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Obalanserade translokationer

OBALANSERADE TRANSLOKATIONER

Agrenska arrangerar varje &r drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet obalanserade
translokationer. 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 samhéllet kan erbjuda. Barnens program ar anpassat
efter barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet

ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Johanna Lagerfors, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allmanheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet berattar ett foraldrapar om sina

erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats, dar de

kan laddas ner kostnadsfritt som pdf: agrenska.se
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Genetik vid obalanserade translokationer

— En obalanserad translokation innebir att genetiskt material
fran tva olika kromosomer bytt plats med varandra och att en
del genetiskt material antingen gatt forlorat eller finns i extra
kopior (ibland bade och). Beroende pa hur stora delar som ér
paverkade, och var de sitter, piverkas personen pi olika siitt.
Det sager Christian Wentzel som ar barnneurolog och
genetiker vid Akademiska barnsjukhuset i Uppsala.

Alla ménniskor har fétt hilften av sin arvsmassa fran sin mamma
och hélften fran sin pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i
cellkdrnan i kroppens celler, hoptvinnade i DNA-spiraler.
Spiralerna formar 46 kromosomer (23 kromosompar). I varje cell
finns samma uppséttning gener, men olika gener dr aktiva 1 olika
celler.

— Jag brukar likna en kromosom vid en bokhylla full av ”bocker”,
det vill sdga gener. Vi har drygt 20 000 gener som tillsammans
bestammer vilka egenskaper vi har och hur vi ser ut, sager
Christian Wentzel.

Alla méinniskor har variationer eller “avvikelser” i sina gener, men
bara en del av dem ger upphov till symtom. Nér man talar om
mutationer syftar man ofta pd de fordndringar som leder till
sjukdomstillstand.

Eftersom generna utgdr mallar for hur olika proteiner i kroppen ska
framstillas kan mutationer medfora konsekvenser nir proteinerna
ska bildas. Det kan beskrivas som att det blir ”fel i koden™ f6r just
det proteinet. Ungefdr tva procent av all arvsmassa dr kodande, det
vill séga utgdr mallen for ett protein.

Olika typer av avvikelser

Genetiska fordndringar kan paverka gener och kromosomer pa
olika sétt. Nar det finns extra genetiskt material pa en viss
kromosom kallas det for duplikation och nir det saknas material
kallas det deletion. Andra fordandringar ér till exempel
punktmutation (ett stavfel 1 den genetiska koden) eller inversion (att
en bit genetiskt material vridit sig 180 grader).

En translokation innebdr att en bit av en kromosom bytt plats med
en bit av en annan kromosom. Ibland ar translokationen balanserad,
vilket innebér att all genetisk information finns 1 tva uppséttningar,
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precis som den ska, 4ven om vissa delar hamnat pa fel plats. En
balanserad translokation paverkar oftast inte hédlsan hos personen
som bir pa den.

— Vid en obalanserad avvikelse forekommer dock for mycket eller
for lite genetiskt material pa de paverkade kromosomerna. Det kan
ocksa vara sa att en del av materialet saknas medan annat finns
extra. Deletioner, alltsa att material saknas, ger upphov till svarare
symtom, sdger Christian Wentzel.

En obalanserad translokation ger upphov till symtom, men vilka
och hur svara de blir varierar fran person till person.

Arftlighet

Alla genetiska fordndringar kan antingen édrvas fran nagon av
fordldrarna eller uppsté spontant hos barnet (sé kallad nymutation).
Nér mutationen dr neddrvd ar sannolikheten storre att samma
fordldrapar féar fler barn med samma diagnos.

— For varje par dér ena fordldern bar pa en balanserad translokation
ar sannolikheten vid varje graviditet att fa ett friskt barn, som inte
bér pé avvikelsen alls, ungefér en fjidrdedel. Hilften av barnen far
en obalanserad translokation och de symtom tillstindet medfor.
Den sista fjdrdedelen drver den balanserade translokationen och blir
alltsa inte sjilva sjuka, men 16per d6kad sannolikhet att f egna barn
med en obalanserad translokation.

Vid en nymutation ér sannolikheten att samma fordldrar far
ytterligare barn med samma genetiska avvikelse mycket liten.

— Den dr dock inte noll, utan ligger pa omkring en procent. Det
beror pé att mamman eller pappan kan ha en genetisk avvikelse
bara i sina konsceller, sa kallad gonadal mosaicism, vilket inte syns
vid ett blodprov, sdger Christian Wentzel.

