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Beckwith-Wiedemanns syndrom

Agrenska ar 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 Amunddn séder om Goteborg.

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

Varje ar arrangerar Agrenska s&val familjevistelser som
vistelser for vuxna med sallsynta halsotillstand. Under
vistelsen far foraldrar, barn och vuxna med diagnosen och
eventuella syskon ny kunskap, majlighet att utbyta
erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Programmet innehaller forelasningar och diskussioner om
aktuella medicinska ron, genetik, psykosociala aspekter
samt det stéd samhaéllet kan erbjuda.

Barnens program ar anpassat efter barnens forutsattningar,
mojligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med familjevistelsen for Beckwith-Wiedemanns syndrom och ar
skriven av Sara Lesslie, redaktor vid Agrenska. Innan
informationen publiceras har varje forelasare faktagranskat
texten. For att illustrera hur det kan vara att leva i en familj med
ett barn som har Beckwith-Wiedemanns syndrom beréttar en
familj om sina erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
déar de kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Medicinsk information

Beckwith-Wiedemanns syndrom kannetecknas av
Okad tillvaxt under fostertiden och den tidiga
barndomen. Det ar vanligt med en forstorad tunga,
navelstrangsbrack, laga blodsockernivaer och en tkad
risk for tumorer.

— Symtomen och deras svarighetsgrad varierar i hog
grad mellan olika individer. Det sager Jovanna
Dahlgren som ar professor i pediatrik och dverlakare
pa Drottning Silvias barnsjukhus i Goteborg.

Beckwith-Wiedemanns syndrom, BWS, beskrevs forsta gangen
i borjan av 1960-talet. Den amerikanska barnpatologen John
Bruce Beckwith och den tyska barnlakaren Hans-Rudolf
Wiedemann undersokte ett antal barn. Oberoende av varandra
beskrev de barnens dkade tillvaxt under fostertiden vilket
kopplades till risk for tidig tumorutveckling. Tillstdndet har darfor
uppkallats efter dem bada.

BWS é&r ett syndrom, vilket innebar en samling av symtom som
har en gemensam orsak. | Sverige far mellan fem och tio barn
diagnosen varje ar. Beckwith-Wiedemanns syndrom ar lika
vanligt bland pojkar som flickor.

Orsak

Det finns flera olika genetiska mekanismer som kan orsaka
BWS. Gemensamt for dessa ar att det uppstar en obalans i
regleringen av gener pa kromosom 11, vilka pa olika satt ar
inblandade i tillvaxten.

Den storsta merparten av personer med BWS (85 procent) har
fatt syndromet sporadiskt, alltsa inte nedarvt fran sina foraldrar.
— Det finns ett visst samband mellan fenotyp — symtomen som

uppstar och epigenetik — den genetiska orsaken till syndromet,
sager Jovanna Dahlgren

Las mer om genetik pa sid 10.
Symtom

Gemensamt for de olika genetiska mekanismerna som kan
orsaka BWS ar att de medfor en obalans i regleringen av gener
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som pa olika satt ar inblandade i tillvaxten. Ett utméarkande
symtom for BWS ar en okad tillvéxt under fostertiden, i
synnerhet under den andra halvan av graviditeten.

Manga personer med BWS har en oproportionell tillvéaxt av
organ och vavnader, som muskler, lever, binjurar, mjalte,
bukspottkdrtel, skelett, hjarta, karl och genitalier. Hos cirka 25
procent &r den ena kroppshalvan och de inre organen i denna
halva storre &an den andra, sa kallad hemihypertrofi. Barnens
hjarna utvecklas normalt.

Andra vanligt forekommande symtom ar
e navelbrack (omfalocele)
e fdrstorad tunga (makroglossi)
e storvuxenhet (gigantism)
o specifika gropar och faror pa ytteréronen
e |agt blodsocker (hypoglycemi)
e Okad risk for tumdrer under tidig barndom.

Nyfoddhetsperioden

Under graviditet finns ofta en 6kad mangd fostervatska hos
modern. Det finns aven 6kad risk for havandeskapsforgiftning
och for tidig forlossning.

— Barnen ar ofta stora vid fodseln och langre an jamnariga i
forskolealdern. Eftersom puberteten ofta startar nagot ar
tidigare &n normalt blir barn med BWS fardigvuxna tidigare och
slutlangden blir i regel bara ndgot 6ver medellangd, sager
Jovanna Dabhlgren.

Den forstorade tungan som forekommer hos de allra flesta barn
med BWS kan paverka andningen samt majligheterna att ata,
svalja och prata.

— P& sikt kan den ge upphov till bettavvikelser genom att den
trycker mot underkakens tandbage och tander, sager Jovanna
Dahlgren.

75 procent av barnen med BWS fods med navelbrack. Det
innebar att delar av tarmen &r utanfor buken, endast omslutna
av bukhinnan. Det atgardas med en operation direkt efter
fodseln. Ibland finns det en medfodd forsvagning av medellinjen
i bukvaggen dar tarmen delvis tranger ut, vilket ocksa kraver
operation.
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Det forekommer att flickor med syndromet fods med en
tvadelad livmoder och att pojkar har testiklar som inte vandrat
ner i pungen. Aven hjartfel, gomspalt och ljumskbrack
forekommer och kan krava operation.

| nyfoddhetsperioden har 50 procent av barnen lagt blodsocker,
vilket beror pa en éverproduktion av insulin.

— Den laga blodsockernivan ar mest uttalad under barnets
forsta manader, men brukar sedan normaliseras. Det ar viktigt
att kontrollera blodsockret och ge tét tillmatning da langvarigt
lagt blodsocker kan orsaka hjarnskador, sager Jovanna
Dahlgren.

Neuropsykiatriska symtom

Hjarnans tillvaxt och den motoriska utvecklingen brukar inte
vara paverkad vid BWS. Det finns en forh6jd sannolikhet for
autism (10 procent). Barn med autism behover stéttning och
extra hjalp, sarskilt under skolaldern. Nagra fa har intellektuell
funktionsnedsattning (IF). Orsaken kan vara komplikationer vid
fodseln sasom blodsockersankningar eller problem med
andningen pa grund av den forstorade tungan.

Tandproblem

Bettavvikelser uppstar genom att tungan breder ut sig och
trycker mot underkakens tandbage och tander. Resultatet blir
underbett och ett 6ppet bett i framtandsregionen. Kakarnas
tillvaxt och tdndernas lage bor foljas upp av en
tandregleringsspecialist.

— Manga har svart att borsta tanderna pa grund av
kvaljningsbesvar och for att det ar trangt i munnen. Det ar darfor
sarskilt viktigt med tata besok hos tandvarden, séager Jovanna
Dahlgren.

Las mer om tander och munhélsa pa sid 35.

Risk for tumaorer

Pa grund av den forhojda aktiviteten i tillvaxtfaktorerna finns en
Okad risk for tumorer vid Beckwith-Wiedemanns syndrom.
Risken ar storst under de forsta levnadsaren. Cirka ett barn av
tio med BWS utvecklar tumoérer. Det ar en signifikant 6kad risk
jamfort med barn i allménhet, &ven om majoriteten av barn med
syndromet inte far nagra tumarer.
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Den vanligaste tumdrformen &r Wilms tumaor, som sitter i
njurarna. Aven tumérer i levern, muskulaturen och bukspott-
korteln forekommer. Andra tumdrer som neuroblastom kan
uppsta i det sympatiska nervsystemet och i buken.

Pa grund av tumorrisken bor barnens bukorgan undersokas
med ultraljud var tredje manad upp till sju ars alder. Da kan
eventuella tumdorer upptackas i tid. Genom de tata kontrollerna
ar risken att barnen ska utveckla obotlig cancer valdigt liten.

Las mer om onkologi pa sid 21.

Rekommenderad uppfdljning

Den rekommenderade uppfoljningen av barn med Beckwith-
Wiedemanns syndrom bestar av insatser av framfor allt
barnlakare och barnonkolog. | teamet som barnet méter vid
uppféliningsbesoken pa sjukhuset kan aven barnkirurg,
logoped, tandlékare, plastikkirurg och fysioterapeut inga. Vilka
specialister som ar aktuella beror pa barnets behov.

— Det finns annu inget vardprogram fér BWS. Det skulle
behovas for att fa en mer jamlik vard 6ver hela landet, sager
Jovanna Dabhlgren.

Om tungan ar mycket forstorad opereras den, ofta innan barnet
fyller tva ar.

— Barn som har svart att ata eller att forma ljud pa grund av sin
tunga kan behoéva kontakt med en logoped, sager Jovanna
Dahlgren.

Vid uppféljningen méats och vags barnet for att man ska veta att
han eller hon foljer "sin” kurva. Barn som ar stora vid fodseln
kan forbli en till tva "kanaler” éver normalkurvan for vikt och
langd.

— Det &r ingen fara sa lange deras kurvor ligger parallellt med
normalkurvan, sager Jovanna Dahlgren.

