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Jouberts syndrom

Jouherts syndrom

Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik moétesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amunddn séder om Goteborg.

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

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet Jouberts
syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och
eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter
och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner

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

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

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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— Lag muskelspénning, ataxi och en forsenad kognitiv
och motorisk utveckling ar vanligt vid Jouberts
syndrom. Kannetecknande ar ocksa att mittdelen av
lillhjarnan saknas helt eller delvis och férandringen
liknar en kindtand. Det sager Reidun Stenberg som ar
overlakare och barnneurolog vid barn- och
ungdomshabiliteringen i Orebro.

Jouberts syndrom ar ett medfétt arftligt syndrom som tillhér gruppen
ciliopatier eller ciliesjukdomar. 1 barn per 100 000 nyfddda har
Jouberts syndrom, vilket i Sverige motsvarar ungefar fem barn varje
ar.

— Det finns troligen manga fler med syndromet som aldrig har fatt
nagon diagnos. Genetiken bakom Jouberts syndrom &ar férhallandevis
ny kunskap, sager Reidun Stenberg.

Jouberts syndrom orsakas av férandringar i gener som ar mallar for
tillverkningen av proteiner med betydelse fér uppbyggnad och
funktion hos de priméra cilierna. 2004 upptéacktes den forsta
sjukdomsorsakande genen, NPHP1. De fyra vanligaste generna, som
om de har en férandring orsakar Jouberts syndrom, ar CC2D2A,
CEP290, AHI1 och TMEM67.

Las mer om genetik pa sid 10

Symtom

Kéannetecknande for Jouberts syndrom &r en forandring i lillhjarnan.
Vid magnetkameraunderstkning (MR) av hjarnan ser for&ndringen ut
som en kindtand (molar tooth sign). Andra typiska symtom &r lag
muskelspanning (muskular hypotoni), ataxi (koordinationsstérning)
och en forsenad kognitiv och motorisk utveckling.

— Det finns barn med Jouberts syndrom som har en helt normal
utveckling, men det ar ovanligt, sdger Reidun Stenberg.

Hos vissa barn finns ett antal karakteristika, eller utseendemassiga
drag, som framst ar av betydelse nar barnneurologen ska stélla
diagnos:

e trekantig mun med tunga som kan sticka ut

e bred och valvd panna

e bagformade 6gonbryn

e |agt sittande 6ron

e hangande 6gonlock
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e 0Ogon som sitter brett isar (hypertelorism)

e liten haka

e stora stortar

e extra fingrar eller sammanvaxta fingrar och/eller tar
(syndactylier).

Foraldrar till spadbarn med Jouberts syndrom soker ofta tidigt hjalp
hos sjukvarden pa grund av andningsproblem.

— Det ar vanligt med avvikande andningsmonster och att barnet
andas flamtande som en hund, sager Reidun Stenberg.

Aven andningsuppehall under sémn, sdmnapné, forekommer, och det
kan vara bra att vara uppmarksam pa detta aven upp i aldrarna. Den
motoriska utvecklingen ar paverkad och de flesta har en férsenad
gangstart (fem ars alder). Gangen blir hos en del lite ryckig pa grund
av koordinationssvarigheter.

Ogonpaverkan

Olika former av paverkan pa égonen ar vanligt hos barn med
Jouberts syndrom. Bland tillstanden som kan férekomma finns
nystagmus (snabba ofrivilliga dgonroérelser), ptos (hdngande
ogonlock), retinal paverkan (nathinnan), kolobom (spaltbildning i
exempelvis pupillen), i sallsynta fall svar synnedsattning (retinitis
pigmentosa) samt skelning och oculomotor apraxi (svarigheter att
stalla in 6gonen vilket kan ge sned huvudhallining).

— Barnet kompenserar ofta for synpaverkan genom sarskilda égon-
och huvudvridningar. Det &r vanligt vid Jouberts, sager Reidun
Stenberg.

Las mer om 6gonpaverkan pa sidan 14.

Njurpaverkan

En tredjedel av barnen med Jouberts syndrom har ocksa paverkan pa
njurarna. For en del barn kan till exempel cystor pa njurarna vara ett
forsta symtom.

— Det finns en allvarlig njursjukdom som i valdigt sallsynta fall drabbar
barn med Jouberts syndrom, neuronophtis. Da slas njurarnas
funktionella enheter ut, sdger Reidun Stenberg.

Beteende

Hos barn med Jouberts syndrom kan beteendeavvikelser som
autism, adhd och sjalvskadebeteende forekomma.

— Sjalvskadebeteende ar valdigt svart att behandla och kan bero pa
manga olika orsaker. Man far prova sig fram och for vissa kan
lakemedel hjalpa, séger Reidun Stenberg.

Hyperaktivitet och adhd behandlas med centralstimulerande
lakemedel och har ofta god effekt aven pa barn med Jouberts
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syndrom. De autistiska symtom som férekommer ar inte alltid typiska,
kansloutbrott och svarigheter med impulskontroll ar vanligt. Nar ett
barn har en kombination av olika symtom ar det svarare att behandla.
— Det ar viktigt att vara medveten om att nar vi behandlar till exempel
hyperaktivitet kan andra beteenden, exempelvis autistiska beteenden,
bli mer framtrddande, sager Reidun Stenberg.

Majoriteten av barn med syndromet har en intellektuell
funktionsnedsattning (IF), som kan variera fran lindrig till svar.

Las mer om neuropsykologiska aspekter pa sid 18

Andra symtom som kan férekomma
e leverpaverkan (fibros)
e brack i halsryggen
e epilepsi
e godartade tumdrer i tungan
e underutveckling av tolvfingertarmen (duodenalatresi)
e fOrstoppningsproblem
e Okad risk for infektioner, sarskilt under de forsta aren
¢ medellinjemissbildningar (kluven gom, tunga).

— Symtomen beror i hog grad pa vilken eller vilka gener som &ar
paverkade. Olika gener paverkar olika organ, till exempel 6gonen,
njurarna eller levern, sager Reidun Stenberg.

Behandling

Behandlingen utgar fran de olika symtom som uppstar.

For att ge en bra medicinsk behandling behdvs kunskap om
syndromet. For den behandlande lékaren ar det viktigt att regelbundet
kontrollera lever, njurar, syn och 6gon samt tillvaxt.

Andningssvarigheter behandlas oftast med lakemedel, men vid behov
kan barnet tillfalligt anvanda respirator. FOr en del barn &r det
nodvandigt med extra nutritionstillskott eller energiberikning genom
en PEG ("knapp pa magen”).

— Nutrition ar valdigt viktigt. Om barnet till exempel ligger inne for
andningssvarigheter ar det jatteviktigt att barnet har forutsattningar att
fa i sig naring sa att han eller hon kan aterhamta sig. Det kan darfor
vara aktuellt for manga sma barn att fa naring genom en PEG, sager
Reidun Stenberg.

Behandlingen av olika beteendeavvikelser ar ibland medicinsk med
olika centralstimulerande eller antidepressiva lakemedel (SSRI).
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— Framforallt &r det viktigt att hitta en struktur i vardagen for barnet.
Det handlar om rétt skolinsatser, strukturerade scheman och ett
fungerande kommunikationssétt, séger Reidun Stenberg.

Familjer med barn som har Jouberts syndrom har manga olika
kontakter. Pa habiliteringen finns professioner som fysioterapeut,
dietist, logoped och arbetsterapeut samt en lakare som ar ansvarig
for remisser till olika specialister som barnneurolog, kirurg,
barnpsykiater, ortoped med flera.

— De allra flesta barn med Jouberts syndrom mar bra. Enligt studier ar
livslangden endast forkortad om de har svara medicinska problem,
sager Reidun Stenberg.

Fragor till Reidun Stenhery

Hur lange har barnet andningsuppehall vid somnapné?

— Det beror pa. Med aldern kan det bli battre eftersom barnet far lite
starkare muskulatur. Det &r viktigt att tidigt uppméarksamma och
behandla andningsuppehall &ven hos yngre barn, vilket ibland kan
vara svart att upptacka. Barnet kan ocksa ha epilepsi och det ar
viktigt att sarskilja anfallen, framfor allt nattetid, fran syrebrist (pa
grund av andningsuppehall).

Kan kortvuxenhet ha med hypofysen att géra ocksa?
— Ja, det kan ocks& handla om hormonbortfall. | vissa fall kan man
eventuellt behova behandla med tillvaxthormon.

Mitt barn tycks inte ha nagon reglering av varme och kyla. Vad
kan det bero pa?

— Det later som att det skulle kunna vara antingen en hormonell
paverkan pa hypofysen eller s& handlar det om perceptionen. Manga
barn med autism ar antingen smarttaliga eller smartkansliga,
detsamma géller for ljud och kyla. Det handlar om hur barnet tolkar
sinnesintryck.

Mitt barn kraks mycket, vad kan det bero pa?

— Det kan vara problem med reflux. Det kan misstolkas och inom
sjukvarden ar det inte alltid man forstar problematiken. Barn med
Jouberts syndrom ofta har svart med den motoriska kontrollen i
kroppen, och ibland &ven med motoriken i mag-tarmkanalen.
Exempelvis fungerar inte ventilerna som 6ppnar och stanger
magsacken (magmunnen) optimalt. Det innebar att ett backflode av
surt maginnehall kan lacka upp i matstrupen och orsaka reflux och
krakningar. Detta ar viktigt att forsta for att ge ratt behandling med till
exempel Nexium eller Losec. Ibland méaste man gora en kirurgisk
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atgard (Nissenplastik/Funduplicatio) for att minska lackaget upp i
matstrupen.

Var son gor en huvudvridning som han inte tycks marka av sjalv.
Det verkar inte ha med synen att gora. Vad kan det bero pa?

— Det later som att det kan vara tics. Det kan ga att behandla, men
innan bor man fundera Over hur allvarliga ticsen ar for personen sjalv
och omgivningen. Det skulle ocksa kunna bero pa att det finns en
antydan till reflux. For att utreda det kan man gora en PH-métning i
magtarmkanalen.

Var dotter har svara humdérsvangningar och svart for att bryta
aktiviteter. Ar det autism? Hur ska man veta vad som &r autism
och vad som ar Joubert?

