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Bardet-Biedls syndrom

BARDET—BIEDLS SYNDROM

Agrenska ar ett nationellt kompetenscentrum for sallsynta
diagnoser och en unik métesplats foér barn, ungdomar och vuxna
med funktionsnedsattningar, deras familjer och professionella.
Agrenska &r belaget pa Lilla Amundén soder om Goéteborg.

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

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer
med barn som har samma sallsynta diagnos, i det har fallet Bardet-
Biedls syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen
och syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och tréffa
andra i liknande situation.

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

Faktainnehéllet fran forelasningarna p& Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktor Pia Vingros, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allmanheten har varje
foreldsare sakgranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med Bardet-Biedls syndrom berattar en familj om sina
erfarenheter. Familjedeltagarna har i verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats
agrenska.se.
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Bardet-Biedls syndrom

Genetik och klinisk oversikt

— Bardet-Biedls syndrom (BBS) ar sjukdom som kan drabba
manga olika organ, eftersom den paverkar cellernas funktion.
Alla med BBS har inte alla symtom, men de symtom barnen
utvecklar ska behandlas i tid. Det sdger Anna Lindstrand,
bitradande 6verlakare och docent vid Klinisk genetik,
Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm.

Bardet-Biedls syndrom kallas ocksa Laurence-Moon- Bardet-Biedls
syndrom (LMBBS), efter de lakare som forsta gang beskrev
syndromet. | denna text anvands forkortningen BBS.

BBS ger manga olika symtom, dér bland annat synnedséattning och
paverkad njurfunktion, 6vervikt, extra fingrar och/eller tar, sma
konsorgan och inlarningssvarigheter ingar. Andra symtom
forekommer ocksa.

Bade antalet symtom och svarighetsgrad kan variera mellan olika
personer med diagnosen och dven inom samma familj.

Forekomst

BBS forekommer 6ver hela vérlden. Det finns en osékerhet kring hur
vanligt syndromet ar och uppgifterna varierar. Uppskattningsvis ror
det sig om 1 till 4 per 100 000 personer. Det innebar att ett till fyra
barn varje ar far diagnosen Bardet-Biedls syndrom i Sverige.

BBS ar en ciliopati

Bardet-Biedls syndrom ingar i en grupp sjukdomar som kallas
ciliopatier och orsakas en skada i de primdra cilierna. En primér cilie
ar ett ororligt utskott, ett slags antenn pa cellytan som samordnar
manga funktioner som ar av betydelse for cellfunktionerna. Stord
ciliefunktion kan leda till avvikelser i fosterutvecklingen och ge
missbildningar i manga olika organ.

Diagnos

Syndromet upptécks oftast i samband med att de forsta
synsvarigheterna upptacks, i genomsnitt vid nio ars alder. Diagnosen
stalls utifran en kombination av symtom och bekréaftas vanligen med
en genetisk analys.

Behandling

Beroende pa symtom behandlas barnet av en rad specialister. Det ar
sérskilt viktigt att njurarna kontrolleras regelbundet.

Dokumentation nr 602 © Agrenska 2019 6



Bardet-Biedls syndrom

Habiliteringsinsatser behdvs ofta och anpassas efter individuella
behov.

DNA det genetiska arvet

Varije individ har fatt halften av arvsmassan fran sin mamma och
hélften fran pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler. Det finns cirka 20 000 gener pa de hoptvinnade
DNA-spiralerna som formar 46 kromosomer (23 kromosompar). Vi
har ett par vardera av kromosomerna 1— 22. Det 23:e paret utgor
kdnskromosomerna (XX eller XY).

I varje cell finns samma uppséttning gener men olika gener &r aktiva
i olika celler.

Alla ménniskor har férandringar (mutationer) i sina gener, men bara
en del av dem ger upphov till symtom. Eftersom generna utgor
instruktioner (mallar) for olika proteiner i kroppen kan mutationer
medfora konsekvenser nér proteinerna ska bildas. Det kan beskrivas
som att det blir fel i koden for just det proteinet, vilket kan leda till
sjukdom.

Genetiska forandringar
Genetiska forandringar kan paverka gener och kromosomer pa olika

satt. Nar det finns extra genetiskt material pa en kromosom kallas det
duplikation och nér det saknas genetiskt material kallas det deletion.
Det kan ocksa bli ett stavfel, en sa kallad punkmutation. Vid BBS &r
det vanligast med punktmutationer.

Generna pa kromosom 1-22 finns i tva kopior. Vid dominanta
sjukdomar racker det att den ena genen bar pa det forandrade
anlaget. Vid recessiv sjukdom behdéver bada vara férandrade.

Om gener pa X kromosomen bér pa de forandrade anlagen far pojkar
sjukdomen eftersom de bara har en X— kromosom. Sjukdomar som
nedarvs pa detta satt kallas X-bundet recessiva.

— Alla typer av forandringar kan antingen arvas fran nagon av
foraldrarna eller uppsta spontant hos barnet. Nar mutationen ar
nedarvd ar sannolikheten storre att samma foraldrapar far fler barn
med samma diagnos, sdger Anna Lindstrand.

For att ta reda pa mer om arftligheten och vilken typ av mutation det
handlar om kan familjen fa genetisk radgivning vid Klinisk genetik
pa nagot av landets universitetssjukhus.

Genetisk analys

Misstanke om en diagnos kan bekraftas eller avfardas genom en
DNA-analys. Dessa sker pa avdelningar for klinisk genetik.
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Vid BBS finns idag 24 kanda sjukdomsorsakande gener inblandade.
Vid den kliniska analysen hittas den genetiska orsaken i 80 procent
av fallen vid BBS.

Arftlighet vid BBS
Arftligheten vid BBS é&r i de flesta fall autosomalt recessiv, vilket

innebar att bada foraldrarna ar friska barare av en muterad gen. Vid
varje graviditet med samma féraldrar &r sannolikheten 25 procent att
barnet far den muterade genen i dubbeluppsattning (en fran varje
foralder). Barnet far dd BBS. Sannolikheten for att barnet far den
muterade genen i enkel uppsattning ar 50 procent. Da blir barnet,
liksom fordldrarna, frisk barare av den muterade genen.
Sannolikheten att barnet varken far sjukdomen eller blir barare av
den muterade genen &r 25 procent.

Ny forskning har visat att det i vissa familjer kan forekomma en
annan typ av nedarvning sa kallat triallisk arftlighet. Vid denna form
finns det utdver tva mutationer i en recessiv gen en tredje mutation i
ytterligare en gen.

Da kan tva syskon, som bada har BBS som ser lika ut genetiskt
(genotyp), anda ha sjukdomen i olika grad (fenotyp).

— Det ena syskonet har endast mild utvecklingsstérning, medan den
andra lider av svar utvecklingsstérning samt fetma, forsenad
talutveckling och annan utvecklingspaverkan, sager Anna
Lindstrand.

Cilier

BBS &ar som tidigare ndmnts en ny sjukdomsgrupp kallad ciliopatier,
alltsa mutationer som drabbat cellens cilier. Cilier ar en av cellens
organeller. Cilier, eller flimmerhar, ar tunna mikroskopiska
hérliknande strukturer som stracker sig ut fran ytan pa nasta alla
celler. Tidigare ansags den inte ha sarskilt stor betydelse, men ny
kunskap har visat att den kan ha stor betydelse for uppkomst av
sjukdom. Listan pa sjukdomar som orsakats av en nedsatt
ciliefunktion vaxer. Idag finns minst 35 séllsynta diagnoser som
beror pa nedsatt ciliefunktion, bland annat Bardet-Biedls syndrom.

Aktuell forskning

Det finns en hel del forskning med genterapi for sjukdomar som
paverkat ciliopatier. De flesta studier &r dock annu i det forsta
utforskandet stadiet med studier pa moss. Det ar alltid bra att veta
vilken diagnos och genfoérandring man har, eftersom det da blir
lattare att bedoma om en ny genterapi kan anvandas. Det har till
exempel visat sig att behandling av typ av mutation som orsakad
Duchennes muskeldystrofi ocksa kan anvandas vid andra sjukdomar.
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Jennie har BBS

Bardet-Biedls syndrom

— Utvecklingen gar snabbt framat. | framtiden ar det mycket majligt
att det utvecklas genterapi for vissa typer av BBS, sédger Anna
Lindstrand.

Jennie som &r 13 &r kom till Agrenska med sin lillasyster Vera 10 ar,
mamma Gertrud och pappa Lennart.

Nar Jennie skulle borja ata vanlig mat vid sex manaders alder
bdrjade problem med forstoppning och hon ordinerades sérskild
kost.

— Hon hade dessutom ofta urinvagsinfektion och problem med sina
hofter och vérk i benen, séger Lennart.

Nar det inte blev battre skrevs familjen in pa sjukhus for en
utredning, sager Gertrud.

Familjen fick aka hem, utan att ha fatt nagot svar om vad som
orsakade Jennies svarigheter.

Manaderna gick och det gjordes flera olika undersokningar och
utredningar for att fa ett svar pa Jennies problem. Med tiden bérjade
Jennie 6ka i vikt.

— Hon 6kade kraftigt i vikt. Nu trodde personalen pa vardcentralen
och vara bekanta att vi 6Gvermatade henne, séger Lennart.

Utredningarna fortsatte utan nagot besked om orsaken till
svarigheterna. Lillasyster Vera foddes nar Jennie var tre ar. Vera
foddes for tidigt och vagde lite. Som ettaring drabbades hon av en
lunginflammation, som sanar kostade henne livet. Bara nagra veckor
gammal Iag hon tre veckor i respirator. Men hon hamtade sig och
fick komma hem.

— Jag trodde att hon skulle kunna ha de kl&nningar som storasyster
Jennie aldrig kunnat ha pa grund av sin évervikt, sager Gertrud.

Men snart marktes att Vera hade samma Overviktsproblem som
Jennie.

Nar Jennie var omkring fyra ar sévdes hon for en kontroll av
hypofysen. Lakarna misstankte att det var nagot fel pa
amnesomsattningen eftersom hon ckade sa kraftigt i vikt. Samtidigt
kontrollerades hennes 6gonbotten da hon visat tendenser pa
synsvarigheter.

Ungefér samtidigt borjade Jennie att halta kraftigt. Det ledde till en
akutrontgen av hennes hofter.

— Haltandet berodde pa Perthes sjukdom. Den leder till att hoftkulan
sa smaningom fortvinar, sager Gertrud.
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— Ofta klarar kroppen bygga upp hoftkulan igen efter en tid, men i
Jennies fall lyckades det inte, sdger Lennart.
Istallet drabbades aven Jennies andra hoftkula av sjukdomen.