Svar asymmetri mellan kroppshalvorna paverkar barnets
formaga att koordinera rérelserna vid I6pning, cykling och
bollspel. En fysioterapeut bér darfor konsulteras. Nar barnet
narmar sig sin slutlangd kan det i vissa fall géras en operation
for att jamna ut benlangdsskillnaderna.
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Fragor till Jovanna Dahigren

Hur ser det ut for barn med BWS och intellektuell
funktionsnedséattning?

— Barn med IF har ratt att ga i anpassad grundskola. De har
behov av stod fran samhallet under hela livet. Manga bor pa
gruppboende i vuxen alder.

Finns det nagra studier om BWS och autism?

Det finns nagra fa studier kring denna fraga. Dessa visar pa
nagot hogre andel men fortfarande ar merparten inte autistiska.
En publicerad studie finns har.

Nar gors en operation for att jamna ut
benlangdsskillnader?

— En sadan operation gors nagot ar innan barnet nar sin
slutlangd. Innan dess kan man behdva anvanda inlagg. Ibland
behovs inlagg hela tiden for att inte belasta kroppen snett.

Vad kan man gora at ett ansikte som ar snett?
— Det gar att atgarda plastikkirurgiskt i vissa fall.

Vad hander i tonaren?

— Det verkar vara lite olika tillvaxt i de olika kroppshalvorna.
Under puberteten sker en tillvaxtspurt och det kan bli storre
skillnader mellan de olika kroppshalvorna. Det gar inte att
forebygga, utan behéver bevakas. Nar barnet narmar sig sin
slutlangd kan man dvervaga en enkel benférkortning.

Skillnaden i tillvaxt mellan de olika kroppshalvorna hos var
tonaring med BWS har blivit stérre under puberteten. Vad
beror det pa?

— Under puberteten frisatts mangder med tillvaxtfaktorer. D&
kan det bli extra tydligt att det &r skillnad mellan de olika
kroppshalvorna.

Varfor fortsatter man inte att kontrollera
blodsockernivaerna nar barnet blir aldre?

— Systemet med balans mellan insulin och socker stabiliserar
sig nar barnet blir aldre.
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Hur ser det ut med O0kad risk for metabola sjukdomar?

— Vi foljer varden som blodfetter och blodtryck vid uppfoljningar
under uppvéaxten. Nar barnet nar vuxen alder ar det
primarvarden som skoter vardinsatserna. Rent teoretiskt kan
det finnas en okad risk for typ 2 diabetes i vuxen alder. Jag vill
skicka med att det ar viktigt med regelbundna kontroller &ven
om det inte behdvs arsvis i vuxen alder.

— Beckwith-Wiedemanns syndrom orsakas av att ett
antal gener pa kromosom 11 har ett férandrat
uttrycksmonster. Dessa gener ar pa olika satt
inblandade i tillvaxten. Det sdger Lovisa Lovmar som
ar overlakare i klinisk genetik vid Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Goteborg.

Varje individ har fatt halften av sin arvsmassa frdn mamma och
halften fran pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler. Det finns cirka 20 000 gener i den hoptvinnade
DNA-spiralen. De bildar 46 kromosomer (23 kromosompar). |
varje cell finns samma uppsattning gener, men olika gener ar
aktiva i olika celler under olika tidsperioder. Alla ménniskor bar
pa genetiska forandringar. Forandringar sker hela tiden och ar
det som gor att vi ar olika.

— Vi ska vara olika. Variationerna har gjort att vara formagor
utvecklats genom historien. En del forandringar som paverkar
genens funktion kan dock ocksa ge olika symtom eller
sjukdomar, sager Lovisa Lovmar.

Nar man talar om mutationer menar man vanligen genetiska
forandringar som leder till sjukdomstillstand. Eftersom generna
utgor mallar for tillverkning av olika proteiner i kroppen kan
mutationer medféra konsekvenser nar proteinerna ska bildas.
Det kan beskrivas som att det blir "fel i koden” for just det
proteinet.

Genetiska forandringar kan paverka gener och kromosomer pa
olika satt. Nar det saknas genetiskt material kallas det deletion
och nér det finns extra genetiskt material kallas det duplikation.
Andra forandringar ar till exempel punktmutation (nar en

"bokstav” i den genetiska koden ar fel), translokation (nar bitar
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av genetiskt material fran tva kromosomer bytt plats med
varandra) eller inversion (nar en bit genetiskt material vridit sig).

Genetiska sjukdomar har olika nedarvningsmonster, det vill
saga de arvs inte alltid fran en foralder. Det kan ocksa vara en
nyuppkommen férandring hos barnet som gor att sjukdom
utvecklas — de novo eller nymutation. Den nyuppkomna
forandringen hos barnet kan dock vara arftlig och foras vidare
till n&sta generation.

Imprinting — genomisk préagling

Vanligtvis anvands genkopior fran bada foraldrarna i varije cell,
men for ett fatal gener ar normalt bara en genkopia fran den
ena foraldern aktiv. Det kallas for genomisk pragling eller
imprinting. Den andra genkopian ar da "avstangd” — metylerad.
Ett av de omraden i arvsmassan som ar genomiskt praglat finns
i en specifik region pa den korta armen av kromosom 11
(11p15.5). | omradet finns gener som anvands selektivt —
antingen anvands genkopian fran mamman eller genkopian fran

pappan

Genetik vid BWS

Flera olika genetiska mekanismer kan orsaka BWS. Dessa ar
kopplade till férandringar pa den korta armen av kromosom 11
(11p15.5). Dar finns tva omraden med gener vars aktivitet styrs
av sa kallade imprinting center: IC1 och IC2. Genetiska
forandringar som paverkar omradet pa kromosom 11 kan
orsaka BWS, men aven Silver-Russels syndrom. Det beror pa
vilka gener pa kromosomen som metyleras eller aktiveras pa ett
forandrat satt. Syndromen har i 6vrigt inget samband.

Varje person arver en kopia av samtliga kromosomer fran
pappan och en kopia fran mamman. Vid BWS kan man
beskriva det som att det finns for mycket paternellt monster, det
vill sdga for mycket av det genetiska materialet uttrycks som om
det kommit frAn pappan. Detta paverkar gener som ar av
betydelse for cellernas tillvaxt. Orsaken till att det finns for
mycket paternellt monster ar nagot av foljande:

e fbrlorad metylering i IC2

e uniparental disomi (UPD) fér kromosom 11

e Okad metylering i IC1

e mutation i genen CDKN1C.

11
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— En ytterligare men mycket ovanlig orsak ar att material pa
kromosomen har bytt plats pa olika satt, sager Lovisa Lovmar.

Forlorad metylering i IC2

Forlust av metylering i IC2 pa den genkopia som kommer fran
mamma (den maternella) ar den vanligaste orsaken till BWS
och finns hos cirka hélften av alla med tillstandet.
Konsekvensen av den minskade metyleringen av IC2 blir att
generna CDKN1C och KCNQ1 paverkas och blir mindre aktiva.
Detta ar gener som i vanliga fall hdAmmar tillvaxt och
konsekvensen blir att tillvéxten istéllet 6kar. Den minskade
metyleringen av IC2 gor dessutom att genen KCNQ10T1
aktiveras. Genen hammar ytterligare CDKN1C, vilket alltsa 6kar
tillvaxten.

— Eftersom metylering i sig inte ar arftligt nedarvs inte den har
orsaken till BWS till nasta generation, sager Lovisa Lovmar.

Uniparental disomi for kromosom 11

Ungefar 20 procent av personer med BWS har uniparental
disomi for kromosom 11 (UPD11). Det innebar att bada
kromosom 11 kommer fran pappan och far alltsd samma
praglingsmonster. UPD11 medfor, forutom samma effekt som
vid forlorad metylering i IC2, ocksa att genen IGF2 blir mer
aktiv. IGF2 kodar for ett protein som stimulerar tillvaxt. Vid
UPD11 som orsak beror BWS ibland pa mosaicism. Det innebar
att bara en del av kroppens celler bar pa den genetiska
forandringen. Vid mosaicism finns det darfor en stor variation i
symtom och svarighetsgrad mellan olika personer.

— Eftersom kromosomens ursprung inte spelar nagon roll vid en
ny graviditet (metyleringen nollstalls) ar denna orsak inte arftlig,
sager Lovisa Lovmar.

Okad metylering i IC1

Cirka 5 procent av personer med BWS har en 6kad metylering i
IC1 p& den kopia av kromosom 11 som kommer fran mamman.
Den 6kade metyleringen gor att genen H19 inte langre ar aktiv.
H19 hammar normalt tillvaxt genom att paverka tillvaxtfaktorer
och nér den blir inaktiv Okar istallet tillvaxten.

— Aterigen s& &r orsaken inte &rftlig eftersom metylering inte
nedarvs, sager Lovisa Lovmar.
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Mutation i genen CDKN1C

Hos cirka 5 procent av personer med BWS &r orsaken
mutationer i den maternella kopian av genen CDKN1C.
Mutationen gor att genen inte uttrycks och darfor inte fungerar. |
vanliga fall hammar proteinet frAin CDKN1C tillvaxten, men nar
genen inte fungerar férsvinner hamningen och tillvaxten okar.
Hos cirka 40 procent av de personer som har en arftlig form av
BWS har man hittat mutationer i CDKN1C.

