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Cornelia de Langes syndrom

Gornelia de Langes syndrom

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.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje vistelse kommer ungefar tio familjer med barn
som har samma sallsynta diagnos, i det har fallet Cornelia de
Langes syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, méjlighet 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, maojligheter och behov.
| programmet ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran forelasningarna pa Agrenska &r grund fér denna
dokumentation som skrivits av redaktér Sara Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet berattar ett foraldrapar om sina
erfarenheter. Familiemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Har nar du oss

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon 031-750 91 00
E-post agrenska@agrenska.se
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Medicinsk information om Gornelia de Langes syndrom

| Sverige fods ungefar ett barn per ar som far
diagnosen Cornelia de Langes syndrom. Det ar svart
att uppskatta hur vanligt det ar, eftersom
svarighetsgraden kan variera s& mycket att personer
kan leva med syndromet utan att ha fatt diagnosen.
Det sager Josephine Wincent, som ar ST-lakare pa
Klinisk genetik vid Karolinska Universitetssjukhuset i
Solna.

Cornelia de Langes syndrom beskrevs for forsta gangen 1916 av en
tysk lakare och darefter mer ingaende 1933 av den hollandska
barnldkaren Cornelia de Lange som har gett syndromet sitt namn.
Det forkortas ibland, och i den har dokumentationen, CdLS.
Syndrom, som betyder att springa tillsammans, ar ett tillstand dar
olika symtom tillsammans bildar en helhetsbild. De olika symtomen
eller skadorna i kroppens organ har en gemensam orsak. Diagnosen
kan vara latt att stalla om barnet har typiska yttre drag, ibland svarare
da barnet kan ha lindriga och mindre uttalade symtom. Symtomen
kan ocksa forekomma i olika svarighetsgraden hos varje individ vilket
i sin tur gor att det finns en stor variation mellan personer med
samma diagnos.

— Inom genetiken kallar man att symtombilden ar olika fér en variabel
fenotyp, det innebér att alla inte har alla symtom och att
svarighetsgraden mellan individer kan vara valdigt stor, sager
Josephine Wincent.

Osaéakerheten i forekomst innebér att det fods ett barn per 10 000 —
100 000 fodslar med Cornelia de Langes syndrom.

Symtom

Det typiska utseendet omfattar tydligt markerade 6gonbryn, lagt
sittande 6ron, langa 6gonfransar, kort uppatvand nasa och smala
lappar med nedatvinklade mungipor.

— Né&r man ser barn med CdLS kan de ibland nastan se ut som
syskon. Manga har ocksa en ganska kraftig harvaxt, sarskilt pa rygg,
skuldror, 6ron, armar och ben, sager Josephine Wincent.

De flesta ar sma nar de fods, tillvaxthamningen borjar redan i magen
och barnen har en fortsatt ldangsam tillvaxt. Darfor finns det sarskilda
CdLS-tillvaxtkurvor som varden kan anvanda for att folja barnet. |

tonaren och som vuxna kan det istallet finnas problem med 6vervikt.
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De allra flesta med CdLS har en intellektuell funktionsnedsattning.
Den kan variera fran lindrig till svar. Vissa autistiska drag férekommer
hos manga av barnen och ibland aven sjalvskadebeteenden.

— Det ar viktigt att uppmarksamma nar barn med lagre
utvecklingsniva far ett forandrat beteende. Det kan bero pa smarta
fran till exempel refluxproblematik eller éroninflammation, sager
Josephine Wincent.

Extremitetsavvikelser, framfor allt missbildningar p& hander och fotter,
ar ocksa vanligt. Det forekommer att det saknas en eller flera fingrar,
sa kallad oligodaktyli, eller att hela underarmen saknas, dysmeli.
Fingrar och tar kan ocksa vara hopvéaxta sa kallad syndaktyli.

— Det ar valdigt vanligt att barnen har sma hander och fotter, samt
korta armar och ben, sager Josephine Wincent.

Olika medfédda missbildningar i mag-tarmkanalen ar vanliga och
leder ofta till stora svarigheter att fa i barnet mat under det forsta
levnadsaret.

— Att maten kommer tillbaka frdn magsacken upp i matstrupen och
orsakar rejala krakningar, kallas reflux och ar sarskilt vanligt
forekommande, sager Josephine Wincent.

Omkring 25 procent har missbildningar pa hjartat.

— Det &r viktigt att det gors hjartultraljud pa nyfodda med misstanke
om paverkan pa hjartat for att upptacka missbildningar. Det ar vanligt
att det ar ett hal mellan kamrarna eller formaken. Det kan véaxa ihop
av sig sjalv men ibland behovs en operation, sager Josephine
Wincent.

80 procent av barnen har nedsatt hérsel. Aven nedsatt syn
forekommer och da ar det framforallt narsynthet som &r vanligast.

— Det kan ocksa handla om snabba ofrivilliga 6gonrérelser. Ibland kan
barnen ha lite hangande 6gonlock och &ven tranga tarkanaler som
gor att 6gonen klibbar ihop, det gar att operera, sager Josephine
Wincent.

Andra symtom som férekommer ar:

Litet huvud (mikrocefali).

Epilepsi (25 procent).

Lapp-kak-gomspalt (20 procent).

Njurmissbildning (10 procent).

Genitala avvikelser (testikel som inte vandrat ned, underutvecklade
yttre kdnsorgan, livmodersmissbildning, forsenad pubertet).
Marmorerad hud.

© Agrenska 2020, nr 614 6



Cornelia de Langes syndrom

Genetik

CdLS tillndr en sjukdomsgrupp som kallas kohesinopatier. Det ar
sjukdomar som beror pa storningar i uppbyggnaden av kohesiner,
som ar proteinkomplex, eller grupper av proteiner. De har en viktig
funktion vid celldelningen. For att forsta kohesinernas roll ar det bra
att kanna till hur var arvsmassa ser ut.

— Var arvsmassa ar som ett bibliotek, varje bok motsvarar en gen
och kromosomerna ar som en avdelning i biblioteket. All information
om oss finns i kromosomerna som en lang trad, sager Josephine
Wincent.

Vanligtvis ligger kromosomerna huller om buller som ett garnnystan,
men nar cellen ska delas, sorterats informationen i en viss ordning
och for att lika delar information ska hamna i den nya cellen, spelar
kohesin en viktig roll. For varje kromosom finns tva kopior, en fran
mamma och en fran pappa. Hos en person som har Downs syndrom
har det tillkommit en kromosom, eller hel avdelning med extra bdcker,
hos personer med CdLS &r férandringen inte lika stor.

— En kromosomanalys hos en person med CdLS skulle inte se
annorlunda ut an pa nagon annan. Férandringen finns istéllet pa
genniva. Vid CdLS trodde man lange att det var celldelningen som
inte skedde korrekt, men man har inte kunnat se nagon 6kad risk for
cancer vilket tyder pa att celldelningen fungerar som den ska, sager
Josephine Wincent.

Det har istallet visat sig att kohesinkomplexen &ven har andra
funktioner an vid celldelningen.

— Kohesinerna ar som en dirigent som visar hur generna ska agera.
De reglerar de andra generna, sager Josephine Wincent.

En mutation &r en forandring av arvsanlagen, alltsa generna. En gen
ar en sekvens av DNA, en bok i biblioteket. Mutationer kan vara olika
stora. Varje gang en cell delar sig uppstar det skrivfel men de flesta
fel spelar inte sa stor roll. CdLS orsakas av mutationer i gener som
har betydelse for uppbyggnaden av kohesin. Mutationerna kan ske i
minst fem olika gener. Den vanligaste genen heter NIPBL och
mutation pa den har ungefar 60 procent av individer med syndromet.
— Hela biblioteket av var arvsmassa ska kopieras varje gang en cell
delas. Sa det ar inte s& konstigt att det uppstar skrivfel. Oftast hamnar
mutationerna dar det inte far nagra konsekvenser, men genen NIPBL
ar viktig. Beroende pa var mutationen sker i genen sa har det olika
konsekvenser, sager Josephine Wincent.

Det forekommer dven mutationer pa andra gener, som ar betydligt
mer ovanliga men som ocksa har konstaterats orsaka CdLS. Idag
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(2020) kanner man med sékerhet till fem stycken, men det kan finnas
fler.

NIPBL, 60 procent
SMCI1A, 5 procent
SMC3, 1-2 procent
RAD21, <1 procent
HDACS, 4 procent

Vad spelar genetisk analys for roll?

Genom genetisk analys kan man fa en bekraftelse pa diagnosen och
det kan eventuellt sdga nagot om prognosen.

— Om man har mutation i en viss gen sa kan symtomen se lite
annorlunda ut &n i en annan gen, sager Josephine Wincent.

For manga familjer kan det ocksa vara viktigt att fa en forklaring till
varfor det hande och vad det innebar om familjen vill skaffa ett syskon
till.

— Det kan vara bra att veta att det har var blixten som slog ner, en
tillfallighet, vilket det ar vid en nymutation. For att kunna géra en
uppskattning av aterupprepningsrisk ar det helt nddvandigt med
genetisk analys, men ocksa for att mojliggora fosterdiagnostik. Om en
familj vill det sa kan vi se om fostret har samma mutation eller inte,
sager Josephine Wincent.

Arftlighet

CdLS orsakas av mutationer i flera olika gener. Risken for att &ven
nya syskon ska fa syndromet ar valdigt liten darfor att det i de allra
flesta fall handlar om en nymutation. Det ar en forandring i
arvsanlagen som uppstar for forsta gadngen hos personen sjalv och
som alltsa inte ar nedarvd fran nagon av foraldrarna.

Nedarvningsmonstret vid mutationer i generna NIPBL, SMC3 och
RAD21 ar autosomalt dominant. Det innebar att mutationen finns pa
en autosom, en kromosom som inte &r en kdnskromosom (x eller y).
Att nedarvningen ar dominant betyder att det récker att mutationen
finns p& en av kromosomerna i ett kromosompar. Om ena foraldern
har ett normalt och ett muterat anlag ar risken 50 procents att
foraldern ska fora vidare det sjuka anlaget till sitt barn.

— Men om inte nagon av foraldrarna sjéalva har CdLS ar sannolikheten
att fa ett till barn med syndromet mindre &n en procent, sager
Josephine Wincent.

| ndgra enstaka familjer med friska foraldrar finns fler an ett barn med
CdLS. D& kan mutationen finnas i en av foraldrarnas kénsceller
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(aggceller och spermier), vilket kallas gonadal mosaicism. | dessa
ovanliga fall ar upprepningsrisken forhojd.

— Mutationen uppstar da i en senare celldelning och finns bara i en
andel av kroppens celler hos nagon av foraldrarna. Mamman eller
pappan kan da sakna symtom i 6vrigt men risken att fa fler barn med
mutationen &r hogre, sager Josephine Wincent.

