet
och hjdlp av fordldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

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

Sex veckor efter att Bertil fick diagnosen Angelmans syndrom
skulle lillasyster Olivia fodas. D4 hade Bertil borjat forskolan.

— Det var ett aktivt val att forsoka fa ett syskon och jag tror att hon
kom vid precis ratt tillfalle. Vi har haft sé stor glddje av Olivia,
sarskilt Bertil, sdger Maria.

Hon och Urban gjorde ingen fosterdiagnostik. Bertils syndrom
orsakades av en nymutation och risken att fa ett till barn med
samma diagnos var vildigt liten men det visste dem inte da.

— Vi tinkte att blir det en till Bertil sa blir det anda helt fantastiskt.
Jag hade nog haft det tuffare om vi hade véntat med att skaffa ett
syskon, sédger Maria.

Niér Olivia foddes hade Bertil inte fatt ndgon diagnos.

De forsta aren gick Bertil och Olivia pa en vanlig forskola. Bertil
hade en resurs, men Maria och Urban upplevde att resursen ofta
gick &t till annat och skillnaden mellan Bertil och de andra barnen
blev storre och storre. Nar Bertil var fem ar flyttades syskonen till
en anpassad forskola. Att Olivia flyttades med berodde mest pa
praktiska skal.

— Dér dr mindre barngrupper och mer personal med erfarenhet av
olika funktionsnedséattningar, sdger Urban.

Urban jobbar heltid. Det har varierat lite under aren hur mycket
Maria har jobbat men nu jobbar hon 60 procent och hon och Olivia
har en ledig formiddag i veckan ihop.
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— Det har varit viktigt att ge Olivia lite egen tid. I perioder dr det
mycket mdten och habiliteringsbesok kring Bertil och dé ar det
svart att racka till, sdger Maria.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sérskilda behov tidigt har
kontakt med tandvirden, giirna med en barntandvards-
specialist. Om det finns svarigheter med tal, sprak och édtande
behovs aven kontakt med logoped.

Det séiger overtandlikare Marianne Lillehagen och logoped
Helmine Bratfoss, som arbetar pa Mun-H-Center i Géteborg.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amundén.
Det ér ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhilsa och
munmotorik hos personer med séllsynta medicinska och
odontologiska tillstdind. Kunskapen sprids for att bidra till ett béttre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhdriga.

I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for sillsynta
medicinska och odontologiska tillstind som ror munhélsa, i Umea
och 1 Jonkoping

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska triffar Mun-H-Center manga
personer med olika funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter
godkinnande frin forildrarna under Agrenskas familjevistelser gor
en tandldkare och en logoped en dversiktlig undersdkning och
beddmning av barnens munforhallanden. Observationerna,
tillsammans med information som foérdldrarna lamnat, stélls
samman i en databas.

Kunskap om sillsynta diagnoser sprids via webbplatsen
mun-h-center.se, samt via MHC-appen och pa Mun-H-Centers
facebooksida och youtube-kanal.

Tand- och munvérd for barn och unga med sérskilda behov
Det dr en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhilsa kan bevaras. Att komma igdng med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bor anvidnda fluortandkrdm. Tandvarden
rekommenderar forédldrar att hjilpa sina barn med tandborstningen
och borsta tvé ginger om dagen. For att underlétta tandborstningen
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tipsar Marianne Lillehagen om att std bakom barnet och anvinda
den egna kroppen som stdd.

— D4a kommer man at béttre och det blir léttare att borsta.
Alternativt kan man lata barnet ligga ner pa en sing.

Niér nya kindtdnder kommer 4r det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att f4 hal. Det finns manga olika typer av hjdlpmedel
som kan underldtta munvérden. Tandvardspersonalen hjélper till att
individuellt prova ut 1dmpliga hjdlpmedel.

Vid érliga undersokningar pa tandklinik dr det viktigt att
tandldkaren far kdinnedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, da det kan péverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for skador pa tdnderna. Kontroll av
bettutveckling, kdkleder och kikmuskulatur &r ocksé viktig att
utfora, forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott och
tander. Ett eller tva dterbesok mellan de ordinarie besoken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tanderna.
For barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sérskilda
tandkrdmer utan smak. Det finns ocksa tandkrdmer som inte
skummar sa mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sdrskilda behov ett anpassat
tandvardsomhéandertagande.

