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Noonans syndrom

NOONANS SYNDROM

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

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

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

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner
kring aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt det stod samhallet kan erbjuda. Barnens program
ar anpassat efter barnens forutsattningar, mojligheter och behov.
| programmet ingar forskola och fritidsaktiviteter.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och ar skriven av Maja Larsson, 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 Noonans syndrom beréttar
ett foraldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Symtom vid Noonans syndrom

- Hjartfel, kortvuxenhet och vissa specifika ansiktsdrag
ar tre symtom man ofta forknippar med Noonans
syndrom. Men alla har inte allt, och det finns fler
symtom. Det séager Maria Elfving, barnendokrinolog pa
barn- och ungdomsmedicinska mottagningen vid
Skanes Universitetssjukhus i Lund.

Noonans syndrom beskrevs forsta gadngen 1963 av den amerikanska
barnkardiologen Jacqueline Noonan. Hon identifierade en grupp barn
som bar pa nastan syskonlika ansiktsdrag, var kortvaxta och som
dessutom alla hade hjartfel och avvikande brostkorg. Inte forran
manga ar senare lyckades kliniska genetiker hitta de genetiska
orsakerna till tillstandet. Numera har 75 procent av alla som far
diagnosen en konstaterad genavvikelse. | Sverige fods cirka 40-100
barn varje ar med syndromet. Forekomsten i varlden ar nagonstans
mellan 1 pa 1 000 individer till 1 pa 2 500. Den stora osékerheten
beror pa att Noonans syndrom &r ett tillstand med stora individuella
variationer. Det innebar att en del personer med syndromet har
manga symtom och behover stor stottning med manga delar av livet.
Andra lever ett i princip sjalvstandigt liv och mérker inte av sitt
syndrom sarskilt mycket. Ytterligare nagra har formodligen syndromet
utan att ens kénna till det.

Ju fler personer med syndromet som har upptackts, desto fler
symtom har tillkommit. Skolios (snedstéallning i ryggen), 1&g
muskeltonus (slapp muskulatur) och storre eller mindre motoriska
utmaningar ar nagra av dem. Utéver markerade ansiktsdrag kan
personerna med tillstdndet ocksa ha ljusbla 6gon, lite hangande
dgonlock, aven kallat ptos, och lockigt har.

— Vi stéller naturligtvis aldrig diagnos baserat pa hur nagon ser ut,
utan det ar kortvuxenhet och hjartfel i kombination som brukar fa
varden att vilja ga vidare med en genetisk undersokning. 80 procent
av alla med syndromet har hjartfel och 70 procent ar kortvuxna, sager
Maria Elfving.

Hjartfel vid Noonans syndrom

Runt hélften av barnen med Noonans syndrom har hjartfelet
pulmonalisstenos. Det innebar att lungpulsadern ar trang, vilket gor
det svarare for blodet att passera fran hoger kammare. Ofta upptacks
felet tidigt da det kan hdoras som ett blasljud i stetoskop och kan
enkelt konstateras med ett ultraljud av hjartat. Andra hjartfel ar ocksa
vanliga.

Las mer om hjartfel vid Noonans syndrom pa sid. 17.
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Gemensamma utseendemassiga drag

Precis som alla andra méanniskor ar personer med Noonans syndrom
utseendemassigt olika. Som Jacqueline Noonan konstaterade 1963
finns det vissa utseendemassiga drag som kan forena personerna
med syndromet, men de individuella variationerna ar stora.

— De blir ocksa mindre framtradande med aren, sager Maria Elfving.

Nagra drag som har observerats &r:
e Bred panna och 6kat avstand mellan 6gonen.
e Mandelformade 6gon, ofta lite nedatsluttande, med hudveck i
inre dgonvran.
e Hangande dgonlock (ptos).
e Nacken kan vara bred och kort.
o Treflikigt bakre harfaste.
e LAagt placerade 6ron.
e NAgot stérre huvudomfang.

Andra kroppsliga symtom som férekommer ar bréstkorgsavvikelse
(brostkorgen kan bukta utat eller inat), lite storre avstand mellan
brostvartorna och att testiklarna inte har vandrat ned i pungen.

— Detta ar viktigt att halla koll pa4. Om testiklarna inte vandrar ner
ligger de for varmt och riskerar att inte utvecklas normalt, sdger Maria
Elfving.

Andra symtom

Manga, men inte alla, personer med Noonans syndrom har fler
symtom an den klassiska triaden av hjartfel, kortvuxenhet och
gemensamma utseendemassiga drag. Nagra av dessa symtom ar:

e Varierande grad av intellektuell funktionsnedsattning.

e Trangt for tanderna i munnen, sma kéakar, bettavvikelser.

e Paverkad sprakutveckling.

e Horselnedsattning och frekventa éroninflammationer.

e Nedsatt syn, brytningsfel och skelning.

e Latt att fa blamarken, viss 6kad blodningsbenagenhet.

e Svart att stracka i armbagsleden.

e Okad svettning, som beror pa en dysreglering av autonoma
nervsystemet.

Dessutom har personer med Noonans syndrom oftare &n andra

hypotyreos, det vill siga underproduktion fran skoldkorteln, och
autoimmuna sjukdomar som celiaki och diabetes typ 1.
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Genetik

Som tidigare namnt har 75 procent av personerna med Noonans
syndrom en konstaterad genetisk forandring. Det vanligaste ar en
forandring i genen PTPN11, men det finns fler. Gemensamt for
generna som kan orsaka Noonans syndrom ar att de paverkar
samma signalvag i kroppens celler, och att de ar viktiga for cellernas
tillvaxt och differentiering. Noonans syndrom tillhér en grupp som
kallas RAS-MAPK-syndromen. Gruppen utgors av narbesléktade
syndrom med gemensamma namnare, framfor allt kortvuxenhet och
hjartfel.

Ett exempel pa ett annat RAS-MAPK-syndrom ar LEOPARD-
syndromet. TillstAndet innebér ofta en kombination av hjartfel,
leverflackar, okat avstand mellan 6gonen, tillvaxtférsening och grav
horselnedsattning. Ett annat ar kardiofaciokutant syndrom, CFC. Dar
ar vanliga symtom intellektuell funktionsnedsattning, kortvuxenhet,
hjartfel, extremt torr hud samt problem med mag-tarmkanalen. Ett
tredje exempel ar Costellos syndrom som kan ge intellektuell
funktionsnedsattning, 16s hud, dverrorlighet och karaktaristiska
ansiktsdrag, samt hjartfel och kortvuxenhet.

— Om man har ett barn med Noonans syndrom men kénner igen
symtom fran andra syndrom kan det vara vardefullt med en
genomgang hos en genetiker ocksa. Symtomen overlappar varandra i
mangt och mycket, sager Maria Elfving.

Tillvaxt och hormoner

Alla med Noonans syndrom ar inte kortvuxna, men manga &ar det.
Man med syndromet blir i snitt 163 cm och kvinnorna blir i snitt 152
cm. Det kan jamforas med medellangden i Sverige som ar 180,4 cm
fér man och 167,6 cm for kvinnor.

— Variationen i langd ar stor och har férmodligen att géra med bade
vilken genférandring man har och vilka anlag man har fran sina
foraldrar, sager Maria Elfving.

Kortvuxenheten gor att barn med Noonans syndrom ofta har kontakt
med en barnendokrinolog.

Barns tillvaxt kan delas in i tre faser. Spadbarnsfasen varar upp till tva
ar. | den aldern vaxer manniskor som allra mest och vaxandet ar
framfor allt beroende av naringstillférsel. | den pafoljande
barndomsfasen blir vi mer beroende av hormoner for att kunna véxa.

| puberteten, som ar den tredje fasen, stimuleras manniskors
tillvaxthormoner kraftfullt och de flesta gor en ordentlig vaxtspurt. For
flickor brukar puberteten borja mellan 8 och 13 ars alder, medan
pojkar generellt ligger ett ar senare; 9-14 ars alder. Efter puberteten
har vi vuxit klart och kroppens produktion av tillvéxthormon stanger
ned.
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Personer med Noonans syndrom har generellt en Iagre tillvaxt an
sina jamnariga i samtliga tillvaxtfaser. Nyfodda barn med Noonans
syndrom kan ha helt normal vikt och langd vid fodseln, men svart att
ga upp i vikt. Manga har problem med naringstillforseln.

— Barnen ligger ofta lagre pa tillvaxtkurvorna an jamnariga och féljer
kanske inte ens nagon vanlig kurva. Ofta gar bebisarna ner extra
mycket i vikt i samband med férlossningen, sager Maria Elfving.
Barn med syndromet ar ofta korta redan i barndomsfasen, och det ar
vanligt att puberteten drojer. Att komma sent in i puberteten kan
forvisso betyda att man har langre tid pa sig att vaxa ikapp, men det
kan vara psykiskt jobbigt att vara kort nar de jamnariga borjar
vaxtspurta vid 13-14 ars alder.

Barn som fdljer en egen tillvaxtkurva utreds oftast inte for langsam
tillvaxt forran i fyra till sexarsaldern. Bland det forsta en
tillvaxtutredning tittar pa ar faktorer som celiaki, tarmsjukdomar,
vitaminbrist och lever- eller njursjukdom. Tillvaxthastighet och
foraldrarnas langd ar ocksa viktiga att undersoka, och ibland gér man
en skelettaldersbestamning. Om en utredning visar att barnet har
brist pa tillvaxthormon, vilket manga barn med Noonans syndrom har,
sker behandlingen genom (oftast) dagliga injektioner av lakemedel.
Det ar inte helt riskfritt att ge tillvaxthormoner. Medan andra lander,
som USA och Japan, lange har haft Noonans syndrom som en
automatiskt godkand anledning att ge tillvaxthormoner, har svenska
lakare varit mer aterhallsamma.

— Syndromet ar férknippat med hjartfel, och vi vet att tillvaxthormoner
kan paverka hjartat. Jag ar tveksam till att ge tillvaxthormon om
barnet inte har konstaterad brist pa det. Har barnet ett hjartfel blir det
annu viktigare att folja upp det noga om man startar behandling med
tillvaxthormon, sager Maria Elfving.

Sluteffekten av tillvaxthormon har studerats av forskare. En svensk
studie fran tidigt 2000-tal visade goda resultat: pojkar med Noonans
syndrom som fick tillvaxthormon blev i snitt 174,5 centimeter langa, +
- 7,8 cm. Fickorna blev 162,5 cm + - 5,4 cm.

- Ju tidigare behandlingen pabdrjas, desto battre blir effekten. Det &r
for sent att bérja i puberteten, sager Maria Elfving.

Varden kring barnen

Manga specialiteter och yrkeskategorier samarbetar kring familjen
och barnet med Noonans syndrom. Nagra exempel ar
barnendokrinolog, psykolog, genetiker, 6gonlakare, déronlakare,
kardiolog, barnlakare, neurolog och oftast ocksa flera olika
sjukskaterskor. Ibland far familjen ocksa hjalp av logoped,
fysioterapeut, psykolog, audionom mer flera. En del av varden for
barn med sallsynta diagnoser bedrivs framst vid
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universitetssjukhusen. For barn med Noonans syndrom géller det till
exempel hjartoperationer och klinisk genetik.

— Vi har mycket att forbattra nar det galler kommunikationen och
natverket kring familjerna. Alla borde ha en lakare som ar spindeln i
natet och skoter kontakten med de andra specialiteterna. Detta géaller
inte bara Noonans syndrom utan ocksa andra barn som behover
kontakt med flera specialiteter. Fraga garna till exempel barnlakaren
om han eller hon kan vara er fasta vardkontakt, sager Maria Elfving.

Fragor till Maria Elfving

Du har namnt manga symtom, men inte fran mage och tarm. Vad
beror det pa?

— Som barnendokrinolog ar jag inte sa insatt i den sortens fragor. De
patienter med Noonans syndrom som jag har traffat har inte heller
haft sddana symtom. Det betyder inte att det inte kan vara ett symtom
— problem med mage och tarm kan mycket val ha att gora med
syndromets paverkan pa det autonoma nervsystemet. En uroterapeut
eller gastroenterolog kan sakert hjalpa er, beroende pa vad problemet
ar.

Vart barn har véaldigt svaga hander, har det med syndromet att
gora?

—Ja, det har férmodligen att géra med hypotonin, den svaga
muskeltonus som en del barn har.

Vart barn foljs upp valdigt bra, men hans mamma har ocksa
Noonans syndrom och for vuxna kanns det som att man far ta
reda pa allt sjalv. Varfor ar det sa?

— Alla universitetssjukhus i Sverige har startat egna centrum for
sdllsynta diagnoser som ska arbeta med bland annat
uppfoljningsprogram. Varden behéver bli battre pa vem som tar
ansvar for vad och hur varje patient ska foljas upp.

Josefina har Noonans syndrom

Josefina &r &tta &r och har Noonans syndrom. Hon kom till Agrenska
med sin pappa Daniel, sin mamma Eva och sina syskon Jun, sex ar,
och Erik, tio.

Graviditeten och férlossningen med Josefina forlopte helt normalt.
Men nar hon var alldeles nyfédd missténkte personalen genast att
nagot inte stod helt rétt till. Eva minns att barnmorskorna betedde sig
hemlighetsfullt, och att det kom in en barnlakare i férlossningsrummet
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och sa att Josefina hade ovanligt korta armar och ben. Néar det
dessutom visade sig att hon hade blasljud pa hjartat blev familjen
inlagd p& neonatalavdelning direkt.