— Det later som autistiska symtom och det ingar i diagnosen Jouberts
syndrom. En neuropsykologisk utredning ar viktig for behandlingen.
Det behovs specialpedagogiska insatser, men eventuellt ocksa
medicinska. Det &r kanske inte sa viktigt att veta vad som &r vad,
men desto viktigare att fa ratt behandling och forstaelse.

Hur behandlar man sjalvskadebeteende?

— Tyvarr finns det ingen universallésning, utan det handlar oftast om
pedagogiska insatser och att noggrant utreda orsakerna bakom
beteendet tillsammans med till exempel en psykolog. | vissa fall kan
det bli battre av att behandla med antiepileptika (Lamotrigin).

Min son &r 16 ar och vi gar till barnkliniken dar han lamnar blod-
och urinprover. Nar han fyller 18 & hamnar vi hos vardcentralen.
Finns det risker infor framtiden?

— Det gor det absolut. Man maste fortsatta kontrollera urin och blod.
Det ar viktigt att den behandlande vardcentralen laser pa och forstar
vad Jouberts syndrom éar.
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Genetik och arftlighet

— Jouberts syndrom tillhGr gruppen ciliopatier och
orsakas av en genforandring. ldag k&nner man till
cirka 35 olika gener som, om de inte fungerar som de
ska, orsakar Jouberts syndrom. Det sdger Alexandra
Topa som &r 6verlakare pa Klinisk genetik vid
Sahlgrenska universitetssjukhuset i Géteborg.

En person far halften av sina arvsanlag fran mamma och halften fran
pappa. | cellkarnan finns arvsmassan som tvinnar ihop sig i
spiralformade DNA-tradar. De kan na upp till tva meter i langd och ar
hart packade i form av kromosomer. Hos manniskan ar
kromosomerna 46 till antalet, ordnade i 23 kromosompar numrerade
fran 1-23. De forsta 22 kromosomparen kallas fér autosomer och dar
ser mammans och pappans kromosomer likadana ut. Det 23:e
kromosomparet &r kdnskromosomerna, XX for kvinnor och XY for
man. Arvsanlagen, generna, ar cirka 20 000 till antalet.

— Arvsmassan gar att likna vid ett bibliotek, dar generna ar som
bocker, sager Alexandra Topa.

En gen utgdrs av molekyler som kodar for olika proteiner. Proteinerna
kan liknas vid byggstenar i cellerna och har olika roller i mannisko-
kroppen. Vid celldelning kopieras cellkarnans DNA till tva identiska
dotterceller, men ibland sker férandringar i generna nar de ska
kopieras. Det kan till exempel bli en férlust av kromosomdelar eller en
punktmutation i ett anlag, vilket kan jamféras med en
bokstavsférandring i den genetiska koden. Vad konsekvenserna blir
beror pa vilka gener som ar inblandade. Alla manniskor bar pa
forandringar i arvsmassan som inte néddvandigtvis leder till sjukdom.
Man kan ocksa vara frisk anlagsbarare for olika genetiska sjukdomar
utan att veta om det.

— Genetiska forandringar ar en del av att vara manniska och det har
alla. Nar férandringarna ger upphov till symtom talar vi om genetiska
sjukdomar och genmutationer, sager Alexandra Topa.

Jouberts syndrom

Pa nastan alla av kroppens celler finns det sma harliknande utskott
som kallas for cilier. De har stor betydelse for flera av cellernas
funktioner och ar viktiga bland annat for celler i 6gats nathinna,
hjarnans nervceller och en del njurceller. Jouberts syndrom tillh6r
gruppen ciliopatier, eller ciliesjukdomar. Ciliopatier ar en stor grupp
sjukdomar som innefattar fler tillstand &an Jouberts syndrom.
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Den férandring i arvsmassan som ger upphov till Jouberts syndrom
drabbar gener som &ar mallar for tillverkningen av proteiner som har
betydelse for uppbyggnaden och funktionen hos de priméara cilierna.
— Cilierna har olika roller pa olika celler. Det finns de rorliga cilierna
som for vatska runt cellerna genom rytmiska rérelser, till exempel
slemmet i luftroren. Det finns ocksa storre cilier som flagellen pa
spermien som far den att réra sig och hitta aggcellen. Cilierna ar
ocksa ett stod for kromosomerna vid celldelningen, sager Alexandra

Topa.

En annan typ av cilier deltar bland annat i signalutbytet mellan miljon
innanfér och utanfor cellen. De har stor betydelse for utvecklingen av
och funktionen hos hjarnans och nathinnas nervceller samt en del
njurceller.

Det centrala symtomet vid Jouberts syndrom &r en avvikande
utveckling av lillhjarnan och hjarnstammen som vid
magnetkameraundersokning (MR) ser ut ungefar som en kindtand
("'molar tooth sign” pa engelska).

— Sjalva forandringen i hjarnan kan ge symtom som
andningsstorningar, svarigheter att ata, lag muskelspanning, dalig
balans och intellektuell funktionsnedséttning. Bade sjéalva symtomen
och graden av svarigheter varierar mycket mellan personer med
Jouberts syndrom, sager Alexandra Topa.

Jouberts syndrom ér ett spektrum av tillstand som Gverlappar
varandra. En del har bara nadgra symtom, medan andra har fler.
Symtomen innefattar paverkan pa hjarnan, levern, nathinnan, mun-
ansikte-fingrar (oro-facio-digitala) och njurarna.

— Symtomen varierar beroende pa vilka gener som ar paverkade,
séger Alexandra Topa.

Det finns manga olika proteiner som bidrar till ciliernas uppbyggnad
och funktion. Idag kanner man till cirka 35 olika gener som, om de
inte fungerar som de ska, ger upphov till olika varianter av Jouberts
syndrom. Upp till cirka 40 procent av personer med Jouberts syndrom
har mutationer i féljande gener: AHI1, CC2D2A, CEP290, CPLANE1
eller TMEM67. Eftersom de vanligaste generna inte sitter pa
konskromosomerna drabbas flickor och pojkar i samma utstréckning.

Las mer om de olika genernas betydelse for symtomen i artikeln

Genotype-phenotype correlates in Jouberts syndrome: A review.
onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1002/ajmg.c.31963
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Arftlighet

Jouberts syndrom nedarvs i de allra flesta fall autosomalt recessivt.
Det innebar att bada foraldrarna ar friska barare av en muterad gen
(enbart en utav deras tva genkopior ar muterad). Sannolikheten att
barnet arver bada de muterade genkopiorna fran sina foraldrar och
utvecklar sjukdomen &r 25 procent. | halften av fallen blir barnet frisk
barare av den muterade genen, precis som sina foraldrar. Eftersom
de vanligaste generna, som vid mutation orsakar Jouberts syndrom
inte sitter pa konskromosomerna, drabbas flickor och pojkar i samma
utstrackning.

| sallsynta fall sitter forandringen pa genen OFD1 (Jouberts syndrom
typ 10) som finns pa X-kromosomen. Da &r nedarvningen X-bunden.
Sannolikheten for soner (som arver X-kromosomen fran sin mor och
Y-kromosomen fran sin far) till kvinnliga barare (som har tva X-
kromosomer varav en med den muterade genen) att fa sjukdomen ar
50 procent. For dottrar ar sannolikheten 50 procent att bli friska
barare av den muterade genen.

En annan mycket ovanlig form av Jouberts syndrom (Jouberts
syndrom typ 11), orsakas av en mutation i genen TTC21B och
uppkommer som en nymutation. Det innebdr att det férandrade
anlaget inte ar nedarvt fran nadgon av foraldrarna. Sannolikheten att
samma foraldrar far ett till barn med Jouberts syndrom uppskattas da
till mindre &n 1 procent. Risken ar lag, men man kan inte utesluta att
en annan konscell hos en av foraldrarna bar pa samma mutation.
Den nyuppkomna mutationen hos barnet blir dock arftlig och kan
foras vidare till nasta generation.

Fragor till Alexandra Topa

For hur langesedan upptacktes de senaste generna? Vi har inte
fatt ndgon genetiskt faststalld orsak.

— De har hittats de senaste aren. Det beror lite pa vilken metod man
har anvant for att analysera generna. Sannolikheten att hitta en
mutation ar stérre om man anvander genpaneler som inkluderar de
kanda generna med koppling till Jouberts syndrom. Man kan ocksa
goOra en bred analys av hela arvsmassan (helgenom eller
helexomsekvensering) hos barnet. Be barnlakaren som foljer upp
barnet att skicka en remiss till Klinisk genetik for att samrada kring
mojligheter till fortsatt genetisk utredning.
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Eva, 6 &r, kom till Agrenska tillsammans med mamma Anna, pappa
Peter och syskonen Oliver, 17 ar, och Ella, 15 ar.

Mamma Anna ar uppvuxen i Sverige och flyttade utomlands néar hon
gifte sig med Peter. Nar Eva foddes var det ingen som reagerade pa
att nagot var fel. Familjen fick aka hem fran sjukhuset. Ganska snart
efter hemkomsten reagerade Anna pa att nagot inte stamde med
Eva.

— Hennes 6gon rorde sig fram och tillbaka pa ett markligt satt och nar
jag lade Eva pa sidan, lag hon alltid kvar stilla, precis som jag lagt ner
henne, sager Anna.

Anna kontaktade flera lakare, men blev lugnad att det inte var nagot
ovanligt. Nar Eva var nagra manader gammal skulle hon vaccineras.
— Det var forst da lakaren lyssnade pa mig. Jag tror att han reagerade
pa Evas 6gonrorelser och att hon inte sokte kontakt med mig nar hon
blev ledsen av sprutan, sdger Anna.

Lakaren ville att Eva skulle gora en MR-undersokning och lamna
blodprov. | familjens hemland fanns det ingen statligt finansierad
sjukvard utan Anna och Peter fick sjalva bekosta Evas utredning.
Analyserna gick darfor valdigt fort. Eva var fyra manader gammal nar
hon fick diagnosen Jouberts syndrom.

— Det blev en chock fér oss. Specialistlakaren tog fram en bok och
borjade visa och jamfora rontgenbilderna pa Evas hjarna med de
typiska for Jouberts syndrom. Jag horde knappt ett ord av vad han
sade och kunde knappt sta pa benen, sager Anna.

