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Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sdallsynta diagnoser och en unik métesplats 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 ocksé Informationscentrum for
séllsynta halsotillstdnd som ansvarar for att ta fram och kvalitetssékra
informationstexter till Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras 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 CDG-
syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och
eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter
och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner

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

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och &r skriven av Sara Lesslie, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig fér allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn med CDG-syndrom berattar ett
foraldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Genetik vid CDG-syndrom

— CDG-syndrom ar sjukdomar som medfor problem i
kroppens glykosylering, alltsd processen da socker
ska fasta pa ett protein. Gemensamt for alla typer av
syndromet ar att de ger symtom fran flera av kroppens
organ. Det séger Erik Eklund som &r overlakare i
barnmedicin pa Skanes universitetssjukhus i Lund.

Medfodda glykosyleringsyndrom (CDG, fran engelskans Congenital
Disorders of Glycosylation) ar en grupp arftliga
amnesomsattningssjukdomar och beskrevs for forsta gangen under
1980-talet i Belgien. ldag (2022) innefattar CDG-syndrom néstan 180
olika diagnoser.

Den vanligaste formen av CDG, PMM2-CDG férekommer hos cirka
2-3 barn per 100 000 fodda. Ovriga former ar betydligt mer ovanliga
men fler och fler far en CDG-diagnos i takt med att metoder for
genetisk testning utvecklas.

Genetisk bakgrund

Kroppen ar uppbyggd av celler och i varje cellkarna finns hela var
arvsmassa, vart DNA. Varje person far hélften av arvsmassan fran
sin mamma och halften fran sin pappa. DNA finns i cellkarnan i
kroppens alla celler i form av kromosomer som utgors av packade
DNA-spiraler. Manniskan har 46 kromosomer (23 kromosompar),
varav ett par ar konskromosomerna (kvinnor har tva X-kromosomer
och man har en X-och en Y-kromosom). Generna, som ar ungefar
20 000 till antalet ar spridda dver kromosomerna. Alla gener, utom de
pa X och Y-kromosomerna hos pojkar/man, finns i tva kopior, en fran
vardera foréldern.

Proteiner &r en stor grupp amnen som bildas i alla kroppens celler.
De anvands bland annat som stédjevavnad i bindvav och ger
musklerna stabilitet, styrka och formaga att dra ihop sig. De hjalper
ocksa till vid omvandlingen av olika amnen i amnesomsattningen.

Proteinerna bestar av aminosyror som lankats samman i en viss
ordningsfoljd. Ordningen pa aminosyrorna ar alltid densamma i varje
enskilt protein. Varje aminosyra har en egen kod i var arvsmassa och
dessa koder bestar av sma byggstenar som kallas nukleotider. Det
finns fyra olika typer av nukleotider i arvsmassan, som brukar
benamnas A, G, C och T. En kombination av tre av dessa nukleotider
(till exempel ATT) utg6r en mall for en speciell aminosyra.
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Om arvsmassan forandras, det vill saga om en mutation uppstar, blir
det fel i kodningen. Det kan medfora att ett felaktigt protein bildas
eller att det blir stopp i tillverkningen av ett viktigt protein vilket ofta
medfor symtom. Vilka symtom som uppstar beror bland annat pa
vilken gen mutationen sitter i.

— Ett litet stavfel i mallen for en viss aminosyra kan innebéra att det
inte bildas ett fungerande protein vilket leder till sjukdom. Alla
manniskor har férandringar i arvsmassan, men det ar bara en liten del
av arvsmassan som ar kodande, det vill sdga bildar protein, sager
Erik Eklund.

Glykosylering

Nar vissa proteiner (sa kallade glykoproteiner) bildas, binder sig
sammansatta sockermolekyler fast vid proteinet. Sockermolekylerna
ar viktiga for att proteinerna ska vecka sig, skickas till ratt plats i
kroppen och dar fungera pa ratt satt. Det finns ungefar 20 olika
komplexa sockerarter som binds till proteinerna.

— Glykosyleringsprocessen ar valdigt komplex men i slutandan blir
konsekvensen av samtliga CDG-syndrom att det bildas ett protein
och ett socker som ser annorlunda ut eller produceras i for liten
mangd jamfort med hur det var tankt fran borjan, sager Erik Eklund.

De vanligaste CDG-syndromen i Sverige paverkar det N-bundna
sockret. Orsaken till syndromen ar férandringar i olika gener som ar
aktiva i uppbyggnaden av komplexa socker. De olika typerna av
sjukdomen paverkar olika stadier av sockeruppbyggnaden. Det finns
cirka 60 gener som ar involverade i det N-bundna sockret och
ungefar en tredjedel av vara proteiner bar pa nagon form av socker.
Darfor har personer med CDG symtom fran hela kroppen.

— Vid CDG-syndrom beror symtomen pa att de proteiner som de
komplexa sockerarterna ar bundna till far en férsamrad funktion. Utan
sockret fungerar inte proteinet som det ska, sager Erik Eklund.

Komplexa socker ar inte bara nédvandiga for att proteinerna ska fa
ratt form utan de ar ocksa viktiga for olika hormoners funktion,
kroppens vavnadsstabilitet och blodets levring.

— Darfor ar det vanligt att personer med CDG bl6der l&tt eller har en
Okad risk for blodproppar, séger Erik Eklund.

Idag kénner man till cirka 250 gener som &r involverade i
glykosyleringen, det vill saga samarbetar for att bilda socker pa
proteinerna.

— Idag vet vi om 176 olika CDG-syndrom. Troligtvis har vi inom ett par
ar upptackt ungefar 70 varianter till, sager Erik Eklund.
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Arftlighet

De flesta CDG-syndrom fors vidare till nasta generation genom
recessiv nedarvning. Det innebar att bAde mamman och pappan ar
friska barare av det sjuka anlaget. Sannolikheten att barnet arver det
sjuka anlaget fran bada foraldrarna ar 25 procent vid varje graviditet. |
ungefar hélften av fallen blir barnen friska barare av anlaget (som
foraldrarna). |1 25 procent av fallen arver barnet bara de friska anlagen
fran sina foraldrar och blir d& varken sjukt eller anlagsbarare.

— Just vid CDG ar det lite fler som fods med det sjuka anlaget,
ungefar en tredjedel, baserat pa studier av PMM2-CDG, sé&ger Erik
Eklund.

Ett mindre antal barn med CDG har fatt sjukdomen till foljd av en
nymutation. Det innebér att den muterade genen uppstar for forsta
gangen i agget eller spermien och har inte arvts ner fran foraldrarna.

Neurologiska symtom, intellektuell
funktionsnedséattning och muskelpaverkan férekommer
vid flera av formerna. Erik Eklund beréttar om olika
typer och symtom vid CDG-syndrom.

De olika varianterna av CDG-syndrom kategoriseras under typ | och
II. Typ | ar de subtyper som medfor fel vid uppbyggnaden av
sockermolekyler. Vid typ Il uppstar felet forst efter bindningen vid
proteinet. Tidigare benamndes typerna med en siffra och en bokstav,
i dag anvander man istéllet namnet pa den gen som paverkats av
mutationen. CDG typ la heter nu PMM2-CDG, typ Ib heter MPI-CDG
och sa vidare.

Den vanligaste formen, PMM2-CDG innebar brist pa enzymet
fosfomannomutas 2 (PMM2) som omvandlar sockerarten mannos-6-
fosfat till mannos-1-fosfat. Nar for lite mannos omvandlas i kroppen
leder det till att flera av glykoproteinerna inte kan bildas.

Vid PMM2-CDG ar det vanligt med neurologiska symtom som
muskular hypotoni (Idg muskelspanning). Muskelsvagheten finns med
under livet, men brukar bli battre. Det ar vanligt med skelning och att
lillhjarnan ar underutvecklad, vilket kan innebéara paverkan pa
motorik, koordination och kognition bland annat.

— Sjukgymnastik ar otroligt viktigt for en rad funktioner i kroppen, som
balans och lungfunktion. Det &r darfor bra med en regelbunden
kontakt med fysioterapeut, sager Erik Eklund.
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Ovriga symtom:
o epilepsi
e strokeliknande episoder (slaganfallsliknande episoder)
e intellektuell funktionsnedsattning (IF)
e pigmentférandring pa 6gats nathinna (retinitis pigmentosa)
e neuropati (nervpaverkan)
e hormonrubbningar
o fettkuddar pa hofter och inatvanda brostvartor

DPM1-CDG beskrevs for forsta gangen 2000. Idag finns det bara
ungefar 10 kanda fall i varlden. DPM1-CDG finns i tva former, en
svarare med svar intellektuell funktionsnedsattning, epilepsi,
muskelpaverkan samt lever- och tarmpaverkan. Den lindrigare
varianten har mestadels muskelpaverkan.

ALG12-CDG beskrevs for forsta gadngen 2002 och det finns 16 kanda
fall i varlden. Vanliga symtom ar utvecklingsférsening, IF och
tillvaxtproblematik. Det &r ocksa vanligt med immunbrist och
hormonbrist, sma genitalier hos pojkar, samt en 6kad risk for
kardiomyopati (hjartmuskelsjukdom).

MAN1B1-CDG beskrevs som ett eget syndrom 2010 och kopplades
till CDG forst 2013. Det finns 30-40 personer med varianten i varlden.
Vanliga symtom &r svar IF, epilepsi och vissa gemensamma
ansiktsdrag.

COG6-CDG beskrevs forsta gangen 2010 och det finns ungefar 40
personer med varianten i varlden. Den finns i en form som innefattar
avvikande utseende, tillvaxthamning, litet huvud, IF, lever eller mag-
tarmsjukdom, aterkommande infektioner samt en nedsatt formaga att
svettas. Det finns aven en lindrigare form av COG6-CDG.

ALG13-CDG beskrevs forsta gangen 2012 och det finns i dag fler an
50 personer som man kanner till. ALG13-CDG ar en X-bunden
sjukdom, vilket innebar att framforallt pojkar blir sjuka, men pa grund
av svara symtom ar det manga foster av manligt kon som inte
Overlever graviditeten. Darfor finns flest flickor med ALG13-CDG. Det
framsta symtomet ar svar epilepsi som paverkar utvecklingen
markbart.

Hjartproblematik

Eftersom olika hjartproblem forekommer vid flera CDG-former &ar det
viktigt att barnens hjartan kontrolleras regelbundet under uppvéxten.
De vanligast forekommande hjartproblemen &r perikardvatska och
kardiomyopati.
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Perikardvatska ar vatska som ansamlas i hjartsdcken. Detta kan gora
att hjartat klams at och inte kan sla som det ska. Behandling med
acetylsalicylsyra eller kortison kan minska produktionen av vatska.
Vid svara fall kravs dranage av hjartsacken och en operation kan
ocksa bli aktuell.