— Mutationer nedéarvs om de finns i kbnscellerna och darfor ar
denna orsak till BWS éarftlig, sager Lovisa Lovmar.

Mutationen kan ocksa uppsta for forsta gangen hos barnet.

Kromosomala rearrangemang

Hos en liten andel, 1-5 procent, orsakas BWS av strukturella
variationer som paverkar omradet 11p15.5 pa kromosom 11.
Detta kan till exempel vara kromosomala deletioner,
duplikationer eller translokationer.

— Om orsaken ar kromosomal kan BWS och eventuella andra
symtom vara &rftliga, sager Lovisa Lovmar.

Genetisk utredning

Det ar viktigt att ta reda pa den specifika orsaken till BWS hos
varje enskild individ. Detta for att kunna séaga nagot om
symtom, prognos och arftlighet. Vid misstanke om att en person
har BWS gors ofta forst en molekylargenetisk testning av
metyleringsstatus. Detta eftersom sjalva effekten av de olika
orsakerna ar ett forandrat monster i metyleringen. Om det ar
BWS visar analysen ett paternellt metyleringsmaonster for hela
eller delar av regionen 11p15.5.

For att hitta mutationer i CDKN1C och vissa kromosomala
forandringar kan man till exempel gora en sa kallad
helgenomsekvensering. Da tittar man pa individens hela DNA.
Om man misstanker att det handlar om BWS kan ocksa riktade
analyser goras.

Generna

Generna som ingar i den paverkade regionen pa kromosom 11
har framst betydelse for cellernas tillvaxt eller regleringen av
denna. Symtomen kan variera och delvis paverkas av den
bakomliggande orsaken. Ibland &r en storre del av kromosomen
paverkad och @ven andra symtom &n de som ar typiska for
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BWS kan forekomma, till exempel intellektuell
funktionsnedsattning (IF). Andra symtom som &r relaterade till
den bakomliggande orsaken till BWS:
e Navelstrangsbrack ar vanligare vid mutation i CDKN1C
eller metyleringsdefekt i IC1.
e Det ar storst risk for Wilms tumor vid UPD eller
metyleringsdefekt i IC1.
e Lagre tumorrisk och mycket lag risk for Wilms tumar vid
metyleringsdefekt i IC2.
e Risk for neuroblastom finns frAmst vid mutation i
CDKN1C.

— Detta visar att det spelar roll vad orsaken till syndromet ar och
det ar darfor viktigt att géra en genetisk utredning, sager Lovisa
Lovmar.

Arftlighet

For att kunna saga nagot om arftligheten behover orsaken vara
klarlagd. Aven en noggrann kartlaggning av familjehistorien ar
viktig och testning av foraldrarna kan vara betydelsefullt.

Det absolut vanligaste ar att BWS har uppstatt sporadiskt,
de novo. Sannolikheten for att foraldrarna ska fa ytterligare ett
barn med BWS ar da mycket lag (under en procent).

| de fall dA BWS orsakas av en CDKN1C-mutation som finns i
familjen nedarvs syndromet autosomalt dominant. Det innebar
att det vid varje graviditet ar 50 procents sannolikhet att barnet
arver forandringen om en foralder ar barare. Om den
anlagsbarande foraldern ar kvinna far barnet BWS, om den
anlagsbarande foéraldern &r man blir barnet anlagsbarare.

— Eftersom det ar en metyleringssjukdom spelar det roll vilket
kon personen med BWS har for om hen lamnar over ett
anlagsbararskap eller den genetiska sjukdomen, sager Lovisa
Lovmar.

Aven nar orsaken ar kromosomala forandringar kan BWS eller
andra symtom vara arftliga. Personer med BWS har

50 procents sannolikhet att fora anlaget vidare till sina barn i de
fall orsaken ar arftlig.
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Genetisk vagledning

Pa avdelningar for klinisk genetik, som finns vid landets sju
universitetssjukhus, kan man fa genetisk vagledning. Vid
genetisk vagledning far familjen eller patienten mer information
om den specifika genetiska orsaken samt information om
arftlighet och mojlighet till fosterdiagnostik och
embryodiagnostik (PGT).

— Alla familjer dar nagon har BWS bor erbjudas genetisk
vagledning — bade nar diagnosen stalls och senare nar den
som har BWS sjalv nar vuxen alder, sager Lovisa Lovmar.

Iris har Beckwith-Wiedemanns syndrom

Iris, sju &r, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Lisa, pappa Johan och bréderna Alvar, sex ar, och
Vide, tva ar.

Nar Lisa vantade sitt och Johans forsta barn upptacktes ett
navelbrack pa ultraljudet. Foraldrarna blev informerade om att
tillstandet skulle krava omedelbar operation efter forlossningen.
— Det fanns en stor oro under hela graviditeten. Det ar ocksa lite
speciellt eftersom jag ar gynekolog. Jag visste att en stor andel
av barn med omfalocele har BWS. Jag blev inte direkt tagen pa
allvar utan snarare bortviftad som arbetsskadad, sager Lisa.

Eftersom Lisa sa tidigt misstankte BWS var hon ocksa
forberedd pa att det kanske skulle bli en tidig forlossning. |
vecka 34 fick hon havandeskapsforgiftning.

— Jag blev inneliggande i ett par dagar innan vi behdvde starta
forlossningen. Det blev kejsarsnitt och jag sag direkt att Iris
hade BWS. Hon hade stor tunga, storkbett och veck pa éronen.

Det gjordes tidigt en genetisk testning och diagnosen blev
bekraftad. Iris hade BWS orsakat av forlorad metylering i IC2.
— Da slappte mycket av min oro. Jag blev trodd pa och fick
utrymme att prata. Det var forstas jobbigt att veta att Iris hade
ett syndrom, men det var ocksa enklare att hantera situationen
nar vi fick en diagnos, sager Lisa.
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Bara en dag gammal opererades Iris for navelbracket. Efterat
var det mycket fokus pa mat och amning. Det skulle visa sig att
Iris ocksa hade en gomspalt som inte upptécktes till en borjan.
— Vi kampade pa med amningen, men det fungerade inte sa bra
och Iris fick en sond. Ganska snatrt fick Iris tarmvred som en
komplikation efter operationen och vi hamnade pa barn-
intensiven. Till slut fick hon sepsis. Det var en valdigt jobbig
period, sager Lisa.

Nar Iris var tva manader gammal fick familjen antligen komma
hem.

— Da var det sondmatning varannan timme, varje matning tog
en timme och daremellan pumpade jag bréstmjolk. Det kandes
som alla timmar pa dygnet ungefar, minns Lisa.

Familjen fick tidigt kontakt med en logoped som tyckte att Iris
behovde gastrostomi och fa mat genom en PEG pa magen.

— Jag minns att det var en stor lattnad, sager Lisa.

— Det absolut vanligaste plastikkirurgiska ingreppet vid
Beckwith-Wiedemanns syndrom &r tungreduktion. Det
ar alltid individuella bedémningar som avgor om och
nar en operation behover goras. Det sager Johnna
Sahlsten Schélin som ar dverlakare i plastikkirurgi vid
Sahlgrenska universitetssjukhuset.

Plastikkirurgi eller rekonstruktiv kirurgi kommer ifran grekiskans
plasticos som betyder omformande. Syftet med plastikkirurgiska
ingrepp, som utférs pa universitetssjukhus, ar att normalisera
form eller funktion vid medfddda eller forvarvade tillstand.

— BWS hor till gruppen kraniofaciala missbildningar, vilket ar
medfodda tillstand som ror skalle och ansikte, sager Johnna
Sahlsten Schalin.

Plastikkirurgiska kliniken samarbetar med manga andra

specialiteter, till exempel ortopedi, 6ron, dgon, neurokirurgi,
onkologi och logoped,.
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Plastikkirurgi vid BWS

Det utfors i huvudsak tva typer av plastikkirurgiska ingrepp pa
barn med BWS — tungreduktion och arrkorrektion efter
navelbrack.

— Ungdomar som haft navelbrack som barn har ibland en
onskan att normalisera utseendet i tonaren. Arrkorrektion efter
navelbrack ar for det mesta en okomplicerad operation, sager
Johnna Sahlsten Scholin.

Vid BWS ar det vanligt med en stor tunga. Ibland kan det leda
till hinder i luftvagarna, det kan vara svart att ata och
talutvecklingen och bettet kan paverkas.

— Vi opererar bara tungan om vi maste, och det ar svart att veta
nar operationen ska ske. Alla barn bedéms darfor individuellt av
plastikkirurg, logoped och ortodontist (specialisttandlakare),
sager Johnna Sahlsten Scholin.