Munhilsa vid Angelmans syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behover inte —
forekomma hos personer med Angelmans syndrom:

¢ Nedsatt munmotorik pé grund av hypoton muskulatur

e At och dricksvarigheter

e Stort tugg- och bitbehov

e Tandgnissling

e Rikligt salivlickage (6kad risk for karies vid medicinering)

e Manga saknar tal och har behov av alternativ
kommunikation

Under veckan undersoks barnens tdnder och munnar bade for att
stotta barnets munhélsa men ocksa for att bidra med information
om munrelaterade symtom hos barn med Angelmans syndrom.

— Idag har vi sett vélskotta munnar. Vi har ocksa sett forekomst av
glesstillda tidnder, underbett och att vissa har haft svirigheter att
delta i tandvardssituationer, sdger Marianne Lillehagen.
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Att tdnka pa for barn med Angelmans syndrom:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets syndrom.

e Forbered barnet pé tandvardsbesoket, garna med hjélp av
bildstdd (Anvéndbara bilder finns pa bildstod.se, och kom-
hit.se)

e Forebyggande tandvéard — egenvérd. Anvind girna speciella

hjialpmedel sdsom tandborsten Colis curve och bitstod.

e Anvind tandkrdm med fluor. Det finns smakfri-,
bakteriedodande- och tandkrdim med extra flourid.

e Om barnet behover narkos vid tandlédkarbesok sd finns
mdjligheten till samplanering med andra medicinska
undersokningar. Detsamma géller f6r sdvningar av
medicinska skél, dir behov av tandundersdkning/ behandling
finns. Kontakta din tandlékare om barnet ska sovas.

Munmotorik vid Angelmans syndrom

Niér det géller barn med Angelmans syndrom har personalen pa
Mun-H-Center sett att ungefir 80 av de 96 barn och vuxna som
observerats har 6ppen mun i vila. Manga har 1ag tonus i lappar och
tungan. Det innebdr ocksé att barnen har en nedsatt rorlighet i
tungan och dérfor svarigheter att styra munnens rorelser.

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, dta och kontrollera saliven. Hos barn som har motoriska
svarigheter dr ofta &ven munmotoriken paverkad, sdger logoped
Helmine Bratfoss.

Orsaken till délig salivkontroll (dregling) &r néstan aldrig for hog
salivproduktion. Istéllet kan det bero pa forsvagad muskelstyrka i
ansiktsmuskulaturen, eller pd sittstillning och huvudhallning.

— Att se Over sittstillningen och tréna oralmotoriken kan ge goda
resultat. Nér det inte hjélper kan man ta till medicinering.

Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsférmdga, sug-tugg- och
svaljformdaga och munmotorisk formdga hos barnet.

— Det dr viktigt att veta att alla barn har rétt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska aldrig ndja sig med
forklaringen att svarigheterna ’ingér i sjukdomen’, séger Lisa
Helmine Bratfoss.
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Logopeden kan ocksa ge rdd angdende matning och dtande,
beddma hur barnet bést trdnar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk trdining. Syftet med den oralmotoriska behandlingen
kan vara att minska salivlackage, forbéttra dtandet samt vid behov
oka eller minska kénslighet i munnen.

— Det kan 1 sin tur underlétta for mojligheterna att ta hand om
tanderna, som ju ska halla hela livet. Det kan bli léttare att borsta
tanderna och att besoka tandvérden, sdger Helmine Bratfoss.

Viktigt med ett fungerande dtande

Tuggandet ar viktigt for ett sikert dtande, eftersom det gor att vi
svéljer lagom stora bitar och inte sétter i halsen. Viljan att dta
paverkas av aptit, illamaende, andning, allméntillstind och hur
personen upplever mat och dtande. Formdgan att dta kraver god
funktion for att kunna tugga, suga, svilja och dricka. Logopedens
atgédrder for ett forbattrat dtande kan vara medicinsk,
kompensatorisk eller innebéra traning av sjélva funktionen.