Dilaterad kardiomyopati ar en paverkan pa hjartmuskeln som medfor
att hjartat blir forstorat och far samre pumpforméaga. Detta kan leda till
hjartsvikt som bland annat behéver behandlas med vétskedrivande
lakemedel.

Koagulation

Koagulationen ar blodets férmaga att levra sig. De flesta proteiner i
kroppen som ar involverade i blodets koagulationsférmaga ar
glykoproteiner, det vill sdga proteiner som bar pa sockermolekyler.
Det gor att barn med CDG bade kan ha 6kad blédningsrisk och lopa
storre risk &n andra att drabbas av blodproppar.

Risken for proppar Okar vid pubertetsinduktion, det vill sdga om
puberteten maste starta medicinskt. En propp behandlas med
blodfértunnande lakemedel och det finns en del profylaktiska
(forebyggande) lakemedel for att undvika blodproppar, till exempel
LMWH (ldgmolekylart heparin), ASA (acetylsalicylsyra) eller Waran.
Man har ocksa borjat ersatta dessa lakemedel med preparat i
tablettform, sa kallade NOAK, nya orala antikoagulantia.

— Nackdelen med LMWH é&r att det maste ges med dagliga sprutor,
men generellt har det en god effekt. Waran ar mest effektivt men ger
ocksa mest komplikationer, sager Erik Eklund.

Pa grund av den 6kade blodningsrisken och risken att drabbas av
blodproppar &r det viktigt att undvika kirurgi som inte ar absolut
nddvandig.

Leversjukdom

Personer med CDG behdover ocksa kontrollera leverns funktion
regelbundet. Det beror pa att levervardena ofta ar lite forhéjda och att
vissa kan utveckla bindvav, fibros, i levern. Oftast fungerar levern
trots detta tillrackligt bra eftersom det ocksa finns gott om frisk
vavnad, men om problemen forvarras forsamras leverns funktion.
Darfor ar kontrollerna viktiga.

Mag-tarmkanalen

Det ar vanligt att barn med CDG har problem med magen. Vanligast
ar atsvarigheter, forstoppning, diarré och gaser. Det finns aven ett
tillstdnd som heter proteinférlorande enteropati (PLE). Det innebér att
sma kanaler 6ppnar i tarmen, vilket gor att proteiner lacker ut fritt och
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kan leda till en svar proteinforlust via tarmen. Symtomen pa PLE ar
svullnader i kroppen, trotthet och ibland andndd.

— Det ar viktigt att undersoka for PLE om barnen har ont i magen. Det
gar delvis att behandla, sager Erik Eklund.

Bukspottkortelproblem

En av bukspottkdrtelns funktioner ar att bilda insulin som reglerar
blodsockernivéderna. Framfor allt hos spadbarn med CDG ar det ar
vanligt med lagt blodsocker pa grund av for hdg insulinfrisattning.
Ofta rattar problemen till sig spontant med tiden, men vissa barn kan
behova lakemedel for att normalisera blodsockret.

Hormoner

CDG-syndrom medfor ofta storningar av kdnshormonerna, vilket leder
till att pojkar med syndromet ofta kommer i pubertet senare &n
forvantat. For flickor ar det vanligt att puberteten inte alls kommer
igang av sig sjalv.

Nar puberteten ska starta signalerar hypotalamus i hjarnan normalt till
hypofysen att skicka tva amnen till Aggstockarna, for att de i sin tur
ska bilda kénshormonerna 6strogen och progesteron. Ofta behdver
flickor med CDG séatta igadng puberteten pa medicinsk vag nar de ar
runt 15-16 ar. Detta gors med ostrogen i 6kande dos som ges till
exempel via ostrogenplaster.

Det ar ocksa vanligt med underfunktion av skoldkorteln (hypotyreos)
hos personer med CDG. Det behandlas med hormonpreparatet
Levaxin.

Uppfoljning

Eftersom CDG-syndrom medfér symtom i manga av kroppens system
ar det viktigt med medicinska uppféljningar och kontroller. Féljande ar
Erik EKlunds rekommendationer:

e Kontroll av hjartat — minst vartannat ar under barndomen,
oftare om barnet visar tecken pa sjukdom.

e Kontroll av blodets koagulationsformaga — minst vid ett tillfalle
under barndomen och alltid infor operation eller ingrepp hos
tandlakaren.

e Kontroll av leverfunktion — minst en gang per ar under
barndomen.

e Nathinneundersokning — i tonaren

e Bentathetsmatningar — i tonaren och/eller i vuxen alder.

Forskning och behandling

Den enda formen av CDG som i dag kan behandlas effektivt med
lakemedel ar MPI-CDG. Personer med MPI-CDG har i princip inga
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symtom férutom leverpaverkan om man tillsatter mannos i maten. For
ovriga typer av CDG inriktas behandlingen pa att lindra symtomen.

Ketogen kost kan anvandas vid svarbehandlad epilepsi. Det innebar
en strikt kosthallning dar man helt utesluter kolhydrater for att
kroppen ska bilda ketoner som energi for hjarnan istallet for
kolhydrater. Kosthallningen dampar de epileptiska anfallen fér en del.

Acetazolamid (Diamox) sénker pH-vardet och behandlar hogt tryck i
Ogat. Lakemedlet har &ven visat sig ha god effekt vid behandling av
epilepsi. Diamox paverkar vissa jonkanaler i hjarnan. Vid sankt pH
kan man fa effekt pa lillhjarnans funktion och fa farre stroke-liknande
episoder. Sannolikt har Diamox effekt pa alla olika CDG-varianter.

— Manga som behandlas med Diamox upplever att de blivit mycket
battre i bade fin- och grovmotorik, sager Erik Eklund.

Epalrestat ar ett lakemedel mot neuropati (nervproblem) vid diabetes.
Just nu testar tre personer i varlden med PMM2-CDG lakemedlet och
har fatt stora motoriska forbattringar. Erik Eklund har férhoppningar
om att genomfdra en studie aven i Sverige.

Tips:

Sok pa Maggie Carmichael som ar en av forsokspersonerna som just
nu testar epalrestat.

— Det pagar mycket spannande forskning kring olika framtida
behandlingar, séger Erik Eklund.

o - -
Fragor till Erik Eklund:
n

Vart barn bloder nasblod och far blaméarken ofta, kan man gora
négot at det? Ar det farligt?

— Oftast ar det inte farligt. Men det kan vara viktigt att mata
koagulationen av blodet. Vid stdrre kirurgi &r det viktigt att kanna till
blodets levring. Om det bara ar bldmarken och nasblod ar det oftast
ingen fara.

Finns det nagot séarskilt kring CDG som varden behdéver kanna
till nar barnet blir sjukt?

— Nej, fordelen med CDG é&r att det inte finns nagra uppenbart akuta
forsdmringar.

Vid vilken alder bér man borja med bentathetsmatningar?

— Vid 14-15 ars alder ungefar. Det ar ocksa viktigt att maximera
kalcium- och D-vitamin-intaget.
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Hur brukar 6vergangen till vuxensjukvarden se ut?

— Det ser valdigt olika ut. Det som skiljer &@r att man oftast inte har
nagon spindel i natet. Det kan vara bra att férsoka tanka pa att saker
inte bara plotsligt sker. Det ar mycket som behover planeras sa var
ute i god tid.

Vid vilken alder satter man in Diamox

— Vid ett ars alder ungefar. Det ar viktigt att folja behandlingen
noggrant eftersom man far ett Iagt pH-varde i hela kroppen. Vid
behandling med epalrestat finns en aldersgrans i studien mellan 2-16
ar.

Hur gar vi tillvaga for att vara med i studien?
— Mejla mig om ni &r intresserade, erik.eklund@skane.se

Vad vet man om progression, blir det sédmre med tiden?

— Vissa saker som neuropati blir samre. Man kan till exempel fa svart
att ga. Rent medicinskt brukar det dock bli lite mer stabilt nar man har
tagit sig forbi smabarnsfasen.

Finns det nagon forskning kring genterapi och CDG?

—Ja, det finns genterapi for CDG pa forsoksniva, men hjarnan ar svar
att na pa ett effektivt satt. Genterapi fungerar genom att man klipper
in en frisk gen i ett virus. Problemet &r att det ar svart att na full effekt.
Men utvecklingen med genterapi &r just nu i en extrem uppatfas, sa
fraga mig igen om fem ar.

Har du hort talas om olika langa ben hos barn med CDG?

— Ja, det forekommer. Regleringen av benets uppbyggnad ar stord.
Det ar mojligt att stoppa upp den snabbvéaxande sidan. Ta kontakt
med ortoped.
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Isabella har CDG-syndrom

Isabella, atta &r, kom till Agrenska tillsammans med mamma Emma,
pappa Ricardo och storebror Julius, nio ar.

Nar Isabella féddes gick allt bra och till féréldrarnas stora lattnad
borjade hon ata direkt. De hade haft en tuff start med Julius som
behdvde extra erséttning och tata kontroller den forsta tiden. Isabella
ammade med stor aptit i tvA manader. Sedan slutade hon helt.

— Vi fick bérja ge henne ersattning som hon inte ville ta emot. Hon
fick sma mangder pa ungefar 30 milliliter varje maltid. Men inte ens
det fungerade och vi upplevde situationen som fullstandigt omajlig.
Atsvarigheterna pagick i flera ar. Nar hon blev stérre och 6vergick till
vanlig mat fick vi kampa for att hon skulle fa ner en kottbulle, sager
Emma.

Isabella at inte och hon skrek nastan hela tiden.

— Hon skrek dag och natt tills hon var nastan tre ar. En lakare
misstankte mjolkproteinallergi, en annan tyckte hon hade slappa
muskler och det togs prover, séger Ricardo.

Emma och Ricardo var mitt uppe i en vardag med tva sma barn.
Isabella fick chansen att vara med i ett traningsprogram med
fysioterapeut, logoped och arbetsterapeut for att stétta en nagot
foérsenad utveckling och bland annat lara sig att stalla sig upp. Det
intensiva traningsprogrammet pagick i ett halvar. Vid det sista motet
fick foraldrarna traffa den ansvarige lakaren for traningsprogrammet,
som uttryckte att mycket hade fatt sin forklaring i och med att Isabella
hade fatt sin diagnos.

— Vanta nu, vilken diagnos? Vi forstod ingenting nar lakaren laste i
journalen att Isabella hade CDG-syndrom. Det bara slank ur henne
och det var inte ens hennes besked att ge. Sedan blev vi lamnade
med det. Vi akte hem och googlade. Men det fanns nastan ingen
information, sager Emma.
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Atsvirigheter

— Atande ar en komplex aktivitet som kraver balans,
motorik, sensorik och kommunikation. Nar ett barn inte
vaxer som det ska kan det bero pa atsvarigheter. Da
finns det mycket man kan gora for att det ska fungera
battre. Det sager Lisa Bengtsson, logoped pa Mun-H-
Center i Goteborg.