Tungreduktionsplastik

Beslut om remiss for beddomning avseende tungreduktions-
plastik kommer for det mesta till plastikkirurgen ifran 6ron-néasa-
hals-, logoped- eller ortodontismottagningen. Huruvida det
behovs en operation, och i sa fall nar, beslutas i teamet som
bland annat bestar av tandlakare, logoped och plastikkirurg. Val
av teknik bestams av plastikkirurgen.

— Beddmningen av tidpunkten for operationen ar hogst
individuell. Om orsaken ar att tungan blockerar luftvagen
genomfdrs operationen i tidig alder. Om orsaken &ar svarigheter
med fodointag opereras barnen nagot senare och om
operationen gors for att underlatta talutvecklingen sker den
nagon gang runt tva—tre ars alder, sager Johnna Sahlsten
Schalin.

Eftersom tungan ar en komplicerad och viktig muskel &r valet av
teknik viktigt. Detta for att i sa stor utstrackning som moijligt
behélla smak, kansel och tuggfunktion. Nyckelhals- eller
stjarnvarianten ar de typer av kirurgitekniker som har visat sig
ha bast resultat vid minskning av langd, bred och tjocklek pa
tungan.

— Vart mal med tungreduktion ar att minska tungan av ratt
anledning med lamplig teknik, eftersom vi vill behalla smak och
kansel samt underlatta tal- och tuggfunktionen. Vi vill inte
operera i onédan. Om symtomen beddms vara lindriga eller om
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det finns en majlighet att de minskar med aldern, det vill saga
att barnen "vaxer in” i sin tunga, opererar vi inte. Operationen
paverkar tungan patagligt. | tveksamma fall fljer teamet barnen
innan beslut fattas, sager Johnna Sahlsten Schalin.

Forskningsartikel om olika tekniker vid tungreduktionsplastik:
Reduction glossectomy for large tongues

Efter operation

En tungreduktionsoperation tar cirka en timme. Efterat ar barnet
paverkat av svullnad och smarta i tungan och far smartstillande
behandling. Ofta far familjen stanna kvar pa sjukhuset ett par
natter innan hemfard. Trots obehaget ar det viktigt att barnet far
| Sig naring.

— Det ar bra att erbjuda mat som barnet gillar. Det ar ocksa
viktigt att maten &r mjuk. En del barn behdver ata via en sond
den forsta tiden, sager Johnna Sahlsten Scholin.

Na&r familjen kommer hem efter operationen ar det bra med en
lugn omgivning. Barnet behdver smartstillande i en dryg vecka
och garna en timme fore maltid.

— Om barnet inte far i sig tillrackligt med mat eller far svar
smarta ar det viktigt att ni kontaktar oss. Efter nagra manader
brukar svullnaden ha lagt sig, sdger Johnna Sahlsten Schalin.

Tips for tiden efter operationen:
e erbjud mat som barnet gillar
e ge mat nar barnet verkar intresserat
e &t tillsammans med barnet for att normalisera atandet
e undvik salt och stark mat
e ge vatten efter maltiden for att rensa upp
e smoOrj barnets lappar med vaselin
e ha talamod.

Resultat av kirurgin

Det har gjorts en uppfdljningsstudie pa personer med BWS som
har genomgatt tungreduktionskirurgi. Studien visade att knappt
halften av barnen med BWS beho6vde gora en tungreduktion. |
genomsnitt opererades barnen vid 2,5 ars alder. Komplikationer
efter ingreppet var relativt ovanliga och tva tredjedelar av
personerna upplevde forbattringar i talet efter kirurgin.
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— Ingreppet kan paverka smaksensationer lite grann, till
exempel kan smaken av salt och bittert forandras nagot, men vi
ser inga allvarliga komplikationer, sager Johnna Sahlsten
Scholin.

Forskningsartikel om uppfoljning av kirurgiska resultat:
Surgical treatment of macroglossia in patients with
Beckwith-Wiedemann syndrome: a 20-year experience and
review of the literature.

Fragor till Johnna Sahisten Schilin

Vid vilken alder ar det bast att operera?

— For att kunna svara pa det behdver vi undersoka varje barn
individuellt och bedoma behovet av kirurgi. Det finns ganska fa
studier av bra kvalitet dd BWS &r ovanligt, och antalet fall man
kan folja 6ver tid minskar ytterligare da alla inte behover
opereras. Om man inte har tillgang till langtidsstudier ar det
svart att sdga nagot sakert. Om det finns andningssvarigheter
opererar man ofta valdigt tidigt. Galler det paverkad
talutveckling sker operation senare. Beslut tas efter diskussion i
teamet och tillsammans med foraldrarna. Bedémningen gors
alltid for barnets basta. Information till féraldrarna ar valdigt
viktigt.

Kan en tungreduktion paverka bettet?
— Den radande uppfattningen &r att en tungreduktion inte
paverkar bettet.

Hur gér man for att fa komma till plastikkirurgen?

— Vanligast ar att man far en remiss fran andra center i Sverige
och fran logopeder, 6ron-nasa-halslékare och tandlakare.
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Iris far en trakealkanyl

Redan fran start hade Iris andningssvarigheter. Férhoppningen
nar hon foddes var att luftréren skulle vidgas och bli storre
allteftersom lIris vaxte. | stéllet blev hon sdmre och samre.

— Till slut gick de ner och tittade i halsen pa henne igen och
konstaterade da att Iris hade stambandspares, sager Lisa.

Stadmbandspares innebar en forlamning av stambanden, vilket
kan paverka rosten och andningen. Mellan Iris stamband fanns
det bara ett mindre hal ppet for att slappa igenom luft. Iris var
annu inte ett &r gammal och behovde gora en trakeostomi, ett
kirurgiskt ingrepp dar en 6ppning in till luftstrupen gors for att
underlatta andningen.

— Det var jattejobbigt att fa det beskedet. Iris skulle andas
genom en trakealkanyl, track, och behdvde passning dygnet
runt.

Familjen fick inte heller nagon prognos for nar Iris kunde bli
battre. Det vaga beskedet var ett par ar.

— Faktum var att ingen visste. Nar Iris fick tracken fick hon dock
plotsligt energi. Innan hade hon inget joller och kunde inte halla
nacken uppe eller fasta blicken. Hon hade lagt all sin kraft pa
att andas, sager Lisa.

Iris behdvde ha tva vuxna intill sig dygnet runt. Trots det fick
familjen upprepade avslag pa avlosningsinsatser.

— Det gick mycket tid och energi till detta, men jag hade ett stort
driv. Vi gick ut i media och vande oss till kommunpolitikerna for
att bestrida beslutet, sager Lisa.

Efter stor pastridighet fick familjen till slut ratt till aviésning
dygnet runt for Iris. Det var en tuff tid for familjen, sarskilt i
jamforelse med hur andra familjer hade det.

—Orosmomenten familjerna emellan 1&g pa fullstandigt olika
nivaer. Nar mina vaninnor plastsanerade hemma och kopte
tygblojor till sina barn hade Iris track och fick mat genom en
plastslang, sager Lisa.
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Det finns en forhojd risk fér tumaorer hos barn med
BWS. Risken ar starkt kopplad till genetiken.

— Hos upp till vart femte fall av cancer hos barn finns
det en kénd genetisk orsak. Det sager Niklas Pal som
ar overlakare i barnonkologi vid Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.

Bland barn med BWS drabbas cirka atta procent av embryonala
tumorer. Lite drygt halften av dessa utgors av tumorer i en eller
bada njurarna, sa kallad Wilms tumér. Andra cancerformer som
forekommer ar hepatoblastom (14 procent), som upptrader i
levern, och neuroblastom (10 procent), som ar tumdérer som
uppstar i det sympatiska nervsystemet — i binjurarna, magen
och langs ryggraden. Mer ovanliga cancerformer ar
rhabdomyosarkom (5 procent) som upptrader i muskulaturen,
och adrenokortikal cancer (3 procent) i binjurarna.

— Det forekommer aven annu mer ovanliga cancerformer hos
barn med BWS, sager Niklas Pal.

Orsak till cancerrisken

Den genetiska bakgrunden till syndromet ar av betydelse for
risken att drabbas av tumdrer. En hollandsk studie av nastan
2 000 barn med BWS visade att en metyleringsdefekt i IC1 ger
en risk for tumorer pa 28 procent. Den nast vanligaste
genetiska orsaken till tumorer & UPD (16 procent). Lagst total
risk fér tumorer har barn med den vanligaste genetiska
bakgrunden — metyleringsdefekt i IC2.

— Risken for cancer utifran de olika genetiska variationerna ar
olika. For barn med metyleringsdefekt i IC2 ar risken lag, men
anda hogre an for vem som helst, sager Niklas Pal.

Cancerscreening

Cancerscreening innebar att man utfor ett eller flera tester pa
personer utan symtom i syfte att tidigt pavisa en
cancersjukdom, inleda verksam behandling och darigenom
minska doédligheten.

