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Kabukisyndromet

KABUKISYNDROMET

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

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

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma sallsynta diagnos, i det har fallet
Kabukisyndromet. 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, maojligheter 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 Kabukisyndromet beréattar
ett foraldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i
verkligheten andra namn.

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

© Agrenska 2022, nr 637

— Den genetiska orsaken till Kabukisyndromet ar en
mutation i en av tva kanda gener med koppling till
syndromet. Det berattar Britt-Marie Anderlid som ar
overlakare pa Klinisk genetik vid Karolinska
Universitetssjukhuset.

Kroppen ar uppbyggd av celler och i varje cellkarna finns hela var
arvsmassa i vart DNA. Varje person far halften av arvsmassan fran
sin mamma och halften fran sin pappa. DNA finns i cellkarnan i
kroppens alla celler i form av kromosomer som utgors av packade
DNA-spiraler. Manniskan har 46 kromosomer (23 kromosompar),
varav ett par ar konskromosomerna dar kvinnor har tva X-
kromosomer och man har en X-och en Y-kromosom. Generna, som
ar ungefar 20 000 till antalet, utgor cirka 2 procent av arvsmassan
och ar spridda éver kromosomerna. Alla gener, utom de pa X och Y-
kromosomerna, finns i tva kopior, en fran vardera foraldern.

Ordningen av genernas byggstenar, nukleotiderna, utgor mallar for
hur olika proteiner ska se ut. Proteinerna gor att cellerna och
manniskokroppen fungerar. Férandringar i generna, mutationer, kan
leda till problem nér proteinerna ska bildas. Om en gen saknas pa en
av kromosomerna kan det bildas for lite protein. Andra typer av
mutationer, till exempel ett "stavfel” i mallen, kan leda till att det bildas
ett felaktigt eller forkortat protein som inte fungerar som det ska vilket
leder till olika typer av symtom.

Alla méanniskor har mutationer och de flesta mutationer sker spontant
och leder inte till sjukdom eller symtom. En mutation kan ocksa leda
till en forbattrad funktion av genen och till att ménniskan utvecklas
som art.

— Ibland sker daremot mutationerna i viktiga regioner i generna eller
nara gener, vilket paverkar deras funktion negativt. Det finns sallan
nagon yttre orsak till en mutation utan det sker slumpmassigt, sager
Britt-Marie Anderlid.

Vanliga typer av mutationer ar deletioner, (forlust av en bit av en
kromosom) punktmutationer (en eller ett fatal nukleotider ar
forandrade) eller duplikationer (en extra kopia av en bit av
kromosomen).

Genetiska sjukdomar

De avvikelser i arvsmassan som leder till olika symtom brukar delas
in i kromosomavvikelser, monogena sjukdomar och multifaktoriella
sjukdomar.
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Kromosomavvikelser ar stora avvikelser som ibland gar att upptacka i
mikroskop. Den vanligaste kromosomavvikelsen & Downs syndrom
(Trisomi 21) som orsakas av en extra kopia av kromosom 21. Mindre
deletioner eller duplikationer kan inte upptackas med vanlig
kromosomanalys utan kraver metoder med hdgre upplésning som till
exempel array-CGH.

Monogena sjukdomar &r tillstand som beror pa forandringar i enskilda
gener. For att diagnostisera dessa kravs att hela genen analyseras
genom sa kallad sekvensering. Kabukisyndromet ar ett exempel pa
en monogen sjukdom.

Multifaktoriella (komplexa) sjukdomar ar tillstdnd som har genetiska
faktorer som samverkar med kanda eller okanda livsstilsfaktorer.
Exempel pa sadana ar astma, autism, adhd eller diabetes.

Mosaicism &r nagot som férekommer i bade kromosomavvikelser och
monogena sjukdomar. Det innebar att en mutation finns i en del av
kroppens celler, men inte alla. Beroende pa vilka celler, eller
kromosomer, som ar paverkade kan en person som bér pa en
mosaisk mutation ha lindrigare eller inga symtom. Om de muterade
cellerna finns i 4ggstockarna kan mutationen ga vidare till nasta
generation.

— Mosaicism ar ovanligt, men det ar viktigt att veta att det forekommer
och kan innebara en 6kad sannolikhet att ett syskon far samma
mutation trots att foraldrarna inte har den, sager Britt-Marie Anderlid.

Kabukisyndromet

Ordet syndrom kommer ifran grekiskan och betyder springa
tilsammans. Det innebar att en person har mer an ett symtom och att
dessa har samma orsak.

Orsaken till Kabukisyndromet ar en mutation i en av tva kanda gener
kopplade till syndromet: KMT2D (12913.12) eller KDM6A (Xp11.3).
Dessa tva gener har som funktion att reglera andra gener. De
paverkar de sa kallade histonerna som reglerar hur hart packat DNA
ar i cellkarnan. Om DNA ar for hart packat fungerar inte alla gener
som de ska. Darfor paverkas manga gener av mutationer i KMT2D
och KDMBG6A, vilket i sin tur forklarar varfér symtom kan uppkomma i
flera olika organsystem.

— Bada de har generna ar involverade i processen att sla pa och av
gener, forklarar Britt-Marie Anderlid.

| upp till 75 procent av fallen ar en mutation i KMT2D orsaken till
Kabukisyndromet. Hos mellan 5-10 procent av fallen finns istéllet
mutationen pa genen KDM6A. Den finns pa kromosom X (och &r
alltsa X- eller konsbunden). Att genen aterfinns pa X-kromosomen
kan innebara att flickor far mildare eller inga symtom eftersom de har
en extra kopia av X-kromosomen.
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— Hos ungefar 20 procent hittar vi inte den genetiska orsaken trots
omfattande analyser. Det sdger oss att det kan finnas mutationer i fler
gener an de tva vi kanner till idag, sager Britt-Marie Anderlid.

Genetisk utredning

Vid misstanke om Kabukisyndromet kan man géra en genpanel och
undersoka de tva kanda generna, KDM6A och KMT2D, tillsammans
med andra gener dar mutationer kan ge en liknande symtombild som
vid Kabukisyndromet. Eftersom det finns valdigt manga olika gener
som kan vara paverkade vid misstanke om olika syndrom gors idag
oftast en helgenomsekvensering. D& kan man hitta bade deletioner,
punktmutation och duplikationer i hela arvsmassan.

— Nagot att ha i atanke med helgenomanalys &r att man kan hitta
mutationer i gener som inte har med symtomen att géra, men som
kan innebara risk for andra sjukdomar, vilket kan leda till oro i
familjen, sager Britt-Marie Anderlid.

Arftlighet

| de allra flesta fall & mutationerna i bada generna nymutationer vilket
innebar att de uppstatt for forsta gangen hos barnet och alltsa inte ar
nedarvda fran foraldrarna. Ett fatal nedarvda fall med mutationer i
KMT2D &r kadnda. | dessa valdigt séllsynta fall &r
nedarvningsmonstret autosomalt dominant vilket innebar att
sannolikheten att féra mutationen vidare till barnet ar 50 procent vid
varje graviditet.

Likasa ar mutationen i genen KDM6A nastan alltid en nymutation
men kan bli arftlig. Eftersom genen sitter pd X-kromosomen ar
kvinnor i manga fall friska anlagsbarare medan pojkar far symtom.
Bade vid mutation i KMT2D och i KDMG6A finns det majlighet till
fosterdiagnostik.

Intellektuell funktionsnedséattning, ett karaktaristiskt
utseende och skelettavvikelser hor till de vanligaste
symtomen.

— Personer med Kabukisyndromet far ofta liknande
symtom men alla far inte alla symtom och graden kan
variera stort, sager Britt-Marie Anderlid.

Kabukisyndromet beskrevs forsta gangen av lakarna Niikawa och
Kuroki i Japan 1981. Namnet syftar till den sminkning som japanska
Kabukiskadelspelare har och som sags likna de utseendemaéssiga
drag som ar utmarkande for syndromet.
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Barn med Kabukisyndromet finns éver hela varlden. Férekomsten ar
3-4 barn per 100 000, vilket ocksa innebar att 3-4 barn med
syndromet fods i Sverige varje ar.

Diagnosen kan ofta stéllas genom typiska symtom och kan sedan
bekraftas genom genetisk analys i upp till 80 procent av fallen.

— Men utredningar gors sallan pa vuxna sa det ar troligt att det finns
fler personer med Kabukisyndromet som har lindriga symtom och inte
har fatt diagnos, sager Britt-Marie Anderlid.

Karaktaristiskt utseende

Manga ganger kan man misstanka syndromet hos barn med lag
muskelspanning i kombination med det typiska utseendemassiga
dragen.

Barnen har ofta langa 6gonspringor och 6gonfransar samt everterade
(utatvanda) nedre 6gonlock. Ogonen ramas i manga fall in av bojda,
tunna och avbrutna dgonbryn och éronen brukar vara stora och latt
framatbojda upptill. Typiskt for Kabukisyndromet &r ocksa kuddiga
fingertoppar, sa kallade fetal finger pads.

— Det har ingen praktisk betydelse utan ar en av pusselbitarna. Det
finns inga normala nasor eller 6ron men vi som jobbar med diagnostik
av syndrom kan kanna igen gemensamma yttre drag vilket kan leda
oss ratt i jakten pa en diagnos, sager Britt-Marie Anderlid.

Utveckling

Under de forsta aren har de flesta barnen lag muskelspanning
(hypotona muskler), vilket manga ganger ar orsak till atsvarigheter
och en férsenad motorisk utveckling.

De flesta med Kabukisyndromet har en lindrig till medelsvar
intellektuell funktionsnedsattning (IF). Det innebar en nedsatt kognitiv
formaga och svarigheter att lara sig och forstd sammanhang. De sa
kallade exekutiva funktionerna ar paverkade. Exekutiva funktioner &ar
fardigheter som att tdnka abstrakt, att lara sig saker, planera och
utfora uppgifter samt var formaga att I6sa problem. Personer med IF
har ocksa en nedsatt formaga att kommunicera och forsta
instruktioner.