Evas forsta lakare lugnade Anna, men hon sokte fler utlatanden om
framtidsutsikterna vid Jouberts syndrom. Eftersom sjukvarden inte var
samordnad var det hon sjalv som skotte bokning av lakartider och
bearbetade all information.

— Min man arbetade mycket sé jag tog hand om allt annat. Jag gick
fran vardinrattning till vardinrattning och bokade tider hos lakare,
fysioterapeut och logoped. Jag var lange i chock och kunde inte ta in
allt. En gang spelade jag in vad lakaren sade for att kunna lyssna i
efterhand, sager Anna.

Evas storsta svarigheter under de forsta aren var motoriska. Hon
larde sig sitta vid nio manader och orkade lyfta huvudet nar hon var
runt ett ar.

— Ett stort problem var att Eva inte orkade flytta sin egen kropp for att
vanda sig sjalv. En gang holl hon pé att kvavas nar hon hade krakts
for att hon inte kunde rulla 6ver pa sidan. Sedan den handelsen har
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jag sjalv svart att sova nar Eva sover. Da och da tittar jag till henne
och lyssnar sa att hon andas, sager Anna.

Eva kampade pa med att lara sig resa sig upp och sta med hjalp av
en fysioterapeut. En logoped tranade Evas munmotorik och hjalpte
henne med att férsoka forma ord.

— Eva alskar musik, vilket gjorde traningen lattare, sdger Anna.

Ogon och syn

— Det ar vanligt med olika 6gonpaverkan vid Jouberts
syndrom. Ungeféar en tredjedel riskerar att fa retinal
dystrofi som innebar en gradvis férsamring av
nathinnan. Det sager Josephine Prener Holtan som ar
overlakare och forskare vid 6gonmottagningen pa Oslo
universitetssjukhus.

Josephine Prener Holtan arbetar med forskning om 6gonsymtom vid
olika genetiska syndrom, daribland Jouberts syndrom.

Ogats anatomi

Ogat &r uppdelat i en framre och en bakre del som omgardas av
o6gonmuskulaturen. | den bakre delen ligger nathinnan. Nathinnan
fungerar som filmen i en kamera. Bilden som registreras pa nathinnan
skickas vidare genom synnerven in till hjarnans syncentrum. De
synceller som tar emot ljuset i nathinnan kallas for ljusreceptorer och
finns i tva varianter: stavar och tappar. Den omvandlingen som sker
av den absorberade ljusenergin till kemiska och sedan elektriska
signaler som kan tolkas av hjarnan, kallas for fototransduktion.
Nathinnan bestar av flera lager. Nathinnedystrofier beror pa fel pa
ljusreceptorerna som sitter i den yttre delen av nathinnan.

— De synproblem som kan uppsta vid Jouberts syndrom beror pa att
nathinnans cilier ar paverkade. | ljusreceptorerna finns cilier vars
funktion &r att transportera olika proteiner, sdger Josephine Prener
Holtan.

Syn

For att kunna se bra behdvs flera olika viktiga komponenter som
skarpsyn (synens upplésningsformaga), fargsyn, samsyn
(omvandlingen av bilderna fran bada égonen till en bild), kontrastsyn
(att kunna uppfatta skillnader i ljusstyrka i ett objekt mot dess
bakgrund), mérksyn och omsattning av visuell information.

— Forst nar alla dessa delar av synen samverkar far vi ihop hela
bilden av synfaltet, sager Josephine Prener Holtan.

Vid en synundersokning gér man mer an att lasa av bokstaver pa en
tavla. Det gors en subjektiv beddmning av synen.

© Agrenska 2022, nr 657 14



Jouberts syndrom

— Forst ar det viktigt att undersoka pa vilket satt synen sviktar. Ar det
svart att lasa, ga i morker eller se farger? Det gar att undersoka
tavelsyn, morkersyn, kontrastsyn och fargsyn genom olika
synundersokningar, sager Josephine Prener Holtan.

Vid en objektiv undersokning tittar lakaren narmare pa ogats funktion.
Med hjalp av en vidvinkelkamera kan man understka hur nathinnan
ser ut och titta pa gula flacken (omradet pa nathinnan dar vi ser som
skarpast och dar det finns flest synceller).

Arftliga nathinnedystrofier

Vid arftliga nathinnedystrofier férandras cellerna i nathinnan och far
en forsamrad funktion. For att undersdka funktionen hos nathinnan
anvander man ett elektroretinografi (ERG), da undersoks hur val
tappar och stavar i nathinnan reagerar pa ljus.

Symtom vid nathinnedystrofi:
e nedsatt morkersyn
e inskrankt synfalt
e nedsatt skarpsyn
e nedsatt fargsyn
e nedsatt kontrastsyn
o fotofobi (obehag vid starkt ljus).

Ogonpéaverkan vid Jouberts syndrom
Barn med Jouberts syndrom har i hég utstrackning olika problem med
6gon och syn som varierar i allvarlighetsgrad.

Ocular motor apraxia innebar svarigheter med att réra 6gonen i
sidled. Det kan ofta visa sig som att barnet flyttar pa huvudet istallet
for 6gonen for att kompensera for det begransade synfaltet. Det
forekommer hos upp till 80 procent av barn med Jouberts syndrom.

Nystagmus ar detsamma som ofrivilliga 6gonrorelser och &r ocksa
mycket vanligt forekommande (72 procent). Det paverkar den visuella
funktionen i varierande grad och for en del gar det att dampa med
kontaktlinser.

Skelning &r relativt vanligt (31-74 procent) och betyder att 6gonen
riktas at olika hall. Skelning kan innebara problem med synen och att
barnet blir trétt i 6gonen. Det kan ocksa ge dubbelseende och
huvudvark. For att behandla skelning ar det viktigt att tidigt borja
behandla med lapp for 6gat. Allvarlig skelning kan behandlas
kirurgiskt eller med botoxinjektioner.

— Vid korrektionsfel ar det viktigt med glastgon, sager Josephine
Prener Holtan.
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Ptos innebar hangande dgonlock och det ar inte alltid det innebér
nagra storre problem. Ptos kan finnas pa det ena eller bada 6gonen
och allvarlighetsgraden varierar. Om 6gonlocken skymmer synfaltet
ar det mgjligt att operera.

Retinalt kolobom &ar en medfodd utbuktning pa nathinnan och
férekommer hos 17-30 procent av personer med Jouberts syndrom.
Utbuktningen uppstar redan i fosterlivet och sitter oftast i nathinnan
eller vid synnerven, eftersom det ar sarskilt kansliga omraden ger det
vanligtvis nedsatt syn.

Den allvarligaste 6gonpaverkan hos personer med Jouberts syndrom
ar en typ av arftlig nathinnedystrofi, retinal dystrofi, som innebar en
gradvis forsamring av nathinnan. Den tidiga formen som upptécks
redan hos nyfédda barn kallas for lebers kongential amaurose. For
andra utvecklas dystrofin med aldern och kallas da for retinitis
pigmentosa. Tidiga symtom &r vanligen nedsatt morkersyn, skarpsyn
eller fargsyn samt ett inskrankt synfalt.

— Barnet kan ha svart for att se sma saker, ga in i mobler och
liknande eller ha svart att skilja pa farger, sager Josephine Prener
Holtan.

En ERG-undersdkning kan vara otillracklig i ett tidigt skede av retinitis
pigmentosa, det ar darfor bra att géra en understkning med
vidvinkelkamera eller OCT (en teknik som aterger 6gats vavnader) for
att tidigt kunna upptacka férandringar pa nathinnan.

Retinal dystrofi kopplat till vissa gener

Idag k&nner man till dver 35 gener som om de har en férandring
orsakar Jouberts syndrom. Genotyp ar kopplat till fenotyp, det vill
saga den genetiska férandringen hos en person som har Jouberts
syndrom ar direkt kopplat till olika egenskaper eller symtom. 20 av de
olika generna kan orsaka retinal dystrofi.

— Retinal dystrofi ar vanligast hos de som har en forandring pa genen
AHI1 eller JS typ 3. Det &r viktigt att vara uppméarksam aven vid andra
genotyper eftersom uppemot 38 procent har, eller riskerar att fa,
retinal dystrofi. Det finns ingen genotyp dar man kunnat bekréfta att
den inte ar kopplad till synnedséttning, s&ger Josephine Prener
Holtan.

Behandling

Det finns goda behandlingsmgjligheter vid de flesta lindriga
6gonsymtom som férekommer. Det finns dock ingen behandling for
retinal dystrofi utan det &r ett progressivt tillstand som férsamrar
synen. Josephine Prener Holtan betonar vikten av att regelbundet

© Agrenska 2022, nr 657 16



Jouberts syndrom

félja synen hos 6gonlakare och att behandla sekundara
dgonsjukdomar som gra starr, fértunning av hornhinnan och grén
starr. Barn under atta ar bor féljas upp var sjatte manad, och barn
dver atta ar arligen, beroende pa vilka gonsymtom de har.

— Det ar viktigt att kartlagga den visuella funktionsnivan och behandla
det som ar majligt. En synpedagog ar en bra kontakt, sager
Josephine Prener Holtan.

Forskning

Det pagar forskning om olika behandlingar vid nathinnedystrofier,
bland annat med genterapi och stamceller. Genterapi syftar till att via
en virusvektor féra in en fungerande gen som kan tillverka ett
fungerande protein. Kliniska tester gors for tillfallet for CEP290-
mutationer. Det finns en godkand genterapi for en annan typ av
genmutation, RPE65. Den ger inte Jouberts syndrom, men
férekommer vid retinal dystrofi.

Las mer i artikeln "Review of ocular manifestations of Joubert
syndrome”, Wang et al. 2018.

Familjen flyr till Sverige

For ett par ar sedan borjade det bli oroligt i familjens hemland. En
djup ekonomisk kris utlost av ett korrumperat styre ledde till ett utbrett
missnoje och valdsamheter. Familjen kande att det inte var sakert att
stanna kvar.