Niklas Pal berattar att fragan om nar det ar motiverat med

screening for att upptacka cancer tidigare ar omtvistad. Det
skiljer sig at hur man screenar i olika delar av varlden. Malet
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med screeningen ar minskad sjuklighet och dddlighet, inte tidig
upptackt av cancersjukdom i sig.

— Problemet ar att gruppen ar sa pass liten att det &r svart att fa
tydlig evidens for att screeningen har avsedd effekt. Nyttan
maste ocksa uppvaga de skadliga konsekvenserna av
screeningen, sager Niklas Pal.

Det pagar en studie i Sverige dar samtliga barn som behandlas
mot cancer genomgar en helgenomsekvensering. Detta for att
kunna upptéacka cancerpredisponerande forandringar och pa
sikt kunna satta in mer andamalsenlig screening och
behandling.

Vinst med tidig diagnos

Att upptacka tumorer tidigt skulle kunna innebara mindre
omfattande behandling och snabbare bot. Enligt en systematisk
genomgang av relevanta studier om barncancer innebar
fordrojd diagnos tydligt forsdmrad prognos endast vid
retinoblastom (6gontumér hos sma barn). Mojligen kan
prognosen vara forsdmrad &ven vid sen upptéckt av leukemi,
Wilms tumor och rhabdomyosarkom.

— Trots en stor mangd data kunde studien inte dra sékra
slutsatser om risken. Nar det galler Wilms tumor har inte
screening visat sig ha effekt pa prognosen. Man botar lika
manga barn, med eller utan screening, sager Niklas Pal.

Screening vid BWS

For samtliga genetiska bakgrunder till BWS forutom
metyleringsdefekt i IC2 & rekommendationen att utféra
cancerscreening. Det gors genom ultraljud av buken var tredje
manad upp till sju ars alder. Vid UPD kan man aven Overvaga
att gora ett blodprov (S-AFP) for att utesluta hepatoblastom. Vid
metyleringsdefekt i IC1 kan man aven 6vervaga screening for
binjurebarkscancer genom urinprov.

— For barn med metyleringsdefekt i IC2 har man valt att inte
screena for Wilms tumor, eftersom risken bedéms sa pass lag.
Det skulle ta 50 ar att med screening pavisa en Wilms tumor i
denna grupp av barn, séger Niklas Pal.

Orsaken till att man slutar med screeningen nar barnet har fyllt
sju ar ar att 95 procent av tumdérerna da redan har upptackts.
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— Det ar alltid viktigt att vaga nyttan mot skadan vid screening,
sager Niklas Pal.

Fragor till Niklas Pal

Hur upptacker man Wilms tumaor utan ultraljud?

— Problemet ar att den for det mesta inte ger nagra symtom.
Vanligast ar att upptéacka en knol i magen. Vart fjarde barn med
Wilms tumor har diffusa buksymtom som férstoppning och
buksmartor.

Finns det 6kad risk for Wilms tumor vid forstorade njurar?
— Ja, det finns en hypotes om att forstorade njurar har 6kad risk
att drabbas av Wilms tumor.

Skiljer sig reglerna for screening at i landet och vad beror
det pa?

— Socialstyrelsens styrdokument och rekommendationer &r bara
ett par &r gamla. Det kan nog ta ett tag innan
rekommendationerna implementeras nationellt.

Blir risken for cancer lagre ju aldre barnet blir?
— Ja. Storst risk forsta tva aren, darefter sjunkande risk.

Hur ser cancerutvecklingen ut bland vuxna med BWS?

— Jag skickar med en artikel fran i ar om cancerutvecklingen
bland vuxna med BWS.
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Psykologiska aspekter av ett annoriunda utseende

— Manga personer som lever med ett annorlunda
utseende far oonskad uppmarksamhet. For att starka
sin sjalvbild ar det viktigt att utveckla strategier for att
bemota uppmarksamheten. Det sager Marizela Kljaji¢
som ar psykolog vid Sahlgrenska universitetssjukhuset
| GOteborg.

Pa Plastikkirurgiska kliniken traffar Marizela Kljaji¢ personer
som har medfddda tillstind som innebér ett annorlunda
utseende. De flesta som kommer till mottagningen &r barn vars
medfodda tillstand paverkar ansiktet eller huvudet och kraver
olika plastikkirurgiska ingrepp. Manga operationer syftar till en
forbattrad funktion, men aven till att minska social stigmatisering
kring utseende.

Sjalvkansla och kroppsideal

Sjalvbilden ar den samlade bilden av hur en person uppfattar
sig sjalv. Det finns alltsd mycket annat &n utseende som kan
paverka sjalvbilden. Sjalvkansla handlar om ens egna tankar
och kéanslor om sig sjalv, och nar vi talar om sjalvfértroende ar
det ens egen uppfattning om sin formaga som star i fokus.

— En stark sjalvkansla ar att kdnna att du duger som du ar,
oavsett dina styrkor och svagheter. Du kan gladjas at andras
och dina egna framgéangar och tar dina egna behov pa allvar,
sager Marizela Kljajic.

| samhallet finns en utseendekultur, ett kroppsideal, som styr
normen kring hur en person "bor” se ut. Ett "attraktivt” utseende
ar forknippat med fordelar och positiva egenskaper. Idealet ar i
grunden konsstereotypt och ouppnaeligt.

— Hur kroppar och manniskor ser ut har en stor variation, men
det portratteras valdigt smalt i media idag. Unga utsatts sarskilt
mycket for den har utseendekulturen genom sociala medier,
sager Marizela Kljajic.

Missnoje med sin kropp kan leda till konsekvenser som lag
sjalvkansla, angest, depression, atstorningar och 6verdriven
traning.

— Motiven till att trana spelar roll. Regelbunden tréaning kan ge
ett storre psykologiskt valbefinnande och en mer positiv
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kroppsuppfattning, men det &r viktigt att frdga sig om man
tranar for att ma bra eller for att uppna samhallets ideal?

Positiv kroppsuppfattning

Att ha en positiv kroppsuppfattning handlar om att acceptera
hur man ser ut och se positivt pa sin kropp och sitt utseende.
For att uppna en positiv kroppsuppfattning géller det att hitta
strategier for att hantera negativa kommentarer eller eget
missnoje med kroppen. Marizela Kljaji¢ uppmanar de unga
vuxna hon traffar att fokusera pa kroppen ur ett
funktionsperspektiv, det vill saga forstarka pa vilka satt kroppen
ar meningsfull.

— En strategi kan vara att tanka kritiskt kring och ifragasatta
ideal och normer i samhallet och hitta sociala sammanhang déar
man kan kanna sig accepterad for den man éar.

Som enskild individ &r det ett svart, for att inte saga omajligt,
uppdrag att forandra samhallets normer. Trots det betonar
Marizela Kljaji¢ vikten av att formedla en positiv attityd till saval
sin egen som andras kroppar, sarskilt som foralder eller forebild
for barn.

— Det ar viktigt att vi i omgivningen tanker pa hur vi uttrycker oss
kring vara kroppar. Genom att utmana stereotypa
forestalliningar om utseende och kon och ifragaséatta normer kan
vi gemensamt na en storre acceptans och motverka mobbing
och trakasserier.

Psykologiska aspekter vid ett annorlunda utseende

Barn som fods med ett annorlunda utseende far ofta genomga
sjukhusvistelser, kontroller och operationer. F6r manga innebar
tillstidndet oonskad uppmarksamhet pa grund av utseendet.
Fragor och kommentarer kan komma fran bade bekanta och
okéanda.

— Under ett livsperspektiv ar det fullstandigt normalt att
genomga olika stadier av sorg och kanna ilska dver att se
annorlunda ut. For att ma bra psykiskt ar det dock viktigt att ha
kunskap om sitt tillstand och kunna prata om det. Da kan man
na acceptans for den man ar, sager Marizela Kljajic.

Ett annorlunda utseende kan paverka sjalvbilden och den

sociala férmagan. Det kan vara svart att vara anonym nar folk
stirrar, kommenterar och fragar. Vissa kan ocksa visa olust eller
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forvaning. Det kan 6ka osékerheten och orsaka en social
sarbarhet, vilket riskerar att skapa angest och radsla infor att
traffa nya manniskor och skapa relationer. Det ar darfor viktigt
att hitta strategier for att hantera jobbiga sociala sammanhang. |
langden kan det starka sjalvbilden hos personer med ett
annorlunda utseende. Marizela Kljaji¢ ger ett exempel pa en
sadan strategi:

— Man kan fundera ut vad man ska svara personer som
kommenterar ens utseende. Att faktiskt bemodta kommentarerna
kan vara viktigt for att starka sjalvbilden.

Marizela Kljaji¢ betonar att utseendet ar en hogst personlig
upplevelse och darfor svart att mata objektivt, vilket hon
illustrerar med ett citat fran en intervjustudie:

"Mitt utseende star ofta i vagen, sa da forsoker jag visa andra
manniskor vem jag ar pa riktigt genom att anvanda min
personlighet.”