— Sjélva édtandet dr det vi ser, men processen engagerar egentligen
manga delar av kroppen, sidger Helmine Bratfoss.

Olika hjélpmedel kan underlétta dtande och drickande. Man kan
ocksa anpassa kostens konsistens. Vid stora problem, exempelvis
vid upprepade luftvagsinfektioner eller radsla for att sétta 1 halsen,
kan en svdljningsutredning vara bra. D4 utreds barnets formaga att
svélja.

— Forutom att tréina oralmotoriken, anpassa kosten och se 6ver
matningsteknik och sittstdllning finns dven ladkemedel, exempelvis
mot reflux, som kan hjélpa. For vissa personer kan kirurgiska
ingrepp ocksa bli aktuella.

En del barn med Angelmans syndrom har gastrostomi (“knapp pa
magen”). Det &r viktigt att komma ihdg att skota munhilsan precis
som tidigare dven om barnet inte dter genom munnen, liksom att
stimulera munnen for att motverka dverkénslighet i munhélan.

— Ménga barn uppskattar att fi smakupplevelser &ven 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
1, sdger Helmine Bratfoss.

Bitovanor, att bita pa exempelvis kldder eller hdnder, ar relativt
vanliga.

— Det lilla barnet uppticker viarlden med munnen, som ér ett viktigt
centrum for sinnesupplevelser. Att fortsdtta med sddana vanor upp i
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dldre &ldrar dr ndgot vanligare hos den hir gruppen én hos andra,
sdger Helmine Bratfoss.

Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel lindra smarta i
munnen eller handla om sjdlvstimulering som upplevs som positiv
for barnet. Det dr darfor viktigt att forsoka ta reda pa orsaken innan
man beslutar om eventuell behandling.

Som fordlder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. D4 kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlikare, logoped, oralmotoriskt
team eller nutritionsteam.

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

Sambhallets stod

Louise Jeltin arbetar pa Agrenska, bland annat med
planeringen av familjevistelser och med personlig assistans.
Hon informerar om vilket stod som finns att fi for personer
med funktionsnedsittning.

Forsikringskassan

Forsdkringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med

ett omvardnadsbidrag, som du kan fa om du har ett barn med
funktionsnedséttning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som ditt barn behdver utover det som dr vanligt for barn i
samma alder utan funktionsnedséttning.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsdkringskassan
bedomer barnets totala behov av omvérdnad och tillsyn efter samtal
med fordldrarna. Om familjen har flera barn med funktions-
nedsdttning kan fordldrarna som mest fi ett helt omvéardnadsbidrag
per barn. Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen
justeras vid varje arsskifte.

Nytt dr ocksd att merkostnadserséttning numer &r en separat
ersittning. Forut blev ju merkostnaden en skattefri del i
vérdbidraget.

Ibland kan det finnas behov av att ansoka om tillfdillig
fordldrapenning (TFP) Det kan en fordlder fi om barnet ar sjukt
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och man maéste avsta frin arbete. Det gér att ans6ka om TFP fram
till dess att barnet fyllt 12 ar. Det finns ocksa sdrskilda
bestimmelser kring TFP for barn med funktionsnedsittning. D& gér
det att f4 TFP dven nér barnet har fyllt 12 ar. Om barnet omfattas av
LSS gar det att f4 dven nér barnet fyllt 16 ar.

Skollagen 1 kap 4

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgirdsprogram ska upprittas for hur eleven ska
klara kunskapsmal och vilket stod som krévs. Det dr rektorns
ansvar att eleven far ett atgdrdsprogram om det behovs.

Enligt skollagen ska skolan ta hinsyn till elevers olika behov
Elever ska ges stdd och stimulans sa att de utvecklas s langt som
mojligt. Skolan ska striva efter att uppvdga skillnader 1 elevernas
forutséttningar att tillgodogora sig utbildningen.