Nedarvningen kan ocksa vara x-bunden. Vilket betyder att mutationen
sitter pa x-kromosomen. Det géller for generna SMC1A och HDCS.
Kvinnor har tva x-kromosomer och méan har en. Om det finns en
skada pa x-kromosomen har man ingen frisk genkopia, men kvinnor
har en kopia och kan déarfor fa en varierad sjukdomsbild, eller till och
med vara helt utan symtom. | sadana sallsynta fall &r risken att féra
syndromet vidare till sina barn hogre.

Genotyp-fenotyp-korrelation

Det finns skillnader i symtombilden hos personer med CdLS
beroende pa vilken gen som mutationen sitter i. Generellt sett ger en
svarare mutation i genen ocksa en svarare sjukdomsbild.
Tillvéaxthamningen ar ofta mindre uttalad hos individer med SMC1A
och HDAC8 mutationer jamfoért med NIPPBL-mutationer. Individer
med SMC1A- eller SMC3 mutationer har generellt farre
extremitetsavvikelser och hjartmissbildningar. RAD-21-mutationer
leder séllan till missbildningar och den intellektuella
funktionsnedsattningen ar ofta lindrig.

— Vi borjar kunna se sana har monster pa gruppniva. Men detta ar
fortfarande en mutation i en enda gen och dvriga 21 000 gener
paverkar ocksa. Det viktigaste att ha med sig ar att aven personer
med syndrom &r forst och framst individer, sager Josephine Wincent.

Tips!

cdlsusa.org — En amerikansk patientorganisation for Cornelia de
Lange med mycket bra information.
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o - - -
Fragor till Josephine Wincent:
| ]

Hur sent kan horselnedsattning uppsta?

— Det varierar mycket darfor ar det viktigt att folja horseln for att
upptéacka och férhindra kommunikationsproblem pa grund av
horselnedsattning.

Gar det att fa reda pa vilken gen som mutationen har uppkommit
pa?

—Ja, det gar att g6ra en genetisk analys hos klinisk genetik for att fa
reda pd mer om generna.

Gar det att leta efter mutationer pa fler gener an de fem
vanligaste?

— Det finns ett par gener till som ar av intresse. Det finns ocksa nagot
som heter mocaisism, for att utreda det far man ga vidare och titta pa
en annan typ av vavnad.

Hur kan en nymutation innebéra att vi anda har forhojd risk for
att fa ett till barn med CdLS?

— Darfor att mutationen kan ske vid en senare celldelning an nar
aggdelningen skedde hos nagon av foraldrarna. Da ar det en
mocaisism och finns bara i delar av kroppens celler. D& sags att
risken ar en procent ungefar.

Arvid har Cornelia de Langes syndrom

Arvid, 12 &r, kom till Agrenska tillsammans med mamma Charlotte,
pappa Per och storasyster Caroline, 15 ar.

Historien om Arvid borjar i graviditetsvecka 30. D& upptacker
barnmorskan att mamma Charlottes mage inte vaxer som den ska.
Bebisen ar 30 procent for liten far foraldrarna veta och Charlotte ska
gora tre ultraljud i veckan sa att de kan halla koll pa att Arvid inte har
stannat i vaxten.

— Efter nagra veckor hade vi gjort 15 extra ultraljud och det gor nagot
med en. Det var nervost, men Arvid vaxte och foljde sin egen kurva.
Han borjade redan da, att félja sin egen vag i livet, sager Charlotte.

| vecka 35 kanner inte Charlotte langre nagra aktiva sparkar i magen
och hon och pappa Per far valet att bli inlagda pa forlossningen eller
att satta igang den.

— Vi hade lillasyster Caroline hemma som var tva och ett halvt s vi
valde att satta igang forlossningen, och ut kom Arvid. Trots alla extra

© Agrenska 2020, nr 614 10



Cornelia de Langes syndrom

ultraljud var det forst nar han kom ut som de sag att han saknade sin
hogerhand, det paminde lite om en kycklingvinge. Han har en
klassisk dysmeli. Vi var bara forberedda pa att han skulle vara lite
mindre, sager Charlotte.

Mitt i chocken Over att ha fatt ett barn som inte ser ut som forvantat
tar en specialist emot familjen redan pa férlossningen. Han ska sa
smaningom hitta ratt diagnos och vara Arvids lakare i manga ar
framover.

— Han var helt fantastisk. Han hade ett stort engagemang for hela
familjen, sager Per.

Familjen blir kvar pa Neonatalavdelningen. Lakaren kommer ofta in till
Arvid och undersoker honom i jakten pa en diagnos.

— Ena gangen ville jag kasta ut honom och skrika att det inte ar nagot
fel pa min bebis. Nasta gang hade jag hittat nagot nytt sarskiljande
drag. Vi ville fa en diagnos sa vi kunde hjalpa Arvid pa basta satt,
sager Charlotte.

Nar Arvid ar tva manader far han diagnosen Cornelia de Langes
syndrom. Da bor familjen fortfarande kvar pa sjukhuset.

um [-]
Besvar fran mag-tarmkanalen

Manga barn med Cornelia de Langes syndrom
besvaras av reflux, vilket innebar att de kraks mycket
och ofta. Det sager Robert Saalman som ar barnldkare
och som forelaser tilsammans med Anette Ekelund,
legitimerad dietist. BAda arbetar pa Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Mag-tarmkanalen ar ett stort och komplext organ i kroppen. Hos
vuxna ar det cirka nio meter langt och utgor en stor kontaktyta mot
var omgivning. Immunsystemet i tarmen ar darfor val utvecklat for att
forsvara oss mot bakterier och andra mikrober. | tarmen har vi ocksa
en "egen tarmflora”, det vill sdga bakterier som vi normalt lever
tilsammans med. Dessa bakterier finns i stor mangd och bestar av
manga olika sorter; tillsammans vager de 1-2 kilo. Tarmfloran ar
viktig for tarmens funktion.

— Vi lever i en samexistens med vara bakterier, sager Robert
Saalman.
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Mag- och tarmproblem vid Cornelia de Lange

Reflux innebar att maginnehallet gar tillbaka upp i matstrupen i
varierande grad. Om innehallet kommer upp i munhalan kan detta
innebara att man kraks. Under spadbarnsaret ar det mycket vanligt
med reflux och krakningar och kan da ses som helt normalt. Om man
daremot, forutom reflux/krakningar verkar fa ont, inte vilja ata eller har
dalig viktuppgang, kan det ses som ett sjukdomstillstand. Barn med
Cornelia de Langes syndrom l6per en 6kad risk att utveckla
refluxsjukdom. Mellan 50-75 procent av barnen med CdLS har eller
har haft refluxsjukdom. For en del individer finns symtomen kvar &ven
i vuxen alder.

— Nar man har problem med reflux ar det valdigt viktigt att utreda mer
ingéende vad det beror pa. Det behover inte vara strikt kopplat till
CdLS, utan kan bero pa andra orsaker, som till exempel
komjdlksallergi, sdger Robert Saalman.

Forutom krakningar och svarighet med naringsintag och dalig
viktuppgang, kan reflux leda till symtom fran luftvagarna. Sma
mangder av maginnehallet riskerar att komma ner i luftstrupen, vilket
kallas for aspiration. Det kan leda till olika symtom fran luftvagarna
som hosta eller astmaliknande symtom och undantagsvis aven
lunginflammation.

Barn med CdLS har ocksa oftare &n andra barn symtom som orsakas
av en storning i tarmens rorelser (tarmmotorik). Darfér har barn med
CdLS en 6kad benégenhet att bli forstoppade, men kan aven ha
langdragna besvar med los avforing. Vid forstoppning ar det vanligast
att den ar funktionell, det vill sdga en variation i tarmens
rorelsemonster som inte orsakas av nagot anatomiskt fel eller annan
sjukdom. Det ar dock viktigt att inte sjalvklart koppla dessa symtom till
CdLS, utan aven overvaga andra medicinska orsaker.

— Forstoppning kan ocksa bero pa celiaki (glutenintolerans) eller
nagon fédoamnesallergi och det &r viktigt att utesluta, sager Robert
Saalman.

Det forekommer dven nagra anatomiska avvikelser i mag-
tarmkanalen som kan vara forknippat med CdLS. Den vanligast
férekommande ar malrotation, vilket innebér att tarmkanalens férlopp
ser annorlunda ut. Detta kan gora det svarare for maten att passera
genom tarmkanalen och leda till symtom i form av kréakningar och
buksmartor. Uppskattningsvis 7—8 procent av barn med CdLS har
malrotation,

— Det gar att goéra en rontgen av tarmen nar barnet ar litet for att ta
reda pa om det finns en malrotation, séager Robert Saalman.
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Det finns ocksa en viss forhojd risk for att fa volvolus, vilket innebar
att tarmen roterat runt sig sjalv. Det ar ett allvarligt, akut tillstdnd som
behover behandlas snabbt for att tarmen inte ska skadas. Det &r
darfor viktigt att alltid soka vard direkt om barnet plotsligt drabbas av
kraftiga buksmartor och krakningar. Unga vuxna med CdLS har
ibland fortsatta problem med reflux och férstoppning i varierande
grad.

— Vi ser ocksa att det finns en 6kad risk for vervikt hos unga vuxna
med CdLS, sager Robert Saalman.

Tillvaxtavvikelse

Som nyfodda har bebisar med CdLS ofta lag vikt och ar kortvaxta. Da
tillvaxten avviker nagot fran befolkningen i 6vrigt ar det viktigt att BVC
anvander de speciella tillvaxtkurvor for CdLS som finns. | manga
familjer ar det stora problem att fa i barnen mat under de forsta aren.
Som tonaring kan hormonbrist vara orsak till avvikande tillvaxt.

Mat och atsvarigheter

Det finns manga forklaringar till att maten ar ett problem hos barn
med CdLS. Uppfddningsproblem ar vanliga. Reflux och krakningar
forekommer ofta och kan bero pa att det finns missbildningar i
tarmen. Aven liten mun och gomspalt kan medfora att barnet har
svarigheter att tugga och bearbeta maten. Barn med CdLS kan ocksa
ha en 6kad kanslighet for olika konsistenser, men dven andra
sensoriska problem sasom selektivt val av livsmedel och matrétter.
Smak och lukt kan uppfattas annorlunda.

— Det skapas latt en oro kring mat nar barnet inte vill ata. Barnet
kanske bara ater fa utvalda saker och sma portioner. Det kan leda till
lasningar i maltidssituationen. Féraldrar kan behéva hjélp och
stottning med hur man kan gora pa basta satt. Ett multiprofessionellt
team runt barnet ar av stor vikt for att hitta realistiska ldsningar, sager
Anette Ekelund.