For att ta reda pd mer om &rftligheten och vilken typ av mutation
det handlar om kan familjen fa genetisk vigledning pa
avdelningarna for klinisk genetik, som finns pé landets
universitetssjukhus. Fosterdiagnostik, det vill sdga att undersoka
om ett embryo har drvt den genetiska avvikelsen som finns 1
familjen, kan goras genom moderkaksprov (i graviditetsvecka 10-
11) eller fostervattenprov (i vecka 14-15).

Olika metoder for genetisk analys

Vid en traditionell kromosomanalys (undersdkning av
kromosomerna i mikroskop) kan bara relativt stora avvikelser
upptickas. Det krdvs att omkring fem miljoner nukleotider,
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“bokstiver”, saknas eller finns extra for att det ska synas.

De senaste tio-tjugo dren har det skett en enorm utveckling vad
giller metoderna for genetisk analys. Med FISH (Flourescent in
situ hybridisering) kan man férga in kromosomer for att hitta
avvikelser. Vid en gendosarray kan man upptdcka mycket sméa
kromosombitar som saknas eller som finns 1 en extra kopia.

Fragor till Christian Wentzel

Ar det avgorande for symtomen vilka kromosomer
translokationen hos en person pdverkar?

— Ja. Eftersom olika anlag sitter pd olika kromosomer blir
symtomen olika beroende pa var fordndringen sitter. Dock kan
ménga symtom vara vanliga vid manga olika typer av avvikelser.
Det giller till exempel kognitiv paverkan och ldngdtillvéxt, vilket
beror pa att ménga olika gener styr savil kroppslingd som
tankeformaga. Darfor ar risken stor att ndgon av just de generna &r
paverkad ndr en person har en translokation.

Ett av vdra barn har en obalanserad translokation. Hans pappa
dr birare av en balanserad translokation. Hur stor dr
sannolikheten att vdr andra son ocksa béir pd en balanserad
translokation?

— Uppskattningsvis dr sannolikheten for det ungefar 50 procent,
medan sannolikheten att han inte bér pa avvikelsen alls &r 50
procent.

Varfor far vi inte veta om han biir pa avvikelsen ndir vi vet att
analysen som gjorts pd honom visar det?

— Ofta berittar inte sjukvéarden for fordldrar om deras friska barn ar
anlagsbdrare eller inte. Det dr en policy som har etiska orsaker.
Man anser att barnet sjdlv ska fa avgora efter 18 ars alder eller
senare om hen vill veta det eller inte.

Vi har gjort en PGD, preimplantatorisk genetisk diagnostik, och
fick pa forhand veta att langt fiirre din hdlften av embryona borde
biira pd en obalanserad translokation. Men i verkligheten gjorde
ndstan alla viara embryon det. Stimmer verkligen siffrorna vad
giiller risk for att fora translokationen vidare?
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— Man kan sdga att siffrorna stimmer pa gruppniva. Det innebér att
cirka hélften av embryona i feorin borde ha en obalanserad
translokation, en fjardedel en balanserad translokation och en
fjardedel borde bli helt friska. For varje enskild familj kan det dock
se annorlunda ut. Hur stor andel av embryon fran samma foréldrar
som fir en obalanserad translokation varierar eftersom det kan vara
olika stora genetiska omraden som dr paverkade hos just den
béraren.

Lo har en obalanserad translokation

Lo é&r tio ar och har en obalanserad translokation. Han kom till
Agrenskas familjevistelse tillsammans med sin mamma Hanna, sin
pappa John och sina syskon Adam, som ér sju ar, och Elly som &r
fem.

Hanna hade en normal graviditet med Lo. Det enda som avvek var
att magen inte riktigt hade vuxit som den skulle vid nagot tillfélle.
— Da gjorde vi en extra kontroll men de upptiackte ingenting som
var tokigt, sdger John.

Lo lag dock i sdte och nédr ldkarna skulle gora ett vindningsforsok
pa honom i vecka 37 upptickte de att han var mindre &n normalt.
— De uppskattade hans vikt till tva kilo och beslutade plocka ut
honom med kejsarsnitt ndgon vecka senare, berdttar Hanna.

Nir Lo foddes véigde han 1,9 kilo och madde relativt bra. Han
behdvde komma till neonatal for att fa syrgas, men det var inte mer
akut @n att han hann ligga hos mamma och pappa en liten stund
innan han bars ivag.

— Eftersom han inte klarade av att andas pa egen hand drogs det
igdng en hel apparat av utredningar, sdger Hanna.

Likarna gjorde en lungrontgen pa Lo, sedan en mer heltickande
magnetkameraundersokning. De togs ocksé ett blodprov for
genetisk analys. Nir han var tre dagar kom beskedet att han har en
obalanserad translokation som innebar att han har lite for mycket
genetiskt material pa kromosom 20 och for lite pd kromosom 15.
— Allt var véldigt chockartat d&. Forsta tiden kdnns det som att alla
undrade om han ens skulle dverleva, sdger John.