Parallellt med att det lilla barnet utvecklas och véxer har &ven atandet
sin egen utvecklingskurva. Barnet lar sig att &ta genom 6vning och
formagan stottas upp genom att oralmotoriken utvecklas. For barn
med neurologiska svarigheter kan utvecklingen sttras. Da ar det
vanligt med atsvarigheter redan i nyféddhetsperioden. Nar barnet &r
runt tva ars alder vill barnet ofta bli mer sjalvstandig i sitt atande.
Manga barn ar da misstanksamma mot nya smaker, konsistenser och
livsmedel.

— For en del ar selektiviteten mer omfattande och kvarstaende. Ett
barns atsvarigheter kan ha stor inverkan pa vardagen for hela
familjen. Ofta beror svarigheterna pa olika faktorer och kraver darfor
insatser fran flera olika professioner, sager Lisa Bengtsson.

Atsvarigheter vid CDG-syndrom

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

— Oftast gar det inte att hitta en orsak till att &tandet inte fungerar,
utan det handlar om méanga backar sma. Ibland blir det rent av en ond
cirkel: en infektion ger dalig aptit, som leder till svag viktutveckling.
Foraldrarna blir oroliga, och oron far barnet att matvagra. Viktkurvan
kanske planar ut, barnet riskerar undernaring och far ckad
mottaglighet fér nya infektioner, exemplifierar Lisa Bengtsson.

Behandling: tva parallella spar

For att behandla atsvarigheter kravs ofta ett multiprofessionellt
omhandertagande med till exempel lakare, sjukskoterska, dietist,
logoped och tandlakare. Behandlingen foljer tva spar: dels syftar den
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till att sakerstélla barnets behov av naring och energi, dels behover
barnet fa attraning for att komma vidare i sin atutveckling.

| forsta hand ar det viktigt att behandla medicinska akommor som
reflux och férstoppning.

— Nésta steg ar att se 6ver barnets fysiska forutsattningar. Det kan
kravas anpassad kost och hjalpmedel for att sitta stabilt och for att &ta
och dricka, sager Lisa Bengtsson.

Nedsatt matlust

Nar ett barn har nedsatt aptit eller inte har ork att ata kan det bero pa
till exempel andningssvarigheter, illamaende eller att barnet har en
intraoral 6verkanslighet. Det innebéar en brist pa erfarenheter
kopplade till munregionen eller negativa upplevelser kring mat och
atande. DA kan krakreflexen vara kanslig och finnas kvar langt fram i
munnen.

— Barn som har haft atsvarigheter som sma och fatt naring pa annat
satt kan ha svart att kanna igen hunger, eller mattnadskéanslor, sager
Lisa Bengtsson.

Attraning

Manga barn behdver attraning. Sadan traning syftar till att starka
funktionerna for att kunna ata och dricka, men ocksa att stimulera
barnet att komma vidare i sitt &tande genom att prova nya livsmedel
och konsistenser. Den som har nedsatt munmotorik kan behdva
sarskild traning i att tugga och svélja, gapa och stanga munnen, men
ocksa att prova nya saker, att ata sjalv eller att ata storre mangder.
Barn som ar dverkansliga i munnen behéver forsiktig stimulering av
munnen for att s& smaningom klara av att ata. Ett satt att stimulera ar
genom massage, som kan ske med handerna eller med olika redskap
som vibrerar.

— Syftet &r att locka fram rorelser i och aktivering av musklerna vilket
underlattar atandet, sager Lisa Bengtsson.

Dricktraning kan ske med speciella nappflaskor, sugror eller
specialmuggar. Tugg- och kéktraning kan man gora med sarskilda
traningshjalpmedel som "tuggtuber”, men ocksa genom att erbjuda
saker att ata som kraver en lagom stor utmaning. Barnanpassade
"snacks” (i barnmatshyllan finns det varor som kallas "finger food”,
avsedda for sma barn) eller andra matvaror som smalter i kontakt
med saliv ar bra att borja med. Mat i stavar kan ocksa fungera bra. Att
fa maten direkt mellan kindtanderna gor att barnet slipper momentet
att putta maten med tungan till tinderna, nagot som &ar svart for
manga med munmotoriska nedséttningar. Det finns sarskilda
traningsredskap (som munskarmar) och skedmatningstekniker for
barn som har svart att stanga lapparna. Att lara sig att svélja ar en
annan viktig del av atandet. Ofta ar det lattare att svalja vatska nar
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den ges i sma portioner och placeras i kinden, till exempel med en
mjuk sugrorsflaska eller en liten spruta utan nal.

— Anpassa flodet och konsistensen pa det som ska svaljas. En
smoothie kan vara lattare att svalja an vatten, som rinner valdigt fort.

Ett verktyg som manga logopeder anvander sig av i behandling ar
Attrappan. Den innebar att barnet successivt far narma sig mat och
olika livsmedel steg for steg, och tolerera allt det matsituationen
innebar — som att kanna doften av mat, se och kanna p& mat, smaka
och svélja. Forsta steget i Attrappan ar att vistas i samma rum som
mat eller sitta med vid bordet.

— For en del barn kan bara det vara ett stort steg, sager Lisa
Bengtsson.

Steg for steg far barnet sedan hjalpa till att ta fram mat, lukta pa den,
kanna, slicka, bita och spotta ut. Sista steget i trappan ar att barnet
biter, tuggar och svaljer. Hela tiden ska lek och gladje vara ledord.

— Lat barnet kladda och leka med maten. Lek ar den basta vagen till
inlarning, sager Lisa Bengtsson.

Nar det inte fungerar

Nar ett barn inte far i sig tillrackligt med naring via atandet genom
munnen, kan en nassond eller gastrostomi, en knapp pa magen, vara
nddvandigt och livsviktigt.

— Det kan ge en trygghet i att barnet far i sig det hen behover for att
vaxa och utvecklas. Nar barnet har sond eller knapp ar det fortsatt
mycket viktigt att stimulera munnens motorik och sensorik och att
borsta tanderna, sager Lisa Bengtsson.

Lat atutvecklingen ta tid

For ett barn utan specifika svarigheter tar det minst tva ar att lara sig
att ata. For ett barn med de utmaningar CDG-syndrom kan medfora,
ar det inte ovanligt att inlarningen tar langre tid an sa. Lisa
Bengtssons rad ar att lata traningen och atutvecklingen ta tid. Fortsatt
presentera nya smaker — det kan ta tio ganger eller manga fler innan
barnet accepterar en ny smak.

— Ett rad ar att ni foraldrar ocksa tanker igenom era egna beteenden
kring maten. Hur reagerar ni pa barnets ovilja att &ta, till exempel?
Nagra tips ar att uppmuntra barnen for minsta framsteg och forscka
vara bra forebilder genom att prata om mat och atande pa ett nyfiket
satt, vaga leka lite sjalva och forsoka gora maltiden till en trevlig
stund, oavsett hur mycket av maten som kommer ner i barnets mage.
Och ha talamod! sager Lisa Bengtsson.
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Sa vitt Emma och Ricardo kanner till ar Isabella det enda barnet med
typen COG6-CDG i de nordiska landerna idag. Nar hon fick
diagnosen som tvaaring fanns det 15 kanda fall i varlden, i dag finns
det runt 40. Informationen fran lakarna var knapphandig och
sokningar pa natet var ocksa fruktlosa. Nar Isabella precis hade fatt
diagnosen var det dock hennes sémn, och den egna somnen, som
var det priméara for foraldrarna.

En lakare berattade att det ar vanligt att en del barn med
funktionsnedsattningar skriker men med Isabella var det extremt.
Ricardos foraldrar bor nara och ar idag engagerade i familjen, men
nar det var som varst hade Ricardo och Emma ingen att luta sig mot.
— Det &r synd att vi inte fick nagon hjalp. Ingen plockade upp oss
foraldrar. Nar vi hade samtalet med lakaren om diagnosen fragade de
om vi ville prata med en psykolog vilket jag tackade ja till, men det var
aldrig ndgon som ringde upp, sager Emma.

Isabella har klarat av de flesta milstolparna i utvecklingen i sin egen
takt och hon borjade ga nar hon var tva och ett halvt ar. Hon borjade
inte ljuda som forvantat och talet tog tid pa sig men idag &r hon
valdigt kommunikativ och har ett talat sprak.

— Ingen har kunnat svara pa hur utvecklingen kommer se ut men vi
blir hela tiden 6verraskade av Isabella. Frra sommaren larde hon sig
till exempel att simma, sager Emma.

Redan som liten knot sig Isabella extra starkt till pappa Ricardo. Det
innebar en stor pafrestning for foraldrarna da Isabella var vaken om
natterna och bara accepterade att bli nattad av Ricardo. Emma kande
sig otillracklig och Ricardo, som dessutom arbetade heltid, rejalt
utsliten.

— Mycket av den har perioden har jag fortrangt. Jag minns bara sma
delar. Nar Isabella var liten sov hon som samst i tio-minuters
intervaller om natterna. Vi borde vagat be om hjalp har jag kant sadhéar
i efterhand. Den daliga somnen gick inte dver utan fortsatte bara,
sager Ricardo.

Idag ar somnen mer hanterbar. Isabella fick medicinsk hjalp for att
sova under en period men har slutat med det nu.
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Fysioterapi och fysisk aktivitet

— Fysioterapi handlar om att férbattra och férebygga.
Vi traffar ofta barnen tidigt for att forhindra
forslitningsskador nar de blir aldre.

Det sager Viktor Bjurlid som ar fysioterapeut pa
Frolunda barn- och ungdomshabilitering i Goteborg.

Ett barn som remitteras till barn- och ungdomshabiliteringen foljs av
olika professioner, bland annat fysioterapeut, arbetsterapeut och
logoped fram till 18 ars alder. Till grund for fysioterapeutens insatser
ligger en beddmning av barnets forutsattningar for rorelse, funktion,
aktivitet och delaktighet. Vid ett besok utgar fysioterapeuten fran den
motoriska utvecklingen. Man tittar till exempel pa hur val barnet
kontrollerar huvudet, rullar, sitter, kryper, star och gar. De allra flesta
barn utan funktionsnedsattning klarar att uppna de motoriska
milstolparna i femarsaldern. Barn med CDG-syndrom har ofta en
férsenad motorisk utveckling.

— Vi jamfér med den normala motoriska utvecklingen, men barnet
maste inte ga igenom varje steg for att komma vidare. En del barn
med motoriska funktionsnedsattningar lar sig inte att krypa utan rullar
eller hasar sig fram istéllet men lar sig att ga anda, sager Viktor
Bjurlid.