Gangbara strategier for en starkare sjalvbild

Marizela Kljaji¢ traffar manga unga vuxna som forestaller sig att
kirurgi ska lI6sa deras negativa sjalvbild och ge dem ett nytt
ansikte och mod att ta plats i sociala sammanhang. Kirurgin kan
vara till stor hjalp for att fa den dar extra skjutsen att vaga, men
den eliminerar inte osékerheten och radslan infor sociala
sammanhang helt och hallet.

— En operation gor inte att man blir en helt ny person med
andra tankar och kanslor. Det ar ocksa viktigt att trana pa sin
sociala formaga och arbeta med att utséatta sig for sadant som
upplevs som obehagligt.

Som forélder kan man hjélpa sitt barn att bygga upp en
sjalvkansla. Forsok att hitta verktyg for hur barnet kan hantera
andras blickar och fragor. Skapa strategier genom att testa olika
svarsalternativ, till exempel "jag féddes sa” eller "jag har ett
tillstand som heter Beckwith-Wiedemann”. Férbered bade korta,
langa och avvisande svar.

Kunskap om tillstandet &r valdigt viktigt — att sjalv kanna till
orsaken till symtomen. Att fa traffa andra med samma diagnos
kan ocksa starka sjalvbilden. Via patientféreningar kan man fa
hjalp med tips och strategier som andra utvecklat och som kan
vara hjalpsamma.
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— Det betyder mycket att fa veta att det finns andra med ett
annorlunda utseende eller sammai tillstand, sager Marizela
Kljajic.

Tillfallen att prata med sitt barn

Marizela Kljaji¢ uppmanar foraldrarna att prata med sitt barn om
tillstandet. Sarskilt nar barnet sjalv tar upp fragan, men ocksa
Infor ett sjukhusbesdk. | samband med forberedelse av olika
undersokningar kan man beratta om orsaken till alla
sjukhusbesdk.

— Borja prata tidigt med era barn. | skolaldern kan det finnas
mycket skam och det ar svarare att borja prata.

Marizela Kiljaji¢ tipsar om
e podcasten Barnpsykologerna — Marizela Kljaji¢
medverkar sjalv i avsnitt 156 och 157, dar bland annat en
person berattar om hur det ar att véxa upp med en synlig
funktionsnedsattning.
e Instagramkonton: Face Equality International, Lucky Fin
Project och Elliot bakar

Fragor till Marizela Kljajié

Hur kan vi prata med var trearing med BWS om varfor vi ar
har pa Agrenska?

— Jag tanker att det ar viktigt att prata om nagot konkret som en
trearing kan relatera till och som ni har varit med om
tillsammans. Kanske har ni varit pa sjukhuset och kontrollerat
tungan? Da kanske man kan saga att alla som gar till sjukhuset
och kollar tungan far komma hit och traffa varandra.

Min femariga flicka blir retad for sitt arr frdn navelbrack,
hur kan vi hjdlpa henne?

— Jag tanker att det ar viktigt att hjalpa till med svar till barnen
som retas. Genom att tillsammans formulera olika svar for olika
situationer och ge henne mer kunskap om varfér hon har gjort
en operation kan ni starka henne.
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Min dotter tycker att det ar orattvist att hon har arr efter
operation och vill inte prata om sitt utseende. Vad kan vi
gora?

— Jag tycker att det ar viktigt att reaktionerna far komma.
Validera, det ar okej att kdnna att det ar oréattvist. Kanske kan ni
hjalpa barnet att fa fler perspektiv: Vad finns det for saker du
gillar med din kropp? Hur kan du ha nytta av din kropp annat an
utseendemassigt?

Vad ska man gdéra om man misstanker att ens barn har
autism?

— Om svarigheterna ar sa pass stora att de paverkar vardagen
ar det viktigt att f4 gora en utredning. Att fa diagnosen autism
eller svarigheterna pa papper kan bidra till att man far ratt
anpassningar.
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Iris gor en tungreduktion och opererar stamhanden

Iris hade en stor tunga och for att minska blockeringen av
luftvagen planerades for en tidig tungreduktion.

— Tungan var véldigt stor och ofta utanfér munnen. Nar Iris
opererades hade hon fortfarande tracken. Tack vare
tungreduktionen blev det lattare att andas genom den tranga
luftvagen. Operationen gick jattebra, séger Lisa.

Nar Iris var 2,5 ar bérjade hon pa forskolan dar pedagogerna
efterhand larde sig hur de skulle hantera ett akut track-byte.
Med tracken var det svart att ljuda. For att gora sig férstadd
anvande Iris istéllet tecken som stod.

— Hon var fantastisk och kommunicerade med ungefar 300
tecken. Nar Iris var tre ar fick hon en talventil och hon kunde
borja prata.

Nar Iris var fyra ar stélldes foraldrarna infér beslutet att operera
hennes stdmband. Alternativen stod mellan att Iris skulle andas
med trakealkanyl resten av livet eller att géra en operation som
kunde leda till att Iris forlorade sin rost.

— Sa& har i efterhand ar vi glada 6ver beslutet eftersom Iris blev
av med tracken, men det var ett tufft beslut da det inte fanns
nagra garantier. Dessutom stélldes vi infor ett val som skulle
paverka lIris for resten av livet.

Efter operationen behtvde familjen inte l&angre ha personal
hemma dygnet runt.

— Det var helt otroligt. Framfor allt for Iris skull forstas, men
ocksa for hela familjen. Efter operationen gick vi hos flera
logopeder och hennes rost har blivit starkare sedan dess. Iris
har en lite hes rést, men talar valdigt tydligt, sager Lisa.
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Agrenskas pedagogiska arbetsmetoder

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 forekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt utformas veckans program fér barnen och
ungdomarna. Infér en familjevistelse laser personalen in
medicinsk information och dokumentation fran tidigare vistelser.
For att skraddarsy veckans aktiviteter med barnen samtalar
barnteamet med foraldrarna om barnen med diagnos och far
information fr&n deras skolor. Aven syskonen far ett eget
program.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och halsa, som ar Varldshélsoorganisationens (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 mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och
for hur delaktig en person kan k&nna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande
faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

Allmanna mal for familjevistelsen

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att
barnen ska fa traffa andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de motena kan barnen kanna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksé
utformat for att skapa en miljo dar barnen k&nner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och barnens unika férutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.

© Agrenska 2023, nr 678 30



Beckwith-Wiedemanns syndrom

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar hos den som
vet vad som ska handa och vilka forvantningar hen har pa sig.
Det géller &ven for barn. Darfor ar personalen tydlig och
anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhérda for barnens uttryck och énskemal och ar
beredda att anpassa aktiviteterna efter dem. Ett exempel pa
tydliggdrande specialpedagogik och ett tryggt inslag ar att Kalle
Kanin alltid halsar de sma barnen véalkomna vid samlingen varje
morgon. Kalle har med sig bilder pa de aktiviteter som barnen
ska gora under dagen.

Infor 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 p& agrenska.se

Lanktips:

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
symbolbruket.se — webbtjanst for bildstod
specialnest.se — webbtidning som bevakar neuropsykiatri
attention.se — intresseorganisation for personer med npf

funkamera.se — hjalpmedel och pedagogiska verktyg
lekakademin.se — larande och utvecklande leksaker
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 — bokférlag med lattlast litteratur
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Iris gar i forsta klass

Idag &r Iris sju ar och gar i ettan. Hon trivs bra i skolan och har

manga kompisar.

— Infor skolstart informerade vi om Iris svarigheter, men manga

av problemen har bleknat bort. Hon orkar inte riktigt springa lika
snabbt som sina jamnariga kompisar, men utéver det betraktar

vi Iris som vilket barn som helst.

For Iris ar det jobbigast med arren, framfor allt pa gymnastiken.
— Det kan hindra henne lite. Sarskilt nar hon ska duscha pa
gympan. Iris tycker sjalv att det ar jobbigast med arren pa
halsen och pa magen. De syns och barn frdgar om dem, sager
Lisa.

Pa fritiden tranar Iris jiujitsu och spelar piano. Dessutom &lskar
hon att laga mat. Favoritratten &r pannkakor.

— Det ar roligt med tanke pa att hon nastan inte at nagonting
under de forsta aren. Olusten att ata var starkt forknippad med
hennes andningssvarigheter.

Lisa berattar att hon och Johan har funderat mycket pa hur de
ska starka Iris sjalvkansla. Hon vill sjalv helst inte latsas om
eller prata om att hon har BWS och jamfor sig en del med andra
barn.

— Jag tror att det blir jattebra for Iris att vara har pa Agrenska
och fa traffa andra barn med BWS och bilda sig en egen
identitet kring tillstandet s& smaningom, sager Lisa.
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Syskon till barn med funktionsnedsattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet 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 dverskattar
ofta hur mycket de vet om den.

e Information &r 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 mojlighet 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 foraldrar 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 sjéalva kan ha
orsakat skadan. Intervjuer med syskon visar att de behover bli
sedda och bekraftade. De behover 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, kanslor och bemaéastrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat
ett koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kanslor och
bemastrande.
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Kunskap fas utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det ar ofta lattare att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoéterska eller annan
kunnig person. Syskonen far ocksa hjalp med strategier for hur
de ska hantera fragor frdn omgivningen om sitt syskon med
funktionsnedsattning. Ambitionen &r att de nar de aker hem fran
Agrenska ska ha fatt med sig bra verktyg for att hantera s&dana
situationer.