Likarna beréttade att de sjdlva inte visste sa mycket om det
ovanliga tillstdndet men att de i litteraturen kunde l4sa att den
hittills dldsta personen med samma genetiska fel blev 27 ar.
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— Det var som att bli knuffad 6ver ett stup, bokstavligen en fallande
kénsla. Vi hade ju véntat oss en viss sorts bebis och det kéindes som
att det barnet hade ryckts ifrdn oss. Som att vi fatt ett helt annat
barn. I borjan var det en stark kédnsla av forlust av det som inte blev,
sdger Hanna.

John beridttar om forvdntningarna frn vénner, sléktingar och
kollegor.

— Alla véntade ju pé ’hédr dr han och allt har gatt bra!’-meddelandet.
Som inte kom. Det var tufft. En dag pa BB tréiffade vi ocksé ett par
fran fordldragruppen som glatt ropade hej, men vi brot ihop och
bara vinde oss om utan ett ord. Vi fixade inte det just da, sdger
John.

Symtom och behandling vid obalanserade translokationer

— Barn med kromosomavvikelser har sinsemellan vildigt olika
symtom. Behandlingen syftar till att minska konsekvenserna av
funktionsnedsittningarna for att skapa sa bra forutsattningar
som mojligt for barnet.

Det siager Ulrika Wester Oxelgren, overlikare vid sektionen for
barnneurologi och habilitering piA Akademiska barnsjukhuset i
Uppsala.

Att ha en kromosomavvikelse innebér att en eller flera kromosomer
antingen forlorat delar av sitt DNA-material, eller fitt extra
material. Hilften av alla barn med kromosomavvikelse har Downs
syndrom, en extra kromosom 21. Den andra hélften av barnen har
en mangd sinsemellan olika diagnoser.

— Bland dem finns obalanserade translokationer, som forekommer 1
ménga olika versioner och dérfor paverkar individer pa olika sitt,
sdger Ulrika Wester Oxelgren.

Samling av symtom

En kromosomavvikelse ér 1 sig inte en sjukdom, utan ett tillstand
som innebir 6kad risk for olika symtom och sjukdomar.
Kromosomala syndrom leder ofta till kortvixthet, inre
missbildningar och kognitiv funktionsnedsdttning 1 varierande grad.
— Manga har ocksa ett speciellt utseende och en sa kallad
’syskonlikhet’ med andra barn med samma syndrom eller genetiska
avvikelse. Det innebdr i sig inget problem, men kan vara en ledtrad
nér diagnosen ska stillas. Barnen liknar sina fordldrar och syskon
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precis som alla andra, men de liknar ofta andra barn med samma
syndrom ocksa, sidger Ulrika Wester Oxelgren.

Det ar vanligt att barn med kromosomavvikelser har en hypotonus,
det vill sdga har en muskelsvaghet. Ofta &r det ett av de forsta
symtom som observeras, det brukar mérkas framfor allt hos de
nyfodda barnen.

Hypotonus kan forsvara den motoriska utvecklingen och paverkar
alla kroppens muskler, dven de som finns i tarmarna. Det leder till
en Okad risk for forstoppning.

— Aven reflux ir vanligt, det vill séiga att magmunnen inte stinger
sig som den ska. Det kan leda till krdkningar och dtsvarigheter,
sdger Ulrika Wester Oxelgren.

En del barn med kromosomavvikelser behdver matas genom en
sond pa magen, en gastrostomi. Nagra opererar bort den efter nagra
ar medan andra har kvar den i vuxen alder.

Ataxi (koordinationssvérigheter), kan forekomma, liksom skolios
(sned rygg) och felstdllningar i kroppens leder. Felstillningarna
kan leda till smérta och forsvara den motoriska utvecklingen om de
inte behandlas.

Immunsystemet ér ibland forsémrat med 6kad infektionskdnslighet
som f0ljd. Andningssvarigheter som foljd av muskelsvaghet kan
ocksé paverka barnets formaga att hosta upp slem, vilket gor dem
extra kdnsliga vid infektioner.

Epilepsi ar vanligt hos barn med kromosomvvikelser. Den
behandlas pa samma sétt som hos andra barn med epilepsi,
vanligtvis med ldkemedel.

— I vissa fall, da barnen inte blir fria fran anfall med medicinen, kan
det bli aktuellt med kirurgi eller kostbehandling (ketogen kost).