Barn med Kabukisyndromet har ofta en férsenad sprakutveckling och
manga har bade expressiva (formaga att uttrycka sig) och impressiva
(formaga att forstd) svarigheter.

— Det finns ocksa pragmatiska svarigheter vilket &ar vanligt vid
autistiska symtom. Da kan personen inte riktigt forsta vitsen med att
ha en kommunikation med andra genom sprak, sager Britt-Marie
Anderlid.

Las mer om intellektuell funktionsnedséattning pa sidan 19
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Hjarta och njurar
Forandringar i hjartat finns hos 30-70 procent av barnen. Hos manga
vaxer det bort av sig sjalv. De vanligaste hjartmissbildningarna ar:

e Coarctatio aortae (aortakoarktation), vilket innebér att stora
kroppspulsadern ar for snav och kan behova vidgas med
operation.

e ASD, hal mellan férmaken i hjartat.

e VSD, hal mellan hjartats kamrar.

En fjardedel av barnen med Kabukisyndromet har férandringar runt
urinvagarna, som till exempel njurdysplasi, icke nedvandrade testiklar
eller hypospadi, vilket innebar att urinréret mynnar ut pa fel stélle.

— Eftersom olika misshbildningar &ar sa pass vanliga rekommenderar vi
ultraljud av hjarta och urinvagar efter stalld diagnos, sager Britt-Marie
Anderlid.

Tillvéxt

Det ar vanligt att barnen har svart att ata vilket kan innebéra bristande
viktuppgang under de forsta aren. Nar barnen blir tonaringar och
vuxna ar det tvartom vanligt med overvikt. Fran cirka ett ars alder gar
det att mata om barnet ar kortvaxt. Det ar ovanligt med brist pa
tillvaxthormon, men eftersom det forekommer bor kortvaxtheten
kontrolleras av endokrinolog. Kortvaxtheten svarar inte sjalvklart pa
behandling med tillvaxthormon.

— Tillvaxten foljs pa BVC under uppvéaxten och det ar viktigt att
uppmarksamma om barnet avviker fran kurvan, sager Britt-Marie
Anderlid.

En del barn har mikrocelafali, det vill séga ett litet huvudomfang.

Las mer om atsvarigheter pa sidan 15

Ogon

Oftast har barn med Kabukisyndromet en normal syn, men det ar
vanligt med olika typer av paverkan pa égonen. Till exempel har
manga blaaktiga dgonvitor och ptos, hangande 6gonlock. Det har for
det mesta ingen betydelse, men ptos kan behdva opereras om det
skymmer synen. Skelning &r vanligare an hos befolkningen i 6vrigt
och behandlas med lapp. En del barn har svarigheter att sluta
dgonen, kolobom (stor pupill) eller en tunn synnerv vilket kan paverka
synen negativt. En del barn med Kabukisyndromet kan ha svarigheter
med visuell perception vilket innebar férmagan att tolka det man ser.
— Barn tranar sin syn upp till sju ars alder. Darfor ar det viktigt att det
som stér synen, som hangande 6gonlock eller skelning, atgardas,
sager Britt-Marie Anderlid.
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Oron

Manga personer med Kabukisyndromet har stora ytteréron. Det ar
ocksa vanligt med upprepade 6roninflammationer vilket kan bero pa
gangarna inne i orat ar for tranga. Inflammationerna kan ocksa bero
pa en okad infektionskanslighet.

— Upprepade oroninflammationer kan leda till nedsatt horsel och
darfor ar det viktigt att kontrollera 6ron och hérsel med ett par ars
mellanrum, sager Britt-Marie Anderlid.

Mun

Ungefar 30 procent av barnen har lapp- kék- eller gomspalt. Det ar
ocksa vanligt att ha en hog gom vilket kan leda till att mat samlas i
gommen. Nedsatt muskeltonus paverkar a&ven munmotoriken och kan
ge ett otydligt tal och innebéra att barnet dreglar mer. Det ar vanligt
att det saknas tandanlag bland framtanderna, och aven att tinderna
ar mejlselformade. En del barn med Kabukisyndromet har sma
blasliknande gropar i underlappen.

Las mer om munhalsa pa sidan 38

Mage-tarm

For att stétta tillvaxten kan det i vissa fall vara aktuellt att fa extra
naring genom en sond eller PEG, knapp pa magen. Ovanligare
symtom fran mage och tarm kan vara analatresi, diafragmabrack och
kroniska diarréer.

— Gastroesofagal reflux ar vanligt. Det innebar att 6vre magmunnen
inte sluter tatt och att magsyra kommer upp i matstrupen. Det kan
behandlas pa olika satt, bland annat kan man behova fortjocka fodan,
sager Britt-Marie Anderlid.

Immunologi
Manga barn med Kabukisyndromet far manga och frekventa
infektioner, vilket kan bero pa brist pa antikroppar. Det férekommer
ocksa autoimmuna tillstand, att kroppen utvecklar antikroppar mot
delar av sig sjalv, exempelvis:

e vitiligo (flackvis forlust av pigment)

e laga nivaer av blodplattar

e anemi (blodbrist)

e diabetes

Muskler och skelett

Upp emot 90 procent av personer med Kabukisyndromet har olika
symtom fran skelettet. Det vanligaste ar hoft- och knaledsluxation
vilket innebar att hofter och knén lattare hoppar ur led. Det kan
behodva opereras. Aven skolios (sned rygg) och kortare fingrar &r
vanligt men behdver oftast inte behandlas.

© Agrenska 2022, nr 637 10



Kabukisyndromet

Utredning efter diagnos
Vid en bekraftad diagnos ar det viktigt att gora:
e Kkardiologisk beddmning av hjartat
e ultraljud av njurarna
e (Ogonunderstkning
e hdrselundersoking
e beddmning av tanderna

Behandling och uppfdljning

Behandlingen syftar till att lindra symtom och majliggdra barnets
utveckling att na sin fulla potential. Den stédjande behandlingen kan
med traning forbattra olika funktioner. Det &r viktigt att barnets
kognitiva svarigheter utreds infor skolstart sa att barnet far ratt stod i
skolan. Barnet behdver kontakt med olika specialister utifran symtom.
Genom habiliteringen kan familjen fa kontakt med till exempel
sjukgymnast, logoped, arbetsterapeut, psykolog och specialpedagog.

Forskning

| en pagaende studie testar man i djurforsok en hammare av histon
deacetylas, alltsa den felaktiga packningen av DNA. Preliminara
resultat visar en viss forbattring av minne och inlarning, men
histonhammaren &r annu inte testad pa manniskor.

[-] - - - -
Fragor till Britt-Marie Anderlid:
n

Hur tidigt uppstar felet i celldelningen vid mosaicism?

— Det kan uppkomma tidigt men egentligen nar som helst i livet.
Mutationer som vi bar pa nér vi fods sker ofta under de tidiga
celldelningarna hos embryot. Ju tidigare det sker desto storre
sannolikhet fér symtom. Graden av mosaik speglar delvis symtomens
svarighetsgrad

Varfor far man en mutation?

— Det vet man inte. Det ar vanligen inget som sker under graviditeten
utan det har uppstatt i spermien eller &gget. Mutationen finns redan
dar. Det finns ytterst fa kanda riskfaktorer, men en sadan ar stralning.
Vanligast ar att det ar slumpen, som att "blixten slar ner”.

Vad innebar de novo?

— Det betyder att det &r en mutation som har uppkommit i spermien
eller agget och inte hos foraldrarna. Mutationen ar alltsa inte nedarvd.

© Agrenska 2022, nr 637 11
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Behdver man kontrollera hjartat mer an en gang?
— For det mesta behover det inte kontrolleras igen om man inte har
symtom.

Vad hander néar man blir vuxen?

— Vi forsoker stotta familj och individ under barnaren men nér de blir
vuxna finns det séllan en sammanhallande person. Manga hamnar i
primarvarden pa vardcentral, i basta fall med en fast vardkontakt. Det
finns ocksa habilitering for vuxna.

Finns det risk for att epilepsi utvecklas?

— Ungefar en procent av alla barn far epilepsi, som ofta vaxer bort.
Hos barn med Kabukisyndromet finns en ¢kad risk. Det kommer inte
vid ndgon specifik tidpunkt utan det géller nog att vara observant som
foralder och vara uppmarksam pa till exempel franvaroattacker, alltsa
att barnet far nagra sekunders avbrott fran alla aktiviteter. Majoriteten
far inte epilepsi.

Var son har svara feberkramper, men utan konstaterad epilepsi,
vad kan man gora?

— Det kan bero pa att barnet har en sankt kramptroskel. Det brukar
forsvinna vid tre ars alder. Det kan vara bra att medicinera med en
kramptroskelhdjande medicin vid hog feber. Radgér med er neurolog.

Hur lange har man vetat att det finns en koppling till
hyperinsulinism?

— Jag har kant till det i ett par ar. Tillstandet ar inte vanligt men
kanske underdiagnostiserat.

Tore har Kabukisyndromet

Tore, fem ar, kom till Agrenska tillsammans med mamma Elizabeth,
pappa Mauritz och storebror Owe, atta ar.

Elizabeths graviditet med Tore praglades av mycket oro. Bebisen sag
frisk ut pa ultraljud, men Elizabeth blodde mycket och var inlagd pa
sjukhus under stora delar av graviditeten. Komplikationerna ledde till
att Tore foddes tio veckor for tidigt.

— Jag och Tore lag inne pa neonatalavdelningen och Mauritz bodde
hemma med Owe. Vi blev val omhandertagna, men det var tufft for
oss att inte kunna vara tillsammans, sager Elizabeth.

