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Dravets 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 familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet Dravets
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 Maja Larsson, 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. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Medicinsk information om Dravets syndrom

— Genmutationen som orsakar Dravets syndrom finns i
varje cell i hela kroppen. For de flesta innebéar det
bade epilepsi och en rad andra utmaningar.

Det sager Tove Hallbook, verksamhetsoverlakare vid
Barnneurologen, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Géteborg.

Dravets syndrom kallades forr Severe myoclonic epilepsy in infancy,
forkortat SMEI. 1978 beskrevs det for forsta gangen av den franska
barnneurologen Charlotte Dravet. 2001 fick tillstandet sitt nuvarande
namn.

Dravets syndrom - epilepsi

Dravets syndrom &r en genetisk sjukdom med epilepsi som sitt
framsta symtom. Den orsakas av en mutation pa en gen som heter
SCNI1A.

Epilepsi i sig ar ett relativt vanligt tillstdnd — varje ar far 1 500 barn
diagnosen. Dravets syndrom réknas vanligen som en svarbehandlad
epilepsi, och i Sverige kanner man till ett 50-tal personer med
syndromet. Man raknar med att 1 av 20 000 till 1 av 40 000 fodda
barn har det.

Barn med Dravets syndrom har ofta en helt normal utveckling fram
tills de forsta symtomen kommer, vilket brukar ske redan under det
forsta levnadsaret. DA far barnet langdragna nattliga epileptiska
anfall, forst i samband med feber och senare aven dagtid och nar de
inte har feber. Anfallen kan se ut pa olika satt och forandras over tid.
Forutom status epilepticus (langdraget anfall eller flera anfall i f6ljd
utan aterhamtning emellan) kan barnen ocksa ha myoklonier
(muskelryckningar) och absenser (franvaro). Det ar vanligt med
ensidiga eller sidoskiftande kloniska anfall, det vill séga att kroppen
spanner sig.

Vid undersokning av barn som har Dravets syndrom &r bade EEG
och MR-bilder helt normala. Det hédnder att Dravets syndrom misstas
for feberkramper, som ar vanliga hos sma barn. Men det ar faktiskt
typiskt for Dravets syndrom att anfallen triggas av olika sinnesintryck,
som varme och ljusférandringar.

— Det kan récka med att kroppen blir varm av att man springer, busar
eller &r i ett rum med manga manniskor. Andra provoceras av vissa
monster, pa tyger till exempel, sager Tove Hallbook.
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Dravets syndrom - ytterligare funktionsnedséattningar

Manga barn med Dravets syndrom har funktionsnedsattningar av
olika slag. 41 procent har en kognitiv paverkan. Barnen kan vara
hyperaktiva, ha svart med uppmarksamhet och kommunikation samt
en forsamrad motorik, exempelvis i koordinationen mellan 6gonen
och handerna. Balanssvarigheter ar ocksa vanligt.

— Méanga av barnen gar lite bredbent. Flera har viso-spatiala problem,
alltsa svart att uppfatta och orientera sig i omgivningen, sager Tove
Hallbook.

Ingenting av detta beror pa epilepsin, utan pa genmutationen som
finns i varenda cell i hela kroppen.

— Att beskriva och formulera det unika barnets férutsattningar ar
viktigt och kan vara en stor hjalp for narstdende, skola och omgivning
som alla vill gora livet lattare for barnet, sdger Tove Hallbook.

| kriterierna for Dravets syndrom finns ocksa beskrivet att barnen
stannar upp i sin utveckling. Gapet mot en normal utveckling 6kar och
omgivningen kan fa intrycket att barnet tappar fardigheter. Hur och
nar detta sker varierar mycket mellan olika individer med syndromet.
Inte heller detta beror framst pa de epileptiska anfallen, utan pa
genmutationen.

Med dagens genetiska analyser ar det latt att s&ga att ett barn har en
viss mutation, men nastan omajligt att séaga hur paverkat barnet blir
av det.

— | framtiden blir det kanske mdjligt att gora funktionella studier av
mutationerna. Den utvecklingen gar framat, sager Tove Hallbook.
Séakert ar daremot att aldern for anfallsstart har betydelse.

— Det kan spela stor roll om forsta epilepsianfallen kommer vid 3
manaders alder, eller 12. Ju tidigare, desto svarare, ar den samlade
erfarenheten, sager Tove Hallbook.

Just nu pagar svensk forskning som ska ta reda pa hur livssituationen
ser ut for familjer till barn med Dravets syndrom.

— Trots att syndromet funnits beskrivet lange vet man ganska lite om
hur det paverkar barnen och deras familjer och vilka utmaningar de
har, sdger Tove Hallbdok.

Vad ar epilepsi?

Epilepsi brukar definieras som en varaktig bendgenhet att fa
upprepade epilepsianfall. Ett anfall i sin tur ar ett utbrott av
okontrollerad elektrisk aktivitet i hjarnan.

— Man kan forenklat saga att nervcellerna pratar fér mycket med
varandra, sager Tove Hallbook.

En del anfall startar i ett avgransat omrade (fokala anfall), andra
startar mer generaliserat eller i flera delar av hjarnan samtidigt

© Agrenska 2020, nr 617 6



Dravets syndrom

(generaliserade anfall). Det finns en rad epileptiska syndrom, dar
Dravets syndrom &r ett. Att beskriva hur anfallen ser ut och
darigenom bestdmma anfallstypen &r viktigt nar diagnosen stélls.

Generaliserade anfall ar de stdérsta och potentiellt farligaste. Barnet
kan helt eller delvis forlora medvetandet, bli spand i kroppen och det
kan rycka i armar och ben. Ett sddant anfall kallas tonisk-kloniskt.
Andra typer av anfall kallas absenser. D& ar barnet franvarande och
stirrar framfor sig, eller nickar kanske till med huvudet.

En tredje typ av anfall, myoklona anfall, gor att det rycker till kortvarigt
och oregelbundet i barnets armar, ben eller huvud. Barnet &r
vanligtvis vid medvetande under ett myoklont anfall.

Om ett epilepsianfall inte bryts av sig sjalvt, och inte kan brytas med
akutmedicin, finns en risk att barnet far ett status epilepticus. Hos
personer med Dravets syndrom kan status epilepticus se olika ut fran
person till person och fran gang till gang; barnet kan ha konvulsioner
eller vara ororlig och okontaktbar.

Vad orsakar epilepsi?

Epilepsi kan bland annat orsakas av karlmisshildningar,
amnesomsattningssjukdomar, hjarnmisshildningar, tumérer eller arr i
hjarnan. Det finns ocksa en grupp epilepsier som har genetiska
orsaker — som Dravets syndrom.

— P& 90-talet kande man till ett litet fatal genetiska defekter som
orsakar bland annat epilepsi. | dag kanner vi till mycket fler &n sa,
men fortfarande &r vi langt ifran att ha hittat alla. | en framtid kanske
det kommer att racka med ett blodprov och en genanalys for att forsta
hur man kan behandla genetisk epilepsi, sager Tove Hallb6ok.

Nar epilepsin ar svar att behandla

Definitionen av svarbehandlad epilepsi &r en avsaknad av
anfallskontroll trots tva olika mediciner i adekvata doser och
kombinationer. Dravets syndrom raknas vanligtvis som en
svarbehandlad epilepsi. Det innebér att om man provat tva-tre
mediciner i adekvata doser och kombinationer utan att uppna
anfallsfrinet, & chansen att med annu en medicin uppna anfallsfrihet
bara nagra fa procent.

Att epilepsin ar svarbehandlad innebér att anfallsfrihet inte alltid ska
vara malet for behandlingsinsatserna — barnet kanske mar battre av
att man forsoker uppna en god livskvalitet genom att pa andra satt
forbattra anfallssituationen, exempelvis jobba for kortare och/eller
farre anfall.

— Det ar en stor angest aven for oss neurologer att inte kunna gora
barnen anfallsfria. Men i en del fall maste malet vara good enough,
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och att det finns andra bitar att jobba med som gor livet s& enkelt som
mojligt for familjen, s&ger Tove Hallbdok.

Riktlinjer for varden

Det finns internationella riktlinjer for varden av barn med epilepsi. De
inneb&r bland annat att barnen alltid ska remitteras till barnlakare som
som har kunskap och erfarenhet av epilepsi. Sma barn med
svarbehandlad epilepsi ska behandlas av barnneurolog.

Epilepsibehandling

Epilepsibehandling handlar bland annat om information och kunskap
och om stdd och behandling mot psykosociala féljder av epilepsin.
Behandlingen handlar ocksa om att identifiera och minska
anfallsutldsande faktorer, beddoma vilka lakemedel som har béast
effekt, liksom vilka andra behandlingsmetoder som kan komma
ifraga.

— Mediciner &r inte allt. Men ofta gar det att medicinera sa att barnet
blir av med de storsta anfallen, och kanske ocksa minska antalet
anfall, sager Tove Hallb6ok.

Barn som har Dravets syndrom har en 6kad risk att do i SUDEP —
Sudden unexpected death in epilepsy. Det galler 4-8 procent av
barnen.

— Risken ar kopplad till de stora, tonisk-kloniska anfallen. Just darfor
ar det viktigt att forsbka behandla bort dem, sager Tove Hallbook.

Lakemedel

Barn med Dravets syndrom rekommenderas ofta
kombinationsbehandling, i perioder med fler an tva mediciner. Ofta
kombinerar man da lakemedel som innehaller de verksamma
substanserna stripentol, valproat och clobazam. Det kan fungera bra i
vissa perioder, men i andra kan kombinationen ge svara biverkningar
med tappad aptit och illamaende.

— Det &r viktigt att radgéra med lakaren. En del kan beh6va ga upp i
dos eller lagga till ytterligare en medicin under en valdigt kort period,
under en pagaende infektion till exempel. Av erfarenhet vet jag att
anfallen kan vara svarkuperade, sager Tove Hallb6ok.

En av de vanligaste medicinerna fér barn med Dravets syndrom &r
Diacomit, som innehaller stiripentol. Det finns studier som visar att 50
procent fick farre anfall med den medicinen. Den ska inte tas i
kombination med syra, som kolsyra, mjélksyra eller fruktsyra.

En annan del i lakemedelsbehandlingen ar akutmedicin. De ar i regel

bensodiazepimer vars uppgift ar att dampa nervcellerna. Akutmedicin
kan ges rektalt, i kinden, muskulart eller som nasspray.
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— Nar det galler akutmedicin ar individuella l6sningar viktiga. Ofta
rekommenderar man att den ska ges efter tre minuter, men ni k&nner
era barn och deras anfall bast, sdger Tove Hallbook.

Biverkningar

Biverkningarna av epilepsimedicinerna ar ofta dosberoende och kan
handla om yrsel, trotthet, ataxi (skakighet), dubbelseende, dimsyn,
huvudvark och humérférandringar. Aven vissa kombinationer av
lakemedel kan orsaka biverkningar. Det galler aven naturlakemedel.

Nya lakemedel

Cannabinoider (cannabis-lakemedel) har en k&nd antiepileptisk
effekt. Det finns manga verksamma substanser, men effekten av dem
ar till stora delar ok&nd. Idag finns ett par randomiserade och
kontrollerade multicenterstudier i Europa pa vuxna och barn med
Dravets syndrom och Lennox Gastauts syndrom, dar cannabidiol
framst har visat effekt pa generaliserade tonisk-kloniska anfall och sa
kallade drop-attacker.

Tove Hallbook anser att det behévs mer forskning avseende
mekanismer och kort- och langsiktig sakerhet nar det galler
cannabinoider.

— Effekten ar pavisbar men inte revolutionerande eller generellt battre
an de lakemedel som redan finns, sager Tove Hallb6ok.

Cannabidiol har redan godkéants av Lakemedelsverket, som ett tillagg
till de mediciner som redan finns. Daremot ingar det &nnu inte i
hogkostnadsskyddet eftersom lakemedlet inte har blivit prissatt.

Ett lakemedel som snart kommer ut pa marknaden &r Fenfluramine.
Det ar ett amfetaminliknande, centralstimulerande lakemedel som i
studier visat sig minska de stora, konvulsiva avfallen fran 20 till 4 i
manaden, jamfort med 27 till 22 vid placebo. For barn med
problematik inom autismspektrat kan medicinen vara dubbelverkande
eftersom den kan 6ka fokus och koncentration.

Kostbehandling

En diet med ketogen kost bestar av ett mycket hogt intag av fett,
dagligt behov av protein och mycket lagt intag av kolhydrater. Exakta
menyer beréknas av en dietist, och effekten &r beroende av att dieten
efterlevs strikt. Syftet ar att stimulera kroppen att producera ketoner,
som ar en alternativ energikalla till kolhydrater (glukos). Studier som
gjordes 1998 visade att av 150 patienter fick halften en halvering av
anfallen med ketogen kost. 15 procent blev anfallsfria. For vissa typer
av epilepsi ar metoden den enda med effekt och blir en livslang
behandling. Kostbehandlingen ordineras av lékare och skéts och féljs
upp noggrant av ett ketogen kost-team bestaende av lakare, dietist
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och sjukskoterska. Kosten kan ge negativa sidoeffekter som
illamaende, forstoppning och férsurning i kroppen.

En del familjer vill garna prova alternativa behandlingar med
exempelvis omega-3 eller gurkmeja.

— Har ar vetenskapen inte ikapp manniskors vilja. Som lakare kan
man forsoka vara tillmétesgaende och 6ppen for forslag. Det finns ett
europeiskt natverk dar vi barnneurologer kan fraga varandra om
sadana har saker, sager Tove Hallbook.

Vagusnervstimulering

Vagusnervstimulering, VNS, ar en mdjlig metod vid anfall som
lakemedel inte formar att minska. VNS ar en pulsstimulator liknande
en pacemaker, som opereras in under huden vid nyckelbenet.
Darifran fasts elektroder till vagusnerven pa halsen. Vagusnerven
skickar signaler vidare till hjarnan for att férhindra retbarheten vid
anfall. En VNS tar inte bort anfallen helt, men fyrtio procent av
anvandarna kan fa en halvering av sina anfall. Djupsémnen kan
forbattras vilket kan ha en stor positiv paverkan pa livskvalitén.

Identifiera och minska anfallsutlésande faktorer

Att veta vad barnet provoceras av, och minska riskerna for att
utséattas for sadana situationer, ar viktigt. Det kan till exempel handla
om att anvanda kylvast varma dagar eller anvanda polaroidglaségon
som skyddar 6gonen mot reflektioner.