Barn med kromosomavvikelser ska undersokas av 6gon- samt
oronlikare, for att minska risken att en nedsatt syn eller horsel gar
oupptickt och obehandlad.

Detsamma giller for hjértat, eftersom hjdrtmissbildningar ar
vanligare i den hdr gruppen én i befolkningen i stort.

Manga barn har dven en underfunktion i skoldkorteln, vilket leder
till brist pa skoldkortelhormon. For att avgdra om det dr sa tas ett
blodprov, och vid behov behandlas bristen med likemedel,
(Levaxin).

Somnstorningar ar ett av de symtom som oftast stiller till det i
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vardagen for personer med kromosomavvikelser. Det kan bland
annat handla om sémnapnéer, vilket innebér att barnet vaknar
ménga ganger pd natten och fir en fragmenterad somn.

— Den som har ett litet mellanansikte, vilket &r vanligt hos barn
med kromosomavvikelser, har ocksé ofta tringre nis- och
orongangar. Det 0kar risken for somnapnésyndrom orsakad av
exempelvis forstorad kortel bakom nésa (adenoid), sdger Ulrika
Wester Oxelgren.

En nattlig andningsregistrering kan ge klarhet om orsak till
somnstorning, vilket kan underlitta valet av behandlingsmetod.

En kognitiv funktionsnedsittning paverkar ocksa somnen eftersom
barnet sover som ett yngre barn, med fler uppvaknanden nattetid
etcetera. Tydliga och aterkommande kvills- och nattrutiner hjdlper
till att skapa en battre sémn. Det finns olika hjdlpmedel att testa,
som extra tunga ticken som kan hjilpa barnen att komma till ro.
Vissa barn far en bittre somn genom att ta tillskott av melatonin,
som liknar kroppens eget somnhormon.

Autism och andra neuropsykiatriska svarigheter ar vanligare hos
personer med en intellektuell funktionsnedsattning &n hos andra
och kan orsaka somnstdrning.

— Vad giller neuropsykiatrisk problematik kan en utredning goras
nér barnet r 1 tredrsaldern eller dldre.

En séddan utredning syftar till att kartligga barnets styrkor och
svagheter for att kunna skriddarsy stodinsatser och atgérder.

Kunskap om symtom mdjliggor optimerat stod

Ovan namnda symtom kan férekomma hos personer med
obalanserade translokationer och andra genetiska avvikelser, men
behdver inte gora det. Det ar viktigt att komma ihag att varje
person &r unik och att alla symtom inte drabbar alla barn. Men
genom att k&nna till vilka symtom barnen l6per en kad
sannolikhet att drabbas av kan omgivningen lattare uppmarksamma
och tillgodose deras behov for en valfungerande vardag.

Fragor till Ulrika Wester Oxelgren

Ar det vanligt med lung- och andningsproblem hos barn med
kromosomavvikelser?
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— Det ér inte vanligare med lungproblem i sig, men
muskelsvagheten som ofta forekommer 6kar risken for reflux,
vilket 1 sin tur 6kar risken att barnet fir ner mat i luftvéigarna. Det
kan leda till infektioner och andningspéaverkan.

Virt barn har symtom i manga delar av kroppen. Hur mycket
sliter det pad kroppen pd sikt? Dér barnen i fortid?

— Vi kdnner inte till den genomsnittliga livsldngden for alla
specifika diagnoser, men generellt kan man sédga att barn med
kromosomavvikelse har en ndgot forkortad livslangd. Dock har det
skett enorma fordndringar pa kort tid — i borjan av 1900-talet var
livslangden for barn med Downs syndrom i genomsnitt tvé ar,
medan den i dag &r drygt 60 ar. Det dr sannolikt att de som &r barn
idag, och som har en viss diagnos, kommer att leva ldngre én
personer med samma diagnos som idag dr vuxna. Det beror pa
forbattrad vard och omhédndertagande i omgivningen.

Los forsta tid hemma

Redan efter atta dagar fick John och Hanna dka hem med lille Lo.
De fick lédra sig att mita syreupptagningsformagan och gora
andningsregistrering nattetid. Familjen hade mycket kontakt med
sjukvédrden — hemsjukvarden kom varannan dag och nistan
dagligen akte de till sjukhuset for olika ldkarbesok.

— Sedan diagnosen stillts kickade ju alla expertinstanser in och alla
skulle gora sin grej. Nagon undersdkte hjirtat, en annan lungorna,
en tredje ndgot annat. Det var vildigt.... ja mycket, sdger John.