Anpassningar i forskola och skola
Exempel pa anpassningar i forskola och skola:

o Sirskilt schema over skoldagen

e Extra tydliga instruktioner

e Stod att sitta igdng arbetet

e Anpassade laromedel

e Nagon extra utrustning

e [Enstaka specialpedagogisk insats

o  Sérskilt stod

e Handledning/fortbildning av personal
e Resursperson/’assistent”

e Minskning/anpassning av elevgrupp
e Regelbunden specialpedagogiska insatser
e Anpassad studiegéng

Infor alla fordndringar ér det viktigt med forberedelser. Det géller
till exempel nér barnet borjar forskola och vid 6vergéngen fran
forskola till skola. Och vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor girna
studiebesok pé skolan om det finns osdkerhet om vilken som passar
barnet bist.

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

Forbered motet!
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— Som foridlder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
infor motet och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Det
kan till exempel vara bra att ha med skolskoterskan pd motet.

Ha en dagordning och bestam pé forhand hur lang tid motet ska
vara. For ett protokoll om vem som ska gora vad till nir. Boka en
ny tid for dterkoppling och uppfoljning av dtgirderna.

Vart vinder vi oss?

Den som dr missndjd ska i forsta hand vénda sig till skolans rektor.
I andra hand kan man vinda sig till ansvarig tjansteman eller
ndmnd i kommunen. Eller till Skolverket:

skolverket.se

Skolverkets upplysningstjinst: telefonnummer 08 - 527 332 00.

Undantagsbestidmmelsen

I skollagen finns en undantagsbestimmelse i 10 kap 21 § (tidigare
kallad Pysparagrafen). Den ger elever med funktionsnedséttning
rétt att undanta vissa delar i kunskapskraven och dndé fa godként
betyg. Formuleringen lyder: ”Om det finns sérskilda skal far det
vid betygsséttningen bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav
som eleven ska ha uppnatt. Med sirskilda skil avses
funktionsnedséttning eller andra liknande personliga forhallanden
som inte &r av tillfallig natur och som utgor ett direkt hinder for att
eleven ska kunna na ett visst kunskapskrav.”

LSS

Samhéllets stod utgar bland annat fran LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade). Det &r en réttighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor.

LSS ger stdd for insatser och sérskild service for personer...
...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand.
...med betydande eller bestdende begdvningsmassigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre
véld eller kroppslig sjukdom

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

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

Enligt Socialtjdnstlagen ska ménniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skil moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mdjlighet att delta i samhaéllets gemenskap och att leva som andra.
Darfor finns olika former av stod. Finns behov har man alltid rétt
att soka en insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare
eller kurator pa sjukhuset kan hjélpa till med ansdkan.

Exempel pi insatser inom LSS/SoL

Korttidsvistelse / stodfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade
till att ge anhoriga avldsning och mer tid for syskonen, men ocksa
till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och rekreation.
Tanken &r att barnet ska f& mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.

Avidsarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avlastning och till att utrétta drenden utanfér hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt.

Ledsagarservice

En ledsagare hjilper till med kontakter i samhéllet och kan f6lja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nir
funktionsnedsédttningen inte &r alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begiras per tillfille eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

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

Anhorigstod

Enligt Socialtjinstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksé
erbjuda stdd till anhoriga. Med anhoériga menas en familjemedlem,
(till exempel syskon, mor— och farfordldrar) eller en god vén till
ndgon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning.
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Som anhorig kan man fa mojlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller individuellt anpassat stod och fa tips, rdd och hjilp
med kontakter. Detta stod ska sokas hos kommunens
anhdrigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i olika kommuner.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsittning eller sjukdom behdver
hjilp att anpassa sin bostad ska fa sddan hjilp om de har lékarintyg
samt intyg frén arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansdkan gors till
kommunen. Frén den 1 juli 2018 géller en ny
bostadsanpassningslag. Storsta skillnaden jaimfort med tidigare ar
att den som har behovet ska soka sjdlv. Man fér inget bidrag om
behovet kan tillgodoses av hjdlpmedel, exempelvis ingen taklift
beviljas om det gar att anvinda golvlift. En annan nyhet &r att
regler vid om- och nybyggnation léttas. Det blir enklare att {4
bistand dven om tillgdnglighetskraven inte f6ljts vid om- och
nybyggnad. Detta giller om det inte dr den sdkande sjdlv som gjort
byggnationen.