Tore hade tidigt svart att fa i sig mat och fick en sond. Han hade
ocksa ett blasljud pa hjartat.

© Agrenska 2022, nr 637 12
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— Vi tankte att det berodde pa att Tore var for tidigt fodd, men han
hade ett lite speciellt utseende med sneda 6gon och den motoriska
utvecklingen halkade efter. Lakaren tyckte att det var for manga olika
saker som inte stamde och vi gjorde ett kromosomtest pa Tore, som
inte visade nagot, sager Elizabeth.

Blasljudet berodde pa ett hjartfel, men det var inte sa stort att det har
behovt opereras. Nar familjen val aterforenades hemma var Tore
valdigt infektionskanslig.

— Som liten hamnade han i respirator, han hade inga marginaler och
holl pa att stryka med av RS-viruset. | efterhand har vi forstatt att det
beror pa Kabuki, sager Mauritz.

Nar Tore var nastan ett ar gjordes fler genanalyser, men det var inte
forran han var narmare tva ar som familjen fick komma pé ett mote.
— Vi visste egentligen inte varfor vi skulle pa det har motet. Det var
forstas jobbigt nar de berattade att Tore har Kabukisyndromet,
samtidigt var det skont att fa veta vad det var, sager Elizabeth.

—Jag fick en chock. Innan beskedet var jag en klassisk fornekare och
tankte att det var nog inget. Vi forstod inte heller riktigt vad det var. Vi
blev ombedda att inte googla, men det gjorde vi direkt forstas. Efter
beskedet hande det initialt inte s& mycket férutom alla vanliga
lakarbesok pa olika specialistmottagningar. Vi blev kallade till
habiliteringen forst langt senare, sager Mauritz.

Barnortopedi vid Kabukisyndromet

— Hoftledsluxation, klumpfot och skolios férekommer
hos barn med Kabukisyndromet och &r tillstand som
gar att behandla val om de upptécks i tid. Det sager
Eva Pontén som ar dverlakare i barnortopedi.

Barn med Kabukisyndromet har ofta en dverrdrlighet i axlar, hoftleder,
knaskalar och fotleder. Overrorligheten kan leda till instabilitet i
lederna och i forlangningen till att de lattare gar ur led.

Klumpfot, som ocksa kallas for PEVA, innebar att halen ar vriden inat
och framfoten &r riktad nedat. Ofta sitter ocksa halen hogt upp och
tarna pekar nedat, sa kallad spetsfot. Runt 100 barn fods med
klumpfot i Sverige varje ar. Tillstandet behandlas genom en operation
och gipsning som forskjuter foten i ratt lage.

— For att inte klumpfoten ska komma tillbaka &r det viktigt att barnet
bar ortoser pa fotterna dygnet runt i tre manader efter operation och
sedan nattetid upp till fyra ars alder, sager Eva Pontén.
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Nyfoddas hofter undersoks pa BB och foljs senare upp pa BVC. Detta
for att upptacka hoftledsluxation eller hoftledsinstabilitet. Luxation
innebar att hoften ar ur led. Ungefar 2—4 barn per 1000 fédda har
hoftledsluxation vilket behandlas med en skena som ska halla
barnets hofter bojda och utatvridna, det vill saga i grodlage. | Sverige
screenas alla nyfodda barn vilket har gett varldens lagsta frekvens av
sent upptéckta hoftledsluxationer. Ju tidigare behandling, desto béattre
resultat och mindre risk fér snedstallningar och inskrankt rorlighet
senare i livet.

— Forr lindade man sma barn vilket kan leda till en risk att pressa
hoften ur led. Idag rekommenderar vi grodlage istéllet vilket ar bra for
alla barn, sager Eva Pontén.

Det ar normalt att barn ar hjulbenta upp till ett ars alder, sedan blir de
ofta kobenta, en del upp till sex ars alder. Barn med Kabukisyndromet
kan ha kvar kobenthet eller hjulbenthet langre upp i aldrarna. Det gar
att fa benen att vaxa rakt genom att operera in plattor eller marlor
over tillvaxtzonen pa ena sidan av knana. Kobenthet kan i
forlangningen leda till att knaskalen riskerar att ga ur led.

Plattfothet forekommer ocksa och kan innebara smartor och problem
med att ga. Inlagg i skorna kan minska smartan och det gar aven att
operera foten genom att forskjuta halbenet inat och fixera det med
skruvar, eller genom att foérlanga halbenet och med hjalp av det skapa
ett storre fotvalv.

Skolios ar ocksa relativt vanligt forekommande och drabbar 8-10
procent av befolkningen. Det &r vanligast bland flickor och
uppkommer for det mesta under puberteten. Skolios innebar att
ryggraden ar sned och eventuella atgarder beror pa graden av
snedhet vilken méats med en skoliometer. Vid 25-45 graders snedhet
kan man anvanda en korsett for att stoppa lutningen. Vid éver 45
graders lutning behéver man operera. Vid operation anvander man
manga ganger en typ av inre korsett som ratar upp ryggen med hjalp
av inopererade stag som kan férlangas med hjalp magneter.

o - V4
[ ]

Ar det vanligt att barns hofter gar ur led om de haft problem med
det nar de var sma?

— Ja, det hander. Det &r viktigt att det foljs upp vid
l&karundersokningar.
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Var dotter har gjort tre hoftoperationer genom aren, ar det
vanligt att sta snett da?

— Det ar viktigt att folja hofterna regelbundet. Om barnet star snett
kan det i vissa fall bero pa att hoften ar paverkad.

Om kobenthet inte har ratat till sig efter sex ars alder, bor man
gavidare med det?

— Det beror lite pa hur kobent barnet ar. Ofta kan man vanta till
kanske tio ars alder med atgarder.

Hur lange ska man vanta infér en operation av plattfot?
— Det beror pa om det smartar. Vi opererar séllan plattfot om det inte
innebéar smarta for barnet.

Vem ska man vanda sig till for att kontrollera konstaterad
skolios?
— Kontakta en ortoped for att kontrollera hur stor kroken ar.

Uppkommer skolios oftai puberteten?
—Ja, i normalbefolkningen, men om man har Kabukisyndromet kan
det uppkomma tidigare ocksa.

Atsvarigheter och munmotorik

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

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

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

De studier som finns rapporterar att en stor andel av barn med
Kabukisyndromet uppvisar at- och sugsvarigheter som spadbarn.
Flera har fortsatta atsvarigheter nar de 6vergar till fast foda och reflux
forekommer hos manga. 65-74 procent av barnen behover nassond
eller gastrostomi i de tidiga aren. Studier visar ocksa att aldre barn,
tonaringar och vuxna med Kabukisyndromet ofta blir 6verviktiga.
Personer med Kabukisyndromet har ofta sensoriska svarigheter som
paverkar atandet. Det kan till exempel handla om motvilja till olika
typer av textur, konsistenser, dofter och temperaturer. De har ofta lag
muskeltonus i mun, ansikte och svalg, samt paverkan pa bett och
tander. Lag muskeltonus leder till att de motoriska fardigheterna, som
att kunna suga, tugga och svélja ar paverkade. Atande paverkas
ocksa av mag-tarmbesvar, paverkan pa somn och andning och
infektionskanslighet.

— Oftast gar det inte att hitta en orsak till att &tandet inte fungerar
optimalt, utan det handlar om manga backar sma. Ibland blir det
rentav en ond cirkel: en infektion ger dalig aptit, som leder till svag
viktutveckling. Foraldrarna blir oroliga och oron far barnet att
matvagra. Viktkurvan kanske planar ut, barnet riskerar undernéring
och far 6kad mottaglighet for nya infektioner, exemplifierar Lisa
Bengtsson.

Behandling: tva parallella spar

For att behandla atsvarigheter kravs ofta ett multiprofessionellt
omhandertagande med till exempel lakare, sjukskoterska, dietist,
logoped och tandlakare. Behandlingen féljer tva spar. Dels syftar den
till att barnets behov av néaring och energi sakerstélls. Parallellt
behover barnet fa attraning for att komma vidare i sin atutveckling.

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

— Ett viktigt andra steg ar att se 6ver barnets fysiska forutsattningar.
Det kan kravas anpassad kost och hjalpmedel for att sitta stabilt, ata
och dricka, sager Lisa Bengtsson.

Nedsatt matlust

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

— Barn som har haft atsvarigheter som sma och fatt naring pa annat
satt kan ha svart att kanna igen hunger- eller mattnadskanslor, sager
Lisa Bengtsson.
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Bra att tanka pa nar barnet kraks ofta:
e fundera 6ver och férandra eventuellt barnets positionering i
matsituationen
e mata lite, ofta och kontinuerligt
e andra fodans konsistens
e &ndra fodans innehall

Attraning

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

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

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

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

Ett verktyg som manga logopeder anvander sig av i behandlingen ar
Attrappan. Den innebar att barnet successivt far narma sig mat och
olika livsmedel steg for steg och tolerera allt det matsituationen
innebar — som att kanna doften av mat, se och kanna pa mat, smaka
och svélja. Forsta steget i Attrappan &r att vistas i samma rum som
mat eller sitta med vid bordet.
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— For en del barn kan bara det vara ett stort steg, sager Lisa
Bengtsson.

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

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

Nar det inte fungerar

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

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

Lat atutvecklingen tatid

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

— Ett rad ar att ni foraldrar ocksa tanker igenom era egna beteenden
kring maten. Hur reagerar ni pa barnets ovilja att &ta, till exempel?
Nagra tips ar att uppmuntra barnen for minsta framsteg och forsoka
vara bra forebilder genom att prata om mat och dtande pa ett nyfiket
sétt, vaga leka lite sjalva och forsoka gora maltiden till en trevlig
stund, oavsett hur mycket av maten som kommer ner i barnets mage.
Och ha talamod!, sager Lisa Bengtsson.