Aggressiv feber- och infektionsbehandling

En infektion i manaden inte ar ovanligt hos sma barn. Om man har
epilepsi som triggas av feber ar det viktigt att behandla infektioner
och feber aggressivt.

— Jag vet att manga av er har tuffa samtal med Forsakringskassan
om att fa vabba i forebyggande syfte nar det gar influensa pa skolan.
Vi behover alla bli battre pa att beratta for samhallet hur det ar att
leva med infektionskansliga barn, sédger Tove Hallbdok.

Port-a-cath

En port-a-cath &ar en ingang i huden till en central ven dar man snabbt
kan ge lakemedel genom en inopererad kateter. Fordelen &r att man
inte behover leta efter blodkarl. Om man har en sadan ar det viktigt
att gora upp en plan tillsammans med lakaren for hur den ska
anvandas, och dela den planen med personer som kan behéva
anvanda port-a-cathen.

Psykologisk behandling

Som ett komplement till annan behandling rekommenderar Tove
Hallb6ok psykologisk behandling.
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— Epilepsianfall &r beroende av hur man mar och av situationen runt
omkring. Detta kan vara annu tuffare for ett barn med
kommunikationssvarigheter som inte alltid kan forklara vad som é&r fel.
Forstoppning, nedstamdhet, stamningen i familjen — allt paverkar den
som har epilepsi, mer &n man kan tro.

Fragor till Tove Hallbddk

Vart barn fick sitt forsta epilepsianfall nar han var 5,5 manader.
Hade han haft en lindrigare variant om det hade kommit senare?
— Det ar en bra fraga, och jag forstar att du undrar. | dag vet vi att det
ar stor risk for Dravets syndrom om man far feberutlosta epilepsianfall
i sa ung alder. Men det ar inget ni hade kunnat andra pa — det ar
mutationen som bestammer nar epilepsin drar igang.

Kan kraftfulla anfall paverka hjarnan?

— Utvecklingen paverkas av bade mutationen och epilepsin. Har man
manga utdragna status epilepticus under en period paverkar det
hjarnan. Ett barn utan Dravets syndrom hade kunnat hamta igen det
senare, men har man Dravets syndrom &r det inte latt, eftersom man
har andra svarigheter ocksa. Allra tuffast &ar det for barn som haft
manga status epilepticus innan tva ars alder.

Brukar triggers och anfall férandras eller vara samma 6ver tid?
— Med aldern brukar det bli farre stora generaliserade tonisk-kloniska
anfall. Myoklonier och absenser finns ofta inte fran bérjan men blir
vanligtvis fler, medan status epilepticus i samband med feber brukar
bli farre. Epilepsin kan ofta stabiliseras eller atminstone bli lattare att
hantera ju aldre barnet blir, men det galler de flesta — inte alla. Vad
som provocerar anfallen brukar ocksa andras oOver tid.

Var son har statt pa tuff lakemedelsbehandling sedan han var
fem manader. Kan det paverka hans tal och 6vriga utveckling?
— Det finns inga dokumenterade bestaende men av lakemedlen som
anvands i dag. Men vi vet att utvecklingen paverkas av manga och
langa epilepsianfall i en period dar man normalt skulle ha utvecklats
jattemycket. Jag tycker inte du ska oroa dig for medicinerna. Manga
och langa epilepsianfall & mycket farligare an lakemedlen.

Ar Valproat farligt for flickor?

—Ja, om man blir gravid finns det en risk att fostret far nedsatt
kognitiv niva och missbildningar. Om man inte planerar att bli gravid
ar det ingen fara. Manga flickor med svara sjukdomar
rekommenderas preventivmedel som gor att de inte far mens. De
slipper blédningar och de slipper bli gravida.
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Olle har Dravets syndrom

Olle &r sju &r och har Dravets syndrom. Han kom till Agrenskas
familjevistelse tillsammans med sin mamma Anna, sin pappa Per,
och sina storasystrar Sara och Dora, fjorton och tio ar.

Som bebis var Olle som alla andra bebisar. Ingenting tydde pa att
han var sjuk. Men nagot hande nar han var tre manader och fick den
forsta dosen i det allmanna vaccinationsprogrammet.

— Det ar vanligt att barn far feber i samband med vaccin, det kande vi
till. Men pa natten efterat fick Olle inte bara feber, utan lag och
krampade i langt 6ver en timme, berattar mamma Anna.

Lakarna pa akuten sa att det var vanlig feberkramp, men foraldrarna
anade orad.

— Det kéndes bara inte normalt. En feberkramp haller val inte pa sa
lange, tankte jag. Samtidigt: en kramp &r ingen kramp, brukar man
sdga aven nar det galler epilepsi. Sa vi gick vidare och tankte inte
mer pa det, sager Anna.

Men tvd manader senare var det dags for nasta vaccin. Samma sak
hande igen. Olle fick ett langdraget anfall med ryckningar i kroppen —
bara pa en sida i taget, och under anfallets gang vaxlade
ryckningarna sida.

— Da akte vi till akuten. Och vi hade tur, for lakaren pa akuten ringde
till en kollega som kande igen symtomen och visste vilka utredningar
som behdvdes for att utreda om det var Dravets eller ej, sager Anna.

Lakaren skrev snabbt ut epilepsimediciner. Darefter bérjade Olles
epilepsi utredas. Bade Olle och foraldrarna fick lamna blodprov for
genetisk undersokning. Olle fick ga igenom
magnetkameraundersdkning och EEG. Inget av dem visade
nagonting ovanligt, vilket ar typiskt for syndromet. Genanalyserna
gick snabbt: vid sju manaders alder fick Olle sin diagnos.

Att aven foraldrarna fick lamna blodprov berodde pa att man ville se
om de bar pa mutationen.

— Men det gjorde vi inte, och det var inte sa forvanande. Nymutation
ar det absolut vanligaste, sager Per.
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— Dravets syndrom &r en genetiskt orsakad diagnos,
som stélls utifrAn den kliniska bilden, alltsa vilka
symtom en person har. Den genetiska orsaken till
syndromet kan se lite olika ut hos olika individer. Det
sager Lovisa Lovmar som ar 6verlékare vid Klinisk
genetik pa Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Metoderna for genetisk analys har forbattrats enormt pa senare ar.
For 40 ar sedan kunde var arvsmassa bara analyseras pa en valdigt
oversiktlig niva, medan man idag kan kartlagga hela det manskliga
genomet, alltsd alla vara gener. Varje individ har fatt halften av
arvsmassan fran sin mamma och halften fran sin pappa. Anlagen,
alltsa generna, finns i cellkarnan i kroppens celler. Det finns cirka 20
000 gener pa de hoptvinnade DNA-spiraler som formar 46
kromosomer (23 kromosompar). | varje cell finns samma uppséttning
gener, men olika gener ar aktiva i olika celler och under olika perioder
i cellens och individens liv.

Alla méanniskor har variationer i sina gener, men bara en del av dem
ger upphov till symtom och sjukdom. Nar man talar om mutationer
menar man vanligen de férandringar som leder till sjukdomstillstand.
Eftersom generna utgér mallar for olika proteiner i kroppen kan
mutationer medfora konsekvenser nar proteinerna ska bildas eller for
deras funktion. Det kan beskrivas som att det blir "fel i koden” for just
det proteinet.

Genetiska forandringar kan paverka gener och kromosomer pa olika
satt.

— Den vanligaste mutationen vid Dravets syndrom ar en
punktmutation, alltsa att en nukleotid, en 'bokstav i mallen’, blivit fel.
Det kan ocksa vara sa att en del av en gen, eller hela genen, ar borta,
sager Lovisa Lovmar.

Genetik vid Dravets syndrom

Fyra av fem personer med syndromet har en férandring i en gen pa
den langa armen av kromosom tva (2g24.1). Genen heter SCN1A
och kodar for subenhet 1A i en spanningsreglerad natriumkanal i det
centrala nervsystemet. Natriumkanalerna finns framfor allt i hjarnan
och behdovs for att nervcellerna ska kunna styra vilka
signalsubstanser som ska skickas ut for att kommunicera med andra
nervceller.
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Dravets syndrom medfor en stérning som gor att nervcellen ar extra
kanslig, vilket kan leda till epileptiska anfall. Mutationer i SCN1A-
genen forekommer ocksa vid andra sjukdomar med epilepsi. Det ar
ocksa sa att barn med Dravets syndrom kan ha mutationer i andra
gener an SCN1A.

— Just nu definierar vi alltsd Dravets syndrom utifran den kliniska
bilden, som kan ha olika genetiska orsaker hos olika personer, séger
Lovisa Lovmar.

Forekomst och arftlighet

Dravets syndrom férekommer hos tre till sex barn per 100 000 fodda i
Europa. Troligtvis &r det nagot vanligare an s3, eftersom syndromet
kan vara underdiagnostiserat. Att kunna peka pa den genetiska
orsaken ger stdd for diagnosen, men man hittar inte den genetiska
orsaken hos alla som fatt diagnosen.

Nedarvningsmonstret for Dravets syndrom ar autosomalt dominant.
Det innebar att om den ena féraldern har sjukdomen, det vill saga en
gen utan och en gen med en mutation, ar det 50 procent sannolikhet
att den muterade genen nedarvs till ett barn. | genomsnitt arver alltsa
halften av barnen sjukdomen. Barn som inte fatt den muterade genen
far inte sjukdomen och for den inte heller vidare. | familjer dar flera
personer har Dravets syndrom kan svarigheten variera mellan olika
individer. Fyra av fem personer med Dravets syndrom har fatt
syndromet genom en nymutation. Foraldrar till ett barn med en
nymutation har &nda en nagot forhojd sannolikhet att pa nytt fa ett
barn med sjukdomen. Detta beror pa att nagon av foraldrarna kan ha
mutationen i vissa av sina celler och da kanske ocksa i sina
konsceller. Detta syns oftast inte vid blodprov.

Det gar alltid bra att vanda sig till Klinisk genetik vid det
universitetssjukhus man tillhor, eller be sitt barns behandlande lakare
om remiss dit for att fa information om de genetiska aspekterna av
sjukdomen. Pa Klinisk genetik kan familjen ocksa fa information kring
fosterdiagnostik och preimplantatorisk genetisk testning, PGT.

Jag har hort om studier som undersoker om man kan aterstalla
funktionen pa den specifika genen. Hur nara verkligheten ar det?
— Vi ser ett snabbt 6kande antal studier inom manga omraden dar
man genom att komma at cellfunktionen hoppas kunna minska
konsekvenserna av mutationen och darmed symtomen av
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sjukdomen. Exakt hur langt forskningen har kommit kring just Dravets
syndrom kan jag tyvarr inte svara pa.

Jag har en gravid van i USA och hennes foster screenades for
hundratals sjukdomar. Varfor gors inte detta i Sverige?

— | Sverige screenar vi inte for genetiska sjukdomar om det inte finns
stark misstanke om att fostret kan bara pa en sadan. Det finns
undantag — till exempel erbjuds de flesta screening for vissa vanliga
kromosomavvikelser. Dels anses det problematiskt ur ett etiskt
perspektiv. Det kan ocksa leda till falsk trygghet — man far intrycket
att man testar "for allt” och tror darfor att barnet ska fodas friskt. Men
sa ar det inte, barn kan givetvis anda fa sjukdomar, bade genetiska
och sddana som uppstar pa andra satt. Dessutom ar det svart att
analysera genetiska undersokningar nar man inte har nagra symtom
att ga pa. Dravets syndrom &r inte en sjukdom man misstanker pa
fosterstadiet, om det inte finns anlag for det.

Olle far diagnosen Dravets syndrom

© Agrenska 2020, nr 617

Forst tyckte foraldrarna det var skont att fa diagnosen.

—Jag minns att jag kédnde "vad bra att vi fick svar sa snabbt”. Som jag
minns det sa lakarna inte heller s mycket mer &n att det var ett
syndrom, dar epilepsi ar en del av diagnosen. Vi kom hem fran
sjukhuset och hade en ganska positiv kansla, sager Per.

Anna fyller i

— Den kanslan hdll i sig till dagen efter, nar vi bdrjade googla.

Pa internet fick de beskrivningar lakaren inte gett dem. Anna och Per
laste om den obotliga sjukdomen, om utvecklingsstérningar, autism
och talsvarigheter.

— Det varsta var nar jag laste att en viss procent inte klarar sig till
vuxen alder. Samtidigt sag vi ju att Olle, var lilla bebis, verkade sa
frisk, sager Anna.

Dagen efter ringde paret sjukhuset och bad att fa traffa lakaren igen.
— Men vi visste inte riktigt vad vi skulle fraga, sager Per.

Olle utvecklades fullt normalt fram till tva ars alder. Han borjade ga
vid 18 manader, vilket inte &r tidigt, men inte heller extremt sent. Men
foraldrarna markte att han gick lite vingligt och hade dalig balans. Han
stapplade mer an gick. Talet kom inte heller igang som det hade gjort
for hans storasystrar.

— Vi fick tidigt kontakt med habiliteringen och har fatt jattefint stod av
dem. Logoped, arbetsterapeut, fysioterapeut — alla har gett oss bra
hjalp. Lakaren pa habiliteringen har till och med traffat barn med
Dravets syndrom tidigare, vilket inte ar sa vanligt, sager Per.
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Omvérdnad vid Dravets syndrom

Ofta ar det en epilepsisjukskoterska som ar familjens
primara vardkontakt.

— Den nya situationen vacker manga fragor. Samtalen
med familjerna handlar ofta om vardagliga saker som
somn, oro och olika situationer som kan vara svara att
hantera. Det sager Annika Alexandersson,
epilepsisjukskoterska pa Barnneurologen vid Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

En epilepsisjukskoéterska har en kompletterande utbildning i
epilepsivard. Han eller hon kan svara pa fragor som ror anfall och
lakemedelsbiverkningar, och eventuella fragor som fortfarande
kvarstar hos familjen efter samtalen med lakaren.

— Jag pratar mycket med familjerna om psykosociala konsekvenser.
Manga ar radda for att lamna barnet i skolan eller hos andra
narstdende. En del véljer helt bort vissa situationer av radsla for att
barnet ska fa ett anfall, sager Annika Alexandersson.