— De sa ganska tidigt att de misstankte Turners syndrom. Sedan
upptéackte de att hon hade HCM, hypertrof kardiomyopati, och
undrade om jag hade haft diabetes under graviditeten, vilket jag inte
hade, sager Eva.

Hjartfelet gjorde att Josefina behdvde andningshjalp pa
neonatalavdelningen. Familjen blev kvar dar i tre veckor och under
den tiden gjordes mangder av undersokningar.

— De kollade hjarta, hjarna, de gjorde genetiska undersékningar...
Det kadndes faktiskt som en felsdkning och det var véldigt jobbigt och
nedbrytande. Vi fick sa manga olika besked: "vi vet inte om hon har
nagon horsel”, sa en lakare. Det var en valdigt krisig och jobbig start,
sager Eva.

Noonans syndrom ur ett d@rftlighetsperspektiv

Noonans syndrom kan orsakas av mutationer i flera
gener. Majoriteten av de som lever med syndromet har
arvt anlaget fran en foralder, men det kan ocksa
uppsta spontant. Det berattar Jonas Carlsten, lakare
pa Klinisk genetik vid Karolinska universitetssjukhuset
I Stockholm.

| kroppens alla celler finns en cellkéarna som innehaller var arvsmassa
— DNA. Enkelt uttryckt ar arvsmassan sjalva ritningarna for hur en
manniska ska se ut och fungera. Den arvs vidare fran foraldrar till
barn och bestar av langa strangar av DNA-baserna A, T, C eller G
som bildar var kod.

— Om man tanker pa DNA som en lang text sa ar vara kromosomer
bockerna dar texten finns samlad och indelad. Vara gener kan man
sdga ar meningar, och genférandringar eller -mutationer kan man
beskriva som stavfel, forklarar Jonas Carlsten.

Manniskans kromosomer, som ar 23 till antalet, utgdrs av par. | varje
par kommer den ena fran en biologisk mamma, och den andra fran
en biologisk pappa. Totalt ymmer kromosomerna runt 20-25 000
gener, var och en med sin sarskilda uppgift: att skapa proteiner som
styr till exempel receptorer i tungan, skapar bindvav i huden eller gor
att musklerna fungerar. Alla funktioner i manniskokroppen utférs av
dessa proteiner, och om en gen har ett "stavfel” betyder det att det
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blir fel i proteinet. Det kan da inte alltid utféra sin uppgift riktigt som
det var tankt.

For en del tillstand kravs det att tva friska biologiska foraldrar bar pa
en viss genmutation for att deras barn ska ha mojlighet att arva en
sjukdom — det kallas recessiv nedarvning. | andra fall racker det att
den ena foraldern bar pa den. Det kallas dominant nedarvning.

Genetik vid Noonans syndrom

Noonans syndrom kan orsakas av mutationer i ett flertal gener. De
vanligaste ar PTPN11 (50 procent), SOS1 (10-13 procent) samt
RAF1, RIT1 och KRAS (totalt 5 procent). De flesta av mutationerna
nedarvs autosomalt dominant, vilket innebar att det racker att nagon
av foraldrarna bar pa anlaget, ibland utan att veta om det. Om en
person bar pa ett anlag for Noonans syndrom och far barn med en
person utan anlaget ar det 50 procent sannolikhet att hens barn arver
det. | hélften av fallen &arver barnet inte anlaget, och kan inte heller
fora det vidare till nasta generation. Genen LZTR1 utg6r ett undantag:
for att ett barn ska arva en mutation kravs det att bada foraldrarna bar
pa en sadan. Symtomen vid en mutation i LZTR1 kan vara sa lindriga
att de inte mérks dverhuvudtaget.

Cirka 70 procent av alla kanda fall av Noonans syndrom har arvt
mutationen fran en foralder. 30 procent har uppstatt de novo, vilket
innebar att mutationen som orsakar tillstandet har uppstatt i sjalva
konscellen hos nagon av foraldrarna utan att de sjalva bar pa anlaget.

Penetrans och expressivitet vid Noonans syndrom

Ofta anvands begreppen penetrans och expressivitet nar det handlar
om arftliga sjukdomar. Hog penetrans innebar att man med storsta
sannolikhet kommer f& symtom om man bar pa anlaget. Det kan
jamforas med vissa typer av arftlig brostcancer, dar man kan bara pa
anlaget utan att nagonsin bli sjuk. Dar talar man alltsa om lagre
penetrans.

— Vad vi vet far alla som arver Noonans syndrom nagon form av
symtom. Samtidigt &r det manga som gar med symtom utan att fa
diagnos, sa helt sékert ar det inte, sager Jonas Carlsten.

Man raknar med att frdn 1 pa 1 000 individer till 1 pa 2 500 har
Noonans syndrom, diagnosticerat eller odiagnosticerat.

— Det finns manga manniskor som skulle kunna ha diagnosen men
inte vet om det. Det hander att foraldrar till barn med Noonans
syndrom far veta i vuxen alder att de sjalva har det, och det beror pa
att Noonans syndrom har en variation i sin expressivitet. De som har
syndromet kan ha olika mycket symtom, séger Jonas Carlsten.
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Vilka symtom man far beror till viss del pa vilken gen mutationen sitter
i. Mutationer i PTPN11 ger till exempel oftare hjartfelet
pulmonalisstenos och individerna med mutationen verkar reagera
mindre pa tillvaxthormonbehandling. | gruppen med mutation i SOS1
ar det inte sa vanligt att vara kortvaxt, medan mutationer i RAF1 och
RIT1 oftare leder till fortjockad hjartmuskulatur.

Genetisk vagledning

Nar varden misstanker att en individ har en genférandring brukar
individen f& en remiss till Klinisk genetik, som finns pa landets alla
universitetssjukhus. Dar gér man en undersokning for att se vad man
ska leta efter i en pafdljande genetisk testning.

— Vid misstankt Noonans syndrom tittar vi i journalerna for att se om
patienten har nagot hjartfel, vi tittar pa tillvaxtkurvor och brukar
fotografera familjen for att kunna titta narmare pa exempelvis
utmarkande ansiktsdrag och vem barnet verkar ha arvt dem fran,
sager Jonas Carlsten.

Vid den genetiska testningen testar man de gener som man vet kan
bara pa anlag for Noonans, eller angransande, syndrom. Om det blir
en traff far individen en diagnos och erbjuds genetisk vagledning.

— Vagledningen kan till exempel handla om vad diagnosen innebar foér
familjen och framtiden. Vi kan ocksa diskutera fragor som: finns det
andra i slakten som kan arva vidare genmutationen? Behdver man
undersoka foraldrarna?

Om nagon av foraldrarna bar pa anlaget och ar orolig for att anlaget
ska arvas vidare till ett smasyskon finns det hjalp att fa infor en
eventuell ny graviditet. Vid en spontan graviditet gar det att géra
anlagsbarartest pa fostret.

— Ett sddant test gor man for att kunna ta stéallning till om man vill
avbryta graviditeten om fostret bar pa anlaget. Om det inte spelar
nagon roll gér man inget sadant test, sager Jonas Carlsten.
Ytterligare en mgjlighet ar PGD, som star for preimplantatorisk
genetisk diagnostik. Den som vill genomgéa PGD blir inte spontant
gravid, utan gor IVF, provrorsbefruktning, och later gora en genetisk
testning av sina embryon. Darefter valjer man ut ett embryo som inte
bar pa anlaget och for tillbaka det till livmodern.

— Det &@r en avancerad teknik dar chansen till ett fott barn ar 30
procent varje gang. Men man kan gora flera forsok, sager Jonas
Carlsten.

Den som har tankar och 6nskemal om genetisk vagledning ar
valkommen att vanda sig till Klinisk genetik pa sitt universitetssjukhus.
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Vi foraldrar har fatt géra gentestning och vi hade inte anlag for
Noonans syndrom. Nu har var dotter ocksa fatt diagnosen CFC,
borde vi testa oss igen?

— Jag tycker ni ska kolla med Klinisk genetik pa det
universitetssjukhus dar ni fick diagnosen for att vara sakra, men jag
skulle gissa att de redan har undersokt det eftersom CFC och
Noonans syndrom paminner om och delvis dverlappar varandra. Man
borde ha sett det vid den forsta anlagsbérartestningen.

Ingen av oss foraldrar bar pa anlaget. Har vi anda hogre
benagenhet att fa ett till barn med diagnosen, eller nollstélls den
risken varje gang?

— Om man har testat barnet, hittat en férandring som forklarar
diagnosen, och darefter testat foraldrarna och sett att de inte bar pa
anlaget — da ar risken lag att mutationen uppstar igen. Men det kan
faktiskt vara sa att forandringen finns i flera av konscellerna hos er
foraldrar och darfor sager man att risken att fa ytterligare ett barn med
samma diagnos ar under en procent. Det ar lite hogre an for resten
av befolkningen. Det &r alltsd osannolikt, men gar inte att utesluta.

Kan man testa mor- och farforaldrar for att se vilken vag Noonan
kom in i var familj?

— Det gor man ibland i den genetiska understkningen. Att veta det
kan ha betydelse — det kan till exempel finnas kusinbarn som har &rvt
anlaget.

Josefina far diagnosen Noonans syndrom

Josefina var trots allt en nojd och glad bebis. Manga barn med
Noonans syndrom har svart att ata, men det hade inte hon. Daniel
minns framfor allt att hon kandes ovanligt narvarande.

— Hon var s& medveten om sin omgivning och vi hade inga problem
att f4 kontakt med henne. Hon har alltid kants valdigt klok, sager han
och visar bilder pa en nyfodd Josefina som tittar pa varlden med sina
stora dgon.

Forutom alla olika bud om vad det var Josefina hade drabbats av, var
hjartfelet det tuffaste for familjen att hantera de forsta veckorna.

— Lakarna var oroliga for hjartat och vi forstod att prognosen for svar
hypertrofisk kardiomypati ar dalig. Jag frdgade hur lange hon kommer
leva, sager Eva.
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Samtidigt var det svart for foraldrarna att "fa ihop” hjartfelet med
Josefina i 6vrigt. Efter de forsta veckorna med andningsstod madde
hon namligen bra. Familjen fick &ka hem, men hjartlakarna ville
undersOka henne varje vecka.

— Det var konstigt att veta att hon hade ett sa svart medicinskt
problem nar hon samtidigt sov bra, at bra och nastan alltid var nojd.

Josefina var tre manader nar hon fick diagnosen Noonans syndrom.
Da fick foraldrarna ocksa veta att férandringen satt i genen RAF1,

och att den hade uppstatt de novo.

— Jag blev glad nér vi fick veta att det var Noonans syndrom, mest for
att det hade varit otroligt jobbigt att fortsatta den har felsékningen. Det
kandes ocksa skont att syndromet &r sa valbeskrivet och relativt
vanligt, trots att det ar sallsynt, sager Eva.

Daniel blev mer besviken.

— Jag hade nog in i det sista hoppats att det inte skulle vara nagot.
Samtidigt var det skont att det &nda drojde nagra manader sa vi
faktiskt kéande Josefina litegrann. Om diagnosen hade kommit innan
vi fatt lara kanna henne &r jag radd att det hade blivit valdigt mycket
fokus péa diagnosen och mindre pd manniskan Josefina.

Personer med Noonans syndrom har en 6kad risk for
vissa typer av horselnedsattningar, sager Radi
Jonsson, dverlakare pa 6ron- nas- och
halsmottagningen samt horsel- och
balansmottagningen pa Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Géteborg.

Orat kan delas in i ytterérat, mellanérat och innerérat. Fran snackan
som sitter i innerorat gar horselnerven till hérselbanor och hjarnan. Vi
hor alltsd med hjarnan snarare &n med 6ronen, men 6rat behdvs for
att leda ljudsvangningar. Manniskan hor ljud som ligger mellan 20 och
20 000 Hertz. En Hertz motsvarar en svangning per sekund.

— Vi hor de ljud vi behéver kunna hora, och funktionen ar synkad till
ljud vi sjalva kan producera och alltsa optimerad for sddana ljud, som
exempelvis manskligt tal, sager Radi Jonsson.

Som bast hor man nagonstans i mitten av upptagningsférmagan, nar
ljudet ligger mellan 100 och 6000 Hertz. Manniskan maste ha
kapacitet att uppfatta valdigt svaga ljud och samtidigt ha 6ron som tal
stora ljudtryck, alltsd hog volym.
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— Vid starka ljud, omkring 115 decibel, blir det smartsamt for vara
oron. Vid 130-140 decibel gar érat sénder, trumhinnan kan till
exempel spricka, sager Radi Jénsson.

Den bésta taluppfattningen har vi mellan 40 och 70 decibel — inom
det spannet ar det som lattast att skilja ut olika ljud fran varandra.

— Vanligt samtal pa en meters avstand ar ungefar 60 decibel. Men om
ett barn har en horselskada och inte hor nagonting som ar svagare an
40 decibel, kravs det att pratets ljudstyrka ar 80 decibel for att det ska
vara forstaeligt, sager Radi Jonsson.