Fragor till Lisa Bengtsson:

Vad beror det pa att barnen forst ar underviktiga for att senare
bli dverviktiga?

— Ofta har de atsvarigheter i borjan av livet. Att en del senare blir
overviktiga kan bero pa genetiska faktorer, men det kan ocksa handla
om att barn som behandlats for sina atsvarigheter blivit sa
uppmuntrade att ata att nar svarigheterna sedan slapper slar det om
och de ater for mycket istallet. Kanske har barnets foraldrar kvar ett
beteende att ge barnet mat s fort det onskar, for att det var sa svart
de forsta aren?
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Tore har édtsvarigheter

Redan fran start har svarigheterna kring Tores atande varit en stor
del av familjens vardag. | bérjan kréktes han upp det mesta vilket
ledde till att han till slut fick en knapp pa magen. Familjen har haft bra
stod och nara kontakt med nutritionsteamet pa barnsjukhuset.

— Allt med maten har varit valdigt stressande. Nar han var liten var
det hela tiden fokus pa att han skulle ga upp i vikt, viket han inte
gjorde, sager Mauritz.

Sedan i somras har Tore inte langre knapp pa magen men
naringsdrycker ar fortfarande hans priméara foda. Elizabeth och
Mauritz kampar med att fa Tore att &ta vanlig mat och attranar vid
varje maltid.

— Vi har testat allt. Alla olika typer av verktyg. Det &r svart att bara fa
vara mamma och pappa. Vi ar alltid vardare for vart barn, pedagog,
dietist, logoped. Man ar alltid ndgot annat, sager Elizabeth.

Det Tore inte ater om dagarna tar han igen om natterna. Han vaknar
ofta, ater och somnar om.

— Jag ar uppe varje natt. Vissa natter ar det sju, atta ganger. En bra
natt ar det tva, tre ganger. Varje gang dricker han lite naringsdryck
och somnar for det mesta om, sager Elizabeth.

— Elizabeth har dragit ett tyngre lass, bade eftersom det & hon som
ar mest inlast pa det medicinska, men ocksa for att hon ar mest uppe
med Tore om néatterna, sager Mauritz.

— Under de senaste 20 aren har vi lart oss att det ar
vanligt att inte bara ha en neuropsykiatrisk diagnos
utan diagnoserna hakar ofta i och Gverlappar
varandra. Det sager Maibritt Giacobini som ar
barnpsykiatriker pA PRIMA barn- och vuxenpsykiatri i
Stockholm.

Neuropsykiatriska diagnoser (npf) ar vanliga. Upp till tio procent av
befolkningen har en npf-diagnos och vid Kabukisyndromet &r den
siffran troligen annu lite hogre.

Kabukisyndromet

De vanligaste npf-diagnoserna vid Kabukisyndromet ar:
¢ intellektuell funktionsnedséattning (IF)
e autism eller autistiska drag
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e adhd

Intellektuell funktionsnedsattning

Att ha en intellektuell funktionsnedsattning paverkar barnets formaga
att lara sig saker, planera och utféra uppgifter samt att I6sa problem.
Upp till 90 procent av barn med Kabukisyndromet har en IF-diagnos
men graden av svarigheterna kan variera stort. De flesta har en
lindrig till medelsvar IF. Maibritt Giacobini betonar att eftersom en IF
paverkar personens inlarningsformaga ar det viktigt att kartlagga
bade styrkor och svagheter. Manga personer med Kabukisyndromet
har en god spraklig forstaelse och ett gott ordforrad. Istallet handlar
svagheterna om den visuospatiala formagan, det vill saga hur man i
sitt huvud uppfattar rummet och forestaller sig saker.

— Inom pedagogiken ar det vanligt att forstarka spraket med bilder.
For barn med Kabukisyndromet verkar ofta motsatsen gélla, alltsa att
barnet forstar sprak valdigt val. Darfor ar det viktigt att ta reda pa vilka
delar inom inlarning som ar styrkor och vilka som ar svagheter for
varje individ, sager Maibritt Giacobini.

Autismspektrumproblematik

De studier som finns kring autismspektrumproblematik och
Kabukisyndromet visar att spraket kommer igang lite senare for de
flesta barnen. Manga har en god social formaga som nastan kan
uppfattas som lite 6versocial eller granslos. Andra foredrar att vara
mycket for sig sjalva.

— Det som kan vara svart for barnen med god social férméaga ar att
kunna satta sig in i hur andra personer fungerar och tanker, vilket ar
kopplat till autistiska svarigheter, sager MaiBritt Giacobini.

Det ar vanligt att barnen har en mindre 6gonkontakt och har svart att
forsta undertonerna i spraket, alltsa svart att lasa mellan raderna. En
del barn har starka intressen pa den nivan att det tar éver pa
bekostnad av annat. Olika repetitiva beteenden som handviftningar
eller att upprepa ord ar ocksa vanligt. Kanslighet for ljud, beréring,
smaker och dofter finns ocksa beskrivet och ar forknippat med
autism.

— Det hér ar ocksa viktigt for barnets skola att kanna till eftersom det
kan vara otroligt trottsamt for barnet med alla intryck, sager MaiBritt
Giacobini.

Manga barn med Kabukisyndromet har autism eller autistiska drag
och ar hjalpta av en bra struktur under dagen, till exempel genom
scheman for aktiviteter. Att trana den sprakliga forstaelsen ar ocksa
viktigt.
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— Det som vi sager kan uppfattas valdigt konkret om man har autism
och det ar nagot som barnen behéver 6va pa, sager MaiBritt
Giacobini.

Adhd

| de studier som MaiBritt Giacobini har tagit del av ar kopplingen
mellan Kabukisyndromet och adhd inte lika stark som den till autism.
Det ar vanligt med lattare uppmaéarksamhets- och
koncentrationssvarigheter, en nedsatt uthallighet samt ett impulsivt
beteende. Det kan ocksa finnas svarigheter med arbetsminnet, det vill
saga att kunna halla flera instruktioner i huvudet samtidigt.

— Overlag tycks det handla om milda symtom och eftersom adhd &r
vanligt i befolkningen kan det férekomma utan direkt koppling till
Kabukisyndromet, séager MaiBritt Giacobini.

Somnsvarigheter

Barn med Kabukisyndromet tycks inte ha storre svarigheter med
sémn an andra barn i samma utvecklingsalder. For att behandla
somnsvarigheter ar det viktigt med fasta sémnrutiner.

— Far man inte ordning pa sémnen ar det viktigt att soka hjalp
eftersom det paverkar livet och familien sa mycket. Somnskola,
tyngdtacke och medicinering med melatonin kan vara till hjalp for en
del, sdger MaiBritt Giacobini.

Utmanande beteenden

En konsekvens av en neuropsykiatrisk diagnos kan vara svarigheter
att kontrollera och styra kanslor. Det kan i sin tur leda till utmanande
beteenden. For att veta vilka atgarder som gar att ta till ar det absolut
viktigast att ta reda pa orsaken till beteendet. | forsta hand ar det
viktigt att sékerstalla att det inte ar kopplat till sméarta eller obehag.
Vissa repetitiva beteenden kan vara lugnande for barnet eller vara
kopplade till starka kanslor. En annan orsak till utmanande beteende
kan vara sadant som hander i omgivningen, till exempel att bryta
rutiner eller svartolkade sociala situationer.

— Tank ocksa pa att utmanande beteende manga ganger ar
kommunikation, ett satt for barnet att uttrycka sig, sager MaiBritt
Giacobini.

Neuropsykiatrisk utredning

Vid en neuropsykiatrisk utredning undersoks barnets utvecklingsniva
genom standardiserade psykologiska tester. Att veta vilken niva
barnet befinner sig pa ar viktigt for att kunna anpassa pedagogiska
insatser efter barnets behov. Utredningen beaktar ocksa barnets niva
av koncentration, veraktivitet och impulsivitet samt tittar pa det
sociala samspelet.
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— | de fall dar barnet inte har nagot sprak eller om barnet inte helt
samarbetar kan det vara svart att gora alla tester och da kan det vara
bra att gbra om utredningen nar barnet ar lite &ldre for att bast kunna
se hur man kan stotta barnet, sager MaiBritt Giacobini.

Vid konstaterad neuropsykiatrisk problematik finns det atgarder som
kan stotta familjen, bland annat:

e foraldrautbildning

e insatser enligt LSS och habilitering

e anpassad skolgang (anpassning av krav)

e tavara pa barnets styrkor!

e tidig traning i sprak och kommunikation — spraklig inlarning

battre an visuell
e motorisk stimulans med hjalp av sjukgymnastik.

Medicinsk behandling

Det finns inga studier om medicinering vid Kabukisyndromet, utan
medicinering syftar till att behandla symtomen som till exempel adhd,
angest och sémn.

MaiBritt Giacobini berattar att det finns studier som &r pa gang dar
man anvander ketogen kost. Det innebéar en valdigt strikt
kostbehandling med mycket fett och utan kolhydrater som gor att
kroppen bildar ketoner som brénsle for hjarnan.

— Djurforsok har visat att moss far lite battre minnesfunktioner.
Det pagar ganska mycket forskning for att utveckla framtida
behandlingsmaijligheter, sdger MaiBritt Giacobini.

Tips:
Pa vissa habiliteringar finns det program fér ungdomar med autism
med syftet att stddja det sociala samspelet.

o - - - - - -
Fragor till Maibritt Giacobini:
| |

Vi har gjort en IF-utredning som visade att var dotter har otroligt
stora variationer och ligger precis pa gransen. Nu ligger
ansvaret pa skolan, men vad kan vi gora for att hon anda ska fa
ratt stod?

