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Angelmans syndrom

ANGELMANS SYNDROM

Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik moétesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amundon soder om Goteborg.

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

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller férelasningar och
diskussioner kring aktuella medicinska ron, pedagogiska
fragor, psykosociala aspekter samt det stod samhallet kan
erbjuda. Barnens program ar anpassat efter barnens
forutsattningar, mojligheter och behov.

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

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
dér de kan laddas ner som PDF: agrenska.se
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Angelmans syndrom kannetecknas av intellektuell
funktionsnedsattning, motoriska svarigheter, epilepsi
och ett minskat somnbehov. Barnen uppvisar ofta
breda leenden och har nara till skratt.

— Man behover dock kanna till att skratten inte alltid ar
ett uttryck for gladje. Det sager Maria Forsgren som ar
overlakare vid Barnneurologsektionen vid Skanes
universitetssjukhus i Lund.

Pa 1960-talet dokumenterade doktor Harry Angelman en
mangd likheter mellan tre barn i Storbritannien. De hade bland
annat utvecklingspaverkan, koordinationssvarigheter, epilepsi,
sprakstérning och gemensamma utseendemassiga drag.

— En syndromdiagnos stélls genom att man ser samband
mellan olika symtom. Det gar darfor att stalla diagnosen
Angelmans syndrom enbart utifran kliniska kriterier, sager Maria
Forsgren.

Omkring 300—400 personer lever med Angelmans syndrom i
Sverige. Det innebar en férekomst pa 7 per 100 000 fédda.

Symtom

Tidiga symtom vid Angelmans syndrom ar lag muskelspanning
och svarigheter med att amma och suga. Tillvaxten gar darfor
langsammare an férvantat. Manga har svart att samordna sina
rorelser (ataxi), vilket ger ett ryckigt rorelsemonster. Ju aldre
barnen blir, desto tydligare blir skillnaden i utveckling jamfort
med jamnariga. Den intellektuella funktionsnedsattningen ar
oftast svar. Det ar ocksa vanligt att barnen har en
sprakférsening. Den impressiva formagan (forstdelsen av det
som kommuniceras) ar ofta battre an den expressiva formagan
(férmagan att uttrycka sig).

— Det ar alltsa lattare for barnet att forsta det andra sager an att
sjalv uttrycka sig, sager Maria Forsgren.
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Genetik

Varje individ har fatt halften av sina arvsanlag fran mamma och
halften fran pappa. Anlagen, alltsa generna, finns framfér allt i
cellkarnan i kroppens celler. Det finns cirka 20-30 000 gener,
forpackade i form av hoptvinnade DNA-spiraler. Dessa bildar
46 kromosomer i 23 kromosompar, varav ett par ar
kénskromosomerna. Kvinnor har tva X-kromosomer och man
har en X- och en Y-kromosom.

— En gen kan liknas vid ett recept for olika proteiner, man sager
forenklat att en gen kodar for ett protein. Receptet bestar av
olika aminosyror som satts ihop till proteiner, vilka i sin tur
behdvs for olika funktioner i cellen och kroppen, sager Maria
Forsgren.

Om det uppstar ett stavfel i genomet vid celldelningen, det vill
saga om en mutation uppstar, blir det fel i kodningen. Det kan
medfora att ett felaktigt protein, eller inget protein alls, bildas,
vilket i sin tur i vissa fall medfér symtom. Nar férandringarna ger
upphov till symtom brukar man tala om genetiska sjukdomar.
Alla manniskor har férandringar i arvsmassan, men det ar bara
en liten del som ar sjukdomsframkallande.

Genetiska orsaker

Hos cirka 90 procent av alla med Angelmans syndrom kan en
genetisk forklaring hittas. Orsaken ar en forandring i funktionen
av genen UBE3A pa kromosom 15 (15q11.2-q13). | detta
omrade styrs genernas funktion av genomisk pragling
(imprinting). Det betyder att generna anvands pa olika satt
beroende pa fran vilken féralder de nedarvts. UBE3A-genen
uttrycks endast fran den genkopia som nedarvts via mamman,
medan pappans genkopia ar inaktiv. UBE3A kodar for
tillverkningen av proteinet ubiquinin, som har betydelse for
utvecklingen av nervsystemet.

Hos omkring 70 procent av alla med syndromet ar orsaken en
deletion, alltsa att en liten del pa kromosom 15 saknas.
Deletionen kan variera i storlek mellan personer. Den kan
ibland omfatta en gen som har betydelse for pigmenteringen,
vilket kan forklara varfor vissa med Angelmans syndrom har
ljusare har, hud och égonfarg an dvriga familjemedlemmar.
En annan orsak ar att barnet vid befruktningstillfallet fatt en
dubbel uppsattning av kromosom 15 fran pappan och ingen
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fran mamman. Detta kallas uniparentell disomi (UPD) och ar
orsaken till Angelmans syndrom i 3—7 procent av fallen.

| 10 procent av fallen beror syndromet pa en mutation pa
UBE3A-genen, alltsa att en del av genen ar férandrad.

Hos 3 procent ar orsaken en sa kallad imprinting defekt (ID). Da
ar den genomiska praglingen av kromosom 15 fran mamman
paverkad, vilket gor att genen inte aktiverats pa ett normalt satt.

Man kan se att symtomen varierar beroende pa den genetiska
varianten. Vissa former ger till exempel nagot lindrigare
symtom. Vanligast ar att Angelmans syndrom orsakas av en
nymutation, alltsa att genférandringen har uppstatt for forsta
gangen hos barnet. Da ar sannolikheten for aterupprepning
valdigt liten.

— Hos omkring tio procent med Angelmans syndrom har man
inte kunnat hitta den genetiska orsaken, sager Maria Forsgren.

Intellektuell funktionsnedsattning

Barn med Angelmans syndrom har alltid en intellektuell
funktionsnedsattning (IF). En kognitiv utredning, som gors av en
psykolog, kan faststalla barnets utvecklingsniva. Ibland kan
diagnosen IF aven stéllas av en lakare. Diagnosen tydliggor for
omgivningen vad barnet klarar av sa att ratt forvantningar och
krav kan stallas. Det innebar ocksa att barnen far ratt till stdd,
tillgang till anpassad grundskola och omfattas av LSS, lagen
om stéd och service till vissa funktionshindrade.

— Intellektuell funktionsnedsattning ar en rattighetsdiagnos som
gor det lattare att fa hjalp och stodinsatser fran samhallet.
Barnet mar battre av att kunna utvecklas i egen takt med hjalp
av rimliga mal, sager Maria Forsgren.

Epilepsi och behandling

Det vanligaste ar att barn med Angelmans syndrom far sitt
forsta epileptiska anfall innan tre ars alder. EEG-bilden har aven
ett sarskilt utseende vid Angelmans syndrom. De flesta har
olika typer av epileptiska anfall. Generaliserade tonisk-kloniska
anfall, dar barnet har ett "klassiskt” epilepsianfall ar vanliga,
men aven franvaroanfall och myoklona anfall.

Myoklonier ar korta muskelryckningar som inte alltid beror pa
epilepsi. Vid behandling ar det ar viktigt att sarskilja epilepsi fran
andra typer av anfall och rorelserubbningar.
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— Sémnmyoklonier kan vi alla fa pa vag in i eller ut ur sémn och
ar ofarliga och vanliga. Icke-epileptiska myoklonier kan man
ocksa behandla med Iakemedel om de orsakar svarigheter i
vardagen, sager Maria Forsgren.

Barn med Angelmans syndrom svarar ofta bra pa medicinsk
behandling mot epilepsi, till exempel Levetirazepam, Valproat
eller Clobazam. Om man har testat tva lakemedel mot epilepsi
utan att uppna anfallskontroll ska barnet remitteras till ett
epilepsicenter for att diskutera andra behandlingar. Ibland kan
mat med lagt glykemiskt index (Gl-diet) eller ketogen kost vara
aktuellt. Detta ar en omfattande behandling och tat kontakt med
ett epilepsicentrum kravs i bérjan. Det ar inte alltid man uppnar
anfallsfrihet vid svarbehandlad epilepsi. | dessa fall kan
anfallsreduktion vara malet med behandlingen. Epilepsin kan
avta i de sena tonaren eller i vuxen alder.

Motorik och ataxi

Tidigt i barnets utveckling blir det tydligt att motoriken ar
paverkad. Ataxi ar en rorelserubbning som ger ryckiga och
okoordinerade rorelser. Den yttrar sig forst genom att barnet har
svart att lara sig sitta. Det ar aven vanligt barnen flaxar mycket
med armarna, sa kallade stereotypier, och ar inte samma sak
som ataxi. De allra flesta barn lar sig att ga, fast lite senare. |
vuxen alder ar nastan alla gaende, 65 procent gar sjalvstandigt.
— Finmotoriska svarigheter ar ocksa vanligt. Manga kan ha svart
att gripa efter sma saker, vanda blad i en bok eller ata utan att
spilla, sager Maria Forsgren.

Mage och tarm

Vid stérningar av nervcellssignaleringen — vilket bristen pa
ubiquinin leder till — paverkas ofta mun- och tarmmotoriken pa
olika satt. Ett symtom kan vara dalig salivkontroll.

— Dregling kan behandlas med Skopoderm-plaster eller
lakemedlet Sialanar. Vid svara symtom kan
botulinumtoxininjektioner anvandas, sager Maria Forsgren.

Mer an halften av alla med Angelmans syndrom har
gastroesofageal reflux. Da lacker magsacksinnehall upp i
matstrupen pa grund av att magmunnen inte sluter tatt. Hos
barn marks reflux ofta genom att de svaljer i somnen eller kraks
efter maltider. Lakemedel av typen esomeprazol eller
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omeprazol kan anvandas for att minska saltsyreproduktionen i
magsacken. Da frater magsacksinnehallet mindre nar det
kommer upp i matstrupen.