Nagra barn med CdLS har en lang historia av krakningar,
forstoppning och refluxproblem, vilket medfor att det inte finns nagot
njutbart med att ata. Aspiration ar ganska vanligt och darfoér bor
barnet utredas om det foreligger svéljsvarigheter. Maten bor
anpassas till vilka forutsattningar som finns, matens konsistens,
temperatur och struktur kan ha betydelse. Ibland kan man behdva
berika maten eller ge naringsdryck som tillagg. Vissa barn ar i behov
av att fa en gastrostomi for att kunna tillgodogora sig sitt energi- och
naringsbehov.

— Inom varden féljs barnets vikt- och langdutveckling. Det &r ett matt
pa att barnet far i sig tillrackligt med energi. Att barnet far i sig
naringsriktig mat ar nagot en dietist kan vara behjalplig med, sager
Anette Ekelund.
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Teamarbete dar olika kompetenser ingar tillsammans med foraldrar,
skola och forskola har en stor betydelse for att kunna stddja barnet pa
basta satt. Har ingar bade kunskap om naringsbehov, fysisk aktivitet,
pedagogiska hjalpmedel och medicinering.

— Det galler att skapa en helhet kring barnets nutrition dar man satter
upp nabara mal som barnet kan lyckas med for att ma bra.
Maltidssituationen ska vara en positiv handelse. Mat ska vara ett
erbjudande och inte innebara nagot tvang, sager Anette Ekelund.

Fragor till Robert Saalman och Anette Ekelund:

Kan man operera malrotation?
—Ja, men det &r inte alltid operation behovs. Har man inga symtom
sa ar det inte nodvandigt.

Hur kan man se att det ar ett volvolus/tarmvred?
— Den samlade symtombilden inger misstanke om tillstandet.
Diagnosen kan sedan stéllas med rontgenundersdkning.

Min ettarige son ar valdigt 16s i magen, ar det ett problem?

— Att ha l6s avforing i ettarsaldern kan vara helt normalt. Diskutera
garna med behandlingsteamet, som far gora en bedémning utifran
detaljerad symtombild och tillvaxt.

Var femarings tarmar verkar inte kunna jobba ordentligt. Hon far
magknip och gaser. Vad kan det bero pa?

— Dessa besvar kan ha flera olika orsaker. Har ar det angelaget att
noggrant ga igenom den samlade symtombilden i detalj med den
behandlande lakaren som far ta stéllning till om man behover gora
nagon kompletterande utredning.

Kommer mitt barns tugg- och svaljproblem besta?

— Det ar svart att svara pa men diskutera detta problem med
behandlingsteamet. Ofta kan en logoped vara till stor hjalp.
Logopeden kan ofta ge goda rad som kan leda till succesiv forbattring
av tugg- och svéljproblemen.

Hur mycket kan en gastrostomi hjalpa?

— Gastrostomi kan vara till stor hjalp nar barnet har svarigheter att fa i
sig tillrackligt med mat via munnen och nar det ar problem med att
Oka i vikt. Nar det ar svara lasningar i matsituationen kan det ocksa
vara till férdel att f& en knapp.
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Arvid far personlig assistans

Nar Arvid fods vager han mindre an tva kilo, behover syrgas och
sondmatas var tredje timme. Efter ett par manader pa sjukhuset
langtar familjen hem, men det finns en stor oro. Bara under sina
forsta manader far Arvid fem lunginflammationer.

— Vi fick aka hem forsta gdngen med en massa syrgastuber och en
saturationsmatare, for att mata syrehalten i blodet. Vi sondmatade
Anton i en timme, sedan skulle han ligga i hoglage i en timme, efter
det hade vi en timmes paus innan det var dags for nasta maltid.
Nastan varje gang kraktes han upp allt anda, sager Charlotte.

Samtidigt som Charlotte och Per passar Arvid dygnet runt, gar
storasyster Caroline i forskolan och haller pa att vanja sig av med
blojan. Foraldrarna gar i skift och Arvids lunginflammationer avliéser
varandra. Till slut far Arvid en BiPAP. Det ar en ventilator som hjalper
till att trycka ner luften i lungorna vid inandning och trycka ut luften vid
utandning. Arvids aterkommande lunginflammationer slutar.

— Det var en lattnad, men det ar aktiv passning med BiPAP. Vi
testade i en period men det gar inte att vara vaken dygnet runt. Till
slut fick Arvid sova pa sjukhuset och sa holl vi pa i ett par manader,
sager Per.

Med dranerad energi och ekonomi far familjen slutligen igenom, med
hjalp av lakaren som kallat kommun och Férsakringskassan till
konferens, att Arvid ska fa personlig assistans nattetid och fa vara
hemma hos sin famil].

— Vi fick hjalp att kunna ta hem Arvid, for att lakaren sa det. Trots att
han egentligen bara upprepade det vi sjalva hade sagt i flera
manader till Forsakringskassan. Det ar trakigt att man maste bli sa
arg for att bli hord. Med aren har jag inte bara skinn pa nasan, jag har
blivit ett rivjarn, sager Charlotte.
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Det ar valdigt vanligt att barn med Cornelia de Lange
fods med forandringar i 6vre extremiteterna, vanligast
ar sma hander och korta armar. Det sager Ann
Nachemson som ar dverlakare i handkirurgi vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Sma hander och korta armar kan oftast inte rattas till kirurgiskt, men
det forekommer andra handmissbildningar hos personer med CdLS
som det gar att operera for att forbattra funktionen. Vanligast
forekommande ar sammanvaxta fingrar och tar (80 procent),
rorelseinskrankning av armbagar (60 procent) och reduktion av
armar, hander och fingrar, (30 procent).

Armar och hander utvecklas valdigt tidigt hos det lilla embryot. Redan
i vecka fyra bildas det en liten armknopp. Ett "handsegment”
utvecklas under den femte veckan och sjalva uppdelningen
(differentieringen) av fingrarna sker under den sjunde veckan.

— Efter vecka sju ar det egentligen bara tillvaxt kvar, sager Ann
Nachemson.

Reduktionsmissbildningar och differentieringsmissbildningar &ar de
vanligaste typerna av forandringar i handerna hos barn med CdLS.
Polydactyli, det vill sdga extra fingrar kan ocksa forekomma.

Reduktionsmissbildningar

De allvarligare typerna av handmissbildningar hos barn med CdLS ar
reduktionsmissbildningar som kan vara radiala vilket innebér att delar
av tumsidan pa handen saknas. De kan ocksa vara centrala, vilket
innebar att mittdelen av handen saknas eller ulnara da armbagsbenet
saknas.

De radiala missbildningarna behandlas tidigt med sma ortoser. Sedan
kan man sétta en stalram pa handen som féraldrarna skruvar pa lite
varje dag sa att handleden successivt ratas ut. Darefter opererar man
for att stabilisera laget.

— Ofta blir resultatet bra. Kirurgi gér man for att férbattra funktionen
och dessa typer av ingrepp gor vi vanligen tidigt da barnen ar ganska
sma, sager Ann Nachemson.

De centrala reduktionsmissbildningarna som innebér att det saknas
delar av mittpartiet pa handerna behéver vanligen inte opereras.
Aven om missbildningen ar pataglig s& har handerna ofta en god
greppfunktion som inte kan forbattras med kirurgi.
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Differentieringsmissbildningar

Differentieringsmissbildningar innebar att fingrarna sitter ihop med
hud och ibland med skelett, sa kallad syndaktyli eller simhud.
Sammanvaxta fingrar kan delas upp kirurgiskt och det brukar bli ett
bra resultat. Nar fingrarna separeras anvands en sick-sack-delning av
huden som minskar risken for att arren ska strama da barnet vaxer.

— Det &r oftast ingen bradska med att dela fingrarna. Gor man
operationen tidigt maste man ibland g& in senare och latta pa
stramande arrbildningar, sager Ann Nachemson.

Skelettmissbildningar

Det forekommer ocksa vissa skelettmissbildningar hos barn med
CdLS. Exempelvis kan ben i handen vara sammanvaxta. Barn med
CdLS kan ocksa fodas med en luxation av radiushuvudet (benet
ligger inte ratt i leden) vilket gor att armbagen blir stel. Det ar svart att
forbattra kirurgiskt.

— | vissa fall gar det att ta bort radiushuvudet om det behovs i
smartlindrande syfte. Detta forsoker man dock avsta fran hos barn for
att inte framkalla andra besvar fran till exempel handleden, sager Ann
Nachemson.

[-] -
Fraga till Ann Nachemson:
n
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Kan man gora nagot at invaxta naglar?

— Det gar, fast det ar inte sa latt som man skulle kunna tro. Ibland kan
man minska besvaren genom att skara bort en del av nagelbadden.
Ibland beror besvéaren pa deformering av underliggande skelett vilket
gor det svarare att korrigera.
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Fysioterapi for barn med funktionsnedsattning syftar till
att forbattra den motoriska kontrollen och férebygga
svarigheter. Det sager Susanne Nordgren som ar
legitimerad sjukgymnast vid barn- och
ungdomshabiliteringen i Vanersborg.

Sjukgymnasten/fysioterapeuten traffar barn med Cornelia de Lange
tidigt. Nar barnet fatt sin diagnos remitteras det till habiliteringen.
Sedan foljer habiliteringen barnet tills det ar arton ar. Vid ett besok pa
gor fysioterapeuten en grovmotorisk utredning som insatserna sedan
utgar ifrdn. Fysioterapeuten tittar till exempel pa hur val barnet
kontrollerar huvudet, rullar, sitter, kryper, star och gar. De allra flesta
barn utan funktionsnedsattning besitter kroppens alla motoriska
funktioner i femarsaldern. Barn med CdLS har ofta en férsenad
motorisk utveckling.

— Det kan bero pa att det finns storningar i de neurologiska signalerna
fran hjarnan (centrala nervsystemet) som styr motoriken, sager
Susanne Nordgren.

Motoriska problem

Om ett barn har hdg spasticitet innebar det en forhojd
muskelspanning som orsakas av en skada i centrala nervsystemet.
Det paverkar nervsignalerna till musklerna och kan forhindra att
rorelser styrs av viljan. Istallet kan spasmer utldsas av olika
aktiviteter. Spasticitet kan forandras nér barnen blir &ldre, men det
kan leda till: kontrakturer, att muskler och leder blir stela och mindre
rorliga, hoftinstabilitet att muskler runt hoftleden ar svaga eller for
strama samt skolios, en snedvridning av ryggraden.

For att behandla spasticitet gors forst en noggrann utredning av
lakare, darefter beslutas vilken typ av behandling som ar aktuell.

Det gar att medicinera med Botulinum toxin ® (botox) som sprutas in i
muskelfastena. Effekten blir att nervimpulsen inte nar fram och
spasticiteten blir lite mindre, da far barnet ocksa en 6kad rorlighet.
Botox behover fyllas pa regelbundet. Under en botoxbehandling ska
man intensivtrdna musklerna genom till exempel stretching och
ortoser. Baclofen ® &r ocksa ett lakemedel mot spasticitet. Det ges
oralt med regelbunden dos.