Pa Neurologimottagning Barn i Goteborg anordnar sjukskoterskorna
med jamna mellanrum traffar for forskolor, skolor och narstaende till
barn med epilepsi. Under traffarna diskuteras ofta eventuella tidigare
erfarenheter av barn med epilepsi, vad epilepsi ar, hur anfallen
uppstar och vad man ska gora vid ett epilepsianfall. Man diskuterar
ocksa hur man ska veta nar barnet behover akutmedicin, samt
biverkningar som omgivningen kan behéva forhalla sig till.

— P& sa satt kan till exempel nyanstalld personal pa en forskola
snabbt fa en chans att satta sig in i vad det innebar att ha ett barn
med epilepsi i barngruppen. Men det ser olika ut i olika delar av
landet, sager Annika Alexandersson.

Lakemedelsbehandling och biverkningar

Lakemedelsbehandling vid epilepsi innebér en standig balansgang
mellan positiv effekt och oonskade biverkningar. Manga lakemedel
har biverkningar under de forsta veckorna, som sedan klingar av. En
av epilepsisjukskoterskans uppgifter ar att stétta familjen i att orka sta
ut nagra veckor for att sedan utvardera och se om biverkningarna gar
over.

— Vi hjalper ocksa till att titta pa huruvida barnet kommer klara av att

ta medicinen, och vilken form som kommer passa barnet bast. Ibland
kan vi anpassa konsistens och smak sa att det underlattar for barnet
att ta sin utskrivna medicin, sager Annika Alexandersson.
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Anfallsutlosande faktorer

Olika barn reagerar olika pa sin omgivning, och barn med Dravets
syndrom ar extra kansliga for vissa faktorer, som varme och ljus. Har
ar nagra exempel pa upplevelser och tillstdnd som kan verka
anfallsutldsande eller sanka anfallstroskeln.

* Feber, sarskilt hos sma barn.

* Infektioner.

» SOmnbrist.

* Hormonella faktorer, som mens.

« Alkohol sénker anfallstroskeln, framfor allt nar den gar ur kroppen.
« Starka emotionella upplevelser.

* Flimrande ljus.

— Jag brukar sdga att man inte ska begransa barnet, utan skapa
trygga situationer kring det som barnet vill gora. Om barnet élskar att
gunga tycker jag barnet ska fa gora det. Om det ar 6kad risk for anfall
under en period sa kanske man behover sitta med i gungan, sager
Annika Alexandersson.

Akut omhandertagande vid anfall

De flesta anfall gar 6ver av sig sjalva inom tva-tre minuter. Anfallen ar
inte smartsamma eller livshotande. Nagra rad till personer i
omgivningen:

* Forsok behalla ditt lugn.
« Kalla pa hjalp. Det ar alltid battre att vara tva.
* Forsok inte att forhindra spanningar eller ryckningar.

» Se till att andningsvagarna ar fria. Lossa atsittande klader,
halssmycken och ta av eventuella glasdgon (eftersom de kan ga
sonder och skada barnet).

* Ge inte nagot att dricka eller ata, eftersom barnet inte kan svélja
under anfallet.

« Det vanligt forekommande radet om att stoppa nagot i munnen pa
den som far ett epilepsianfall &r gammalt och férlegat.

* Observera hur lang tid anfallet varar, sa att du kan beskriva det
efterat.

* Om barnet tidigare haft langdragna anfall och har medicin for att
bryta dessa, ge da medicinen efter tre minuter, om anfallet inte havts
innan dess.

» Om majligt, lagg barnet pa sidan tills det aterfatt fullt medvetande.
Stanna kvar vid barnets sida tills dess.
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» Om barnet skadat sig — ta kontakt med sjukhus.

Raden ovan ar generella, men anfallen ser olika ut hos olika barn. Ett
och samma barn kan ha olika typer av anfall vid olika tillfallen. De
narstaende kanner barnet bast och vet vilka rutiner som galler, och
vad som kommits 6verens om med barnets lakare.

— Det kan dock vara svart att kommunicera ‘'magkansla’ till personer i
barnets narhet som inte ar lika vana som foraldrarna ar. Da kan
ovanstaende generella rad vara bra att anvanda, sager Annika
Alexandersson.

Hjalpmedel vid epilepsi

Det finns olika typer av epilepsilarm som kan reagera pa rorelse, fukt
eller ljud som i vissa fall kan vara anvandbara vid nattliga anfall.

— En del anvander istallet babywatch for samma andamal. Det finns
ockséa apnélarm for sma barn som har haft svart att andas i samband
med anfall. Daremot finns det inget larm eller hjalpmedel som
fungerar sarskilt bra pa anfall som varken medfor ryckningar eller
andningspaverkan, sager Annika Alexandersson.

Teamarbete fOr att stotta barn med epilepsi

Det ar viktigt med multidisciplinara team kring barn med epilepsi. Ofta
ar epilepsisjukskoéterskan den som har narmast och mest kontakt
med barnet och foraldrarna.

— Vi har en viktig samordnande funktion som behovs for att man ska
se nar ovriga teammedlemmar behdéver kopplas in.

| teamet pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus ingar:
* barnneurolog (medicinskt ansvarig)

* barnsjukskoterska (omvardnad/stod)

* kurator (samtalsstod for foraldrar)

* neuropsykolog (utreder kognition)

* psykolog (samtalsstéd for barn/ungdomar)

* logoped (tal- och skriftsprakig utredning)

« fysioterapeut (utreder motorik)

* arbetsterapeut (utreder hjalpmedelsbehovet)

Konkreta tips

Vanliga fragor till epilepsisjukskoterskorna rér medicinering. Har ger
Annika Alexandersson svar pa tva av de vanligaste fragorna fran
foraldrar till barn med epilepsi:
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Hur gér man om man glémmer en dos?

— Om du kommer pa inom fyra timmar att du glémt att ta medicinen
kan du anda ta den. Har det gatt mer an fyra timmar vantar du till
nasta dos. Du ska inte ta dubbel dos nasta gang.

Vad gor man om barnet blir magsjukt?

— Ge en medicin i taget (om barnet har flera lakemedel) och vanta 30
minuter. Blanda bara med den mangd vatska/yoghurt som behovs.

Om barnet kréks direkt, ge om medicinen lite senare. Om krékning
kommer efter 5-20 min, ge halv dos igen. Ifall barnet behaller
medicinen langre rekommenderar vi ingen ytterligare dos, séager
Annika Alexandersson.

Olies epilepsianfall andrar karaktar

Olle hade en riktigt besvarlig epilepsisituation mellan ett och tre ars
alder. Medicinen som tidigare fungerat bra verkade tappa effekt. | tva
ar lag han pa sjukhus i snitt var sjatte vecka, i fem-sex dagar at
gangen.

— Da hade han anfall som inte gick att bryta, sa det blev intensivvard,
respirator, alltihop, sager Per.

Anfallen &ndrade karaktéar och engagerade nu hela kroppen.

— Aven det ar typiskt for Dravets, har vi forstatt, sager Per.

Familjen levde standigt med oron 6ver att Olle skulle fa ett anfall.

— Anfallen kom néastan alltid pa natten. Det blev valdigt krangligt att
ringa barnvakter till de andra barnen, och jag hade mycket angest
kring att lamna barnen pa natten, aven om det fanns ndgon som
passade dem. Ofta akte bara en av oss med till sjukhuset, trots att
det kdndes jattehemskt att inte vara med Olle, séager Anna.

Vid tre ars alder borjade Olles anfall lugna ner sig. De fortsatte
komma, men gick att bryta.

— Jag tror mycket berodde pa en ny akutmedicin Olle fick prova,
Buccolam. Den var bara testad pa barn over tre ar, det var darfor vi
inte fick den tidigare, sager Per.

| borjan ringde familjen anda alltid ambulans, for att fa hjalp med att
kolla Olles syresattning under och efter anfallen.

— Men det slutade vi med nar vi fick en saturationsmaétare sa vi sjalva
kunde halla koll pa hans syresattning.

2014, nér Olle precis hade fatt sin diagnos, var det tva barn med
Dravets syndrom som dog i Sverige. For Anna och Per, som precis
bdrjat sétta sig in i diagnosen, var det tufft att héra om de barnen.
— Det var hemskt. Jag var saker pa att Olle skulle do, sager Anna.
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Hon bestamde sig for att vara hemma med Olle i stéllet for att ha
honom i forskola.

— Jag ville uppleva hans liv. Det kandes inte hallbart att vi skulle vara
pa jobbet, och Olle pa forskolan, och en dag skulle han vara dod.
Ungefar samtidigt hittade hon en kvinna i en annan del av Sverige
som bloggade om sitt liv som mamma till ett barn med Dravets
syndrom. De borjade skriva till varandra och sa smaningom traffades
de.

— Nu ar vara familjer basta vanner, det kdnns som att vi ar en enda
familj. Jag vet inte vad vi skulle gjort utan dem. Det finns ingen annan
som verkligen forstar hur vi har det, sager Per.

Neuropsykologi vid Dravets syndrom

— Dravets syndrom innebéar nastan alltid bade epilepsi
och utvecklingsavvikelser. Den viktigaste orsaken till
forsamrad livskvalitet ar oftast inte epilepsin, utan allt
annat. Det beréattar Colin Reilly, som ar psykolog vid
Barnneurologen, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, och sjalv forskar om livskvalitet hos
barn med Dravets syndrom.

Den bakomliggande genmutationen som orsakar Dravets syndrom
kan visa sig bade som epilepsi, adhd och intellektuell
funktionsnedsattning — alla samtidigt, eller bara nagot av dem.

— Aven om man lyckas behandla epilepsin och fa en bra situation nar
det géller anfallen finns de andra svarigheterna fortfarande kvar och
staller krav pa familjen, sager Colin Reilly.

Intellektuell funktionsnedsattning

En intellektuell funktionsnedsattning (som ibland ocksa kallas for
kognitiv funktionsnedsattning eller utvecklingsstérning) innebér att det
tar langre tid for barnet att lara sig saker. 85 procent av barnen med
Dravets syndrom uppfyller kriterierna for intellektuell
funktionsnedsattning — det vill sdga nastan alla.

Intellektuell funktionsnedséttning innebar att man har en 1ag kognitiv
niva. Ett matt man kan prata om &r intelligenskvot. Medan snittet for
befolkningen ar intelligenskvot 100, har personer med intellektuell
funktionsnedsaéttning intelligenskvot under 70. Ett annat matt, som
kan vara lattare att forhalla sig till, ar utvecklingsalder. Colin Reilly tar
ett exempel:

— Tre elvadringar kan ha tre olika utvecklingsaldrar. Den ena, som &r
normalt utvecklad, har utvecklingsalder elva ar. Den andra, som har
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en lindrig funktionsnedsattning, befinner sig kanske pa atta ars
utvecklingsniva. Och en tredje, med svar intellektuell
funktionsnedsattning, kan befinna sig pa tva ars niva.

Intellektuell funktionsnedsattning kommer i olika grader. Manga med
en lindrig variant kan leva ett sjalvstandigt liv med vissa stodinsatser.
De som har svarare former kan behéva stod med nastan allt.

Ofta ar det forst i 6-7-arsaldern det gar att saga hur svar
funktionsnedsattning ett barn har. Hos sma barn pratar man ofta i
stéllet om ospecificerad intellektuell funktionsnedsattning eller
utvecklingsstorning. Graderna kan ocksa vara olika for olika formagor
— en del barn ha ett kraftigt forsenat tal, men stark
perceptionsformaga.

Typiskt for barn med Dravets syndrom &r att utvecklingen ar helt
normal fram till ett &rs alder, eller till och med tva. Dérefter brukar
utvecklingen stanna av eller ga tillbaka lite. For de flesta kommer
utvecklingen igang igen, men det kan vara svart att ta igen det man
har tappat.

— Manga foraldrar berattar om en ojamn utveckling av kognitiva
formagor. Barnen kan utvecklas normalt, stanna eller ga tillbaka och
sedan komma igang igen. Det ar inte rat linje, sager Colin Reilly.

Autism

1 procent av Sveriges befolkning har autism. Hos barn och vuxna
med Dravets syndrom &r det mycket vanligare — har rdknar man med
att drygt halften — 50-60 procent — har autism.

— Och aven om alla inte alla uppfyller kriterierna fér autism ar det
vanligt att ha autistiska drag, sager Colin Reilly.

Till exempel ar manga barn med Dravets syndrom sociala och
intresserade av andra manniskor, men har en bristande formaga att
utveckla, bevara och forsta relationer.

Autism innebar for det mesta att barnet har svarigheter med social
interaktion och dmsesidig kommunikation. Barn med autism har ofta
svart att forestalla sig saker, vilket paverkar fantasin, lekar och
intressen. Oavsett om barnet har en autismdiagnos, eller bara
autistiska drag, kan hen ha god nytta av pedagogik och undervisning
som ar skapad for barn med autism.

— Och om man misstéanker autism tycker jag man ska gora en
utredning. Det ar bra att ha en diagnos for att samhéllet, skolan och
sa vidare ska forsta vilka svarigheter barnet har, sager Colin Reilly.

Adhd
Adhd star for Attention deficit hyperactivity disorder. Symtomen ar
bland annat uppméarksamhetsproblem, impulsivitet och hyperaktivitet.
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De kan komma var for sig eller i kombinationer. Diagnosen har tre
undergrupper:
¢ Kombination av problem som rér uppmarksamhet,
hyperaktivitet och impulsivitet
¢ Huvudsakligen uppmarksamhetsproblem (kallas ofta add —
attention deficit disorder)
e Bara hyperaktivitet och impulsivitet

Det ar okant hur manga barn med Dravets syndrom som har adhd,
men den samlade erfarenheten &r att de flesta av barnen har svart
med uppmarksambhet, fokus och koncentration.

— Det visar sig ofta genom att de har svart att bibehalla
uppmarksamheten infor lekar eller uppgifter och svart att halla fokus
under lektioner eller samtal. Barnen foljer sallan givna instruktioner
och har svart att lyckas genomfora saker som skolarbete eller
hemsysslor, sager Colin Reilly.

Ibland &r det svart att avgora vad som ar adhd och vad som ar
intellektuell funktionsnedséattning.

— Sarskilt nar det galler svarare grader av intellektuell
funktionsnedsattning, sager Colin Reilly.