Omkring 80 procent har forstoppning, vilket ar vanligare hos
yngre barn med syndromet.

— Forstoppning ar snarare regel an undantag, men det finns
medicinering som fungerar bra, sager Maria Forsgren.

Somn

| stort sett alla barn med Angelmans syndrom har
somnsvarigheter. Variationen ar stor och man vet inte riktigt
varfor barnen sover sa lite.

— Det kan vara bra att kanna till att det oftast ar jobbigare for
familjen och féraldrarna an for barnet sjalvt. Vi behandlar
somnproblemen frikostigt eftersom vi vet hur viktig sdmnen ar
for att vardagen ska fungera for bade barn och féraldrar.

En god sdmnhygien ar viktigt, bland annat genom att sova
morkt, svalt och ostdrt. Vid en sdbmnutredning ska forst andra
medicinska akommor uteslutas, som reflux och férstoppning.
Manga barn medicinerar med melatonin.

— Det kan vara hoppfullt att veta att somnen brukar bli battre ju
aldre barnen blir, sager Maria Forsgren.

Forskning

Det pagar forskning om Angelmans syndrom dar olika former av
genterapi provas. Forskningen ar dyr och olika patientféreningar
i varlden hjalper till med finansieringen. En studie undersoker
mojligheten att ateraktivera genen UBES3A sa att ubiquinin kan
bildas. Ett annat alternativ som undersdks ar att stimulera andra
gener som kodar for liknande protein som UBES3A.

— Malet i nulaget med forskningen ar inte att bota Angelmans
syndrom utan om att hitta metoder som kan lindra symtomen,

till exempel att fa lite battre anfallskontroll och eventuellt
kognitiv, motorisk och neuropsykiatrisk funktion, sager Maria
Forsgren.
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Ville &r sex ar och kom till Agrenska med mamma Sofie och
pappa Christoffer samt syskonen Clara, femton ar, Henry, nio
ar, och Colin, tva ar.

Strax efter fodseln fick Ville stora atsvarigheter och problem
med somnen.

— Han sov nastan ingenting och skrek dygnet runt. Jag var helt
slutkord redan tva veckor efter forlossningen, sager Sofie.

Vid lakarundersdkningen nar Ville var tva manader upplevdes
benen som nagot spanda. Han undersdktes vidare pa
barnmottagningen. Dar hittade man inga avvikelser utéver hans
laga vikt.

— Vi boérjade ge ersattning, men Ville kunde inte ta nappflaska
heller sa vi matade honom med sked. Han kraktes hela tiden
och vagde fyra kilo nar han var sex manader, sager Christoffer.

Ville var sen i utvecklingen, vilket féraldrarna och varden
kopplade till att han inte fick i sig tillrackligt med naring. Efter att
fett tillsattes i ersattningen blev Ville snart nojdare.

— Men da borjade han istéllet sova dygnet runt och var alltid helt
tyst. Nar Ville var tio manader kunde han knappt sitta stabilt, sa
da fick vi remiss till utredning. Den satte igang nagon manad
efter ettarsdagen, sager Sofie.

Samtidigt borjade Ville i forskolan. Da hade han nyligen lart sig
att halla upp huvudet och ligga pa mage.

— Det var superjobbigt. Vara aldre barn var mycket mer
sjalvstandiga i den aldern. Jag var inte redo att slappa Ville som
knappt kunde formedla nagonting, sager Sofie.
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Neuropsykiatri vid Angelmans syndrom

— Manga barn med Angelmans syndrom har ocksa
autism eller autismliknande problematik. Det tar sig
olika uttryck hos olika personer, men svarigheterna
kan avhjalpas om omgivningen har forstaelse for vad
det innebar. Det sager Suzanne Steffenburg som ar
Overlakare pa Barnneuropsykiatriska kliniken, BNK, vid
Drottning Silvias Barnsjukhus i Goteborg.

Barn med Angelmans syndrom har alltid en intellektuell
funktionsnedsattning (IF). For att veta vilken grad av
nedsattning barnet har gors en neuropsykiatrisk beddomning.
Pa BNK undersoker lakare, psykologer och pedagoger barnets
utvecklingsniva. Man tittar bland annat pa 1Q-niva: normal
begavningsniva ligger vid 100 medan ett varde under 70
innebar intellektuell funktionsnedsattning. Bedémningar gors
med hjalp av standardiserade tester, men ocksa genom
intervjuer med foraldrar och andra vuxna i barnets narhet, for att
fa en bild av barnets utvecklingsniva. De flesta barn med
Angelmans syndrom har en svar IF och behéver mycket hjalp i
det vardagliga livet.

— Det ar inte bara teoretiskt. Det ar viktigt att veta barnets niva
for att kunna utreda andra problem och stérningar. Genom att
faststalla utvecklingsnivan kan vi stalla rimliga férvantningar pa
barnen, sager Suzanne Steffenburg.

Autism och Angelmans syndrom

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

— | de flesta fall gar det att ta ett blodprov for att diagnostisera
Angelmans syndrom, men det gar inte att ta ett blodprov for att
konstatera autism, sager Suzanne Steffenburg.

Beddmningen gors utifran tva omraden: férmagan att vara
omsesidig i sin kontakt och i sin kommunikation. En fungerande
ogonkontakt ar en stark indikator.

— Manga barn med Angelmans syndrom anvander inte
odgonkontakt pa ett 6msesidigt satt. Det gar lattare om barnet
sjalvt s6ker kontakt men svarare om nagon annan tar initiativet.
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Aven kommunikationen &r en viktig indikator. Manga barn
saknar satt att formedla sig pa, och aven dar det finns ett sprak
anvands det inte som forvantat. Autism ar ocksa kopplat till
vissa beteenden som fixering vid sadant som glittrar samt
kanslighet for férandringar, ljud, ljus och beroring.

Formagan till kommunikation

Det ar viktigt att forsdka hjalpa barnen att kommunicera. Om de
har en metod for att gora sig forstadda och ges mojlighet att
forsta vad som ska handa under dagen mar de oftast battre.
Majoriteten utvecklar bara ett mycket begransat tal, men barnen
forstar battre vad de ser an vad de hor. Det ar darfor ofta en
fordel att kommunicera med bilder.

— Det ar viktigt att vara konkret och tydlig i umganget med
barnen och garna anvanda bilder eller gester. Att barnen ar
duktiga visuellt, nyfikna och envisa bor utnyttjas pa ett positivt
satt, sager Suzanne Steffenburg.

Bryta negativa beteenden

Om barnen saknar férmaga att kommunicera vad de vill eller
hur de mar kan de reagera med utbrott eller skrik, eftersom det
ar de uttrycksmedel barnen har. Det kan aven ha andra orsaker
an kommunikationssvarigheter. For att kunna bryta negativa
beteenden ar forsta steget att analysera varfor de uppkommer.
— Manga negativa beteenden ar en omedelbar reaktion pa ljud,
ljus eller forandring. Det kan ocksa handla om att man byter
aktivitet. Det galler att hitta den utlésande orsaken, sager
Suzanne Steffenburg.

Ibland kan sjalvdestruktiva beteenden vara en inre stimulans
nar hjarnan signalerar till olika system. Endorfiner kan till
exempel paverka beteenden och det ar vanligt att barnets
beteende trappas upp som i en spiral. Hyperaktiviteten brukar
bli battre med aldern. Ofta handlar utbrott mer om yttre faktorer,
som att rutiner saknas eller bryts. Det kan ocksa handla om att
barnet inte vet vad som ska handa eller ar radd for nagot.

— Om foraldrarna vet att barnet alltid far utbrott i affaren kanske
man far acceptera att det inte gar att ha med barnet dar

Det ar viktigt att gora en kartlaggning av orsaker till beteenden
sa att omgivningen vet vilka férvantningar de kan ha pa barnet.
— Da kan vi till exempel lara oss att se nar ett utbrott ar pa vag
och pa sa satt kan vi avleda och distrahera med nagot annat.
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Ville borjade krypa vid tva ars alder. Ett halvar senare naddes
en stor milstolpe, nar han bérjade ga. Hela familjen firade.

— Det bara slappte, fran ena dagen till den andra. Jag har aldrig
sett Christoffer sa glad. Syskonen var jatteglada och Ville var sa
glad, han forstod att det har ar stort och det syntes pa hela
honom, sager Sofie.

En natt vaknade Sofie av att Ville sparkade henne i ryggen.

— Jag tankte, vad haller han pa med? Jag tande lampan och
sag att Ville var medvetslds och krampade. Instinktivt drog jag
ner honom pa golvet och ringde ambulans. Den kom efter en
kvart ungefar, men det kdandes som en evighet, sager Sofie.
Manaden darpa fick Ville ytterligare ett anfall. Man konstaterade
att han hade epilepsi. Detta blev en viktig pusselbit i
utredningen som hade pagatt i nastan tva ar. Pa varen 2019
kom slutligen beskedet — Ville har Angelmans syndrom.
Foraldrarnas forsta fraga var om Ville kommer fa en normal
livslangd.

— Att diagnosen inte kommer forkorta Villes liv var det viktigaste
for oss. Samtidigt var det tufft nar allt blev sa definitivt med
diagnosen. Da forsvann hoppet som vi anda hade levt pa. Vi
kande lite att bilden av barnet vi skulle fa blev ett annat barn.
Det var en jattestor sorg.