Motoriska svarigheter

Manga barn med CDG-syndrom har motoriska svarigheter. Det kan
handla om att samordna kroppen for att till exempel kunna klattra
eller hoppa, eller att kunna utfora finmotoriska uppgifter som att halla i
en penna. Eftersom barnen kan ha svart for att planera komplexa
uppgifter rader Viktor Bjurlid till att forsoka forenkla fysisk aktivitet sa
langt det gar, det ar bra for bade barn och foraldrar.

— Det ar viktigt att k&nna att man lyckas med aktiviteten. Fundera
kring bade fin- och grovmotoriken nar ni ska hitta bra anpassningar
och évningar. Exempelvis kan man tidigt borja trana pa att skriva pa
ett tangentbord. Det &r en jattebra dvning, sager Viktor Bjurlid.

Muskular hypotoni

Manga barn med CDG har en lag muskelspanning. Det kallas ocksa
for muskular hypotoni. Muskelspanningen férandras over tid och kan
ofta vaxla mellan slapp och spand. Det ar viktigt att kanna till att
muskelspanningen inte paverkas av viljan.

Muskular hypotoni kan leda till dverrorlighet, vilket i sin tur kan
inneb&ra problem med lederna och balansen. | forlangningen kan en
del barn f& problem med kontrakturer (stela leder), instabilitet i hoften
som kan leda till hoftluxation (att hoften gar ur led) och skolios (sned
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rygg). Barnen har ofta nytta av ortopediska inlagg som habiliteringen
kan hjalpa till med. Eftersom barnen hela tiden aktivt maste kampa for
att halla uppe kroppen blir de lattare uttrottade, bade i kroppen och i
hjarnan. Behandling av ldg muskelspanning sker bast med aktiviteter
som tranar muskulaturen och koordinationen.

— Ridning &r en valdigt bra tréaningsform for barn med muskular
hypotoni. Hastens rorelser stimulerar normala gangrorelser och
musklerna tranas nar man forsoker att halla sig kvar pa hasten. Vi vill
stimulera musklerna till att jobba och bli starka men det ar ocksa
viktigt med mikropauser under dagen for att kompensera for den
extra anstrangningen, sager Viktor Bjurlid.

Hjalpmedel for 6kad aktivitet

Nar fysioterapeuten hjalper familjer star barnets funktion i vardagen
alltid i centrum. Barn med funktionsnedséattning har genom
habiliteringen tillgang till hjalpmedel. Malen med hjalpmedlen &ar att
kompensera for de motoriska svarigheterna och trana barnens
fardigheter, 6ka barnens delaktighet och vélbefinnande samt att
forbattra och vidmakthalla barnets kroppsliga funktioner.

Ett hjalpmedel skrivs ut efter att fysioterapeut och arbetsterapeut har
kartlagt, utrett och bedomt barnets behov. Gang- och stahjalpmedel
ligger inom fysioterapeutens omrade. Rullstolar, toalettstolar,
arbetsstolar samt kognitiva hjalpmedel forskrivs oftast av
arbetsterapeuten. Kommunikationshjalpmedel férskrivs oftast av
logoped och ortopediska hjalpmedel (som ortoser, korsetter och
staskal) forskrivs i samverkan med ortopedlakare och ortopedteknisk
mottagning.

— Stall hoga krav pa habiliteringen. Tyvarr ar det ofta sa att om man
inte staller krav far man inte heller hjalp. Just nar det galler
hjalpmedel maste man ofta sjalv komma pa vad det ar man behover.
Gor det och var jobbiga, det ar mitt tips, sager Viktor Bjurlid.

Traning ska vara roligt och funktionellt

En viktig uppgift for en fysioterapeut ar att hjalpa till att hitta
fritidsaktiviteter och traning som barnet tycker om, med bade fysisk
rorelse och social interaktion med andra.

— | dag arbetar vi med funktionell traning, alltsa att barnet Gvar pa
vardagliga aktiviteter utefter sina individuella férutsattningar. Det ar
viktigt att leka in trdningen med barnet. Det &r precis som for oss
vuxna, det ar svarare att trana om det inte ar roligt, sager Viktor
Bjurlid.

Utover rorelse- och styrketraning ar det ocksa bra for barnet att
utveckla sin koordination.
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— Forsok att f& med hela kroppen i traningen, det hjalper barnet att fa
en battre kroppskannedom. Komplexa rorelser kan brytas ner i lattare
sekvenser som man sedan upprepar, sager Viktor Bjurlid.

Rorelse i vardagen

Viktor Bjurlid uppmanar foraldrarna att tnka brett, den basta
traningen &r den som blir av. Genom att anpassa sin vardagssituation
kan man skapa utmanande aktiviteter som stimulerar barnet till mer
rérelsegladije. Traning kan till exempel vara att ta trapporna istéllet for
hissen, bada, plocka ur diskmaskinen eller att ga ut i naturen pa
helgerna.

— Tank rorelse i portioner under hela dagen och forsok att vara
tilsammans med barnet i traningen. Barn gor som vi gor, inte som vi
séger, avslutar Viktor Bjurlid.

Tips pa var man hittar bra aktiviteter:

Idrottsféreningar och paraidrottsféreningar
parasport.se/tranaochtavla/borja

parame.se

Att lara sig cykla

facebook.com/jagkancykla

Skidakning

totalskidskolan.se
friluftsframjandet.se/regioner/ost/vart-arbete/skicamp
7h.paraalpint.se

Gympa

friskissvettis.se/traning/barnochfamil]

Alla kan gympa
gymnastik.se/Verksamheter/Paragymnastik/Allakangympa

[-] - - - -
Fragor till Viktor Bjurlid:
n
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Orkar man mindre och mindre ju @ldre man blir om man har lag

muskelspanning?

— Det skulle jag inte séga, men det &r viktigt att vara uppmarksam pa
att barnet inte blir for stillasittande. Det behdvs mer trdning men vilan
blir ocksa desto viktigare eftersom anstrangningen i det dagliga livet

kan bli storre.

Finns det nagon braresurs for vattendvningar?

— Det borjar komma lite kurser om hur man ska anvanda vatten som
motstand i tréaning. Se till exempel Nelms metod: gillavatten.se/om-
nelms-metod
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Isabella gdr i grundsiirskola

Isabella var tre ar nar hon borjade forskolan. D& fick hon en resurs
kopplad till sig och pedagogerna var intresserade av att stotta
Isabella i hennes utveckling. Néar det var dags for skolval bestamde
darfor Emma och Ricardo att hon skulle ga kvar pa forskolan ett extra
ar.

— Det gjordes en bedémning av Isabellas formagor och under
utredningens gang bestamde vi oss for att vi ville att hon skulle ga i
grundsarskolan fran start, sager Ricardo.

Isabella trivs valdigt bra i sin skola. Hon ar omtyckt, brakar inte med
nagon och kompisarna vill leka med henne.

— Nagra av pojkarna i klassen &r kara i henne och hon har ett par
favoritkompisar. Vissa kvallar ar hon ledsen for att hon saknar skolan
sa mycket, sager Emma.

Just nu ar Isabella valdigt intresserad av kompisrelationer och
foraldrarna tror att relationerna med klasskamraterna blir allt viktigare.
— Hon har fatt en jattebra kompis som hon precis har borjat umgas
med &ven efter skolan, sager Julius.

— Hos oss pa DART ser vi varje barn som unikt och
jobbar utefter barnets styrkor for att hitta bra
kommunikationssatt. Det sdger Gunnel Ivarsson som
ar arbetsterapeut och arbetar pa DART i Goteborg.

DART ar vastra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter for
personer med funktionsnedsattning, en del av Sahlgrenska
Universitetssjukhuset. De arbetar patientnara men ocksa med
utbildning, utveckling och forskning inom omradet. Utgangspunkten ar
alla manniskors ratt till kommunikation, vilket bland annat finns
beskrivet i svensk lag i form av barnkonventionen och i FN:s
konventioner, exempelvis den om rattigheter for personer med
funktionsnedsattning.

Vad ar kommunikation och hur utvecklas den?

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

— En 6nskan om att kommunicera startar redan innan ett barn fods.
Nyfédda kan kommunicera genom att till exempel imitera enkla
ansikts- och handrérelser, sager Gunnel lvarsson.

Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt, pa grund av till
exempel en funktionsnedsattning, har vuxna en tendens att bli lite
forsiktiga och kommunicera mindre. Manga ganger blir omgivningen
mer styrande i kommunikationen genom att till exempel fraga mycket.
— Istéllet behover vi 6sa pa med mer kommunikation och kommentera
istallet for att fraga. Vi behover jobba aktivt med att bade prata och att
lyssna. Ge barnet tid och ha en positiv forvantan. Kanske behdver du
vanta pa respons i 20 sekunder, sager Gunnel Ivarsson.

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

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

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

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

En annan strategi kallas for att rdva. D& arrangerar man en situation
som man tror att barnet kommer att reagera pa. Sedan ska man som
kommunikationspartner vanta och forvanta och tolka och bekréfta
barnet genom att satta ord pa det som har hant.
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— Att rava kan ocksd innebara att géra nadgonting ovantat som barnet
reagerar pa, sager Gunnel Ivarsson.

AKK som stéd

AKK ar en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, och finns for alla som har behov av ett alternativt satt
att uttrycka sig och/eller forsta talat sprak. Manga habiliteringar har
kurser for foraldrar som vill Iara sig mer om dessa metoder och hur
man kan arbeta med dem tillsammans med barnen. Férutom
lagteknologiska AKK som bilder, tecken, symboler och
kommunikationsapparater finns det i dag ocksa hogteknologiska AKK
som datorer och appar till smarta telefoner och surfplattor som kan
anvandas i samma syfte.

— Man ska inte vara radd for att prova manga olika vagar nar det
géller kommunikation. Det forvirrar inte barnet — tvartom kommer
barnet sjalvt att véalja de kommunikationsvagar som fungerar bast.
AKK hindrar inte talutvecklingen utan stimulerar den och 6kar
mojligheten att utveckla sin kommunikation, sdger Gunnel lvarsson.

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

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

Tecken som AKK

N&ar man anvander tecken som AKK (TAKK) tecknas de
betydelsebarande orden med h&nderna samtidigt som man talar.
Tecknen kommer fran svenska teckenspraket och de kan hjalpa
barnet att uttrycka sig eller 6ka barnets forstaelse. Fordelen med
TAKK &r att handerna alltid finns med, nackdelen ar att inte alla &r
bekanta med TAKK. Att barn tecknar "slarvigt” kan bero pa motoriska
svarigheter. Att barn hittar pa egna tecken tyder pa att de ar
uppfinningsrika och sugna pa mer kommunikation.