— Vi flydde nar Eva var tre ar. Mina foraldrar och syskon bor har i
Sverige sa vi hade kontakter, vilket gjorde det lattare. Vi hade tva
veckor pa oss att packa ihop hela livet. Det var forstas valdigt jobbigt
bade for oss och for barnen, sager Anna.

Eftersom Annas man inte var svensk medborgare fick han stanna
kvar.

— Han fick anhorigtillstand efter tre manader. Det var precis i borjan
av pandemin och han tog det sista planet hemifran och det sista taget
in i Sverige, innan granserna stangdes.

Anna och barnen flyttade runt mellan sléaktningar. Efter fem manader
fick Eva borja forskolan och Oliver och Ella skolan. Eva fick ocksa
komma till habiliteringen. ldag trivs familjen i Sverige, men de stora
barnen saknar sitt hemland.

— Mina barn vill aka och hélsa p&, men jag vill vanta tills det ar mer
stabilt, sager Anna.
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— En psykologisk utredning ska vara en beskrivning av
barnets formagor. Oavsett i vilkket sammanhang den
gors ska syftet vara att pa basta satt kunna stotta
barnet utifran hans eller hennes forutsattningar.

Det sager Marie-Louise Johansson som arbetar som
neuropsykolog i Géteborg.

En psykologisk utredning av ett barn kan géras av manga olika
instanser som BVC, habilitering, férskola, grundskola och sarskola
(heter fran och med juli 2023 anpassad grundskola). Den kan ocksa
goras inom barn- och ungdomspsykiatrin. | vardsammanhang gors
den i regel da en diagnos ska faststallas eller som ett underlag infor
barnets framtida skolplacering. Karnan i utredningsarbetet ar att
faststélla utvecklingsalder eller begavningsniva for att fa en ckad
forstaelse for barnets funktioner och fardigheter.

Utvecklingsbedomning och intellektuell begavningsutredning
Nar en psykolog utreder sma barn som annu inte har borjat skolan
gors en utvecklingsbedomning. Da gor psykologen ingen kognitiv
intellektuell bedémning utan ser pa hela barnet och hans eller hennes
fardigheter. Man graderar efter vilken alder i utvecklingen barnet
anses befinna sig pa och jamfor da med hur det ser ut i normalfallet
hos barn i samma alder.

— | alla bedémningar ar leken, gladje och humor jatteviktiga redskap.
Vi tittar pa om och hur barnet leker och hur samspelet med andra
fungerar, sager Marie-Louise Johansson.

Vid en intellektuell begavningsutredning utreds férutom
utvecklingsalder aven barnets kognitiva niva.

— For att gora en sadan bedomning maste barnet ha en
tankekapacitet som later sig matas med testinstrument avsedda for
andamalet, sager Marie-Louise Johansson.

Gemensamt for de bada utredningsformerna ar att de ska vara en
beskrivning av barnets formagor, styrkor och svagheter. Kraven pa
barnet ska vara rimliga. Informationen ska bidra med en ¢6kad
kunskap om (och forstaelse for) barnets forutsattningar och
utveckling, larande och behov av stdd. Utlatandet ska ocksa innehalla
rekommendationer samt praktiska och konkreta rad.

— Hela vitsen med att man gor en utredning &r att den ska kunna
komma till praktisk nytta och hjalpa barnet, sdger Marie-Louise
Johansson.
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| de olika bedomningarna kan man sedan fylla pa med olika delar.
Det kan till exempel vara en neuropsykologisk beddomning (en
beskrivning av funktioner och fardigheter) eller en neuropsykiatrisk
bedomning (da diagnostillstdnd évervags, avslas eller faststalls).

Utredningsmetoder

Vid en utredning traffar psykologen ofta barnet vid flera tillfallen. Som
underlag anvands tidigare utredningar och journaler. Utredningen ska
ha ett syfte med en frdga som kan besvaras. Det gérs genom
intervjuer, tester och observationer. Testerna gors for att bedéma
barnets kognitiva, adaptiva eller neuropsykologiska funktioner.
Utredningen sker ofta pa en klinik eller i skolan, men ibland aven i
barnets hemmiljo.

— Det ar en speciell situation som barnet utsatts for vid testning
eftersom barnet tas ur sitt sammanhang. Det tar vi psykologer forstas
stor hansyn till, sager Marie-Louise Johansson.

Psykologen intervjuar ocksa anhériga och skolpersonal for att fa en
bild av barnets utveckling. Ju yngre barnet ar, desto fler intervjuer.
Personer runt barnet kan ocksa fa fylla i skattningsformular.

— Barnet ar inget oskrivet blad nar han eller hon kommer till mig aven
om vi inte kanner varandra innan. Vi tar del av mycket information om
barnet innan vi ses. Utredningen sker pa& barnets premisser och
psykologen gor anpassningar for att méta barnet, sdger Marie-Louise
Johansson.

Intellektuell funktionsnedsattning — en diagnos

Utredningen leder ibland till diagnosen intellektuell
funktionsnedsattning (IF), vilket ar en avvikelse i utvecklingen som
har sitt ursprung i barnets tidiga utveckling. De allra flesta barn med
Jouberts syndrom har en IF av varierande grad. IF inkluderar
intellektuella och adaptiva (olika situationer, krav och miljder)
funktionssvarigheter inom kognitiva, sociala och praktiska domaner.
Det paverkar alltsa formagan att tanka logiskt och lara sig saker. Det
paverkar det sociala samspelet och formagan att bedéma situationer
och manniskor. Det paverkar ocksa praktiska saker som formagan att
skota vardagliga aktiviteter och vara sjalvstandig och delaktig i
vardagen. Nar ett barn utreds for IF gors en intellektuell
begéavningsutredning och barnets IQ-niva mats. Graderingen av IF pa
IQ-skalan ar ingen skarp linje.

— Om det handlar om ett gransfall &r det viktigt att ocksa tanka pa vad
som bast gagnar barnet just nu, sdger Marie-Louise Johansson.
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Graden av IF varierar mellan lindrig och mycket svar.

— Barn med en IF-diagnos har rétt att ga i sarskolan eller lasa enligt
sarskolans laroplan. Har man en svarare nedsattning ar traningsskola
ett alternativ for manga, sager Marie-Louise Johansson.

Psykologutlatande

Utredningen ligger till grund for ett utlatande. Dar ska testmetoderna
finnas beskrivna och i de fall barnet har ett talat sprak ska aven
barnets egna tankar infor testning och utredning finnas med.

— Viktigast av allt ar att sammanvagningen av testresultatet ska leda
till rekommendationer och praktiska tips om hur man bést stottar
barnets utveckling, sager Marie-Louise Johansson.

o - - -
Fragor till Marie-Louise Johansson
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Vid vilken alder eller vid vilka formagor ar det mojligt att gora en
utredning?

— Det gar att gora olika utvecklingstester valdigt tidigt, redan nar
barnet ar nagra manader. Det ar till exempel mgjligt att observera
barnet &ven om det inte gar att gora tester. Det gar alltid att uttala sig
pa nagot satt som kan hjalpa barnet.

Mitt barn mar inte bra och beskriver det som att hon inte vill vara
i sin egen kropp. Jag saknar stod till mitt barn som ar nagon
annan an mig sjalv. Hur kan man fa hjalp?

— Aven barn har existentiella fragor utifran sin alder. P& habiliteringen
kan det ibland finnas majlighet till samtal med barnen om sadana
fragor. Det gar att vanda sig till en privat psykolog eller elevhéalsan.
Ligg pa elevhalsan eftersom barnets sjalvbild paverkar det sociala
livet och aven skolarbetet. Tjata for att fa hjalp i tid.

Hur bemd&ter man andra barn som &r elaka mot mitt barn?

— Ofta beror elaka kommentarer pa att det andra barnet har en fraga.
Barnet kanske undrar och ar nyfiken pa ditt barn, men kommenterar
och uttrycker det pa fel satt. Om man orkar kan det vara bra att bjuda
in till samtal for att forklara. Ofta beror kommentarer och fragor pa
kunskapsbrist snarare &n intolerans. Bidra med information om du
orkar.

Hur ska man hantera tics? Min son harklar sig mycket, ar det
viktigt att bryta?

— Det beror lite pa hur gammalt barnet ar och om ticsen gar att sta ut
med eller inte. Stor ticsen omgivningen, er eller barnet? Jag skulle
sdga att vissa tics, de som ar sjalvskadande ar viktiga att bryta, men
ibland har tics andra funktioner. Det kan vara ett tecken pa frustration,
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men det kan ocksa vara ett satt att lugna sig. Det ar viktigt att utreda
orsaken till tics. Ar han torr i halsen och behéver dricka mer eller fa
en halstablett? Om man har utrett orsaken till tics kan avledning ofta
fungera bra, men har behdvs professionell hjalp.

Rutiner ar viktigt for Eva

Idag bor familjen i en lagenhet i en mindre stad. Anna och Peter fick
bada snabbt arbete. | familjens lagenhet sover Eva med Anna. Oliver
och Ella delar rum. Eva har stora behov av rutiner, sarskilt om
morgnarna.

— Det ar framfor allt Evas humor som stéller till det. Hon blir arg och
kastar saker. Jag brukar ga upp tva timmar fore skolan for att
forbereda och undvika utbrott, sdger Anna.

De éldre barnen gar pa gymnasiet och Eva har borjat forsta klass i
sarskolan. Hon har fortfarande motoriska svarigheter. Nar hon
borjade forskolan i Sverige hade hon svart att ga i trappor och
ramlade latt.

— Hon kunde ramla av luftdraget ifall nagon sprang forbi, idag ar hon
stadigare tack och lov, sager Anna.

Maten ar ett annat kapitel i Evas liv som kréver sina rutiner. Hon &ar
valdigt selektiv och Anna berattar att hon bara &ter ett par ratter.
Kottbullar och fiskpinnar aterkommer varje vecka. Eva tar extra
tillskott av naringsdryck, Importal mot férstoppning och Nexium mot
reflux. Hon sétter ofta maten i halsen och klarar inte alltid av att hosta
upp pa egen hand.