Att ha en 1ag muskelspanning kallas for hypotoni. Det kan leda till
Overrorlighet, vilket i sin tur kan inneb&ra problem med lederna och
balansen. Darfor ar det viktigt att behandla genom till exempel
aktiviteter som tranar muskulaturen.
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— Ridning ar en valdigt bra traningsform for barn som har lag
muskelspanning. Hastens rorelser stimulerar normala gangrorelser
och musklerna tranas nar man forsoker halla sig kvar pa hasten. Man
vill stimulera musklerna att jobba och bli starka, sager Susanne
Nordgren.

Manga barn med lag muskelspanning kan ocksa behova trana upp
sin lungkapacitet genom att andningstrana. Pa grund av en lag tonus
kring lungor har barnen ofta svarigheter med att hosta upp slem.

— Ett bra satt att trana andning pa ar att 6va pa att andas mot ett
motstand, det finns speciella behandlingshjalpmedel for det. Genom
traning av andningsmuskulaturen som sitter i brostkorgen forbattras
formagan att transportera upp slem, sager Susanne Nordgren.

Statraning ar bra da det starker hoftmuskulaturen och de muskler
som hjalper till med kroppshallning och balans. Fo6r barn som inte har
ett sjalvstandigt staende kan de komma upp mer med hjalp av ett
staskal. Det hjalper kroppen att trana bade muskler och skelett och ar
bra for mag- och tarmaktiviteten. Statraning kan ocksa ha positiv
effekt mot skolios och ar bra fér andning och lungfunktion

— Vi &r gjorda for att st och ga och att komma upp paverkar ocksa
hjartat positivt. Det ar viktigt att kombinera statraningen med nagot
roligt som intresserar barnet sager Susanne Nordgren.

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
rérelse och social interaktion med andra.

— Idag arbetar vi med funktionell tréning, alltsa att barnet 6var i
vardagliga aktiviteter utefter sina individuella férutsattningar. Det ar
viktigt att leka in traningen med barnet, det ar precis som foér oss
vuxna, det gar inte att trana om det inte ar roligt, sager Susanne
Nordgren.

Utover rorelse- och styrketraning ar det ocksa bra for barn som ar
korta i sina muskler att stretcha. Om barnet sitter mycket i rullstol kan
det fa for korta muskler i benen och runt hofterna.

— Det ar viktigt att tanka p& hur barnet sitter, star och ligger under
hela dygnet, sdger Susanne Nordgren.

Rorelse i vardagen

Den bésta traningen ar den som blir av. Genom att anpassa sina
vardagssituationer kan man skapa utmanande aktiviteter som
stimulerar barnet till mer rorelse och rérelsegladje. Tréaning kan till
exempel vara att ta trapporna istéllet for hissen, plocka ur
diskmaskinen eller att ga ut i naturen pa helgerna.

© Agrenska 2020, nr 614 19



Cornelia de Langes syndrom

— Alla barn behoéver ha en rolig och motiverande fysisk aktivitet minst
en timme om dagen, sager Susanne Nordgren.

Hjalpmedel for 6kad aktivitet

De hjalpmedel som barn med funktionsnedsattning har tillgang till
utvecklas hela tiden. Malen med hjalpmedlen ar att kompensera for
de motoriska svarigheterna och trana barnens fardigheter, ka deras
delaktighet och valbefinnande 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 sta hjalpmedel
ligger inom fysioterapeutens omrade. Rullstolar, toalettstolar,
arbetsstolar och kommunikationshjalpmedel samt kognitiva
hjalpmedel arbetar oftast arbetsterapeuten med. Ortopediska
hjalpmedel, som ortoser, korsetter och staskal forskrivs i samverkan
med ortopedlakare och ortopedteknisk mottagning.

— Inom habilitering samverkar vi ofta da det ar viktigt att bemota
barnet utifrdn en helhetssyn. Utredning och kartlaggning ska alltid
goéras av fysioterapeut och arbetsterapeut nar man bedémer barnets
hjalpmedelsbehov, sager Susanne Nordgren.

[-] -
Fraga till Susanne Nordgren:
| ]

Hur kan man trana bort rosslighet?

— Det &r bra att komma upp och sta och att tanka lagesférandring.
Dricka vatten for att I6sa slem ar bra. Kanske hoja pa huvudandan av
sangen sa att barnet inte ligger helt plant. Prata med din fysioterapeut
pa habiliteringen.

Arvids familj gillar friluftsliv

Idag ar Arvid 12 ar. Han ar en busig kille som gillar fart och flakt. Nar
familjen ar ledig vill de garna aka till fjallen och vara ute i naturen. Det
kan vara en utmaning nar man har barn med funktionsnedsattning.
Per har byggt en snowracer med specialsits som Arvid kan éka i och
han gillar att aka snoscooter.

— Det far garna vara fart, flakt och lite skumpigt tycker Arvid. Da
skrattar han sa det gar rakt in i hjartat pa en, sager Per.

Charlotte och Per har lart sig genom aren att allt friluftsliv inte ar for
Arvid.

— Han har varit med pa fjalltopparna. Man kanske inte slapar upp
honom en gang till men da har han atminstone varit dar. Arvid blir
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svullen av myggbett p& sommaren och kall i en snéhdg pa vintern sa
vi anpassar oss hela tiden, sager Charlotte.

Nar Dan var sex ar var vi pa familjevistelse pa
Agrenska. D& hade han precis fatt sin diagnos.

Det berattar Cecilia Schrewelius som arbetar som
verksamhetsledare inom personlig assistans men som
ocksa ar mamma till Dan, 23 ar, med Cornelia de
Langes syndrom.

Nar Dan foddes 1997 visste familjen inte mer an att han hade dysmeli
pa handen, gomspalt och ett blasljud pa hjartat.

— De enda som faktiskt sa att det kunde vara nagot mer var
forsakringsbolaget som inte ville teckna en barnforsékring pa Dan,
sager Cecilia.

Under aren som foljde dok det upp mer problem. Kommunikationen
och talet kom inte igang som forvantat och det upptéacktes en
horselnedsattning. Nar han var fyra ar fick han diagnosen intellektuell
funktionsnedsattning.

— Jag borjade dverst pa A pa Socialstyrelsens sida for sallsynta
diagnoser, men jag kom bara till C, for dar var han ju, sager Cecilia.

Hon ringde sjalv upp lakaren som aldrig hade hoért talas om Cornelia
de Langes syndrom, men satte igdng en utredning som senare ledde
till en faststalld diagnos.

| skolan var det svart att fa personalen att lara sig mer om Dans
diagnos. De fokuserade istallet pa att jamféra honom med andra barn
med intellektuell funktionsnedsattning. Ibland kunde han dverraska
med att hanga med ovantat bra och skriva pa tavlan. Manga ganger
ledde lararnas ovilja till att Dan tappade fortroende for de vuxna.

— Vi forsokte beratta for skolan hur viktigt det var for Dan med rutiner
och trygghet men istallet utvecklade han tvangshandlingar. Han at
inte forran vi sa "varsagod” vid varje tugga i sex ar for att skolan hade
sagt att man maste vanta med att ata tills den vuxne hade sagt det,
sager Cecilia.

Dan utvecklades mycket under tonaren och under gymnasietiden blev

han mer sjélvstandig. Han &r intresserad av att vara i naturen och att
samla pa saker.
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— Dan har ett extraordinart minne och en férméaga att beratta eller visa
det for oss. Han har ocksa ett stort fotointresse och det har gett oss
mojligheten fa se hur han ser varlden, sager Cecilia.

Dan kommunicerar genom sitt kroppssprak, egna ord och med egna
tecken. Han har ocksa en Prator, som &r en dator med talsyntes.

— Dan borjade med tecken som stod, men det lossnade aldrig. Da
borjade vi jobba med PECS, som ar ett bildhjalpmedel. All
kommunikation ar bra kommunikation, sager Cecilia.

Assistansen har varit valdigt viktigt for att Dan ska bli mer
sjalvstandig. Dan fick personlig assistans nar han var 13 ar. Det var
en stor omstallning fér hela familjen att ha en assistent hemma. ldag
har Dan en egen lagenhet, ett jobb inom daglig verksamhet och
manga fritidsintressen som han aker ivag pa tillsammans med sina
assistenter.

— Idag har Dan ett riktigt bra liv och det ar jag valdigt glad fér. Han
aker pa semester varje ar till Kolmarden med sina assistenter.

Forra aret stallde han upp i ett LSS-lopp. Dan sprang fyra varv, det
var assistenten ocksa tvungen att géra och var helt slut efterat, sager
Cecilia.

Cecilia vill skicka med till foraldrarna att mal kan ta lang tid att uppna,
vissa saker sker nar barnen ar mogna for det. Det ar viktigt att
foraldrar tar hand om sig sjalva och varandra.

— Vara barn tar in mycket information och lagrar for att sen ta fram
nar du minst anar det. GIom inte bort att du inte bara ar foralder.
Jobb, vanner och fritidsintressen ar viktiga for halsan. Och se till att ta
emot hjalp, sager Cecilia.
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Det ar kommunikationen som gor oss till manniskor.
Den gor det maijligt for oss att vara delaktiga i olika
sammanhang. Det sager Malin Antonsson som &r
logoped och forskare pa DART i Goteborg.

DART ar vastra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter for
personer med funktionsnedsattning, en del av Sahlgrenska
universitetssjukhuset. De traffar patienter for att utreda behov och
prova ut hjalpmedel, arrangerar utbildningar och kurser om alternativ
och kompletterande kommunikation (AKK), samt kommunikativa
rattigheter och tillganglighet for barn, ungdomar och vuxna. De
arbetar ocksa med att bedriva forskning om olika former av
kommunikationsstod och samspelsstrategier. DART utgar ifran att
alla vill kommunicera och har ratt att kommunicera, men alla har inte
samma mojligheter.

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 méanniskor, medveten eller
omedveten, ar kommunikation. Vi soker kontakt for att f& narhet,
behov uppfyllda, vara delaktiga, lara oss saker, men ocksa for att
bygga en social kontakt med omgivningen. Barn kan visa att de vill
kommunicera pa manga satt, ofta genom att peka, titta eller hamta
nagot eller nagon.