Tassels

Tassels ar ett taktilt signalsystem for personer med svar
flerfunktionsnedsattning. Som forebild anvander man beréring och
forbereder barnet pa nadgot som ska handa. Sedan anvander man
tecken och lar barnet dem genom att teckna med barnets hander i
sina egna.
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Ritade bilder och symboler

Nar man anvander bilder som AKK pekar man pa dem samtidigt som
man talar. Fordelarna med ritade bilder &r att de kan ge barnet ett
konkret uttryckssatt och de kan anvandas for att ka barnets
forstelse. Det finns en stor variation, alltifrdn konkreta avbildade
bilder till abstrakta symboler. De kan anvandas enskilt eller samlas i
system av bilder och symboler.

Kommunikationsbdcker

Pragmatic Organisation Dynamic Display (PODD) ar
kommunikationsbécker som kommer med ett fardigt ordférrad — ord
som barn ofta anvander. PODD kan ge ett barn som inte kan prata
mojlighet att fa ett stort ordforrad i bilder. De finns &ven som
hogteknologiska hjalpmedel till pekdator eller ipad.

Talande hjalpmedel

Tal och ljud verkar lockande och stimulerande och kan underlatta
forstaelsen vid bildkommunikation. Det kan vara ett satt att lara sig att
en bild kan sta for ett kommunikativt begrepp. Om bilden pratar kan
det bli tydligare att jag kan prata med bilden. Det finns manga talande
hjalpmedel som kan hjalpa barnet att ta plats i samtal, allt ifran enkla
knappar till Siri, Snap core first, e-podd eller Grid super core som
anvands pa pekplattor. Prata garna med habiliteringen for att fa olika
alternativ presenterade.

— Ett digitalt talande bildprogram innehaller runt 4000 ord. | de fall det
fungerar kan barnet fa ett helt sprak, sager Gunnel Ivarsson.

Ljudande tangentbord

Ljudande knappar som stimulerar kommunikationen finns i manga av
kommunikationsprogrammen. Det blir en rost som séger orden.

— | de fall barnet sjalvt inte kan ljuda ar det fantastiskt bra med
ljudande aterkoppling, sager Gunnel lvarsson.

Kommunikationspass

Med ett kommunikationspass kan man forbereda personlig
information om hur barnet kommunicerar och hur man bast bemoter
barnet. Det finns manga olika satt att gora detta, till exempel i
pappersformat eller som en app for ett digitalt kommunikationspass,
se till exempel appen Raéttvisat fran Bracke Diakoni.

Skriva — ju fler sétt desto battre

Det finns manga olika satt att lara sig skriva och fa extra hjalp pa
vagen. Manga vanliga surfplattor och datorer har i dag ordprediktion,
alltsa att det racker att skriva en bokstav for att fa ett forslag pa ord.
Det finns ocksa programvaror dar barnet kan skriva med bilder och
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symboler. P& vissa surfplattor ar det majligt att producera text genom
att spela in tal, det kallas for diktering eller tal till text.

— Det finns manga andra satt att skriva an for hand, sager Gunnel
Ivarsson.

Hur ska man bdérja?

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

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

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

— Vi brukar séga att man ska bdrja tidigt, eftersom det tar lite langre
tid for manga barn med funktionsnedsattning att lara sig
kommunicera. Men kom ocksa ihag att det aldrig &r for sent att borja
med AKK, sager Gunnel lvarsson.

Tips pa webbsidor:

vgregion.se/ov/dart — DART:s webbsida. Har finns mer information
om kommunikation och AKK samt fardigt material, till exempel
samtalskartor.

akktiv.se — Kursmaterial och information om foraldrakurser, kurser
for personal i skola och forskola samt fardiga samtalskartor for
utskrift.

bildstod.se — Material till bildstéd med s6kmotor.

kom-hit.se — Kommunikationsstod i vardsituationer.
larportalen.skolverket.se — Tematiska arbetssatt och digitala
verktyg.

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten.
symbolbruket.se — Bildmaterial och strategier.
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regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-som-
alternativ-och-kompletterande-kommunikation — Gratis webbkurs i
TAKK fran habiliteringen i Uppsala.

appsok.regionstockholm.se — Tillganglighetsgranskade appar.
vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/appar-for-
smartphones-och-surfplattor/appar-som-stod —
Tillganglighetsgranskade appar som stod.
brackediakoni.se/rattvisat — Appen Rattvisat, ett
kommunikationspass i appform

Tips pa rapporter som belyser forskning om kommunikation och
AKK:

Tidiga kommunikations- och sprakinsatser till férskolebarn
habiliteringisverige.se/arkiv/ebh_report/tidiga-kommunikations-
och-sprakinsatser-till-forskolan-rev-2014

Metoder for att stimulera sprak och kommunikation hos barn,
ungdomar och vuxna inom habiliteringen
habiliteringisverige.se/arkiv/ebh_report/metoder-for-att-
stimulera-sprak-och-kommunikation-hos-barn-ungdomar-och-
vuxna-inom-habiliteringen-2015

Att férebygga och minska utmanande beteende i LSS-verksamhet
socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-
dokument/artikelkatalog/kunskapsstod/2015-12-3.pdf

o -
Fraga till Gunnel lvarsson:
n

Kan man bdrja med bildstéd hur tidigt som helst?
— Ja det kan man, och det ar heller aldrig for sent att introducera ett
kommunikationshjalpmedel.

© Agrenska 2022, nr 641 26



CDG-syndrom

— Poangen med en neuropsykiatrisk utredning ar att
gora en rattvis beskrivning av barnet, som da kan fa
det stod som behdvs for att leva ett bra liv.

Det sager Jonas L6dén, som &ar psykolog vid teamet
for barn och ungdomar med medfodda metabola
sjukdomar pa Barnsjukhuset i Lund.

Jonas Lodén inleder med att beratta om en portugisisk studie fran
2021, dar foraldrar till barn med CDG intervjuades om om bland
annat deras upplevelser av att f4 diagnosen och anpassa
foraldrarollen. Foraldrarna berattade att det tidsmassigt kan dréja
lange innan man far ratt diagnos. Det kravs ofta manga besok hos
specialister och personer inom habilitering och skola.

For vissa blir diagnosen en lattnad, medan andra kanner en ovisshet.
Manga foraldrar i studien lyfte att man far mycket information pa en
och samma gang, som ar bade komplex och specifik. Det kan kdnnas
som att man inte far veta vad som ar relevant for ens egen situation
och hur man ska hantera vardagen. For de flesta som var med i
studien blev féraldraskapet inte som man tankt sig.

— Men att foraldrarollen blir annorlunda behdver inte vara negativt.
Det ar viktigt att tanka pa att de emotionella reaktionerna kan
forandras. Man kanske inte kanner s& mycket nar diagnosen
kommer, men efter ett par ar dyker nya kanslor upp. Vi manniskor ar
olika och reagerar darfor olika, sager Jonas Lodén.

Studien pekar pa att aven ekonomin kan paverkas av att fa ett barn
med diagnos. Kanske kan man inte jobba som man tankt sig utan
behover ga ner i tid, vilket paverkar ekonomin.

En foralder i publiken kommenterar studien:

— Detta ar precis vad jag sjalv har upplevt. Fragorna ar manga och
komplexiteten ar stor. Jag trodde inte att jag hade forvantningar pa
hur det ar att fa ett barn, men det hade jag. En stor fraga i borjan var
om han skulle dverleva. Jag fick ett barn som inte var barnet jag
trodde. Det var en chock.

Stress och aterhamtning

Jonas Lodén berattar att manga foraldrar till barn med CDG upplever
att livet ar stressigt. Man har fullt upp med varden och allt annat.
Utrymmen for aterhamtning forsvinner ofta nar man behéver ta bort
saker ur ett spackat schema.
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— Det ar viktigt att tanka pa sig sjalv. Att foraldern pausar hjalper hela
familjen. Som i ett flygplan nar gasmaskerna aker ner, da ska man
forst satta masken pa sig sjalv och sedan pa sitt barn, sager Jonas
Lodén.

Vanner och familj i ens natverk kan vara ett bra stod. Att hitta ratt
personer i varden underlattar. Det ar bra att ha stallen i livet dar man
hamtar energi, som ett givande jobb eller en fritidsaktivitet. Det ar
klokt att hitta pa egna knep eller strategier for aterhamtning.

— Jag har en patient som kom pé en egen metod. Han sa att han
slutade jobbet en kvart senare an han gjorde, for att kunna sitta kvar i
bilen och lyssna pa musik, ata godis eller prata med en van, berattar
Jonas Lodén.

Neuropsykologisk utredning

Vid en neuropsykiatrisk utredning bedémer man barnets kognitiva
utveckling, det vill sdga hur hjarnan tar emot, lagrar, bearbetar och
plockar fram information. Resultaten jAmfors med genomsnittet for
aldersgruppen. Utredningen gors genom standardiserade
psykologiska tester, dar man bland annat tittar pa spraklig formaga,
logiskt tankande, arbetsminne och snabbhet. Man tittar aven pa
kommunikation och vardagliga, sociala och fysiska fardigheter.
Utredningen gors genom intervjuer med foréldrarna, samtal med
skolpersonal och genom observationer av barnet. Det ar vanligt att
barn med CDG har svarigheter inom manga av dessa omraden.

— Med barn som har stora svarigheter kan det upplevas som att allt &r
svart, men ofta kommer man anda fram till att vissa saker ar battre an
man trodde, till exempel kommunikationen, sager Jonas Lodén.

Neuropsykiatriska diagnoser

Ett syfte med undersokningen &r att stélla en diagnos. Det &r vanligt
att barn med CDG har intellektuell funktionsnedsattning (IF), ofta
medelsvar till svar. IF innebéar en nedsatt kognitiv formaga och
svarigheter att lara sig och férstd sammanhang. De sa kallade
exekutiva formagorna ar paverkade, det vill saga fardigheter som att
téanka abstrakt, lara sig saker, planera och utféra uppgifter samt l6sa
problem. Personer med IF har ocksa en nedsatt formaga att
kommunicera och forsta instruktioner.

— Med barn som inte har ett talat sprak tittar man pa andra
kommunikationsséatt, sager Jonas Lodén.

Med diagnosen IF har man ratt att ga i sarskolan och soka stod enligt
LSS. Adhd och autism ar ocksa vanligt vid CDG. Man sétter en
diagnos for att kunna gora anpassningar utifran barnets styrkor och
svarigheter. | vissa fall har barnet formagor pa olika nivaer, vilket
kallas for ojamn kognitiv profil.
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Framtidsforutsagelse

I och med undersokningen forsoker man gora en prediktion, en
forutsagelse, av hur barnet kommer fungera langre fram i livet. Denna
prediktion blir lattare att gora ju aldre barnet blir. Det ar vanligt som
foralder att tanka framat. Hur blir det om ett ar? Om fem ar? Nar mitt
barn ar vuxet? Det ar viktigt att undersokningens resultat inte
reduceras till nagra fa rader med bara facktermer, utan innehallet ska
beskriva hur vardagen férvantas bli med barnet.