Sjukdomen ledde till att hoften blev allt mer stel och Jennie hade
standigt svar smarta.

— Hon skrek av smérta...

— Vi fick inte ta i henne, sager foraldrarna.

Det blev manga ar med varktabletter (som inte hjalpte).

— Det drojde innan vi fick en rullstol. Under tiden kérde vi omkring
henne pa en kontorsstol hemma for att kunna forflytta henne, sager
foraldrarna.

Ogon och 6gonproblem

Ogat bor undersokas kontinuerligt vid BBS da det ar vanligt
med nathinneforandringar. En kartlaggning av synformagan ar
en forutsattning for att skapa en bra miljo for barnet. Det sager
Anders Sjostrom, barndgonlékare Vid Drottning Silvias barn—
och ungdomssjukhus i Géteborg.

Vid BBS ar det vanligt med nathinneférandringar, bland annat retinis
pigmentosa, RP.

Det var den engelske dgonkirurgen JC Lawrence och en amerikansk
dgonkirurg RC Moon, som redan 1866 beskrev fyra syskon med
nathinnesjukdomen retinis pigmentosa.

Syskonen hade ocksa 6vervikt, sma konsorgan och intellektuell
funktionsnedsattning. Lakarnas efternamn star for de forsta tva
bokstaverna i LMBBS.

Pa 1920-talet lade lakarna G Bardet fran Frankrike och A Biedl fran
Tyskland till forekomsten av fler fingrar och tar till diagnosen. De
fick da sina namn med i beskrivningen, LMBB syndrom. |
fortsattningen anvands i texten bara forkortningen BBS.

— Vid diagnosen ar det férutom renitis pigmentosa ocksa vanligt
med diabetes typ 2 och intellektuell funktionsnedsattning och andra
symtom. Samtliga dessa symtom kan paverka synen, sager Anders
Sjostrom.

Ogat

RP drabbar tva sorters syncellerna i 6gat som kallas tappar och
stavar. Stavarna sitter langst ut i kanterna pa nathinnan. Nathinnan
finns i det innersta av 6gats vdgg bakom glaskroppen.

Dokumentation nr 602 © Agrenska 2019 10



Bardet-Biedls syndrom

Stavarna ar mest ljuskansliga. De anvands nér du ska se rorelser och
konturer i morker, men de kan inte skilja mellan olika farger.
Tapparna ar fargkansliga och anvéands nar belysningen &r bra pa
dagen.

— Med tapparnas hjélp ser vi detaljer och rorelser bra, sager Anders
Sjostrom.

Det finns tre olika sorters tappar och de &r mest kansliga for blatt,
gront och rott. Fargblindhet eller defekt fargseende beror oftast pa
for fa tappar som kan uppfatta gront eller rétt. De flesta tappar ligger
I mitten av nathinnan i det som kallas gula flacken. Gula flacken ar
det omrade pa nathinnan dar vi ser som skarpast.

Ogat vid BBS

Vid BBS skadas bade stavar och tappar. Forst skadas stavarna.
Forandringen sker redan i barndomen. Det méarks genom att man
behdver tanda lamporna i rummet och far svart att hitta utomhus.
Tapparna skadas forst senare i livet. De leder till samre synskarpa,
synfalt och kontrastseende.

— Ar tapparna skadade i perifera delen av nathinnan ser man bara
rakt fram och missar saker vid sidorna. Allman skada av tapparna
gora att farger blir blekare och detaljer syns samre. Det behdvs ocksa
battre belysning, sdger Anders Sjostrom.

BBS kan leda till mycket dalig syn som aldre. Sarskilda
synhjalpmedel och assistenter kan behdvas till stod i vardagslivet.

For den som BBS och diabetes &r det sérskilt viktig att kontrollera
ogonen, eftersom diabetes kan leda till blddningar i nathinnan.

Vi ser med hjarnan

For en god syn kravs inte bara fungerande 6gon Det galler att det vi
ser tolkas ratt av hjarnan. Det ar hjarnan som tolkar vad vi ser. Vid
intellektuell funktionsnedsattning kan det vara problematiskt att
tolka, k&nna igen bilder och personer.

Barn med synnedsattning behdver tillgang till anpassad pedagogik
och lampliga laromedel. Skolans personal behdver kunskap och
vagledning av en synpedagog och specialpedagog. Inom
Specialpedagogiska skolmyndigheten finns sadana resurser.
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Fraga till Anders Sjostrom:

Jennie har BBS

Hur ska vi stimulera vart barns sjalvstandighet trots
synnedséattningen?

— Ta stod hos syncentralen och synpedagoger for att forbéattra ert
barns mojligheter till sjalvstandighet.

En genetisk utredning gjordes for att ta reda pa vad som orsakade
Jennies overvikt.

— Vi traffade en professor, som ville ta sig an oss for att fa ett svar,
séger Gertrud.

Nar Jennie var fem ar och lillasyster Vera tva ar fick familjen
beskedet att bada flickorna hade Bardet-Biedls syndrom.

— Det var en littnad att veta att vi inte orsakat deras overvikt....

Njurar och njurproblem

— Njurarna ar paverkade hos ungefar héalften av alla med
Bardet-Biedls syndrom. Det kan vara i form av cystor,
arrbildning, daligt flode eller daligt utvecklade njurar. Det sager
Peter Barany, 6verlakare pa Njurmedicinska mottagningen vid
Karolinska universitetssjukhuset i Huddinge.

Kroppens tva bonformade njurar sitter langt bak mot ryggen och ar
viktiga for reglering av vétskebalansen och for att skadliga
restprodukter ska lamna kroppen via urinen. De kallas darfor ofta for
“kroppens reningsverk”. Njurarna kontrollerar kroppens
eletrolytinnehall, syre-bas-balans, utséndring av metaboliter och har
aven endokrina (hormonella) funktioner.

— Deras uppgift ar att uppratthalla homeostas, det vill séga ratt balans
i cellerna. Var mat innehaller exempelvis for det mesta for mycket
syra, vilket njurarna fixar till, séger Peter Barany.

En fjardedel av blodet som i vila pumpas fran hjartat gar direkt till
njurarna for rening. | njurens karlnystan sker en filtrering av blodet.
En del &mnen som tas upp av njuren kissar vi ut, och en del tas
tillbaka av kroppen. Totalt filtrerar njurarna hos en vuxen ungefar
180 liter vétska per dygn.

Nar njuren ar sjuk
For att pavisa njursjukdom anvénds en rad tester. Dels blodprover av
olika slag, dels urinprover, ultraljudsundersokning eller njurbiopsi.
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Njurbiopsi innebér att man tar en liten bit av njuren och undersoker
den i mikroskop.

| blodet mater man bland annat kreatininnivan for att underséka om
njurarna fungerar som de ska. Kreatininet har ingen egen uppgift i
kroppen, utan &r en restprodukt som bildas nér kroppen frigor energi
ur musklerna. Kroppen gor sig av med kreatininet genom urinen (via
njurarna) och om njurarnas filtreringsformaga forsamrats stiger
halten av kreatinin i blodet.

— Kreatininnivaerna ar beroende av muskelmassa och varierar darfor
fran person till person, sager Peter Barany.

En annan metod &r att méta cystatin C i blodet. Detta test &r inte lika
standardiserat som kreatinintestet, men bra eftersom resultatet &r
mindre beroende av patientens muskelmassa. Genom testerna kan
man uppskatta njurarnas funktion. Normalvérdet ar ungefar 80-125
milliliter/minut, per 1,73 m2 kroppsyta.

— Vi relaterar njurfunktionen till kroppsyta for att jamfora eftersom
mindre personer har mindre njurar och en l&gre filtrering, séger Peter
Barany.

Stadier vid kronisk njursjukdom

Vid kroniska njursjukdomar brukar man dela in tillstandet i fem
stadier efter det aktuella njurfunktionsvardet (skattat i ml/minut, per
1,73 m? kroppsyta fran kreatininvirdet):

Stadium 1. >89 - Njurskada med normal eller 6kad glomerular
filtrationshastighet.

Stadium 2. 60-89 - Njurskada med latt nedsatt glomerulér
filtrationshastighet.

Stadium 3. 30-59 - Njurskada med mattligt nedsatt glomerular
filtrationshastighet.

Stadium 4. 15-29 - Njurskada med kraftigt nedsatt glomerulér
filtrationshastighet.

Stadium 5. < 15 - Njursjukdom i slutskedet. (Man behover da
forberedas for dialys och/eller njurtransplantation).

Hogt blodtryck vid njursjukdom

I njurarna bildas hormoner som paverkar blodtrycket. De utgor
betydelsefulla faktorer i kroppens skyddssystem for att inte tappa
blodtrycket.

— Eftersom det finns ett starkt samband mellan njurfunktion och
hjartats funktion &r det extra viktigt att ha blodtryckskontroll vid
nedsatt njurfunktion, sager Peter Barany.
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Njurpaverkan vid BBS

Det finns inga sarskilda njursjukdomar vid Bardet-Biedls syndrom,
utan de tillstdnd som kan drabba finns aven hos andra med nedsatt
njurfunktion. Vid BBS dr det vanligt med vavnadsforandringar (28
procent). Njurproblemen kan ocksa orsakas av cystor (30 procent),
samre utvecklade njurar (20 procent), daligt avflode genom
njurledarna (12 procent) eller sma skadade njurar (10 procent).
Kombinationer av tillstanden &r vanliga.

Fragor till Peter Barany:

Finns det ett samband mellan njurproblem och sémnapné?
— Det ar en 6kad risk for sdomnapné vid fetma och hdgt blodtryck.
Vid nedsatt njurfunktion kan man fa samre sémn.

Vart barn ar ofta torstigt och kissar ofta, vad kan vi gora?
— Det kan bero pa dalig koncentrationsfunktion av urinen. Vand er
till en l&kare for kontroll.

Maste man gora en njurtransplantation om det bildas cystor i
njurarna?

— Det beror pa hur cystorna paverkar njurarnas funktion. Om de &r pa
ett stalle eller bara ar nagon enstaka behdver det inte betyda sarskilt
mycket eller krdva en njurtransplantation. Det finns andra cystiska
njursjukdomar, som inte har samband med Bardet-Biedl syndrom,
som ger njursvikt. Vid BBS har andra avvikelser, som att njurarna ar
mycket sma, storre betydelse.