— Onskan att kommunicera startar redan innan ett barn fods. Nyfodda
kan kommunicera genom att till exempel imitera enkla ansikts- och
handrorelser, sager Malin Antonsson.

| de forsta stegen av kommunikationsutvecklingen ar vi beroende av
att ha en omgivning som tolkar det vi kommunicerar.
Kommunikationen ar partnerberoende. Det lilla barnet reagerar
spontant pa handelser och visar det med kroppen.

| nasta steg borjar barnet utforska omgivningen och forsta att det kan
paverka vad som hander runt omkring. S& smaningom upptéacker
barnet att det kan styra sin omgivning och goéra flera saker samtidigt.
Barnet lar sig att styra omgivningens uppmarksamhet, kan begara,
peka och saga nej. Nar barnet kan mer an 50 symboler eller ord
borjar det kunna kombinera orden till meningar. Ordférradet vaxer
oavsett om det ar talat eller tecknat. Det ar inte ovanligt att barn med
funktionsnedsattning befinner sig pa flera utvecklingssteg samtidigt.
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Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt, pa grund av till
exempel sin funktionsnedsattning, har vuxna en tendens att bli lite
forsiktiga. Det finns en risk att samspelet paverkas negativt om
omgivningen, barnets kommunikationspartners, tar ett steg tillbaka.
— Istallet behover vi 6sa p& med mer kommunikation. Vi behover
jobba aktivt med att bade prata och att lyssna. Ge barnet tid och ha
en positiv forvantan. Forsok att alltid vanta pa respons i minst 20
sekunder. Garna langre, sager Malin Antonsson.

Kommunikation hos barn med CdLS

Hur kommunikationsutvecklingen ser ut paverkas av flera saker som
kognition, syn, horsel, motorik och samspel. Forskningen visar att
AKK har en positiv effekt pa uttrycksférmaga, sprakforstaelse,
uppmarksamhet och autonomi. Svarigheter att uttrycka sig paverkar
ocksa beteende.

— AKK har en positiv effekt genom att minska det utatagerande
beteendet. Barn med CdLS har ofta en battre sprakforstaelse an
uttrycksformaga. Den skillnaden har man markt ar stérre an hos
andra barn, sager Malin Antonsson.

Samspelet kan vara svart nar ett barn har kommunikationssvarigheter
Nar en person pratar mindre och har farre och svartolkade signaler sa
kommunicerar vi mindre med personen.

— Vi blir mer styrande i kommunikationen, till exempel fragar vi
mycket och svarar sjalva. For att stétta barnets utveckling kan vi
tanka pa det, vara goda samtalspartners och erbjuda alternativa
verktyg — AKK, sager Malin Antonsson.

Alternativ och kompletterande kommunikation - AKK

AKK &r en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, som finns for alla som har behov av ett alternativt
satt att uttrycka sig och forsta talat sprak. Manga habiliteringar har
kurser for foraldrar som vill lara sig mer om dessa metoder och hur
man kan arbeta med dem tillsammans med barnen. Férutom
lagteknologiska AKK som bilder, tecken, symboler och
kommunikationsapparater finns det idag 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
géaller kommunikation. Det forvirrar inte barnet, tvartom kommer
barnet sjalvt att vélja de kommunikationsvagar som fungerar bast. Att
presentera flera alternativ innebar att barnets majligheter blir stérre.
Sa blanda garna, sager Malin Antonsson.

For att AKK ska fungera behovs insatser och stod bade fran
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foraldrarna, skola, habilitering och andra berérda. AKK hindrar inte
talutvecklingen, utan stimulerar den.

— Barn ska inte behdva bevisa att de forstar bilder eller hur ett
hjalpmedel fungerar for att fa tillgang till det. Oftast behovs lang tid for
att beharska ett kommunikationssétt. Tank pa att till ett litet barn talar
vi manga timmar varje dag och det dréjer anda omkring ett ar innan
barnet sager sitt forsta ord, sager Malin Antonsson.

Omgivningens betydelse for lyckad kommunikation

Det finns manga olika typer av AKK och for att hitta det satt som
passar galler det att prova sig fram. For att barnet ska forsta vad man
ska anvanda tecken, bildkartor och andra kommunikationshjalpmedel
till — och vad de betyder — behtver omgivningen vara modell. Den
vuxne ska alltsa sjalv anvanda samma kommunikationssatt som
barnet, exempelvis peka pa bilder. Ofta behéver omgivningen alltsa
fundera pa, och eventuellt forandra, sitt eget satt att kommunicera for
att underlatta for barnet. Det ar viktigt att inte leta efter den perfekta
I6sningen utan ibland kan blandade hjalpmedel vara en |6sning for
barnet. Det viktigaste ar att borja nagonstans och det ar aldrig for
sent.

— Att gora nagot litet ger sa mycket stérre effekt an man kan tro. Det
kan réacka med ett eller ett par tecken till exempel som kan vara en
enorm Oppning till kommunikation, sager Malin Antonsson.

En tumregel for omgivningen kan vara att anvéanda sig av en
responsiv kommunikationsstil, 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 det tycker ar intressant eller
roligt. Att vanta lite langre an man forst tror behdvs ar ofta nyckeln for
att fa till en kommunikation. Visa med ansiktsuttryck och kroppssprak
att du ar forvantansfull infor barnets reaktion.

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

— Att vara responsiv och en modell for AKK gor ocksa att du pratar

langsammare vilket ar jattebra. Ha tdlamod, man maste ofta vanta
lange innan man far respons, sager Malin Antonsson.
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Tips pa webbsidor:

vgregion.se/ov/dart — DART:s webbsida. Har finns mer kunskap om
kommunikation och AKK, samt fardigt material t ex samtalskartor.
appstod.mfd.se — en webbsida med information om appar for
kommunikation. Det finns till exempel en sékfunktion fér vilken teknik
som anvands — ios eller android, och vilken funktion man onskar i
appen.)

akktiv.se — kursmaterial och information om foraldrakurser, samt
fardiga samtalskartor for utskrift.

Finns PODD som ett hégteknologiskt
kommunikationshjalpmedel?

— Ja det finns. PODD ar ett AKK déar man anvander
kommunikationsbdcker med en stor vokabular dar barnet kan bladdra
sig vidare for att bygga meningar. Den hdgteknologiska varianten
heter elektronisk-PODD och ar en samtalsapparat med talsyntes.
Elektronisk-PODD kan man fa som hjalpmedel. Vill man testa ett
hogteknologiskt AKK kan man till exempel ladda ner appen Snap
core som gar att testa gratis och som ocksa har en stor vokabular.

Arvid kommunicerar med kroppsspraket

Arvid gar pa en specialskola dar han trivs bra och vissa helger aker
han ivag pa korttids. Nar han var liten och aven idag anvander han
mycket 6gonkontakt och mimik for att kommunicera, som sma barn
gor.

— Arvid forstar mycket av vad vi sager men han har svart att svara.
Han visar istéllet tydligt med kroppsspraket vad han vill. Arvid kastar
saker han inte vill ha och vill han kramas kryper han upp i knat, sager
Charlotte.

Pa skolan arbetar pedagogerna med PODD, som &r avancerade
kommunikationsbocker. Hittills har Arvid inte visat nagot vidare
intresse for att anvanda bockerna.

— Vi skulle onska att de fanns i en digital form, da skulle han nog bl
mer intresserad. Nu har vi forstatt att det finns och det ska skolan fa
veta, sager Per.

Skolan hittar p& mycket aktiviteter med barnen for att utmana pa olika
sétt, men Charlotte och Per tycker att de kunde stalla hogre krav.
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— Vi kan tycka att de inte pushar tillrackligt mycket. | vissa situationer
inte alls. Mitt mal &r att han ska ga och klara sig utan rullstolen och
det gar ganska bra med mig for jag ger mig aldrig, sager Per.

IF och npf-diagnoser

Barn med séllsynta diagnoser ar ofta
underdiagnostiserade vad galler andra diagnoser.
Det sager Petra Bostrom som ar psykolog pa BUP i
Stockholm.

De vanligaste neuropsykiatriska diagnoserna (npf-diagnoser) ar adhd,
add och autism. De kallas for neuropsykiatriska darfor att hjarnan och
nervsystemet bearbetar information pa ett annorlunda satt. Det visar
sig oftast som svarigheter som uppstar i utvecklingen och for barn
med sen utveckling kan liknande symtom senare ge olika diagnoser.

Hos barn med CdLS é&r intellektuell funktionsnedséttning (IF) den
vanligaste tillaggsdiagnosen. Det finns hos éver 90 procent av
individerna (2 procent av hela befolkningen). Aven
autismspektrumtillstand ar vanligt forekommande, hos 43 procent (1—
2 procent i befolkningen).

Ibland finns misstanke om IF tidigt, till exempel d& man ser att den
motoriska utvecklingen ar sen samtidigt som barnet har svart att
komma igang med sprak och lekutveckling. Det kan dock vara svart
att faststalla diagnosen nar barnet ar litet. Barn med IF har en
langsammare inlarningstakt och svarare med abstrakt tankande vilket
paverkar barnets forstaelse for andras intentioner. Personen kan
ocksa ha svarare for att tolka och sortera intryck.

— Att gora en utredning av den teoretiska begavningen ar viktigt sa att
barnen far ratt till en skolgang som de klarar av, men ocksa hjalp med
att senare klara sig i vardagen med arbete, hem och ekonomi, sager
Petra Bostrom.

IF graderas fran lindrig till mycket svar. Diagnosen ger rétt att soka
séarskola och insatser genom LSS och habiliteringen.

— Utvecklingsbedémningen gors ofta om ett par ganger under
uppvaxten, infor skolstart och stadiebyten. Allt for att kunna mota
barnet pa ratt niva, sager Petra Bostrom.

Autism innebar bland annat svarigheter i socialt samspel och
omsesidighet, kommunikation, beteende och intressen. Hos barn
med autism ar det vanligt med repetitiva beteenden och rigiditet
(svarigheter med forandringar och att vara flexibel).
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— Man tror att personer med autism upplever och tolkar sina
sinnesintryck annorlunda. Det kan finnas bade en éverkanslighet och
en underkanslighet. Bade vad galler till exempel mat men ocksa hur
klader kanns mot kroppen. Vinterklader kan vara valdigt besvarligt till
exempel, sager Petra Bostrom.

Vid en autismutredning traffar barnet lakare och psykolog. De
observerar hur barnet agerar i samspel och lek, dgonkontakt och
annan kommunikation ar viktigt. Férséker barnet formedla sig aven
om spraket inte racker till? Under en utredning tar man alltid hansyn
till barnets utvecklingsniva.

Uppmarksamhetsstorningar férekommer ocksa hos barn med CdLS.
Barn som har adhd eller add har svarigheter med att kontrollera och
reglera sin uppméarksamhet och sin aktivitetsniva. Aven impulser,
tankar och kanslor kan vara svara att reglera. Det beror pa en
annorlunda funktion i den del av hjarnan som fattar beslut eller l16ser
problem. Vad géller neuropsykiatriska tillstand sa ar det manga gener
som &r inblandade och darmed finns en stor risk for arftlighet. Flera
av problemen uppstar nar barnen inte klarar av de krav som finns i
omgivningen. Darfor ar det viktigt att miljén runt barnet inte ar for rorig
och att kraven pa snabba véaxlingar sanks.