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

Hit kan man vénda sig for att fa hjilp med stodinsatser
e Habilitering/kurator.
e LSS-handldggare.
e Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhorigstddjare i kommunen.
¢ Brukarstddcenter.
e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting ar skyldiga att uppritta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjédnstlagen och hélso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nir samordning efterfrdgas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dér
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen upprittas vid
mdten dér de professionella dr skyldiga att delta. Den kan goras nir
en person upplever att man behdver en samordning mellan olika
instanser.

Hjilpmedel

Hjdlpmedel skrivs ut for att forbattra eller upprétthdlla funktion och
formaga. De kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller forméga att klara det dagliga livet. Det
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géller dock inte produkter som dr vanliga i hemmet, som
exempelvis datorer.

Hjdlpmedel ér oftast landstingens ansvar och kriaver hilso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte dverklagas.
Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
hjédlpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Fonder

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

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situation.
do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa nitet

fk.se - Forsdkringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser
bostadscenter.se — Bostadscenter

boverket.se — Boverket

1177.se — Sjukvardsupplysningen

mun-h-center.se — Mun-H-Center

assistanskoll.se — Assistanskoll

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

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedséttning
anhoriga.se/ - Nationellt kompetenscentrum for anhdriga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas
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Personlig assistans

Angelmans syndrom

— For att fi en personlig assistent kriivs det att man har stora
och varaktiga funktionsnedsittningar och tillhor en av LSS

personkretsar.
Det beriittar Louise Jeltin som iir assistanssamordnare pa

Agrenska Assistans.

Assistentens uppdrag ar att hjélpa till med grundliggande behov
som &dtande, pa- och avkladdning, kommunikation och personlig
hygien. Behoven maste vara av praktisk karaktér — att behova hjilp
med aktivering, pAminnelser och motivation &r oftast inte
tillrackliga skil for att fa assistans.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
krévs att det behovs en tredje person for att kommunikation ska
vara mojlig. Den tredje personen behover ha ingaende kunskaper
om individen, funktionsnedséttningen och séttet att kommunicera.

Tillsyn rdknas som ett grundliggande behov bara om personen har
en psykisk funktionsnedsdttning, eller om det krivs ingaende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvérigheter eller
beteendeproblematik.

Det finns dven andra personliga behov som en person som fatt rétt
till assistansersittning for grundldggande behov har ritt till. Det
géller hjilp med att kunna delta i samhéllslivet genom till exempel
skola, fritidsaktiviteter eller arbete.

Ibland kan det vara aktuellt med dubbelassistans. Det kan man fa
rétt till for insatser som kréver att tva personer behdver hjélpa till
som resor eller forflyttningar. Men ocksé vid andra tillféllen om
bada assistenterna behover aktivt utfora ett kvalificerat arbete.

Vad riknas till fordldraansvaret?

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

— Tillsyn anses av Forsékringskassan helt hora till fordldraansvaret
tills barnet dr fem ar.
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Om de grundléggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoks assistanserséttning fran Forsdkringskassan.

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

Assistans i skolan och forskolan

I vissa fall finns skél till att ett barn har en personlig assistent dven i
skolan eller forskolan. Det géller till exempel i situationer...

... ddr barnets funktionsnedsittning skapar sérskilda svarigheter att
kommunicera med andra dn den personliga assistenten,

... nér det med hénsyn till personens hdlsotillstand ar viktigt att
den personliga assistenten finns till hands.

... ddr funktionsnedséttningen gor det sérskilt angeldget att
personen har ett starkt begrdnsat antal personer knutna till sig.

... dér personen behover tillgang till nagon som har ingdende
kunskap om honom eller henne och hélsotillstandet.

Hjilp med personlig assistans

Det finns ingen réttshjélp for den som vill 6verklaga
Forsdkringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS—mal i domstol. Men det finns jurister pa
assistansbolagen att himta kunskap och stéd hos.

Aven hos brukarorganisationer kan man f& hjilp:

e LaSSe Brukarstdodcenter (Vistra Gotalandsregionen),
telefonnummer: 031-841850

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

Bertil har en personlig assistent

Maria och Urban tycker att det har varit svart att hitta assistenter
som stannar. Just nu har Bertil en assistent som jobbar pa timmar
och ganska oregelbundet. Hos kommunen tycker Maria och Urban
att de har fatt bra stdd och framforallt en bra handldggare. Nu nér
Bertil ar lite dldre funderar de pé helgavlastning eller
korttidsboende. Det skulle ge familjen fler mojligheter.