Ville har haft alla typer av anfall sedan dess. Medicinen ger
dock god effekt och har hallit honom anfallsfri det senaste aret.
— Ovissheten har varit jobbig, man vet ju inte om eller nar det
kan handa igen. Men man vanjer sig och lar sig att hantera det.
Vi ar inte sa oroliga langre, medicinen hjalper och vi vet att det
inte &r nagon fara om Ville far ett anfall, sdger Christoffer.
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Motorik och aktivitet

Matilda Berglund ar sjukgymnast pa Barn- och
ungdomshabiliteringen i Skovde och forelaser for
foraldrarna om fysisk aktivitet vid Angelmans syndrom.
— Anvand barnens intressen som motivation till att
trana, och hitta situationer i vardagen for att aktivera
dem. Det kan lindra en foralders daliga samvete 6ver
att inte avsatta tid i schemat till traningspass som
barnen anda tycker ar for trakiga.

Fysioterapi for barn med funktionsnedsattning syftar till att
forbattra den motoriska kontrollen och férebygga sekundara
foljder. En fysioterapeut gér bedémningar och observationer av
barnets kroppsfunktion och kroppsstruktur, aktivitet och
delaktighet samt barnets omgivning. Utgangspunkten ar alltid
den grovmotoriska utvecklingen; huvudkontroll, rulla, sitta,
krypa, sta, ga, hoppa och springa. Manga barn féljer de
motoriska milstolparna, det vill sdga vad ett barn férvantas
kunna gora vid en viss alder.

— Vi jamfér med den typiska normala utvecklingen, men vissa
bdrjar aldrig krypa innan de gar. Det viktiga ar att barnet hittar
sin formaga, sitt forflyttningssatt, som att hasa sig fram pa
rumpan. Da kan motivationen att vilja na nasta utvecklingssteg
Oka, sager Matilda Berglund.

Motoriska symtom

De allra flesta barn med Angelmans syndrom bdrjar ga mellan
tva och sju ars alder. Gangen ar ofta bredbent med stela ben.
Manga balanserar genom att halla upp armarna i axelhéjd och
luta 6verkroppen framat. Nagra fa lar sig aldrig att ga utan stod.
En del far med tiden 6kad muskelspanning, eller spasticitet,
som ocksa paverkar gangen. Spasticitet innebar en férhojd
muskelspanning och orsakas av en skada i det centrala
nervsystemet, det vill sdga hjarna och ryggmarg. Andra
motoriska svarigheter som kan forekomma ar bland annat lag
muskelspanning (hypotonus), darrningar i handerna (tremor)
och ataktisk gang.

— Manga barn med Angelmans syndrom ar hypotona i sina
muskler nar de ar sma. Darefter sker en tonusvaxling mellan
slapp och spand, for att sedan ha mer spasticitet som aldre.
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Spasticitet kan pa sikt leda till kontrakturer — en forkortning av
muskulaturen och att leden inte kan na fullt rérelseomfang.
Musklerna blir stelare och det finns risk for olika felstallningar.
Spasticitet kan ocksa leda till héftluxation — att hoften gar ur led.
Det kan orsaka smarta och leda till obalans i sittandet, vilket
kan bidra till skoliosutvecklingen. Skolios innebar att ryggraden
ar krokt i sidled och ibland roterad. Lindrig skolios behover inte
ge nagra besvar, men grav skolios kan orsaka smarta och
andningsbesvar.

— Vid lattare skolios kan man behandla med korsett och vid
svarare besvar kan operation vara nédvandigt. En lakare gor
beddmning om atgard, sager Matilda Berglund.

Traningen ska vara rolig och funktionell

En viktig uppgift for fysioterapeuten ar att hjalpa till att hitta
fritidsaktiviteter och traning som barnen tycker om, dar de kan
fa bade fysisk rorelse och social interaktion med andra.

— Idag arbetar vi med funktionell traning, alltsa att barnet dvar i
vardagliga aktiviteter utefter sina individuella forutsattningar,
sager Matilda Berglund.

Barn behdver en rolig och motiverande fysisk aktivitet minst en
timme per dag.

— Vi vet att barn med funktionsnedsattningar oftast har lagre
aktivitetsniva an jamnariga. Genom att anpassa lek och
vardagssituationer kan man skapa lagom utmanande uppgifter
som stimulerar barnet att fortsatta sina rorelseforsok.

Barn med Angelmans syndrom har ofta svarigheter med grov-
och finmotorik, koordination och balans. Bad- och
bassangtraning ar passande for manga med syndromet. |
vatten tranas saval muskler som vattenvana. Overaktiva barn
mar bra av att trana avslappning i vatten, vilket ocksa kan vara
bra fér somnproblematik. Traning som okar lungkapaciteten ar
ocksa bra. Det gér man genom att andas mot ett motstand.

— | vatten kan man till exempel trana lungkapaciteten genom att
lata barnet blasa bubblor under vattnet, sager Matilda Berglund.

Ridning ar en annan bra traningsform fér barn med funktions-
nedsattning. Hastens rorelser stimulerar normala gangrorelser
medan musklerna och balansen tranas genom att barnet haller
sig kvar pa hasten.
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Utover rorelsetraning ar det ocksa bra att stretcha musklerna
och att inte dverstracka sina leder.

— Vi brukar prata om 24 timmars positionering: hur barnet sitter,
star och ligger ar viktigt under hela dygnet.

Staende och gaende starker héftmuskulaturen och skelettet.
Statraning ar positivt for barn som sitter mycket i rullstol, men
aven for gaende barn. En upprattstadende position kan ha
positiv effekt mot skoliosutveckling. Statraning framjar aven
mag- och tarmaktiviteten.

— Vi manniskor ar gjorda for att sta och ga, det paverkar hjartat
positivt och kroppen mar bra av att fa stracka pa sig. Det ar
viktigt att kombinera statraningen med nagot roligt, som att
pyssla eller leka med vatten i diskhon, sager Matilda Berglund.

Hjalpmedel for traning och delaktighet

Malet med hjalpmedel ar att kompensera for barnets
svarigheter och att trana fardigheter. Hjalpmedlen syftar aven till
att Oka barnets delaktighet och valbefinnande samt att forbattra
och vidmakthalla de kroppsliga funktionerna.

Muskelsvaghet innebar att kroppen goér av med mer energi for
att sitta stabilt. Ett barn med hypoton bal kan darfor ha fordel av
att anvanda korsett i skolan. Den ger extra balstod vilket okar
mojligheten att vara aktiv med hander och huvud.

Forskrivning av hjalpmedel baseras pa kartlaggningen och
beddmningen av barnets behov. Gang- och stahjalpmedel ingar
i fysioterapeutens omrade. Arbetsterapeuten ansvarar for
rullstolar, toalettstolar och kommunikationshjalpmedel.
Ortopediska hjalpmedel som ortoser, korsetter och inlagg far
man oftast hjalp med pa en ortopedteknisk mottagning.

— Ge inte upp om det ar svart att fa en ortos att fungera. Det
kan ta manga forsok innan den sitter bra, man kan behéva géra
om ortosen flera ganger innan den passar.

Rorelse i vardagen

Den basta traningen ar den som blir av. Genom att gora
anpassningar i vardagssituationer kan man skapa utmanande
aktiviteter som stimulerar barnet till mer rorelse. Traning kan till
exempel vara att ta trapporna istallet for hissen, parkera bilen
langre ifran forskolan eller att ga ut i naturen pa helgerna.
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Matilda Berglund avslutar med en halsning fran en mamma till
ett barn med Angelmans syndrom:
— Underskatta inte era barns féormagor!

Tips pa webbplatser

generationpep.se — for barn och ungdomars halsa
vastkuststiftelsen.se — hitta vandringsleder i Vastra Goétalands
naturreservat

rf.se — hitta idrottsféreningar i naromradet
svtplay.se/bolibompa-baby — roliga och utvecklande
rorelseklipp for de allra minsta

svtplay.se/alex-traning — traningsvideor med korta évningar
och hela traningspass.

Det ar en sjalvklarhet for Sofie och Christoffer att vara éppna
och beratta om Villes diagnos. Sofie upplever att framférallt
andra foraldrar uppskattar nar hon bjuder in till samtal om varfér
Ville inte ar som andra sexaringar.

— Da slipper foraldern saga at sitt barn att sluta titta eller vara
tyst. Det syns sa tydligt nar barn undrar nagot. De studerar och
forstar att nagot ar annorlunda med den har pojken som har
napp, snutte och bléja och som inte pratar. Det 6ppnar aven
upp fér de vuxna att prata med oss eller stalla fragor.

Sofie och Christoffer har alltid haft ett tydligt forhallningssatt till
diagnosen: Ville ar Ville — inte Angelmans syndrom. De utgar
fran att Ville ar en egen individ med sina egna forutsattningar,
och de vill att omgivningen ska géra detsamma.

— Det har vi tjatat om sa mycket. Férskolepersonalen undrade
om de hade missforstatt allt efter att de last pa Socialstyrelsens
hemsida: "det stod att det ar typiskt for personer med
Angelmans att skratta, sa vi vet inte om Ville ar glad eller
ledsen.” Men allt inte ar aktuellt for Ville. "Ni kanner ju honom
och vet hur han uttrycker sig. Strunta i det som star dar.” Man
maste vaga lita pa magkanslan, sager Sofie.

— Man behdver inte undra éver vad Ville kdnner. Han visar
valdigt mycket kanslor och det ar tydligt nar han uttrycker ilska
eller om han ar ledsen eller blir radd. Nar Ville blir glad blir han
glad med hela kroppen, sager Christoffer.
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Sofie blev mamma som 17-aring. Hon har som vana att barnen
alltid féljer med. Det har fallit sig naturligt att den ena féraldern
tar barnen sa att den andra har tid for sig sjalv.

— Bade jag och Christoffer ar i grunden positiva personer. Vi ser
hellre mojligheter an fokuserar pa det som Ville inte klarar av.
Dessutom far han stark separationsangest, sa vi har aldrig
barnvakt. Ville far helt enkelt hdnga med pa det vi gor, och om
nagot inte fungerar har vi atminstone testat, sager Sofie.