Manniskan har tva 6ron for att kunna avgora en ljudkallas placering.
Tva oron ar ocksa viktiga for var formaga att uppfatta svaga ljud i en
starkare "ljudmatta”.

Olika typer av horselproblem

Horselnedsattningar som kan lokaliseras till ytterorat eller mellandrat
kallas ledningsfel. En sensorineural hérselnedsattning utgar fran en
skada i horselsnackan eller horselbanorna. Horselsnackan i innerorat
ar den vanligaste platsen for bestaende horselnedséttning, bade hos
barn och hos vuxna. Ibland har en person en hoérselnedsattning som
ar en kombination av ledningsfel och sensorineural
horselnedsattning. Vid bestdende horselproblem ar det viktigt med
tidig diagnostisering, helst fére tre manaders alder.

— Horselproblem kan ha inverkan péa hela barnets liv: pa beteendet,
sprakutvecklingen, skolgangen och det sociala livet. Att kunna prata,
skriva och lasa kraver en bra horsel, sager Radi Jonsson.

Horselforbattrande behandling ska helst inledas fore sex manaders
alder.

Horselproblem hos personer med Noonans syndrom

Personer med syndromet Ioper storre risk &n andra att fa infektioner,
oronkatarr och férandrad funktion i horselbenkedjan. Det sistnamnda
ar mer sallsynt och kan bero pa infektionerna. Ett tips ar att lara
barnen att tryckutjamna, for horseln blir samre hos barn med
oronkatarr, men tryckutjamning kan hjalpa. Personer med Noonans
syndrom kan ocksa ha en nagot o6kad risk att fA en sensorineural
horselnedsattning, som ofta ar lindrig till mattlig.

— Det ar ocksa viktigt att tanka pa att barn och vuxna med syndrom
alltid ska fa antibiotika om man konstaterar en bakteriell infektion i
oronen, det vill saga vanlig droninflammation.

Principer for horselhabilitering

Varden for barn med horselnedsattningar ska utgd fran ett samlat
grepp dar man behandlar och ger stod. En del barn behover
medicinsk hjélp, andra far kirurgisk hjalp (exempelvis ror i 6rat). For
andra ar det aktuellt med horselforbattrande hjalpmedel.
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— Ofta far jag hora att man sétter barn med horselproblem langst fram
i klassrummet. Det gor mig ledsen, for det innebar att barnet missar
allt socialt som hander i klassrummet. Ta hellre hjélp av hogtalare,
mikrofoner eller andra hjalpmedel. Se till att barnet kan se alla i
rummet, for man "hor” ju till viss del med 6gonen ocksa.

Vart barn hor nastan inte alls pa ena 6rat. Varfor far hen ingen
hoérapparat?

— Om det ar en markant skillnad mellan det béasta och samsta drat blir
det inte alltid bra med vanlig hérapparat. Man behover stimulera det
samsta oOrat sa mycket att det nastan blir obehagligt starkt. Det gar
ocksa att prova ut horapparat for att atminstone fa lite horsel, men det
ar svart att fa bra riktningsljud. Ofta rekommenderar vi en apparat
som heter CROS, som tar in ljud vid det déva 6rat men leder in det i
det basta orat. Syftet ar att det inte ska vara total skuggeffekt pa den
nastan dova sidan.

Josefina far tillviixthormon

Josefina vaxte langsamt redan fran start och hamnade snabbt pa
tillvéxttabellens lagsta kurva for Iangd. Hon behandlas med
tillvaxthormon sedan tva och ett halvt ars alder och raknas inte som
kortvaxt, men ar liten.

— Vi k&nner till att det finns risker med tillvaxthormon eftersom hon
har sitt hjartfel, men hon f6ljs upp bra av kardiologen. Josefina har
brist pa tillvéaxthormon, annars hade vi inte brytt oss om att
medicinera. Vi har markt en enorm skillnad pa hennes ork och energi
sedan hon bdérjade med tillvaxthormon, sager Daniel.

Redan nar lakarna misstankte Turners syndrom valde Daniel att
lyssna pa deras rad om att inte googla. Han laste information fran
Socialstyrelsen, men inte mycket mer &n sa.

— Jag vill inte kanna till alla "om”.

Eva har gjort tvartom.

— Mitt kontrollbehov stillas av att kanna till alla "om”. For mig ar det
skont att ha kunskap eftersom man sa ofta moter vardpersonal som
inte har jattestor kunskap om Noonans syndrom. Det kadnns ibland
som vart ansvar att sla vakt om hennes behov. Till exempel har jag
fatt forsvara att hon far betablockerare i hog dos for sitt hjartfel, dar
verkar kardiologerna ibland vara oense, séger hon.
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Hjarta och hjartproblematik

Atta av tio barn med Noonans syndrom har
hjartproblematik. En del problem véxer bort, medan
andra kraver kirurgi eller livslang uppféljning. Det
sager Ingegerd Ostman-Smith, 6verlakare pa
Barnhjartmottagningen vid Drottning Silvias
barnsjukhus i Goteborg samt professor emerita i
barnkardiologi vid G6teborgs universitet.

Jacqueline Noonan, som gav namn at Noonans syndrom, kom i
kontakt med barnen i sin roll som hjartlakare (kardiolog). Hon
observerade att flera av barnen hade pulmonalisstenos, fortrangd
lungpulsader, vilket man i dag réaknar med att 40-52 procent av
barnen med Noonans syndrom har. Det & darmed det vanligaste
hjartfelet i patientgruppen. Det nast vanligaste hjartfelet, som runt 29
procent har, ar hypertrofisk kardiomyopati. Det ar en
muskelfortjockning av hjartat som innebar att vansterkammaren, och
ibland aven hoger kammare, det vill saga de hjartrum som pumpar ut
blodet, far en minskad volym. Ett tredje vanligt hjartproblem som
personer med Noonans syndrom kan ha ar formaksseptum (ASD), ett
hal mellan formaken som alla foster har, men som normalt stangs
efter forlossningen. Andra hjartfel forekommer ocksa, och en del
individer med Noonans syndrom har flera hjartfel.

De vanligaste hjartfelen hos barn med Noonans syndrom

Pulmonalisstenos (PS).

Pulmonalis &r en av hjartats fyra klaffar. Den ska normalt ha tre tunna
klaffar som Gppnar sig helt mot karlvaggen nar hjartat slar. Men vid
PS kan klaffarna vara mycket fortjockade eller nastan helt ihopvuxna.
Symtomen blir olika beroende pa hur svar fortrangningen &r, men i
varsta fall orkar hjartat inte pumpa tillrackligt med blod framat, och det
kan ge svar hjartsvikt.

— Pulmonalisstenos upptacks i regel sa fort barnet ar fott. Man hor
blasljud pa hjartat, och vid kraftig stenos gar det att kanna att
brostkorgen vibrerar, sager Ingegerd Ostman-Smith.

Lindrig fortrangning kan vaxa bort med tiden. Medelsvar fértrangning
kan ofta forbattras med sa kallad ballongvidgning. Extremt svar
fortrangning kraver operation.

Hypertrofisk kardiomyopati (HCM)

Ibland sager man att barn med Noonans syndrom har "forstorat
hjarta”, men det ar en felaktig beskrivning. Det &r snarare en
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fortjockning av hjartmuskulaturen som kan drabba bade hoger och
vanster kammare. Det kan gora hjartat styvare, sa att det kravs hogre
tryck for att blodet ska ta sig in i hjartat. Fortjockningen kan ocksa
gora det sa trangt inne i hjartats utflodesdel att det kravs ett hogt tryck
for att blodet ska kunna pumpa framat in i kroppspulsadern.

— Vid Noonans syndrom kan HCM komma i olika svarighetsgrader
och det kan ocksa debutera i manga olika aldrar, sager Ingegerd
Ostman-Smith.

Ett barn som fods med svar HCM kan ha svara hjartsviktssymtom
redan fran fodseln. Barnet kan vara s& medtaget att det inte orkar
amma eller suga pa flaska, ha svart att ga upp i vikt, kallsvettas och
andas snabbt. Lindrig HCM kan man daremot ha utan att veta om
det. Barn med Noonans syndrom har ibland HCM i kombination med
nagot annat hjartfel.

HCM kraver livslang uppfdljning. Tillstandet tenderar att bli samre
under pubertetens tillvaxtspurt. Det gar ofta bra att behandla med
betablockerare som forhindrar hjartkamrarnas vaggar fran att bli annu
tjockare, och i vissa fall till och med minskar fértjockningen av
hjartmuskulaturen. Om betablockerare inte hjalper finns det ytterligare
lakemedel att lagga till. Om tillstandet anda férsamras kan det kirurgi
kirurgi eller en speciell typ av pacemaker.

— Manga har kanske hort att barn inte ska fa betablockerare, for da
"orkar de ingenting”. Det stdmmer inte for barn med HCM. Deras
hjartan arbetar mycket mer effektivt vid lagre hjartfrekvenser, sager
Ingegerd Ostman-Smith.

Studier visar att barn med HCM som far hoga doser av
betablockerare orkar mer och har hogre arbetsférmaga. Det beror pa
att betablockerare blir ett "skyddande paraply” for hjartat och gor att
hjartat haller sig mindre stywvt.

— Stresshormoner far hjartat att dra ihop sig hardare och det ar inte
bra for barn med HCM. Betablockerare hA&mmar stresshormoner,
sager Ingegerd Ostman-Smith.

HCM tenderar att bli samre av tillvaxthormonbehandling, som manga
barn med Noonans syndrom ocksa kan énska fa pa grund av
kortvuxenhet.

— Har man brist pa tillvaxthormon ska man givetvis rétta till den
bristen. Men om man planerar att ge hormon for att na en hogre
slutlangd géller det att fundera valdigt noga och regelbundet
kontrollera hjartat, bAde med EKG och ultraljud. Jag kanner till flera
fall dar kardiologen har fatt stoppa tillvaxthormonbehandling och satta
in hoga doser betablockerare i stéllet eftersom hjartvaggarna hunnit
véxa sig valdigt tjocka pa kort tid, sager Ingegerd Ostman-Smith.

Formaksseptumdefekt (ASD)
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Alla barn har en 6ppning mellan hdoger och vénster formak nér de
fods, och den sluts normalt inom tre manader. Hos runt 16 procent av
befolkningen finns det dock en liten 6ppning kvar. Om dppningen ar
mer an 0,5 cm stor kallas felet formaksseptumdefekt. Den kan dock
vara mycket storre an sa.

Sma barn har ofta inga stora problem av en mindre
formaksseptumdefekt, men ju aldre de blir, desto jobbigare kan det bli
att anstranga sig. Vuxna kan fa hjartrusningar och formaksflimmer.
En formaksseptumdefekt kan atgardas och det ska helst goras i tidig
skolalder. Halet kan stangas med operation eller genom en
intervention dar man gar in med kateter genom lijumsken och satter
en plugg 6ver halet.

Att tanka pa for barn med hjartfel

Sma hal i hjartat, fortrangda klaffar eller lackande klaffar &r nagra av
de hjartfel som kan skapa turbulenta fléden i hjartat. Det i sin tur kan
gOra att det blir en belaggning inuti hjartat dar bakterier kan satta sig
och orsaka infektioner. Det ar viktigt att barnen far forebyggande
antibiotika infor till exempel tandlakarbesok eller andra ingrepp dar
bakterier skulle kunna ta sig in genom blodet.

Josefina genomgar en hjéirtoperation

Hjartproblematiken ar fortfarande det Josefina brottas mest med.
Forutom HCM pa bada kamrarna har hon ocksa pulmonalisstenos.
Vid sex manaders alder genomgick hon ett mindre ingrepp pa
pulmonalisklaffen.

— Vi visste att det formodligen inte skulle racka, och nar hon var ett
och ett halvt beslutade vi tillsammans med kardiologerna att det var
dags for operation, sager Daniel.

Operationen var tuff: kirurgerna klippte upp en fortrangd klaff och tog
bort vavnad inne i kamrarna. De forberedde ocksa for pacemaker
men satte inte in nagon. Efterat 1ag Josefina nedsovd i tva veckor och
madde stundtals riktigt daligt.

— Allt gick bra till slut. Kardiologerna ar jattentjda, men vi sjalva
marker ingen direkt skillnad. Hjartfelen ar inget vi ser pa henne, jag
glommer ofta bort att hon har dem. Sen kommer jag pa att just det,
hon har ju det varsta hjartfelet man kan ha, séger Daniel.

Josefina har synfel och horapparat, tar tillvaxthormoner och gar pa
habiliteringen, samt har tatare tandlakarbestk an andra barn. Allt
detta upplever foraldrarna som smasaker i sammanhanget. Men det
ar slitigt att hela tiden fa kallelser fran olika stallen.

— Forra veckan hade vi tre vardbesok pa tre olika stéllen. Det ar svart
att fa ihop allt med vardagen, sager Daniel.
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Atsvarigheter

— Att barn inte vaxer i vanlig takt kan ha att géra med
bade hjartfel, hormonella faktorer och problem som
galler energi- och naringstillférsel. For manga barn
med Noonans syndrom ar just naringstillférseln en
orsak till paverkas tillvaxt men det finns mycket man
kan gora for att det ska fungera battre, sdger Lisa
Bengtsson, logoped pa Mun-H-Center i Géteborg.