— Det hander da och da att hon haller pa att kvavas nar hon satter i
halsen, da far vi stoppa in fingrarna i halsen pa henne. Det har alltid
gatt bra, men vi kan aldrig lamna henne ensam nar hon éater, sager
Anna

Den storsta radslan ar att Eva ska bli forkyld. Da far hon
andningssvarigheter. | sddana situationer har familjen en inhalator
hemma. | vardagen ar Evas humor det som ar mest utmanande.

— Nér Eva ar hemma fran skolan i flera dagar fungerar ingenting.
Utan sina vanliga rutiner har hon sadana utbrott att det blir jobbigt for
hela familjen. Nar de stora barnen har skollov och vi jobbar far Eva
vara pa fritids. Pa sa satt far de stora barnen lite tid for sig sjalva,
sager Anna.
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— Kommunikation ar lika viktigt som att ata, sova och
rora pa sig. Det handlar inte bara om att kunna be om
nagot, det kan ocksa vara att skamta, sédga nej och
ropa hej. Det sdger Gunnel lvarsson som ar
arbetsterapeut och arbetar pa DART i Goteborg.

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

Vad ar kommunikation och hur utvecklas den?

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

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

| de forsta stegen av kommunikationsutvecklingen ar vi beroende av

att ha en omgivning som tolkar det vi uttrycker — kommunikationen ar
partnerberoende. Det lilla barnet reagerar spontant pa handelser och
visar det med kroppen.

| nasta steg borjar barnet utforska omgivningen och forsta att hen kan
paverka vad som hander runt omkring. S& smaningom upptécker
barnet att det gar att gora flera saker samtidigt. Barnet lar sig att styra
omgivningens uppmarksamhet, kan begéra, peka och séga nej. Nar
barnet kan mer &n 50 symboler eller ord bérjar hen kunna kombinera
orden till meningar. Ordférradet vaxer oavsett om barnet talar, pekar
pa bilder eller tecknar.

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

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

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

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

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

En annan strategi kallas for att rava. D& arrangerar man en situation
som man tror att barnet kommer att reagera pa. Sedan ska man som
kommunikationspartner vanta och férvanta samt tolka och bekréfta
barnet genom att satta ord pa det som har hant.

— Att rava kan ocksd innebara att géra nagonting ovantat som barnet
reagerar pa, sager Gunnel Ivarsson.

AKK som stéd

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

— Man ska inte vara radd for att prova manga olika vagar nar det
géaller kommunikation. Det forvirrar inte barnet — tvartom kommer
barnet sjalvt att valja de kommunikationsvéagar som fungerar bast.
AKK hindrar inte talutvecklingen utan stimulerar den och okar
mojligheten att utveckla sin kommunikation, sager Gunnel Ivarsson.

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

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

Exempel pa olika typer av AKK

Tecken som AKK

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

TaSSels

Metoden TaSSeLs bestar av ett antal funktionella taktila signaler for
vardagsaktiviteter, for att i forsta hand forbereda en person med
flerfunktionsnedsattning pa vad som ska handa. Alla tecken har ett
startlage och ett slutlage, och kombineras med enkelt sprak i en
meningsfull kontext.

Bilder och symboler

Nar man anvander bilder som AKK pekar man pa dem samtidigt som
man talar. Fordelarna med ritade bilder &r att de kan ge barnet ett
konkret uttrycksséatt och de kan anvandas for att 6ka barnets
forstaelse. Det finns en stor variation, alltifrdn konkreta avbildande
bilder och fotografier till mer abstrakta symboler. De kan anvandas
enskilt eller samlas i ett system av bilder och symboler.

— Vi som samtalspartners pekar pa bilder och sager samtidigt hela
meningar. Vi har inga krav pa att barnet ska svara utan ar modeller
for hur man kan uttrycka sig, sdger Gunnel.
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Kommunikationsbocker

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

Talande hjalpmedel

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

— Digitala kommunikationsprogram kan innehalla upp emot 4 000 ord.
| de fall det fungerar kan barnet fa ett helt sprak, sager Gunnel
Ivarsson.

Samtalsknippa

En knippa ar en bunt med laminerade bildkort eller sma
samtalskartor. Den ar praktisk att anvanda i till exempel skolmiljo.
Knippan blir skolpersonalens stdd i kommunikationen med barnet,
men kan ocksd 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.

— Det ar viktigt att vaga ha saker framme som lockar till samtal och
kommunikation. D& ar en samtalsknippa ett utméarkt exempel, sager
Gunnel lvarsson.

Kommunikationspass

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

Skriva — ju fler satt desto battre

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

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

Ljudande tangentbord

Bokstaven pa tangenten ljudas nar man trycker pa den. Detta
underlattar for personer som sjélva inte kan ljuda da de kan "héra”
hur bokstaven later. Det &r ett bra stod vid |as- och skrivinlarning.
— | de fall barnet sjalvt inte kan ljuda ar det fantastiskt bra med
ljudande aterkoppling, séager Gunnel lvarsson.

Samtalsmatta

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

Hur ska man borja?

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

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

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

— Vi brukar s&ga att man ska bdrja tidigt, eftersom det tar lite langre
tid for manga barn med funktionsnedséttning att lara sig
kommunicera. Kom dock ihag att det aldrig ar for sent att borja med
AKK!
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Tips pa webbsidor:

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

akktiv.se — kursmaterial och information om foraldrakurser, kurser for
personal i skola och forskola samt fardiga samtalskartor for utskrift.
brackediakoni.se/rattvisat — appen Rattvisat, ett
kommunikationspass i appform
socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-
dokument/artikelkatalog/kunskapsstod/2015-12-3.pdf — rapport
om att férebygga och minska utmanande beteende i LSS-
verksamhet.

Fysioterapi och rirelse

© Agrenska 2022, nr 657

— Fysioterapi handlar om att férbattra och férebygga.
Vi traffar ofta barnen tidigt for att forhindra
forslitningsskador nar de blir aldre. Det sager Viktor
Bjurlid som ar fysioterapeut pa Frolunda barn- och
ungdomshabilitering i Goteborg.

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

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

Motoriska svarigheter

Manga barn med Jouberts syndrom har motoriska svarigheter. Det
kan till exempel handla om ataxi (koordinationssvarigheter) och en
nedsatt balans. Detta i kombination med svarigheter att koordinera
dgonen (nystagmus) kan forsvara den motoriska inlarningen. De
flesta barn med Jouberts syndrom har en kognitiv paverkan som
intellektuell funktionsnedsattning. Det kan innebara svarigheter med
bland annat samordning och utférande av grov- och finmotoriska
uppgifter, rumsuppfattning och planering av komplexa hé&ndelser.
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Eftersom det ocksa kan vara svart att ta med sig larda fardigheter
fran en aktivitet till en annan rader Viktor Bjurlid till att forsoka
forenkla de fysiska aktiviteterna sa langt det gar. Det ar bra for bade
barn och foréldrar.

— Bryt ner alla moment i sina bestandsdelar. Om ett barn till exempel
har svart att halla balansen vid sittande och hela tiden behdver stétta
upp med armarna och handerna kan insatser handla om att fa till ett
stadigt sittande. Da har barnet energi kvar till att vara delaktig. Gor
det s enkelt som mojligt. Det &r viktigt att barnet far kanna att hen
har lyckats med aktiviteten, sager Viktor Bjurlid.

Muskular hypotoni

Manga barn med Jouberts syndrom har lag muskelspanning. Det
kallas ocksa for muskular hypotoni. Muskelspanningen ar féranderlig
over tid och kan ibland véaxla mellan slapp och spand. Det ar viktigt att
kanna till att muskelspanningen inte paverkas av viljan.

Muskular hypotoni kan leda till dverrérlighet, vilket i sin tur kan
innebéra problem med lederna och balansen. | férlangningen kan
enstaka barn fa problem med kontrakturer (stela leder), instabilitet i
hoften som kan leda till hoftluxation (att hoften gar ur led) och skolios
(sned rygg). Barnen har ofta nytta av ortopediska inlagg, vilket
habiliteringen kan hjalpa till med. Eftersom barnen hela tiden aktivt
maste kampa for att halla uppe kroppen blir de latt uttrottade.
Behandling av lag muskelspanning sker bast i form av aktiviteter som
tranar muskulaturen och koordinationen.

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

Hjalpmedel for 6kad aktivitet

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

For barn med Jouberts syndrom kan det finnas behov av
ortopedtekniska hjalpmedel som inlagg och ortoser. De forskrivs i
samverkan med ortopedlékare och ortopedteknisk mottagning.

— Eftersom inlaggen maste justeras regelbundet for att fa en bra
funktion ar det viktigt att noga prova ut dem. Tyvarr ar det ofta sa att
man sjalv maste krava att fa hjalp med att justera ortopedtekniska
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hjalpmedel. Just nar det galler hjalpmedel maste man ofta sjalv
komma pa vad det & man behover. Gor det och var jobbiga, det ar
mitt tips, sager Viktor Bjurlid.

Traning ska vara roligt och funktionellt

En viktig uppgift for en fysioterapeut ar att hjalpa till att hitta
fritidsaktiviteter och tr&ning som barnet tycker om. Helst ska de
innefatta bade fysisk rérelse och social interaktion med andra.

— Idag pratar vi om funktionell traning, alltsa att barnet évar pa
vardagliga aktiviteter utefter sina individuella forutsattningar. Det ar
viktigt att leka in traningen med barnet. Det &r precis som for oss
vuxna, det ar svarare att trana om det inte ar roligt, sager Viktor
Bjurlid.

Utover rorelse- och styrketraning ar det ocksa bra for barnet att
utveckla sin koordination.

— Forsok att fa med hela kroppen i traningen, det hjalper barnet att fa
en battre kroppskédnnedom. Komplexa rorelser kan brytas ner i lattare
sekvenser som man sedan upprepar, sager Viktor Bjurlid.

Rorelse i vardagen

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

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

Tips pa var man hittar bra aktiviteter:
Idrottsféreningar och paraidrottsféreningar
parasport.se/tranaochtavla/borja

parame.se

Att lara sig cykla

facebook.com/jagkancykla

Skidakning

totalskidskolan.se
friluftsframjandet.se/regioner/ost/vart-arbete/skicamp
7h.paraalpint.se
friluftsframjandet.se/lat-aventyret-borja/hitta-
aventyr/sno/funktionell-skidakning/

Gympa
friskissvettis.se/traning/barnochfamil]

Alla kan gympa
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Fragor till Viktor Bjurlid

Min 16-aring vill inte tréna, vad ska vi géra?