Hur manga ar kan man rékna med att klara sig med nya njurar
efter transplantation?

— Det dr olika, en del kan fa problem med nedsatt funktion i
transplantatet, men det finns ocksa de som haft dem i 20 till 30 ar.
Virldsrekordet hittills ar 6ver 50 ar. Det gar darfor inte att saga hur
ldnge en enskild person klarar sig.

Var son genomgick en njurtransplantation for sju ar sedan, men
funktionen blir hela tiden samre pa grund av infektioner. Vad kan
vi gora?

—Vand er till er behandlande lakare, som kan utreda varfor den blir
samre. Ultraljud och ett vavnadsprov kan ibland behdvas for att ge
svar pa om njuren har fatt en skada av infektionerna eller om det &r
andra orsaker. Skyddande behandling ar att anvénda lakemedel for
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att skydda mot framtida infektioner och se till att ha ett bra
blodtryck.

Om njurarna pa 1177 Vardguiden
https://www.1177.se/Stockholm/liv--halsa/sa-fungerar-
kroppen/njurar-och-urinvagar/

Mat och atande

— Kosten har en stor betydelse for personer med Bardet-Biedls
syndrom dar overvikt ar en av riskfaktorerna. Darfor ar det
viktigt att alla kring barnet har kunskap och ett gemensamt
forhallningssatt kring mat och motion. Det sager Anette Ekelund
som ar dietist vid Drottning Silvias barn— och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Maten ska den ge oss naring. Den &r ocksa starkt forknippad med
kultur, arv, varderingar och asikter, vilket paverkar var installning
till den.

— Mat ar lika med karlek, vilket gor det extra svart nar vi ska
begransa vad barnet far ata, sager Anette Ekelund.

Maten vi ater

Det vi ater bestar av kolhydrater, fett, proteiner och vatten. Den
innehaller ocksa vitaminer och mineraler.

Kolhydrater &r ett samlingsnamn for starkelse, sockerarter och fibrer
och finns i sad, gronsaker och frukt.

— Kolhydrater ger energi till cellerna, bréansle till hjarnan, en
energireserv och har en skyddande effekt mot en rad sjukdomar.
Kolhydrater innehaller 4 kcal per gram, sager Anette Ekelund.

Protein bestar av cirka 20 aminosyror (proteiner) dar nio ar
essentiella (livsnddvandiga), men som vi inte kan tillverka sjalva,
utan maste fa genom maten. Protein finns i kott, fisk,
mjolkprodukter, bonor och notter och ger ocksa 4 kcal per gram
precis som kolhydrater. Protein ingar i alla kroppens celler. De &r
viktiga for alla kroppens funktioner, fran hormonproduktion till
immunforsvaret.

Fett innehaller dubbelt s& mycket energi per gram, 9 kcal per gram,
som kolhydrater och protein. Fett kan vara mattat (fet korv,
kokosfett, smor), enkelométtat (rapsolja, olivolja, nétter) och
fleromattat (fet fisk, rapsolja, valndtter). Vi behover alla sorters fett
for att kroppen ska fungera. Fett &r energi i koncentrerad form och
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lagras i fettvaven som energireserv, varmeisolering och skydd. Det
behovs for att vi ska kunna ta upp de fettlosliga vitaminerna A, D, E
och K.

— Energibehovet varierar mycket fran person till person. Vi behover
olika mycket mat beroende pa kon, alder, kroppsstorlek,
kroppssammansattning och aktivitetsniva, sager Anette Ekelund.

Bardet-Biedls syndrom och riskfaktorer

Vid Bardet-Biedls syndrom &r det vanligt att man har en
aptitstorning dar man hetséter och inte har ndgon mattnadskansla.
Ofta med viktokning som en konsekvens. Det i sin tur kan leda till
metabola syndromet som innebér fetma, diabetes och htga
blodfetter. Njurproblem kan férekomma hos vissa personer.

Personer med BBS har en lagre muskelmassa vilket kraver en lagre
energiforbranning och ett lagre energibehov.

Rekommendationen ar att ata kalori-lag mat med mycket naring och
att man har en optimal tillvaxtutveckling. Fokus ska vara pa sunda
matvanor.

Gemensamt forhallningsssatt

Det dr viktigt att fora in goda matvanor tidigt i barnets liv. Vid
kognitiva svarigheter kan man behdva extra hjalp i
maltidssituationen.

— Ett barn kan inte ta ansvar for hur mycket hen ater, sdger Anette
Ekelund.

For att lyckas med kosthallningen &r det till hjalp att ha en tydlig
struktur kring maltiderna, dér rutiner ar basen och att det finns ett
konsekvent forhallningssatt vid maltiden. For barnets skull ar det
viktigt att foraldrarna har en gemensam hallning.

— Aven andra personer i barnets omgivning behéver kunskap om
barnets svarigheter och behov. Ett team med fysioterapeut,
arbetsterapeut, specialpedagog och psykolog kan forutom dietisten
ge forslag till hur barnet ska stottas, sager Anette Ekelund.

Forebyggande kostbehandling

Den forebyggande kostbehandlingen vid BBS bestar av en dversyn
av matvanor, naringsintag, mediciners paverkan, rutiner och struktur
vid maltiderna.

— Vikt- och langdkurvan &r ett viktigt instrument for att veta att
barnet ater ratt och far i sig den naring det behover, sager Anette
Ekelund.
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Hur mycket energi kroppen behover beror bland annat pa alder och
aktivitetsniva. Personer med BBS har en mindre muskelmassa och
darfor kravs ett lagre energiintag. Fysisk aktivitet behovs ocksa for
att ma bra.

Kostcirkeln kan vara ett bra stod for att fa i sig lite av alla
naringsamnen. Nar det géller energiintaget kan det vara svart att veta
hur mycket en lagom portion ar. Det kan vara en fordel att ha ett
personligt matt for portionsstorlek till barnet med BBS. Det blir
enklare om det alltid gérs pa samma sétt.

— Tank pa energibehovet vid BBS som en allergi. Det ar direkt
farligt for barnet att &ta for mycket, séger Anette Ekelund.

Hon papekar att man inte dter det man mar bra av, utan det man
tycker om. Da behdvs det kunskap hos omgivningen for att kunna
servera mat och dryck som ar lag pa energi.

— Stréva efter att servera 400-500 gram grénsaker och frukt per dag
och valj med fordel grova gronsaker sdsom broccoli, morot och
bonor. Servera vatten som dryck, sdger Anette Ekelund.

Hos en dietist kan familjen fa manga tips som kan underlatta
matsituationen. Nagra tips ar att vélja mat som tar tid att ata, men ger
fa kalorier, att bara handla hem det som gar &t och gérna servera pa
sma tallrikar.

— GOr barnen delaktiga vid inkdp och matlagning. Da far de uttryck
for sin matfixering.

Fragor till Anette Ekelund:

Ar det riktigt att vid BBS kan man ga upp i vikt utan att ata?

Det stammer inte. Man kan fa svar pa hur mycket energi (kalorier)
en manniska behéver genom att méata basalmetabolismen och utifran
det sedan fa individuella kostrad. Men man kommer langt genom att
folja vikt och langdutvecklingen.

Vad ska vi gora at att skolan som dottern gar i firar allting med
sOtsaker?

— Tahjalp av en dietist for att informera skolans personal och hitta
andra satt att fira.
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Rorelse ar rena rama mirakelmedicinen, bade fér kroppen och
hjarnan. Borja tidigt att locka barnet till rorelse varje dag. Det
sager specialistfysioterapeut Magnus Aspdahl, som arbetar vid
Karolinska Sjukhuset i Stockholm.

Forskningen kring rorelsens betydelse borjade pa 1950-talet. Da
jamfordes halsan hos de stillasittande chaufférerna pa Londons
bussar, med konduktérerna, som rorde sig i och ur bussen under sin
arbetsdag.

— De stillasittande chaufférerna hade storre risk att drabbas av hjart-
kérlsjukdom &n de rorliga konduktérerna. Om konduktorerna fick
stroke eller hjartinfarkt fick de mindre infarkter eller stroke och
aterhamtade de sig snabbare &n chaufforerna, sdger Magnus
Aspdahl.

Visserligen ar ratt kost den viktigaste faktorn for att ga ner i vikt,
men for kroppens halsa ar rorelse livsviktig.

— Karlfunktionen forbéttras, fettmetabolismen, kroppsvikt och
bukfett blir battre. Den starker ben, bindvav och brosk. Aven
blodtryck, hormonbalans och blodsocker fungerar béttre hos dem
som ar fysiskt aktiva. Andra fordelar &r att somnen forbattras, risken
for depression minskar och kognitionen (hjarnans formaga) starks,
sédger Magnus Aspdahl.

Fysisk aktivitet och barn

I en studie infordes fysisk aktivitet under trettio minuter varje dag for
eleverna. Det resulterade i att de blev béttre i svenska, matte och
engelska och minnet jamfort med en grupp som inte var lika aktiva.

BBS och fysisk aktivitet

Vanliga symtom vid BBS, som kan ge anledning till besok hos
fysioterapeut ar klumpighet eller att den motoriska utvecklingen &r
sen, spasticitet eller dystoni (muskelsammandragning), ataxi
(ofrivilliga rorelser) eller paverkat skelett. Overvikt, diabetes typ 2
och intellektuell funktionsnedsattning kan ocksa paverka formagan
till aktivitet vid BBS.

Idag finns det véldigt lite forskning om BBS och fysisk aktivitet.
Studier visar att barn med intellektuell funktionsnedséattning ror pa
sig mindre dn andra barn. Men om de far forutséattningarna ar de mer
fysiskt aktiva &n de annars skulle ha varit.
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— Foréldrars installning och intresse for fysisk aktivitet har stor
paverkan pa barn med intellektuell funktionsnedséttning, sager
Magnus Aspdahl.

Andra studier visar att barn med synnedsattning ocksa ar mindre
fysiskt aktiva pa grund av risken for att skada sig, hinder i den
fysiska miljon, transporter och sociala faktorer.

Att motivera barn som inte vill réra pa sig till traning, kan vara svart.
En bra metod kan vara att schemal&gga tréningen, till exempel
genom att lagga in den i vardagen. Det ska gérna ske nér barnen ar
sma sa att aktivitet och rorelse blir nagot naturligt for barnet.