— Det ar inte ovanligt att det finns en stor variation och manga ligger
pa gransen. Det som ar viktigt ar att de barn som inte riktigt uppfyller
kriterier for diagnos far det stod de behover. For skolan &r det viktigt
att folja &ven den sociala biten. Samspelet med andra kan bli for
avancerat ju aldre barnet blir. Det psykiska maendet &r det absolut
viktigaste.
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Kan man 6va upp de sociala fardigheterna?

— Ja absolut. Till exempel genom att uppméarksamma hur sociala
koder fungerar. Sufflera lite at barnet hur andra kan uppleva sociala
koder och hjalp till lite latt i sociala sammanhang. Aldre barn kan
behova strategier for att komma in i leken till exempel och da kan
man ge tips om hur man kan gora.

Kan man 6va upp visuospatiala formagor?

— Det har jag inget bra svar pa. Det handlar mer om att man ska
tanka pa att det har kan vara svart och darfor inte utsatta barnet for
det.

Var dotter ar valdigt pappig, ingen annan far géra nagot, kan det
hora till syndromet?

— Ibland kan man se att barn med autism har svar separationsangest.
Det kan ocksa hanga ihop med hur man ar som person. Ibland kan
pappor vara lite mer tydliga. Det kan passa manga och sarskilt de
med autism. Det kan vara bra att trdna upp stunder med bara
mamma och kanske gora lite trevliga saker tillsammans.

Hur ska man veta vad som ar Kabuki och vad som ar autism och
ar det viktigt att veta det?

— Det som ar viktigt ar att hjalpa barnet med kommunikation och nar
det géaller autism ar detta med behov av férutsagbarhet och struktur
viktigt att veta. Ifall barnet har beteenden som inte gar att forklara kan
man som foralder vara hjalpt av att forsta barnet utifran hens autism.

— Att kommunicera ar en mansklig rattighet. Det ar lika
viktigt som att ata, dricka och rora pa sig. Det sager
Anna Nilsson som ar logoped pa DART i Goteborg.

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

Vad ar kommunikation?

Kommunikation ar nar nagon gor eller séager nagot som nagon annan
reagerar pa. Det finns manga olika séatt att kommunicera, exempelvis
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genom tal, gester, mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift
och bilder. Allt utbyte av information mellan ménniskor, medveten
eller omedveten, &r kommunikation. Vi soker kontakt for att f& narhet,
fa behov uppfyllda, vara delaktiga, lara oss saker, men ocksa for att
bygga en social kontakt med omgivningen. Barn kan visa att de vill
kommunicera pa manga satt, ofta genom att peka, titta eller hamta
nagot eller nagon.

— Tal och skrift ar de vanligaste satten att uttrycka sprak, men det
finns manga fler satt att kommunicera. Har vi gemensamma ord,
bilder eller tecken fér saker och ting ar det mycket enklare for oss att
forsta varandra, sager Anna Nilsson.

Att stodja ett barns kommunikationsutveckling

Anna Nilsson berattar att nar en person inte pratar eller pratar mindre
har vi som samtalspartners en tendens att kommunicera mindre med
den personen — vi borde goéra tvartom!

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 alternativ kommunikation med personen kan férebygga
och minska utmanande beteende. Ofta behover omgivningen alltsa
fundera pa — och 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, vilket ocksa kallas for att uggla och ser ut sahar:

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

2. Vanta och forvanta: Visa att du vantar dig ett svar eller en
reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker
ar intressant eller roligt. Att vanta lite langre an 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 bekréafta: Tolka och bekrafta det barnet gor,
kommentera vad du ser bade med talade ord, tecken eller
pekprat, till exempel "ah, du leker med bilen” eller "du kanske
spanar efter katten nu?”. Detta ar ett satt att stimulera barnets
kommunikationsutveckling.

En annan strategi kallas for att rdva. D& arrangerar man en situation
som man tror att barnet kommer att reagera pa.
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— Gor nagot ovantat! Du som kommunikationspartner ska sedan
vanta och forvanta och tolka och bekréafta barnet genom att sétta ord
pa det som har hant, sager Anna Nilsson.

AKK som stéd

AKK &r en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation som 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 tillsammans med barnen. Férutom lagteknologiska
AKK, exempelvis tecken som AKK, samtalskartor och
kommunikationsbocker med bilder finns det idag ocksa
hogteknologiska AKK som datorer och appar till smarta telefoner och
surfplattor som kan anvandas i samma syfte.

— AKK ska garna vara multimodalt, alltsa att vi anvander manga olika
kommunikationssatt med barnet. AKK kan ocksa vara det du har
tillgangligt som bilder i mobilen eller att ritprata, sager Anna Nilsson.

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

— Att anvanda AKK som tecken och bilder gynnar alla barns
sprakutveckling, sager Anna Nilsson.

Hur ska man borja?

Kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka, utvidga, utveckla
och underlatta. Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar det 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 vuxne ska alltsa
sjalv anvanda samma kommunikationssatt som barnet, exempelvis
peka pa bilder, kombinerat med sitt tal.

— For att lara sig hur man till exempel pekpratar behéver man som
foralder stod. Det kan ta lang tid men bilder & mer konkreta an talade
ord och det ar lattare for manga barn att lara sig att anvanda bilder an
att lara sig prata, sdger Anna Nilsson.

AKK h&mmar inte talutvecklingen, det ar snarare tvart om. Den
minskade pressen att producera tal har indirekt positiv effekt pa
talutvecklingen.

— Tal ar det mest effektiva kommunikationsséttet och barnet kommer
att — om hen har forutsattningar for det — valja det lattaste och mest
accepterade sattet att kommunicera, sdger Anna Nilsson.
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Skriva —ju fler satt desto battre

Det finns manga olika satt att lara sig skriva och fa en extra hjalp pa
vagen. Manga vanliga surfplattor och datorer har idag ordprediktion,
alltsa att det racker att skriva en bokstav for att fa ett forslag pa ord.
Vissa surfplattor har ocksa mojligheten att man pratar in och det
produceras text, det kallas for diktering eller tal till text.

— Har man talférmagan ar det ett jattebra komplement. Det finns
manga andra satt att skriva an for hand, sager Anna Nilsson.

Att kunna presentera sig

For att barnet ska kunna presentera sig sjalvstandigt for nya
manniskor kan man anvanda ett kommunikationspass. Det kan vara
ett hafte eller en bok déar ni satter in bilder pa vad barnet tycker om
och beskriver hur barnet kommunicerar. Det kan ocksa vara digitalt i
till exempel en app med talsyntes sa att barnet sjalv kan trycka och fa

LI ]

upplast "Jag heter ...”, "Jag gillar hundar” och sa vidare.

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

— Vi brukar saga att eftersom det tar lite langre tid for manga barn
med funktionsnedsattning att lara sig kommunicera — bérja tidigt. Men
kom ocksa ihag att det aldrig ar for sent att borja med AKK, sager
Anna Nilsson.

Tips pa webbsidor:

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

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

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten.

akktiv.se — Kursmaterial och information om foraldrakurser, kurser
for personal i skola och forskola samt fardiga samtalskartor for
utskrift.
regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-som-
alternativ-och-kompletterande-kommunikation — Gratis webbkurs i
TAKK fran habiliteringen i Uppsala.

bildstod.se — Material till bildstéd med s6kmotor.
appsok.regionstockholm.se — Tillganglighetsgranskade appar.

Tips pa rapporter som belyser forskning om kommunikation och

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

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

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

o - -
Fragor till Anna Nilsson:
n

Ar det battre att va pd att skriva for hand eller att éva pa att
skriva pa tangentbord?

— Om det finns motoriska svarigheter ar det jattebra att anvanda ett
tangentbord. Det ar bra att erbjuda mdjligheten att skriva digitalt
eftersom det sparar energi och tid for barnet som i stéllet kan
fokusera mer pa sjalva innehallet i det hen skriver. Men vill barnet
skriva for hand ibland &r det saklart oke;j.

Tore har ett stort ordfirrad

Foraldrarna tycker att kontakten med forskolan har fungerat bra.
Personalen har varit intresserade och anvander tecken som stod
(TAKK) med alla barnen.

— De har pratat mycket i forskolan om olikheter och allas lika varde.
Personalen ar duktig pa att involvera Tore i all verksamhet och han
hanger med pa det mesta, aven om han behover mer lugn och ro &n
andra. Redan innan Tore fick sin Kabukidiagnos tog férskolan in en
extra resurs for honom men nar diagnosen faststalldes tog
kommunen Over finansieringen av resursen istéllet, sager Elizabeth.

Kort efter att Mauritz och Elizabeth hade kommit igAng med TAKK
hemma lossnade talet for Tore.

— Idag har Tore ett stort ordférrad. Han har ett lite otydligt tal men vi
forstar fullstandigt vad han sager, sager Elizabeth.

Tore har nyligen gjort en neuropsykiatrisk utredning och fatt en lindrig
IF-diagnos. Diagnosen ger honom rétt att ga i anpassad grundskola
(tidigare sarskola) och han har fatt framskjuten skolplikt med ett ar.

— Vi funderar mycket pa Tores skolgang just nu, om han ska ga i
anpassad skola eller integrerat i vanlig skolklass. Vi vill att Tore ska fa
bra mojligheter att uppna sin fulla potential, sager Mauritz.
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Psykologiska aspekter vid annorlunda utseende

— Att leva med ett annorlunda utseende paverkar
sjalvbilden. Darfor ar det viktigt att starka barnet
genom kunskap och strategier for hur man kan
hantera omgivningen. Det sager Marizela Kljaji¢ som
ar psykolog vid Plastikkirurgen.

Marizela Kljaji¢ ar en del av det kraniofaciala teamet vid Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Géteborg. De flesta som kommer till
mottagningen ar barn som har fotts med olika tillstand som rér ansikte
och huvud och som kraver olika plastikkirurgiska ingrepp.