Han och Hanna var hemma tillsammans de forsta tre manaderna,
och hade fullt upp hela tiden. Det var manga saker som inte var
som de skulle med Lo. Han hade bland annat ett hjartfel, en
ovanligt liten lunga, en forlamad diafragma, saknade ett revben,
hade tranga luftror och flera ljumskbrack som krédvde operation.
Tillvéxtzonerna pa pekfingrarna och pektdrna satt lite snett sd den
yttersta delen av dem viixte snett utat. Aven fotterna hade
ledfelstéllningar och Lo skrek vildigt mycket pa grund av magont.

Dessutom kaskadkriktes han varannan timme, dygnet runt.
Familjen fick avlastning en natt i veckan, men resten av veckan
fick Hanna och John turas om. Hela matsituationen blev svérare.
— Hanna ammade och vi kompletterade tidigt med flaskmatning,
men ganska snart blev det for svart att fa i honom tillrackligt. Da
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fick han en sond 1 ndsan, som han géirna slet ut. Vi blev snabbt
experter pa saker vi aldrig kunnat forestélla oss att vi skulle behdva
ldra oss — som att sdtta in sonden sjilva och tejpa fast den perfekt
pa kinden sa att han inte skulle kunna slita ut den igen, sdger John.
Nar Lo var ett halvar fick han en gastrostomi, knapp pa magen”,
vilket var tur. Bara veckor senare drabbades han av rs-virus och var
illa ddran. Da var det viktigt att kunna ge honom néring via sonden.
— Det var ocksé tur att han hann operera in gastrostomin innan han
blev sjuk, annars hade vi fétt skjuta upp operationen. Det &r svart
att forestilla sig hur det skulle ha varit att hantera matningen flera
manader till, sdger Hanna.

De forsta tva aren innebar manga olika operationer for Los del.
Ofta var det s att han var inne for att undersoka eller dtgdrda en
sak, nér lakarna upptédckte nagot helt annat som var fel. Som nér
han skulle kolla magen och lékarna istéllet upptickte att han inte
syresatte sig sd bra, och behovde opereras ganska omgéende for att
vidga luftroren.

Eller ndr man upptéckte en malrotation av tarmpaketet, som
innebar att organen 1 magen satt helt fel placerade. Sannolikt hade
det varit en av anledningarna till att han haft ont i magen under
lang tid och krikts s& mycket.

— Allt var véldigt kaotiskt hela tiden och varje gang Lo blev forkyld
tankte vi att okej, det dr kanske den hér gédngen han inte klarar sig,
beréttar Hanna.

Forst ndr Lo var runt tre ar och det mesta borjade stabilisera sig,
véagade de tro pa att de skulle fa behdlla honom lénge.

— Jag minns ett samtal med en ldkare ndgon gang dar i borjan, nir
de flesta trodde att han skulle d6. Lo lag bakom oss i plastbaljan
och sprattlade med armarna, och lédkaren sade att ’trots allt, s& visar
den hér killen en ovanligt kraftig livsvilja’.

Fysioterapi vid obalanserade translokationer

— Fysioterapi for barn med funktionsvariation syftar till att
forbittra den motoriska kontrollen och forebygga sekundira
foljder. Ritt form av fysisk aktivitet bidrar till att gora
forutsittningarna for en fungerande vardag sa bra som majligt
for barnen.

Dokumentation nr 576 © Agrenska 2018



Obalanserade translokationer

Det séiger Linda Rahm som ér sjukgymnast pa Barn- och
ungdomshabiliteringen i Vistra Frolunda.

En fysioterapeut (eller sjukgymnast om hen har kvar den tidigare
titeln) som traffar ett barn med funktionsnedséttning tittar bland
annat pd barnets grovmotorik. Det kan till exempel vara hur barnet
kontrollerar huvudet, rullar, sitter, kryper, star, gar, hoppar och
springer.

— Alla barn ldr sig sina fardigheter olika snabbt. Varje steg
forbereder barnet pa niasta med malet att s& smaningom kunna na
en valfungerande gang. Den principen ér lika for alla men barn lér
sig olika snabbt och nar olika ldngt, sdger Linda Rahm.

Redan i femérséldern besitter de flesta barn kroppens alla
motoriska funktioner. De fardigheterna utvecklas sedan med tiden.

Fysioterapeutens bedomningar och observationer gors pa olika
nivaer. Dels tittar hen pa barnets kroppsfunktion och
kroppsstruktur, dels pa aktivitet och delaktighet. Aven
omgivningsfaktorer analyseras. Ofta handlar barnets mdjligheter
om hur bra omgivningen kan anpassa sig.

— Barnets vardagsfungerande star i centrum for alla
fysioterapeutiska interventioner. Omfattningen och intensiteten
varierar over tid, men foljs alltid upp samt utvérderas, sdger Linda
Rahm.