— Mycket handlar om att hitta nagot som barnet tycker &ar roligt att
gora. Det kan bli lite av ett detektivarbete. Fraga habiliteringen om de
kanner till olika paraidrottsforbund och testa pa till exempel
féreningsidrott som simtraning i en simfoérening.

Hur ska man tanka om att minska stddet kring fotleden for att
istallet lata musklerna tranas upp?

— Det basta kanske ar att kombinera de tva. Det ar viktigt att alltid
fundera 6ver vad som ar syftet med hjalpmedlet. Handlar det om att
spara energi for att kunna vara delaktig under hela dagen, eller
handlar det om att tréna for stunden?

Stod fran SPSM

Specialpedagogiska skolmyndigheten (SPSM) ar
Sveriges storsta kunskapsbank inom
specialpedagogik. Myndigheten arbetar for att barn,
unga och vuxna ska na malen for sin utbildning,
oavsett funktionsformaga.

— Det ar vad vi menar med en likvardig utbildning for
alla, sager Niclas Ljungberg som arbetar pa SPSM.

SPSM stéttar skolorna genom en mangd olika insatser, bland annat
genom att utvardera nulaget for barn och elever med funktions-
nedsattning i skolan. Rapporten Villkor for utbildning visar att elever
med funktionsnedséattning trivs sdmre an andra elever i skolan.
Utbildningsnivan ar lagre. Trots att alla barn, diagnos eller inte, har
ratt till extra anpassningar eller sarskilt stod i skolan vid behov, visar
rapporten att diagnos anda ofta har betydelse i praktiken.

— Vi jobbar for att det inte ska se ut sdhar. Nar vi har intervjuat elever
med funktionsnedséttning* lyfter de vikten av att vuxna finns dar
eleverna ar. Det ar viktigt att de vuxna gar att prata med och att de
agerar nar en elev blir utsatt eller krénkt, sager Niclas Ljungberg.

* Las mer i myndighetens barnpanelsrapport fran 2019
spsm.se/webbutiken

Stod fran SPSM

Forutom att bidra med kunskap och kompetens till forskolors, skolors
och vuxenutbildningens egna specialpedagogiska resurser har SPSM
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en tjanst som heter Fraga en radgivare. Dit kan man vanda sig for att
fa svar pa fragor om anpassningar, hjalpmedel och vilka rattigheter
som finns for barn med funktionsnedséttning i skolvarlden. Tjansten
riktar sig i forsta hand till de som arbetar i skolan, men kan aven
anvandas av vardnadshavare.

— De flesta fragor vi far in handlar om neuropsykiatriska
funktionsnedsattningar, som adhd och autism. Bland de
radgivningsuppdrag som myndigheten arbetar med ror dubbelt sa
manga pojkar som flickor, sager Niclas Ljungberg.

Ibland behodver en skola eller forskola ett nara och fordjupat stod. Det
kan till exempel vara i situationer da en elev med en synnedsattning
har borjat i en ny skola. Da kan SPSM hjalpa till med radgivning eller
att gora specialpedagogiska utredningar for att kartlagga larmiljon och
skolsituationen.

— Utredningen resulterar i rekommendationer for hur skolan ska goéra
for att barnet ska fa en tillganglig utbildning. Detta &r en viktig resurs
och det medfor aldrig ndgon kostnad for skolorna att anlita SPSM,
séger Niclas Ljungberg.

Specialskolor

SPSM har ett antal specialkompetensskolor for elever med
horselnedsattning, sprakstorning eller synnedséttning i kombination
med andra funktionsnedsattningar. Det ar regionala skolor dar
eleverna oftast bor pa internat och finns i Harnésand, Stockholm,
Orebro, Vanersborg och Lund.

— Det kan vara bra att veta att det finns en specialskola for elever
med synnedsattning i kombination med andra funktionsnedsattningar
som specialiserar sig pa synnedsattningar. Ibland arrangerar vi sa att
andra skolor kan komma dit pa studiebesok for att se hur de arbetar,
séger Niclas Ljungberg.

Niclas Ljungberg tipsar om att strava efter samverkan for basta
resultat. Skolor bor vid behov soka samarbete med vardnadshavare,
habiliteringar, syncentraler och skolmyndigheter.

— Vardnadshavare till barn med funktionsnedsattningar funderar
mycket pa skolan och det tar energi. Om ni kanner att ni inte far det
stdd i skolan som ert barn behdver, uppmana skolan att ta kontakt
med SPSM, sager Niclas Ljungberg.

SPSM har &ven en kostnadsfri soktjanst med tillgangliga laromedel
pa webben och bidrag som gar att soka till exempel till

utvecklingsprojekt.

Las mer pa webbplatsen spsm.se

© Agrenska 2022, nr 657 31



Jouberts syndrom

Eva gar i sirskolan

Eva har precis borjat i forsta klass i sarskolan. Forra aret gjordes en
omfattande neuropsykiatrisk utredning och Eva fick en IF-diagnos.
— Att borja sarskolan var jattebra for Eva, men desto jobbigare for
mig. Jag ville helst att hon skulle ga i en vanlig skola, men nar jag
jamforde Eva med hennes jamnariga kusiner insag jag att det inte
skulle ga. Eva alskar sin skola och trivs mycket béattre an pa
forskolan. Barnen ar mer pa hennes niva, sager Anna.

Det gar sex barn i Evas klass och varje barn har en huvudansvarig i
personalen. Det finns ocksa en skolhund som &r pa skolan tva ganger
i veckan. Eva har alltid varit en social person som gillar att ha
manniskor runt omkring sig, men hon har svart att hanga med andra
barn i leken. Hon har manga kusiner som ofta leker tillsammans, da
leker Eva vid sidan av for sig sjalv.

— Det ar ofta vi vuxna som leker med Eva. Hon tycker om att vara
med andra barn fast hon inte ar med i leken, sager Anna.

Det ar svart att aktivera Eva. Det beror till stor del pa att hon har svart
att avbryta det som &r roligt. Om Anna séager till Eva att hon maste
sluta titta pa sin ipad eller lamna lekplatsen far Eva ett utbrott. Hon
alskar att aka till badhuset, men det ar ett stort projekt for familjen.

— Aven om jag i god tid forbereder henne pa att vi snart maste aka
hem blir hon jattearg nar hon ska upp ur badet. Sist vi var dar badade
Eva i sex timmar i strack, hon gick inte ens upp for att ata mat, sager
Anna.

Konsekvensen av humdrsvangningarna blir att Anna kanner att det ar
svart att ha med sig Eva i offentliga miljcer.

— Det ar mitt standiga daliga samvete, men det blir for jobbigt ibland. |
borjan kande jag mig gratfardig 6ver hur alla stirrade pa oss. Eva
kanner av att jag ar stressad och det gor allt varre. Jag forsoker
slappna av och ta det lugnt, men innerst inne kokar jag, sdger Anna.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arbetsmetoder

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

Barn som har Jouberts syndrom har olika kombinationer av symtom
som férekommer i varierande svarighetsgrad, vilket far komplexa
konsekvenser. 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 ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifrn vid alla méten har pa Agrenska,
sager Bodil Mollstedt som ar specialpedagog och arbetar i
barnteamet.

Infér 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. Déarefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen.
Aven syskonen far ett eget program.

— Vi gor allt for att se barnen vi har framfor oss och anpassa den
pedagogiska verksamheten efter dem. Grunden &r lyhoérdhet infor
barnets forutséattningar, sager Bodil Mollstedt.

Delaktighet

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

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
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syskon. | de métena kan de kédnna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska ar ocks& utformat for att
skapa en miljo dar barn och elever kanner trygghet och trivsel. Det
gbr man genom att varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och genom att ha barnens férutsattningar, intressen och
behov som utgangspunkt vid utformning av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar om barnet vet vad
som ska handa och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.
Darfor ar personalen lyhord for barnens uttryck och 6nskemal samt ar
beredda att anpassa sig efter dem.

— Ett exempel pa tydliggoérande specialpedagogik och ett tryggt inslag
ar att Kalle Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen
varje morgon. Kalle har med sig de aktiviteter som barnen ska géra
under dagen, sdger Sanna Olsson.

Specifika mal for familjevistelsen for Jouberts syndrom.

Ett av malen under veckan ar att stimulera och stodja kommunikation
och tal. Det gor personalen genom att anvanda konkreta ord och
visualisera i tal, tecken och bilder. Instruktioner ges en at gangen i
korta meningar. Pedagogerna ar ocksa nog med att ge barnen tid,
invanta och ge bekraftelse. Viljan att kommunicera stimuleras genom
musik, lekar och samlingar.

Programmet &r ocksa utformat for att bidra till att starka delaktighet
och socialt samspel. Det sker genom en tydlig struktur och
aterkommande aktiviteter. Vi har gemensamma aktiviteter och
samlingar déar var och en deltar pa sina egna villkor. Barnet far
vuxenstod nar sa behovs i arbetspass, aktiviteter samt den tid som
uppstar daremellan.

— Vi pedagoger &r ocksa lyhdrda infor barnens kanslolage och
trétthetsniva. Vi ar noga med att ge utrymme for vila nar sa behdovs,
sager Bodil Mollstedt.

Ett annat viktigt mal for veckan ar att minska konsekvenserna av
inlarnings- och koncentrationssvarigheter. Pedagogerna ser till att det
finns en tydlig struktur och fasta rutiner bade i aktiviteter och i miljon.
Aktiviteterna ar val forberedda och aterkommer varje dag.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar med mer motoriskt kravande lekar. For att
stimulera fin- och grovmotoriken och bidra till att starka balansen har
barnen manga olika aktiviteter bade inne och ute som uppmuntrar till
rorelse pa ett motiverande satt. Barnen leker till exempel ute i skogen
och pa stranden. De klattrar pa laghojdsbanan, tranar skytte och kor
trampbilar. Inomhus ar det aktiviteter med bild och form och
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musiklekar med rorelser — allt utifrdn barnens egna unika
forutsattningar.

Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

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

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

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

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

Las mer pa Agrenskas webbplats: agrenska.se

Lanktips:

komikapp.se — material och inredning.

lekolar.se — férskola och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

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

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

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséattning har ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort sitt syskon
utan maste hitta ett satt att forhalla sig till det, sager Astrid Emker
som &r pedagog och arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar
foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna overskattar ofta hur mycket 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 forstd och fa kunskap tar tid. Man kan behdva prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

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

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

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stéalla till nagon.
En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.
Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska
vara avsatt speciellt for dem och inte bara besta av tid som "anda
blev 6ver”. Detsamma galler for foraldrarnas uppmarksamhet.

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

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. | nio- till tiodrsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
De borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nAgon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner fran omgivningen och boérjar fundera pa hur de ska forklara
for andra.

— Da ar det bra att ha ett gemensamt forhallningssatt i familjen. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga “elaka prickar i huvudet” om hjarntumor eller "’krampen” istallet
for epilepsi, sdger Astrid Emker.

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

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

Kunskap, ké&nslor och bemastrande

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

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lékare, sjukskoéterska 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 fétt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Astrid
Emker.

Under vistelsen for Jouberts syndrom fick syskonen stalla fragor till
l&karen Reidun Stenberg som tidigare forelast for foraldrarna.
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Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
k&nna sig bekvdma med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp,
da blir det lattare att prata om personliga saker. Det &r viktigt att inte
avvisa jobbiga kanslor utan att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager "det dar behdver du inte tanka p&” 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 kéanslorna star for, sager Astrid Emker.

Ett enkelt tips ar att testa att prata om ett k&nsligt amne som dyker
upp pa tv eller i en bok man laser. Det finns manga barnbécker som
handlar om kanslor och utanforskap. Astrid Emker ger nagra tips:

e Orjan, den hojdradda 6rnen av Lars Klinting.

e Flyg Engelbert! av Lena Arro.

e Pricken av Margaret Rey.

e Jonatan pa Masberget av Jens Ahlbom

e Litet syskon av Christina Renlund

e Operation-serien av Anna Pella

¢ Bill och Bolla av Gunilla Bergstrom.

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

— Det kan handla om sorg 6ver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med p& samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att bara, sager Astrid Emker.

Vad kan gora det lattare att prata? Tips fran tva foraldrar.

e Vanta inte pa det perfekta tillfallet, prata kort och ofta hellre
an langt och sallan.

e En rak fraga kraver ett rakt svar, sadg som det ar och vaga
ocksd sdga att ni inte vet hur det blir.

e Vack den bjérn som sover, till exempel genom att ta upp ett
kansligt amne om det dyker upp pa tv eller i en bok man laser.

e Var tillganglig, kanske genom att ata tillsammans, forsok att
ge barnen egen tid och gor saker tillsammans.

e Satt ord pa din egen beréttelse.

Under vistelsen pa Agrenska féar syskonen gora en beréattelsebok som
handlar om deras kénslor och tankar infér att ha ett syskon med
Jouberts syndrom.

— Det &r deras egen bok som de sjélva véljer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Var tanke ar att boken ska kunna fungera som
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ett underlag for bra samtal ihop med férdldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager
Astrid Emker.

Vad séger syskonen?

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

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

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

— Det &ar ganska stora saker de beskriver som positiva. Manga
namner dessutom att det ar harligt att fa ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro, séager Astrid
Emker.

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

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

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

Nar Eva foddes var Oliver 12 ar och Ella 9. De larde sig tidigt att ta ett
stort eget ansvar och att foraldrarna behdévde lagga mycket tid pa
Eva.

— Pa satt och vis blev de stora 6ver en natt. De fick klara sig sjalva i
mycket och har alltid tagit hand om sin lillasyster. Jag var sa orolig for
Eva att jag inte hade nagon tid for mina andra barn och deras
skolgang, sager Anna.

Storebror Oliver tvekade forst infor att aka pa familjevistelse till
Agrenska, men angrar inte att han akte med idag.

— Det var en bra vistelse for hela familjen. For syskonen var det
framfor allt viktigt att de fick information om Evas tillstand fran nagon
annan an mig. De fick en storre forstaelse och har lart sig massor,
sager Anna.
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— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped. Det sager dvertandlékare
Christina Havner och logoped Lisa Bengtsson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen, vid Sahlgrenska universitetssjukhuset, i G6teborg.
Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhélsa och
munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstidnd. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omh&ndertagande och en hogre
livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhoriga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
séllsynta halsotillstdnd inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkdping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika funktions-
nedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor en
tandlakare och en logoped en 6versiktlig understkning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
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Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
lamnat, sammanstalls i en databas, MHC-basen.

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

Munhéalsa vid Jouberts syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer med
Jouberts syndrom:

e gomspalt

e Dbettavvikelser till f6ljd av munmotoriska svarigheter

o ofarliga knutor pa tungan

e tydligt avvikande lapp- och tungband

o reflux.

— Idag har vi traffat glada och samarbetsvilliga barn. Flera hade
smala hdga gommar och sent tandframbrott. Nagra hade olika typer
av bettavvikelser och nagra enstaka knottror pa tungan, sager
Christina Havner.

Reflux

Reflux innebar att surt innehall fran magsacken stots upp i
matstrupen. Det kan ge en minskad komfort i munnen med sveda och
torrhetskansla. Det finns ocksa en oka risk for sar och infektioner i
munslemhinnan. Utan behandling kan reflux ge erosionsskador
(kemiskt slitage) pa tanderna pa grund av den fratande magsyran.

— Det gar att forebygga slitage genom att ofta skélja munnen med
vatten och anvanda munvardsprodukter med natriumflourid, sager
Christina Havner.

Tandgnissling

Personer med Jouberts syndrom som finns i MHC-basen uppger att
det ar vanligt med tandgnissling dagtid. Det kan ge huvudvark eller
smarta i kakarna och slitage pa tanderna som ibland ger besvar. En
bettskena kan skydda tédnderna, men kraver att man gor ett avtryck
eller scannar av munnen och att barnet accepterar bettskenan. Att
avleda med till exempel massage eller vibrationer kan hjalpa for
stunden.

— Gnisslandet i kombination med erosion pa grund av till exempel
reflux kan orsaka omfattande tandslitage, sager Christina Havner.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. D& kan man undvika smarta, karies
och infektioner. Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla
bor borsta tanderna med fluoridtandkram tva gadnger om dagen.
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Tandvarden rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen tills barnet ar i tiodrsaldern. Det finns manga olika
typer av hjalpmedel som kan underlatta munvarden. Goda kostvanor
ar viktigt, tumregeln ar att tanka pa maltidsfrekvensen, dricka vatten
som torstslackare samt att undvika mat pa natten.

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sékerstalla barnets tillvaxt
och néringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med en bra
forsvarsfaktor som lite extra fluorid, sager Christina Havner.

Christina Havner tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid tandborstning.
Som att visualisera tid med en tandborste som blinkar eller ett enkelt
timglas. Bildstdd med ett tandborstschema och hjalpmedel for
forstorat grepp, tandborste som borstar alla sidor av tanden samtidigt
(Collis-curve) och munvinkelhdllare ar ett par exempel.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om smaken
pa tandkramen eller att det skummar, da finns det alternativ. Extra
fluorid i tandkram och munskoélj kan vara bra for de som har en 6kad
risk for karies eller erosionsskador, sager Christina Havner.

Att tanka pa:

e Viktigt med tidig kontakt med barntandvardsspecialist och
forstarkt forebyggande tandvard.

e Det ar bra om barnet gar pa tata besok med inskolning hos
tandlakaren for att rengdra och fluorlacka tdnderna samt vid
behov férsegla kindtanderna.

e Tandlakaren bor informeras om barnets diagnos och tand-
och bettutvecklingen maste ibland foljas sarskilt genom
kontakt med tandregleringsspecialist.

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

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

Munmotorik vid Jouberts syndrom

| Mun-H-Centers databas finns for tillfallet 16 personer med Jouberts
syndrom beskrivna, 6 flickor och 10 pojkar. 12 personer hade
svarforstaeligt tal och 7 personer hade &t- och dricksvarigheter av
olika grad.
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Nar det galler oralmotorik vet man att manga har 1dg muskelspanning
(hypotonus) i mun- och ansiktsmuskulaturen. Nedsatt motorik och
sensorik, samt hypotona muskler kan leda till talsvarigheter,
atsvarigheter, svarigheter till sjalvrengéring i munnen (att peta bort
matrester med tungan), nedsatt salivkontroll och bitovanor.

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner. Det &r ocksa sa att
form paverkar funktion. Manga barn har till exempel tranga luftvagar,
vilket kan gora att de i hogre grad behéver andas med munnen. Det
kan i sin tur paverka till exempel bettutveckling och ansiktstillvaxt.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda barnets kommunikationsformaga
samt oralmotoriska formaga. Aven barnets formaga att suga, tugga
och svélja kan utvarderas. Logopeden kan ge rad om matning och
atande. Han eller hon kan ge forslag pa hur barnet ska trana pa
kommunikation samt vid behov ge rad om oralmotorisk tréning. Syftet
med den oralmotoriska behandlingen kan vara att minska
salivliackage, forbattra tuggformaga samt vid behov 6ka eller minska
kanslighet i munnen.

Tal- och spraksvarigheter

Majoriteten av barn med Jouberts syndrom har nagon form av
kommunikationssvarigheter. Svarigheterna kan vara relaterade till att
barnet har en IF eller autism. Da ar det vanligt med spraksvarigheter
som ar bade impressiva (svarigheter att forstd) och expressiva
(svarigheter att uttrycka sig). For manga med Jouberts syndrom blir
talet otydligt. Det kan bero pa olika typer av motoriska svarigheter,
som svarigheter att kunna forma talets rorelser, eller pa att talet later
nasalt. Aven vid mildare varianter av Joubert forekommer las- och
skrivsvarigheter i hogre grad &n hos ovriga befolkningen.

— Studier visar att hjalpmedel och en omgivning som underlattar
kommunikation spelar stor roll fér den kommunikativa formagan, aven
i vuxenlivet, sager Lisa Bengtsson.