— Vid BBS galler det att de sma barnen har de bésta
forutsattningarna att rora sig och utforska sin narmiljo. Kanske
behover de otroser, bra skor, fotbaddar eller andra hjalpmedel. Se
ocksa till att stimulera till rérelse, genom att stélla saker hogt sa att
de far stracka sig. For sma barn galler det att ha korta traningspass.
Yngre barn behéver precis som sma barn ha de ratta hjalpmedlen for
rérelse, men ocksa for att bygga styrka, kondition och koordination.
Det kan goras pa en hinderbana inomhus eller genom att ga i skog
och mark. Kul aktiviteter kan vara dans, bad, ridning eller att aka
pulka. Det kan det vara en fordel att ga med i nagot
handikappférbund for att hitta aktiviteter som &r roliga och erbjuder
social samvaro, som showdown pingis eller goalball.

Aldre barn och ungdomar har liknande behov av stimulans och stod
som yngre barn. Men de kan ocksa trana pa gym och bygga upp sin
kondition pa stationara redskap. Korta traningspass av
intervallkaraktar passar bast.

Magnus Aspdahl rekommenderar pass med fysisk aktivitet varje dag.
— Tatrapporna. Cykla eller ga till forskolan eller skolan tillsammans.
Ha pausgympa i skolan eller lat barnet sta upp och jobbafor att ta
nagra vardagsexempel.

Schemal&gg traningen

Att motivera barn som inte vill réra pa sig till traning, kan vara svart.
En bra metod kan vara att schemalégga tréningen, till exempel
genom att 1dgga in den i vardagen. Det ska gdrna ske nér barnen ar
sma sa att aktivitet och rorelse blir nagot naturligt for barnet. Variera
aktiviteterna eller ha samma aktivitet. En del barn vill géra samma,
andra vill variera sig.

Vanliga fallgropar &r att valja en for svar aktivitet. Eller att det ar for
manga steg for att komma ivag pa aktiviteten.
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— Packa traningsvaskan dagen innan eller gor aktiviteten pa vag hem
fran skolan.

Vad fungerar i er familj? fragar Magnus Aspdahl ahorarna i
foreldasningssalen. Snart kommer en rad tips: Allt blir roligare med
musik, berattar en familj. Andra gor den fysiska aktiviteten till en
lek. I en tredje familj anvander alla stegmaétare. Med dem blir det en
kul tavling inom familjen vem som gatt mest under veckan.

— Om man misslyckats med en aktivitet, forsok igen. Och tank
rorelse snarare &n traning. Locka helst inte till rérelse med mat, utan
vack barnets lust genom lek, sager Magnus Aspdahl.

Det ar en fordel att ha kontakt med en fysioterapeut som kan foresla
lampliga aktiviteter efter barnets individuella férutséattningar.

Fragor till Magnus Aspdahl:

Hur ska vi fa var tvaaring att bérja ga?

— Att krypa ar ocksa bra rorelsetraning. En borjan kan vara att locka
barnet att stalla sig upp och ga utmed mobler. Utmana och Iat barnet
greppa efter dig, ge stdd, men fasa ut stodet efter en tid.

Finns det aktiviteter for att 6ka barnets handstyrka?

— Anvand Play-Doh lera. Lat barnet vara med och laga mat eller
baka och knada nyttigt (grovt) brod. Att vara delaktig i
vardagsgoromal ar bra traning.

Hur ska var son som har en synnedséttning lara sig nya rorelser?
— P& SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten) finns skrifter
med inspiration, till exempel Rorelseglédje och hélsa. Synskadades
riksforbund kan ocksa stotta med tips.

Hofterna opereras
Aven lillasyster Vera fick hoftsjukdomen Perthes, men bara i en
hoft.
Bada flickorna opererades.
— Man har satt fast larmuskeln i hoftbenet for att strama upp och
darmed minska belastningen pa hoftkulan, sager Lennart.
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Efter operationen tycker foraldrarna att deras flickor blev som andra
maéanniskor. Nu begréansas de inte langre av stelhet och smérta, utan
kan gora som de vill och réra sig som andra barn.

— Det forsta de fragade var om de kunde hoppa studsmatta, sager
Gertrud.

— Nér lakarna sa ja, blev de sa glada, sager Gertrud.

Kommunikation &r en rattighet for alla. Det ar bra att borja
tidigt och anvéanda flera olika metoder. Det sager Ingrid
Mattsson Miiller, logoped Dart, Véastra Sveriges
kommunikations och dataresurscenter for personer med
funktionsnedsattning nar hon berattar om kommunikation.

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

Pa Dart’s webbplats finns exempel pa hjalpmedel och programvaror
for att underlatta kommunikation.

Alla kommunicerar

Alla ménniskor kommunicerar eftersom vi ar sociala varelser och
fodda att kommunicera. Kommunikation &r nar nagon gor eller sager
nagot som nagon annan reagerar pa. Kommunikation kan vara
medveten eller omedveten och ha olika syften, vi fragar, svarar,
beréttar eller soker helt enkelt social kontakt och samvaro.

Sprakets tre sidor

Att forsta kommer forst i utvecklingen. Vi pratar med det lilla barnet
hela tiden, utan att forvanta oss att det ska kunna prata. Barnet badas
i ord och meningar och forstar med tiden allt mer.

— De imiterar o0ss vuxna, sager Ingrid Mattsson Muller.

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

— Det sager sig sjalvt att tal kan vara svart for den som ar
rorelsehindrad pa nagot satt, sager Ingrid Mattssson Miiller.

Den tredje fasen i sprakutvecklingen ar det inre spraket. Det
anvander vi for att reflektera, strukturera och planera vart liv.

Det ar vanligt att ha svarighet med alla delar.
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Samspel vid kommunikationssvarigheter

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

— Om barnet inte svarar 0ss, blir vi ofta mer styrande och stéller
fragor (Vill du ha vatten? Gor det ont?). Vi ger mindre utrymme till
ett berdttande samtal som fangar upp barnets upplevelser, sager
Ingrid Mattsson Miller.

AKK

Men utvecklingen gar att bryta genom kunskap och medvetenhet, dar
man misstanker att sprakutvecklingen ar forsenad eller har storning.
Bland annat finns kurser for foréldrar kallade AKK-tiv (Alternativ
och Kompletterande Kommunikation). En av kurserna ar Kom— i—
gang, med atta kurstillfallen, dar man mellan traffarna filmar sina
barn.

— Det ar bra om foréldrar gar en sadan utbildning for att hitta ett satt
att samtala med sitt barn, séger Ingrid Mattsson Mdiller.

Behov av kommunikationsstod
Det finns olika anledningar till att en person bor erbjudas
kommunikationsstod:

1) For ett alternativt sétt att uttrycka sig

2) Behov av komplement for att uttrycka sig och forsta
(exempelvis vid forsenad sprakutveckling)

3) Behov for att bade forsta och att uttrycka sig.

For dessa personer ar det viktigt att fa tillgang till bilder eller
symboler for ord. Det talade ordet forsvinner snabbt, men en bild
stannar kvar, personen kan sitta och titta pa den sa lange det behovs.
— For att tanka och utvecklas ar det viktigt att fa ett sprak. Men det
behovs ocksa hjélp fran omgivningen for att tranas i samspelet med
bilderna och symbolerna, séger Ingrid Mattsson Muller.

Hon betonar att det ar viktigt att bérja med kommunikation tidigt,
och att foraldrarna och andra i omgivningen sjalva ar en modell for
metoden. Aven om barnet och foraldrarna lart sig att forsta varandra
nagorlunda ar det viktigt att barnet kan kommunicera med andra for
att bli sjalvstandigt.

Vilken metod som passar bast, beror pa personen. Att anvanda flera
sétt ar battre.

Pekprat anvandbart
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Pekprat ar en anvandbar metod for ett samtal om nagot barnet inte
har erfarenhet av, till exempel infor ett sjukhusbesok.

— Vi som samtalspartners pekar pa bilder till huvudorden i meningen
och pratar samtidigt hela meningar, sager Ingrid Mattsson Mdller.
Det finns bilder och fardiga bildkartor att anvanda for pekprat vid
olika situationer och pa olika sprak. (se lanksamling nedan)

Né&r den vuxne anvander metoden &r man samtidigt modell for barnet
hur man kan uttrycka sig. Barnet far da en mojlighet att sjalv
uttrycka sig genom att peka pa bilderna.

Kommunikation &ar en rattighet

Alla har ratt att kommunicera och alla kommunicerar pa olika sétt.
Men alla har inte lika mojlighet.

— Enligt FNs konvention om rattigheter for personer med
funktionsnedséttning finns rétten till kommunikation med. Rétten till
kommunikation finns ocksa i svensk lag och i patientlagen.
Kommunikation &r lika viktigt som att ata, dricka och fa rora pa sig,
séger Ingrid Mattsson Muller.

Anvéandbara hjalpmedel

Kommunikationspass — personlig information om fungerande och
basta bemotande.

Rattvisat — app for digitalt kommunikationspass

Fotokalendern — app for att beréatta och forbereda

Reda-ut-hafte — ett sétt att stalla strukturerade fragor
Samtalsmatta — matta med I6sa bilder for att ge sin asikt om olika
fragestallningar inom ett samtalsamne

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

Tips pa bra webbplatser

bildstod.se (bildstddsverktyg — registrera och logga in)

appstod.se (info om appar for kommunikation och kognition)
kom-hit.se (kommunikationsstdd i vardsituationer,
forelasningsfilmer etc. KomHIT Flykting med bildstéd pa 11 sprak.)
akktiv.se (foréldrautbildning)

www.vgregion.se/ov/dart (diverse information, tips och material)
bildsamt.se (Bilder som stéd i samtal om vald)
https://www.youtube.com/watch?v=z48k _iwY0Q0&t=81s(om
Rattvisat app)
http://www.vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/appar-for-
smartphones-och-surfplattor/appar-som-stod/ (appar som stod som
har provats ut pa Habiliteringen)
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http://www.habilitering.se/habiliteringens-
resurscenter/kommunikativt-och-kognitivt-stod (diverse information,
tips och material)
https://www.youtube.com/user/ckkuppsala/featured diverse
information, tips och material fran habiliteringen i Uppsala
https://www.symbolbruket.se/produkter/widgitonline#tab _material —
bildmaterial och strategier fran boken | Relation till Larande

Utveckling och kognitiv formaga

En anpassad miljo och omgivningens stod ar avgérande for barn
med synnedséttning, om de ska prestera sa bra de kan i forskola
och skola. Det sager My Paaske Toolanen som &r psykolog vid
Resurscenter syn, som ar en del av Specialpedagogiska
skolmyndigheten, SPSM i Stockholm.