Rorelse och traning for personer med funktionsneds:iittning

En viktig uppgift for en fysioterapeut dr att hjélpa till att hitta
fritidsaktiviteter som barnen tycker om, dér de kan fa bade fysisk
rorelse och social interaktion med andra.

— Ridterapi dr en bra traningsform for barn som har muskelsvaghet,
vilket dr vanligt vid kromosomavvikelser. Héstens rorelser
stimulerar normala gangrorelser och muskelspdnningen trdnas nir
man forsoker halla sig kvar pé histen, sdger Linda Rahm.

Simning eller annan tréning i bassdng &r ett annat exempel.

Att rora pa sig dr bland annat viktigt for att trédna
andningsformégan. Manga barn med kromosomavvikelser har
andningsbesvir och den som aldrig blir andfadd trénar heller inte
upp sin andningsférmaga. Det kan goéra dem mer kinsliga for
infektioner eftersom de inte orkar hosta upp slem.

— Vattentraning ar jéttebra for barn som ar muskelsvaga. I vatten
kan man till exempel trdna lungkapaciteten genom att lata barnet
stainga munnen, komma under vatten och blasa ut bubblor, siger
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Linda Rahm.

Trdna lungorna kan man ockséd gora genom att ’gunga” pa en
pilatesboll, eller genom att anvénda olika hjalpmedel med
andningsmotstand.

I tillagg till rorelsetraning behdvs ocksa statrdning. Barn som inte
sjdlva kan sta kan ta hjélp av sa kallade staskal eller andra
hjdlpmedel. Statraningen hjilper kroppen att stirka badde muskler
och skelett, samt &r bra for mage- tarmaktiviteten. Det &r sdrskilt
viktigt for den som sitter mycket, till exempel i rullstol. Statrdning
har ocksa visat sig kunna minska risken for skolios (sned rygg)
eller fordrdja debuten av den.

— Vi ér gjorda for att std och ga vilket gor att det paverkar hjértat
positivt om vi stir upp. En stor fordel med stitraning ar ocksa att
den enkelt kan kombineras med ndgot barnet tycker ar roligt, som
att titta pa tv eller pyssla, sdger Linda Rahm.

Det ér viktigt att tinka pa hur barnet sitter, star och ligger under
hela dygnet, inte bara vid tréningstillfdllena.

— Ménga barn ligger pé natten med samma bdjning i hoftleden som
de har i sittande position i rullstolen dagtid. Det &r inte bra. Ju mer
man kan variera kroppens stillning 6ver dygnet, desto béttre.

Trining i vardagen — sa att den blir av

Den bésta traningen dr den som blir av. Darfor ar det viktigt att
hitta trdningsformer som barnet tycker dr roliga. Tva timmar i
badhuset kan vara det roligaste som hénder under veckan, och
samtidigt ett perfekt traningstillfalle.

— Téank pa att barnet kan tridna 1 vardagliga situationer utifran sina
forutsattningar. Utmana ditt barn till att aktivt medverka for att hitta
strategier for aktivitet, sdger Linda Rahm.

Genom att anpassa lek och vardagssituationer kan man skapa
lagom utmanande uppgifter som stimulerar barnet att fortsétta sina
rorelseforsok. Trianing kan till exempel vara att gora en situprorelse
ndr man reser sig ur sdngen pa morgonen, eller ndgra kndbdj under
leken for att plocka upp saker fran golvet.

— Att hitta trdningen 1 vardagen &r jitteviktigt. Det dr enda chansen
att fa till tillrackligt mycket rorelse.

Alla barn behdver ha en rolig och motiverande fysisk aktivitet
minst en timme om dagen. Det kan handla om lek, ridning, simning
eller ndgot annat som barnet tycker om.

Dokumentation nr 576 © Agrenska 2018



Obalanserade translokationer

— Du kan behdva vara kreativ for att hitta den basta aktiviteten for
just ditt barn, men det finns absolut ndgot for alla, sédger Linda
Rahm.

Hjilpmedel for aktivitet

Ofta behdver barnen hjdlpmedel av olika slag. Milen med
hjalpmedlen ar att kompensera for funktionsnedséittningarna och
trdna barnens fardigheter, 6ka deras delaktighet och vélbefinnande
samt att forbéttra och vidmakthélla deras fysiska funktioner.

Ett hjdlpmedel forskrivs sedan man forst kartlagt och bedomt
barnets behov och dérefter anpassat produkten. Gang- och
stdhjdlpmedel (inklusive starullstolar), hamnar inom
fysioterapeutens omrade, medan hjdlpmedel som rullstolar, arbets-
och toalettstolar samt kommunikationshjélpmedel hor till
arbetsterapeutens filt. Det gor ocksa ortopediska hjdlpmedel som
korsetter och ortoser, som anvands for att minska risken for
felstéllningar och skolios.