— Manga av tillstanden vi behandlar &r ovanliga och ofta ar barnen
sma. Foraldrarna har manga funderingar kring operationer men ocksa
framtiden. Mig kan man kontakta nar fragor uppkommer, sager
Marizela Kljajic.

Att leva med ett annorlunda utseende

Barn som fods med ett annorlunda utseende far ofta genomga manga
sjukhusvistelser, kontroller och operationer tidigt i livet. F6r en del kan
det medftra att man utvecklar behandlingsréadsla och for de allra
flesta innebar det att man far oonskad uppmarksamhet pa grund av
sitt utseende. Det kan till exempel komma fragor och kommentarer
bade fran bekanta och okanda. Oavsett pa vilket satt utseendet
avviker ar det viktigt att prata om tillstandet tidigt.

For barn fédda med Kabukisyndromet ar det till exempel vanligt med
olika typer av spalter. Det kan upplevas som svart att "prata” med ett
litet barn. Att prata med barn nar dock nagot vi gor hela tiden fran det
att barnet ar ett litet spadbarn. Vi tdnker hogt och benamner vad vi
gor, till exempel "nu byter vi din bléja”, "nu ska du fa sova” och sa
vidare. P& samma satt kan vi benamna néar det hander nagot gallande
till exempel spalten. "Oj, kom det lite mjolk i ndsan/spalten”. | takt
med att barnet blir aldre kan man bygga pa med uttryckssatt kring
diagnosen. Ett bra tillfalle att prata lite mer om tillstandet med barnet
ar infor sjukhusbesok dar man samtidigt forbereder barnet infor
undersokningar och ger en forklaring till varfor man ska till en lakare.
— Malet &r att barnet ska forstd och ha kunskap kring sitt tillstand sa
att hen sd smaningom kan prata om det och besvara fragor fran
omgivningen, sager Marizela Kljaji¢.

Ett annorlunda utseende kan paverka sjalvbilden och den sociala
formagan hos barnet. Manga ungdomar Marizela Kljaji¢ traffar
forestéller sig att kirurgi skulle 16sa den negativa sjalvbilden och ge ett
nytt ansikte som de vagar ta plats med i sociala sammanhang.
Kirurgin kan vara till en stor hjalp for att f& den dar extra skjutsen till
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att vdga men den loser inte osdkerheten och radslan infor sociala
sammanhang helt och héllet. Man blir inte en helt ny person med
andra tankar och kanslor bara for att man gjort en operation. Man
behover ocksa trana pa sin sociala formaga och arbeta med att
utsatta sig for sadant som upplevs som obehagligt.

— Det kan ocksé kravas ett psykologiskt arbete i att anpassa sig till sitt
nya utseende, sager Marizela Kljajic.

Sjalvbild

En persons sjalvbild ar den samlade bilden av hur man ser pa sig
sjalv. Det finns alltsd mycket annat &n utseendet som kan paverka
sjalvbilden. Ett annorlunda utseende i ansiktet medfér en hogre risk
for en negativ sjalvbild. Manga upplever en oonskad uppmarksamhet
pa grund av sitt utseende och att det ar svart att vara anonym. Folk
stirrar, kommenterar och fragar men de kan ocksa visa olust eller
forvaning. Marizela Kljaji¢ betonar att utseende ar en valdigt personlig
upplevelse och darfor svart att mata objektivt. Hon exemplifierar detta
med ett citat fran en patient:

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

Forskning och erfarenhet visar att bristande kontroll 6ver obekvama
situationer kan orsaka en social sarbarhet, vilket kan resultera i
angest och radsla infor att traffa nya manniskor och skapa relationer
till andra. Darfor ar det viktigt att forsoka starka sjalvbilden hos barn
och ungdomar med ett annorlunda utseende.

Hur och vad gor man?

Ge barnet verktyg for hur hen ska hantera andras blickar och fragor.
Skapa strategier ihop med barnet genom att testa olika
svarsalternativ, till exempel “jag har opererat mig” eller "jag foddes
sa”. Prata ocksa med barnet om hur de héar tankarna och kanslorna
paverkar en. Kunskap om tillstandet &ar ocksa valdigt viktigt, att barnet
sjalv vet varfor hen ser annorlunda ut. Nar barnet blir aldre ar det
viktigt att fa ett namn pa sin diagnos och vetskap om att man inte ar
ensam om sitt tillstand. Att fa traffa andra med samma diagnos kan
ocksa starka barnet och hela familjen. Via patientféreningar kan man
fa hjalp med tips och strategier som andra utvecklat och som kan
vara hjalpsamma foér det egna barnet och familjen.

— Det betyder mycket att fa veta att det finns andra med ett
annorlunda utseende eller samma tillstand, sager Marizela Kljajic.

Strategier for foraldrar

Som foralder kan man férebygga obehagliga situationer genom att
informera barnet nar det ar dags att byta miljo, till exempel innan
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barnet borjar forskolan, forsta klass, i en ny klass eller pa en
fritidsaktivitet. Genom att ocksa informera om diagnosen i forskole-
eller skolklassen kan man undvika situationer dar personer blir
Overraskade av ett annorlunda utseende. Man kan aven ge en
beskrivning kring hur man pratar om tillstandet, till exempel vad
skolpersonal kan svara om andra barn har fragor. Foraldrar kan stotta
sitt barn genom att forsoka hitta fritidsaktiviteter eller intresseomraden
dar barnet kan delta och kanna att man lyckas.

— Som foralder har man en viktig roll i att skapa ett naturligt
samtalsklimat med barnet. Visa att det ar naturligt att prata om hur
andra reagerar pa utseendet och diskutera strategier tillsammans,
sager Marizela Kljajié.

Tips for att starka barnet och ungdomen

e Utga ifran ett individuellt perspektiv.

e Trana sociala formagor och bredda barnets sociala
kompetens, vilket starker hens sjalvbild.

e Hijalp till med sociala kontakter och vanskapsrelationer.

e Oka barnets sjalvfortroende genom att uppmuntra till intressen
och hobbyer. Till exempel har god fysik visat sig vara en
starkande komponent for sjalvkanslan.

Vad sjukvarden kan gora

Sjukvarden ansvarar for att informera familijen om diagnosen, vilket
kan behdva goras vid mer an ett tillfalle. Eventuellt kan sjukvarden
férmedla kontakt med andra familjer i samma situation. Man ska
ocksa upplysa familjerna om vilka stéd och resurser som finns att fa
fran samhallet.

— Det ar viktigt att vi som arbetar inom varden forsoker engagera
barnet i att delta i diskussioner kring hens vard och uppmuntra
familjen att soka en andra asikt innan de tar ett svart beslut, sager
Marizela Kljajic.

o - - - -
Fragor till Marizela Kljajic:
n

Hur kan man prata med barnet om en jobbig situation efterat?
— Vi som vuxna kanske har en forestallning om hur barnet tdnker
kring en situation, men det ar inte sékert att det stammer. Borja med
att fa barnets bild av handelsen. Bekréafta barnet och prata om
strategier for liknande handelser i framtiden.

Hur kan man tanka kring syskonen och hur de ska tanka?

— For det forsta ar det viktigt att syskonen inte gléms bort. Det ar
ocksa jatteviktigt att syskonen far strategier, eftersom de ocksa kan fa
samma fragor eller kommentarer om sitt syskon. Forsok att ge
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syskonen svar pa deras frdgor, men prata ocksd om hur de kan
bemota fragor frdn omgivningen. Det ar bra att bygga pa relationen
mellan syskonen genom att de deltar vid sjukhusbesok och far
information om sitt syskons behandling och diagnos.

o
Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en stor erfarenhet av barn med olika diagnoser. 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 innehdllet sa att dagens aktiviteter
blir optimala for varje barn.

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

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos &r alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifr&n vid alla méten har p& Agrenska,
sager Bodil Mollstedt som ar specialpedagog och arbetar pa
Agrenska.

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

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

Delaktighet

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

Att erbjuda en miljo dar barn och elever kanner trygghet och trivsel ar
en viktig malsattning under veckan. Det gor man genom att varje
familj har en huvudansvarig personal fran barnteamet och genom att
ha barnens forutsattningar, intressen och behov som utgangspunkt
vid utformning av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar om barnet vet vad
som ska handa och vilka forvantningar han eller hon har pa sig.
Darfor ar personalen lyhord for barnens uttryck och dnskemal.

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

Strategier for att optimera forutséattningarna for barnen

Manga barn med Kabukisyndromet mar bra av en tydlig struktur i
schema, aktiviteter och miljo. For att skapa forutsattningar for
delaktighet och forstaelse i en aktivitet forbereds barnen med enkla,
korta instruktioner och aktiviteterna aterkommer varje dag. For att
minska konsekvenserna av koncentrations- och inlarningssvarigheter
ar det viktigt med en tydlig struktur, samt en lugn milj6 vid
arbetspassen som ér individuellt anpassade med mgjlighet till paus.
Arbetsmaterialen &r konkreta och personalen anvander
tidshjalpmedel.

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

Varje morgon far de yngre barnen traffa mjukisdjuret Kalle Kanin som
har med sig aktiviteter till samlingen. Kalle ar en aterkommande
mysig och trygg start foér barnen som vécker ett intresse och en
struktur i samlingen. Barnen kan redan efter samlingen borja fundera
pa vad Kalle ska ha med sig for aktiviteter imorgon.

— Vi i barnteamet kan aven anvanda Kalle for att spegla barnens
egna kanslor. Forsta dagen ar Kalle ofta valdigt blyg, men blir under
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veckan mer trygg och kommunikativ med barnen, sager Bodil
Mollstedt.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt kravande. For att starka
fin- och grovmotorik sker aktiviteterna i olika miljoer som i skogen och
pa lekplatsen. | malarrummet far barnen skapa och utomhus sker
aktiviteter med fokus pa samarbete som till exempel trekamp och
walkie-talkiegbmme. Gemensamma aktiviteter da barnen deltar pa
sina egna villkor bidrar till att stimulera socialt samspel. Personalen ar
noga med att vara lyhorda infor barnens trétthetsniva och kanslolage
och lagger in extra tid i schemat dar det behdvs.