— Jag har kampat valdigt mycket for att bli trodd och
for att nagon ska lyssna pa mig. Darfor vill jag saga:
lita pa er sjalva till 100 procent. Ni kanner era barn och
vet vad de behdver. Varden har bitarna, men ni har
hela pusslet. Det sager Marie Jalmarsson Ytterman,
mamma till Stina, 28 ar, som har Angelmans syndrom.

Stina har manga av de karaktarsdrag och symtom som
kannetecknar Angelmans syndrom: hon ar ljus i hyn och i haret
och har ett brett leende, svarigheter med atande, sémn och
motorik samt autism och epilepsi. ldag ser Marie att symtomen
fanns dar fran fddseln, om an diffusa under det forsta halvaret.
— Folk runtomkring papekade ofta vilket harligt och lugnt barn
Stina var. Men jag undrade varfoér hon hade sa svart for att
amma, bara sov ett par timmar om dygnet och aldrig sa nagot.

Maries kamp for utredning

Stina féddes 1994. Ett ar tidigare fick Marie sin forsta dotter
Maja. Flickornas pappa hade aven tre barn fran ett tidigare
forhallande. Nar Stina passerade ett halvar upplevde Marie att
utvecklingen vande. Hennes misstankar avfardades varje gang
hon var i kontakt med BVC och sjukvarden. Vid tva ars alder
kunde Stina fortfarande inte sta eller ata. Hon hasade sig fram
pa rumpan och det var en utmaning att bade plocka och tugga
maten. En dag vagrade Marie lamna barnmottagningen utan en
remiss — hon lyckades och Stina fick tid for utredning.

— Overlakaren borjade med att be om ursékt for sin kollega som
hade skrivit remissen. | den stod det "var snall och tala om for
den har neurotiska mamman att det inte ar nagot fel pa hennes
barn”.

© Agrenska 2023, nr 664 18



Angelmans syndrom

DNA-testet visade inga avvikelser. Overlékaren remitterade
Stina vidare till Géteborg, dar en ny metod for genetisk testning
anvandes. Man hittade en relativt stor deletion — Stina hade
Angelmans syndrom. Marie blev forst glad éver att antligen fa
en diagnos. Ingen kunde dock svara pa nagra fragor. Lakarna i
hemregionen hade aldrig métt nagon med Angelmans syndrom.
— | mitten av 90-talet fanns knappt nagon forskning om det, sa
diagnosen gav oss egentligen inga forutsattningar alls. Jag
visste inte vad den innebar, hur lange Stina skulle leva eller
vilka hjalpmedel vi hade ratt till. De flesta ansdkningarna
avslogs med motiveringen att man aldrig tidigare beslutat om
behov som Stinas, och kunde darfor inte bevilja hjalpmedien.
Jag insag ganska fort att jag maste bli expert for att Stina skulle
fa det hon behdvde, sager Marie.

Nya perspektiv

Ett par ar efter att Stina diagnosticerades deltog familjen pa en
Agrenskavistelse for Angelmans syndrom. Marie fann ett stort
stod i att traffa andra foraldrar.

— Det allra viktigaste var att se att fler var i samma situation. Det
ar inte jag som inbillar mig och hittar pa, det ar inte jag som ar
en dalig mamma. Allt det jag intuitivt har kant ar faktiskt sant.
Den bekraftelsen var otroligt viktig.

Stinas enda trygghet under uppvaxten var mamma Marie.
Daremot tyckte hon om att &ka bil med sin pappa. Han kunde
darfor avlasta Marie genom att ta med Stina pa bilturer, nagot
hon fortfarande alskar. | samband med diagnosen fick de
avlésning tre timmar i veckan.

— SOmnen har varit det tuffaste. Stina sov 2,5 timme utspritt
over dygnet, en kvart har och dar, upp till sjuarsaldern. Stina var
som ett plaster pa mig, sa avlésaren Kicki blev viktig. Mina
chefer var ocksa fantastiska och ordnade hemarbetsplats till
mig. Da kunde jag jobba pa natterna nar Stina var vaken och
sova nar hon akte till dagis, sager Marie.

Familjen forsokte leva ett "vanligt” familjeliv. De féljde traditioner
och firade hogtider med slakt och vanner. Det var mycket
pafrestande for bade Stina och Marie. Varje gang kravdes
noggranna forberedelser och efterat tog det flera dygn fér Stina
att varva ner och komma i balans. En viktig insikt for Marie var
att slappa taget om hur hon forstallde att livet skulle bli.
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— Varfor vi forsokte leva "som vanligt” berodde mycket pa vad
omgivningen forvantade sig av oss som familj. Nar Stina var tre
ar bestamde jag mig for att slappa alla férvantningar, bade mina
egna och andras. Da blev livet mycket enklare.

Se mojligheten i utmaningen

Som barn alskade Stina att leka med vatten. Tack vare Maries
férandrade installning slutade hon att se problemen och bérjade
istallet underséka majligheterna. Hon insag bland annat att
vatten var vagen till inlarning. Nar Stina hade lektioner i
bassangen blev koncentrationen som bast.

— Ett medskick till andra foraldrar ar: hur hittar vi det roliga i
traningen? Pa det sattet kom motivationen for Stina och da
kunde hon tréana. Idag leker hon inte alls med vatten pa samma
satt, istallet anvander vi det som ett hjalpmedel, sager Marie.

| forskolealdern fick Stina epilepsi vilket ledde till en omattlig
aptit. Marie anvande det nya atbeteendet for att motivera Stina
till att trana; genom att plocka artor med fingrarna tranade hon
pa att ppna upp sina knutna navar. Hon bérjade aven att resa
sig for att kunna na upp till koksbanken.

— Stina kunde fa valdigt langa armar nar hon sag nagot gott i
narheten, det gav henne den dar extra viljan, sager Marie.

Med aren utvecklade Stina svarbehandlad epilepsi. Den visar
sig i olika typer av anfall under dygnets alla timmar. Stina har
darfor assistans dygnet runt. Stina har ocksa tranat pa att gora
resor tillsammans med sina assistenter. Till en bdrjan var det
mycket grat och fortvivlan, men idag blir hon exalterad nar
resvaskan plockas fram.

— For mig var det viktigt att borja planera for framtiden. Jag vill
ge Stina de basta forutsattningarna infér den dagen nar jag inte
langre finns, sager Marie.

Stina har gatt igenom manga svara perioder. Bland annat for
nagra ar sedan, da féljderna efter en skoliosoperation holl pa att
kosta henne livet. Det tog lang tid for Stina och kroppen att
aterhamta sig.

— Stina ma vara en "klockren” Angelman, men hon har haft en
resa langt utdéver det vanliga och rakat ut for alla tankbara
motgangar. Det ar inte manga med Angelmans syndrom som
har liknande svarigheter.
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Marie vill vidga synen pa att barn med Angelmans syndrom ar
uppmarksamhetskravande. Hon menar att det snarare ar ett
tecken pa otrygghet, och en upplevelse att de tappar kontroll
Over situationen.

— Om Stinas assistent vander sig och pratar med nagon annan
blir Stina forvirrad och reagerar. Vi har lart Stina att hennes
permobil och assistent, som ska sta bakom eller vid sidan om,
ar hennes trygghetssfar. Da kan vi ta med henne varsomhelst.

Livet blir rikare med Stina

Marie betonar att personer med Angelmans syndrom forst och
framst ar individer med egna personligheter och intressen. Stina
alskar att sta pa scen och sprida gladje.

— GIloém inte att era barn ocksa ger mycket till andra. Stina har
en formaga att se manniskor, och manga har berattat om hur
hon har gjort intryck pa dem. Tidigare assistenter fortsatter halla
kontakten, tack vare Stina har de lart sig mycket om sig sjalva.
Stina har férandrat familjens syn pa varlden. Det kanner Marie
stor tacksamhet dver.

— Jag ar sa glad att Stina kom till oss och allt som hon har
férandrat hos mig, mitt satt att leva och vad jag vardesatter.
Materiella ting eller jobbet ar inte det viktiga. Det som betyder
mest ar vara relationer, hur vi beméter varandra med viljan att
forsta och respektera varandra. Det har jag Stina att tacka for!
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— Kommunikation ar lika viktigt som att ata, sova och
rora pa sig. Det handlar inte bara om att kunna be om
nagot, det kan ocksa vara att skamta, saga nej och
ropa hej. Det sager Gunnel lvarsson som ar
arbetsterapeut och arbetar pa Dart i Géteborg.

Dart ar en specialistenhet for kommunikationsstdd och digital
delaktighet for personer med funktionsnedsattning.
Verksamheten tillhér Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg. De arbetar patientnara, men ocksa med utbildning,
utveckling och forskning inom omradet. Utgangspunkten ar alla
manniskors ratt till kommunikation — en lagstadgad ratt som
aven ingar i FN:s barnkonvention och konventionen om
rattigheter for personer med funktionsnedsattning.

Vad ar kommunikation och hur utvecklas den?

Allt utbyte av information mellan manniskor, medvetet eller
omedvetet, ar kommunikation. Det finns manga olika satt att
kommunicera, exempelvis genom tal, gester, mimik,
teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder. Vi soker
kontakt for att fa narhet, fa behov uppfyllda, vara delaktiga och
lara oss saker, men ocksa for att bygga en social kontakt med
omgivningen. Sma barn visar att de vill kommunicera pa manga
satt, ofta genom att peka, titta eller hamta nagot eller nagon.