Behov av psykologutredning

Det ar viktigt att kartlagga barnets beteendeprofil, inte minst for att
forsta vilken barnets utvecklingsalder ar och vilken kognitiv niva
barnet befinner sig pa. Extra viktigt ar detta forstas infor skolstart.
— Tidiga insatser kan forebygga svarigheter. En psykologutredning
kan styrka ratten till sarskola och habilitering och underlattar for
specialpedagogen som ar med och utformar barnets skolgang.
Om psykologutredningen visar att barnet uppfyller kriterierna for
autism eller adhd kan man titta pa insatser som medicinering eller
annan behandling.

Detta ar en psykologutredning

En psykologisk utredning ar en beddmning av barnets kognitiva
fardigheter, en 6gonblicksbild 6ver barnets formagor och svarigheter
som jamférs med resultaten for jamnariga. Det ar ocksa en
beskrivning av barnet som ar tankt att 6ka omgivningens forstaelse
for hur barnet ska fa basta mojliga stod. Samtidigt ar det inte en
fullstandig beskrivning. Utredningen ersétter inte personlig k&nnedom
om barnet. En del féraldrar tycker att utredningen mest ar jobbig.

— En del utredningar, bland annat den man gor infér ansékan om
sarskola, fokuserar framfor allt pa svarigheterna. Det kan kénnas
jobbigt, tungt och smartsamt att bara fa hora vad ens barn inte kan,
sager Colin Reilly.

© Agrenska 2020, nr 617 22



Dravets syndrom

Sa gar utredningen till

Pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus kommer barnet och
minst en foralder till mottagningen och stannar i en till tva timmar.
Psykologen ger barnet uppgifter och observerar hur barnet [6ser dem.
Testuppgifterna kan besta av fragor, bilder, pussel eller leksaker.
Darefter, eller vid nagot annat tillfalle, intervjuas foraldern om sin
vardag.

Nagra omraden psykologen tittar p& ar:

 Perception: hur barnet reagerar pa det han eller hon upplever.
Motorik: till exempel, hur mycket viljestyrd motorik barnet har.

» Kognition: hur barnet I6ser uppgifterna.

« Temperament: hur barnet reagerar pa stimulans, om barnet kan
lugna sig sjalvt, med mera.

» Kommunikation: hur barnet kommunicerar.

* Sociala fardigheter: hur man etablera samspel med barnet.
Malet ar att utredningen ska vara en lugn och i basta fall lite rolig
stund for barnet.

Utover detta brukar psykologen ocksa intervjua eventuell
skola/forskola. Ibland intervjuas ocksa assistenter eller andra
personer som har insyn i barnets vardag.

Om barnet inte kan delta i vanliga test

Det finns manga séatt att gora en utredning pa. Psykologen kan till
exempel vélja att gora observationer, antingen i stallet for eller som
komplement till ett vanligt test. Det finns ocksa tester och uppgifter for
alla utvecklingsnivaer.

— Vi provar tills vi hittar ndgot som passar barnet. Aven barn som
nastan inte kan gora nagra praktiska saker kan vi utreda. Jag sjalv
borjar utreda i vantrummet. Jag tittar, lyssnar och borjar fundera pa
hur samspelet ser ut mellan barn och foéralder, sager Colin Reilly.
Inte heller epilepsianfall eller biverkningar brukar vara nagot som
hindrar en psykologutredning.

— Vi ar vana vid bada delarna. Vid behov kan man avbryta besoket
och forsoka igen en annan dag. Samtidigt vet vi att anfall och
biverkningar ar en del av vardagen for manga. Och det &r ju barnets
funktion i vardagen vi vill beskriva, sager Colin Reilly.

N&r utredningen ar klar

Nar utredningen ar klar sammanstéller psykologen ett utlatande som
aterkopplas till foraldrarna. En del foraldrar tar tillfallet i akt och ber
om tips pa pedagogiskt utvecklande leksaker. Andra har fler fragor
om barnets utvecklingsniva eller prognos.

Efter psykologutredningen, ndr man vet mer om vilken
utvecklingsniva barnet befinner sig pa, finns det en stor mangd
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insatser, stod och behandlingar som barnet kan ha hjalp av. Nagra
exempel:

e FOr barn med intellektuell funktionsnedséattning och/eller
autism ar det ofta motiverat att komma igang tidigt med
kommunikationstraning.

e Habiliteringen erbjuder ofta stédsamtal och social traning for
barn som har svart med samspel och sociala fardigheter.

e Barn med autism kan ha stor hjélp av ett visuellt schema for
dagen och andra praktiska hjalpmedel. Aven har kan
habiliteringen hjalpa till.

e Psykologen pa habiliteringen eller sjukhuset kan gora en sa
kallad funktionell beteendeanalys av barnet. Utifran den kan
man skapa en beteendeplan for barn med utmanande
beteende. Ofta handlar planen om att skapa en strukturerad
miljo, stétta barnets kommunikation och vid behov géra
foérandringar i omgivningen som kan underlatta for barnet.

e Barn som far en adhd-diagnos kan ha stor hjalp av
medicinering. Nar en adhd-medicin fungerar bra hjalper den
barnet att hitta fokus och behalla uppmarksamheten. Det kan i
sin tur gora att andra insatser fungerar battre. Medicin ska
alltid kombineras med psykosociala och pedagogiska insatser.

Detta behdver barn med Dravets som har utvecklingsavvikelser

e Tidiga insatser. Vanta inte med att traffa habiliteringen eller
specialpedagogen, ju tidigare barnet far ratt stod desto béttre.

e Forstaelse frdn omgivningen ar viktigt for att barnet ska bli
bemott pa ratt niva.

e Lagom krav — varken for laga eller for hoga. Forsok anvanda
barnets intressen for att stimulera dem till larande, bade
hemma och i skolan.

e Ordning och struktur. Manga har svart med bade fokus och
tidsuppfattning. Tydlighet och rutiner &r bra for de flesta barn.

e Tid. Lat barnet ta tid pa sig att svara ett utféra en uppgift.
Bearbetningshastigheten kan vara lag — men vaga vanta.

e Vid behov: kompletterande kommunikationsstod.

— Man far heller inte glomma att behoven andras hela tiden. Alla barn
ar unika — och deras utveckling pagar hela tiden pa det
kanslomassiga och personliga planet. Era barn har ett syndrom, men
de ar ocksa helt vanliga barn, avslutar Colin Reilly.
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Fragor till Colin Reilly

Av de 85 procent av barnen med Dravets syndrom som har
intellektuell funktionsnedsattning, hur ser graderna ut?

— 15 procent har ingen utvecklingsstérning. 22 har lindrig, 26 mattlig
och 28 svar.

Kan ketogen kost paverka autistiska beteenden?

— Om allt gar bra kan barnet bli piggare, vilket kan leda till battre
uppmarksamhet. Ketogen kost paverkar inte sjalva diagnosen, men
om anfallen blir farre kan barnet fa en béttre vardag.

Nar Olle var tre ar, och anfallssituationen lugnat ner sig, valde
foraldrarna att anda testa forskola. Efter tva manader fick han bade
influensa och RS-virus och lag inlagd pa sjukhus i tva veckor.

— Det var inte vart det. Han fick vara hemma ett ar till, sdger Anna.

| fyradrsaldern fick Olle personlig assistans nagra timmar i veckan.
Tillsammans med assistenterna kunde de lagga ett pussel som
innebar att bade Anna och Per kunde jobba deltid. Tre dagar i veckan
gick Olle i forskola och hade en personlig assistent med sig.

Nar Olle skulle bdrja skolan gick han igenom en psykologutredning.
— Det var inte kul. Det ar sa mycket fokus pa allt barnet inte kan.
Samtidigt var det bra att vi fick papper pa att han behover extra stod.
Det hade inte funkat for honom i en vanlig skola, sdger Anna som
arbetar som larare.

Utredningen visade bland annat att Olle har lindrig till mattlig
funktionsnedsattning. | dag gar Olle i sarskola.

— Det funkar valdigt bra. En av vara personliga assistenter fick jobb i
Olles klass, sa han hade redan ett band till henne. Specialpedagogen
har ocksa gjort ett fantastiskt jobb med Olle, sager Per.

Numera brukar Olle f& nagot anfall i manaden, som ofta triggas igang
av varme eller starka kanslor. De gar nastan alltid att bryta och darfor
upplever familjen inte att epilepsin ar det jobbigaste just nu — utan
snarare Olles beteende.

— Han har inte autism, men autismliknande drag, enligt psykologen.
Han har svart att forsta vissa saker, och kan bli rasande dver att
glasshilen inte kommer varje dag, s&ger Anna.

Han har ocksa en del motoriska svarigheter, gar vingligt och
framatlutat och har svart att hoppa och springa. Kommunikation ar
inte heller helt latt. Olle forstar vad foraldrarna sager men pratar bara
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med enstaka ord. Med narstdende kan han gora sig forstadd. Anna
och Per vet att habiliteringen garna erbjuder mer hjalp &n de har fatt.
— Men vi har faktiskt tackat nej och skjutit upp saker. Det finns redan
sa otroligt manga masten i vara liv, vi har gatt pa s& manga
utbildningar, traffar och méten. Var sak har sin tid, sager Anna.

— Barn med Dravets syndrom kan ha manga
utmaningar som paverkar kommunikationen. Men med
hjalp av olika hjalpmedel och strategier kan man vidga
kommunikationsmadjligheterna.

Det sager arbetsterapeuten Eva Holmgvist som
arbetar pA DART Kommunikations- och
dataresurscenter for personer med
funktionsnedsattning i G6teborg.

En sak vill Eva Holmqvist vara tydlig med: man ska aldrig vara orolig
for att kommunikationshjalpmedel hammar féormagan att borja prata
med ord.

— All forskning visar pa motsatsen. Alla kommunikationshjalpmedel
stimulerar sprakutvecklingen. Man ska inte vara radd for att testa, och
inte heller for att kombinera olika metoder. Barnet kommer sjalv att
valja de kommunikationsvagar som fungerar bast. Att presentera flera
alternativ innebér att barnets palett av majligheter blir storre, sager
hon.

Kommunikations- och dataresurscentret DART, dar Eva Holmgvist
arbetar som arbetsterapeut, traffar barn med komplex
kommunikationsproblematik. Utgangspunkten ar alla manniskors ratt
till kommunikation, vilken bland annat finns beskriven i FN:s
barnkonvention och konventionen om rattigheter foér personer med
funktionsnedsattning. DART bedriver ocksa utbildning och forskning.

Detta &r kommunikation

Tal &r en liten del av spréket. Spraket ar en storre del. Men
kommunikation &r annu stérre, och innefattar bade gester, mimik,
teckensprak, och bilder. Allt utbyte av information mellan manniskor,
medveten eller omedveten, ar kommunikation.

— Alla manniskor kommunicerar. Utvecklingen bérjar redan nar vi
fods. Forst utfor barn spontana handlingar: de skriker for att de ar
hungriga, till exempel. Efterhand blir kommunikationen mer medveten
— barn forstar att de kan styra andra genom kommunikation. Darefter
kommer symbolkommunikation, att anvanda bilder, tecken, tal och
symboler.
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Forr var det vanligt att man introducerade kommunikationsstdd for att
personer skulle kunna kommunicera sina behov: torstig, hungrig, trott.
— | dag vet vi att social narhet, smaprat, ar minst lika viktigt. Att f4 och
ge information ar ocksa viktigt, for i det ligger till exempel att kunna
beratta om nagot man varit med om. Sociala fraser kan ocksa vara
viktigt for att fa till ett samspel, sager Eva Holmqvist.

Nar barn saknar konventionella satt att kommunicera pa, som tal eller
teckensprak, kraver det mer fran omgivningen.

— Manniskor &r sociala varelser och mar daligt av att inte kunna
kommunicera. Det ar i métet med andra manniskor vi blir ndgon. Det
ar viktigt att manniskor runt barnet anstranger sig for att forsta och pa
sa satt kan utveckla barnets mojlighet att gora sig forstadd.

Kommunikationshjalpmedel och Dravets syndrom

Alla symtom som ar typiska foér barn med Dravets syndrom kan
paverka kommunikationen. Men behovet av
kommunikationshjalpmedel hanger séllan ihop med en specifik
diagnos. Varje barn har unika och olika formagor.

— Autism kan exempelvis innebéra svarigheter med det sociala
samspelet. Men manga med autism har latt att lara sig symboler och
tecken, sager Eva Holmqvist.

Det finns mycket man kan gora for att stimulera barnets mojligheter
att kommunicera. Kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka,
utvidga, utveckla och underlatta kommunikationen. Aven den som har
ett tal kan ha nytta av kommunikationsstod.

AKK som stéd

AKK ar en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, som finns for alla som har svart att forsta och/eller
uttrycka sig med tal. Manga habiliteringar har kurser for foraldrar som
vill lara sig mer om dessa metoder och hur man kan arbeta med dem
tillsammans med barnen. Grundkursen heter Komlgang.

Det svara med AKK ar vanligtvis att veta vilka tecken eller bilder man
ska borja med, och hur man bygger upp ett anvandbart ordforrad.
Pragmatic Organisation Dynamic Display (PODD) ar
kommunikationsbhécker som kommer med ett fardigt ordfoérrad — ord
som vi vet att barn ofta anvander. PODD underlattar sprakbadet med
ett barn som inte kan prata.

Forutom bilder, tecken, symboler, pratapparater och datorer finns

idag ocksa appar till smarta telefoner och surfplattor som kan
anvandas i samma syfte.
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Kommunikationspass/RattVisat

Kommunikationspasset ar en liten bok med en introduktion till
individens séatt att kommunicera. Det kan barnet eller ungdomen visa
upp i nya sammanhang. Typiska rubriker i boken kan vara "Om mig”,
"Om autism”, "Om epilepsi”, "Sa har kan du prata med mig” och "Sa
har pratar jag”. P4 DART:s webbplats finns en mall till
kommunikationspass som alla kan ladda ner. Ett annat tips ar appen
RattVisat som fyller samma funktion: att snabbt skapa forstaelse for
personen och hur eventuella hjalpmedel kan anvandas.

Tecken som AKK

Tecknen som anvands i AKK ar hamtade fran teckensprak. De
betydelsebarande orden tecknas med handerna samtidigt som du
talar. Fordelen med tecken &r att de inte kraver ndgon utrustning.
Nackdelen &r att manga inte kan tecken, sa antalet personer man kan
kommunicera med riskerar att bli begransat.