— Som personal eller foralder galler det att ge barnen vuxenstdd nar
det behovs, men ocksa att ha fingertoppskansla nog att backa undan
nar det ar majligt. Att hitta den balansen ar svart men viktigt, sager
Bodil Mollstedt.

Genom att ge barnen tid, invanta och ge bekréftelse vill personalen
stodja sprak och kommunikation. | barngrupperna anvander
pedagogerna korta meningar och kommunicerar med tecken,
kroppssprak och bilder. Barnens kommunikation &r individuell och
darfor maste personalen invanta och uppmarksamma barnets egna
uttryck och anvanda deras egna kommunikationshjalpmedel.

— Nar vi kommunicerar med barnen tanker vi multimodalt genom att
variera rostlage och anvanda tecken och bilder for att visa tydligt vad
som ska handa, sager Bodil Mollstedt.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stdd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som mgjligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behoéver
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 fort-
bildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska hjalp-
medel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte géra ett atgérdsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljon 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 gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. Da
uppmuntras utvecklingen.
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Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjalpa till med radgivning.

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

Lanktips:

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

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

komikapp.se — material och inredning.

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

widgitonline.se — symbolstdd och bildstdd.

Friaga till Bodil Molistedt:

Syskonrolien

© Agrenska 2022, nr 637

Hur ska man tanka kring skolval?

— Det finns flera olika alternativ ifall om barnet tillnor sarskolans
elevgrupp. Elever kan félja sarskolans laroplan i grundskolan eller
omvant vara integrerad i sarskolan efter grundskolans laroplan.
Kontakta och be att fa besoka en narliggande grund/sarskola for att fa
en egen inblick i de olika verksamheterna.

— Syskon till barn med funktionsnedsattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omradet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

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

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort sitt syskon
utan maste hitta ett satt att forhalla sig till det, sager Astrid Emker
som arbetar i Agrenskas barnteam.
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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 skapa kunskap tar tid. Man kan behéva prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis
som barnets fragor och funderingar.

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

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

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

— Ett barn berattade att hon fatt hdgsta 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
om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kéandes det
orattvist, sager Astrid Emker.

Olika behov i olika aldrar

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

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt férhallningssatt. Det
kan vara att saga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga 'knappen’ om man far mat genom sond eller ’krampen’ istallet
for epilepsi, sager Astrid Emker.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att féraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa 6ver arftlighet och existentiella frdgor som varfor de
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sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
kénner skuld dver att vara friska.

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

Kunskap, kédnslor och bemastrande

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

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

— Vi berattar ocksa att de sjalva inte bar nagot 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 féatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Astrid
Emker.

Under vistelsen for Kabukisyndromet fick syskonen stalla fragor till
lakaren Britt-Marie Anderlid som tidigare foérelast for foraldrarna.

— Syskonen fick valdigt bra svar pa sina fragor och det var viktigt for
dem att fa stalla de dar fragorna de kanske inte vagat stalla till er
foraldrar, sager Astrid Emker.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp,
da blir det lattare att prata om personliga saker. Det ar viktigt att inte
avvisa jobbiga kanslor utan 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 &r battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Astrid Emker.

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

Under vistelsen p& Agrenska fér syskonen gora en beréattelsebok som
handlar om deras kénslor och tankar infor att ha ett syskon med
Kabukisyndromet.

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

Vad séager syskonen?

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

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta ar det battre att
fundera tillsammans med barnen 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 lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandig, kanna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

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

Boktips:

Orjan, den hojdradda 6rnen av Lars Klinting.
Flyg Engelbert! av Lena Arro.

Pricken av Margaret Rey.

Litet syskon av Christina Renlund

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

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

Tore har en storebror

Nar Tore foddes var storebror Owe tre ar. De forsta aren var familjen
ofta separerade nar Tore var inlagd pa sjukhus.

— Vi har behovt prioritera Tore manga ganger, men vi forsoker gora
saker ihop med bara Owe ibland och hitta tillféllen att prata, sager
Elizabeth.

Pojkarna har en fin relation. Owe &r valdigt omhandertagande och
alltid man om att Tore ska ma bra. Foraldrarna bestamde sig for att
tidigt beratta for Owe vad han behdver veta om Tore, att han har
Kabukisyndromet och att det bland annat innebar ett nedsatt
immunforsvar.

— Han tycker dock inte att Tore ar annorlunda, det verkar inte riktigt
ha slagit honom &nnu. Owe pratar om framtiden ibland och sager
saker som att 'nar jag blir stor ska jag flytta hemifran och da ska Tore
bo med mig’, sdger Mauritz.

Owe tar inte bara hand om sin lillebror, han utmanar honom ocksa.
Till att hoppa hogre och springa snabbare.

— Utan Owe som motivation hade nog inte Tore utvecklats som han
har gjort, sager Elizabeth.
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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 behovs aven
kontakt med logoped. Det sager 6vertandlakare
Danijela Toft och logoped Lisa Bengtsson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

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

MHC-basen

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

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

Munhalsa vid Kabukisyndromet
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med Kabukisyndromet:

e fOrsenat tandframbrott

e saknade tandanlag

e Dbettavvikelser och avvikande form pa framtander

e gropar/nodules i underlappen

e tandgnissling, bitovanor och dental erosion

e smalt, hogt gomvalv

e |app-kak-gomspalt (35-50% enligt litteratur, 5 av 18 i MHC-

basen)
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Bland de 18 barn som finns i MHC-basen med Kabukisyndromet har
fem Oppet bett. Det ar ocksa vanligt att barnen saknar tandanlag och
att tdnder har en avvikande form. De kan till exempel vara
mejselformade eller vara ovanligt sma eller ha korta rotter.

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

— Det gér att skydda tanderna mot slitage med en bettskena. Manga
barn med Kabukisyndromet kan ha behov av tandreglering néar de
permanenta tanderna har kommit fram pa grund av lapp-kak-
gomspalt eller saknade tandanlag, sager Danijela Toft.

I MHC-databasen ser man ingen 6kad forekomst av karies bland barn
med Kabukisyndromet men goda kostvanor ar bra att tanka pa. Bra
tumregler ar att tinka pa maltidsfrekvensen, dricka vatten som
torstslackare samt att undvika mat pa natten.

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

Att tanka pa:

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

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

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

e Det ar viktigt att vara uppmarksam pa eventuell
hyperinsulinism vid sedering eller narkos.

e Vid vissa hjartfel eller infektionskanslighet kan
antibiotikaprofylax behdvas i samband med kirurgiska
ingrepp i munnen- ansvarig lakare skall alltid radfragas.

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

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

Munmotorik vid Kabukisyndromet
I Mun-H-Centers databas finns for tillfallet 18 personer med
Kabukisyndromet beskrivna, 12 flickor och 6 pojkar.

Nar det galler oralmotorik vet man att det finns en stor variation
mellan individer med Kabukisyndromet. 15 av 18 barn i databasen
har lag muskeltonus (hypotonus) i ansiktsmuskulaturen. Nedsatt
motorik och sensorik, samt hypotona muskler kan leda till
talsvarigheter, atsvarigheter, svarigheter till sjalvrengoring i munnen
(att peta bort matrester med tungan), nedsatt salivkontroll och
bitovanor hos barn med syndromet.

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

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda kommunikationsférmaga, sug-
tugg- och svaljformaga och oralmotorisk férmaga hos barnet.
Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och atande, bedoma
hur barnet bast trénar sin kommunikation samt vid behov oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara att
minska salivliackage, forbattra tuggférmaga samt vid behov oka eller
minska kanslighet i munnen.

Bitovanor

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

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

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

Nedsatt salivkontroll

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

— Att se Over sittstallningen, huvudhalining och trana oralmotoriken
kan ge goda resultat. Nar det inte hjalper kan man i andra hand ta till
medicinering for att minska salivutsdndringen, sager Lisa Bengtsson.

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

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

Att vara hade forilder och projektiedare

De forsta aren handlade mycket om akutsjukvard for familjen. Tore
besokte manga olika mottagningar och Elizabeth och Mauritz var
projektledare. Eftersom Tore fick komma till habiliteringen forst nar
han var tre ar fanns det ingen samordning och informationen om
vilket stod som fanns att tillga var knapp.

— Fran barjan fick vi lite information om att vi kunde fa utokat vard av
barn, sedan bérjade Forsakringskassan stoka med oss. Da fick vi
hora i ett vantrum frdn en annan féralder att vi kunde anséka om
omvardnadsbidrag. Det &r forstas information vi hade 6nskat att vi
fick fran borjan, sager Mauritz.

Tore har traffat fysioterapeut fér att dva upp muskeltonus och motorik,
han har glasogon och fér tillvaxthormonbehandling samt inhalationer
under infektionssasongen. Han har aven ror i 6ronen da han tidigt
haft nedsatt horsel. Utover det mar Tore bra. Han ar en glad kille som
alskar musik och att dansa och sjunga. Trots sina
inlarningssvarigheter har han latt for att lara sig sanger utantill.

— Tore har alltid var valdigt social men det &r forst pa sistone som han
borjat intressera sig for att leka med kompisar dven pa helger. Tore ar
valdigt latt att tycka om, det ar ett karaktarsdrag, sager Mauritz.
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Elizabeth och Mauritz har vid olika tillfallen haft psykologkontakt
genom nutritionsteamet och de ar éverens om att vardagen stundtals
har varit tarande for relationen. Det som framfor allt saknas ar tid,
bade for sig sjalv och tillsammans med sin partner.