— Barnet maste fa avsluta vad det haller pa med. Nar man som vuxen
bemdter barn med uppmarksamhetsstorningar ar det viktigt att
behalla sitt lugn. Barn lar sig genom oss vuxna och kanslor smittar,
sager Petra Bostrom.

For att badda for att barnet ska lyckas trots en npf-diagnos behover
omgivningen sétta krav pa ratt niva och ge stod for att underlatta
forstaelse. Positiv forvantan och aterkoppling ar viktigt. Och att ge tid.
— Beloningar fungerar generellt satt mycket battre an bestraffningar.
Det ar jatteviktigt att barn med komplexa funktionsnedsattningar
ocksa far kanna att de lyckas, sager Petra Bostrom.

Fraga till Petra Bostriom

Vid vilken alder brukar man utreda for IF och autism?

— Det beror lite pa hur tydliga svarigheterna ar. Utvecklingsnivan
bedoms ofta infor skolstart, men det gar att gora fran tre ars alder
aven om det inte alltid gar att faststélla diagnos.
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Agrenskas pedagoyiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en stor erfarenhet av barn med olika diagnoser,
daribland Cornelia de Langes syndrom. 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 Cornelia de Langes syndrom har olika kombinationer
av symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder
i sin tur till olika funktionsnedséattningar. Det ar darfor viktigt att alltid
se varje individs behov. Med detta som utgangspunkt har veckans
program for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov forenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifrn vid alla moéten har p& Agrenska,
sager Bodil Mollstedt som arbetar i Agrenskas barnteam.

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

— Barn med den har diagnosen 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 Bodil Mollstedt.

Delaktighet

Ett dvergripande mal fér familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som ar
WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och funktionsnedséttning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och dessas dynamiska samspel. De ar alla lika viktiga for
mojligheterna att genomféra 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.
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Att starka barnens sjalvkansla och sociala samspel ar viktiga
malséattningar under veckan. Det gér man genom att genomgaende
ha en tydlig struktur i aktiviteter och milj6. Mdéjligheterna till delaktighet
Okar om barnet vet vad som ska handa och vilka férvantningar han
eller hon har pa sig.

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska ar att ge
barnen mojlighet att tréffa andra som ar i samma situation. | de
motena kan de kanna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
Programmet pa Agrenska &r ocksé utformat for att bidra till att 6ka
barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen
Manga barn med Cornelia de Langes syndrom mar bra av en lugn
miljo, fasta rutiner och tydlig struktur.

— Vi har bland annat bildscheman 6ver vad vi ska hitta pa under
dagen. Da ser barnen vad vi ska gora och i vilken ordning, sager
Bodil Mollstedt.

Barnen har en samling varje morgon och veckans dagar har alla fatt
en egen farg och en egen doft, som barnen far lukta pa i en
doftflaska. Det underlattar uppfattningen av vilken dag det ar och hur
mycket som &ar kvar av veckan, och stimulerar dessutom den
kognitiva formagan.

— Under samlingen traffar de sma barnen Kalle Kanin som bor i en
lada, och som halsar pa alla barnen och har med sig en rolig aktivitet,
sager Bodil Mollstedt och visar Kalle aven for foraldrarna.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjélvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt kravande. Det gor att
bade grov- och finmotoriska férmagor tranas under lekar och
aktiviteter. Personalen anpassar aktiviteterna efter varje barns
omvardnadsbehov och hélsa, genom att ge tillfalle till vila under
dagen och att individuella hjalpmedel ingar pa ett naturligt satt.

— Under den héar veckan &r det yngsta barnet ett ar och det aldsta gar
i sjuan, saklart skiljer deras behov sig valdigt mycket at, sager Bodil
Mollstedt.

Individuellt anpassade arbetsuppgifter, bildscheman och
tidshjalpmedel hjalper till att skapa tydlighet. Tanken ar att alla
aktiviteter ocksa ska kannas roliga for barnen sa att deras
motivationsniva halls uppe. Personalen ar noga med att vara lyhord
infor barnens trétthetsniva och lagger in extra tid i schemat dar det
behdvs. Det ar bra att tanka pa att inte ta slut pa alla krafter pa vagen
till en aktivitet.
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Alla manniskor har nytta av olika metoder for att komma ihag och
strukturera. De allra flesta vuxna har kalendrar och god kunskap om
vad som forvantas av dem pa jobbet varje dag. Specialpedagogik for
barn med séarskilda behov bygger pa samma principer om tydlighet
och struktur. Barnteamet p& Agrenska har som mél att skapa
forutsattning for delaktighet och forstaelse i aktivitet. Darfor ar
aktiviteterna aterkommande och har en tydlig struktur med enkla
korta instruktioner.

For att stimulera och stodja sprak och kommunikation ar personalen
pé& Agrenska lyhérd, ger barnen tid och invantar bekréftelse. De
anvander tecken, gester, bilder och ett tydligt kroppssprak samt
invantar och uppmarksammar barnets egna uttryck. For att stimulera
socialt samspel har barnen gemensamma lekar och samlingar med
vuxenstod dar barnen far uppleva att de lyckas och far positiv
forstarkning.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

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

Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte gora ett atgardsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv dnskar.

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

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

Ovriga lanktips:

logopedeniskolan.blogspot.se — en blogg om las- och
skrivsvarigheter.

skoldatatek.se/verktyg/appar — tips pa appar att anvanda i skolan.
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mtm.se — Myndigheten for tillg&ngliga medier (talbocker, punktskrift
och lattlast material).

komikapp.se — hjalpmedel for personer med funktionsnedsattning.
varsam.se — hjalpmedel for personer med funktionsnedsattning.
socialanatet.se — sarskolans natverk i Sverige.

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
tréffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omréadet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

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

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte valja bort den utan
maste hitta ett satt att forhalla sig till den, sager Astrid Emker som
arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséttning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna 6verskattar ofta hur mycket de vet om
den.

e Information ar 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 skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis
som barnets fragor och funderingar.

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 Astrid Emker.

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

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon tagit
allt syre fran sin syster under fostertiden. Det hade hon kant skuld
over i manga ar. Och en pojke fragade om hans harda tag pa
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innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer, sager Astrid
Emker.

Intervjuer med syskon visar att de behodver 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 6ver”. Detsamma galler for féraldrarnas uppmarksambhet.

— Ett barn beréattade att hon fatt hogsta betyg i skolan och att
fordldrarna sa 'bravo’ nar de fick veta. Men nar hennes sjuke lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stélldes det till med tartkalas. Aven
om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kéandes det
orattvist, sager Astrid Emker.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjélp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva. | nio-tioarsaldern 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 borjar fundera pa hur de ska forklara for andra.

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt férhallningssatt. Det
kan vara att saga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga 'min brorsas svaga muskler’ eller ’kramp’ istallet for epilepsi.

Aldre syskon tar ofta p& sig ansvar for att féraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor som varfér de
sjalva inte drabbades néar deras syster eller bror gjorde det. En del
k&nner skuld dver 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, ar den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Astrid Emker.

Kunskap, kadnslor och beméastrande
Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kanslor och strategier.

Kunskap ges utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp.
Under familjevistelsen for Cornelia de Lange fick syskonen svar pa
sina fragor av lakaren Josephine Wincent som ocksa forelaste for
foraldrarna.
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— 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 fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Astrid
Emker.

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

— Om vi vuxna sager 'det dar behover 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 &r béttre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Astrid Emker.

Bemastrande handlar om att fa strategier i vardagen, att fa valja sjalv
vilka de vill beratta om sitt syskons syndrom for. Det handlar ocksa
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 Astrid Emker.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen gora en berattelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
Cornelia de Langes syndrom.

— Det ar deras egen bok, som de sjalva valjer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Men var tanke ar att boken ska kunna fungera
som ett underlag for bra samtal ihop med foréldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager
Astrid Emker.

Vad séger syskonen?

| intervjuer berattar 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 ar trakigt att ofta behdva 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 &n att inte beréra amnet alls. Man
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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 kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna goéra istéllet, sager
Astrid Emker.

Syskonen beskriver ocksd manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandig, kénna 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 fa ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Bok och filmtips!

Orjan, den hojdradda 6rnen av Lars Klinting

Flyg Engelbert! av Lena Arro

Pricken av Margaret Rey

Bill och hemliga Bolla, kortfilm av Jan Gissberg och Gunilla
Bergstrom

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
syskonkompetens.se

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 n&r
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av féraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex ar, som &r 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/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/
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Nar Arvid var liten var hans storasyster Caroline mycket pa forskolan.
Familjen bodde i langa perioder pa sjukhus och var tvungna att &gna
mycket tid at att Arvid skulle 6verleva.

— Varfor tycker du mer om Arvid an om mig, frdgade Caroline mig en
gang nar hon var fyra ar. Da gick mitt hjarta i bitar. Idag vet hon att
det inte ar sant och vi har jobbat jattemycket pa att hon inte ska
k&nna sig ensam eller utanfor, sager Charlotte.

Caroline har alltid varit man om sin lillebror men foraldrarna har tillatit
henne att vara arg pa sin honom trots hans funktionsnedsattning.
Omsorgen om bada barnen har ofta lett till att familjen delar upp sig.
— Caroline alskar att simma men det ar for besvarligt att ta med Arvid
sa da aker bara hon och jag, sager Per.

Nu haller Caroline pa att ta korkort for A-traktor och planeringen ar i
full gang for hur hon ska fa med sig Arvid.

— Hennes storsta bekymmer nu ar vart Arvids assistenter ska ta
vagen nar hon och brorsan ar ute pa aventyr, sager Per.
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Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behovs aven kontakt med
logoped. Det sager 6vertandlakare Marianne
Lillehagen och logoped Asa Mogren som arbetar pa
Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhalsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en
hogre livskvalitet for de berérda 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 foraldrarna gor en
tandlakare och en logoped en 6versiktlig undersdkning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som foraldrarna
lamnat, sammanstalls i en databas.

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

Pa grund av situationen med covid-19 under 2020 har Mun-H-Center
inte traffat barnen under familjevistelsen for Cornelia de Lange.

Tand- och munvard for barn och unga med sarskilda behov

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bor anvanda fluortandkram. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjélpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva ganger om dagen. For att underlatta tandborstningen
tipsar Marianne Lillehagen om att st bakom barnet och anvanda den
egna kroppen som stdd.

— Da kommer man at battre och det blir lattare att borsta. Alternativt
kan man lata barnet ligga ner pa en sang.
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Nar nya kindtander kommer ar det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att fa hal. Det finns manga olika typer av hjalpmedel
som kan underlatta munvarden. Tandvardspersonalen hjalper till att
individuellt prova ut lampliga hjalpmedel.