— Ni som foraldrar har ratt till ett begripligt utlatande, poangterar
Jonas Lodén.

Utredningen gors for att man som foralder ska ha majlighet att forsta
sitt barn béttre. Innehallet kommuniceras ocksa till skolan for att
barnet ska fa ratt stod.

— Vi psykologer kan vara med i dialogen med till exempel skolan och
andra verksamheter. Det gemensamma malet ar att barnet ska lara
sig sa mycket som mojligt, utifran sina forutsattningar, sager Jonas
Lodén.

En annan 6

Jonas Lodén beskriver hur det kan kannas att bli foralder till ett barn
med CDG. Han jamfor det med att aka ivag pa en semesterresa, dar
man har tittat pa bilder fran resmalet och dromt om hur det ska bli.
Men semesterdn ar inte som man férvantade sig. Den ar annorlunda
an den 6 ens vanner aker till. Det kan kannas ensamt och svart.

— Man har fortfarande semester pa 6n och tar bilder och skickar
vykort. Det ar annorlunda &n man trodde, men med tiden brukar man
hitta hem. Det kan vara skont att traffa andra som har varit pa samma
0 som en sjalv, sa att man kan utbyta erfarenheter, sager Jonas
Lodén.

o - (1] -
Fragor till Jonas Loden:
n

Gors den kognitiva utredningen vid sex ars alder?

— Ja, men det kan skilja fran region till region. Man har sett att det ar
bra att gora utredningen vid just sex ars alder, eftersom det hander
mycket rent utvecklingsmassigt. Da borjar barnet ocksa i skolan.

Hur ofta gor man om utredningen?

— Det ar olika beroende pa region och verksamhet, men generellt gor
man om utredningen om det finns tecken pa att det behdvs. Ser man
att barnet utvecklas snabbare eller lAngsammare &n man trodde gors
en ny bedémning. Ni som féraldrar kan séaga till.
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Vi upplever att det ar svart att fA engagemang och samarbete av
skolan, sarskilt nu nar skolskjutsen hamtar och lamnar istéllet
for vi sjalva. Det var skillnad nar vi traffade personalen varje dag.
Hur ska vi géra?

— Den fysiska distansen hammar relationen mellan foralder och
personal. Nar man kommunicerar via papperslappar 6kar risken for
missforstand. Forsok fa till ett mote eller telefonsamtal dar ni kan
prata fritt. Det basta ar att hitta den 6ppna dialogen. Det kan vara
smart att formulera sig sahar: "jaha, hur léser vi det har da?”. Da har
man stallt sig pa samma sida av problemet. Det ar aven bra att ta
hjalp av en resurs, till exempel en specialpedagog om det finns. Det
ar manskligt att det kan skara sig med personer, vi manniskor klickar
inte med alla. Kom ihag att det finns manga pa en skola, ofta kan
man hitta nagon bra.

Isahella har svart att halla fokus

Isabella har en medelsvar intellektuell funktionsnedsattning, men
bade Ricardo och Emma beskriver henne som valfungerande i dag.
— Det ska goras en uppdatering av utredningen nu néar hon &r lite
aldre, sager Ricardo.

Hon féljs upp av neurolog, 6gonlékare och tandlékare. Till
habiliteringen gick Isabella mest nar hon var yngre. En av hennes
stdrsta utmaningar ar att behalla fokus. En aktivitet fungerar sallan
langre an tio minuter at gangen.

— Om Isabella malar och ritar gar det bara i korta stunder och hon
tappar snabbt intresset for olika leksaker. Men hon rider ocksa och da
klarar hon att sitta pa hasten langre och tycker att det ar roligt, séger
Emma.

Det var svarare med tillsynen nar Isabella var yngre.

— Né&r hon var liten var vi standigt oroliga for att hon skulle gora sig
illa. Ga rakt ut i vagen eller ga fram till djur. Hon hade inget
konsekvenstank utan bara gjorde. Nu ar det faktiskt battre. Jag har
lart mig att jag kan lita pa henne i vissa situationer. Jag maste ge
henne lite tyglar ocksa for att hon ska utvecklas, sager Emma.
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Agrenskas pedagoyiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en 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. Barnteamet ar noga
med att anpassa innehallet sa att dagens aktiviteter
blir optimala for varje barn.

Barn som har CDG-syndrom har olika kombinationer av symtom som
forekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till olika
funktionsnedsattningar. Det ar darfor viktigt att alltid se varje individs
behov. Med detta som utgangspunkt har veckans program fér barnen
och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
tillstand ar alla forstas ocksa egna personer med egna personligheter.
Det utgar vi ifrdn vid alla méten har pa Agrenska, sager Sanna
Olsson som arbetar i barnteamet.

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

— Barn med CDG-syndrom har inte bara olika symtom. De varierar
ocksa over tid. Ibland fran dag till dag eller timme till timme. Vi
forsoker att alltid analysera varfor en aktivitet fungerar bra nar den
gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma omstandigheterna,
sager Sanna Olsson.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som ar
Varldshalsoorganisationens (WHO:s) begreppsram for att beskriva
halsa och funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel.
De ar alla lika viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter
och for hur delaktig en person kan kanna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande faktorerna
(och anpassningen av dem) mycket viktiga.

Att erbjuda en miljé dar barn och elever kanner sa stor trygghet och
trivsel som mojligt ar en viktig malsattning under veckan. Det gor man
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genom att varje familj har en huvudansvarig personal fran barnteamet
och genom att ha barnens forutséttningar, intressen och behov som
utgangspunkt vid utformningen av aktiviteter. Mojligheterna till
delaktighet och inflytande 6kar om barnet vet vad som ska hénda och
vilka forvantningar han eller hon har pa sig. Darfor ar personalen
lyhord for barnens uttryck och dnskemal.

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de métena kan de kanna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksa utformat for att bidra
till att 6ka barnens kunskaper och insikt om den egna diagnosen och
dess konsekvenser. Genom samtal och lek ger man barnen mdjlighet
att utbyta erfarenheter om hur det &r att ha en funktionsnedsattning.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Manga barn med CDG-syndrom har nagon form av
kommunikationssvarigheter. Genom att ge barnen tid, invanta och ge
bekréaftelse vill personalen pa Agrenska stédja sprék och
kommunikation. | barngrupperna anvander pedagogerna tecken,
kroppssprak och bilder. Barnens kommunikation &r individuell och
darfor maste personalen invanta och uppmarksamma barnets egna
uttryck. For att minska konsekvenserna av koncentrations- och
inlarningssvarigheter ar det viktigt med en tydlig struktur, samt en
lugn milj6 vid arbetspassen. Arbetsmaterialen ar konkreta och
personalen anvander tidshjalpmedel.

— Vi har ett bildschema dar barnen ges mdjlighet till delaktighet och
forforstaelse infor dagens aktiviteter. Vi i barnteamet forsoker ocksa
hela tiden fokusera pa att ha ett tydligt kroppssprak och anvanda
tecken vid behov for att ytterligare starka upp kommunikationen,
sager Sanna Olsson.

Gemensamma aktiviteter da barnen deltar pa sina egna villkor bidrar
till att stimulera socialt samspel. Personalen ar noga med att vara
lyhorda infor barnens kanslolage och energiniva och lagger in extra
tid i schemat dar det behovs. Alla aktiviteter férbereds med en tydlig
struktur och enkla, korta instruktioner.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt kravande. For att starka
fin- och grovmotorik sker aktiviteterna i olika miljéer som i skogen, pa
stranden och lekplatsen och rorelse till musik ar ett viktigt inslag. |
malarrummet far barnen anvanda bild och form som till exempel
kulmalning eller vattenlek.

— Som personal eller foralder galler det att ge barnen vuxenstod néar
det behovs, men ocksa att ha fingertoppskansla nog att backa undan
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nar det ar mojligt. Att hitta den balansen ar svart men viktigt, sager
Sanna Olsson.

Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stéd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som mgjligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behover
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram upprattas. | det
ska det tydligt framga vilka malen ar och hur de ska uppnas.

Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och fort-
bildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska hjalp-
medel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte géra ett atgérdsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv énskar.

— Skolmiljén ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor att barnet blir intresserat av att ta egna
initiativ, vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv.
Da uppmuntras utvecklingen.

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

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

Lanktips:

skolappar.nu — appar kopplat till det centrala innehallet i Lgr 11.
mfd.se — myndigheten foér delaktighet.

hattenforlag.se — teckendockor, bocker, spel, musik, dvd med
tecken.

komikapp.se — material och inredning.

nyponforlag.se — sprakstimulerande material.
abcleksaker.se - fina, roliga och pedagogiska leksaker.
ournormal.org — for att hitta andra familjer i liknande situation.
lekolar.se — forskola och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

widgitonline.se — symbolstdd och bildstod.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning
inom omrédet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

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

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort sitt syskon
utan maste hitta ett satt att foérhalla sig till situationen, séager Linda
Kjellgren Ohman och Samuel Holgersson som arbetar i Agrenskas
barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar
foljande:

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

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte hur
mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebar.

e Att forstd och fa kunskap tar tid. Man kan behova prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Man har ocksa sett att syskon maste fa mojlighet att stélla sina egna
fragor angaende systerns eller broderns funktionsnedsattning.

— Informationen gar ofta via foraldrarna, men var erfarenhet visar att
det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om, sager Linda Kjellgren Ohman.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stéalla till nagon.
En del &r radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.
Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska
vara avsatt speciellt for dem och inte bara besta av tid som "anda
blev dver”. Detsamma galler for foraldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn beréattade att hon fatt hogsta betyg i skolan och att
foraldrarna sa "bravo ” nar de fick veta. Men nar hennes sjuke lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stélldes det till med tartkalas. Aven
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om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kandes det
orattvist, sager Linda Kjellgren Ohman.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behover svar som anpassats efter deras
niva. | nio- till tiodrsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
De borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nAgon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner fran omgivningen och boérjar fundera pa hur de ska forklara
for andra.

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssatt. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
sdga "knappen ” om man far mat genom en sond eller krampen ”
istallet for epilepsi, sdger Samuel Holgersson.

Aldre syskon tar ofta p& sig ansvar for att féraldrarna ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella frdgor som varfér de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
k&nner skuld 6ver att vara friska.

— | tonaren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jamnas ut och man kanske hittar pa saker
tilsammans. FOr en person som har ett syskon med
funktionsnedsattning kan det da bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det &r en fin
relation &r den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Samuel Holgersson.

Kunskap, ké&nslor och bemastrande

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

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller ndgon annan
kunnig person.

— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor fran omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de ha fétt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Linda
Kjellgren Ohman.