SPSM ér en statlig myndighet under Utbildningsdepartementet. Man
arbetar for att barn, unga och vuxna ska nd malen for sin utbildning,
oavsett funktionsformaga.

Uppdraget har fyra grenar:

— att ge fordjupad kompetens, stdd och vagledning till professionella
inom forskola och skola.

— se till att det finns tillgangliga och anpassade laromedel.

— bidra till att det finns ekonomiska resurser.

— ha specialskolor som utgar fran elevernas behov och
forutsattningar.

Totalt har SPSM 1200 medarbetare dver hela landet.

Specialpedagogiska utredningar

En del av sitt arbete 4gnar My Paaske Toolanen at att halla kurser for
pedagoger och foraldrar med fokus pa de konsekvenser som
synnedséttning medfor.

— Den storre delen av mitt arbete gor jag specialpedagogiska
utredningar av barn med synnedsattning och ytterligare
funktionsnedséttning i hela landet. Dar kan ibland barn med BBS bli
aktuella utifran sin synnedséttning, sager My Paaske Toolanen.

Syn, kognition och BBS

Det finns valdigt lite forskning om BBS, men det &r ként att
synnedsdttning ar vanligt liksom inlarningssvarigheter. Manga har
ocksa intellektuell funktionsnedséttning, IF.
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Neuropsykologiska funktionsnedséttningar, till exempel autistiska
drag och tvang férekommer ocksa.

— Det ér en liten grupp och skillnaderna mellan barnen &r stora.
Darfor &r det viktigt att ha kunskap om det specifika barnet for att
skapa de réatta forutsattningarna for arbetet i forskola och skola, séger
My Paaske Toolanen.

Synen ger dverblick

Synsinnet fungerar som en motor som for utvecklingen framat.
Redan nar det lilla barnet dr nagra veckor gammalt &r synen en
drivkraft i utvecklingen. Det lilla barnet vill rora sig framat mot
foremal, ta sig upp och gripa efter saker, sager My Paaske Toolanen.

Synen bekréftar och forstarker andra sinnesintryck.

Vid nedsatt syn eller blindhet finns oftast ingen sjalvklar motivation
att rora sig bort fran det som ar vant och tryggt. Darfor galler det att
skapa nyfikenhet att upptacka och prova det okanda med andra
sinnen.

Synen samordnar vara 6vriga sinnesintryck, genom att den ger
overblick och helhet. Ungefar 80 procent av alla vara intryck vi far
kommer via synen.

— Det ar viktigt att omgivningen forstar att for ett barn med
synnedséttning ar det svart att veta vad som hander i forskolan eller
skolan, utan denna 6verblick.

Utredning vid synnedsattning

En vanlig fraga infor en utredning pa Resurscenter syn ar vilka av
barnets utmaningar som beror pa hur barnet ser och vilka som beror
pa eventuella andra svarigheter? En huvudfraga infor en utredning
kan vara hur man ska motverka funktionsnedsattningarnas
konsekvenser. Och en annan att ta reda pa hur barnet ser och tolkar
vad det ser.

— Jag besdker barn och unga i hela landet for att gora utredningar,
vilka syftar till att belysa hur barnets synnedsattning, kognitiva
formaga och eventuella andra svarigheter paverkar deras vardag i
skolan. Utredningens mal ar foresla anpassningar i pedagogik, krav
och miljo till exempel, sdger My Paaske Toolanen.

Omgivningsfaktorerna &r oerhort betydelsefulla vid synnedséttning.
Har barnet tekniska hjalpmedel som passar? Finns de dér de ska?
Fungerar de? Anvands de?

Andra fragor som utreds &r hur stodet kring barnet ser ut? Vilka
attityder finns i skolan och natverket? Hur kommer stodet till uttryck
i relationen?
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—Att det finns en tilltro till barnets formagor ar helt avgérande for
utvecklingen, sdger My Paaske Toolanen.

Anpassad miljo vid psykologtest

Det finns inga sérskilda psykologiska testmetoder for barn med
synnedséttning eller blindhet. Istéllet anvénds delar av vanliga
tester.

— Barn med lag synskarpa kan klara testerna, men de behover ofta
langre tid, sdger My Paaske Toolanen.

Vilka anpassningar som foreslas i psykologutredningen beror pa det
enskilda barnet, vars behov alltid &r i fokus.

Anpassningar vid BBS

Vid BBS finns sérskilda utmaningar att ta hansyn till vid utredning.
Det kan handla om hur barnet ska bli motiverat och delaktig i
testsituationen for att fa det att prestera pa bésta satt.
Ljusforhallandena bor ocksa anpassas efter den enskilda individen pa
grund av till exempel blandningskénslighet orsakad av retinis
pigmentosa. Da synfaltet kan vara begransat galler det att
testmaterialet placeras ratt och & mojligt att overblicka.

— Finns det behov av alternativa kommunikationssétt och kognitivt
stod under testningen maste man ta hansyn till det ocksa, sager My
Paaske Toolanen.

Utredningen resulterar i rekommendationer till pedagogerna och
omfattar forslag pa flera nivaer; organisations-, grupp- och
individniva.

— Det ar en utmaning att fa larmiljon att fungera vid synnedséttning.
Bilder som stdd fungerar inte alltid och kommer framfor allt inte att
fungera pa sikt om man som vid BBS riskerar att forlora sin syn helt.
My Paaske Toolanen betonar att det &r viktigt att alla i natverket
kring barnet har kunskap om hur synnedsattningens konsekvenser
for det enskilda barnet sa att alla kan arbeta med en gemensam
pedagogik.

Det finns ofta ocksa andra svarigheter, som inlarningssvarigheter och
intellektuell funktionsnedséttning att ta hansyn till nér stodet
utformas.

Fragor till My Paaske Toolanen:

Hur ska vi bryta ett negativt beteende hos vart barn?
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— Sok stdd hos habiliteringen. Det &r viktigt att vara lite som en
detektiv for att ta reda pa vad beteendet star for. Kan det vara
forknippat med brist pa forutsagbarhet? Vad forstarker beteendet?

Hur ska vi bemoéta vart barns utbrott?

— Det &r lite som i svaret ovan att det galler att forsta nar och varfor
det sker. FOr en dagbok och ta hjalp av en psykolog. For att ge ett
svar behdver man veta mer. Manga ganger handlar affektutbrott om
brister i formagan att uttrycka sig.

Vart barn kan inte hdnga med de andra barnen pa rasterna, vad
kan vi gora?

— Informera personalen pa skolan sa att de engagerar sig pa rasterna
for att ert barn ska kunna vara med de andra barnen.

Redan i forskolan mérktes att Jennie inte riktigt hdngde med de
andra kamraterna. En begavningsutredning gjordes, som visade att
hon har en intellektuell funktionsnedséttning. Den ger henne rétt att
ga i sarskola.

— Jennie har en personlig resurs i skolan, sager Lennart.

— Hon gar i en vanlig klass, men laser enligt sarskolans studieplan,
séger Gertrud.

Jennie har gatt i samma klass fran forsta klass och kan ga i den dnda
till nian. Hon &lskar skolan.

— Det var lite kampigt i sjatte arskursen, da det var mycket stokigt i
klassen, séager Gertrud.

— Nar Jennie fick ga med eleverna i femte klass blev det lugnare,
sager Lennart.

I sjunde klass delades eleverna upp i olika klassen. Da blev det battre
studiero.

Hemkunskap ar det &mne Jennie dlskar mest.

Men det ar ocksa problematiskt, eftersom en stor del handlar om att
laga mat och ata den.

Foraldrarna tycker att deras aldsta dotter ar duktig pa att hantera
matsituationen. Om Lennart och Gertrud bestamt att de ska ata
gemensam middag pa kvéllen, ja da avstar Jennie fran att ata det hon
lagat i skolan for att &ta med familjen.

— Ibland kommer hon hem med maten hon lagat i skolan. Senast var
det en trerattersmiddag, séger Lennart.
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— Hon &r mycket for det som &r nyttigt. Hon och de andra i klassen
delar nyttiga recept med varandra, sager Gertrud.

Maten och atande &r ett laddat &mne, tjatigt och fyllt av masten,
menar foréldrarna. De moter det inte minst i omgivningens
oftrstaelse.

— Det sitter kvar sedan gammalt att man tréstar med mat. Ska man
vara snall sa traffas man kring en fika, sager hejda med en fika, firar
med en fika, sager Gertrud.

Foraldrarna vill ta upp Jennies dverviktsproblem med personalen sa
att de kan stotta henne battre.

— Vi forsoker vara stenharda hemma eftersom det ar sa mycket fika
med kakor och glass i skolan. Vi undviker festis och liknande,
eftersom det ar mycket socker i dem som skapar ett sug. Vi vill att de
tar en frukt istéllet, séger Lennart.

Pedagogiska aspekter

Tipsa garna skolan om att det finns ett gratis statligt stoéd for
pedagoger som moter elever med synnedséattning. Det sdger
Christina Westerberg och Niclas Ljungberg, radgivare vid
Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM i Goteborg.

Nér det behdvs extra kunskap om vilket pedagogiskt stod en elev
behover kan forskolan eller skolans personal véanda sig till
Specialpedagogiska skolmyndigheten. En ans6kan gors direkt pa
natet.

— Naér vi fatt uppdraget borjar vi med ett moéte med rektor,
specialpedagog och arbetslaget runt eleven. Vi kallar det ett
orienteringsmate eftersom vi vill stalla manga fragor om vad man
ké&nner till om elevens syn, ifall skolan haft kontakt med
syncentralen for rad om hjalpmedel och hur undervisningen sker
idag till exempel, berattar Christina Westerberg.

Radgivarna fran SPSM rekommenderar ocksa att pedagogerna har
ett utforskande samtal med eleven och & med och systematiskt
observerar det pedagogiska arbetet i skolan.

— En flicka berattade att hon inte sag vad lararen skrev pa tavlan.
Efter en utredning fick hon en avstandskamera, vilket underlattade
for henne.

Att kartlagga nuléget ar en viktig borjan. For det fortsatta arbetet
finns tre viktiga faktorer for framgang for barn med synnedséttning
eller andra funktionsnedsattningar. Det ar forstaelse, kompetens och
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samverkan, enligt resultat som framkommit i en masteruppsats av
Niclas Ljungberg.

Fysisk anpassning

For att 6ka elevens sjélvstandighet i skolan &r det viktigt att den
fysiska miljon ses dver. Det kan handla om att anvénda farger och
kontraster for att underlatta orienteringen. Att se 6ver ljusmiljon ar
sérskilt viktigt. Har finns Syncentralen som en bra resurs att anlita.
— Vid nedsatt syn gar mycket energi at for att fa oversikt. Kanner
man sig trygg och séker, har man mer energi till lek och socialt
samspel, konstaterar Niclas Ljungberg.