Talande hjalpmedel

Nagra exempel pa talande hjalpmedel &r handdator, smartphone eller
surfplatta med speciella appar, pekdatorer, dator eller sarskilt
utvecklade redskap med knappar.

— Talande hjalpmedel ar lockande fér manga. De stimulerar spraket
och kan underlatta forstaelsen av bildkommunikation. Om bilden kan
prata blir det tydligare att jag kan prata med bilden. Det ar ocksa ett
satt for den som inte har eget tal att gora sin rdst hord.

Samtalsmatta

Samtalsmattan ar ett viktigt redskap, en resurs for kommunikativa
rattigheter och en metod som mojliggor att uttrycka asikter och
kanslor med hjalp av visuellt stdd. Det ar en matta dar barnet sjalv,
med hjalp av bilder eller ord med kardborreband pa baksidan, har
mojlighet att gradera sin installning eller kansla till saker och ting.
Samtalsamnena kan till exempel vara "Hur var din dag i skolan?” eller
"Hur gick det att aka taxi?”

Visuellt schema

De flesta barn med kognitiva funktionsnedsattningar har behov av
ramar, struktur och tydlighet. Ett enkelt satt att gora barnet delaktigt i
sin vardag ar att goéra scheman med bildstdd. Scheman gor véarlden
mindre kaotisk, skapar sammanhang och ger stod for bade
kommunikation och kognition. Man kan ha ett schema for allt som ska
goras pa morgonen, ett for veckan, ett for skoldagen. Pa bildstod.se
finns inspiration och mojlighet att sjélv satta samman scheman.
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PECS och pekprat med bilder

PECS star for Picture exchange communication system. Tanken ar
att hjalpa barn att kommunicera med bilder genom en sorts
bildutbyteskommunikation. Barnet kan till exempel lamna fram en bild
pa en smorgas, och fa en smorgas i utbyte.

— | borjan behéver man inte forsta vad som ar pa bilden utan bara att
bilden ar en biljett for att fa ndgot. Nar barnet forstatt detta
introducerar man fler bilder for att barnet ska borja forsta att olika
bilder betyder olika saker. Nasta steg ar att ga over till samtalskartor
med fler bilder for att barnet ska utvecklas.

Knippa

Knippor ar buntar med laminerade bildkort eller sma samtalskartor. |
skolan kan de baras med och anvandas hela skoldagen. Knippan blir
skolpersonalens stdd i kommunikationen med barnet, men kan
givetvis ocksa anvandas hemma. Det kan kannas krangligt att
bladdra och leta, men med tiden brukar det bli enklare. P&
bildstod.se kan man tillverka egna knippor.

TaSSelLs - Tactile Signing for Sensory Learners

Den som ar pa en tidig kommunikativ niva och i behov av en forstarkt
sensorisk kommunikation kan vara hjalpt av
kommunikationsmaterialet TaSSeLs. Det beskrivs som "ett enkelt
signalsystem med stdd av tecken i meningsfull kontext” och innefattar
ungefar 50 tecken som anvands frekvent i vardagliga situationer.

Viktigt med tidigt stdd

Det finns manga fordelar med att redan tidigt satta in stodinsatser for
kommunikation. Genom att hjalpa barnet att uttrycka sig kan man
exempelvis minska frustration och utmanande beteende — vare sig
det ar sjalvskadande eller utatagerande. Alla manniskor kan
utvecklas i sin kommunikation — hur langt beror bland annat pa hur
bra stod personen far fran sin omgivning.

Barn som har svart att motoriskt producera tal behtver stimulans for
att utveckla sitt sprak. Detta underlattar for anvandningen av AKK,
samt for tal-, las- och skrivutveckling. Manga barn forstar mer an de
sjalva kan uttrycka, men andra kan behdva AKK-stod aven for
forstaelsen.

Hur mycket barnet forstar beror bland annat p& dess erfarenheter, om
hen har ett sprak att formulera erfarenheterna med och i vilken miljo
kommunikationen sker.

— Férmagan att forstd och kommunicera varierar ocksa med
dagsform, humor och sammanhang. Ett epilepsianfall kan orsaka
trotthet resten av dagen vilket tillfalligt forsdmrar mojligheterna till
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kommunikation. Men det som ar svart ena dagen kan fungera jattebra
nasta, sager Eva Holmqvist.

Tips for att fa AKK att fungera

Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar det viktigt att inte
gora det for krangligt i borjan. Det ar bra att satta igang i en
situation som barnet gillar, da blir det lattare att lara in det nya.
Var lekfull. Leken stimulerar oss till att utvecklas.

For att barnet ska forsta vad man ska anvanda olika
kommunikationshjéalpmedel till — och vad de betyder — behover
omgivningen vara modell. Modell ar den vuxne genom att
sjalv anvanda samma kommunikationssatt som barnen,
exempelvis att peka pa bilder.

Ge barnet upplevelser att kommunicera kring. Hitta pa saker
som ni sedan kan prata om. Har ni varit pa utflykt — se till att
det finns stod for pratstunden som mobilfoton och filmer.
Tolka alla signaler fran personen som kommunikation. Utnyttja
spontana kommunikationstillfallen i vardagen och visa tydligt
att du forvantar dig kommunikation fran barnet.

Lat det ta tid att lara sig nya kommunikationshjalpmedel. Det
galler bade barnet och omgivningen.

Satt realistiska mal. Man maste kanske inte anvanda nagot en
hel dag. Det kan vara lattare att valja 3-4 situationer dar man
alltid anvander ett hjalpmedel. Det ska kéannas roligt och
motiverande.

Ofta behover omgivningen fundera pa, och eventuellt
forandra, sitt eget satt att kommunicera for att underlatta for
personen med kommunikationssvarigheter. En tumregel kan
vara att anvanda sig av responsiv kommunikationsstil, som
ser ut sahar:

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

Vanta och forvanta: Visa att du vantar dig ett svar eller en
reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker
ar intressant eller roligt. Att vanta lite Iangre &n man forst tror
behovs ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation.

Tolka och bekrafta vad personen gor, inte bara vad den sager

eller tecknar. Kommentera vad du ser, till exempel "ah, du
leker med bilen” eller "spanar du efter katten nu?”.
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Kommunikation i varden

Patientlagen sager att all har réatt att fa information de forstar. Alla har
ocksa ratt att vara delaktiga i sin vard. En del vardgivare skickar alltid
med bildstdd i kallelser och informationsmaterial. DART har varit med
och utvecklat bildstod for flera vardsituationer — ring garna
mottagningen och frdga om det finns nagot de kan ta fram. Det finns
mycket fardigt material for varden pd DART:s webbplats, aven pa
andra sprak an svenska.

Har hittar du appar och andra hjalpmedel

Det finns manga webbplatser, forum och facebookgrupper som
skriver om och diskuterar appar som hjalpmedel. Men det kan vara
svart att hitta ratt. Projektet Appar for kommunikation samlar appar
och styrsatt for smarta telefoner och surfplattor i ett forum pa internet:
hi.se/lkommunikationsappar

DART kan kontaktas via dart.su@vgregion.se, pa telefon:
031-342 08 01, eller via webbplatsen vgregion.se/ov/dart/

Har kan man fa information och tillgang till AKK-hjalpmedel:

e Logoped, arbetsterapeut eller pedagog pa habiliteringen kan
vara en forsta kontakt.

e DART lagger ut en del symbol- och bildkartor pa webben. Dar
finns ocksa mer information om bra appar for kommunikation.

e SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten), som hjalper
skolor att utforma stdd till barn med sarskilda behov: spsm.se

e Hjalpmedelscentralen.

o Datatek eller bibliotek.

Bra lankar:

bildstod.se - bildstodsverktyg — registrera och logga in
appstod.se - info om appar fér kommunikation och kognition
kom-hit.se - kommunikationsstod i vardsituationer

akktiv.se - foraldrautbildning

vgregion.se/ov/dart/ - information, tips och material fran DART
habilitering.se/stockk/information-och-material (SToCKK) -
diverse information, tips och material
lul.se/Landsting--politik/Verksamheter/Halsa-och-
habilitering/Verksamhet/Hjalpmedelscentralen/Center-for-
kommunikativt-och-kognitivt-stod/ - diverse information, tips och
material
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http://www.bildstod.se/
http://www.appstod.se/
http://www.kom-hit.se/
http://www.akktiv.se/
http://habilitering.se/stockk/information-och-material
http://www.lul.se/Landsting--politik/Verksamheter/Halsa-och-habilitering/Verksamhet/Hjalpmedelscentralen/Center-for-kommunikativt-och-kognitivt-stod/
http://www.lul.se/Landsting--politik/Verksamheter/Halsa-och-habilitering/Verksamhet/Hjalpmedelscentralen/Center-for-kommunikativt-och-kognitivt-stod/
http://www.lul.se/Landsting--politik/Verksamheter/Halsa-och-habilitering/Verksamhet/Hjalpmedelscentralen/Center-for-kommunikativt-och-kognitivt-stod/
http://www.lul.se/Landsting--politik/Verksamheter/Halsa-och-habilitering/Verksamhet/Hjalpmedelscentralen/Center-for-kommunikativt-och-kognitivt-stod/

Dravets syndrom

Fraga till Eva Holmaquist

Har du tips pa hur vi kan stétta vart barn i att lara sig lasa och
skriva? Lararen i vart barns skola kommer bara med gamla
skrivbocker, trots att vi vet att hon behover bildstdod och annat.
— Det ska skolan se till att ordna. Manga barn med kognitiv
funktionsnedsattning har svarare att lasa och skriva. Man behover
borja tidigare och kanske jobba pa andra satt. Pedagogen kan ga en
kurs som heter KomLoss, som handlar om just detta. Det finns ocksa
programvaror som gar att anvanda i skolan, som utgar fran bildstod.
Tva exempel ar Imprint och Grid. Foraldrar ska inte sjalva behova
Oversatta och anpassa skolmaterialet pa ett satt som passar barnet.
Prata med skolan och habiliteringen om detta, s& ni kommer vidare.

(-]
Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en stor erfarenhet av barn med olika diagnoser,
daribland Dravets syndrom. Under vistelsen pa
Agrenska har barnen ett eget anpassat program, med
aktiviteter som ska bidra till att starka deras delaktighet
och sjalvkansla. Barnteamet &r noga med att anpassa
innehallet sa att dagens aktiviteter blir optimala for
varje barn.

Barn som har Dravets syndrom har olika kombinationer av symtom
som forekommer i varierande svarighetsgrad. 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 férenar personer med samma
diagnos ér alla forstas sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifr&n vid alla méten har p& Agrenska,
sager socialpedagogen Sanna Olsson som arbetar i Agrenskas
barnteam.

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

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
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klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som ar
WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och funktions-nedsattning.
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.

— Den har veckan har vi till exempel haft koll pa barnens
kroppstemperatur, eftersom vi vet att det ar viktigt, sdger Sanna
Olsson.

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 miljo. Mdjligheterna till delaktighet
Okar om barnet vet vad som ska handa och vilka férvantningar han
eller hon har pa sig. Allt detta ger ocksa barnen forutsattningar for
delaktighet och forstaelse i aktiviteterna.

— Samling och vissa aktiviteter gor barnen tillsammans for att de ska
fa trana socialt samspel. Sedan kan de bli trotta och behdva gora
nagot sjalva. Vi jobbar mycket utifran individens forutsattningar, men
stravar samtidigt mot gruppen. Personaltatheten ar hog, sa vi har
majlighet att anpassa oss fran stund till stund, sager Sanna Olsson.

For att ytterligare starka sjalvkansla, sociala samspel och
kamratrelationer introduceras lekar dar barnen far uppleva att de
lyckas och dér de far positiv forstarkning.

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att ge
barnen mojlighet att traffa andra som ar i samma situation. | de
motena kan de k&nna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
Programmet pa Agrenska ar ocksa 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 mar bra av en lugn miljo, fasta rutiner och tydlig struktur.
Det géller &ven barn med Dravets syndrom.

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

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 doft-
flaska. Det underlattar uppfattningen av vilken dag det ar och hur
mycket som ar kvar av veckan, sdger Sanna Olsson.
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P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt kravande. Bade grov-
och finmotoriska formagor tranas under lekar och aktiviteter.
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.

— Vi brukar ocksa forsoka se till att aven vardagssituationer, som
pakladning och liknande, blir bra och vardefulla stunder for barnen.
Inte bara ett nddvandigt ont. | basta fall kan till exempel pakladning bli
en mojlighet for barnen att trdna grov- och finmotorik eller
kommunikation, sager Sanna Olsson.

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.

For att stimulera och stodja sprak och kommunikation &r personalen
pé& Agrenska lyhérd, ger barnen tid och invantar bekraftelse. De
anvander tydliga ord, ljud och tecken och konkret material som
forstarker och stimulerar alla kroppens sinnen. Det kan till exempel
handla om talande bdcker och andra inspelningsbara hjalpmedel,
fotmassage eller féremal som &r roliga att kanna pa.

— Den har veckan har nagra barn akt ut med motorbaten. Det brukar
vara en uppskattad upplevelse dar barnen far se och kanna vattnet
och vinden, hora nya ljud och fa kanslan av att fardas fort.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stéd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som majligt 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 ar och hur de ska uppnas.

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:

skolappar.nu

logopedeniskolan.blogspot.se

skoldatatek.se/verktyg/appar

mtm.se — Myndigheten for tillgangliga medier (talbdcker, punktskrift
och lattlast material)
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Fraga till Sanna Olsson

Manga av oss har barn som inte far vara med pa aktiviteter. Hur
tycker du vi ska prata med skolan om det?

— Det ar viktigt att skolan far kunskap om vilken betydelse
aktiviteterna har fér barnet. Har p& Agrenska pratar vi mycket om den
goda cirkeln — stimulerande upplevelser och erfarenheter vacker lust
att ta egna initiativ. Okad aktivitet har en positiv inverkan pa hela
individen. Kanske kan du ta med vara pedagogiska mal och visa for
skolan, det kan funka som inspiration.

Arbetsterapi och fysioterapi vid Dravets syndrom

— Fysisk aktivitet, rorelse och en valfungerande vardag
ar viktigt for alla manniskor. Erbjud intressanta och
motoriskt utmanande, lustfyllda och séakra miljoer, som
passar barnet.