Vid arliga undersokningar pa tandklinik ar det viktigt att tandlakaren
far kannedom om barnets aktuella halsa och medicinering, da det kan
paverka salivens kvalitet och ge muntorrhet med 6kad risk for karies
(hdl i tanderna), som foljd. Kontroll av bettutveckling, kakleder och
kakmuskulatur ar ocksa viktig att utfora, forutom sedvanlig kontroll av
munhygien, tandkott och tander. Ett eller tva aterbesok mellan de
ordinarie bestken rekommenderas for polering och fluorbehandling
av tanderna.

For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns sarskilda
tandkramer utan smak. Det finns ocksa tandkramer som inte
skummar sa mycket. Mun-H-Center och specialistkliniker for
pedodonti erbjuder barn och ungdomar med sarskilda behov ett
anpassat tandvardsomhéandertagande.

Munhéalsa vid Cornelia de Langes syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med Cornelia de Langes syndrom.

e Sma kakar, framfor allt kan underkéken vara liten.

e Sma tander, som kan ha annorlunda form eller sitta
glest/trangt.

¢ Tandanlag kan saknas

e Sent tandframbrott kan férekomma.

e HOgt gomvalv och/eller gomspalt.

e Reflux, kan ge en tkad risk for sar och infektioner i
munslemhinnan, erosionsskador pa tanderna och muntorrhet.

e Gastrostomi — viktigt med munvard dven om barnet inte ater
med munnen. Det finns en 6kad benagenhet att fa tandsten
och formagan till sjalvrengéringen i munnen kan vara nedsatt.

e Svart att medverka till daglig munvard och besok i tandvarden

— Detta ar symtom som kan forekomma men alla géller sjalvklart inte
alla, sager Marianne Lillehagen.
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Att tanka pa for barn med Cornelia de Langes syndrom:

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

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

e Barnen bor fa komma till specialisttandvarden tidigt for
beddmning.

e Viktigt att inte anvanda tandkram med slipmedel om barnet
har problem med reflux.

e Om barnet ar aktuellt for narkos av nagon anledning, se till att
fa en samplanering sa tandvarden kan understka barnet
under narkosen.

e Det kan behdvas hjalpmedel som bitstdd eller
specialtandborste vid den dagliga munhygienen. Tandvarden
ska hjalpa till att prova ut.

Om barnet tycker att det ar jobbigt att besdka tandvarden kan det
vara vardefullt med inskolning till tandvardssituationen.

Munmotorik vid Cornelia de Langes syndrom

| Mun-H-Centers databas framkommer att manga barn med CdLS har
lag muskelspanning i lappar och tunga. Det innebéar ocksa att barnen
har nedsatt rorlighet i tungan och darfor svarigheter att styra
munnens rorelser.

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, ata och kontrollera saliven. Hos barn som har motoriska
svarigheter ar ofta &ven munmotoriken paverkad, sager logoped Asa
Mogren.

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) &r i stort sett aldrig for hog
salivproduktion. Istéllet kan det bero pa forsvagad muskelstyrka i
ansiktsmuskulaturen, eller pa sittstallning och huvudhalining.

De flesta barnen har ocksa problem med tal och kommunikation och
sug- tugg- och svaljsvarigheter. Orsaken till atsvarigheter handlar om
aptit (att vilja/orka ata), fardighet (att kunna ata) och sékerhet (att
kunna ata sakert).

— Det ar viktigt att ha ett multiproffessionellt team for att behandla
atsvarigheter. Men det kan vara bra att veta att problemen med
atsvarigheter brukar bli battre med &ldern, sager Asa Mogren.
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Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug-tugg- och
svaljformaga och munmotorisk formaga hos barnet.

— Det ar viktigt att veta att alla barn har réatt till en ordentlig utredning
av dessa fardigheter. Man ska aldrig néja sig med forklaringen att
svarigheterna ’ingar i sjukdomen’, séager Asa Mogren.

Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och atande, bedoma
hur barnet bast tranar sin kommunikation samt vid behov oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara att
minska saliviackage, forbattra atandet samt vid behov oka eller
minska kanslighet i munnen.

— Det kan i sin tur underlatta fér mojligheterna att ta hand om
tanderna, som ju ska halla hela livet. Det kan bli lattare att borsta
tanderna och att besoka tandvarden, séger Asa Mogren.

Viktigt med ett fungerande atande

Tuggandet ar viktigt for ett skert atande, eftersom det gor att vi
svaljer lagom stora bitar och inte satter i halsen. Viljan att &ta
paverkas av aptit, illamaende, andning, allméantillstand och hur
personen upplever mat och atande. Formagan att ata kraver god
muskelfunktion for att kunna tugga, suga, svalja och dricka.
Logopedens atgarder for ett forbattrat atande kan vara medicinsk,
kompensatorisk eller innebdara traning av sjalva funktionen.

— Sjalva atandet ar det vi ser, men processen engagerar egentligen
manga delar av kroppen, séger Asa Mogren.

Olika hjalpmedel kan underlatta &tande och drickande. Man kan
ocksa anpassa kostens konsistens. Det ar bra att attrana med mat
som smalter i kontakt med saliven, placera maten pa tuggytan.

En del barn med Cornelia de Lange har gastrostomi ("knapp pa
magen”). Det ar viktigt att komma ihag att skéta munhalsan precis
som tidigare aven om barnet inte ater genom munnen, liksom att
stimulera munnen for att motverka 6verkanslighet i munhalan.

Bitovanor, att bita pa exempelvis klader eller hander, ar relativt
vanliga. Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel lindra
smarta i munnen eller handla om sjalvstimulering som upplevs som
positiv for barnet. Det ar darfor viktigt att forsoka ta reda pa orsaken
till bitovanan innan man beslutar om eventuell behandling.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. D& kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlakare, logoped, oralmotoriskt team
eller nutritionsteam.
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Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skriften "Uppleva med munnen”. Den gar
att bestalla via Mun-H-Centers webbplats:

mun-h-center.se

Det tog ett tag for familjen att acceptera och lara sig att leva med
personlig assistans och det tog ett tag att hitta ratt assistansbolag.

— Vi har lart oss att vara krasna nar vi véljer. Jag maste kunna vara
mig sjalv i mitt eget hem. Assistenten blir som en extra familjemedlem
som vi delar vart liv med och vi ar valdigt glada for de assistenter vi
har idag, séager Per.

Succesivt har assistanstimmarna okats pa och nu nar Arvid har fyllt
12 forsvinner den sista delen av foraldraansvaret enligt FK:s regler
och Charlotte och Per hoppas att han ska fa assistans under dygnets
alla timmar. Arvid fortsatter ocksa att utvecklas hela tiden. Han har en
knapp pa magen och far den viktigaste naringen darifran men den
senaste tiden har han blivit battre och battre pa att ata.

— Vara mal just nu ar att Arvid ska ata och ga och det tror vi att han
klarar. Just nu ater han vanlig mosad mat och far bara sondmatning
pa natten, sager Charlotte.

Att vara foralder till ett barn med stora behov har inneburit manga
toppar och dalar for Charlotte och Per och de har lart sig mycket
langs véagen.

— Vi har gjort en jakla resa. Man far se det som ett &ventyr. Vi vet nu
att exakt allt gar att I6sa. | borjan ar det latt att fastna i alla bekymmer.
Det tar lang tid och man maste kampa, men det finns alltid en ljusning
i varje katastrof man rakar ut for och det géller att forsoka ta sikte pa
det, sager Per.

— Man traffar s& mycket fantastiska manniskor. Det ar en stor fordel
med att ha barn med diagnos. Foraldraféreningen har varit en otrolig
drivkraft for oss och att de har barnen har en san underbar humor och
livsgladje. Om man vagar ta till sig det sa blir allting mycket lattare,
sager Charlotte.
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Louise Jeltin ar koordinator och assistanssamordnare
och arbetar pa Agrenska, bland annat med
planeringen av familjevistelser. Hon informerar om
vilket stod som finns att fa for personer med
funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

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

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsakringskassan
bedomer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med foraldrarna. Om familjen har flera barn med funktions-
nedsattning kan foraldrarna som mest fa ett helt omvardnadsbidrag
per barn. Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen
justeras vid varje arsskifte. Nytt &r ocksa att merkostnadsersattning
numera ar en separat ersattning. Forut var merkostnaden en skattefri
del i vardbidraget.

Fran och med den forsta juli 2020 kan foraldrar till barn som nyligen
har varit allvarligt sjuka och som behéver skyddas sa de inte
insjuknar i covid-19 fa en forebyggande tillfallig foraldrapenning om
de behover avsta fran arbete. For att fa erséattningen kravs ett
lakarintyg som styrker att det finns skal att skydda barnet.

— Har &ar det viktigt med bra underlag. Ta hjalp av lakare, kurator och
assistanssamordnare, sager Louise Jeltin.

CSD-samverkan

Centrum for sallsynta diagnoser vid universitetssjukhusen samverkar
med de expertteam som finns for att underlatta for personer med
séllsynta diagnoser och for deras narstaende. P& csdsamverkan.se
kan man se vilka expertteam som samarbetar med CSD pa de olika
universitetssjukhusen.

Halso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som innebar starkt stallning for
patienter, bland annat ratt att valja 6ppenvard i ett annat landsting, till
exempel habilitering eller specialist i annat landsting. Det &r lattare att
fa en ny medicinsk bedémning.
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— Lagen har ocksa tkat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
réatt att fa information om sin vard pa ett satt som de forstar.
Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se.

Samordning — fast vardkontakt

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

Den fasta vardkontakten kan vara en lakare eller annan profession
inom varden, som sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och héalso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar samordning efterfrdgas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behover goras tydlig. Planen upprattas vid
moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras nar
en person upplever att man behéver en samordning mellan olika
instanser.

LSS

Sambhallets stod utgar bland annat fran LSS (Lagen om stéd och
service till vissa funktionshindrade). Det ar en rattighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor.

LSS ger stdd for insatser och sarskild service for personer...

...med intellektuell funktionsnedsattning, autism eller autismliknande
tillstand.

...med betydande eller bestaende begavningsmassigt funktionshinder
eller hjarnskada i vuxen alder féranledd av yttre vald eller kroppslig
sjukdom

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

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

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska ménniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsféring f& mojlighet att
delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
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olika former av stdd. Finns behov har man alltid ratt att sbéka en insats
och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med anstkan.

Exempel painsatser inom LSS/SolL

Korttidsvistelse / stodfamilj

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

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

Avldsarservice i hemmet

Den har insatsen finns for att anhoriga ska fa majlighet till avlastning
och till att utratta arenden utanfor hemmet.

Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
I6sning vid akuta behov. Behovet beddms individuellt.

Ledsagarservice

En ledsagare hjalper till med kontakter i samhallet och kan félja med
pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen galler nar
funktionsnedsattningen inte ar alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begaras per tillfalle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfoér familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stdéd, en medmanniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad mot
exempelvis ledsagare) och behover alltsd inte rapportera om vad hen
gjort till nAgon myndighet.