En rorig ljudmiljo gor det svarare att anvanda horseln som en
inlarningskanal. Smaprat och sorl kan leda till missuppfattningar.
For att underlatta i den stojiga skolmiljon och kunna koncentrera sig
pa skolarbetet kan det darfor vara bra att anvanda brusreducerande
horlurar.

Pedagogiska strategier

Det finns flera strategier som pedagogen kan anvénda for att
underlatta for elever med synnedséttning (och troligen fér manga
fler). En &r att alltid satta ord pa vad man gor. Det kallas syntolkning
och innebdr att man beskriver det som barn med synnedsattning och
andra funktionsnedsattningar annars gar miste om: Ett exempel &r att
saga: Nu skriver jag pa tavlan och sedan upprepa vad man skrivit.
Nar ndgot nytt ska introduceras, till exempel ett nytt material, eller
en aktivitet, ska eleven med synnedséttning fa gott om tid

att undersoka och prova pa detta i forvag. Da 6kar majligheten att
vara delaktig i gemensamma aktiviteter med gruppen.

Barn med synnedsattning och ytterligare funktionsnedséattning har
ofta lattare att vara delaktiga i aktiviteter med tydlig struktur och
turtagning. Vid rorelselekar underlattar det om aktiviteten har en
begrénsad yta och inte kréaver kontinuerlig information via synen

om vad de andra gor.

Att ha en god planering i arbetslaget med tydlig tidsram och struktur
med kontinuerliga pauser ar en fordel.

Hjalpmedel

For barn som inte ser sa bra kan det vara en fordel att lara sig genom
att lyssna. Ett fickminne som till exempel Milestone 112 kan vara
ett bra redskap for att spela in en lektion eller liknande. Den kan
anvandas som ett underlag for kommunikation, att samspela, minnas
och berétta eller bara lyssna. Den finns som hjalpmedel via
Syncentralen.
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Andra tekniska hjalpmedel som kan underlatta skoldagen ar
samtalsapparater. De kan anvandas som schema, eller for att valja
aktivitet eller spela musik pa.

Mer om SPSM
Mer information om SPSM finns pa spsm.se

SPSM pa systrarnas skola

SPSM har varit i skolan hos flickornas pedagoger. Men forsta
gangen de var pa plats blev lararen och Veras personliga assistent
osams. Flickornas l&rare slackte ner ljuset med motiveringen att det
skulle vara lite mysigt, men assistenten tande eftersom flickorna inte
ser annars.

— Mysa det gor vi hemma, inte 1 skolan...

Trappan Jennie gar upp till hogstadiet &r i terracotta, och vaggen upp
ar ocksa terracottta. Det gor orienteringen svar for henne. For att 6ka
kontrasterna ar det beslutat att skolan ska mala terracottan vit. Men
inget hander. Nar foréldrarna undrade varfor fick de beskedet att
fargen var dyr.

— Till sist erbjod vi oss att kdpa en fargburk, sager Gertrud. Men inte
heller det har hjalpt.

Varje ny termin far de fraga pedagogerna om det finns tillrackligt
med lampor? Var sitter barnet i forhallande till ljuset?

— Nar vi kollar ena gangen kanske Vera sitter bra, men nésta gang
kan hon sitta pa en annan plats, utan bra belysning, sager Lennart.

— Nu har det blivit battre, men en tid var jag tvungen att tjata mycket
och ga till rektorn var och varannan dag, tycker jag, sager Gertrud.

Lillasyster Vera har samre syn &n Jennie och har en forstoringslampa
i skolan.

— Vi har fatt lite olika redskap till henne, men det &r svart

nar synfaltet ar paverkat. Det verkar som om synférmagan skiftar.
Om hon ser pa ett satt ena dagen &r det inte lika nasta. Det ar sa svart
att hitta ratt hjalp.

— Nyligen var vi var inne pa syncentralen for undersokning. Hon
tittar uppat, men hon kan &nda ta det man stracker fram nedanfor,
sager Lennart.

Foraldrarna &r glada Over att deras flickor har varandra. De &r ett
stort stod for varandra.
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— Vi har ju inte den konflikten som andra familjer har mellan syskon,
dar man maste ha olika regler for barnen. Vi har det lattare eftersom
bada har samma diagnos. Det gor att vi kan ha samma strikta regler
nér det géller maten.

Systrarna har genomgatt psykologiska utredningar, men foraldrarna
tycker att de skulle gjorts med mer kunskap om flickornas nedsatta
syn. De har bada renitis pigmentosa. De ser inte i morker och saknar
periferi seende. Kontraster och farger &r svart.

— Det borde varit forstorad text och bra belysning pa grund av att de
ser daligt. Nar vi papekade det sa de att de forstorat nastan allt
material, men inte allt.

— Jennie kanske skulle haft alla ratt om hon sett materialet béttre,
men det vet vi inte...

Syskon till barn med funktionsnedsattning behdéver kunskap, att
fa traffa andra och ha ndgon som lyssnar pa dem. Det visar
forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi vill stotta dem i vara syskongrupper, berattar Samuel
Holgersson, sjukskoterska pa Agrenska.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast ar den langsta
relation vi har i livet. Den ar fylld av gemenskap och karlek, men
praglas ocksa av rivalitet, avund och konflikter. Vad som dominerar
kan vara olika och dven andra sig over tid.

— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedséttning, sdger Samuel Holgersson.

Att fa ett syskon med funktionsnedséttning vacker manga fragor och
kéanslor. Det &r en orolig tid. Den nya situationen paverkar vardagen
och syskonrollen.

— Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedséttning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att 6verskatta barns kunskap
och vad barn forstatt, sager Samuel Holgersson.

Under familjevistelserna pd Agrenska har barnteamet utarbetat ett
program for syskonen som utgar ifran kunskap, kanslor och
bemastrande. Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som
syskonen arbetat fram tillsammans.

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

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre fran sin syster i mammans mage. Det hade hon kant
skuld 6ver i manga ar.

Kéanslor hanteras genom ett ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kénna sig bekvama med att prata fritt.

— Det kan handla om sorg 6ver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att utbyta
erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pa sadant som kan
kallas for ”daliga hemligheter”. For att utveckla strategier att hantera
svara kanslor kan man identifiera kanslor som brukar komma, hur
dessa brukar fa en att agera eller reagera och hur man skulle kunna
gora istéllet.

— Vi beréttar ocksa att de sjdlva inte bar nagot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frén omgivningen. Nér de aker fran Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

Syskonens program

Den forsta dagen p& Agrenska &r det fokus pé barnet eller ungdomen
vars syskon har genomgatt en stamcellstransplantation. Syskonen
beréttar om sig sjalv eller sin familj om de vill. Andra dagen borjar
gruppen fundera kring diagnosen och formulera fragor till
sjukskoterska eller lakare. Till dem kan de stélla alla fragor de har.
Informationen om diagnosen utgar alltid fran barnens egna fragor
och funderingar.

| de yngre aldrarna réacker det ofta att syskonen far ett namn pa
sjukdomen och en kort beskrivning av hur den paverkar deras bror
eller syster.

I nioarsaldern vaxer en mer realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen
borjar se och forsta konsekvenser av syskonets sjukdom. Fragorna
kan handla om hur det ska ga for deras bror eller syster i skolan och
hur framtiden ser ut.
— Hur ska min syster som sitter i rullstol kunna springa 60 meter i
idrotten, funderade en kille pa en vistelse med barncancer.

| aldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Tar ansvar for

foraldrarnas ork. Fragan om éarftlighet véacks ocksa. Skuld 6ver att de
sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg Gver att inte
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ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor som de
burit pa lange en chans att luftas.

Pa onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kanslor. Syskonen traffas i sma grupper.
Ofta ar det forsta gangen de traffar andra som har broder eller systrar
med samma diagnos.

Utover samtalen gor syskonen olika samarbetsévningar. De kan gora
kamratbanan som bestar av aventyrsbanor dar far agera tillsammans
for att klara 6vningarna.

Att lara kdnna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden for
samtal dar de kan dela hemligheter, k&nslor och strategier. Det &r
viktigt att syskonen far lufta det svara.

— | familjen &r det kanske inte alltid sa latt att prata eftersom
foraldrarna har sd mycket att géra med barnet som har
funktionsnedséttning att syskonet inte vill belasta dem, sager Samuel
Holgersson.

Berattelsebok

Under veckan skapar syskonen en beréttelsebok om sig sjélv, om
diagnosen och om sina egna strategier. En del i beréttelseboken &r att
fylla en cirkel med tartbitar av kanslor. Gladje, sorg och ilska.
Cirkeln blir en utgangspunkt for att diskutera vilka de svara
kanslorna ar och vad man kan gora at dem. Men ocksa vilka de
harliga kanslorna ar och hur de kan kannas oftare.

Syskonens tips

Syskonens egna tips till fordldrarna &r att de ska berétta om
diagnosen och vad den innebér. De ska prata om hur den &r idag och
hur den kan bli i framtiden.

Brist pa egen tid med foraldrarna ar ocksa nagot som syskonen pratar
om. Nastan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa. Men det
behover inte vara nagra langa utlandsresor.

— Nagra foraldrar som turades om att skjutsa syskonet till ridningen
lade till ett restaurangbesok efterat. Tack vare det blev turen som
tidigare var ytterligare ett stressmoment deras egen stund
tillsammans varje vecka, séger Samuel Holgersson.

Det ar inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséattning. Forskning kring syskonskap visar att barnen
har 6kad mognad jamfort med jamnariga, har stark empati,
engagemang, ansvarskansla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen. Det sager syskonen sjéalva ocksa i samtalen
pa Agrenska.
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— En bra erfarenhet tycker de sig ha fatt genom att deras syster eller
bror har en funktionsnedséttning &r att alla fods olika och har olika
forutsattningar i livet. De har lart sig tAllamod, sager Samuel
Holgersson.

— Dessutom namner manga att det ar harligt att fa ga forbi kon pa
Liseberg. Sadana saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Las mer om Agrenskas syskonarbete pd www.syskonkompetens.se
Pa hemsidan finns bland annat verktyg foér samtal och lastips i
amnet. Dar finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestallningar. De bygger pa foraldrars egna beréttelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandla
r-och-syskonkarlek/

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har —
Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvirden, giirna med en barntandvardsspecialist.
Om det finns svarigheter med tal, spriak och fitande behovs dven
kontakt med logoped.