Atsvarigheter

Manga barn med Jouberts syndrom har atsvarigheter. Atsvarigheter
hos barn kan ofta ha flera olika orsaker, och man behdver darfér gora
en individuell bedomning for att kunna behandla svarigheterna. En
del av barnen kan behdva attraning. Sadan traning syftar till att starka
funktionerna for att kunna ata och dricka, men ocksa till att stimulera
barnet att komma vidare i sitt &tande genom att prova nya livsmedel
och konsistenser. Den som har nedsatt munmotorik kan behdva
sarskild traning i att tugga och svélja, gapa och stanga munnen, men
ocksa att prova nya saker, ata sjalv eller ata storre mangder. Barn
som ar overkansliga behover forsiktig stimulering av munnen for att
sa smaningom klara av att ata. Ett satt att stimulera a&r genom
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massage, som kan ske med handerna eller med olika redskap som
vibrerar.

— Syftet ar att locka fram rorelse och aktivering av musklerna, sager
Lisa Bengtsson.

Ibland finns behov att 6ka eller minska kansligheten i barnets mun.

— Att ha ont i mun och tander kan gora att man varjer sig for beroring i
och runt munnen. Att minska en éverkanslighet i munnen kan i sin tur
underlatta att ta hand om tanderna, som ju ska halla hela livet. Det
kan bli lattare att borsta tanderna och att bestka tandvarden, sager
Lisa Bengtsson.

Bitovanor

Det ar vanligt att barn med Jouberts syndrom har bitovanor eller sa
kallade "oral habits”.

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

Beteendet kan ha olika orsaker, till exempel oro och smarta i
munnen, eller s& handlar det om sjalvstimulering som upplevs som
positivt for barnet. Det ar darfor viktigt att forsoka ta reda pa orsaken
innan man beslutar om eventuell behandling. Behandlingen kan besta
av stimulering och tuggtraning, men ocksa att forsdka byta ut det
barnet biter eller suger pa till lampliga féremal som anpassade
"bitsmycken”.

Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) ar nastan aldrig for hog
salivproduktion. Istéllet kan det bero pa lag tonus i
ansiktsmuskulaturen, nedsatt kansel i munhalan, att man inte svaljer
undan eller att tungan puttar ut saliv. Manga ganger bidrar flera olika
faktorer.

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

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

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

Cecilia Stocks &r socionom och arbetar pa Agrenska,
bland annat med planeringen av familjevistelser. Hon
informerar om vilket stod som finns att fa for personer
med Jouberts syndrom.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behover utéver det som ar vanligt for barn i samma alder
utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer
och Forsakringskassan bedémer barnets totala behov av omvardnad
och tillsyn efter samtal med foraldrarna. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget och pengarna ar pensionsgrundande. De olika
beloppen justeras vid varje arsskifte.

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt som kraver extra omvardnad
hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en kurator, sager Cecilia
Stocks.

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

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

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

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Halso- och sjukvardslagen

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

— Lagen har ocksa okat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
ratt att fa information pa ett satt som de forstar, sager Cecilia Stocks.
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Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

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

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever behov av
samordning mellan olika instanser och dar ansvarsférdelningen
behover tydliggoras. Planen upprattas vid méten dar de
professionella fran de berérda verksamheterna ar skyldiga att delta.

1177 efter 13 ar

I normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare fram tills
barnet fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det mojligt att anscka om tillgang
aven efter 13 ar, men det maste goras pa varje enskild mottagning
och det ar verksamhetschefen for enheten som ska godkanna.

— Det finns nagot som heter Freja ID, det ar en e-legitimation med
majlighet att dela kontrollen med en narstaende eller god man, sager
Cecilia Stocks.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se sok pa: gor ditt
barns vardarenden via natet.

LSS — Lagen om stod och service till vissa funktionshindrade
Samhallets stod utgar bland annat fran LSS. Det ar en réttighetslag,
som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod for insatser och
sarskild service for personer:
e med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand
e med betydande och bestdende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom
e med varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedsattningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de &r stora
och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga
livsforingen och darmed ett omfattande behov av stod eller
service.

— LSS &r en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
Overklagas i domstol, sager Cecilia Stocks.
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Exempel pa insatser enligt LSS
e personlig assistans
e avlbsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service.

SoL - Socialtjanstlagen

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

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med stdd av SoL
om man inte tillhér nagon av LSS personkretsar, sager Cecilia
Stocks.

Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen ocksa erbjuda stod till anhoriga
till nagon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning. Med anhorig
menas en familjemedlem, (till exempel syskon, mor- och farféraldrar)
eller en god van. Som anhérig kan man fa maojlighet att delta i
samtalsgrupper, fa tillgang till friskvard eller individuellt anpassat stod
samt fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta stod ska sokas hos
kommunens anhdrigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i olika
kommuner.

Skollagen

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader i
elevernas forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.
Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara kunskapsmal
och vilket stod som kravs. Det &r rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till
elevers olika behov. Elever ska ges stod och stimulans sa att de
utvecklas sa langt som mojligt.

Exempel pa extra anpassningar i skolan:
e ettt sarskilt schema dver skoldagen
e extra tydliga instruktioner
e stdd att satta igang arbetet
e anpassade laromedel
¢ digital teknik med anpassade programvaror
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e handledning/fortbildning av personal

e resursperson

e minskning/anpassning av elevgrupp

e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang

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

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

— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos, nar det &r dags for skolstart,
sager Cecilia Stocks.

Sarskola — anpassad grundskola

For att ha ratt att ga i sarskola kravs en IF-diagnos. Placering foregas
av noggranna tvarprofessionella utredningar i vilka det maste framga
att eleven inte bedoms kunna na grundskolans mal. Det gar att lasa i
sarskolan med vissa amnen enligt grundskolans kursplan. Det gar
ocksd att ga i en klass i grundskolan och lasa enligt sarskolans
kursplan. | sarskolan finns inte forskoleklass, och darfér véljer en del
familjer att lata sitt barn ga kvar ett extra ar pa forskolan eller borja
direkt i arskurs 1.

Skolformen sarskola byter namn i juni 2023 till anpassad grundskola.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missndjd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor. | andra hand kan man vanda sig till ansvarig
tjansteman eller namnd i kommunen. Vid fragor kan man kontakta
Skolverkets upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se

Bostadsanpassning

Ansokan om bostadsanpassning gors till kommunen. Atgéarderna
behover vara "nédvandiga for att bostaden ska vara andamalsenlig”.
Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare eller annan sakkunnig.

Las mer pa bostadscenter.se
Fonder
Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom, till

hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller habiliteringen kan
man f& hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att soka

© Agrenska 2022, nr 657 48



Jouberts syndrom

pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
soka efter mojliga fonder: stiftelser.lansstyrelsen.se

— Det kan Iona sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Cecilia Stocks.

Tips pa webbplatser

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum fér anhdriga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — moétesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning

Fragor till Cecilia Stocks

Hur lange far man gé ner i arbetstid om man har
omvardnadsbidrag?
— Tills omvardnadsbidraget upphor, alltsa nar barnet fyller 19 ar.

Hur manga kontaktdagar far man for sitt barn?
— 10 dagar per barn och ar.

Far bada foraldrarna ersattning for vistelsen pa Agrenska?
— Ja, bada foraldrarna kan anstka om tillfallig foraldrapenning.

Hur far jag korttidsboende for mitt barn?
— Kontakta LSS-handlaggaren i kommunen ni bor i fér att sbka
insatsen.

Kan man rakna in omvardnadsbidrag i sin
sjukpenningsgrundande inkomst (SIG)?
— Endast arbetsrelaterad inkomst raknas in i SGI, alltsa inte bidrag.

Annas hogsta 6nskan ar en trygg framtid for sina barn. Idag &r det
mycket som &r osakert. Familjen har pa ett par ar gatt fran en
ekonomiskt trygg tillvaro i hemlandet till att Iagga all sin tid pa
okvalificerade arbeten och sina pengar pa en dyr hyresratt.

— Bade jag och min man har tva underbetalda jobb. Peter skulle
behova plugga i tva ar for att kunna 6éverfora sin utbildning till Sverige.
Det har vi inte tid med, sager Anna.
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Peter kan annu inte svenska och darfor ligger det framst pa Anna att
skota det administrativa med Eva.

— Jag Onskar att min man ocksa kunde félja med pa vardbesok och fa
information. Att vi kunde dela mer pa det. En stor skillnad fran varden
i hemlandet ar att de ar sa fokuserade pa oss foraldrar har i Sverige.
Jag far alla fragor och jag forvantas gora all traning. Da maste jag
ocksa komma ihag allting, det kan kannas lite ensamt, sager Anna.

Det har varit svart for Anna att veta vad det finns for stod att fa i
Sverige. Familjen har fatt omvardnadsbidrag for Eva, men det tog
lang tid att soka. Det hade underlattat i vardagen om Eva kunde
komma ut lite enklare.

— Jag onskar att vi bodde pa bottenplan sa att Eva skulle kunna ga ut
och leka fritt utan att vi ska behova ta henne nagonstans. | framtiden
hoppas Anna att Eva ska fa dansa, ma bra och klara sig sjalv,
atminstone med stod.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

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

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

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

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika diagnoser som
sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt ar att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

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

Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

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

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

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

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

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 657

Jouberts syndrom ar ett medfott, arftligt tillstand
som innebar att mittdelen av lillhjarnan saknas
helt eller delvis. Jouberts syndrom tillh6r gruppen
ciliopatier. Vanliga symtom ar intellektuell
funktionsnedsattning, motoriska svarigheter och
nedsatt syn

Det fods uppskattningsvis 1 pa 100 000 med
syndromet, men tillstAndet &r troligen
underdiagnostiserat.

Behandlingen syftar till att ge stéd och
kompensera for funktionsnedséttningarna. De
flesta behover kontakt med flera olika specialister
som barnneurolog, 6gonlékare, barnpsykiater,
logoped och dietist.

| dokumentationen kan du bland annat lasa om
medicinsk information, genetik, behandling och
psykologiska aspekter. Dessutom ges en inblick i
hur det &r att leva i en familj med ett barn med
Jouberts syndrom.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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