Att ata ar en komplex aktivitet som stéller krav pa balans, motorik,
sensorik och kommunikation. Precis som andra motoriska aktiviteter
har atandet en utvecklingskurva, och vi ménniskor lar oss att ata
genom att 6va. Redan i fjarde fostermanaden barjar barnet trana pa
att suga pa tummen och svalja fostervatten. Ett nyfott barns atande ar
styrt av reflexer, som sug- och bitreflexer. Ju é@ldre barnet blir, desto
mer viljestyrt blir &tandet. Samtidigt forandras anatomin for att stotta
ett mer viljestyrt atande dar barnet ska tugga och svélja.

Det ar vanligt att barn som har nagon form av utvecklingsneurologisk
paverkan har svarigheter med atande. Svarigheterna visar sig ofta
tidigt och har stor inverkan pa hela familjen.

— Atande ar en stor del av smabarnslivet. Ett problematiskt atande
har ofta flera orsaker som kraver insatser fran flera professioner,
sager Lisa Bengtsson.

Atsvarigheter och Noonans syndrom

— Alla barn har forstas inte alla svarigheter som finns beskrivna i
litteraturen, men det ar inte ovanligt att ha problem inom flera
omraden, sager Lisa Bengtsson.

Mag- och tarmbesvar ar vanliga och kan innebara saval reflux som
forstoppning, ofta bada tva.

Hjartfel kan goéra att barnet har mindre ork for att ata. |
nyfoddhetsperioden kan det handla om svarigheter att andas i
tillr&ckligt lugn takt for att hinna suga och svélja.

Ansiktets anatomi paverkar ocksa atandet. Den som ar liten i
mellanansiktet kan fa svart att samordna atandet med att andas med
nasan. Blir man dessutom lite snuvig kan en maltid bli mycket
anstrangande. Lag tonus i musklerna, det vill sdga slapp muskulatur,
kan ocksa paverka, liksom paverkan pa bett och tander, som en del
barn med Noonans syndrom har.
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Utvecklingsneurologiska avvikelser som neuropsykiatrisk
funktionsnedsattning och intellektuell funktionsnedsattning kan ocksa
paverka matsituationen. Barn med adhd kan ha svart att halla uppe
koncentrationen en hel maltid. Selektivitet, att vara misstanksam mot
nya smaker, forekommer bland manga barn och ar vanligast i tva- till
femarsaldern. Om oviljan hanger kvar lange kallas den ibland
neofobi, och &r vanlig vid exempelvis autism.

Andra faktorer som kan paverka formagan att ata &r munmotoriska
svarigheter, att man inte kanner igen hunger- och mattnadskansior,
att man har en paverkan pa sin dygnsrytm, dalig somn eller
ogynnsamma rutiner. En tuff start i livet med sondmatning/’knapp pa
magen” kan ocksa paverka atutvecklingen. Slutligen kan en del
lakemedel ge biverkningar som férsvarar atandet — som till exempel
svamp i munnen, muntorrhet, férstoppning eller dalig aptit.

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

2020 publicerades en hollandsk studie av 108 barn med Noonans
syndrom. Av dem hade 34 procent inga atsvarigheter. 29 procent at
med munnen men fick anpassad mat, till exempel mat som hade en
viss konsistens eller kompletterades med néaringstillskott. 37 procent
behovde artificiell nutrition (knapp pa magen eller nassond) under
minst en period av sina forsta sex levnadsar. Nastan halften av
barnen hade stora atsvarigheter fore ett ars alder, men efter det blev
det lattare for de flesta. Studien visade att atsvarigheter var vanligare
hos barn med mer sallsynta genmutationer som orsakar Noonans
syndrom.

— Sammanfattningsvis kan man séaga att de flesta sma barn med
Noonans syndrom har svart med atande. Atsvarigheter som
debuterar senare an 1-2 ars alder handlar enligt studien ofta om
beteendeproblematik eller forandringar i tillvaron, som en operation
eller en infektion, sager Lisa Bengtsson.

Att utreda atsvarigheter

Eftersom atsvarigheter ofta har flera orsaker kraver utredningen ett
tvarprofessionellt synsatt. Lakare, sjukskoterska, dietist, logoped,
psykolog, kurator, barnlakare, arbetsterapeut och
tandlakare/tandhygienist ar bara nagra av alla personer som kan
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engageras nar ett barn har svart att ata. Det basta ar om
habiliteringen och sjukvarden samarbetar och har samma mal: att
utreda varfor barnet har svart att ata, ge rad kring vad barnet behdéver
ata och hur mycket, ge forslag pa hur omgivningen kan anpassas for
att atandet ska komma vidare, stotta barnet och familjen, och vid
behov behandla det som orsakar atsvarigheterna.

Utredningen ska bland annat titta pa hur dagens naringstillférsel ser
ut: hur ater barnet, hur ofta, och hur lang ar maltiden? Kan barnet
halla fokus pa maltiden eller kravs det avledning? Hur ar barnets
oralmotorik och -sensorik? Hur fungerar kommunikationen kring
matbordet? Kravs det ytterligare utredningar? Ofta gor man en
maltidsobservation, garna i barnets hem. | andra fall behéver man
gOra en videorontgen av barnets svaljfunktion.

Insatserna ska sedan ha tva lika viktiga mal, dar det ena ar att vaxa
och utvecklas, och det andra ar att trana sig pa att ata.

— Medan utredningen pagar ska barnet naturligtvis fa i sig den néring
och energi hen behover, pa det satt som gar. Ibland behovs
sondmatning for att komma i balans for att kunna véxa och utvecklas
men man kan alltid fortsatta attrana anda, sager Lisa Bengtsson.

Nar det finns risker med att ata

For en del barn innebar maltiden risker. Den framsta risken handlar
om att satta i halsen — att maten kommer ned i luftstrupen i stéllet for
matstrupen. UtOver att det innebar risk for kvavning kan svéaljproblem
leda till lunginflammationer och andra symtom fran luftvagarna.
Risken att satta i halsen kan bli mindre om man ser 6ver barnets
sittstallning eller konsistensen pa maten.

Barn som kréks - reflux

Reflux ar vanligt hos barn med Noonans syndrom. Det finns saker
man kan prova for att minska krakningarna. Man kan se till att barnet
sitter uppratt, lata barnet ata lite men ofta, och anpassa bade
livsmedel och konsistens. En utredning av atsvarigheter kan visa om
barnet skulle bli hjalpt av kirurgi, medicinering eller sondmatning.

Att inte ha lust att ata

lllaméende, reflux och forstoppning kan minska matlusten. Smarta i
kroppen kan ocksa gora det, liksom allergier, trétthet och avsaknad
av aptitreglering. En del associerar matsituationen med radsla for att
krakas. Andra ar sa kansliga i munnen att atandet blir obehagligt.

— Jag moter ocksa barn som ar stressade och radda for att ata
eftersom de har motoriskt svart att a&ta med munnen, sager Lisa
Bengtsson.
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Attraning

Manga barn behover helt enkelt attraning. Sadan traning syftar till att
hjalpa barnet att vaga &ta och dricka, anvanda och trana muskulatur
och motorik i atsystemet, men ocksa att stimulera barnet att komma

vidare i sitt atande genom att prova nya livsmedel och konsistenser.

Den som har nedsatt motorik kan behdva sarskild tréning i att tugga
och svdlja, gapa och stdanga munnen, men ocksa i att prova nya
saker och ata sjalv. Barn som ar overkansliga i munnen behoéver
forsiktig stimulering av munnen for att sa smaningom klara av att
anvanda den till att ata. Ett satt att stimulera &r genom massage, som
kan ske med handerna eller med olika redskap.

Dricktraning kan ske med speciella nappflaskor, sugror eller
specialmuggar. Tugg- lapp- och kéktraning kan man géra med
sarskilda hjalpmedel som bitblock, munskarmar eller sa kallade
chewy tubes, men ocksa genom att erbjuda saker som &r latta att &ta.
Barnanpassade "snacks” (i barnmatshyllan finns det varor som kallas
"finger food”, avsedda for sma barn) eller andra matvaror som smalter
i kontakt med saliv &r bra att borja med. Mat i stavar kan ocksa
fungera bra. Att fA& maten direkt mellan tanderna gor att barnet slipper
momentet att putta maten med tungan till tanderna, nadgot som ar
svart for manga med munmotoriska nedsattningar. Det finns ocksa
sarskilda skedmatningstekniker for barn som har svart att stanga
munnen sjalva. Att lara sig svélja ar en annan viktig del av atandet.
Ofta ar det lattare att svalja vatska nar den ges i sma portioner och
placeras i kinden, till exempel med en mjuk sugroérsflaska eller en
liten spruta utan nal.

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

Ett verktyg som manga logopeder anvander sig av i behandling &r
Attrappan. Den innebér att barnet successivt far narma sig maten och
steg for steg tolerera allt det matsituationen innebéar — som att kanna
doften av mat, smaka, svalja.

Forsta steget i Attrappan ar att vistas i samma rum som mat eller att
sitta ned vid bordet.

— For en del barn kan bara det vara ett stort steg, kanske som om jag
skulle stalla fram en stor skal med svarta sniglar pa bordet till
manniskor med ett fungerande atande, sager Lisa Bengtsson.

Steg for steg far barnet sedan hjalpa till att ta fram mat, lukta pa den,
k&nna, 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.
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Att trana bort en sond

Sond kan vara nddvandig i perioder, men malet ar oftast inte att
barnet ska ha den for alltid.

— Det bor finnas en plan fér sonden som alla kring barnet ar
inforstddda med. Alla behdver veta vad som kravs for att sonden ska
tranas bort, och méalen ska vara konkreta, som till exempel att barnet
klarar att dricka 200 ml vatska eller har formaga att svalja sakert,
séger Lisa Bengtsson.

Sondavvanjning ska man gora nar barnet ar medicinskt stabilt och
har forutsattningar att lara sig ata. Oftast tar det minst tre manader att
ga over fran sond till att &ta enbart med munnen.

— Timingen ar viktig. Det kan vara bra att veta att sondavvanjning
oftast ar lattare ju yngre barnet ar. Men det viktigaste ar att barnet far
i sig naring, och att det finns en plan for hur avvanjningen ska ske.
Barnet kommer inte lara sig ata med munnen bara for att man tar bort
sonden, sager Lisa Bengtsson.

Lat atutvecklingen tatid

Ofta tar det minst tva ar for ett barn att lara sig att ata sjalvstandigt.
For ett barn med de utmaningar Noonans syndrom kan medfora, ar
det inte ovanligt att inlarningen tar langre tid &n 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 &r att ni foraldrar ocksa tanker igenom era egna beteenden
kring maten. Hur reagerar ni pa barnets ovilja att ata, till exempel?
Nagra tips ar att uppmuntra barnen for minsta framsteg och forscka
vara bra forebilder sjalva genom att prata om mat och atande pa ett
nyfiket satt, vaga leka lite sjalva och forsoka gora maltiden till en
trevlig stund, oavsett hur mycket av maten som kommer ner i barnets
mage.

— Och ha talamod! Att lara sig ata ar ett "langdistanslopp”, sager Lisa
Bengtsson.

Innan Josefina bdrjade forskoleklass gjorde hon en
utvecklingsbeddmning hos en psykolog. Beddmningen visade att hon
lag inom normalspannet.

— Om hon far réatt forutsattningar klarar hon vad som helst. Hon
behover lugn, ro och struktur. Men blir hon forkyld, har sovit daligt
eller tagit ut sig sa behdver hon mer stod an vad jag upplever att
hennes syskon behover, sager Eva.
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Forsta aret i forskoleklass blev tufft for Josefina. Klassen var stor och
stokig. Josefina ar dessutom fodd sent pa aret och var liten jamfort
med manga av de andra barnen. Nar smittspridningen av covid-19
var som varst rekommenderade kardiologen att hon héll sig hemma
och hon missade darfor flera manader i skolan. Familjen bestamde
sig for att lata henne ga om forskoleklassen for att ge henne en chans
att ta igen det forsta aret.

— Det ar vi valdigt nojda med. Den nya klassen &r mindre och lugnare
och allt fungerar mycket battre, sager Daniel.

Neuropnsykologiska aspekter vid Noonans syndrom

Eva Billstedt ar professor i psykologi med inriktning
mot barn- och ungdomspsykiatri och psykolog pa
Barnneuropsykiatri, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset. Hon har i 6ver 30 ar arbetat
med att utreda barn med neuropsykologiska
funktionshinder. Har beréattar hon hur en sadan
utredning gar till, och vad den kan visa.

Personer med Noonans syndrom kan ha helt olika neuropsykologiska
forutsattningar. En del har sen sprakutveckling, andra har svart med
dga-hand-koordination. Manga &r normalbegavade, medan andra har
en ojamn begavningsprofil — kanske har man till exempel
inlarningssvarigheter inom vissa omraden, eller svart att koncentrera
sig langa stunder. Intellektuell funktionsnedsattning och generella
inlarningssvarigheter férekommer ocksa.

En italiensk studie fran 2021 som fokuserade pa foraldrarnas
upplevelser av beteendeproblem hos barn med Noonans syndrom
visade att 20 procent av barnen hade problem som rérde beteendet. |
studien framkom ocksa att 20 procent hade symtom som talade for
adhd och ytterligare 10 procent hade symtom som férknippas med
autism.