Det sager Lena Bengtsson, fysioterapeut, och Ellen
Odéus, arbetsterapeut, som arbetar i epilepsiteamet
pa Drottning Silvias barn och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Fysioterapeuter och arbetsterapeuter traffar barn med
funktionsnedsattningar och gor olika typer av bedémningar.
Fysioterapeuten bedémer barnets motoriska formaga och fysiska
begransningar och tar stéllning till barnets behov av traning eller
hjalpmedel for att utvecklas vidare. Fysioterapeuten hjalper aven
barnet att hitta rérelsegladje och uppmuntrar till fysisk aktivitet.

Arbetsterapeutens roll ar att kartlagga hur barnet fungerar i vardagen
och hjalpa familjen med strategier och hjalpmedel for ett bra liv.

— Det kan handla om allt fran bostadsanpassning till att fa
kvallsrutinen att fungera, séager Ellen Odéus.

Vad ar motorik?

Motorisk utveckling &r en process dar barnet utforskar och lar sig nya
rorelsemonster och fardigheter. Processen pagar hela tiden i
interaktion med den fysiska miljon och den socialkulturella miljo som
barnet vaxer upp i.

Den motoriska utvecklingen ser inte likadan ut for alla. Vi ar fodda
olika, och motoriken utvecklas i samspelet mellan barnets
egenskaper och den miljo de befinner sig i.
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Motorik behovs for att barnet ska kunna utveckla sina fysiska
formagor. Det kan handla om muskelstyrka och fysisk uthallighet,
skeletthélsa, kondition med mera. Men det behévs ocksa for att
barnet ska kunna utvecklas psykomotoriskt. Genom motoriken lar sig
barnet att tolka och forsta sin omvarld. Motoriken &r ocksa viktig for
att barnet ska kunna vara delaktigt i socialt samspel, lek och
aktiviteter. Aven kommunikation hanger ihop med motorik.

Motorik vid Dravets syndrom

Alla symtom som ar vanliga vid Dravets syndrom — epilepsi,
intellektuell funktionsnedsattning och svarigheter inom autismspektrat
— kan innebara fin- och grovmotoriska svarigheter, liksom
balanssvarigheter och nedsatt koordination. Barnen kan vara
langsamma i utférandet av olika saker och ha en lite lagre
reaktionshastighet an jamnariga.

En belgisk studie fran 2019 visar att barn med Dravets syndrom lar
sig sitta och ga senare &n normalt. Av 43 barn som ingick i studien
var alla barn sena i sin motoriska utveckling efter tva ars alder.
Studien visade ocksa att skakighet, koordinationsrubbning och ryckigt
rorelsemonster var vanligt. Manga hade svart med koordinationen
mellan hand och 6gon.

— Nagot annat som &r vanligt vid Dravets syndrom &r ett okoordinerat
och brett gangmonster och gangsvarigheter, sager Lena Bengtsson.

Crouch gait

Manga barn med Dravets syndrom drabbas av nagot som kallas
Crouch gait. Symtomen kommer ofta tidigast i sexarsaldern. Crouch
gait innebar en framatlutad hallning som framfor allt marks nar
personen gar. Det beror pa en felstéllning i fétter och ben, som ihop
med 6kad bojning i hoft, knan och anklar bojer kroppen framat.

— En teori ar att det beror pa genmutationens paverkan pa nerverna
ut till musklerna. En annan teori ar att barnen har lag
muskelspanning, vilket gor att kroppen "sackar ihop” lite, séger Lena
Bengtsson.

Crouch gait kan leda till nedsatt rorlighet, fler felstéllningar,
skelettavvikelser och skolios.

— Barnet riskerar ocksa att bli tréttare och fa minskad uthallighet. Det
ar jobbigt att g& hopbdjd. Musklerna jobbar inte i sitt optimala lage.
Blir man trétt snabbt, s& rér man sig mindre. Det blir en ond cirkel.

Fysisk aktivitet vid Dravets syndrom

Generellt visar forskning att fysisk aktivitet inte okar risken for
epilepsianfall. Men typiskt for barn med Dravets syndrom ar att hojd
kroppstemperatur kan trigga igang anfall, och fysisk aktivitet leder
ofta till att kroppen blir varm.
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— Det &r forstas en stor radsla, att anfallen ska komma nar barnet blir
varmt. | kombination med de gangsvarigheter jag namnde tidigare
finns det en stor risk for att barn med Dravets syndrom inte rér pa sig
tillrackligt mycket, sdger Lena Bengtsson.

Den allmé&nna rekommendationen om rorelse fér barn med sjukdomar
ar att barnet ska vara "sa aktivt som tillstdndet medger”. Fysisk
aktivitet framjar muskelstyrkan, skeletthélsan och hjart-karlsystemet.
— Men det handlar ocksd om delaktighet och mental halsa. Vi
manniskor mar bra av att réra oss, sager Lena Bengtsson.

Lena Bengtsson rekommenderar fysisk aktivitet pa barnets villkor,
garna fran tidig alder sa den goda vanan etableras.

— Erbjud intressanta och motoriskt utmanande, lustfyllda och sékra
miljoer, som passar barnet. Det far garna vara en aktivitet som ocksa
framjar social interaktion och bidrar till rérelsegladje. En utflykt till
skogen ar ofta jattebra, det har alla pusselbitar, sdger Lena
Bengtsson.

Valet av aktivitet &r individuellt. Gymnastik, bollspel, fiske, ridning,
cykling — det finns manga aktiviteter som kan passa. Om aktiviteter i
idrottsféreningarnas standardutbud inte fungerar, rekommenderar
Lena Bengtsson Parasportforbundet.

— De erbjuder manga aktiviteter, lite beroende pa var i landet man
bor. | Géteborg vet jag att de har idrottsskolor dar man provar olika
aktiviteter under terminen, for att barnet ska hitta sin grej.

Vad kan fysioterapeuten hjalpa till med?

Fysioterapeuten pa habiliteringen eller sjukhuset kan hjalpa till med
individuellt anpassad fysisk aktivitet eller utforma ett trdningsprogram
som barnet kan gora sjalvt eller med en foralder/assistent. Manga
verksamheter erbjuder styrke- eller balanstraning, i grupp eller
individuellt.

Fysioterapeuten kan ocksa behandla felstallningar i leder, eller
muskler som blivit stela och korta. Olika typer av insatser kan vara
aktuella, inte bara rorelsetraning.

— Ett exempel ar skenor som man antingen kan ha som stod for
benen, eller anvanda for att stretcha langvarigt under natten. Har
samarbetar vi ofta med ortoped, sager Lena Bengtsson,

Hos fysioterapeuten gar det ocksa att diskutera hjalpmedel.

— En del kan vi forskriva, annat kan man behova kopa sjalv.

Arbetsterapi vid Dravets syndrom

Arbetsterapeutens arbetsomrade ar vardagen och hur den fungerar.
Ofta besoker familjen arbetsterapeuten for att kartlagga vad barnet
behdver hjalp med, hur det kan l6sas och vilka intyg som behdvs.
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Arbetsterapeuten kan ocksa gora motoriska bedémningar, oftast pa
finmotorisk niva.

Klinisk erfarenhet

Nar det galler Dravets syndrom fokuserar arbetsterapeuten minst lika
mycket pa de intellektuella funktionsnedsattningarna och eventuell
neuropsykiatrisk problematik, som pa epilepsin. Ellen Odéus
erfarenhet ar att de flesta av familjerna med Dravets syndrom
upplever att vardagen blir paverkad. Manga av barnen ar kansliga for
stok i omgivningen och familjerna kan ha svart att uppna balans i
vardagen.

Beddmning hos arbetsterapeut

Manga arbetsterapeuter anvander bedomningsinstrumentet COPM.
Barn, foraldrar och arbetsterapeut gar igenom en vanlig dag och
pratar bade om vad som funkar bra, och vad som ar svart. Barnet och
familjen far vélja ut nagra aktiviteter som kanns viktiga att jobba med.
Det finns andra kartlaggningar som ocksa kan vara effektiva, ett
exempel ar Day Cape. Det viktiga i alla kartlaggningar och
bedomningar ar att fokus blir pa vad barnet och familjen upplever
som viktiga delar av vardagen.

Efter bedomningen funderar man tillsammans pa om det finns
anpassningar att gora.

— Ett exempel kan vara pakladning. Om det alltid ar en problematisk
aktivitet kan man kanske gora den enklare. Gar det att lagga fram
kladerna dagen innan? Ar det motoriskt svart, behéver barnet trana
mer pa det? Kanske kravs ett schema med bildstod som visar i vilken
ordning man ska ta pa sig, eller en hylla dar alla laggs i ratt ordning?
Detta kan lata enkelt, men har man manga sadana har problem kan
det vara skont att f& bolla med ndgon som har erfarenhet, sager Ellen
Odéus.

Hjalpmedel

| varje region eller landsting har arbetsterapeuterna ratt att forskriva
hjalpmedel ur ett visst sortiment. Detta varierar mellan regionerna. |
1177 ska man kunna se vad som ar mojligt att fa forskrivet i regionen
dar man bor.

Ett vanligt hjalpmedel for barn med intellektuella
funktionsnedsattningar och autism ar bildstdd. Mycket finns gratis,
men det finns produkter som forskrivs. Andra hjalpmedel handlar om
tid: timers, tidraknare och annat som kan bidra till en 6kad
tidsuppfattning. Med en vanlig mobiltelefon kan man komma langt.
Trots att det finns massor av appar for olika andamal visar studier att
grundfunktionerna ar det som anvands mest. Ellen Odéus har traffat
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manga som fotograferar dorren for att komma ihag att de har last den
eller lagger in alarm for att minnas tider. En del lagger in kvallsrutinen
som alarm i telefonen: borsta tanderna, ga pa toaletten, lagga sig i
sangen. Lite mer avancerad ar appen HallKoll. Det & som en
Google-kalender dar man ockséa kan bjuda in personer och lagga in
listor kopplade till aktiviteter — till exempel vad man behodver packa
infor utflykten till badhuset.

En del familjer har bra erfarenheter av kylvastar och kylkepsar.

— Det &r inte latt att fA sddana saker forskrivna, eftersom det saknas
evidens for att det fungerar. Man kan alltid ta upp fragan med sitt
barns ansvariga arbetsterapeut, sager Ellen Odéus.

Nar det galler bostadsanpassning &r det kommunen som utfor
anpassningen, men arbetsterapeuten skriver intyget.

— Det kan handla om allt fran trappgrindar till ledstanger och handtag i
duschen. Har finns det ingen lista pa vad man kan fa for
anpassningar, utan allt utgar fran individen, sager Ellen Odéus.
Speciella anpassningar av bilen faller inte under arbetsterapeutens
ansvar. | stallet kan man vanda sig till Mobilitetscenter for att fa stod.

Olle far ketogen kost sedan nio manaders alder. Det innebar att
specialmat ska med till skolan varje dag, att Olle far speciell mat
hemma, och att matsituationerna ar krangliga:

— Det blir svarare ju aldre han blir. Det han inte vill ata sjalv far vi ge
med sond, sager Anna.

Nu, nar anfallen ar under kontroll, funderar de pa att testa att ge
annan mat. Samtidigt vagar de inte riktigt.

— Man vet ju aldrig, det kan vara kosten som gor att det funkar bra.
Men jag ar otroligt trott pa det, sager Per.

Anna och Per har fatt lara sig att livet fungerar olika bra i olika
perioder. For ett ar sedan var livet jobbigare an det ar nu.

— Vi har haft sa lite ork. Vi har faktiskt isolerat oss ganska mycket,
tackat nej till kalas och sant, det har kants for stokigt for bade Olle
och oss. Men nu tycker jag vi vagar mer, sager Per.

— Fast vi ar fortfarande trotta. Vi har ju inte bara Olle, utan tva andra
barn med fotbollsmatcher och laxor. Jag brukar beskriva oss som ett
litet foretag dar du och jag star langst ner pa I6nelistan, sager Anna.
Samtidigt har de bra stod fran néara och kara. Per ar sarskilt tacksam
over sin forstaende arbetsgivare.
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— Jag borjade pa det jobbet en manad innan Olle foddes. De har haft
enormt talamod med mig och alla sjukhusvistelser, lakarbesok och all
vab. De har ocksa stottat Dravets-foreningen, sager Per.

Syskon till barn med funktionsnedsattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omradet 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. Det &r viktigt att de far lov att
kanna alla kanslor — och garna sétta ord pa dem, sager Linda
Kjellgren Ohman, pedagog i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar féljande:

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

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

e Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen foréndras, precis
som barnets fragor och funderingar.

Syskon maste fa majlighet att stalla sina egna fragor angaende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

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

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

— Jag har hort barn séga “jag sparkade honom i benet och sedan fick
han cancer” — barn kan ténka helt osannolika saker som de kanske
inte vagar saga. Det ar viktigt att de far veta att det inte ar deras fel.
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Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska
vara avsatt speciellt for dem och inte bara besta av tid som "anda
blev 6ver”. Detsamma galler for foraldrarnas uppmarksamhet.

— En egen stund i bilen pa vag ndgonstans, att bara sitta och prata.
Onskan om att ha egen tid, om s& bara en liten stund, med
foraldrarna — den ar valdigt stark hos manga syskon.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva. Aven i ung alder kan man kanna av att det ar stokigt i familjen
och kanna ett behov av att hjalpa till.

— Det ar bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssatt. Det kan
vara att sdiga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga 'krampen’ istallet for epilepsi — att ha nagot man tillsammans
kallar sjukdomen, sager Linda Kjellberg Ohman.

| 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.

— En del tycker det ar tufft att se sitt syskon vara ensamt pa
skolgarden. Nagra tycker det &r skont att ga pa en annan skola. | den
har aldern borjar manga barn tycka det ar intressant att prata med
andra i samma situation, sager Linda Kjellberg Ohman.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa 6ver arftlighet, vad som hander nar foraldrarna dor
och existentiella fragor som varfor de sjalva inte drabbades nar deras
syster eller bror gjorde det. En del kédnner skuld dver att vara friska.

— Aven sorg ar vanligt: man kan vara jatteglad éver att ha det syskon
man har, men ocksa sorg Over att inte kunna utveckla en "vanlig”
kompisrelation till sitt syskon. Skam &r en annan jobbig fraga —
kanske vill syskonet inte ta hem kompisar om det ar stokigt med
assistenter hemma till exempel. Det &r jatteviktigt att férsoka ta sig tid
att prata om de hér svara fragorna, sager Linda Kjellberg Ohman.