— Hjélpmedlen provas ut och stélls in individuellt, direfter
instruerar och informerar vi om hur det ska anvéndas vid trdning
eller i vardagen. Efter en tid gors alltid en uppfoljning dér
hjélpmedlets funktion och nytta bedoms, sidger Linda Rahm.

Lo far en till diagnos

Efter tvaarsdldern var de flesta operationer 6ver for Lo. Men ett
problem tog fortfarande mycket kraft fran fordldrarna: hans
nattskricksliknande beteende. Lo vrédlade i total panik tvé eller tre
timmar varje natt.

— Vi forsokte forklara for dem vi trdffade pa habiliteringen, som sa
att det var ’vanligt med kolik och magont’. Nér vi till slut visade
dem ett videoklipp vi filmat en natt sdg hela teamet ut som bleka
lakan efterat. De hade inte alls forstatt omfattningen, beréttar
Hanna.

Lo gallskrek som besatt och slog huvudet i spjdlorna pa spjilsdngen
gang pa gang. Han var okontaktbar och stindigt blaslagen efter
nétternas utbrott.

Nar ldkarna sett filmen remitterade de honom till en
autismutredning som visade att han har autism.
— I samband med den diagnosen gjordes ocksa en
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utvecklingsbedomning. Lo var fyra ar nir den var klar och
bedomdes da kognitivt vara som en sexmanaders bebis och
motoriskt sett som en ettaring, sdger Hanna.

Lo hade lirt sig g korta strickor med stdd i tvaarsaldern, men
kommit av sig igen ett par gdnger da han skadat sig. Darfor har han
fatt 1ara om gdendet flera ganger. Idag gar han lite stapplande, men
dnd4 stabilt och utan svarighet. Vid langre forflyttningar dker han
rullstol. Det dr bland annat for att spara pa energin, som litt tar slut.

Lo har utéver rullstolen en rad hjialpmedel. Familjen fick tidigt
kontakt med habiliteringen och nér Lo var liten anvinde han staskal
for statraning och ortoser av olika slag for att minska risken for
felstidllningar. Det gor han inte langre, men sedan fyra-fem-
arsdldern bar han korsett eftersom han utvecklat skolios.

— Skoliosen ér nog det som kidnns som det storsta hotet 1 dagslédget,
sidger Hanna.

Habiliteringen hjdlpte ocksa till med kontakt med kurator och
psykolog, fysioterapeut, arbetsterapeut och logoped, samt har varit
med och stottat Los forskolepersonal nér sa behovts.

Forsta gdngen Lo borjade i forskolan var det i en specialforskola
som tillimpade en ’konduktiv pedagogik”. Personalen hade ingen
specialkunskap om autism, men var engagerad och bra. Hanna och
John kénde sig vildigt ndjda med Los tid dir.

En psykolog i regionen gjorde en studie under tva &r av en ny
behandlingsstrategi for barn med autism, som Lo fick delta i.

— Genom det liarde vi oss mycket om hur vi skulle bete oss nér det
gillde Lo, beréttar John.

— Huvudprincipen var att eftersom han inte kunde hidrma oss,
sadsom andra smé barn gor, skulle vi harma honom for att lara
honom hur samspel fungerar.

Nér Lo var fem ar flyttade familjen, och Lo borjade ny forskola.
Dar skapades en helt ny avdelning f6r honom och ett annat barn.

— Deras instédllning och resurser var anledningen till att vi valde att
flytta till den kommunen. Det var uppenbart att de kunde och ville
gora sa mycket bra saker for Lo, sdger Hanna.

P& den nya forskolan fanns manga ”vanliga avdelningar”, och Lo
och det andra barnet med sérskilda behov fick en egen lokal med
egen toalett. Dock hade de ocks4 tillgdng till ljusgarden 1 mitten,
dér alla barn lekte. Det gjorde att de fick kompisar och samhorighet
med resten av grupperna.
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— De andra barnen sag forstas att han var annorlunda, men drog
ofta med honom i leken. Han blev ocksa bjuden pé barnkalas, sdger
John.

I samband med flytten ansdkte familjen ockséd om personlig
assistans for forsta gdngen.

— Det blev vi beviljade direkt. Generellt dr vi sa otroligt néjda med
allt stod vi fatt genom aren. Det &r supersvart med samordning av
alla kontakter och insatser, men vi ser inte hur det skulle ha gjorts
pa ett annat sétt. Vi ar ju experterna pa just Lo. Vi har alltid fatt de
insatser vi ansokt om genom LSS och har aldrig behdvt 6verklaga.
Det ér vi enormt tacksamma for, sdger John.