En tidigare studie, fran 2009, visade att svarigheterna till viss del gar
att koppla till vilkken genmutation barnet har. Kognitiva svarigheter var
till exempel vanligare om mutationen satt i genen PTPN11 an vid
andra genmutationer. Det verkar daremot inte finnas nagot samband
mellan hjartproblematik och kognitiva funktioner.

Att gora en neuropsykologisk utredning

En neuropsykologisk utredning gor man for att kartlagga barnets
kognitiva funktioner. Psykologen undersoker barnets styrkor och
svagheter och resultatet kan sedan ligga till grund for ett
atgardsprogram. | den neuropsykologiska utredningen ingar, forutom
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tester, ocksa intervju, frageformular eller skattningsinstrument till
foraldrar och larare, samt en bedémning av barnets beteende i
testsituationen. Ofta ar den neuropsykologiska utredningen en del av
en storre utredning, till exempel en neuropsykiatrisk utredning dar
man vill ta reda pa om barnet har neuropsykiatriska
funktionsnedsattningar (npf) som adhd eller autism.

— Vara neuropsykologiska test kan inte anvandas for att stalla en npf-
diagnos aven om resultaten kan tala for en npf-problematik. Daremot
ar testresultaten fran kognitiva test, tillsammans med utredning av
barnets adaptiva funktion, grunden for diagnosen intellektuell
funktionsnedsattning, sager Eva Billstedt.

Sa gar testernatill

For de sma barnen som har kognitiv alder upp till tre ar anvander
psykologen utvecklingstest som har inslag av praktiska och motoriska
moment utover sprakliga och kognitiva delar. Ett utvecklingstest
innehaller uppgifter med konkreta foremal som formbrador och
klossar. Psykologen inhamtar ocksa information fran foraldrarna och
fragar till exempel om barnet kan kla pa sig sjalvt. Sammantaget ger
testerna en bild av barnets utvecklingsniva som beskrivs som
utvecklingsalder eller utvecklingskvot.

Det finns flera utvecklingstest. Vilket psykologen véljer handlar
mycket om personlig preferens.

— Ar barnet éver tre &r och har ett sprék, anvander vi begavningstest
for att mata barnets kognitiva funktion, sager Eva Billstedt.

De test som anvands for detta ar Wechslerskalorna (WPPSI for
forskolebarn och WISC for skolbarn). Ett begavningstest bestar av
olika deltester dar barnet far visa sina fardigheter inom flera omraden:
sprak, visospatial formaga, arbetsminne, snabbhet och ickespraklig
logisk férmaga. Precis som pa utvecklingstesterna jamfors resultaten
med normerna for jamnariga.

— Jag tycker att det ska goras en begavningsbedémning infor
skolstart for att fa en uppfattning om det finns ett stédbehov i skolan.
Begavningstesterna ar viktiga. Det kan vara svart att avgora ett barns
formagor genom att traffa dem vid nagot enstaka tillfalle, men
testerna ar bra och forhallandevis objektiva, sager Eva Billstedt.

Intellektuell funktionsnedséattning — en réattighetsdiagnos
Diagnosen intellektuell funktionsnedsattning ar viktig. Den ger ratt att
ga i sarskola, ratt till habiliteringens insatser och till LSS.

For barn som bedémts ligga pa gransen till intellektuell
funktionsnedsattning eller som beddmts ha generella
inlarningssvarigheter kan det komma att bli aktuellt med en fornyad
kognitiv utredning hogre upp i aldern om barnet, trots stédinsatser,
inte klarar skolans undervisning.
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— Om man uppnar malen i skolan och det inte ar nagra fragetecken —
da ska man naturligtvis inte gora en ny kognitiv bedémning "bara for
att”. Men ju aldre barnet blir, desto hogre blir kraven. Om barnet
halkar efter kan det vara bra att gora en férnyad bedémning, sager
Eva Billstedt.

Att fa barn att medverka i tester

Eva Billstedt uppmuntrar foraldrar att férbereda psykologen infér
utredningen, att beratta vad som kommer fungera och inte fungera for
barnet. Men hon tycker ocksa att man ska kunna lita pa psykologens
kompetens.

— Vi vet att det ar forsta gangen barnen gor uppgifterna och forstar att
det ar en speciell situation. Om barnet av ndgon anledning inte
medverkar vid testning kan man forsoka igen vid ett senare tillfalle. Vi
vill ju att de ska vara motiverade och gora sitt basta. Det finns ingen
anledning att gora ett test med ndgon som inte vill. En del psykologer
vill inte ha med féraldrarna; jag sjalv tycker det ar helt okej. Det basta
ar att prata med psykologen bade innan och efter. Det ar ju for er och
barnets skull man gor utredningen, sager Eva Billstedt.

— Barn med Noonans syndrom kommunicerar pa
manga olika satt, precis som alla manniskor gor. Hos
barn med intellektuell funktionsnedséattning ar
spraksvarigheter en del av symtombilden, men det gar
att vidga kommunikationsmojligheterna.

Det sager logopeden Josefin Hansson som arbetar pa
DART Kommunikations- och dataresurscenter for
personer med funktionsnedsattning vid Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

DART arbetar med att hjalpa personer med kommunikations-
svarigheter att hitta ratt metod och hjalpmedel for att underlatta
kommunikationen. De arbetar ocksd med utbildning, utveckling och
forskning inom omradet. Utgadngspunkten &r alla manniskors rétt till
kommunikation, som bland annat finns beskriven i flera av FN:s
konventioner, bland annat barnkonventionen och konventionen om
rattigheter for personer med funktionsnedsattning. Nagra andra av
DART:s grundprinciper &ar att alla manniskor vill kommunicera aven
om de har olika forutsattningar — och att kommunikation ar lika viktigt
som att &ta, dricka och réra pa sig.
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Vad ar kommunikation?

Kommunikation ar ett stort begrepp, och sprak ar en del av allt som &r
kommunikation. Talat sprak, i sin tur, & en annu mindre del. Det finns
manga olika satt att kommunicera: tal, gester, mimik, teckensprak,
dgonkontakt, kroppskommunikation, skrift och bilder ar nagra
exempel. Allt utbyte av information mellan manniskor, medveten eller
omedveten, ar kommunikation. Det &r helt enkelt allt som nagon gor
eller sager, som nagon annan reagerar pa.

Vi manniskor kommunicerar for att fa narhet, for att fa behov
uppfyllda, for att vara delaktiga och lara oss saker, men ocksa for att
bygga en social kontakt med omgivningen. Kommunikation pagar
standigt i var vardag.

— Ibland far man héra om barn med autism att de "inte ar sa
intresserade av kommunikation”. Men det ar vi alla — vi har bara olika
forutsattningar och olika satt att kommunicera, sager Josefin
Hansson.

Om nagon &r sen i sin sprakutveckling tenderar omgivningen att forst
forsoka hjéalpa personen att uttrycka sina behov och att forsta
information, som till exempel “jag vill ha mat” eller "nu ska vi aka”.

— Men minst lika viktigt ar det att kunna samtala, smaprata och busa,
eftersom det ar sddant som bygger social narhet och dessutom
gynnar sprakutvecklingen. Relation och kommunikation hanger ihop,
sager Josefin Hansson.

Sprak — ett komplext system
Spraket kan sagas ha tre sidor: att forsta, att kunna uttrycka sig och
att ha ett inre sprak:

o Att forsta sprak handlar bade om att kunna forsta ord och
meningar, och om att forsta bakomliggande budskap och mer
komplex innebord av det nagon sager.

e Att uttrycka sig med tal ar bland det motoriskt mest
avancerade vi manniskor kan gora — att prata engagerar 150
muskler som samordnas i ett hogt tempo. For en del personer
ar talet och motoriken den storsta utmaningen, medan
forstaelsen ar det svaraste for andra.

e Vartinre sprak anvander vi for att reglera vara kansior,
reflektera, planera och strukturera.

Att ha ett samtal kraver kompetens inom sprakets alla delar: férutom

att prata ska man ocksa lyssna, tolka kroppssprak, tolka for att forsta,
forbereda sin del i samtalet, vanta pa sin tur och formulera sig.

© Agrenska 2021, nr 628 28



© Agrenska 2021, nr 628

Noonans syndrom

Viktigt att barnen far ratt stod

Barn med Noonans syndrom kan ha kommunikationssvarigheter i
olika grader. Manga anvander tal, tecken, bilder eller en kombination
av dessa.

— Den som behover stod ska fa det. Det ar mycket frustrerande att
inte kunna kommunicera, och det forsamrar livskvaliteten, sager
Josefin Hansson.

Hon vill uppmuntra foraldrar att inte se kommunikationshjalpmedel
som en borda, utan som en mgjlighet.

— Kommunikationssvarigheter kan vara en stor stressfaktor for
foraldrar. Kommunikationen handlar ocksa om relationen mellan
vuxen och barn, att kunna knyta an till varandra och ma bra
tilsammans, sager Josefin Hansson.

Ytterligare en aspekt ar att kommunikationssvarigheter kan leda till
utmanande beteende.

— Den som upplever brist pa kontroll, kommunikation och delaktighet
kan reagera pa flera olika satt: genom att bli passiv, stressad eller
genom ett utmanande beteende. Det &r viktigt att tanka pa att allt
detta ar kommunikation, barnet kommunicerar att det ar nagot som
inte stammer, sager Josefin Hansson.

Hon ger exempel pa en foralder som lart sitt barn att svara i stallet for
att slass.

— Jag sager inte att det ar en universallésning, men det ar viktigt att
barn kan fa ge utlopp for det som kanns jobbigt inombords.

AKK — alternativ, kompletterande kommunikation

Olika typer av kommunikationshjalpmedel kan anvandas for att ge
barnet mojlighet att utveckla sin kommunikation. Hjalpmedlens syfte
ar att forstarka, utvidga, utveckla och underlatta kommunikationen.
Aven den som har ett tal kan ha nytta av alternativa
kommunikationssatt. Det finns ingen risk att man hammar talet bara
for att man lar sig att kommunicera pa andra satt — forskningen visar
tvartom att talutvecklingen forstarks om den far stéd i andra typer av
kommunikation.

AKK finns for alla som har behov av ett alternativt satt att uttrycka sig.
Grundtanken &r att teknikerna stodjer och kompletterar talat sprak
och det finns manga olika uttryckssatt inom AKK: visuella hjalpmedel,
auditiva och taktila. Metoderna kan vara bade hog- och
lagteknologiska. En del "hjalpmedel” finns alltid tillgangliga.
Kroppskommunikation, att till exempel peka pa nagot, ar ett sadant,
liksom tecken. Annat som ofta ligger néra till hands &r att rita det man
pratar om for att sakta ned och konkretisera samtalet, eller att visa
bilder pad mobilen for att fa till ett samtal om nagot som har hant.
Manga barn med sen sprakutveckling har svart med tidsuppfattning.
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Att stalla alarm i mobilen eller anvanda visuella timers, som
timstockar, ar ocksd exempel pa vardagliga hjalpmedel.

Det kan vara svart att veta hur man ska borja anvanda AKK. Ett satt
ar att ga kursen AKKtiv Komlgang som manga habiliteringar erbjuder,
eller att prata med sitt habiliteringsteam.

Tecken som AKK &r en metod dér man anvéander tecken hamtade
fran teckensprak. De betydelsebarande orden tecknas med handerna
samtidigt som du talar. Fordelen med tecken ar att de inte kraver
nagon utrustning. Nackdelen &r att manga inte kan tecken, sa antalet
personer man kan kommunicera med riskerar att bli begréansat.

Bilder ar en viktig grundbult i AKK och de anvands pa manga olika
satt for att visualisera och géra samtal konkreta. P& bildstod.se, som
ar en tjanst fran DART, finns det majlighet att satta ihop egna bildstod
och samtalskartor, eller skriva ut fardiga. DART har ocksa knippor
som till exempel skolpersonal kan bestélla eller skriva ut sjalv. | en
knippa samlas flera samtalskartor pa ett lattillgangligt satt.
Samtalskartor &r i sin tur samlade bilder om ett sarskilt amne, som
leksaker eller mens, som anvands som stdd i ett samtal.

Reda ut-héftet ar ett satt att organisera samtalet kring nagot som har
hant. Man bladdrar tilsammans med barnet i ett hafte med bilder som

hjalper till att besvara fragor som "vem”, "vad” och "nar” pa ett
strukturerat satt.

Samtalsmattan ar en metod som gor det majligt att uttrycka asikter
och kénslor med hjalp av visuellt stod. Det &r en matta dar barnet
sjalv, med hjalp av bilder eller ord med kardborreband pa baksidan,
har mojlighet att gradera sin instéllning eller kénsla till saker och ting.
Ett samtalsamne kan till exempel vara "Hur var din dag i skolan?” Det
finns kurser runt om i landet som lar ut denna metod.

Ritprat och sociala berattelser ar andra hjalpmedel som kan
underlatta ett konkret samtal om nagot som har hant eller ska handa.