— En dnskan om att kommunicera startar redan innan ett barn
fods. Nyfédda kan kommunicera genom att till exempel imitera
enkla ansikts- och handrorelser, sager Gunnel lvarsson.

| de forsta stegen under kommunikationsutvecklingen ar vi
beroende av att ha en omgivning som tolkar det vi uttrycker —
kommunikationen ar partnerberoende. Det lilla barnet reagerar
spontant pa handelser och visar det med kroppen. | ndsta steg
bdrjar barnet utforska omgivningen och férsta att hen kan
paverka vad som hander. Sa smaningom upptacker barnet att
det gar att gora flera saker samtidigt. Barnet Iar sig att styra
omgivningens uppmarksamhet, kan begara, peka och saga nej.
Nar barnet kan mer an 50 symboler eller ord borjar hen kunna
kombinera orden till meningar. Ordférradet vaxer oavsett om
barnet talar, pekar pa bilder eller tecknar.
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Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt, pa grund av till
exempel en funktionsnedsattning, tenderar vuxna att bli mer
forsiktiga och kommunicera mindre. Omgivningen blir manga
ganger blir mer styrande i kommunikationen genom att bland
annat fraga mycket.

— Istallet behover vi 6sa pa med mer kommunikation och
kommentera istallet for att fraga. Vi behdver jobba aktivt med att
bade prata och att lyssna. Ge barnet tid och ha en positiv
forvantan. Kanske behover du vanta pa respons i 20 sekunder.

Kommunikativa strategier

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig
och/eller forsta vad andra sager kanner stor frustration, vilket
kan leda till ett utmanande beteende. Att omgivningen anpassar
sin kommunikation och anvander alternativa kommunikations-
satt kan forebygga och minska ett utmanande beteende. Ofta
behdver omgivningen alltsa fundera pa, och eventuellt férandra,
sitt eget satt att kommunicera for att underlatta for personen
med kommunikationssvarigheter. En tumregel kan ocksa vara
att anvanda sig av en responsiv kommunikationsstil som kallas
for att uggla och som ser ut sahar:

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

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

3. Tolka och bekréfta: tolka och bekrafta vad barnet gor,
inte bara vad hen sager eller tecknar. Kommentera vad
du ser, till exempel "ah, du leker med bilen” eller "spanar
du efter katten nu?”. Det ar ocksa kommunikation.

En annan strategi kallas for att rdva. D& arrangerar man en
situation som man tror att barnet kommer att reagera pa. Sedan
ska man som kommunikationspartner vanta och férvanta samt
tolka och bekrafta barnet genom att satta ord pa det som hant.
— Att rava kan innebara att gora nagonting ovantat som barnet
reagerar pa, sager Gunnel Ivarsson.
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AKK som stod

AKK ar en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, och finns for alla som har behov av ett
alternativt satt att uttrycka sig och/eller forsta talat sprak. Manga
habiliteringar har kurser for foraldrar som vill 1ara 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 i dag ocksa
hdgteknologiska AKK som datorer och appar till smarta
telefoner och surfplattor som kan anvandas i samma syfte.
Gunnel lvarsson sager att man inte ska vara radd for att prova
manga olika vagar nar det galler kommunikation.

— Det forvirrar inte barnet, tvartom kommer barnet sjalvt att valja
de kommunikationsvagar som fungerar bast. AKK hindrar inte
talutvecklingen utan stimulerar den och dkar mdjligheten att
utveckla sin kommunikation.

For att AKK ska fungera behdvs insatser och stdd bade fran
foraldrar, skola, habilitering och andra berdrda.

— Det ar inte barnet som ska anvanda samtalskartan eller
tecknen forst, utan vi vuxna. Barn goér som vi gor, inte som vi
sager. Oftast behovs lang tid for att beharska ett
kommunikationssatt. Tank pa att vi talar manga timmar varje
dag med ett litet barn och det dréjer anda omkring ett ar innan
barnet sager sitt forsta ord, sager Gunnel lvarsson.

Las mer om kommunikationsstdd fran Dart pa
vgregion.se/ov/dart/lar-om-kommunikationsstod

Hur ska man borja?

Ett forsta steg kan vara att gora en kartlaggning av
kommunikativa signaler. D& kan hela natverket kring barnet
fundera pa hur barnet kommunicerar, hur vi tolkar det och hur vi
ger respons. Kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka,
utvidga, utveckla och underlatta. Nar ett nytt hjalpmedel ska
introduceras ar det viktigt att inte gora det for krangligt i borjan.
Det ar bra att satta igang i ett par situationer som barnet gillar,
da blir det lattare att lara in det nya. For att barnet ska forsta
vad man ska anvanda tecken, bildkartor och andra
kommunikationshjalpmedel till — och vad de betyder — behdver
omgivningen vara modell. Den vuxna ska alltsa sjalv anvanda
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samma kommunikationssatt som barnet, exempelvis peka pa
bilder, kombinerat med tal.

— Nar vi som forebilder anvander AKK talar vi langsammare,
vilket i sig ar viktigt. Vi vuxna tenderar att prata lite for fort,
sager Gunnel Ivarsson.

For att fa hjalp att komma vidare med barnets kommunikation
kan man vanda sig till en logoped, arbetsterapeut eller pedagog
pa habiliteringen.

— Vi brukar saga att man ska borja tidigt, eftersom det tar lite
langre tid for manga barn med funktionsnedsattning att lara sig
kommunicera. Kom dock ihag att det aldrig ar for sent att borja
med AKK!

Dart pa webben

Pa vgregion.se/ov/dart hittar du ytterligare information om
kommunikation och AKK. Har finns aven fardigt basmaterial ill
bildstdd och samtalskartor.

Fler lanktips

akktiv.se — AKKtiv (AKK tidig intervention) ar ett
utbildningsprogram som ger kunskap om kommunikationsstod.
Kurserna riktar sig till saval féraldrar som férskole- och
skolpersonal. Har finns aven fardigt bildstddsmaterial samt
samtalskartor for utskrift.

brackediakoni.se/rattvisat — appen Rattvisat som ar ett digitalt
kommunikationspass
regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-
som-alternativ-och-kompletterande-kommunikation — gratis
webbkurs i TAKK, fran Infoteket om funktionshinder i Uppsala.
socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-
dokument/artikelkatalog/kunskapsstod/2015-12-3.pdf —
rapporten "Att férebygga och minska utmanande beteende i
LSS-verksamhet”.

© Agrenska 2023, nr 664 25



Angelmans syndrom

Ville ar selektiv nar det kommer till atande. Det finns dock inget
stopp om det handlar om nagot han gillar att ata. Han ar aven
impulsiv och tar garna tag i allt han kommer at, river ner och
kastar saker.

— Ville goér ofta sadana grejer, men vi upplever inte det som
nagot aggressivt beteende utan bara att han ar valdigt impulsiv,
sager Sofie.

Villes sdmnsvarigheter har inneburit stora pafrestningar. |
perioder har han varit vaken flera timmar varje natt. Det har
blivit battre med hjalp av Melatonin och Alimemazin samt bra
rutiner. Ville &r aven hyperaktiv och sover samre om han inte
stimuleras pa dagarna.

— Stimulans behdver inte innebara nagot storslaget. Ville
behdver bara se nagot annat, vi kommer ut oavsett vader. Det
kan vara promenader eller att han cyklar runt, eller simhallen
som han alskar, sager Sofie.

— Det far inte heller bli fér mycket, det behdver vara en balans.
Om vi till exempel gar pa Liseberg blir Ville éverstimulerad.
Efterat ar det svart fér honom att varva ner, sager Christoffer.
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— Ofta tanker vi att beteende ar nagonting negativt,
men i sjalva verket ar beteende kommunikation. Vi
maste se pa det som nagot nédvandigt. Det sager
Heidi Nag som ar specialpedagog vid Frambu
kompetansesenter for sjeldne diagnoser i Norge.

Frambu ar ett kompetenscenter for sallsynta diagnoser som
ligger utanfor Oslo. Det ar en systerorganisation till Agrenska
och de tva centrumen samarbetar inom flera omraden. Frambu
har lang erfarenhet av familjevistelser, bland annat fér personer
med Angelmans syndrom.

Diagnosen Angelmans syndrom ger inget facit for hur atgarder
och stodinsatser ska utformas, utan den kan snarare ses som
en gemensam namnare som pekar pa viktiga fokusomraden.
— Det ar inte personen med diagnos som ska anpassas utan
miljon runt omkring, sager Heidi Nag.

Beteenden hos personer med Angelmans syndrom
Typiska beteenden hos personer med Angelmans syndrom ar
en ovanlig dgonkontakt, upprepade "flaxande” handrorelser och
ett avvikande socialt beteende, som ofta tolkas som ovanligt
positivt. | tva olika brittiska studier har man tittat pa beteenden
hos personer med intellektuell funktionsnedsattning kopplat till
olika diagnoser. De visar att hos 70 procent av individerna med
Angelmans syndrom finns uppforanden som ar typiska for
svarigheter som ryms inom autism.

— Det finns en risk for att beteendet kan feltolkas och
diagnostiseras som autism. Konsekvenserna kan bli att man
bortser fran personens sociala och kommunikativa potential.

| studierna tittar man bland annat pa forekomsten av vissa
beteenden och dess omfattning bland personer med olika typer
av diagnoser. | gruppen Personer med Angelmans syndrom ar
det vanligt med ett utdtagerande beteende (70 procent). Det ar
relativt f& personer, jamfért med andra diagnoser, som ger
uttryck for sjalvskadebeteende (40 procent), hog grad av
impulsivitet (30 procent) och hyperaktivitet (13 procent).
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Det finns en stor variation av aggressivitet hos personer med
Angelmans syndrom. Det skiljer s& 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, sager Heidi Nag.

| en leksituation kan till exempel ett barn reagera valdsamt pa
férandring. Om den vuxne valjer att avbryta leken kan barnet
visa sitt missndje genom att slass. Da ar det viktigt att forsta hur
och varfor barnets aggression uppkommer.