Kunskap, k&nslor och bemastrande

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

— Vi ar inte psykologer — men vi erbjuder ett rum dar man far saga
precis vad man vill och behover, med oss som samtalsledare. Manga
har aldrig satt ord pa sina kanslor tidigare. Det kan vara en enorm
lattnad, sager Linda Kjellberg Ohman.
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Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som besvaras av en lakare, sjukskoterska eller annan kunnig person.
— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frAn omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

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

— Om vi vuxna sager 'det dar behover du inte tanka péa’ eller ‘oroa dig
inte for det’ sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Linda Kjellberg Ohman.

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

— Det kan exempelvis handla om att man har ett syskon som ar argt
och utatagerande. Det ingar kanske i diagnosen och man kan inte
hjalpa sitt syskon — men det paverkar en, det blir jobbigt och man har
inte sa manga att prata med det om.

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

— Var tanke ar att boken ska kunna fungera som ett underlag for bra
samtal ihop med foraldrarna. Den kan bli en brygga till &mnen som
ibland kan vara svara att prata om.

Vad séger syskonen?

| intervjuer beréattar syskon till barn med funktionsnedsattning att de
gloms bort ibland, och far mindre uppmarksamhet &n brodern eller
systern som har en diagnos. Ibland fragar lararna i skolan oftare “hur
mar din syster/bror?” an “hur mar du?”, vilket kan bidra till den
kanslan. Samtidigt 6nskar de forstaelse fran skolan — ibland kan man
bli sen med laxan for att syskon och foraldrar varit pa sjukhus, till
exempel. En del tycker det ar trakigt att ofta behtva avbryta roliga
aktiviteter pa grund av syskonet.

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

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

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 nar storebror far mer uppmarksamhet och
hjalp av foraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

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

Olle ker pa semester

Dora var tva ar nar hon fick sin lillebror. Sara var sex ar. Ingen av
dem har starka minnen av tiden innan Olle blev sjuk.

— Oftast ar Olle inte pa sa bra humér. Han kan vara ganska arg. Men
ibland &r han glad och da brukar jag leka med honom, sager Dora.
Foraldrarna har varit tydliga fran borjan med att systrarna inte har
nagot ansvar for sin lillebror.

— De far garna kanna sig delaktiga, men de maste inte, sager Anna.

Nagra klassiska familjesemestrar har Olles familj inte varit pa sedan
Olle foddes. Det har kants for svart med epilepsin. Daremot alskar
hela familjen att &ka och bo pa hotell, garna med pool.

— Barnen tycker om att bada och att ligga i hotellsangen och bladdra
bland tv-kanalerna. Nar vi ar pa hotell kanns det som att vi har det
valdigt bra, hela familjen, sager Anna och ler.

Det béasta Olle vet & maskiner och fordon. | framtiden tror féréldrarna
att han kommer jobba med tradgardsmaskiner, om det gar. Men de
forsoker att inte tanka sa mycket pa framtiden, sager Per.

— Nej, den vill vi inte tanka pa. Vi orkar inte det. Vi kan inte forandra
den anda.
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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 sé&ger 6vertandlakare Emma Brandquist
och logoped Agneta Rubensson, som arbetar pa Mun-
H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen, Goteborg. Det &r 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.

Tand- och munvard for barn och unga med sarskilda behov
Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt ar viktigt. Tandvarden rekommenderar att barn och unga far
hjalp med tandborstningen tva ganger om dagen.

Vid undersokningar pa tandklinik &ar det viktigt att personalen far
kannedom om barnets aktuella héalsa och medicinering, for att kunna
gora en sa bra bedomning som mgjligt. Kontroll av bettutveckling,
kakleder och kakmuskulatur ar ocksa viktig att utfora, forutom
sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott och tander.
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Alla bor anvanda en tandkram som innehaller fluor. Det finns
tandkramer utan smak- och skummedel for de som behdver det,
liksom tandkram med bakteriedddande effekt. FOr barn som &ater
ketogen kost finns ocksa sarskild tandkram som inte innehaller nagra
sockerarter.

Mun-H-Center och specialistkliniker fér pedodonti erbjuder barn och
ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande i samrad med vardnadshavarna.
Tandvarden hjalper till med utprovning av lampliga hjalpmedel for att
underlatta munhygienen.

Munhélsa vid Dravets syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
forekomma hos personer med Dravets syndrom.

e tandgnissling
e tandskador till f6ljd av olycksfall
e gingival hyperplasi (6vervaxt av tandkott)

— Vi har ocksa markt att en del barn har ganska smala tander. Men
det ar oftast ingen nackdel, det kan faktiskt underlatta for att halla rent
mellan tdnderna, sdger Emma Brandquist.

Tandgnissling

Manga barn och ungdomar gnisslar tander. Det kan leda till
omfattande slitage pa tanderna. | vissa fall leder det till 5mma
kakmuskler och s& omfattande slitage att nagon tand behdver tas
bort.

— Oftast hinner tandnerven dra sig undan successivt, sa att det trots
slitaget inte blir smartsamt i tinderna, sdger Emma Brandquist.

Vid behov kan en bettskena, ett slags tandskydd i plast, anvandas for
att skydda mot slitaget. Bettskenan kanske inte far barnet att sluta
gnissla, men det kan minska. For att gora en bettskena behovs ett
avtryck av tanderna géras, antingen i samband med en sévning i
sjukvarden, eller vid ett vanligt besok i tandvarden. Ibland &r det dock
svart for barnet att acceptera en bettskena.

— Da far vi forsoka hitta ndgonting annat som kan avleda eller skydda,
sédger Emma Brandquist.

Det ar svart att fA ndgon att sluta gnissla tander och gnisslandet gar
ofta i perioder. Personen som gnisslar upplever lustk&nsla och gor
det ofta for att lugna sig sjalv. Avledning eller massage kan hjalpa for
stunden, precis som vibrationer fran eltandborste eller nagot annat
hjalpmedel dver kaklederna.
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Tandskador

Om barnet har skadat sina tander vid ett olycksfall eller i samband
med ett epilepsianfall ar det bra att kontakta tandvarden for en
kontroll. Barn som har ett stort 6verbett, vilket ar vanligt hos barn som
har svag muskulatur kring munnen, l6per ofta storre risk att skada
tanderna om de ramlar och slar i ansiktet. Ibland gar det att
tandreglera Gverbettet for att skydda tanderna.

Om barnet slar sig sa att tanderna blir I6sa ar radet att undvika
belastning pa tanderna en period, till exempel genom att erbjuda mjuk
mat och undvika att anvéanda napp.

Om tander slas ut helt och hallet kan det bli aktuellt att uppsoka
sjukvarden for undersokning innan man besoker tandvarden for
kontroll efter ett olycksfall.

— Mjolktander ska man inte satta tillbaka i munnen. En permanent
tand som ar hel och ren kan man forstka satta tillbaka, och sedan
aka till tandvarden. Om den inte gar att satta in kan man forvara den i
mjolk, saliv eller fysiologisk koksaltlosning under resan till tandvarden.

Lakemedelsbiverkningar

En del lakemedel, bland annat vissa epilepsimediciner, 6kar risken for
gingival hyperplasi — att tandkéttet vaxer till sig kring tdnderna. Det
kan gora det svarare att halla tanderna rena och kan gora att barnet
behover sarskilda munvardshjalpmedel.

— Det viktigaste ar att barnet mar sa bra som majligt i sin epilepsi. Om
tandkdttet vaxer till sig som en bieffekt av medicineringen ar det
viktigt att vi hjalper till att optimera munhygienen, till exempel genom
att prova ut hjalpmedel for att underlatta s& mycket som mojligt, sager
Emma Brandquist.

En bristfallig munhygien 6kar namligen risken for att tandkottet ska
vaxa till.

Vissa mediciner kan ge muntorrhet, framfor allt om barnet far flera
mediciner samtidigt. Det ar inte sakert att varken barnet eller
vardnadshavaren marker att barnet ar torr i munnen, sarskilt inte om
det samtidigt finns ett saliviackage. Aven hér ar det viktigt att
optimera munhygienen och kostvanorna for att minska risken for hal i
tanderna om man misstanker muntorrhet. Tandvarden kan hjalpa till
med beddmning och rad kring bland annat salivstimulerande medel.

Tandsten

Tandsten bildas ofta snabbt hos personer som inte &ter och tuggar
med munnen och det kan bildas stora mangder tandsten pa kort tid.
— Ibland har vi mgjlighet att ta bort tandsten nar barnet ar sévt for
nagot annat ingrepp. Annars avlagsnas lite tandsten at gangen vid
besok i tandvarden, sager Emma Brandquist.
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Hjalpmedel for egenvard

Det finns en mangd olika hjalpmedel for att uppratthalla en god
munhygien. Om det ar svart att nd anda in till kindtanderna, eller om
barnet inte vill eller kan halla munnen 6ppen en langre tid, finns det
bitstod och spatlar som barnet kan vila kaken pa under tiden. De kan
bland annat kdpas pa Mun-H-Centers webbplats.

Det finns ocksa olika tandborstar att prova. Eltandborste kan vara ett
alternativ. Ett annat &r collis curve, en tandborste som borstar p& och
runt tanderna pad samma gang. Den kan vara bra om barnet har
kvaljningar eller kort uthallighet vid tandborstning.

Fluorskoljning ar bra att anvanda for att motverka hal i tanderna. Ett
tips om barnet inte sjalv kan skdlja ar att doppa en muntork i
fluorskoéljning och badda barnets tander med den.

Att tanka pa for barn med Dravets syndrom

e Tagarna kontakt med tandvarden infor forsta besoket.

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

e Tal- och kommunikationstraning ar ofta motiverad. En del barn
behover ocksa at- och svaljtraning hos logoped.

e Vissa mediciner kan ge muntorrhet.

Munmotorik vid Dravets syndrom

Munmotoriken hos barn med Dravets syndrom kan vara paverkad,
med talsvarigheter, atsvarigheter och nedsatt salivkontroll som foljd.
Nar det galler munmotorik hos barn med Dravet syndrom visar Mun-
H-Centers erfarenhet och databas att 6ver 50% har talsvarigheter i
form av svarforstaeligt tal eller helt avsaknad av tal. Drygt 35% har &t-
och dricksvarigheter. Salivliackage ar mindre vanligt, a&ven om det
férekommer.

Vad gor logopeden?

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

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

Viktigt med ett fungerande &tande

Tuggandet ar viktigt for ett sakert atande, eftersom det gor att vi
bearbetar maten ratt och inte satter i halsen. Viljan att 4ta paverkas
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av aptit, illamaende, andning, allmantillstdnd och hur personen
upplever mat och atande. Férmagan att ata kraver god oralmotorisk
funktion for att kunna tugga, suga, svalja och dricka. Logopedens
atgarder for ett forbattrat &tande kan vara medicinsk, kompensatorisk
eller innebara traning av sjalva funktionen.

Det finns olika hjalpmedel som kan underlatta atande och drickande.
Man kan ocksa anpassa kostens konsistens. Vid stora problem,
exempelvis vid upprepade luftvagsinfektioner eller radsla for att satta i
halsen, kan en svaljningsutredning vara bra. D& utreds barnets
formaga att svalja med hjalp av videoréntgen.

— Forutom att trana oralmotoriken, anpassa kosten och se dver
matningsteknik och sittstallning finns aven lakemedel som kan hjalpa,
sager Agneta Rubensson.

En del barn med Dravets syndrom 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 fér att motverka éverkanslighet i munhalan.

— Det ar viktigt att barnet far smakupplevelser via munnen aven om
de inte svaljer maten. Det kan till exempel vara att slicka pa en
isglass eller tugga pa en tuggpase, en sa kallad safe feeder, med en
apelsinklyfta i, sdger Agneta Rubensson.

Salivlackage/dregling

Orsaken till dalig salivkontroll (dregling) ar nastan aldrig for hog
salivproduktion. Istallet kan det bero pa forsvagad muskelstyrka i
ansiktsmuskulaturen, eller pa sittstallning och huvudhallning. Nedsatt
kansel i munhalan kan ocksa paverka negativt.

— Att se over sittstallningen och trana oralmotoriken kan ge goda
resultat. Nar det inte hjalper kan man ta till medicinering, men det ar
viktigt att se dver sa att det inte stor de mediciner barnet redan har.

Bitovanor

Att bita pa exempelvis klader eller hander, ar relativt vanliga.

— Det lilla barnet upptéacker varlden med munnen, som ar ett viktigt
centrum fOr sinnesupplevelser, sdger Agneta Rubensson.

Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel lindra smérta i
munnen eller handla om sjalvstimulering som upplevs som positiv for
barnet. Det ar darfor viktigt att forsoka ta reda pa orsaken innan man
beslutar om eventuell behandling.
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Talsvarigheter

Att prata kraver mycket av oss manniskor. Oralmotorik, horsel,
andning och artikulation ar bara nagra av delarna som maste fungera
for att vi ska fa ut oss ord, laten och meningar.

For barn med Dravets syndrom finns det flera faktorer som forsvarar
talet, bland annat intellektuella funktionsnedsattningar i varierande
grader samt forsvagad muskulatur.

— Talmotoriken utmanas nar den motoriska formagan blir nedsatt.
Kognitiva svarigheter, koncentrationssvarigheter och svarigheter inom
autismspektrat kan ocksa paverka talet, sager Agneta Rubensson.

Mun-H-centers register dver barn med Dravets syndrom visar att 6ver
halften av barnen har talsvarigheter. | registret finns 27 undersokta
barn.

e 6 av 27 saknar tal

e 12 av 27 har svarforstaeligt eller mycket svarforstaeligt tal

e 4 av 27 har nagot otydligt tal

e 5av 27 har inte svarigheter med sitt tal

Om barnet har svart att prata kan logopeden gora en utredning av
barnets tal- och sprakformaga. Utifran utredningens resultat kan
logopeden foresla olika behandlingar och insatser.
Kommunikationstraning och alternativ kompletterande kommunikation
(AKK) ar tva av insatserna. En annan ar oralmotorisk traning. Nar
barnet ar i skolaldern kravs ofta sarskilt anpassad las- och
skrivinlarning.