Visuellt schema ar ett enkelt satt att gora barn mer delaktiga i sin
vardag. Scheman gor varlden mindre kaotisk, skapar sammanhang
och ger stdd for bade kommunikation och kognition. Det finns manga
olika varianter. Man kan ha ett schema for allt som ska goras pa
morgonen, ett for veckan, ett for skoldagen. Pa bildstod.se finns
inspiration och mdojlighet att sjalv satta samman scheman. Manga
barn har ocksa nytta av visuella tidhjalpmedel, som tydliga
tidsnedréknare.
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Att lasa och skriva kan vara svart for nagon som har en forsenad
sprakutveckling, men det finns manga hjalpmedel och tekniker som
kan fungera. Programvaror med talsyntes kan fungera som lasstdod,
men ocksa vara till stor hjalp nar barn ska lara sig skriva. Det finns
ocksa programvaror med symbolskrift och/eller bildstod, ljudande
tangentbord, rattstavningsfunktioner, ordprediktion och massor av
andra funktioner som gor det lattare att bemastra ett skriftsprak.

— Den som har motoriskt svart att skriva med penna ska inte behova
goOra det. Om man tvingas till det trAnar man snarare handmotorik an
sin sprakliga formaga, sager Josefin Hansson.

Talande hjalpmedel kommer i manga nivaer: fran enkla apparater
dar barnet kan svara ja eller nej, till avancerade appar dar bildstod

kompletteras med ljud. Appen Widgit Go som manga tycker om gar
att anvanda med enbart bilder, eller bilder och tal.

— Man ska inte vara radd att prova manga olika vagar nar det géller
kommunikation. Detta forvirrar inte barnet — tvartom kommer barnet
att sjalv vélja de kommunikationsvagar som fungerar bast. Sedan
maste man fundera pa vad ens egen familj har stérst behov av — for
man orkar inte allt, sdger Josefin Hansson.

Hur ska man borja?

Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar det viktigt att inte gora det
for krangligt i borjan. Det &r bra att borja i en situation som barnet
gillar, da blir det lattare att lara in det nya.

Fasta rutiner ar sjalvklart viktiga, men ocksa lek och spontana
situationer. Leken stimulerar till utveckling.

For att barnet ska forsta vad man ska anvanda tecken, bildkartor och
olika kommunikationshjalpmedel till — och vad de betyder — behéver
omgivningen vara modell genom att sjalv anvanda samma
kommunikationssatt som barnen.

DART och de flesta habiliteringar har kurser for foraldrar som vill lara
sig mer om dessa metoder och hur man kan arbeta med dem
tillsammans med barnen.

— Vi vet att AKK fungerar, men det kraver att omgivningen far ratt
forutsattningar att hjalpa barnet. Foraldrar, personal och andra i
barnets omgivning behdver fa utbildning och konkret hjalp, sager
Josefin Hansson.

Ofta maste omgivningen alltsa fundera pd, och eventuellt férandra,
sitt eget satt att kommunicera for att underlatta fér personen med
kommunikationssvarigheter. En tumregel kan ocksa vara att anvanda
sig av responsiv kommunikationsstil, som ser ut sahar:
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1. Titta och lyssna: Se vad barnet gor och intresserar sig for. Var
uppmarksam pa signaler.

2. Vanta och forvanta: Visa att du vantar dig ett svar eller en
reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker
ar intressant eller roligt. Att vanta lite langre &n man forst tror
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 bekréafta vad personen gor, inte
bara vad den séager eller tecknar. Kommentera vad du ser, till
exempel "ah, du leker med bilen” eller "spanar du efter katten
nu?”. Detta ar ocksa kommunikation.

Har hittar du appar och andra hjalpmedel

Det finns manga webbplatser, forum och facebookgrupper som
skriver om och diskuterar appar som hjalpmedel men det kan vara
svart att hitta ratt. Habiliteringen i Vastra Gotalandsregionen har
samlat nagra tips pa sin webbplats: vgregion.se/f/habilitering-och-
halsa/patient/appar-for-smartphones-och-surfplattor/appar-som-
stod/

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

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

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

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

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

¢ Hjalpmedelscentralen.

e Datatek eller bibliotek.

Var dotter pratar hela tiden om samma filmer, hon vill inte prata
om nagot annat. Det ar stressande for oss att hora samma prat
hela tiden.

— Det later som att hon har ett fungerande tal och sprak, men att
samspelet ar svart. Kan ni foraldrar forsoka ta del i samtalet genom
att jamfora det som sker i filmen med nagot som sker i hennes liv?
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Gar det att vidga hennes varld genom att féra in saker i hennes
resonemang som ar vart nagot for er? Ni deltar i det pratet for hennes
skull, men vaga ta initiativ att bryta in och fa pratet till att bli ett mer
kommunikativt samspel.

Vart barn anvander tecken, innebar det att han aldrig kommer
lara sig tala?

— Det finns inga studier som visar att man hellre tecknar an talar — om
man kan producera tal. Det ar inte lattare att teckna, i sa fall hade vi
gjort det allihop. Ni behdver aldrig vara oroliga for att tecknandet ska
hamma talutvecklingen. Genom att anvanda tecken bygger ert barn
upp sitt sprak, och om han borjar anvanda tal kommer han ha massor
av ord i sitt ordforrad.

Vi har Widgit Go men var son leker mest med den.

— Det ar inte daligt att leka med sitt hjalpmedel. Det &r bra! Det ar sa
barn lar sig — inget barn bérjar med att saga “jag vill ha en smoérgas
tack” utan det kommer olika ljud, de leker sig fram tills spraket finns.
Talande hjalpmedel som Widgit Go kan hjalpa barnen jattemycket —
de hor tal, fraserna lagras i barnets minne, och sa smaningom kanske
barnet borjar imitera. Allt vi gor for att gynna barnens kommunikation
handlar inte om att gora nagot i stallet for att prata — utan for att
gynna sprakutvecklingen pa lang sikt. Som vuxna kan ni behova vara
modeller och anvanda pratappen pa ett kommunikativt och
funktionellt satt for att visa ert barn hur det kan ga till. Det okar
chanserna for att han ocksa ska lara sig anvanda den pa det sattet.

Vad ar egentligen skillnaden mellan sprakstérning och spraklig
sarbarhet?

— Spraklig sarbarhet ar ett satt att prata generellt om att ha
svarigheter med sprak utan att man sager nagot om vad det beror pa.
Spraklig sarbarhet ar ingen diagnos, utan ett pahittat, men ibland
hjalpsamt, begrepp. Det kan handla om att ha ett annat modersmal
an svenska, men ocksa om att ha en lindrig sprakstorning, bristande
spraklig stimulans eller ndgot annat. Samma strategier som fungerar
for barn med sprakstorning rekommenderar vi till alla som vi kan saga
har en spraklig sarbarhet. Den ena delen ar multimodalt AKK, det vill
séaga olika typer av kommunikationsstdd, som visuellt och auditivt
stod, tecken och tidsvisualisering. Den andra delen ar responsiv
kommunikationsstil, som handlar om att vara narvarande med barnet,
vara uppmarksamt och reagera pa vad barnet gor. Syftet ar att lata
barnet forsta att det kan paverka sin omgivning, vilket motiverar till att
kommunicera mera.
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o
Agrenskas pedagogiska erfarenheter

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

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

— 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 &r specialpedagog och arbetar i Agrenskas
barnteam.

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

— En framgangsfaktor nar man arbetar med barn med sallsynta
diagnoser ar specifik kunskap om diagnosen och barnen. Ju mer
kunskap vi pedagoger har, desto battre kan vi méta individens
forutsattningar, 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
WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och funktionsnedséttning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa. De &r alla lika
viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och for hur
delaktig en person kan kanna sig. Eftersom en funktionsnedsattning
ofta ar bestaende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen
av dem), mycket viktiga.
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Genom aren har barnteamet pa Agrenska métt ménga barn med
Noonans syndrom. Ungefar halften av barnen har gatt i sarskola eller
last enligt sarskolans laroplan.

Agrenskas erfarenheter &r att nagra av de saker som fungerar bra for
barnen i skolan ar estetiska amnen, att lyssna pa nar andra pratar, att
arbeta med valkanda uppgifter och att jobba med matte och
bokstaver pa datorn. Det som fungerar mindre bra ar bland annat nya
lekar, att vanta pa sin tur och motorik utomhus. En del barn har svart
att koncentrera sig, andra har svart for oklara sammanhang dar de
inte kanner till forvantningarna eller svart att forsta och folja
instruktioner.

Fran barnens larare p& hemorten har Agrenska fétt ménga bra
exempel pa hur man kan arbeta for att gora skolgangen battre for
barnen.

— En skola mejlade morgondagens planering till foraldrarna sa att
barnet kunde forberedas i god tid. En annan fotograferade elevernas
aktiviteter varje dag for att uppmuntra till samtal kring dem och pa
samma gang 6va pa att prata om datid, nutid och framtid, sager Bodil
Mollstedt.

Sma grupper, ordentligt med vuxenstod, individuell undervisning vid
nagra tillfallen i veckan samt uppmuntran och bekréaftelse var andra
saker skolorna lyfte fram som framgangsfaktorer.

Behovet av vuxenstdd har aven barnteamet pa Agrenska noterat.
— Fri lek &r en utmaning, liksom att svara pa eller ta initiativ till lek
med andra barn. Detta ar ett typiskt exempel dar vi som omgivning
behover stétta upp for att minska svarigheterna, sager Bodil
Mollstedt.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Att starka barnens sjalvkansla, delaktighet och sociala samspel ar
viktiga malsattningar under veckan. Det gér man genom att ha en
tydlig struktur i aktiviteter och miljo.

— Vi har bland annat bildscheman 6ver vad som ska héanda under
dagen. D& ser barnen vad vi ska géra och i vilken ordning.

De yngre barnen har en samling varje morgon och veckans dagar har
alla fatt en egen farg och en egen doft, som barnen far lukta pa i en
doft-flaska. Det underlattar uppfattningen av vilken dag det ar och hur
mycket som ar kvar av veckan, och stimulerar dessutom den
kognitiva formagan, sager Bodil Mollstedt.

Mojligheterna till delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska handa
och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.

— Vi ar noga med att tydliggora vara aktiviteter och vélja aktiviteter dar
alla kan delta pa sina egna villkor. Da blir barnen mer aktiva, sager
Bodil Mollstedt.
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P& Agrenska ar barn- och elevgrupperna alltid sma, och
personaltatheten ar hog. Aven detta &r gynnsamt for barnen.
Agrenskas erfarenhet ar att de flesta deltar i samlingar och liknande
utan att stora, men manga har svart for stora grupper och kan behéva
en vuxen intill sig for att klara gruppaktiviteter. Erfarenheten visar
ocksa att manga barn med Noonans syndrom kan ha svart att
organisera sitt arbete, samt att paborja, genomféra och avsluta sina
uppgifter. Nagra skolor har beréttat att de har svart att motivera
eleverna till enskilt arbete, medan andra har elever som ar noga med
att gora fardigt sina uppgifter och blir ledsna néar aktiviteten avbryts.

— For en del kan det underlatta med ganska enkla hjalpmedel, till
exempel timers som pa ett tydligt satt visar hur lange man ska halla
pa med aktiviteten innan det ar dags att géra nagot annat, sager Bodil
Mollstedt.

En annan aspekt nar det galler sjalvkéansla, sociala samspel och
kamratrelationer &r att lata barnen fa kanna att de lyckas och far
positiv forstarkning. Under alla familjevistelser pa Agrenska far
barnen mojlighet att traffa andra som ar i samma situation. | de
motena kan de k&nna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
Programmet pa Agrenska &r ocksa utformat for att bidra till att 6ka
barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess konsekvenser.
— En viktig pusselbit nar man jobbar med sjalvkansla ar att alla deltar
pa sina egna villkor. Alla uppmuntras att samtala med andra, att
utbyta tankar och erfarenheter, men det &r alltid okej att saga nej eller
pass i ett samtal eller en aktivitet, sager Bodil Mollstedt.

Ett annat mal for veckan ar att stimulera och stédja kommunikation
och tal. For att gora det arbetar barnteamet bland annat med visuella
hjalpmedel i samlingarna. Bildstdd hjalper till att formedla vad som
kommer handa under dagen: forst samling, sedan leka, darefter
mellanmal och sist krabbfiske.

— Vi tar det lugnt, pratar inte for fort, och vi invantar barnens
reaktioner, sager Bodil Mollstedt.

Kommunikationen stimuleras ocksa i sjalva aktiviteten, bland annat
genom att aterigen anvanda bildstod.

— Om vi exempelvis fiskar krabbor har vi ett tydligt material med oss,
som barnen kan félja. | bildstodet kan vi peka pa och prata om allt
fran flytvast till hinken med vatten som ocksa behdvs, sager Bodil
Mollstedt.

Alla manniskor har nytta av olika metoder for att komma ihag saker
och strukturera sin vardag. De allra flesta vuxna har kalendrar och
god kunskap om vad som férvantas av dem pa jobbet varje dag.
Specialpedagogik for barn med sarskilda behov bygger pa samma
principer om tydlighet och struktur. Det hjalper ocksa till att minska
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konsekvenser av inlarningssvarigheter, som ocksa ar ett av malen
med veckan.