Kanslor 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 bekréafta och séatta ord pa dem.

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

Iris har tva syskon

Lisa blev gravid igen nar Iris bara var sex manader gammal.
Den oro som hade praglat den forsta graviditeten fanns det
inget utrymme for.

— Iris var sa sjuk det forsta aret att jag inte hade nagon tid att
lagga pa oro. Det var for mycket annat. Jag markte knappt att
jag var gravid.
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Nar Iris var knappt 1,5 ar foddes lillebror Alvar. Da kunde Iris
annu inte ga och familjen hade mangder med lakarbesok.
Planen hade inte varit att lillebror Alvar skulle komma sa tatt
inpa Iris. Samtidigt var det inte helt oplanerat.

— Det fanns nog en inre stress Over att bara ha ett barn och inte
veta om hon ens skulle dverleva. Nar Alvar kom blev det valdigt
normaliserande for oss. Det tog mycket fokus fran Iris
sjukdomsbild.

Syskonen har alltid haft en trygghet i varandra. Nar lillebror Vide
foddes 2021 fick Iris kdnna pa att fa vara storasyster pa riktigt.
— Den rollen har varit fantastisk for Iris. Detta med syskon har
tagit bort mycket av de jobbiga kanslorna och oron dver
framtiden. Dessutom var det ganska skont att kAnna att det kan
vara pafrestande aven med barn utan diagnos, sager Lisa.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behovs aven
kontakt med logoped. Det sé&ger specialisttandlakare
Anna Odman-Roussakis, som forelaste tillsammans
med logoped Lisa Bengtsson-Stelzer. De arbetar bada
pa Mun-H-Center.

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

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkdping.
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MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran
vardnadshavare goér en tandlékare och en logoped en
oversiktlig undersokning och beddémning av barnens munhalsa
och munnens funktioner. Observationerna och information som
vardnadshavare lamnat sammanstélls i databasen MHC-basen.

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

Munhalsa vid Beckwith-Widemanns syndrom
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med BWS:

e underbett

e Oppet bett

e glest mellan tanderna

e gomspalt.

— Det ar viktigt att bettet foljs och att tandreglering satts in efter
individuell bedémning, sager Anna Odman-Roussakis.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa
bra att en god munhalsa kan bevaras. D& kan man undvika
smarta, karies och infektioner. Att komma igang med goda
vanor tidigt ar viktigt. Alla bér borsta tanderna med
fluoridtandkram 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.

— Tata besok i tandvarden med polering och fluorbehandling &r
ocksé goda forsvarsfaktorer, sager Anna Odman-Roussakis.

Hjalpmedel

Anna Odman-Roussakis tipsar ocksad om olika hjalpmedel vid
tandborstning. Det gar till exempel att visualisera tid med en
tandborste som blinkar eller ett enkelt timglas. Bildstod med ett
tandborstschema samt hjalpmedel for forstorat grepp,

© Agrenska 2023, nr 678 36


https://www.mun-h-center.se/
https://www.mun-h-center.se/information-och-utbildning/mhc-appen/

Beckwith-Wiedemanns syndrom

tandborste som borstar alla sidor av tanden samtidigt (Collis-
curve) och munvinkelhallare ar andra exempel. Med viss
regelbundenhet ar det bra att gora egeninfargning av tdnderna
for att se hur val rengjorda de faktiskt ar.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om
smaken pa tandkramen, da finns det alternativ. Extra fluorid i
tandkram eller pa en muntork kan vara bra for de som har en
okad risk for karies eller erosionsskador, sager Anna Odman-
Roussakis.

Att téanka pa:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besoket
och lamna information om barnets diagnos och
medicinering. Det &r bra om barnet gar pa tata besok
med inskolning hos tandlakaren for att rengéra tanderna,
fluorlacka och forsegla kindtanderna.

e Informera tandvarden om att det finns sarskilda behov.
Vid ljuskanslighet, erbjud solglasdgon. Vid ljudkénslighet,
erbjud horselkapor.

e FoOrbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandléakaren och
pa stolen barnet ska sitta i (anvandbara bilder finns pa
vgregion.se/ov/dart/fardigt-material/vard/).

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.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla
kommunikationsformaga och atformaga hos barnet. Logopeden
kan ocksa ge rad angadende matning och atande, bedoma hur
barnet bast tranar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska tréningen
kan vara att minska salivlackage, forbattra atandet samt vid
behov Oka eller minska kanslighet i munnen.

— Oralmotorisk traning ar som "fysioterapi for munnen”, man
stimulerar, aktiverar och stabiliserar, sager Lisa Bengtsson.
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Oralmotorik vid BWS
Foljande munrelaterade symtom kan paverka oralmotoriken och
forekomma hos personer med BWS:

e En stor tunga (90 procent). Det kan paverka atandet
(tugga, svalja, behalla maten i munnen och inte spilla,
maltider tar lang tid), talet och salivkontrollen.

e En tungspets som vilar mellan tander och lappar. Det
leder till inaktiva lappar, vilket i sin tur kan leda till
paverkan pa talet och nedsatt salivkontroll.

e En forsenad/langsam atutveckling (till exempel pa grund
av langvarig sondmatning).

Inaktiva lappar pa grund av en annorlunda tunga

En stor tunga kan innebara att den vilar mellan lapparna och att
de da blir inaktiva och lapparnas motoriska utveckling paverkas.
For att motverka detta &r det bra att stimulera barnen att
anvéanda sina lappar i vardagssituationer och i lek. Nar barnet
ater kan man till exempel trana lapparna genom att mata barnet
med sked pa ett sddant satt att lapparna anvands for att ta av
maten fran skeden och inte stryks av mot tanderna. Detta
aktiverar lapparna och kan ge ett okat lappslut. Att dricka ur
sugror eller mugg med aktiva lappar 0kar kékstabiliteten,
lapprundningen och tungretraktionen (att tungan dras bakat).
For andra barn kan det vara aktuellt med oralmotorisk traning
med en munskarm eller sa kallad gomplatta. Att 6va pa att
uttala vissa ljud, sarskilt de ljud som vi uttalar med lapparna, till
exempel /m/, b/ och /p/ ar ocksa starkande for
lAppmuskulaturen.

— Kinesio-tapering ar en annan metod dar man anvander
sporttejp for att aktivera receptorer i hud och muskler samt 6ka
blodcirkulationen, sé&ger Lisa Bengtsson-Stelzer.

Atsvarigheter

Manga barn med olika funktionsnedsattningar har atsvarigheter
och det finns oftast inte en tydlig orsak. Det kan till exempel
bero pa gastroesofageal reflux (surt innehall fran magsacken
som stots upp i matstrupen), forstoppning, tranga
andningsvagar eller muskelsvaghet och Iag muskelspanning i
mun, svalg och ansikte. Aven transporten av maten ner till
magsacken kan vara paverkad pa grund av en motorikstorning i
matstrupen (akalasi). En del barn har paverkan pa hjarta,
andning och sémn, vilket i sin tur kan leda till att det inte finns
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energi nog till att ata. For de barn som ocksa har en intellektuell
funktionsnedsattning innebar det att inlarningen tar langre tid,
och aven atandet ar en inlarningsprocess.

— For barn med BWS kan atinlarningen ocksa paverkas av att
det ar trangt i munhalan. Tungan kan vara i vagen och det kan
vara svart att tugga, och barnet kanske biter sig i tungan eller
kinderna, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

En stor tunga syns nar barnet pratar, men det later oftast bra
(kompensatorisk artikulation).

— FOor de allra flesta med BWS &r det inga stora problem med
talet.

Oftast beror talsvarigheter pa IF eller autism. Motoriken i tungan
ar oftast god, aven fast den ar stor. Vid behov ska
kommunikationshjalpmedel erbjudas hos habiliteringen eller en
logopedmottagning, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

Efter tungoperation

En logoped bor vara delaktig i beddomning infér en eventuell
tungoperation liksom vid utformning av oralmotorisk tréning
efter en eventuell operation. Det ar viktigt att titta pa vilka av
munnens funktioner som &r paverkade av en forstorad tunga
eller om det finns andra faktorer som paverkar atande och tal
hos individen. Tidpunkten for en eventuell operation ar ocksa
viktig i forhallande till bland annat talutvecklingen. En
tungoperation kan paverka tal, atande och salivkontroll. Vid de
fa uppfdljningsstudier som gjorts (Shipster et al 2006 och 2012)
har det inte funnits kvarstaende problem med att ata och
kontrollera saliven efter tungoperationen.