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

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
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— Bade pa sjukhus och habiliteringen brukar det finnas
kuratorer som kan hjalpa en med bland annat
krissamtal och att hitta ratt bland samhallets olika
stodinsatser. Det sager Ann-Louise Jonasson ar
kurator och arbetar pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i G6teborg. Hon informerar om vilket
stod som finns att fa for personer med
funktionsnedsattning.

Pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg arbetar

kuratorerna med krissamtal, stdd och vagledning. Familjen kan néja
sig med nagot enstaka samtal, eller behdva ha kontinuerlig kontakt

med kuratorn under en lang period.

Nar det finns ett sjukt barn i familjen finns det manga stodinsatser att
ta stallning till och soka vid behov. Har informerar Ann-Louise
Jonasson om de vanligaste.

— Ett generellt tips jag vill ge er ar att ringa kommunen och be om ett
mote dar de gar igenom allt ni kan ansoka om. Det ar smidigare &n
att ni ansoker om olika saker, far avslag, och sedan far bérja om igen.

Forsakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som du kan fa om du har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som ditt barn behdéver utbver 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.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar samordning efterfrdgas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen uppréttas vid
moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan géras néar
en person behdver en samordning mellan olika instanser.
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LSS

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

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

...med utvecklingsstérning, autism eller autismliknande tillstand.
...med betydande eller bestdende begavningsmassigt funktionshinder
eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre vald eller kroppslig
sjukdom

...med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedsattningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de &r 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 méanniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa mojlighet att
delta i samhallets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stdd. Finns behov har man alltid réatt att sbka en insats
och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med ansékan.

Exempel painsatser inom LSS/SoL

Korttidsvistelse / stodfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade till
att ge anhériga avlosning och mer tid for syskonen, men ocksa till att
tilgodose barnets behov av miljidombyte och rekreation. Tanken ar att
barnet ska fa majlighet till personlig utveckling. Korttidsvistelse kan bli
aktuellt redan i tidig alder.

Avlbsarservice i hemmet

Den har insatsen finns for att anhoriga ska fa majlighet till avlastning
och till att utratta &renden utanfor hemmet. Avlgsarservice kan
erbjudas bade som regelbunden insats eller som l6sning vid akuta
behov. Behovet beddms individuellt.

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stéd, en medmanniska.
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Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen ska kommunen erbjuda stdd till anhoriga, till
exempel syskon, mor— och farforaldrar eller en god van till nagon

med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning. Som anhdrig kan man
fa mojlighet att delta i samtalsgrupper, friskvard eller individuellt
anpassat stod och fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta stod ska
sbkas hos kommunens anhorigkonsult.

Bostadsanpasshing

De som pa grund av funktionsnedsattning eller sjukdom behéver hjalp
att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg samt
intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansdkan gors till
kommunen.

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).

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 formaga att klara det dagliga livet.
Hjalpmedel ar oftast landstingens ansvar och kraver halso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Hjalpmedel finns pa bland annat
pa habiliteringen, hjalpmedelscentralen, datatek,
datakommunikationscenter, syn- och hdércentraler.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. En kurator kan hjalpa till med att
hitta passande fonder att soka pengar ur. Lansstyrelsen har en
gemensam stiftelsebas dar man kan soka efter mojliga fonder. Vissa
foretag hjalper ocksa till att hitta ratt fonder for en mindre summa.

Tips pa brawebbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se - Forsakringskassan

do.se — Diskrimineringsombudsmannen
socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen
skolverket.se — Skolverket
notisum.se — Lagar pa natet
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boverket.se — Boverket

bostadscenter.se — Bostadscenter

1177.se — Sjukvardsupplysningen

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

csdsamverkan.se — Centrum for sallsynta diagnoser
stiftelser.lansstyrelsen.se — Lansstyrelsernas gemensamma
stiftelsedatabas

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

hejaolika.se — Nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — Nationellt kompetenscentrum fér anhdriga

[-] - -
Fragor till Ann-Louise Jonasson

Var habilitering fungerar valdigt daligt. Kan man byta eller soka
stod nagon annanstans?

— Om du kom till mig i min roll som kurator skulle jag s&ga: "vill du att
jag kollar upp det, eller vill du kolla det sjalv’? Jag ar faktiskt inte
saker pa svaret. Jag tycker du ska ringa chefen for habiliteringen och
beratta hur du kanner.

Hur lange kan man vabba?

— Tillfallig foraldrapeng for vard av barn kan man normalt sett ansoka
om tills den dag barnet fyller 12 ar. Om man har ett sarskilt lakarintyg
gar det att ansdka om vab tills barnet fyller 15. Fér barn som ar
inlagda pa sjukhus gar gransen vid 16 ar, eller 18 om barnen ar
allvarligt sjuka. Om barnet tillhor LSS kan gransen for vanlig vab ga
vid 21 eller 23 ars alder. Med andra ord: det ar lite olika.

Jag ar personlig assistent at vart barn. Kan min fru anséka om
omvardnadsbidrag?

—Ja, men ange in ansdkan vad som ar viktigast for er. Man kan inte
ha tva ersattningar for samma sak.

Vi har personlig assistans men vi vill garna vara med vart barn.
Kan man inte fa hjalp med till exempel stadning i stallet?

— Nej, tanken &r att samhallet ska stodja barnet. Manga efterfragar
det men har & kommunerna ganska strikta.
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— For att fa en personlig assistent kréavs det att man
har stora och varaktiga funktionsnedséattningar och
tillhor en av LSS personkretsar.

Det berattar Louise Jeltin som ar assistanssamordnare
p& Agrenska Assistans.

Assistentens uppdrag ar att hjalpa till med grundlaggande behov som
atande, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien.
Behoven maste vara av praktisk karaktar — att behtva hjalp med
aktivering, paminnelser och motivation &r oftast inte tillrackliga skal
for att fa assistans.

Sedan juli 2020 anses andning och sondmatning vara grundlaggande
behov som kan ge ratt till assistans.

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

Tillsyn réaknas som ett grundlaggande behov bara om personen har
en psykisk funktionsnedsattning, eller om det kravs ingaende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller
beteendeproblematik. Det rdknas ocksa om tillsynen har karaktar av
Overvakning.

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. Det kan ocksa handla om ytterligare behov kring maltider,
hygien mm som inte bedémts som grundlaggande.

Det kréavs alltid lakarintyg som styrker personens behov. En diagnos
ar i sig aldrig ett skal att fa assistans — allt handlar om den enskilda
individens situation och behov.

Vad réknas till foraldraansvaret?

Det varierar med olika behov och aldrar. Kommunikation raknas till
exempel inte som foraldraansvar efter att barnet fyllt sex ar, forutom
kontakt med myndigheter eller sjukvard, da det galler tills barnet fyllt
nio ar. Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till
foraldraansvaret tills barnet ar fem ar och faller helt utanfor
foraldrarnas ansvar efter tolv ar. Efter nio ars alder raknas inga
grundlaggande behov som foraldraansvar.
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Om de grundlaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoks assistansersattning fran Forsakringskassan. Lakarintyg
kravs.

Om grundlaggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka
personlig assistans hos kommunen.

Assistans i skolan

| vissa fall finns skal till att ett barn har en personlig assistent aven i
skolan eller forskolan. Det galler till exempel i situationer...

... dar barnets funktionsnedsattning skapar sarskilda svarigheter att
kommunicera med andra &n den personliga assistenten,

... nar det med hansyn till personens halsotillstand &r viktigt att den
personliga assistenten finns till hands.

... dar funktionsnedsattningen gor det sarskilt angelaget att personen
har ett starkt begransat antal personer knutna till sig.

... dar personen behover tillgang till ndgon som har ingadende
kunskap om honom eller henne och halsotillstandet.

— Personer med svar epilepsi behover ofta ha tillgang till assistenter
med stor kunskap och insyn i sjukdomen, kanske sarskilt i skolan dar
foraldrarna inte ar med. Det &r en viktig faktor for att vardagen ska
kannas trygg. Men aterigen — det handlar om den enskilda personens
behov, inte diagnosen, sager Louise Jeltin.

Nar man ansoker om assistans i skolan ar det bra om man har skolan
med sig i ansOkan. Det ar framfor allt skolan som behover se behovet
av assistans for att anstkan ska beviljas.

Dubbelassistans

Det kravs ganska mycket for att man ska ha ratt till dubbelassistans.
Ett exempel kan vara nar barnet blir aldre och vill kunna goéra saker
utan sina foraldrar, men det kravs tva personer for att gora
forflyttningar eller aktiviteter med barnet. | vanliga fall utreds
bostadsanpassningar och hjalpmedel innan man far dubbelassistans.

Anhdriga som assistenter

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

Hjalp med personlig assistans

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

55



Dravets syndrom

Aven hos brukarorganisationer kan man f& hjalp:

e LaSSe Brukarstodcenter (Vastra Goétalandsregionen),
telefonnummer: 031-841850

e BOSSE - Rad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm),
telefonnummer: 08-54488660

Att valja personlig assistent

Nar du fatt ditt beslut valjer du sjéalv om du vill att kommunen ska
ordna assistenter, anlita ett foretag eller kooperativ, eller vara
assistent sjalv. Aven om personlig assistans ar en valdigt bra
mojlighet, som ofta blir ett positivt tillskott i familjens liv, finns det finns
utmaningar runt att ha och hitta personliga assistenter. Ett tips ar att
vélja en anordnare som stottar en med det man har behov av — som
rekrytering, rekrytering och arbetsledning.

Var garna med och utforma annonsen och beskriv vad som skulle
fungera i er familj. Det handlar inte bara om personkemi, utan fundera
pa vilka krav er familj har. Assistenten behéver kanske ha vissa
erfarenheter eller ha goda referenser. Kanske ar det roligt om
assistenten har spannande intressen som kan vara berikande for ditt
barn?

Tank pa att man ocksé kan erbjuda sina personliga assistenter
utbildning sa de blir annu battre.

Foreningen DSAS - Dravet Syndrome Association Sweden

— Ett av féreningens viktigaste syften ar att se till att
familjer som lever med Dravets syndrom far traffas.

Det sager Johanna Engstrom, ordférande for Dravet
Syndrome Association Sweden.

Foreningen Dravet Syndrome Association Sweden bildades 2013
efter en familjevistelse pa Agrenska. Féreningen har 45
medlemsfamiljer och 11 enskilda medlemmar. Nio personer sitter i
styrelsen.

Syftet med DSAS é&r att samla &r barn, unga och vuxna som har
Dravets syndrom och liknande tillstand. Férutom att féreningen ar
riksomfattande och ideell, &r den ocksa religiost och partipolitiskt
obunden.
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Foreningens mal &r att:

¢ Informera allmanhet och myndigheter om problem och behov
som kan uppsta till foljd av tillstandet.

e Framja en forbattrad vard och rehabilitering.

e Motverka férdomar.

e Paverka samhallsplaneringen sa den battre tillgodoser de
drabbades sociala situation.

e Verka for vetenskaplig forskning och utveckling.

e Brytaisolering som Dravets syndrom och liknande tillstdnd
kan leda till, genom att ordna traffar och studieverksamhet.

— Framfor allt vill vi att familjer ska fa traffas, for vi vet att det ar
vardefullt. En gang om aret brukar ses vi en fredag-séndag och bara
umgas och byta erfarenheter, sager Johanna Engstrém.

Pa foreningens webbplats, dravetssweden.se, finns information om
hur man blir medlem.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser &r en paraplyorganisation dar en
mangd olika diagnosféreningar finns representerade.

Forbundet bildades fér mer &n 20 ar sedan av en grupp foraldrar till
barn med olika typer av syndrom.

Forbundets vision ar att alla som lever med en séllsynt diagnos och
deras narstaende ska kunna uppna basta majliga livskvalitet under
hela livet. Férbundet driver framfor allt intressepolitiska fragor som ror
personer som lever med sallsynta diagnoser, och patalar bland annat
att sallsynta diagnoser maste uppmarksammas mer inom vard,
omsorg och forskning.

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 16 000 medlemmarna representerar dver 120 séllsynta
halsotillstand, ett 70-tal olika diagnosféreningar och ett hundratal
individer som inte har nagra foreningar. Sinsemellan ar alla valdigt
olika, men gemensamt ar att alla sjukdomar eller syndrom &r
livslanga, obotliga och nastan alltid har genetiska orsaker.

— Vara medlemmar har mycket gemensamt aven om de har olika
symtom och funktionsnedsattningar. Det som forenar ar bland annat
omgivningens laga kunskapsniva och tillgangen till effektiv

© Agrenska 2020, nr 617 57



Dravets syndrom

behandling, trots att tillstdnden ofta ar sa allvarliga. Detta kallar vi for
séllsynthetens dilemma, sager Maria Montefusco, ordférande for
Riksforbundet for sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksférbundet for séllsynta diagnoser:
sallsyntadiaghoser.se

Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

Informationen &r till for dig som arbetar inom vard, omsorg, skola och
socialtjanst. Den vander sig ocksa till dig som lever med ett sallsynt
halsotillstdnd, dina narstaende och andra personer som du har
kontakt med. Kunskapsdatabasen kan &ven vara anvandbar for dig
som arbetar pa en myndighet.

| databasen hittar du utforlig, kvalitetssakrad information om fler an
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. Berdrda intresseorganisationer ges ocksa
majlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta oss géarna 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 hélsotillstand vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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DRAVETS SYNDROM

En sammanfattning av dokumentation nr 617

Personer med Dravets syndrom har en mutation
pa en gen som heter SCN1A. Mutationen orsakar
epilepsi, men ocksa andra symtom. 85 procent av
barnen med Dravets syndrom uppfyller kriterierna
for intellektuella funktionshinder. Uppemot halften

har autism och manga har ocksa motoriska
utmaningar. Typiskt for Dravets syndrom ar att
barnen har en normal utveckling fram till ett-tva
ars alder. De forsta epilepsianfallen ar ofta utlosta
av feber. Aven i fortsattningen har manga barn en
hog kanslighet for varme, ibland ocksa for ljus och
andra starka sinnesintryck.

Behandlingen utgdérs av lakemedel for epilepsin,
och olika insatser for att lindra de évriga
symtomen.

| Sverige finns ett 50-tal barn med diagnosen
Dravets syndrom. | dokumentationen kan du
bland annat lasa om medicinska och
neuropsykiatriska aspekter, kommunikation och
motorik, samt f en inblick i hur det &r att ha ett
barn med Dravets syndrom.

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