— Manga tycker om var forskarlada som &r ett arbetsmaterial med en
tydlig start och ett tydligt slut. Dar far man dra ett kort med
exempelvis en kort faktatext om ett djur, och en tillhérande fraga eller
uppgift. Nar man har gjort uppgiften stoppar man tillbaka kortet och ar
klar. Det &r ett bra exempel pa ett arbetsmaterial med tydlig struktur,
sager Bodil Mollstedt.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande. Det gor att
bade grov- och finmotoriska formagor tranas under lekar och
aktiviteter.

Agrenska har noterat att flera barn har finmotoriska svéarigheter.
Skolorna beréattar bland annat att barnen kan ha svaga hander eller
haller valdigt hart i pennan. En del har svart med 6ga-hand-
koordinationen, andra ar lite lAngsamma i sina rorelser och behover
fa lite extra tid pa sig att slutfora uppgifter. Nar det galler grovmotorik
ser det ungefar likadant ut: de flesta har inga problem med sin
grovmotorik, medan nagra har storre utmaningar. Barnens hemskolor
har beskrivit nagra aktiviteter som extra svara for barnen: bland annat
att ga i skog och mark, att ga i trappor eller att springa pa ojamn
mark.

Darfor ar ett annat mal under veckan att uppratthalla den fysiska
orken och stimulera motoriken. Pa 6n finns bland annat en
laghojdsbana, en linbana och en bana for pilbagsskytte — aktiviteter
som innebar en stunds aktivitet och darefter lite vila eftersom man
vantar pa sin tur.

— Barnen far ocksa trana sin motorik genom att skapa i bild och form
och vi & noga med att lagga in vila och avslappning, aterigen pa ett
individuellt satt. For en del &r det vila att fa sitta med mobilen en
stund, for en annan ar det att lasa i en saccosack, sager Bodil
Mollstedt.

Det ar bra att tanka pa att inte ta slut pa alla krafter pa vagen till en
aktivitet.

— Ska vi ga hinderbanan ar det ju hinderbanan vi behéver spara
orken till. D& kanske vi tar vara stora trampbilar dit, sager Bodil
Mollstedt.

Ett tips som Bodil Mollstedt garna delar med sig av ar att ge barnen
nagot att sysselsatta hander och/eller fotter med.

— En liten "tradboll” att dra i eller en platta att snurra fotterna pa kan
vara en jattebra hjalp for den som har svart att sitta stilla. Ett forslag
ar att skolor koper in sddana kompensatoriska hjalpmedel, och garna
flera stycken av samma, for att det barn som verkligen behdver
anvanda det inte ska bli s& utpekat.
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For att stimulera och stodja sprak och kommunikation ar personalen
p& Agrenska lyhérd, ger barnen tid och invéantar bekraftelse. De
anvander tydliga ord, ljud och tecken och konkret material som
forstarker och stimulerar alla kroppens sinnen. Det kan till exempel
handla om talande bdcker, hjalpmedel som kan spela in ljud,
fotmassage eller foremal som ar roliga att kanna pa.

— Ett tips ar en sa kallad relabox som kan kopplas till elektriska
apparater. Det gor att barnet sjalv kan satta pa eller av stereon,
bakmaskinen eller en lampa genom att trycka pa en stor knapp.

Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

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

Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och fort-
bildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte gora ett atgardsprogram — kan
overklagas. Det &r 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.

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

P& Agrenskas webbplats kan man lasa mer om vilket material som
anvands: agrenska.se

Ovriga lanktips:

skolappar.nu

logopedeniskolan.blogspot.se

skoldatatek.se/verktyg/appar

mtm.se — Myndigheten for tillgangliga medier (talbocker, punktskrift
och lattlast material)
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Josefina har snart tre syskon

Erik var tva ar nar Josefina foddes. Det blev en turbulent tid &ven for
honom, med féraldrar och lillasyster pa sjukhus.

— Jag grat dver vad vi hade gjort, att vi hade férsatt honom i den
situationen, sager Eva.

Men Daniel berattar att Erik klarade det valdigt bra — framfor allt tack
vare familjens natverk.

— Han alskade redan da att sova hos sin mormor och bad ofta om att
fa gora det. Sa det blev inte konstigt att han gjorde det ibland nar vi
var inlagda med Josefina, sager han.

En annan framgangsfaktor var att sjukhuset de lag pa hade en fin och
familjeanpassad barnavdelning.

— Det finns familjerum dar alla far sova 6ver. Erik fick cykla pa sin
balanscykel i korridoren och trivdes bra trots att allt var jobbigt, sager
Daniel.

Nar Josefina opererades for sitt hjartfel var Eva hoggravid med
lillasyster Jun. Nu vantar familjen sitt fjarde barn.

— Vi har gjort moderkaksprov bade med Jun och med den har
bebisen, &ven om jag &r valdigt kluven till det. A ena sidan &r det ett
satt att fa lite kontroll dver en oséker situation. A andra sidan kénns
det konstigt att tanka pa Noonans syndrom som nagot sa negativt.
Josefina ar varldens mest magiska och speciella person. Jag ar glad
att jag inte visste om syndromet nar hon lag i magen, for jag vet inte
vad jag hade gjort da, sager Eva.

Nagot familjen gillar att gora tillsammans ar att ga pa badhuset.
Josefina sjalv tycker mycket om att kolla pa TikTok, baka och pyssla.
— Vi vet att vi kunde haft det mycket varre, man far nog anda saga att
Josefinas symtom ar lindriga om man jamfér med manga andra. Vi
har en bra livskvalitet, Josefina njuter av livet. Hon har ett liv som
verkligen ar vart att leva.

Syskonrolien

Syskon till barn med funktionsnedsattning behover
kunskap, ndgon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omradet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik nagon annan relation man har i livet.
Den &r ofta livets langsta och innehaller nastan alltid bade positiva
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och negativa inslag. Barn som far ett syskon med
funktionsnedsattning har ofta blandade kanslor for situationen. De
kan inte valja bort den utan maste hitta ett satt att forhalla sig till den.
Precis som andra barn kan de till exempel bli rasande och vilja sla till
sitt syskon — men det vet de att de inte kan gora.

— Var erfarenhet ar att manga barn inte vill bekymra sina foraldrar.
Andra kanner att det inte ar nagon idé att beratta om sina kanslor —
laget kan anda inte forandras. En del vagar inte berétta eftersom de
upplever att kanslorna ar "fel”. Syskon till barn med
funktionsnedsattning har manga kanslor men kanske inte alltid nagon
att prata om dem med, sager Linda Kjellgren Ohman som &r pedagog
och arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar féljande:

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

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

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

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behover svar som anpassats efter deras
niva — de tolkar garna information personligt och konkret, och
behover tydlig information. Familjen far garna ha ett gemensamt
forhallningssatt. Det kan vara att siga namnet pa diagnosen, men det
fungerar lika bra att sdga "min brorsas svaga muskler” om lag
muskeltonus.

| nio-tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De borjar
se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att syskonet i
nagon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och reaktioner fran
omgivningen och borjar fundera pa hur de ska forklara for andra.
Aldre syskon, cirka fjorton &r och uppat, tar ofta pa sig ansvar for att
foraldrarnas ska orka, pa kort och lang sikt. De funderar ocksa Gver
arftlighet och existentiella fragor som varfor de sjalva inte drabbades
nar deras syster eller bror gjorde det. En del kanner skuld éver att
vara friska. liska, skam och sorg &r andra kanslor som ar vanliga och
helt normala.

— | 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 inte kunna ha en
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likadan relation till sitt syskon som kompisarna har — aven om det ar
en fin relation, sager Linda Kjellgren Ohman.

Kunskap, kanslor och beméastrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgdr ifrdn kunskap, kanslor och
beméstrande.

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

— Ibland kommer det fram att barn tror att de har orsakat sitt syskons
tillstand. Vi beréattar att syskonen inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska
hantera fragor frin omgivningen. N&r de &ker fran Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager
Linda Kjellgren Ohman.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
ké&nna sig bekvdma med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gér
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp,
da blir det lattare att prata om personliga saker. De gor ocksa
mangder av praktiska dvningar i att prata om ké&nslor.
Huvudbudskapet ar att det &r viktigt att satta ord pa sina jobbiga
kanslor, och att inte avvisa dem.

— Som foralder kan det vara jobbigt att prata om svara kanslor med
sitt barn. Man vill vara vuxen och trygg, och inte belasta barnen.
Barnen kan kanna precis likadant: de vill inte belasta foraldrarna
genom att fa dem att grata eller bli bekymrade. Manga kanner ocksa
att det inte finns nadgon lamplig tidpunkt. Mitt rad blir darfor att inte
vanta pa det perfekta tillfallet utan prata kort och ofta. Var arlig mot
barnet, var tillganglig och tillbringa tid tilsammans, sager Linda
Kjellgren Ohman.

Ett enkelt tips ar att "vacka den bjorn som sover”, genom att till
exempel testa att prata om ett kansligt amne som dyker upp pa tv
eller i en bok man laser. Ytterligare ett tips ar att prata i bilen, dar
samtal tenderar att bli ganska avslappnade och ostérda. Man maste
inte se varandra i 6gonen for att ha ett bra samtal. En annan bra sak
att tanka pa ar att en rak fraga kraver ett rakt svar.

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

— Det kan handla om sorg 6ver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
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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 Linda Kjellgren
Ohman.

Vad séager syskonen?

Intervjuer med syskon visar att de upplever att de kommer i andra
hand, att foraldrarna agnar sig mer at det sjuka barnet. De upplever
att roliga aktiviteter far avbrytas pa grund av syskonets sjukdom. De
kanner att omgivningen har stora forvantningar pa dem. Ibland fragar
lararna i skolan oftare "hur mar din syster/bror?” &n “hur mar du?”,
vilket kan bidra till den kanslan. De oroar sig ofta for saker — som att
syskonet ska bli retat, eller for hur syskonet ska fa det i framtiden.
Sammanfattningsvis kan man saga att syskon till sjuka barn behover
bli sedda och bekraftade. De maste kanna att de ocksa far egen tid
med foraldrarna. Det behdver absolut inte vara att ka ivag en
langhelg tillsammans — det kan lika garna vara att fika tillsammans,
se en film eller prata en stund i bilen.

Manga syskon har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare.

— Sadana saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta ar det battre
att fundera tillsammans med barnen &n att inte beréra amnet alls.
Man kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den
kan bli, sager Linda Kjellgren Ohman.

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 gora i stéllet.

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, att 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 f4 ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro, sager Linda
Kjellgren Ohman.

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

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

Efter vistelsen p& Agrenska sager nastan alla syskon att det &r skont
att ha fatt traffa andra i samma situation och att de lart sig mer om
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bade sitt syskon och diagnosen. En annan vanlig kommentar ar att
det har varit hjalpsamt att bara fa prata av sig.

— Valdigt manga sager “jag kdnner mig inte langre lika ensam”. Flera
har fatt vanskaper de inte trodde fanns.

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

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

Ett boktips ar Christina Renlunds bok Litet syskon. Den handlar om
att vara liten och fa ett syskon med en funktionsnedsattning.

Munhdlsa och munmotorik

© Agrenska 2021, nr 628

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behovs aven kontakt med
logoped. Det séger 6vertandléakarna Christina Havner
och Danijela Toft, tandskoterskan Pia Dornérus och
logopeden Lisa Bengtsson, som alla arbetar pa Mun-
H-Center.

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

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran foraldrarna gor en
tandlakare och en logoped en 6versiktlig undersokning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som foraldrarna
lamnat, sammanstélls i en databas.

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

Munhélsa vid Noonans syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med Noonans syndrom.

e Bettavvikelser som Oppet bett och éverbett.
e HOg, smal gom.

e Sma kakar.

e Lag muskeltonus i lapparna.

e Sent tandframbrott, eller i fel ordning.

e Tandutvecklingsstorningar.

— Nar vi undersokt barn med Noonans syndrom har vi ocksa sett
Okad kariesrisk. Den risken kan bero pa att manga barn har behov av
frekvent matintag vilket inte &r ovanligt for barn som har en tuff start i
livet. Om barnet dessutom har problem med krékningar eller reflux
kan det orsaka dental erosion (fratskador). Vi har ocksa sett en viss
blodningsrisk, vilket kan vara bra fér andra tandlakare att kénna till i
samband med till exempel tandstensborttagning eller nar man drar ut
en tand, sager Danijela Toft.

Att tanka pa fér barn med Noonans syndrom:

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

e Forstarkt forebyggande tandvard kan kravas.

e Behandlaren behdver vara val insatt i barn med olika
tillvaxtmonster och kénna till att barnet har 6kad risk for
blédning.

© Agrenska 2021, nr 628 44



Noonans syndrom

e Vid hjartfel kan antibiotikaprofylax behévas vid "blodiga
ingrepp” som nar man drar ut en tand.

e Vissa lakemedel kan ge muntorrhet, som i sin tur kan krava
noggrann munvard.

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

e Om barnet ar mycket svarundersokt och till exempel har svart
att acceptera réntgenutrustningen, kan en del tandvard
behdva goras i narkos. Ett annat alternativ ar att ge barnet latt
narkos pa kliniken, men om barnet har hjartfel maste man
stamma av med barnets kardiolog.