— Inte bara for var skull utan ocksa for Bertils. D4 kan vi skdmma
bort Olivia och ge henne lite egen tid, Kunna traffa vanner, for
Olivias skull, annars blir vi ju alldeles siregna, sdger Urban.
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Det har varit tuffa &r for familjen. Nér Bertil fick sin diagnos kénde
Maria ett stort behov av att {4 hjélp och prata men det ville inte
Urban.

— Redan d4 hamnade vi olika i processen och det hinger
fortfarande kvar. Min bearbetning har kommit ldngre. Men det
senaste aret har Urban kommit l&ngt. Det dr viktigt att ha med sig 1
bakhuvudet att man ligger i olika faser. Det gér upp och ner hela
tiden. Vi véxeldrar, sdger Maria.

Maria och Urban har gétt p4 ménga samtal med psykolog och
kurator ihop. De har bland annat pratat om varfor de fortfarande
haller ihop.

— Det har hant mycket sen det var som vérst. Nu &r det inte som
vérst langre, men vi har haft det skittufft i perioder. Hade vi haft
det sa tufft utan Bertil hade vi kanske gétt isdr. Samtidigt &r det
syndromet som gjort att vi haft det s tufft. Det tir mycket men det
binder ocksa ihop, sdger Urban.

for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehiller for nirvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

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

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

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

Lds mer pd: socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/ovanliga-diagnoser
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sillsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av
en grupp forildrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ar en paraplyorganisation dir en méngd olika
diagnosforeningar finns representerade.

Forbundets uppdrag adr framfor allt att driva politiska fragor som ror
personer med funktionsnedséttning, att paverka och patala att
sillsynta diagnoser maste uppmérksammas och forskas kring.
Forbundets uppdrag dr framfor allt att driva politiska fragor som ror
personer med funktionsnedséttning, att paverka och patala att
sillsynta diagnoser maste uppmérksammas och forskas kring.
Forbundet trycker pé att personer med séllsynta diagnoser har rétt
till samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nér
det géller vard och behandling. De ska inte missgynnas pd grund av
att andra inte kénner till s& mycket om deras syndrom.

De 12 000 medlemmarna representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan ar vildigt olika. Gemensamt dr
att alla sjukdomar eller syndrom &r livslanga, obotliga och nédstan
alltid har genetiska orsaker.

Det idr sillsynthetens dilemma som forenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig, menar Elisabeth Wallenius.

Har hittar du Riksforbundet for sdllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Agrenska har under dren 2012-2018 drivit Nationella Funktionen
Sillsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av Socialstyrelsen och har
arbetat med samordning, koordinering och informationsspridning
inom omradet sillsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for
att 6ka kunskapen inom omréadet séllsynta diagnoser genom sin
webbplats nfsd.se och pa sociala medier (Facebook, Twitter och
Linkedin).
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En sammanfattning av dokumentation nr 598

De vanligaste symptomen hos personer med Angelmans syndrom ar
intellektuell funktionsnedsattning, ett speciellt beteende och motoriska
svarigheter. Somnbehovet hos barnen ir litet, de har svart att somna och
vaknar latt. De &r kdnsliga for sinnesintryck, har svart att koncentrera sig
och skrattar ofta.

Personer med Angelmans syndrom kan ofta inte uttala mer 4n ett par ord,
men forstdr ménga fler.

Det f6ds uppskattningsvis atta barn med Angelmans syndom i Sverige
varje ar. Man kénner till 300-400 barn och vuxna med diagnosen.

Behandlingen inriktas pé habiliterande insatser, att stodja barnen och
underlatta for funktionsnedsattningarna. Fasta rutiner och regelbundna
vanor fungerar bést. Specialpedagogiskt arbete kan ofta minska
barnets beteendeproblem. Frustrationen dver att inte kunna gora sig
forstadd kan bidra till att 6ka oron. Dérfor dr det viktigt att stimulera
spraket och anvénda alternativa kommunikationsvagar

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser
© Agrenska 2019
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