Det sager overtandlidkare Christina Havner och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pA Mun-H-Center i Goteborg.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundon
samt pd Odontologen, Goteborg. Det ér ett nationellt kunskapscenter
med syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om
tandvédrd, munhélsa och munmotorik hos barn med séllsynta
diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for séllsynta diagnoser
som ror munhélsa, i Umea och 1 Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter godkédnnande fran
fordldrarna gor en tandldkare och en logoped en Gversiktlig
undersokning och beddmning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stills samman 1 en databas.
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Kunskap om sillsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Tand- och munvird for barn och ungdomar med sérskilda behov
Det idr 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 anvinda
fluortandkrdm. Tandvarden rekommenderar fordldrar att hjdlpa sina
barn med tandborstningen och borsta tva ganger om dagen. For att
underldtta tandborstningen tipsar Christina Havner om att std bakom
barnet och anvénda den egna kroppen som stdd.

— D& kommer man &t bttre och det blir ldttare att borsta.

Ndr nya kindtinder kommer dr det extra noga med tandborstning av
groparna pd tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att fa hal.

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

Vid arliga undersokningar pa tandklinik ar det viktigt att tandldkaren
far kinnedom om barnets aktuella hélsa och medicinering, da det kan
paverka salivens kvalitet och ge muntorrhet med 6kad risk for karies,
hél i tdinderna, som f6ljd. Kontroll av bettutveckling, kikleder och
kidkmuskulatur dr ocksa viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll
av munhygien, tandkdott och ténder. Ett eller tva dterbesok mellan de
ordinarie besoken rekommenderas for polering och fluorbehandling
av tdnderna.

For barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sarskilda
tandkramer utan smak. Det finns ockséa tandkramer som inte
skummar s& mycket.

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

Munhilsa vid Bardet-Biedls syndrom
Féljande munrelaterade symtom kan — men behéver inte —
forekomma hos personer med Bardet-Biedls syndrom:

e Litet mellanansikte

e Hogt gomvalv

e Tandutvecklingsstorningar
— avsaknad av tandanlag
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— liten tand- och rotstorlek

— Nar vi undersokt barn med BBS har vi idag sett att barnen har god
munhygien, sdger Christina Havner.

Men ocksé paverkan pa tandutvecklingen med nagot mindre/smalare
tander och avsaknad av tandanlag. Enligt litteraturen kan
tandframbrottet vara forsenat, men erfarenheten pd Mun— H— Center
ar att det kan vara precis tvartom.

Lag vilospanning i lappar och en kompensatoriskt aktiv
mentalismuskel (hakmuskeln) dr vanligt. Obalans i
munmuskulaturens aktivitetsgrad och vilospianning paverkar
tandbagarnas form och kdkarnas véxt och kan ge upphov till
bettavvikelser.

Annan paverkan som noteras dr anspanning 1 tuggmuskulatur,
minskad gapforméga och starka tuggmuskler. Anspanning i
tuggmuskulatur kan medfora stelhet 1 kékrorelser och
spanningshuvudvérk.

Tandanlag och tandgnissling

Utredning om fandanlag utfors vid misstanke om att tandanlag
saknas. Framténder rontgas da vid cirka sju till nio ars alder.
Kindtidndernas anlag kontrolleras vid cirka nio &rs alder.

Det ér vanligt att barn 1 forskoledldern gnisslar tdnderna pé natten.
Om tandgnissling pagér i stor omfattning nar vuxentidnderna kommit
fram kan man behova skydda dem fran slitage med en bettskena. Vid
problem med smérta fran tuggmuskler eller kdkled bor man kontakta
sin tandldkare. Rorelsetraning och avlastning med t.ex. bettskena,
kan lindra besviren.

Att tdanka pa for barn med Bardet-Biedls syndrom:

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

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

e Tal- och kommunikationstrdning ir ofta motiverad. En del barn

behover ocksa dt- och svéljtraning hos logoped.

Oralmotorik vid Bardet-Biedls syndrom
Nir det giller barn med BBS har personalen pa Mun-H-Center
noterat foljande nér det géller oralmotorik:

e LAag muskelspdnning/tonus

e Koordinationssvérigheter
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e Forsenad tal- och sprakutveckling

e Atsvérigheter (tuggande, sviljer stora bitar, svarigheter med olika
konsistenser)

e Bitovanor

— Motoriken ér viktig for manga funktioner i munnen, som att prata,
ata och kontrollera saliven, sdger logoped Lisa Bengtsson.

Flera faktorer kan paverka tal- och sprakutveckling hos individer
med BBS sa som allman utveckling och kognition, hérsel och syn,
motorisk utveckling samt neuropsykiatriska svarigheter. En del har
en svaghet/slapphet i muskler som &r viktiga for tal vilket kan gora
talet trycksvagt och att klangen later nasal. Aven
koordinationssvarigheter, svarigheter med motorisk planering av
munnen rorelser kan paverka. Detta kallas dyspraxi. For att veta vad
som paverkar barnets kommunikation &r det viktigt med en
logopedisk utredning av tal, sprak och oralmotorik. Denna ligger
sedan till grund for att planera intervention som kan innehalla
taltraning (optimera och bibehalla) och insatser kring alternativ och
kompletterande kommunikation (AKK).

— Det dr viktigt att veta att alla barn har ritt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska inte ndja sig med
forklaringen att svarigheterna *ingar 1 sjukdomen’.

En del barn har ocksa trénga forhallanden i svalget. Ar man trang i
svalget eller bakom nédsan kan det gora att man andas med munnen.
Det kan ocksa visa sig genom att barnet snarkar vilket i sin tur kan
leder till dagtrotthet och koncentrationssvarigheter. Ett trangt svalg
kan ocksa gora det svarare att svélja, kontrollera sin saliv samt ge en
paverkan pa rostklang.

Logopeden kan ge rdd angdende matning och/eller dtsvarigheter, tal-
och kommunikationstrdning samt oralmotorisk traning. Syftet med
behandlingen &r att 6ka formégan att kontrollera saliven, forbéttra &t-
och artikulationsformaga samt vid behov 6ka eller minska kéanslighet
1 munnen.

— Det dr jattebra med tvédrprofessionella samarbeten dér olika
specialister som har med barnet att gora kan samverka for att na
basta resultat, sdger Lisa Bengtsson.

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 tandldkare, logoped och/eller
oralmotoriskt team.

Lds mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skriften “Uppleva med munnen”. Den gdr att
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bestdlla via Mun-H-Centers hemsida:
www.mun-h-center.se

Jennie har svart att hitta kompisar i sin egen alder. Hon dras ofta till
vuxna. Eller till barn med storre funktionsnedséttningar, som hon
kan kanna att hon tar hand om.

Jennie hade en l&rare om var helt underbar, sager féraldrarna och
som tog med henne hem till sig. Pa fritiden akte de slalom
tillsammans, men nu har det blivit mer sallan.

— Nu har Jennie en kontaktperson. Det &r min brors tjej som har
uppdraget. De brukar bland annat trana pa gym och titta pa film,
séger Gertrud.

Jennie tycker om att vara med farmor och mormor. Hon har, &nda
sedan hon var liten, varit n6jd med att vara den som iakttar, menar
foréldrarna.

Lillasyster Vera har lattare for att hitta kompisar och hon tar med
dem hem. Nu flyttar hennes basta kompisar fran trakten och da
kanske det blir svarare.

— Tyvaérr ar de flesta andra livliga, det ska ga snabbt, men det gar inte
sa snabbt for vara flickor, séager Lennart.

Ett vardagsproblem ar svarigheterna att hitta klader som &r
anpassade for kraftiga barn. Det blir ofta vuxenklader, men da
hamnar knana helt fel.

— Vi har tur att farmor &r duktig pa att sy, sager Gertrud.

Bada flickorna ar fysiskt aktiva. Jennie gar pa gym en gang i veckan.
Hon har rorelse i skolan fem dagar i veckan och extragympa enligt
sérskolans gympa.

Vera dr valdigt tavlingsinriktad, vilket foraldrarna tycker &r bra,
eftersom det stimulerar henne att halla igang fysiskt

— Vi har aktivitetsklockor dar vi ser hur manga steg vi gatt per dag.
Pa kvallen jamfor vi varandras resultat, sager foraldrarna.

Lennart och Gertrud har ocksa latit flickorna att testa dans, bowling
och wii-spel. Hela familjen & mycket ute i skogen och gar.
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Forening for BBS

— Ska vi bilda en férening for BBS?

Fragan kommer fran Anna-Lena Pakkil&, som ar med pa lank
hemifrén under Agrenskas familjevistelse fér Bardet-Biedls
syndrom. Hon ar representant for natverket for Bardet-Biedls
syndrom.

Anna-Lena Pakkil& beréttar via hogtalartelefon att hon har Bardet—
Biedls syndrom.

— Mina synproblem upptacktes nar jag var sex ar, men jag fick
diagnosen Bardet-Biedls syndrom forst vid 13 ars alder. Nu &r jag 60
ar och helt blind.

Hon har haft en ledarhund, som hjalpt henne i vardagen.

Anna-Lena Pakkila har en halsning fran Ulla Pettersson som hallit i
natverket for BBS hittills. Nu &r hon sjuk och kunde inte komma.

— Jag funderar pa om vi ska bilda en grupp for att samarbeta kring
fragor som beror BBS. Vi kan traffas, stétta varandra och byta
erfarenheter, sdger Anna-Lena Pakkila.

Till sin gladje har hon haft kontakt med en férening i Danmark som
funnits i tva ar. De har samarbete med en forening i Norge. Bada
foreningarna vill garna samarbeta med en svensk forening.

— Jag ar garna med i gruppen, men vill inte vara ordférande. Det
hoppas jag att nagon annan kan ta pa sig, sager Anna-Lena Pakkila.
Pa familjevistelsen kunde féraldrar som ville vara med i foreningen
anteckna sig. De kontaktas senare av Anna-Lena Pékkil& for att en
forening ska bildas.

Foreningen ska ocksa samarbeta med Riksforbundet Sallsynta
Diagnoser och Synskadades riksforbund srf.nu

Samhallets stod vid BBS

Det finns en rad stod fran samhallet som kan vara aktuella vid
BBS, bland annat omvardnadsbidrag, avlésarservice och
bostadsanpassning. Det berattar Cecilia Stocks, som ar socionom
pa Agrenska.