Under vistelsen for CDG-syndrom fick syskonen stélla fragor till
lakaren Erik Eklund, som tidigare forelast for foraldrarna.
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Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
k&nna sig bekvdma 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 att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager "det dar behdver du inte tanka pa” eller "oroa dig
inte for det” sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Linda Kjellgren Ohman.

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

Under vistelsen p& Agrenska far syskonen géra en beréattelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
CDG-syndrom.

— Det &r deras egen bok, som de sjalva véljer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Men var tanke ar att boken ska kunna fungera
som ett underlag for bra samtal med foéraldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager
Linda Kjellgren Ohman.

Vad séager syskonen?

| intervjuer beréattar syskon till barn med funktionsnedsattning att de
gloms bort ibland, och far mindre uppmarksamhet &n brodern eller
systern som har en diagnos. Ibland fragar lararna i skolan oftare “hur
mar din syster/bror?” an “hur mar du?”, vilket kan bidra till den
kanslan. En del tycker det &r trakigt att ofta behtva avbryta roliga
aktiviteter pa grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta ar det battre att
fundera tillsammans med barnen an att inte beréra amnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli. For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
identifiera k&nslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna goéra istallet.

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
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olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandiga, kanna empati
och forstaelse samt att satta saker i perspektiv.

— Det ar ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
namner manga att det ar harligt att f& ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro, sager
Samuel Holgersson.

Boktips:

Orjan, den hojdradda érnen av Lars Klinting
Flyg Engelbert! av Lena Arro

Pricken av Margaret Rey

Litet syskon av Christina Renlund

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
agrenska.se/syskonkompetens

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och lastips. Dar finns
ocksa filmer som illustrerar olika situationer och fragestallningar.
Bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon
Lilly och Leon. "Alskar ni honom mer &n mig?” undrar Lilly nar
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av foraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/alskar-ni-honom-mer-an-mig/

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

Julius foddes ett och ett halvt ar fére Isabella. De har med andra ord
alltid funnits i varandras liv. Barnen leker mycket tillsammans och
Julius har alltid varit lite extra snall mot Isabella.

— Nu nér han blivit &ldre behodver han mer uppméarksamhet och det ar
inte alltid sa latt att ge. Eftersom Isabella ar valdigt pappig och kor
mer med mig blir jag valdigt stressad av det och viker ner mig lattare
for henne. Maltiderna ar ibland jobbiga. Isabella behover ofta
distraktion, som en film, och det ar svart att forklara for Julius varfor
hon far ha vissa saker men inte han, sager Ricardo.

— Vi hanterar skillnaderna dem emellan genom att vi ofta gor olika
aktiviteter med barnen pa var sitt hall. Men vi har alltid sett till att vi
ater tillsammans varje kvall, sdger Emma.
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Julius vet om att Isabella ar lite annorlunda, men inte sa mycket
varfor.

— Nar Julius var liten sa jag till honom att Isabella har som en liten
bacill i hjarnan. Vi har nog forsokt att skydda honom lite och han vet
sékert mindre &n vad han borde veta, sdger Emma.

© Agrenska 2022, nr 641

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped. Det sager dvertandlakare
Danijela Toft och logoped Lisa Bengtsson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhélsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en
hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhériga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
séllsynta halsotillstdnd inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en Oversiktlig undersdkning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna samt information som vardnadshavare lamnat
sammanstalls i en databas.

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

Munhélsa vid CDG-syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med CDG syndrom:
e 0Okad risk for emaljférandring — metabol rubbning kan paverka
emaljbildning
e Okad risk for dental erosion/fratskador — vid frekvent krakning
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e Okad forekomst av tandsten

e svarigheter med sjalvrengoring/oral clearance.

e 0Okad kanslighet i munnen — svart med tandborstning

e svarigheter att klara av tandundersokning

e Okat bitbeteende — nedsatt salivkontroll

e Oppet bett, 0ppen mun i vila och hypoton lapp- och
tuggmuskulatur.

I mj6lktandsbettet &r tandgnissling vanligt forekommande. |
kombination med erosion pa grund av gastroesofageal reflux kan
gnisslandet orsaka snabbare tandslitage pa tanderna.

— Om ni ar oroliga ar det viktigt att tandlakare tittar pa slitaget. Ibland
kan det fungera med en bettskena for att skydda t&dnderna, séger
Danijela Toft.

Det finns fa studier om munhalsa bland barn med CDG-syndrom men
de som finns pekar pa problem med en 6kad forekomst av karies.

— Det kan bero pa muntorrhet. De barn som har CDG med inslag av
immunbrist uppvisar oftare tandkéttsinflammation och aphte, det vill
saga blasor i munhalan, sager Danijela Toft.

Goda kostvanor ar bra att tanka pa. Bra tumregler ar att tanka pa
maltidsfrekvensen, dricka vatten som torstslackare samt att undvika
mat pa natten.

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sakerstalla barnets tillvaxt
och naringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med
forsvarsfaktorer som god munhygien och lite extra fluor, sager
Danijela Toft.

Att tanka pa:

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

e Det ar bra om barnet gar pa tata besék med
inskolning/tillvanjning och forstarkt forebyggande tandvard for
att rengdra tédnderna, fluorlacka och vid behov férsegla
permanenta kindtander.

e Det ar viktigt att informera tandvarden om eventuell
koagulationsrubbning. Vid medicinering med blodfértunnande,
kravs sarskilt omhandertagande i tandvarden.

e Vid blodiga ingrepp till exempel tandborttagning eller
omfattande tandstensborttagning ar det viktigt med kontroll av
PK(INR)-varde infor behandling.

e Vid CDG-former som gor barnen infektionskansliga ar det
extra viktigt med friska tdnder och tandkatt.

e Det kan forekomma ansiktsférlamning (facialispares) i
samband med stroke-liknande episoder
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e Muntorrhet pa grund av lakemedel mot till exempel astma eller
epilepsi kan ge en okad risk for svampinfektion och obehag i
munnens slemhinnor.

e Infor tandnarkos — tank pa samordning av 6vrig vard.

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

Det ar en stor férdel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bér anvanda fluortandkram. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva ganger om dagen. Det finns manga olika typer av
hjalpomedel som kan underlatta munvarden. For barn som inte tycker
om smaken finns sarskilda tandkramer utan smak. Det finns ocksa
tandkramer som inte skummar sa mycket.

Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut lampliga
hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker fér pedodonti
erbjuder barn och ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande.

Munmotorik vid CDG-syndrom
| Mun-H-Centers databas finns for tillfallet 15 personer med CDG-
syndrom beskrivna, 9 flickor och 6 pojkar.

Nar det galler oralmotorik vet man att manga har Iag muskelspanning
(hypotonus) i mun- och ansiktsmuskulaturen. Nedsatt motorik och
sensorik, samt hypotona muskler kan leda till talsvarigheter,
atsvarigheter, svarigheter till sjalvrengoring i munnen (att peta bort
matrester med tungan), nedsatt salivkontroll och bitovanor hos barn
med syndromet.

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner. Det &ar ocksa sa att
form paverkar funktion. Manga barn har till exempel trdnga luftvagar
vilket kan gora att man behdver andas med munnen i hdgre grad och
det kan i sin tur paverka till exempel bettutveckling och ansiktstillvaxt.

Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug- tugg- och
svaljformaga och oralmotorisk formaga hos barnet. Logopeden kan
ocksé ge rad angaende matning och atande, bedoma hur barnet bast
tranar sin kommunikation samt vid behov ge tips om oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara att
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minska salivliackage, forbattra tuggférmagan samt vid behov oka eller
minska kansligheten i munnen.

Bitovanor

Det ar vanligt att barn med CDG-syndromet har bitovanor eller sa
kallade "oral habits”.

— Det lilla barnet upptacker varlden med munnen, som &r ett viktigt
centrum for sinnesupplevelser. Att fortsatta med sadana vanor upp i
aldrarna ar nagot vanligare hos den har gruppen an hos andra, sager
Lisa Bengtsson.

Beteendet kan ha olika orsaker som till exempel oro, smarta i
munnen, eller handla om sjalvstimulering som upplevs som positiv for
barnet. Det ar darfor viktigt att forsoka ta reda pa orsaken innan man
beslutar om eventuell behandling. Behandling kan besta av
stimulering och tuggtréaning men ocksa att forsoka byta ut det barnet
biter/suger pa till lampliga foremal sa som anpassade "bitsmycken”.

Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) &r néastan aldrig for hog
salivproduktion. Istallet kan det bero pa den laga tonusen i
ansiktsmuskulaturen, nedsatt kansel i munhalan, att man inte svaljer
undan eller att tungan puttar ut saliv. Manga ganger bidrar flera olika
faktorer.

— Att se dver sittstallningen och huvudhallningen och trana
oralmotoriken kan ge goda resultat. Nar det inte hjalper kan man i
andra hand ta stallning till medicinering for att minska
salivutsondringen, sager Lisa Bengtsson. Innan en sadan atgard gors
bor ansvarig tandlakare tillfragas.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. Da kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan till exempel tandlakare, logoped,
oralmotoriskt team eller nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skrifterna "Uppleva med munnen”, "Nedsatt
salivkontroll” eller "Bitbeteende”. De finns pa Mun-H-Centers
webbplats och gar aven att bestélla via mun-h-center.se.

Fraga till Danijela Toft:

Vid vilken alder kan man fa en bettskena?
— Vi vill att barnen ska ha fatt sina permanenta framtander och
permanenta tander langt bak i munnen. Det beror pa att det ar viktigt
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att bettskenan passar och kan anvandas under en langre period
innan den behover géras om och anpassas till nya bettférhallanden.

Ta hand om Isabella och sig sjalv

Numera gar, springer, pratar och ater Isabella sjalv, vilket underlattar.
Hon ater det mesta som serveras och stora portioner dessutom. Sa
har det sett ut de senaste tva aren.

— Néar hon var liten kunde det ta en timme att &ta en kottbulle. Det var
jattetufft. Sedan sa en lakare till oss att ge henne det hon vill ha. Da
at hon bullar. Bara bullar. Det kénns fantastiskt att det har vant och
det ar fint att se henne ata mat, sager Ricardo.

— Jag har haft mycket angest och oro. Det ar fruktansvart nar ens
barn inte ater. Det &r sa grundlaggande. Nar barnen ar sma och man
vager dem hela tiden blir det ytterligare en niva av stress, sager
Emma.

For att fa vardagen att fungera har Emma gatt ner i arbetstid.

— Det har varit raddningen fér mig. Jag hade aldrig klarat av att jobba
heltid, sdger Emma.

— Jag klarade nog inte det heller egentligen. Jag har flera ganger varit
pa gransen att bli utbrand. Nar barnen var yngre var vi daliga pa att ta
hand om oss. Nu ar vi mycket béattre pa det, aven i arbetslivet. Nu ar
jag mer forsiktig och kanner efter nar det ar pa vag att ga at fel hall,
sager Ricardo.