Internationellt konsensusprogram fran 2018 om kliniska
aspekter och behandling vid BWS
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6022848/

Samordning

Som forélder till barn med Beckwith-Wiedemanns syndrom kan
det vara tufft att vara den som ska formedla kunskap mellan
olika instanser i varden. Da kan man be om hjalp med att
samordna kontakten mellan till exempel tandl&kare, logoped,
oralmotoriskt team och nutritionsteam.
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Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk férmaga i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nar
barnet har svart att ata, Nedsatt salivkontroll eller Bitbeteende.
De finns att lasa eller bestalla pA Mun-H-Centers webbplats
mun-h-center.se

Stod i samhillet

Louise Jeltin &r enhetschef inom personlig assistans
och koordinator for familje- och vuxenvistelser pa
Agrenska. Hon informerar om vilket stod som finns att
fa for personer med Beckwith-Wiedemanns syndrom.

| Sverige ar det offentliga stodsystemet uppdelat mellan stat,
region och kommunala institutioner. Det finns dessutom en rad
privata, idéburna och icke-vinstdrivande organisationer som
erbjuder stodinsatser till familjer med barn som har sallsynta
diagnoser.

— Manga upplever att det &r svart att veta vilka man ska
kontakta i olika sammanhang. Vi har ett stort stddsystem, som
dock kan vara svart att navigera i, sager Louise Jeltin.

Forsékringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som barnet behéver utdver det som ar vanligt for barn i
samma alder utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget
finns i fyra nivaer och Forsakringskassan bedomer barnets
totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal med
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 Louise Jeltin.

Merkostnadserséattning ar en separat ersattning for kostnader

som beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan
beddmer vad som raknas som merkostnader.
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— 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 Louise Jeltin.

Tillfallig foraldrapenning, eller vard av barn (vab), gar att f4 aven
efter att barnet har fyllt 12 ar om det finns en bestaende

funktionsnedséttning.

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

Las mer pa forsakringskassan.se.

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur halso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas. Alla
vardgivare ar skyldiga att folja bestammelserna i HSL.
Patientlagen &r en viktig lag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat rétt att valja dppenvard eller specialistvard
I en annan region &n hemregionen. Lagen ger aven ratt att
begara en ny medicinsk bedomning.

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

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen vid en
instans med vardansvar for barnet skyldighet att utse en fast
vardkontakt. En fast vardkontakt kan samordna vardens
insatser och formedla 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 hélso-
och sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever
behov av samordning mellan olika instanser och dar
ansvarsfordelningen behover tydliggéras. Planen upprattas vid
moten dar representanter fran de berérda verksamheterna ar
skyldiga att delta.
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Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se.

1177 efter 13 ar

| normalfall &r ett barns journal tillganglig for vardnadshavare
fram tills barnet fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det mojligt att
ansoka om tillgdng aven efter 13 ars alder, men det maste
goras pa varje enskild mottagning och det ar verksamhets-
chefen for enheten som ska godk&nna anstkan.

— Det finns nagot som heter Freja ID, det ar en e-legitimation
med mojlighet att dela kontrollen med en narstaende eller god
man, séger Louise Jeltin.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se.

LSS - Lagen om st6d och service till vissa
funktionshindrade
Samhallets stod utgar bland annat fran Lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade — LSS. Det ar en
rattighetslag, som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stdd
for insatser och sarskild service till personer
¢ med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand
e med betydande och bestaende 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 ldrande, om de &r stora och fororsakar
betydande svarigheter i den dagliga livsforingen och
darmed ett omfattande behov av stod eller service.
— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser
kan dverklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

Exempel pa insatser enligt LSS
e avlbsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson
e |edsagare
e bostad med sarskild service
e personlig assistans.
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SoL — Socialtjanstlagen

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

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med st6d av
SoL om man inte tillhér nagon av LSS personkretsar, sager
Louise Jeltin.

Anhdrigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen erbjuda stdd till anhdriga
till nAgon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning. Med
anhdrig menas en familjemedlem, till exempel syskon, mor- och
farforaldrar. 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. Detta
stod ska sbkas hos kommunens anhérigkonsult. Denna tjanst
kan heta olika i olika kommuner.

Skollagen

Enligt den svenska skollagen har barnen ratt till stod for att na
skolans kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga
skillnader i elevernas forutsattningar att tillgodogora 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
behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till elevers olika behov.
Elever ska ges stdd och stimulans sa att de utvecklas sa langt
som mojligt.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missndjd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller
namnd i kommunen. Vid allmanna fragor kan man kontakta
Skolverket for vagledning. Specialpedagogiska
skolmyndigheten (SPSM) kan ge radgivning om olika stod och
anpassningar i skolan.
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Las mer pa skolinspektionen.se, skolverket.se och spsm.se.

Bostadsanpassning

Anstkan 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 hjélp av en kurator med att hitta
passande fonder att s6ka pengar ur.

— Det kan l6na sig att sbka pengar ur fonder eftersom
stiftelserna vill avyttra sina pengar, sager Louise Jeltin.

Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan stka
efter lampliga fonder:
stiftelser.lansstyrelsen.se.

Fler lanktips

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se —om idrott for personer med funktionsnedséattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhériga
minstoradag.org — uppfyller 6énskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — motesplats for familjer med barn med
funktionsnedséttning.

© Agrenska 2023, nr 678 44


https://www.skolinspektionen.se/
https://www.skolverket.se/
http://www.spsm.se/
https://www.bostadscenter.se/
https://www.stiftelser.lansstyrelsen.se/
https://www.hejaolika.se/
https://www.parasport.se/
https://www.anhoriga.se/
https://www.minstoradag.org/
https://www.ournormal.org/

Beckwith-Wiedemanns syndrom

Under aren som lIris hade trakealkanyl behévde den bytas var
tredje vecka. Ingreppet var starkt angestframkallande for Iris.
Sedan hon blivit av med tracken har mycket av oro och radsla
for sjukhusbesok forsvunnit. For Iris handlar i stallet mycket om
utseendet just nu.

— Jag skulle dnska att hon inte skdmdes for sin mage eller arret
pa halsen. Att hon vore stolt i stallet. Min férhoppning &r att hon
ska ha en trygg social grund och inte behova ha s& mycket oro
och angest. Mycket av oro och angestsymtomen har slappt i
takt med att sjukhusbestdken har glesats ut. Det k&nns hoppfullt
infor framtiden, séger Lisa.

BWS Sverige ar en forening for personer med Beckwith-
Wiedemanns syndrom och relaterade tillstdnd samt deras
familjer och anhdoriga.

Foreningen verkar for att sprida information om tillstandet och
framja forskningen om Beckwith-Wiedemanns syndrom. BWS
Sverige ar ocksa medlem i Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

BWS Sverige anordnar familjetraffar minst en gang per ar och
har en privat Facebookgrupp for medlemmar. Pa s& satt vill
foéreningen vara ett stod for medlemmarna och underlatta
kontakten med andra familjer.

Las mer om féreningens arbete och bli medlem pa
bwssverige.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 25 ar
sedan av en grupp foraldrar till barn med olika
syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever
med ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och
stodinsatser i ratt tid och utifran behov. Férbundets uppdrag &r
att driva politiska fragor som ror personer med
funktionsnedsattning och att sprida kunskap om séllsynta
diagnoser. De vill ocksa framja forskning och utveckling av
metoder for diagnostik och behandling. Personer som lever
med séllsynta halsotillstand ska inte missgynnas pa grund av
att andra inte kanner till s& mycket om deras situation.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har
blivit konkret material som alla far ta del av, sdsom
utbildningsfilmer, sammanstéliningar av rattigheter i halso- och
sjukvarden och tips pa hur man kan gora en sa kallad sallsynt
vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika
diagnoser som sinsemellan 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 férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kdnna sig
ensam om man &ar den enda i sin hemstad som lever med ett
visst séllsynt halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare,
sager Evelina Rosén, projektledare pa Riksforbundet Sallsynta
diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

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

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an
300 séllsynta halsotillstand. Nya informationstexter 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 lamna synpunkter pa innehallet.

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

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séallsynta héalsotillstand:
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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Beckwith-
Wiedemanns
syndrom

En sammanfattning av dokumentation nr 677

Beckwith-Wiedemanns syndrom, BWS,
kannetecknas av O0kad tillvaxt under fostertiden
och den tidiga barndomen. Det ar vanligt med
en forstorad tunga, laga blodsockernivaer, en
okad risk for tumdérer och navelbrack. Bracket

gor att de flesta maste opereras direkt efter
fodseln.

BWS orsakas av att ett antal gener pa
kromosom 11 har ett forandrat
uttrycksmonster. Dessa gener ar pa olika satt
inblandade i tillvaxten.

Risken for tumaorer gor att barnen kontrolleras
noggrant de forsta sju aren. Sedan minskar
risken markant.

| dokumentationen finns bland annat
information om medicinsk bakgrund, genetik,
plastikkirurgi, onkologi samt det stod samhallet
kan erbjuda. Har ges dessutom en inblick i hur
det ar att leva i en familj som har ett barn med
Beckwith-Wiedemanns syndrom.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
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