— Om en person slar dig gor det inte mindre ont bara for att du
vet varfor. Men det ar viktigt att veta for att kunna bemota
personen pa ratt satt. Aggressionen betyder i det har exemplet
att barnet vill leka mer, sager Heidi 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 ar viktigt att lara
sig att tolka barnens leenden for vad de ar. De skrattar bade
nar det ar roligt och nar de inte mar bra.

— Man har sett att skratt och leenden 6kar nar barnen har
angest. | en sadan situation ar det viktigt att veta hur barnet ser
ut nar skratt ar bra och nar skratt inte ar bra. Det ar en signal pa
nagonting och den vuxne maste lara sig att tolka det.

Hur kan vi dndra pa ett beteende?

Vid en analys av orsaker till beteenden bor man alltid i forsta
hand utrona om problemet ar medicinskt. Alltsa att utesluta att
personen upplever smarta eller obehag. Har barnet
kommunikationsproblem ar det svart for det att beratta att det
har ont och var det har ont. Andra orsaker kan vara sensoriska,
det vill saga att personen far fér mycket sinnesintryck. Negativa
beteenden kan ocksa utldsas av angest, frustration eller
sémnproblem. For att kunna andra pa ett beteende maste vi
veta hur det har uppkommit.

— Uppférandet kan ocksa vara relaterat till barnets intellektuella
funktionsnedsattning. Hur val barnet forstar och kontrollerar
sina egna kanslor och hur det uttrycker dem. Det ar viktigt att
hjalpa barnet att satta ord pa kanslorna, sager Heidi Nag.
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Ibland gar det att stoppa ett negativt beteende innan det
eskalerar. Det ar dock bara mdjligt om man kan upptacka
signaler pa att det ar pa vag. Det kan vara bra att arbeta
systematiskt med loggbok och anteckna handelsefdrloppet.
Detta ar inget som féraldrar ska géra ensamma utan ta hjalp av
alla som jobbar runt barnet.

— Det gar inte att lara sig nagot under det utatagerande skedet.
Se istallet till att jobba med beteenden innan de sker, snarare
an att analysera konsekvenserna av dem, sager Heidi Nag.

En onskan att kommunicera

Negativa beteenden eskalerar for att personen inte kan uttrycka
sin frustration pa nagot annat satt. Darfor bor fokus laggas pa
sprakmiljon och kommunikationstraning — att lyssna pa vad
personen har att saga. Till hjalp finns alternativ och
kompletterande kommunikation, AKK. Det ar aldrig for sent att
bdrja anvanda kommunikationshjalpmedel, men det kraver att
den vuxne har talamod.

— Om du vill att barnet lar sig franska och du bara pratar
svenska sa kommer barnet aldrig att lara sig franska. Da maste
man fortsatta prata franska med barnet. Till slut kan det lossna.
Det finns mojligheter. Jag har sett personer med Angelmans
syndrom anvanda avancerade kommunikationshjalpmedel som
PODD*, sager Heidi Nag.

*PODD ar en kommunikationsbok som ar uppbyggd efter den
sprakliga utvecklingen och ger mdjlighet till avancerad
kommunikation.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arhetsmetoder

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

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

Delaktighet

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

Allmanna mal for familjevistelsen

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska ar att
barnen ska fa tréffa andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de métena kan barnen kanna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet pa Agrenska &r ocksa
utformat for att skapa en miljé dar barnen kédnner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och barnens unika forutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.
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Mojligheterna till delaktighet och inflytande okar hos den som
vet vad som ska handa och vilka férvantningar han eller hon
har pa sig. Det galler aven for barn. Darfor ar personalen tydlig
och anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhdrda for barnens uttryck och énskemal och ar
beredda att anpassa aktiviteter efter dem. Ett exempel pa
tydliggérande specialpedagogik och ett tryggt inslag ar att Kalle
Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen varje
morgon. Kalle har med sig bilder pa de aktiviteter som barnen
ska gora under dagen.

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

Las mer om Agrenskas arbete pa agrenska.se

Lanktips

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

mfd.se — myndigheten for delaktighet

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

ritadetecken.se — webbtjanst med ritade tecken
skoldatatek.se — digitala tips och appar for
tillganglighetsanpassning

skolappar.nu — appar kopplat till det centrala innehallet i Lgr 11

goteborg.se/eldorado — upplevelsehus, studiebesok, kurser
och utbildningar

logopedeniskolan.blogspot.se — blogg om sprak- tal och
|assvarigheter

varsam.se — hjalpmedelsbutik

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter

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

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling
nyponochviljaforlag.se — bokforlag med lattlast litteratur.
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Ville utvecklas i skolan

Infor skolstarten fick Ville diagnosen svar intellektuell
funktionsnedsattning. Christoffer var pa jobbresa och beskedet
var jobbigt att ta emot

— Aven fast vi egentligen visste sa var det konstigt nar nagon
annan berattade om Villes svarigheter. Jag tankte "pratar du om
mitt barn nu?”, sager Sofie.

De bodrjade anvanda kommunikationshjalpmedlet PODD. Ville
gick fortfarande i forskolan och Sofie och Christoffer upplevde
att det storsta ansvaret hamnade pa dem. Den kanslan har
avtagit sedan Ville bérjade ga anpassad skolgang i hostas.

— Jag var valdigt negativ till det hjalpmedlet tidigare, vi forstod ju
Ville anda. Nu arbetar skolpersonalen jattemycket med PODD,
och de gor det sa bra! Jag vet ju att det ar viktigt att Ville kan
gora sig forstadd sa att aven de som inte kdnner honom kan
forstd honom. Da kan han ocksa satta ord pa sina kanslor.
Redan efter den forsta terminen har Ville gjort tydliga framsteg.
— Utvecklingen har varit otrolig, helt fantastisk. Ville har blivit
lugnare pa ett satt. | férskolan var det mycket nej och stopp, nu
far han mojlighet att utforska och utvecklas, sager Sofie.
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Syskonrolien

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

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

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar
foljande:

e Syskonen har en bristfallig kunskap om sin brors eller
systers funktionsnedsattning och féraldrarna 6verskattar
ofta hur mycket de vet om den.

e Information ar inte detsamma som kunskap. Det gar inte
att veta hur mycket syskonet forstatt och hur han eller
hon har tolkat informationen om funktionsnedsattningen
och vad den innebar.

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

Man har ocksa sett att syskon maste fa maojlighet att stalla sina
egna fragor om systerns eller broderns funktionsnedsattning.
Informationen gar ofta via féraldrarna, men det finns saker som
syskonen inte vagar eller vill prata med sina féraldrar om. Det ar
vanligt att syskon bar pa fragor som de aldrig vagat stalla till
nagon. En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar,
andra har en kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha
orsakat skadan. Intervjuer med syskon visar att de behover bli
sedda och bekraftade. De behdver kdnna att de ocksa far egen
tid med foraldrarna. Den ska vara avsatt sarskilt for dem och
inte bara besta av tid som "anda blev over”.

Kunskap, kdanslor och bemastrande

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

© Agrenska 2023, nr 664 33



Angelmans syndrom

Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det ar ofta lattare att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller annan
kunnig person. Syskonen far ocksa hjalp med strategier for hur
de ska hantera fragor fran omgivningen om sitt syskon med
funktionsnedsattning. Ambitionen ar att de nar de aker hem fran
Agrenska ska ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana
situationer.

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

Beméstrande handlar om att hitta vagar och strategier i
vardagen, om att utbyta erfarenheter med andra syskon och att
satta ord pa sadant som kan kallas for "daliga hemligheter”. Det
kan handla om sorg 6ver att inte ha fatt en bror eller syster som
man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Tankarna kan vara bra och logiska, men kan
ocksa bli tunga att bara om man inte far prata om dem.

Las mer om syskon

Det finns mycket konkret information om vart arbete med
syskongrupper pa Agrenskas webbplats. Dér finns bland annat
information om syskonrollen i olika aldrar, arbetsmaterial som
exempelvis verktyg for samtal med syskon, filmer och
litteraturtips: agrenska.se/syskonkompetens
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Clara, som ar Sofies dotter, var tva ar nar Christoffer och Sofie
traffades. Fyra ar senare fick de Henry. Familjelivet rullade pa
utan storre bekymmer. Under den tredje graviditeten var
forvantningarna stora. De visste att det skulle bli en pojke.

— Det kandes kul att Henry skulle fa en lillebror nara i alder. Vi
tankte pa hur roligt de skulle ha nar de blev aldre. Riktigt sa blir
det inte och det var en av de jobbigaste sakerna med
diagnosen. De har ju en syskonrelation, men inte pa det sattet
vi hade forestallt oss, sager Sofie.

Graviditeten med yngste brodern Colin var en emotionell och
psykisk pafrestning. Ett fostervattenprov var darfér inbokat. Nar
det var dags angrade Sofie sig. Hon ringde Christoffer, som inte
fick félja med pa grund av pandemin.

— Jag lag dar pa britsen med alla tusentals tankar och kande
bara nej, jag vill inte gbra det har! Jag vet inte vad jag ska gora
om nagot ar fel. Ska jag behdva valja att inte vilja ha barnet?
Jag hade ju aldrig velat valja bort Ville. Personalen och
Christoffer sa att jag inte behdvde ta provet, sa jag gjorde inte
det. Oron fanns kvar hela graviditeten, inte dver att fa ett barn
med Angelmans utan jag var bara sa radd att vad som helst
kunde handa, sager Sofie.
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— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behdvs aven kontakt med en
logoped. Det sager specialisttandlakare Anna Odman
Roussakis och logoped Lisa Bengtsson, som arbetar
pa Mun-H-Center.