— Det har varit fantastiskt att fa traffa andra familjer och barn med
Kabukisyndromet i den har miljon och vi har fatt flera insikter. Bland
annat att vi maste prioritera tid for varandra mer, sager Mauritz.

En insikt ar att varda relationen de redan har.

— Vi kdnner varandra utan och innan och néar det galler barnen ar vi
det basta teamet. Vi behover inte prata med varandra utan vet precis
vad den andra tanker. Man brukar tala om att vaxeldra, vi
kompletterar nog snarare varandra, sager Elizabeth.

Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planeringen av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stdd som
finns att fa for personer med funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som 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
bedomer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med foraldrarna. Om familjen har flera barn med funktionsnedséttning
kan foraldrarna som mest fa ett helt omvardnadsbidrag per barn.
Bagge foraldrarna kan soka bidraget, da fordelas pengarna mellan de
tva. Skatt ska betalas pd omvardnadsbidraget och beloppen justeras
vid varje arsskifte.

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

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning. For att det ska vara
aktuellt att fa ersattningen behéver merkostnaderna uppga till minst
12 075 kronor per ar (2022).

— Merkostnadsersattningen ar inte "krona fér krona” utan man far
ersattningen i olika nivaer. Det finns mycket bra information om vad
man kan fa erséttning for pa Forsakringskassans hemsida, sager
Louise Jeltin.
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Kontaktdagar finns till for barn som omfattas av LSS. Dagarna finns
for att foraldrar ska fa 6kad kunskap om hur de ska kunna stétta sitt
barn. Man kan fa ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar.

Det ar mojligt att ansoka om utokad ersattning for vard av barn eller
tillfallig foraldrapenning aven efter att barnet fyllt 12 ar.

Halso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som starker stallningen for patienter.
Den ger bland annat ratt att valja 6ppenvard i en annan region, till
exempel habilitering eller specialist. Det ar lattare att fa en ny
medicinsk bedémning.

— Lagen har ocksa tkat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
ratt att f4 information pa ett satt som de forstar.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Samordning - fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt for att sakerstélla patientens behov av
samordning om patienten 6nskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, férmedla kontakter inom varden och vara
kontaktperson for andra samhaéllsaktorer.

Den fasta vardkontakten kan vara en lakare eller annan profession
inom varden, som sjukskéterska 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 gors nar samordning efterfrdgas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen upprattas vid
moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras nar
en person upplever att man behéver en samordning mellan olika
instanser.

LSS

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

LSS ger stdd for insatser och sérskild service for tre personkretsar.
For att omfattas av lagen och beviljas insatser enligt LSS ska
personen beddmas ha utvecklingsstorning, autism eller
autismliknande tillstdnd. Eller betydande och bestaende
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begavningsmassiga funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder
foranledd av yttre vald eller kroppslig sjukdom. Den tredje
personkretsen omfattar andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror p& normalt
aldrande, om de &r stora och fororsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsféringen och darmed ett omfattande behov av stod eller
service.

— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
overklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa majlighet att
delta i samhaéllets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stdd. Finns behov har man alltid réatt att sbka en insats
och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med anstkan.

Exempel painsatser inom LSS/SoL

Avlosarservice i hemmet

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

Korttidsvistelse / stodfamilj

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

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

Ledsagarservice

En ledsagare hjalper till med kontakter i samhallet och kan f6lja med
pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen galler nar
funktionsnedsattningen inte ar alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begaras per tillfalle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

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

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

Som anhorig kan man fa mgjlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller individuellt anpassat stod och fa tips, rad och hjalp med
kontakter. Detta stdd ska sdkas hos kommunens anhérigkonsult.
Denna tjanst kan heta olika i olika kommuner.

Personlig assistans

For att omfattas av insatsen personlig assistans behéver barnet ha
grundlaggande hjalpbehov som ar mycket privata och kénsliga for
den personliga integriteten.

De grundlaggande behoven ar:
e personlig hygien
e intagande av maltider
e av- och pakladning
e att kommunicera med andra
e annan hjalp som forutsatter ingaende kunskaper om barnet
som person till exempel tillsyn.

Personlig hygien, maltider och av- och pakladning raknas i varierande
grad som foraldraansvar upp till 9 ars alder. Tillsyn raknas som
foraldraansvar fram tills barnet har fyllt 12 ar. Ansékan om personlig
assistans ska goras skriftligt och medicinska underlag kravs. Om de
grundlaggande behoven bedoms uppga till fler an 20 timmar per
vecka ar det Forsakringskassan som betalar, annars ar det
kommunen.

Skollagen 1 kap 4

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara
kunskapsmal och vilket stod som krévs. Det ar rektorns ansvar att
eleven far ett tgardsprogram om det behdvs. Enligt skollagen ska
skolan ta h&nsyn till elevers olika behov. Elever ska ges stdd och
stimulans sa att de utvecklas sa langt som mdjligt. Skolan ska strava
efter att uppvaga skillnader i elevernas forutsattningar att tillgodogora
sig utbildningen.

Exempel pa anpassningar i forskola och skola:
e Sarskilt schema 6ver skoldagen
e Extra tydliga instruktioner
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e Stod att satta igang arbetet

¢ Anpassade laromedel

e NAagon extra utrustning

e Enstaka specialpedagogisk insats

e Sarskilt stod

e Handledning/fortbildning av personal

e Resursperson/’assistent”

e Minskning/anpassning av elevgrupp

¢ 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.

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

Natverksmoten

Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det manga
moten med de parter som omger barnet. Forbered er val och se till att
ha med alla beslutsfattare p4 motet. Ha en dagordning och bestam
pa forhand hur lang tid motet ska ta. For ett protokoll om vem som
ska gora vad till nar. Boka en ny tid for aterkoppling och uppf6ljning
av atgarderna.

— Det ar vanligt att skola och habiliteringen har natverksmoten men
det kan aven galla sjukvard, LSS och assistansbolag. Ni har en
rattighet att ha motena och ratt att vélja vilka som ska vara med,
sager Louise Jeltin.

Vart vander vi 0ss?

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

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen.

Eller till Skolverket, skolverket.se telefonnummer 08 - 527 332 00.

Undantagsbestammelsen

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

Fonder

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

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

Tips pa brawebbadresser:

agrenska.se — Agrenska

fk.se - Forsakringskassan

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

1177.se — Sjukvardsupplysningen

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

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 6nskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning

[-] - - -
Fragor till Louise Jeltin:
| |

For att fa omvardnadsbidrag, maste man gar ner i arbetstid?
— Nej, men man har ratt att ga ner i tid.

Kan bada foraldrar arbeta deltid d&?
—Ja.

Vart barn har precis fatt en IF-diagnos, bor vi kontakta FK om det
for omvardnadsbidraget?

— Det kan vara bra att kontakta FK nar saker och ting férandras, men
vad galler omvardnadsbidraget borde inte en specifik diagnos spela
nagon roll. IF-diagnos har mer betydelse for skola och LSS-insatser.
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Vad ar tanken bakom de olika procentsatserna for
omvardnadsbidraget?

— Det &r aldrig diagnosspecifikt utan handlaggaren ska se till
individen. Om man har sokt 100 procent och far 50 procent, las
igenom motiveringen noggrant. Kan man forsta den eller tycker man
att de missforstatt helt och hallet? Overklaga i sddana fall.

Baseras omvardnadsbidraget pa l6nen?
— Nej.

Ar en avlésare alltid en och samma person?

— Kommuner kan ha olika svart att hitta aviésare. Ni ska vara med
och bestamma, i basta fall &r man med och véljer ut och far en och
samma.

Kan man sjalv fa utse en avlésare och ha nagon i ens narhet?
—Ja, det ska man kunna gora.

Kan man ha bade LSS och personlig assistans?
—Ja, personlig assistans ar en av insatserna i LSS.

Kan rektorn saga nej till resurs till barnet?
— Ja, men da ska hen visa pa andra insatser och anpassningar som

har gjorts i stallet.

Har man ratt till skolskjuts?
— Inte automatiski.

Ar fardtjanst for barn gratis?
— Nej, det skilier ocksa mellan kommuner.

Centrum for sallsynta diagnoser - CSD

Centrum for séllsynta diagnoser finns vid universitetssjukhusen och
bestar av expertteam for olika diagnoser och diagnosgrupper. Syftet
med webbplatsen CSD i samverkan ar att sprida information for att
oka kunskapen inom omradet séllsynta diagnoser.

Las mer pa csdsamverkan.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser
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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.

Riksférbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska erbjudas jamlik tillgang till vard- och
stodinsatser. Forbundet vill ocksa verka for och patala att sallsynta
diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.

Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte missgynnas
pa grund av att andra inte kanner till s3 mycket om deras situation.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit
konkret material som alla far ta del av, sasom 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 ér séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt k&nna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for sillsynta hiilsotillstind

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

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

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

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

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

Informationscentrum for séllsynta héalsotillstdnd vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 637

Kabukisyndromet ar ett medfott tillstand som
kannetecknas av paverkan pa den motoriska och
kognitiva utvecklingen. Personer med syndromet
brukar ha gemensamma utseendemassiga drag,

manga har epilepsi och de flesta har en
intellektuell funktionsnedsattning (IF).

Kabukisyndromet orsakas av en forandring i
antingen genen KMT2D eller KD6MA. Bada dessa
gener paverkar funktionen hos flera andra gener,

vilket medfor symtom fran flera organsystem.

| dokumentationen kan du bland annat l&sa om
medicinsk och genetisk information, om
atsvarigheter, kommunikation och vad det finns
for stod att fa av samhallet. Dessutom en inblick i
hur det ar att leva i en familj med ett barn med
Kabukisyndromet.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2022 | agrenska.se
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