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 Rekommendera garna barnets tandlakare att ga in pa Mun-H-
Centers hemsida och lasa pa om inskolning i tandvarden. Det
ar viktigt att inte pressa barnen, utan skola in dem forsiktigt
och avsluta nar det funkar som bast.

e GIom inte att berémma och beltna!

Bettavvikelser

Nar det géaller barn med Noonans syndrom har personalen pa Mun-H-
Center sett att ungefar 26 av de 41 barn som observerats har 6ppet
bett, vilket innebar att tanderna inte sluter tatt. 10 av 41 har dverbett.
Det senare ar en siffra som inte skiljer sig namnvart fran befolkningen
i stort.

Tandutvecklingsstoérningar

Barn med Noonans syndrom kan ha mineraliseringsstérningar som
man oftast ser i de permanenta tdnderna. De syns oftast som
missfargningar eller avvikande utseende och kan bero pa bade
naringsbrist, hjartfel och lakemedel. Tanderna kan ocksa vara porésa
och emaljen kan vara férsvagad.

— Det kan gora ont hos barnet om tanden ar sa missbildad att den
krackelerar sonder, sager Danijela Toft.

Det ar ocksa vanligt att det drgjer innan den permanenta tanden
kommer efter att barnet har tappat en mjolktand, och processen kan
ske i omvand ordning (att den permanenta tanden kommer innan
mjolktanden har tappats). Extra tandanlag och en avvikande form pa
tanderna ar ocksa vanliga.
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Kostvanor

— Vii tandvarden vill helst inte komma med rad och pekpinnar — det
viktigaste ar att barnet tillgodogor sig den naring och energi det
behover. Allt annat kommer i andra hand, sager Danijela Toft.
Forutsatt att sjalva nutritionen fungerar finns det saker man kan gora
for att forbattra tandhalsan. Viktigast ar att lata vatten vara
torstslackare och lata tanderna vila i minst tva timmar mellan
maltiderna.

— Tala garna om for tandvardspersonalen att era barn har speciella
behov. Om det behdvs ska tandvarden lata er komma pa tatare
besok sa att vi kan stotta er, det ar trevligare an att komma sallan och
fa kritik varje gang. Tandvarden ska inte kannas som en besiktning,
séger Danijela Toft.

Forebyggande tandvard

Tandvard for barn med sarskilda behov kan krava sarskild inskolning
och tata besok. Den forebyggande tandvarden ska vara stéttande och
till exempel ge rad kring tandborstning. Det finns manga
specialtandborstar och hjalpmedel som kan underlatta foér barn som
har kort uthallighet eller latt far kvaljningar.

— Vid behov kan vi ocksa fissurférsegla tuggytan pa nya permanenta
kindtander. Det gor att man undviker att fa hal, sager Danijela Toft.
Daglig munvarden innebér tandborstning med fluortandkram tva
ganger om dagen, i tvd minuter per gang. Nar barnen fatt permanenta
tander ska de anvanda tandkram med lite mer fluor i.

— Ett tips ar sangen Rocka munnen som Folktandvarden har gjort och
som finns i Folktandvardens app. Den kan bidra till lite uthallighet,
séger Danijela Toft.

Munmotorik

— Munmotoriken ar viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, ata och kontrollera saliven. Hos barn som har motoriska
svarigheter ar ofta aven munmotoriken paverkad, sager logoped Lisa
Bengtsson.

2010 publicerades en studie av 66 barn och unga med Noonans
syndrom, som visade att 30 procent hade stora svarigheter med bade
att forsta (nedsatt impressiv spraklig férmaga) och att tala (nedsatt
expressiv spraklig formaga). 20 procent hade stora
artikulationssvarigheter. En tredjedel hade specifika las- och
skrivsvarigheter.

— Det gar dock inte att beskriva en typisk profil for Noonans syndrom
utifrdn den har studien, sager Lisa Bengtsson.

I Mun-H-Centers egen databas finns i dagslaget 41 personer med
Noonans syndrom. Av dessa 41 saknar 5 personer tal. 1 person har
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svarforstaeligt tal, 10 har nagot otydligt tal, medan 24 inte har nagra
talsvarigheter.

Vad gor logopeden?

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

— Det ar viktigt att veta att alla barn har réatt till en ordentlig utredning
av dessa fardigheter. Man ska aldrig noja sig med forklaringen att
svarigheterna 'ingar i sjukdomen’, sager Lisa Bengtsson.

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

— Det kan i sin tur underlatta fér mojligheterna att ta hand om
tanderna, som ju ska halla hela livet. Det kan bli lattare att borsta
tanderna och att besoka tandvarden, 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 skriften "Uppleva med munnen”. Den gar att
bestélla via Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se

Fragor till Mun-H-Center

Var dotter har korsbett, hur vanligt ar det?

— Korsbett ar vanligt bade bland barn med Noonans syndrom och i
befolkningen i stort. Det ar en konsekvens av ett Oppet bett, och det
ar bra att atgarda.

Kan man komma till er fér undersékning?

— Ja, det far man. Man kan ocksa komma hit med trearsintervall for
en kartlaggning, och daremellan ga pa hemkliniken. Olika landsting
har olika regler for att ersatta resor till Mun-H-Center.
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Samhaliets stod

Cecilia Stocks ar socionom och arbetar p& Agrenska,
bland annat med planeringen av familjevistelser. Hon
informerar om vilket stod som finns att fa for personer
med funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som finns att soka fér den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som ditt barn behdver utdver det som &r vanligt for barn i samma
alder utan funktionsnedsattning.

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt hos barnet som kraver extra
omvardnad. Mitt rad ar darfor att sdka via "Mina sidor” pa FK:s webb,
skicka in lakarintyg som starker diagnosen och sedan begéara att
handlaggaren ringer upp eller gér hembesok, sager Cecilia Stocks.

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.

— Men tank pa att det ar pensionsgrundande. Lagg garna mer pa den
foralder som jobbar minst, det spelar roll i framtiden, séger Cecilia
Stocks.

Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen justeras vid
varje arsskifte.

Tillfallig foraldrapeng for vard av barn kan man normalt sett anstka
om tills den dag barnet fyller 12 ar. Om man har ett sarskilt Iakarintyg
gar det att anstka om vab tills barnet fyller 15. Fér barn som &ar
inlagda pa sjukhus gar gransen vid 16 ar, eller 18 om barnen ar
allvarligt sjuka. Om barnet tillndr LSS kan gransen for vanlig vab ga
vid 21 eller 23 ars alder.

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning. For att det ska vara
aktuellt att fa ersattningen behéver merkostnaderna uppga till minst
11 635 kronor per ar.

Halso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som stérker stéllningen for patienter.
Den ger bland annat ratt att vélja 6ppenvard i en annan region, till
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exempel habilitering eller specialist. Las mer pa csdsamverkan.se
och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

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

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och 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 behover goras tydlig. Planen upprattas vid
moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras néar
en person upplever att man behéver en samordning mellan olika
instanser.

LSS

Sambhallets stod utgar bland annat fran LSS (Lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade). Det ar en rattighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod for insatser och sarskild
service for tre personkretsar. FOr att omfattas av lagen beviljas
insatser enligt LSS ska personen beddmas ha intellektuell
funktionsnedsattning, autism eller autismliknande tillstand. Den andra
personkretsen har betydande och bestaende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd av yttre vald
eller kroppslig sjukdom. Den tredje personkretsen omfattar andra
varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedséttningar som
uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de &r stora och
fororsakar betydande svarigheter i den dagliga livsféringen och
darmed ett omfattande behov av stdd eller service. LSS &r en
rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan 6verklagas i
domstol.

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa maojlighet att
delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stodd. Finns det ett behov har man alltid ratt att soka
en insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator
pa sjukhuset kan hjalpa till med ansokan.
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Exempel pdinsatser inom LSS/SolL

Korttidsvistelse/stodfamilj

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

Avldsarservice i hemmet

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

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

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksa erbjuda
stod till anhdriga. Med anhériga menas en familiemedlem, slakting
eller god van till ndgon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning.
Som anhorig kan man f& méjlighet 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.

Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stodinsatser

e Habilitering/kurator.

¢ L SS-handlaggare.

e Brukarstodsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhorigstodjare i kommunen.

e Brukarstodcenter.

e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Skollagen 1 kap 4

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

Sarskilt stod i skolan och forskolan kan till exempel vara fortbildning
av personal, resursperson, minskning eller anpassning av
elevgruppen eller anpassad studiegang. Atgardsprogram som tas
fram for barnet ska godkénnas av foraldrarna och féljas upp.

For att fa ga i sarskola kravs det att man har en intellektuell
funktionsnedsattning. Men aven i sarskolan kan man lasa vissa
amnen enligt grundskolans laroplan.

Den som ar missndjd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor. | andra hand kan man vanda sig till ansvarig
tjansteman eller namnd i kommunen. | tredje hand till Skolverkets
upplysningstjanst, telefonnummer 08 - 527 332 00. | sista hand kan
man overklaga beslut hos Skolvasendets dverklagandenamnd eller
Skolinspektionen.

Natverksmoten

Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det manga
moten med de aktdrer som kommer i kontakt med barnet. Forbered
er val och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Ha en
dagordning och bestam pa férhand hur lang tid motet ska ta. For ett
protokoll om vem som ska goéra vad till vilket datum. Boka en ny tid
for aterkoppling och uppféljning av atgarderna.

— Det ar vanligt att skola och habiliteringen har natverksméten men
det kan aven galla sjukvard, LSS och assistansbolag. Ni har en
rattighet att ha motena och att valja vilka som ska vara med pa motet,
sager Cecilia Stocks.

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla funktion och
formaga. De kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller formaga att klara det dagliga livet. Det
galler dock inte produkter som ar vanliga i hemmet, som exempelvis
datorer. Hjalpmedel &r oftast regionens ansvar och kraver hélso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte 6verklagas.
Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Fonder

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

— Det kan Iona sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar. Att leta fonder ar en perfekt uppgift for personer i er
narhet som sager "sag till om jag kan hjalpa till med nagot”, sager
Cecilia Stocks.

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se - Forsakringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

1177.se — Sjukvardsupplysningen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa natet

skolverket.se — Skolverket

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

boverket.se — Boverket

mun-h-center.se — Mun-H-Center

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

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

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se - Nationellt kompetenscentrum for anhériga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas
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Svenska Noonanforeningen har funnits i 25 ar. Det
huvudsakliga syftet ar att anordna lager och traffar for
personer med syndromet och deras familjer.

Féreningen bildades 1996 efter en familjevistelse pa Agrenska och
valkomnar i dag vuxna och familjer till barn med Noonans syndrom
och liknande tillstdnd. Féreningens framsta mal ar att berika livet for
individer med Noonans syndrom och deras anhdriga.

Varje ar anordnar féreningen ett sommarlager och ett antal
vuxentraffar for personer med syndromet. Foreningen har ocksa
anordnat ett antal traffar for foraldrar till ungdomar som ar pa gransen
till vuxna. Dessutom ger féreningen ut medlemstidningen Noonan
Nytt som kommer fyra ganger per ar.

Utbver lagerverksamheten arbetar féreningen for att underlatta for
forskning kring Noonans syndrom, stétta och ge rad till sina
medlemmar, samverka med andra Noonans-foreningar i varlden samt
att sprida kunskap om syndromet.

Las mer om Svenska Noonanféreningen pa noonan.nu.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika
syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar 69 olika
diagnosforeningar finns representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva politiska fragor som ror
personer med funktionsnedséattning samt att paverka och patala att
sallsynta diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.
Forbundet trycker pa att personer med sallsynta diagnoser har rétt till
samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nar det
galler vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att
andra inte kanner till s& mycket om deras diagnos. Férbundet har
genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit konkret material
som alla far ta del av, sdsom utbildningsfilmer, sammanstaliningar av
rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan gora en
sa kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar 6ver 100 olika diagnoser som
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sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt ar att alla sjukdomar eller
syndrom ar livslanga, obotliga och nastan alltid har genetiska orsaker.
— Det ar séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kdnna sig ensam om
man &r den enda i sin hemstad som lever med ett séllsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet for sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet for séallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

Informationscentrum for sillsynta hilsotilistand

Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra diagnostexter till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta 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
sallsynt halsotillstand, deras narstaende och andra som de har
kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven vara anvandbar for
personer som arbetar pa en myndighet.

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

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

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

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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NOONANS SYNDROM

En sammanfattning av dokumentation nr 629

Uppskattningsvis 40—100 barn med Noonans
syndrom fods i Sverige varje ar. Sannolikt ar det
verkliga antalet hégre. Manga far inte nagon
diagnos eftersom den kan vara svar att stalla.
Andra har sa lindriga symtom att de inte vet om
att de har syndromet.

Variationen av symtom ar stor, men det som
mest kannetecknar syndromet &r kombinationen
av medfott hjartfel, kortvaxthet och ett speciellt
utseende. Diagnosen kan stallas
pa de symtom som finns, men bekréaftas ofta
genom DNA-analys. Hos tre av fyra personer med
Noonans syndrom har man kunnat pavisa ett
forandrat arvsanlag (en muterad gen).

Det finns ingen botande behandling utan
insatserna inriktas pa att lindra symtomen och
kompensera for funktionsnedséttningarna.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2021 | agrenska.se
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