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksa erbjuda
stod till anhdriga. Med anhériga menas en familjemedlem, (till
exempel syskon, mor— och farféraldrar) eller en god van till ndgon
med fysisk eller psykisk funktionsnedséttning.

Som anhorig kan man fa majlighet 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.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsattning eller sjukdom behover hjalp
att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg samt
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intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansdkan gors till
kommunen. Fran den 1 juli 2018 géller en ny bostadsanpassningslag.
Storsta skillnaden jamfort med tidigare ar att den som har behovet
ska soka sjalv. Man far inget bidrag om behovet kan tillgodoses av
hjalpmedel, exempelvis ingen taklift beviljas om det gar att anvanda
golvlift. En annan nyhet ar att regler vid om- och nybyggnation lattas.
Det blir enklare att fa bistand aven om tillganglighetskraven inte foljts
vid om- och nybyggnad. Detta galler om det inte ar den sékande sjalv
som gjort byggnationen.

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

Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stodinsatser
e Habilitering/kurator.
e LSS-handlaggare.
e Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhdrigstddjare i kommunen.
e Brukarstddcenter.
e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Skollagen 1 kap 4

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

Enligt skollagen ska skolan ta hansyn till elevers olika behov

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

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

e Sarskilt schema 6ver skoldagen

e Extra tydliga instruktioner

e Stod att satta igdng arbetet

e Anpassade laromedel

e NAagon extra utrustning

e Enstaka specialpedagogisk insats

e Sarskilt stod

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

e Minskning/anpassning av elevgrupp
¢ Regelbunden specialpedagogiska insatser
e Anpassad studiegang
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Infér alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det galler till
exempel nar barnet borjar forskola och vid évergangen fran forskola
till skola. Och vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor garna studiebesok
pa skolan om det finns osakerhet om vilken som passar barnet bast.
Ge skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen om
barnets diagnos nar det ar dags for skolstart.

Forbered motet!

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

Ha en dagordning och bestam pa férhand hur lang tid métet ska vara.
For ett protokoll om vem som ska gora vad till ndr. Boka en ny tid for
aterkoppling och uppféljining av atgarderna.

Vart vander vi 0ss?

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

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen. Eller till Skolverket: skolverket.se.

Skolverkets upplysningstjanst: telefonnummer 08 - 527 332 00.

Undantagsbestammelsen

| skollagen finns en undantagsbestammelse i 10 kap 21 § (tidigare
kallad Pysparagrafen). Den ger elever med funktionsnedsattning ratt
att undanta vissa delar i kunskapskraven och @nda fa godkant betyg.
Formuleringen lyder: "Om det finns sarskilda skal far det vid
betygssattningen bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav som
eleven ska ha uppnatt. Med sarskilda skal avses funktionsnedséattning
eller andra liknande personliga forhallanden som inte ar av tillfallig
natur och som utgor ett direkt hinder for att eleven ska kunna na ett
visst kunskapskrav.”

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla funktion och
formaga. De kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller forméaga att klara det dagliga livet. Det
géaller dock inte produkter som ar vanliga i hemmet, som exempelvis
datorer.

Hjalpmedel ar oftast landstingens ansvar och kraver halso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte 6verklagas.
Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.
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Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa habiliteringen
kan man f& hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att séka
pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
soka efter majliga fonder. Vissa foretag hjéalper ocksa till att hitta ratt
fonder for en mindre summa.

Tips pa brawebbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se - Forsakringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

1177.se — Sjukvardsupplysningen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa natet

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
csdsamverkan.se — Centrum for sallsynta diagnoser i samverkan
bostadscenter.se — Bostadscenter

boverket.se — Boverket

mun-h-center.se — Mun-H-Center

ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situation.
assistanskoll.se — Assistanskoll

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

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se - Nationellt kompetenscentrum for anhériga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas

FOr att omfattas av insatsen personlig assistans kravs
att man har omfattande och varaktiga
funktionsnedsattningar och tillhér en av LSS
personkretsar. Det beréttar Louise Jeltin som ar
assistanssamordnare pa Agrenska Assistans.

Vidare maste man ha vad Forsakringskassan eller kommunen
bedomer som grundlaggande behov alltsa behov av hjalp med att
ata, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien. Sedan
1 juli 2020 raknas aven sondmatning och andning som ett
grundlaggande behov och kan ge rétt till assistans. Behoven maste
vara av praktisk karaktar — att behdva hjalp med aktivering eller
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paminnelser raknas inte som grundlaggande behov men kan beviljas
som Andra personliga behov.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
kravs att det behdvs en tredje person for att kommunikation ska vara
majlig. Den tredje personen behdver ha ingdende kunskaper om
individen, funktionsnedsattningen och séttet att kommunicera.

Tillsyn réaknas som ett grundlaggande behov bara om personen har
psykisk funktionsnedsattning eller att det kravs ingaende kunskaper
pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller utbrott till
exempel.

Om man har tillr&ckligt med grundlaggande behov for att omfattas av
insatsen bedéms ocksa Andra personliga behov vilket kan handla om
att traffa vanner, gora fritidsaktiviteter, kunna arbeta eller att vara
foralder. Men det handlar ocksa om ytterligare behov kring maltider,
hygien med mera som inte beddémts som grundlaggande. Vidare kan
man fa ratt till dubbelassistans, vid till exempel resor eller dar behov
finns att tva personer utfor kvalificerat assistansarbete.

Om de grundlaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoks assistansersattning fran Forsakringskassan.

Om grundlaggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka
personlig assistans hos kommunen. Nar man ska ansdka om
personlig assistans behovs ett lakarintyg. Det finns mojlighet till
radgivning fran brukarorganisationer och manga assistansbolag infor
ansokan.

Det ar viktigt att anmala andrade forhallanden till Forsakringskassan.
Sarskilt viktigt ar det att kanna till att sjukvardande insatser kan
paverka ratten till assistansersattning. Andra typer av andrade
fornallanden kan vara flytt till gruppbostad, hjalpmedel och andra
typer av stod.

— Anmal forandringen till Forsakringskassan sa snart som mojligt men
senast 14 dagar efter att du fick reda pa férandringen, sager Louise
Jeltin.

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

— Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till foréldraansvaret
tills barnet ar fem ar och faller helt utanfor foraldraansvaret vid tolv
ars alder, sager Louise Jeltin.
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Alla har ratt att sjalv valja sina personliga assistenter, oavsett alder.
Det finns flera skal till att anhoriga (foraldrar, syskon, mor och
farforaldrar) kan bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik mojlighet att
vara nara sin familiemedlem. Valjer man som anhdrig att vara
assistent ar det viktigt att vara professionell och ga in i assistentrollen.
— Mitt tips ar att lagga 6ver s& mycket ni bara kan pa er
assistanssamordnare. Det &r ofta valdigt energikravande att bade
soOka assistans och leta assistenter, sager Louise Jeltin.

Assistans i skola/daglig verksamhet/korttidsvistelse

| vissa fall finns skal till att personen har en personlig assistent aven i
verksamheter som normalt har fullt omvardnads och tillsynsansvar
som till exempel skola, fritids eller daglig verksamhet. Det géller till
exempel

e | situationer dar personens funktionsnedsattning skapar
sarskilda svarigheter att kommunicera med andra an den
personliga assistenten

e nar det med hansyn till personens halsotillstand ar viktigt att
den personliga assistenten finns till hands

e | situationer dar funktionsnedsattningen goér det sarskilt
angelaget att personen har ett starkt begransat antal personer
knutna till sig

e om funktionsnedséattningen ar sadan att personen behover
tillgang till ndgon som har ingdende kunskap om honom eller
henne och hélsotillstandet.

Det finns ingen rattshjalp for de som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS—-mal i domstol. Men det kan finnas jurister pa
assistansbolagen att hamta kunskap och stéd hos.

Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjalp:

LaSSe Brukarstodcenter (Vastra Goétalandsregionen), 031-841850
BOSSE - Rad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm), 08-54488660
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Foraldraféreningen Cornelia de Lange startade 1997 och har idag
40-50 medlemmar. Den har tidvis varit vilande eftersom det inte finns
sa manga medlemsfamiljer.

— Men for fem ar sedan skedde en generationsvaxling. Nu hoppas vi
att foreningen kan f& nya medlemmar och ny kraft, sager Cecilia
Schrewelius, foreningens ordférande.

Cornelia de Lange-séallskapet arrangerar traffar for sina
medlemsfamiljer varje ar. Syftet ar att familjerna ska umgas, utbyta
erfarenheter, koppla av och lara sig mer om syndromet genom
forelasningar. Tanken &r ocksa att syskonen till barnen med CdLS
ska fa traffa andra barn som &r i samma situation som de.

Foreningen har annu ingen webbplats men for att bli medlem eller fa
mer information gar det bra att kontakta Cecilia Schrewelius,
cecilia.schrewelius@bredband.net.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 20 ar sedan av en
grupp foraldrar till barn med olika typer av syndrom. Det &r en
paraplyorganisation dar en mangd olika diagnosféreningar finns
representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva politiska fragor som rér
personer med funktionsnedsattning, att paverka och patala att
séllsynta diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.
Forbundet trycker pa att personer med sallsynta diagnoser har rétt till
samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nar det
galler vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att
andra inte kanner till s& mycket om deras diagnos.

De 15 000 medlemmarna representerar ett 60-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt ar
att alla sjukdomar eller syndrom ér livslanga, obotliga och nastan
alltid har genetiska orsaker.

— Det ér séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig, sager Elisabeth Wallenius, tidigare
ordférande i Riksforbundet for séllsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet for sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra diagnostexter till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand och
sprida information om dessa.

Informationen ar till for personer som arbetar inom vard, omsorg,
skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som lever med ett
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 &n 300
sallsynta halsotillstand. Nya diagnostexter tillkommer varje ar, och
befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

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

Socialstyrelsen kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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Gornelia de Langes
syndrom

En sammanfattning av dokumentation nr 614

Det fods ungefar ett barn per ar som far
diagnosen Cornelia de Langes syndrom i Sverige,
men forekomsten ar oséker. Barn med syndromet

har ofta medfédda missbildningar pa hander och
fotter, intellektuell funktionsnedsattning och ett
karaktaristiskt utseende. Typiska drag innefattar
bland annat tillvaxthamning, 6kad beharing, tydligt
tecknade 6gonbryn och nedatgaende mungipor.
Manga av barnen har en mag- och
tarmproblematik.

Syndromet beror pa en mutation i flera olika
gener. | de allra flesta fall handlar det om en
nymutation. De behandlande insatserna inriktas
pa att lindra symtomen och kompensera for
funktionsnedséttningarna.

| dokumentationen kan du bland annat lasa om
medicinska och neuropsykiatriska aspekter,
kommunikation och motorik, samt fa en inblick i
hur det &r att ha ett barn med Cornelia de Langes
syndrom.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
A G R E N S KA © Agrenska 2020 | agrenska.se
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