Emma och Ricardo har bearbetat de tuffa forsta aren i Isabellas liv
och inser att for att kunna ta hand om sina barn maste man ocksa
kunna ta hand om sig sjalv. Det gér dem bland annat genom att
umgas med vanner.

— Vi har en stor social krets och vi &r duktiga pa att hitta pa aktiviteter
och traffa vanner bade med och utan barn. Mina foraldrar staller upp
som barnvakter nar vi fragar sa att vi ocksa kan jobba pa
parrelationen, sager Ricardo.

— Vi har pratat mycket om hur man mar bra. Ibland kan man behéva
omvardera livet for att fa det att fungera. Det ar skont att vi har
kommit till den insikten, sager Emma.
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Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planering av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stdd som
finns att fa for personer med CDG-syndrom.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behover utéver det som ar vanligt for barn i samma alder
utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer
och Forsakringskassan bedémer 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.

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning for kostnader som
beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan beddémer
vad som raknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkép av hjalpmedel, slitage och resor
med egen bil. Man behéver komma upp i en viss summa per ar,
sager Louise Jeltin.

Tillfallig foraldrapenning (vab) gar att fa aven efter att barnet har fylit
12 &r om det finns en bestdende funktionsnedsattning. Kontaktdagar
finns till for barn som omfattas av LSS. Man kan fa ersattning for tio
kontaktdagar per barn och ar.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Halso- och sjukvardslagen

Det finns en patientlag som starker stallningen for patienter. Den ger
bland annat ratt att valja 6ppenvard i en annan region, till exempel
habilitering eller specialist. Det ska nu vara lattare att fa en ny
medicinsk beddémning.

— Lagen har ocksa tkat barns inflytande Gver sin egen vard. De har
réatt att fa information pa ett satt som de forstar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se
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Samordning — fast vardkontakt

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

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner &r skyldiga att uppréatta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och héalso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar en person upplever behov av
samordning mellan olika instanser och dar ansvarsfordelningen
behdver tydliggoras. Planen uppréttas vid méten dar de
professionella fran de berorda verksamheterna ar skyldiga att delta.

LSS - Lagen om stod och service till vissa funktionshindrade
Samhallets stod utgar bland annat fran LSS. Det ar en réattighetslag,
som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod for insatser och
sarskild service for personer:
e 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
¢ med varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedsattningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de ar stora
och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga
livsforingen och darmed ett omfattande behov av stdd eller
service.
— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
Overklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

Exempel pa insatser enligt LSS
e avldsarservice
e korttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service.

Personlig assistans
Personlig assistans ar en av de tio insatser som LSS innefattar. FoOr
att omfattas av personlig assistans behdver barnet ha behov av hjélp
med de grundlaggande behoven:

e personlig hygien

e intagande av maltider

© Agrenska 2022, nr 641 44



CDG-syndrom

e av- och pakladning

e kommunikation

e annan hjalp som forutsatter ingdende kunskaper om barnet
som person, till exempel tillsyn.

Ansokan om personlig assistans ska goras skriftligt och medicinska
underlag kravs. Om de grundlaggande behoven beddms uppga till
fler an 20 timmar per vecka ansoker man om assistansersattning fran
Forsakringskassan. Om de grundlaggande behoven inte uppgar till 20
timmar kan man ansdka om personlig assistans hos kommunen. | de
fall en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov sasom till exempel mojlighet att
delta i samhallslivet, umgas med slakt och vanner samt
hushallsarbete.

De grundlaggande och 6vriga personliga behoven kan ocksa
innebéra skal for dubbelassistans. Det kan till handla om aktiviteter
utanfér hemmet som till exempel vid resor eller for att kunna utféra
olika traningsprogram dar assisterna behover vara tva.

Vad raknas till foraldraansvaret?

De grundlaggande behoven raknas i varierande grad som
foraldraansvar tills barnet fyllt nio ar. Darefter raknas de inte langre
som foraldraansvar. Kommunikation raknas inte som foraldraansvar
efter att barnet fyllt sex ar. Undantag &r kontakt med myndigheter
eller sjukvard, da det galler tills barnet fyllt nio ar.

— Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till foraldraansvaret i
varierande grad anda upp till tolv ars alder, sager Louise Jeltin.

Assistans i skolan

| vissa fall finns det skal till att ett barn har en personlig assistent aven
i forskola, skola och i korttidsverksamhet. Det kan till exempel handla
om fall dar det finns svarigheter att kommunicera med andra &n den
personliga assistenten eller att personens halsotillstand kraver att en
personlig assistent alltid finns till hands.

Att valja personlig assistent

I manga fall kan det vara svart att rekrytera och behalla personliga
assistenter. Det ar ofta en utmaning att hitta ratt assistenter som
passar, manga faktorer spelar in som personlighet, intressen och
tidigare erfarenheter.

— Mitt rad &r att ta hjalp av ett assistansbolag som jobbar for att
behalla och kompetensutveckla sina assistenter, sager Louise Jeltin.

Det finns flera skal till att anhoériga (foraldrar, syskon, mor- och
farforaldrar) valjer att bli personliga assistenter. Det kan handla om
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ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik mgjlighet att
vara nara barnet.

Hjéalp med personlig assistans

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

Tips pa webbplatser

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

lassekoop.se — LaSSe Brukarstddcenter (Vastra Goétalandsregionen)
bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stod och kunskapscenter
(Stockholm)

SolL — Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing f& maojlighet att
delta i samhaéllets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stoéd som utgar ifran individens behov. Man har alltid
ratt att soka 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 stod av SoL
om man inte tillhdér ndgon av LSS personkretsar, sager Louise Jeltin.

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap § 10 ska kommunen ocksa
erbjuda stdd till anhdriga. Med anhériga menas en familjemedlem, (till
exempel syskon, mor— och farforaldrar) eller en god van till nagon
med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning. Som anhdrig kan man
fa mojlighet att delta i samtalsgrupper, friskvard eller individuellt
anpassat stod och fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta stod ska
sokas hos kommunens anhérigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i
olika kommuner.

Skollagen

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

Exempel pa extra anpassningar i skolan:
e ett sarskilt schema 6ver skoldagen
e extra tydliga instruktioner
e stod att satta igang arbetet
e anpassade laromedel
¢ digital teknik med anpassade programvaror
e handledning/fortbildning av personal
e resursperson
e minskning/anpassning av elevgrupp
e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang

Infér alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det galler till
exempel nar barnet borjar forskola och vid évergangen fran forskola
till skola samt vid alla stadiebyten.

Gor garna studiebesok pa skolan om det finns osakerhet om vilken
som passar barnet bast.

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

Sarskola — anpassad grundskola

For att ha ratt att ga i sarskola kravs en IF-diagnos. Placering foregas
av noggranna tvarprofessionella utredningar i vilka det maste framga
att eleven inte bedoms kunna na grundskolans mal. Det gar att lasa i
sarskolan med vissa amnen enligt grundskolans kursplan. Det gar
ocksa att ga i en klass i grundskolan och lasa enligt sarskolans
kursplan.

Skolformen sarskola byter troligtvis namn i juni 2023 till anpassad
grundskola.

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 fragor kan man kontakta Skolverkets
upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se
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Bostadsanpassning

Ansokan om bostadsanpassning gors till kommunen. Atgarderna
behover vara "nédvandiga for att bostaden ska vara andamalsenlig”.
Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare eller annan sakkunnig.
Las mer pa bostadscenter.se

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa habiliteringen
kan man fa hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att séka
pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
stka efter mojliga fonder.

— Det kan I6na sig att stka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa stiftelser.lansstyrelsen.se

Tips pa webbplatser

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se —om idrott for personer med funktionsnedséattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum fér anhériga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — motesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning
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Svenska CDG-foreningen ar en ideell férening for personer med
CDG-syndrom och deras anhériga. Foreningen arbetar bland annat
med att framja forskning och sprida information om CDG-syndrom.

CDG-foreningen fyller ocksa en stor social funktion for sina
medlemmar med sammankomster minst en gang per ar och en sluten
Facebook-grupp.

— Vi har familjetraffar under Kristihimmelfardshelgen varje ar med
fokus pa att umgas och ha trevligt tillsammans med andra som delar
samma erfarenheter. 2018 anordnade vi ett stort nordiskt CDG-mote
med forelasningar av lakare fran hela varlden, sager Anna Lund som
ar ordférande i féreningen.

Den 16:e maj ar det varldsdagen for CDG-syndromet vilket
foreningen vill uppmarksamma genom att sprida information.
Foreningen har aven ett eget CDG-te som saljs for att samla in
pengar.

Las mer om foreningen och om hur man blir medlem pa
cdgforeningen.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika

syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksfoérbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och stodinsatser i ratt
tid och utifrdn behov. Foérbundets uppdrag &ar att driva politiska fragor
som ror personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
sallsynta diagnoser och patala att forskning kravs. Personer som
lever med sallsynta halsotillstdnd ska inte missgynnas pa grund av att
andra inte kanner till s mycket om deras situation. Férbundet har
genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit konkret material
som alla far ta del av, sdsom utbildningsfilmer, sammanstallningar 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 &r valdigt olika. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

— Det ér séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt k&nna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

Centrum for sallsynta diagnoser - GSD

Centrum for sallsynta diagnoser finns vid universitetssjukhusen och
samverkar med expertteam for olika diagnoser och diagnosgrupper.
CSD kan ge vagledning och information om sallsynta halsotillstand.

Las mer pa csdsamverkan.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

© Agrenska 2022, nr 641

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

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

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

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

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 641

CDG-syndrom omfattar en grupp medfédda,
arftiga amnesomsattningssjukdomar som bland
annat kan leda till symtom fran nervsystemet,
njurarna, levern, skelettet och hjartat. Det ar
vanligt med mag-tarmsvarigheter och att det
hormonella systemet ar paverkat. Barn med CDG-
syndrom har ofta en intellektuell
funktionsnedséattning samt balans- och
koordinationssvarigheter. Epilepsi forekommer
ocksa.

Det finns olika typer av CDG-syndrom. Den
vanligaste, PMM2-CDG, forekommer hos cirka
2—3 barn per 100 000 fodda. Ovriga former ar
betydligt mer ovanliga men fler och fler far
diagnos i takt med att metoder for genetisk
testning har utvecklats.

Det ar viktigt med en tidig diagnos for att
forebygga akuta medicinska komplikationer.
Manga behover specialistlakare och habiliterande
insatser.

| dokumentationen finns bland annat information
om medicin, genetik, atsvarigheter, fysioterapi och
kommunikation. Har ges dessutom en inblick i hur
det ar att leva i en familj med ett barn som har
CDG-syndrom.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
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