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

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

MHC-basen

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

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

Munhalsa vid Angelmans syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med Angelmans syndrom:

e (glesstallda tander

e bettavvikelser som dppet bett och underbett

e framskjuten tunga (tungprotrusion)

e hypoton ansiktsmuskulatur

e tandgnissling dagtid
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Tandgnissling

Tandgnissling ar vanligt i mjolktandsbettet. Om intensiv
tandgnissling fortsatter i permanenta bettet kan det ge slitage
pa tanderna samt besvar i form av isningar i tanderna,
spanningshuvudvark och smarta i kdkarna. En bettskena kan
skydda, men kraver att man till en borjan kan gora ett avtryck av
barnets mun och att hen sedan accepterar bettskenan. Manga
personer som gnisslar tander finner en stimulans och ett lugn
genom att gnissla, vilket ar viktigt att tanka pa nar man valjer
avledningsforemal eller aktivitet.

— Gnisslandet i kombination med dental erosion pa grund av
exempelvis reflux kan orsaka omfattande tandslitage, sager
Anna Odman Roussakis.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden ar sa
bra att en god munhalsa kan bevaras. Da kan man undvika
smarta, karies och infektioner. Att komma igang med goda
vanor tidigt ar viktigt. Alla bér borsta tanderna med fluorid-
tandkram tva ganger om dagen. Tandvarden rekommenderar
foraldrar att hjalpa sitt barn med tandborstningen. Det finns
manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden. Goda kostvanor ar viktigt — tumregeln ar att tanka
pa maltidsfrekvensen, dricka vatten som torstslackare samt att
undvika mat pa natten.

— Fokusera pa att i forsta hand halla munnen frisk. Det bygger
pa samarbetet mellan hemmet och tandvarden, sager Anna
Odman Roussakis.

For att underlatta tandborstningen tipsar Anna Odman
Roussakis bland annat om att ha ett tandborstschema med
bildstod, eller visualisera tid med ett enkelt timglas. Andra tips
ar munvinkelhallare, olika hjalpmedel for forstorat grepp,
eltandborste eller Collis-curve — en tandborste som borstar alla
sidor av tanden samtidigt.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om
smaken pa tandkramen eller att den skummar, da finns andra
alternativ. Extra fluorid i tandkram eller en muntork kan vara bra
for den som har 6kad risk for karies eller erosionsskador.
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Att tanka pa:

e Ta kontakt med tandvarden infoér forsta besoket och
informera om barnets diagnos och medicinering. Det ar
bra om barnet gar pa tata besdk med inskolning hos
tandlakaren for att rengora tanderna, fluorlacka och
forsegla kindtanderna.

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

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

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

Oralmotorik vid Angelmans syndrom

Bland de 104 personer med Angelmans syndrom som finns i
MHC-basen har 86 procent 6ppen mun i vila, 74 procent lag
tonus i lapparna och 67 procent nedsatt rorlighet i tungan.

— Det ar vanligt med nedsatt tal- och sprakutveckling samt
atsvarigheter av olika slag. Manga barn med Angelmans
syndrom har ocksa nedsatt salivkontroll och olika bitbeteenden,
sager Lisa Bengtsson.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla barnets
kommunikationsférmaga och atférmaga. Logopeden kan ocksa
ge rad om matning och atande, bedéma hur barnet bast tranar
sin kommunikation samt vid behov hjalpa till med oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara
att minska salivlackage, forbattra atandet samt 6ka eller minska
kansligheten i munnen.

— Oralmotorisk traning ar som "fysioterapi for munnen”, man
forsoker stimulera, aktivera och stabilisera, sager Lisa
Bengtsson.
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Atsvérigheter

60 procent av alla med Angelmans syndrom har atsvarigheter i
nagon man. Det finns ofta flera olika orsaker, till exempel reflux,
forstoppning, tranga andningsvagar samt svaghet och lag
muskelspanning i mun, svalg och ansikte. Vid atsvarigheter
behdvs ofta ett multiprofessionellt omhandertagande i team
med till exempel lakare, sjukskoterska, dietist, logoped och
tandlakare. Behandlingen foljer tva spar: dels syftar den till att
sakerstalla barnets behov av naring och energi, dels behdver
barnet fa attraning for att komma vidare i sin atutveckling.

Nar ett barn inte far i sig tillrackligt med naring via munnen kan
gastrostomi, en knapp pa magen, vara nédvandigt och
livsviktigt. Den kan aven ge en trygghet genom att barnet far i
sig det som behdvs for att vaxa och utvecklas.

— Nar barnet har sond eller knapp ar det fortsatt mycket viktigt
att stimulera munnens motorik och sensorik samt att borsta
tanderna, sager Lisa Bengtsson.

Manga barn behdver attraning. Den syftar bade till att starka
motoriska funktioner och att utveckla barnets matpreferenser for
exempelvis olika smaker och konsistenser. Vid nedsatt
munmotorik behdvs sarskild traning i att tugga och svalja, gapa
och stanga munnen, men ocksa att prova nya saker, ata sjalv
eller i stérre mangder. Barn som ar dverkansliga i munnen
behdver forsiktig stimulering for att kunna hantera mat i
munnen. Ett satt ar att stimulera med massage, som kan ske
med handerna eller med olika vibrerande redskap.

— Syftet ar att barnet ska vanja sig vid berdring inne i munnen,
locka fram rorelser i tunga och lappar och aktivera musklerna,
vilket i sin tur underlattar atandet.

Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) ar nastan aldrig for
hog salivproduktion. Istallet kan det bero pa lag
muskelspanning (tonus) i lappmuskulaturen, nedsatt kansel i
munhalan, att barnet inte svaljer undan eller att tungan har ett
rorelsemonster som puttar ut saliven. Manga ganger ar det flera
faktorer som paverkar. Genom att se dver barnets sittstallning
och huvudhalining samt trdna oralmotorik kan man uppna goda
resultat. | andra hand kan medicin som minskar salivutsondring
provas.
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— Det finns olika preparat att behandla med, sa det ar viktigt att
kontrollera om de fungerar ihop med barnets 6vriga mediciner.
Ett tredje och sista steg ar kirurgisk behandling, men det ar
ovanligt, sager Lisa Bengtsson.

Samordning

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

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk férmaga i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nedsatt
salivkontroll och Bitbeteende. De finns att lasa eller bestalla pa
Mun-H-Centers webbplats mun-h-center.se

Cecilia Stocks &r socionom och arbetar pa Agrenska,
bland annat med planeringen av familjevistelser. Hon
informerar om vilket stdd som finns att fa for personer
med Angelmans syndrom.

Forsakringskassan

Omvaérdnadsbidrag finns att s6ka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som barnet behover utover det som ar vanligt for barn i
samma alder utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget
finns i fyra nivader och Forsakringskassan beddémer barnets
totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal med
foraldrarna. Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och
pengarna ar pensionsgrundande. De olika beloppen justeras
vid varje arsskifte.

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt som kraver extra
omvardnad hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en
kurator, sager Cecilia Stocks.
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Merkostnadserséttning ar en separat ersattning for kostnader
som beror pa barnets funktionsnedsattning. Férsakringskassan
beddmer vad som raknas som merkostnader.

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

Tillfallig féréldrapenning, eller vard av barn (vab), gar att fa aven
efter att barnet har fyllt 12 ar om det finns en bestaende
funktionsnedsattning.

Kontaktdagar finns till for barn som omfattas av LSS. Man kan
fa ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur halso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas. Alla
vardgivare ar skyldiga att félja bestammelserna i HSL.
Patientlagen ar en viktig lag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat ratt att valja 6ppenvard eller specialistvard
i en annan region an hemregionen. Den ger ocksa patienten
ratt att begara en ny medicinsk bedémning.

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

Samordning - fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen vid en
instans med vardansvar for barnet skyldighet att utse en fast
vardkontakt som kan sakerstalla patientens behov av
samordning om patienten dnskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser och férmedla kontakter. Den fasta
vardkontakten kan vara en lakare eller nagon annan som
arbetar inom varden, som en sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

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

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

1177 efter 13 ar

| normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare
fram tills barnet fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det maijligt att
ansOka om tillgang aven efter 13 ars alder, men det maste
goras pa varje enskild mottagning och det ar
verksamhetschefen for enheten som ska godkanna ansokan.
— Freja ID ar en e-legitimation med mojlighet att dela kontrollen
med en narstaende eller god man, sager Cecilia Stocks.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se och sok pa
gor ditt barns vardédrenden via nétet.

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

Exempel pa insatser enligt LSS
e avlOsarservice
e Korttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service
e personlig assistans (las mer pa sid. 45).
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Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skal moéter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mojlighet att delta i samhallets gemenskap och att leva som
andra. Darfor finns olika former av stéd som utgar ifran
individens behov. Man har alltid ratt att sdka bistand och fa ett
skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa sjukhuset
kan hjalpa till med ansdkan.

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

Anhoérigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen erbjuda stod till anhoriga
till nagon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning. Med
anhorig menas en familjemedlem, (till exempel syskon, mor-
och farféraldrar) eller en god van. Som anhorig kan man fa
mojlighet att delta i samtalsgrupper, fa tillgang till friskvard eller
individuellt anpassat stod samt fa tips, rad och hjalp med
kontakter. Stodet ska sdkas hos kommunens anhérigkonsult.
Denna tjanst kan heta olika i olika kommuner.

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

o ett sarskilt schema dver skoldagen

e extra tydliga instruktioner

e stdd att satta igang arbetet

e anpassade laromedel

o digital teknik med anpassade programvaror

e handledning/fortbildning av personal

e resursperson

e minskning/anpassning av elevgrupp

e regelbundna specialpedagogiska insatser

e anpassad studiegang
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Infér alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det
galler till exempel nar barnet borjar i forskola och vid
overgangen fran forskola till skola samt vid alla stadiebyten.
Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor garna
studiebesok pa skolorna om det finns osakerhet kring vilken
skola som passar barnet bast. Ge skriftlig information om
barnet, till exempel dokumentation om barnets diagnos nar det
ar dags for skolstart.

— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos, nar det ar dags for
skolstart, sager Cecilia Stocks.

Anpassad grundskola

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

Vart vander vi oss?

Den som ar missnojd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor. | andra hand kan man vanda sig till ansvarig
tjiansteman eller namnd i kommunen. Vid fragor kan man
kontakta Skolverkets upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se

Bostadsanpassning

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

Las mer pa bostadscenter.se

Fonder

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

— Det kan I6na sig att sdka pengar ur fonder eftersom
stiftelserna vill avyttra sina pengar, sager Cecilia Stocks.
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Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan sdka
efter lampliga fonder: stiftelser.lansstyrelsen.se

Fler lanktips

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhdriga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — métesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning.

© Agrenska 2023, nr 664

— For att fa en personlig assistent kravs att man har
stora och varaktiga funktionsnedsattningar och tillhor
en av LSS personkretsar. Det berattar Louise Jeltin
som ar samordnare inom personlig assistans pa
Agrenska.

Samhallets stdd utgar bland annat fran rattighetslagen LSS —
lagen om stod och service till vissa funktionshindrade — som
syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod for insatser och
sarskild service for personer som ingar i en av tre
personkretsar, vilka finns beskrivna i kapitlet Stod i samhallet.
Personlig assistans ar en av tio insatser som omfattas av LSS.

For att ha ratt till personlig assistans ska barnet behdva hjalp
med de grundlaggande behoven:
e andning
e personlig hygien
e att ata och dricka
e av- och pakladning
e kommunikation med andra
e stdd for att forebygga skada vid en psykisk
funktionsnedsattning
e stdd som behdver ges I6pande pa grund av ett
medicinskt tillstand.
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Ansokan om personlig assistans ska goras skriftligen och
kraver medicinska underlag. Om de grundlaggande behoven
beddms uppga till fler an 20 timmar per vecka ansdker man om
assistansersattning fran Férsdkringskassan. Om de
grundlaggande behoven inte beraknas uppga till 20 timmar
ansoker man om personlig assistans hos kommunen. | de fall
en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov, till exempel maojlighet att
delta i samhallslivet, fritidsaktiviteter, umgas med slakt och
vanner samt hushallsarbete.

— Bade grundlaggande och andra personliga behov kan ge skal
for dubbelassistans. Da behovs tva assistenter for att personen
ska kunna utféra olika aktiviteter som att resa eller genomféra
ett traningsprogram, sager Louise Jeltin.

Vad raknas till foraldraansvaret?

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

Las mer om hur man ansdker om personlig assistans pa fk.se

Assistans i forskola och skola

Vissa omstandigheter kan ge skal for att ett barn beviljas
personlig assistans aven i forskola, skola och i
korttidsverksamhet. Det kan bland annat nar ett barn har
sarskilda kommunikationssvarigheter eller allvarliga
halsotillstand som kraver att en personlig assistent alltid ar
tillganglig.

Valja personlig assistent

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

— Mitt rad ar att ta hjalp av ett assistansbolag som jobbar for att
behalla och kompetensutveckla sina assistenter, sager Louise
Jeltin.
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Det finns anhdriga (féraldrar, syskon, mor- och farféraldrar) som
av olika skal valjer att sjalva bli personliga assistenter. Det kan
bero pa ekonomi, integritet eller praktiska skal samt att det ger
en unik mojlighet att vara nara barnet.

Stod och radgivning

Det finns ingen rattshjalp fér den som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig
assistans genom att driva LSS-mal i domstol. Manga av
assistansbolagen har dock egna jurister som har kunskap och
kan ge stod vid rattsliga fragor. Man kan aven fa rad och stod
fran olika intresseorganisationer som arbetar med rattigheter for
personer med funktionsnedsattningar, som Riksforbundet FUB.

Tips pa webbplatser:

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

lassekoop.se — LaSSe Brukarstddcenter (Vastra
Gotalandsregionen)

bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stdd och
kunskapscenter (Stockholm)
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Varken Sofie eller Christoffer hade egna erfarenheter av olika
funktionsnedsattningar innan de sjalva blev foraldrar till Ville.
Det har gett dem nya perspektiv pa livet.

— Det later sa dumt, men jag kunde tanka "stackars barn och
deras familjer”. Nu nar vi ar den familjen ténker jag ju inte sa om
oss. Det ar klart att livet hade sett annorlunda ut om vi haft ett
barn utan Angelmans, men da hade det inte varit Ville. Han har
gjort att vi har fatt andra varderingar. Jag ar sa tacksam over
Ville och var familj, vi har ett rikt liv, sdger Sofie.

Foraldrarnas relation har starkts av arens tuffa utmaningar.
Nyckeln har varit att ge varandra tid och utrymme.

— Jag tror att vi kompletterar varandra. Jag har kunnat sérja och
bearbeta allt pa mitt satt och Christoffer har behovt gora det i
sin takt. Sedan alskar jag att arbeta och jag arbetar heltid. Pa
jobbet kan jag vara 100 procent Sofie och det ger mig energi till
att sedan vara 100 procent mamma, sager Sofie.

For ett ar sedan beviljades Ville fem dygn i manaden pa
korttidsboende. Han har dock inte stannat dver natten an.

— Hittills har det inte fungerat sa bra, men vi vet att Ville har det
bra dar och personalen ar snall. Det handlar ju ocksa om
syskonens behov, att vi far tid med alla vara barn, sager Sofie.
Korttidsboendet blir aven en férberedelse infor framtiden. Sofie
och Christoffer borjade tidigt fundera och prata om vilket stéd
han kommer behdva nar han ar vuxen.

— Vi vill ju att Ville ska flytta hemifran en dag. Han vill val inte
heller bo med oss hela livet. Det har jag och Christoffer varit
overens om fran boérjan. Han ska flytta hemifran och fa ett eget
hem. Jag vill kunna halsa pa hos Ville och fika, sager Sofie.
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Angelman syndrom foraldraforening
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— Manga ganger skapas nya vanskapsband nar vi i
foreningen traffas, ofta ar det vara barn med
Angelmans syndrom som blir kompisar.

Det sager Ottilia Barnard som ar medlem och
kontaktperson i Angelman syndrom foraldraforening.

Ar 1994 startade foraldrar till barn med Angelmans syndrom en
foraldraférening i samarbete med FUB. Foreningen bedrivs
ideellt. Under flera ar anordnades lager och traffar. Férenings-
arbetet lag sedan pa is under en langre period, men 2011 kom
det igang igen nar en Facebookgrupp fér anhériga startade.
Sedan dess har man anordnat tva lager och moétestillfallen som
mammatraffar och yogahelger.

— Lagren blir inte av sa ofta eftersom de anordnas helt ideellt,
men vi har otroligt roligt nar vi ses, sager Ottilia Barnard.

Kontakta foreningen

Angelman syndrom féraldraférening har tva Facebookgrupper:
Angelman Syndrome — Sverige ar en sluten grupp for
familjemedlemmar. Har ansoker man om medlemskap.
Angelman syndrome — OPPEN GRUPP &r en grupp som &r
Oppen for alla som soker eller vill dela med sig av information.
Foreningens mejladress ar angelmansverige@yahoo.se

Fler tips

angelmantoday.com — prenumerera gratis pa ett nyhetsbrev
som kommer tva ganger per ar, med information om den
senaste forskningen, reportage och intervjuer.

Nationellt Center for Retts syndrom och narliggande
diagnoser — kompetens- och resurscentret i Ostersund har
tvarprofessionella team som aven ar specialiserade pa
Angelman syndrom. De kan vara till stor hjalp vid fysiska eller
beteendemassiga svarigheter. Patienter tas emot via remiss
fran hemregionerna.

Kamp & Gladje — bok av Inga-Lill Morell, mamma till Niklas och
Rasmus som har Angelman syndrom. Bestallning av boken kan
goras via foreningens mejl.

Oscar tipsar — Instagramkonto som drivs av Josephine,
mamma till Oscar som har Angelman syndrom.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foéraldrar till barn med olika
syndrom. Det ar en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever
med ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och
stodinsatser i ratt tid och utifran behov. Férbundets uppdrag ar
att driva politiska fragor som rér personer med
funktionsnedsattning, sprida kunskap om sallsynta diagnoser
och verka for mer forskning inom omradet.

Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte
missgynnas pa grund av att andra inte kanner till s& mycket om
deras situation. Férbundet har genom aren drivit flera projekt
dar resultatet har blivit konkret material som alla far ta del av,
sasom utbildningsfilmer, sammanstaliningar av rattigheter i
halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan uppratta en sa
kallad sallsynt vardplan.

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

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

Har hittar du Riksforbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for silisynta hilsotillstand

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

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

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

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

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

Informationscentrum fér sallsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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ANGELMANS SYNDROM

En sammanfattning av dokumentation nr 664

De vanligaste symtomen hos personer med
Angelmans syndrom ar intellektuell
funktionsnedsattning, motoriska svarigheter
och epilepsi. Barnen har ofta ett minskat
somnbehov och neuropsykiatriska symtom.
De flesta med syndromet férstar ofta mer an

vad de kan uttrycka.

Behandlingen inriktas pa habiliterande
insatser inom exempelvis fysioterapi och
kommunikation for att lindra de symtom

som syndromet medfor.

| dokumentationen kan du bland annat lasa
om medicinsk information, neuropsykiatriska
funktionsnedsattningar och AKK. Dessutom
ges en inblick i hur det ar att leva i en familj
med ett barn som har Angelmans syndrom.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

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