Omvardnadsbidrag

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

Omvérdnadsbidraget finns 1 fyra nivaer och Forsdkringskassan
bedomer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med fordldrarna. Om familjen har flera barn med
funktionsnedséttning kan man som mest fa ett helt
omvardnadsbidrag per barn. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget.

Beloppen justeras vid varje arsskifte.

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

Merkostnadsersattning
Det nya ar ocksa att merkostnadsersattning numer ar en separat

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

Patientlag

Sedan den 1 januari 2015 finns en ny patientlag, som innebdr starkt
stallning for patienter, bland annat ratt att valja 6ppenvard i ett annat
landsting. Det ar lattare att fa en ny medicinsk bedémning. Lagen har
ocksa Okat barns inflytande dver sin egen vard. De har ratt att fa
information om sin vard pa ett satt som de forstar. Las mer pa nfsd.se
och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

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

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

SIP

Kommuner och landsting &r skyldiga att upprétta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen.

En SIP gors nar samordning efterfragas och kompetens behdvs fran
flera verksamheter och d&r ansvarsfordelningen behover foras tydlig.
Den ska goras nér en person upplever att man “’bollas runt” mellan
olika insatser.
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Skollagen 1 kap 4

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara
kunskapsmal och vilket stod som kravs. Det ar rektorns ansvar att
eleven far ett atgardsprogram om det behdvs.

Enligt skollagen ska skolan ta hansyn till elevers olika behov

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

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

Sarskilt schema 6ver skoldagen
* Extra tydliga instruktioner
» Stdd att sitta igdng arbetet
* Anpassade laromedel
* Néigon extra utrustning
* Enstaka specialpedagogisk insats
Sérskilt stod
* Handledning/fortbildning av personal
* Resursperson/’assistent”
* Minskning/anpassning av elevgrupp
* Regelbunden specialpedagogiska insatser
* Anpassad studieging

Infor forandringar

Infor alla forandringar &r det viktigt med forberedelser. Det géller till
exempel nar barnet borjar forskola och vid dvergangen fran forskola
till skola. Och vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor garna
studiebesok pa skolan om det finns osakerhet om vilken som passar
barnet bast.

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

Forbered motet!

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

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

Vart vander vi 0ss?

Den som &r missnojd ska i forsta hand véanda sig till skolans rektor.
I andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd
I kommunen. Eller till

Skolverket

www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

Sarskola

For att ga i sarskola kravs diagnos autism eller latt
utvecklingsstorning. Placering ska foregas av noggranna
tvarprofessionella utredningar, pedagogisk, psykologisk, medicinsk
och en social utredning dar det maste framga att en elev inte kommer
kunna nd grundskolans mal.

Det gar att lasa vissa @mnen enligt grundskolans kursplan.

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 stod for insatser och sérskild service for personer...

...med utvecklingsstdrning, autism eller autismliknande tillstand.
...med betydande eller bestdende begavningsmaissigt funktionshinder
eller hjarnskada 1 vuxen alder foranledd av yttre véld eller kroppslig
sjukdom

...med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedséttningar
som uppenbart inte beror pd normalt dldrande, om de &r stora och
fororsakar betydande svérigheter i den dagliga livsforingen och
dérmed ett omfattande behov av stdd eller service.

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

SoL
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Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skal méter betydande svarigheter i sin livsféring fa
mojlighet att delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra.
Darfor finns olika former av stdd. Finns behov har man alltid ratt att
stka en insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller
kurator pa sjukhuset kan hjélpa till med ansokan.

Exempel pa insatser inom LSS/SoLL

Korttidsvistelse / stodfamilj

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

Tanken &r att barnet ska f4 mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig élder.

Avlosarservice i hemmet

Den hir insatsen finns for att anhdriga ska f4 mojlighet till avlastning
och till att utrétta drenden utanfor hemmet.

Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt.

Ledsagarservice

En ledsagare hjélper till med kontakter i samhéllet och kan folja med
pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nér
funktionsnedsattningen inte &r alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen kan
begiras per tillfélle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

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

Anhorigstod

Enligt Socialtjdnstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ockséa erbjuda
stod till anhoriga. Med anhoriga menas en familjemedlem, (till
exempel dldre syskon, mor— och farforildrar) eller en god vin till
ndgon med fysisk eller psykisk funktionsnedsittning.

Som anhoérig kan man fa mojlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller individuellt anpassat stod och fi tips, rad och hjilp
med kontakter. Detta stod ska sokas hos kommunens anhdrigkonsult.
Denna tjinst kan heta olika 1 olika kommuner.
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Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsattning eller sjukdom behover
hjélp att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg
samt intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansokan gors till
kommunen. Mer information om hur man gar till vaga finns pa
bostadscenter.se och boverket.se.

Hjalpmedel

Hjélpmedel skrivs ut for att forbéttra eller uppratthalla 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
géller dock inte produkter som &r vanliga i hemmet, som exempelvis
datorer.

Patientlagen (2014:821) trédde i kraft den 1 januari 2015 7 kap. 2 §
samma lag framgar att nar det finns olika hjalpmedel for personer
med funktionsnedséttning tillgangliga ska patienten ges mojlighet att
valja det alternativ som han eller hon foredrar. Patienten ska fa det
valda hjalpmedlet, om det med hénsyn till hans eller hennes behov
och till kostnaderna for hjalpmedlet framstar som befogat

Fritt val likvardigt hjalpmedel fran en annan leverantér. Ni ager
hjalpmedlet, inte landstinget eller kommunen.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa habiliteringen
kan man fa hjilp av en kurator med att hitta passande fonder att sdka
pengar ur. De finns ocksé i bibliotekets bocker Alla dessa fonder och
Stora fondboken. Lénsstyrelsen har en gemensam stiftelsebas:
www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa foretag hjélper
ocksa till att hitta rétt fonder f6r en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser
agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsékringskassan

1177.se — Sjukvardsupplysningen
socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen
skolverket.se —Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
riksdagen.se — Riksdagen

regeringen.se — Regeringen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen
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tlv.se — Tandvards- och lakemedelsformansverket
mun-h-center.se — Mun-H-center

notisum.se — Lagar pa nitet
nfsd.se — Nationella Funktionen for Séllsynta Diagnoser

Personlig assistans
For att fa en personlig assistent kravs det att man har stora och
varaktiga funktionsnedsattningar och tillnr en av LSS
personkretsar. Det berattar Louise Jeltin som ar
assistanssamordnare vid Agrenska Assistans.
Assistentens uppdrag ér att hjélpa till med grundldiggande behov som
att dta, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien.
Behoven maste vara av praktisk karaktér — att behova hjalp med
aktivering, pdminnelser och motivation &r inte tillriackliga skal for att
fi assistans.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundliggande behov
krivs att det behdvs en tredje person for att kommunikation ska vara
mgjlig. Den tredje personen behdver ha ingdende kunskaper om
individen, funktionsnedsittningen och sittet att kommunicera.

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

Forildraansvar

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

— Tillsyn anses av Forsékringskassan helt hora till fordldraansvaret
tills barnet ar fem &r.

Om de grundldggande behoven uppgér till 20 timmar eller mer per
vecka ansoks assistansersittning fran Forsékringskassan.

Om grundldggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka
personlig assistans hos kommunen.
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Assistans i skolan
I vissa fall finns skél till att personen har en personlig assistent dven 1
skolan. Det géller till exempel

e isituationer ddr personens funktionsnedséttning skapar sérskilda
svarigheter att kommunicera med andra dn den personliga assistenten

e nir det med hénsyn till personens Adlsotillstand ar viktigt att den
personliga assistenten finns till hands

e isituationer dir funktionsnedséttningen gor det sarskilt angeldget att
personen har ett starkt begrdinsat antal personer knutna till sig

e om funktionsnedsittningen dr sddan att personen behover tillgéng till
nagon som har ingdende kunskap om honom eller henne och
hilsotillstandet.

Anhoriga som assistenter

Det finns flera skl till att anhdriga (fordldrar, syskon, mor och
farforaldrar) véljer att bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skél och att det ger en unik mgjlighet
att vara néra barnet.

Hjilp med personlig assistans

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

Aven hos brukarorganisationer kan man f4 hjilp: LaSSe
Brukarstodcenter (Viastra Gotalandsregionen), 031-841850
BOSSE — Réad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm), 08-54488660
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av en
grupp foraldrar till barn med olika typer av syndrom. Det ar en
paraplyorganisation dar en mangd olika diagnosféreningar finns
representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva politiska fragor som rér
personer med funktionsnedsattning, att paverka och patala att
sallsynta diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.
Forbundets uppdrag &r framfor allt att driva politiska fragor som rér
personer med funktionsnedsattning, att paverka och patala att
sallsynta diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.

Forbundet trycker pa att personer med séllsynta diagnoser har rétt till
samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nér det
galler vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att
andra inte kanner till s& mycket om deras syndrom. De 12 000
medlemmarna representerar ett 50-tal olika diagnosféreningar som
sinsemellan &r valdigt olika. Gemensamt &r att alla sjukdomar eller
syndrom ar livslanga, obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker. Det ar séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig, menar Elisabeth Wallenius.
Har hittar du Riksforbundet for sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Agrenska har under &ren 2012-2018 drivit Nationella
Funktionen Séllsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av
Socialstyrelsen och har arbetat med samordning, koordinering
och informationsspridning inom omradet sallsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for att
oka kunskapen inom omradet sallsynta diagnoser genom sin
webbplats nfsd.se och pa sociala medier (Facebook, Twitter och
Linkedin).
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En sammanfattning av dokumentation nr 602

Bardet-Biedls syndrom ingar i en grupp sjukdomar som kallas ciliopatier och orsakas
av en skada i de primadra ciliopatierna. En primér ciliopati &r ett ororligt utskott, ett slags
antenn pa cellytan som samordnar manga funktioner som ar av betydelse for
cellfunktioner som rérelse, syn, kansel och cellsignalering. Stord ciliefunktion kan leda
till avvikelser i fosterutvecklingen och missbildningar i manga olika organ.

Det finns en osékerhet hur vanligt syndromet ar och uppgifterna varierar.
Uppskattningsvis ror det sig om 1 till 4 per 100 000, vilket innebér att ett till fyra barn i
Sverige far diagnosen varje ar.

Beroende pa symtom behandlas barnet av flera olika specialister. Sarskilt njurar och
dgon och syn bor kontrolleras regelbundet. Habiliteringsinsatser ar en viktig del av
behandlingen och anpassas efter individuella behov.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER o
Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser A G REN S KA
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