Kommunikation hos personer med obalanserade translokationer

— Barn med obalanserade translokationer kommunicerar pa
manga olika sétt, precis som alla ménniskor gor. Hos barn med
intellektuell funktionsnedsittning ir sprak- och
kommunikationssvérigheter en del av symtombilden. Men med
hjilp av olika kommunikationsvégar, hjalpmedel och strategier
kan man vidga kommunikationsmadjligheterna.

Det séiger logoped Ida Andersson som arbetar pa Sédra
regionens kommunikationscentrum i Malmao.

I all kommunikation har relation betydelse. Allt utbyte av
information mellan ménniskor, medveten eller omedveten, ar
kommunikation.

Barn med intellektuella funktionsnedséttningar kommunicerar ofta
med omgivningen pa samma sitt som sma barn gor, till exempel
med ljud och gester. Hur det tas emot beror pa omgivningen.

— Hos ett litet barn som jollrar och s6ker 6gonkontakt ser
omgivningen bara mdjligheter, men nér ett dldre barn som fungerar
pa en tidig utvecklingsnivd kommunicerar pa liknande vis ar det
vanligare att omgivningen fokuserar pd svarigheterna. Instéllningen
spelar stor roll for hur vél personen kommer att kunna
kommunicera med andra, sdger Ida Andersson.

Alla kommunicerar!
Varken bebisen eller barnet med funktionsnedséttning i exemplet
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ovan kan avsiktligt pdverka sin kommunikation. De kan inte prata,
och inte heller anvénda sprakliga former for kommunikationen,
dven om de kan ldra sig att vissa ord hor ihop med en viss situation.
— Men kommunicera — det kan bada! Protestera hogljutt om nagon
pastar att era barn inte kan kommunicera. Det stimmer inte, alla
kommunicerar. Vi i omgivningen har ansvar att géra oss mottagliga
for de uttryck barnen anvinder, sdger Ida Andersson.

Béde bebisen och barnet med funktionsnedsittning kan reagera och
svara pa det som hander runt dem. De kan kdnna igen vilkidnda
roster och ansikten, och de kan léra 1 ritt milj6”, vilket innebér att
de lar sig kiinna igen vad som ska hénda i de situationer de sjdlva
befinner sig 1.

Séa som vi tinker om sma barn kan vi ocksa tinka om &ldre barn,
ungdomar och vuxna som fungerar pa en tidig kommunikativ niva.
— Nér man utvecklar kommunikation och sprék foljer man samma
utveckling som ett barn utan kommunikationssvarigheter.
Skillnaden &r att det inte gér lika snabbt, och man kanske inte nar
lika langt. Men genom att ta ett steg i taget och anvidnda den
"proximala utvecklingszonen’ kan man maximera mojligheterna for
barnet att kommunicera med omgivningen.

Den proximala utvecklingszonen ér det som ligger mellan vad en
person kan gora utan hjélp och vad hon/han kan géra med hjilp
fran omgivningen. Dari ligger utvecklingspotentialen!

Hur vi utvecklar spriket

En typisk sprakutveckling kan forstés utifran en trappa med fem
steg, som stricker sig ifran funktionella beteenden (joller och
samspel), via 6kat ordforrad och grammatisk forstdelse till spraklig
medvetenhet, samt lds- och skrivkunnighet.

— Alla barn foljer den hdr utvecklingen, men alla tar inte stegen vid
samma tidpunkt och alla nar inte de 6versta trappstegen. Men tank
pa att utvecklingen inte bara sker uppat, utan ocksa pa bredden,
sdger Ida Andersson.

Med det menar hon till exempel att ett litet barn samspelar med sin
familj, men med tiden ocksé lér sig att inkludera andra sléktingar,
vanner och personal pa forskola och skola.

AKK som stod

AKK ér en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, och finns for alla som har behov av ett alternativt
sétt att uttrycka sig. AKK ersitter eller kompletterar tal, och syftar
till att forstdrka, utvidga, utveckla och underlitta
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kommunikationen. Aven den som har ett tal kan ha nytta av ett
alternativt kommunikationssétt for att forstd och bli forstadd. For
att AKK ska fungera vil behovs en "BRO” — gott samspel mellan
Barnet, Redskapen och Omgivningen.

Barnet har samma behov av samspel som alla andra, men andra
forutsattningar.

Redskapen kan delas upp i tva kategorier: de naturliga och
specifika. De kan ocksa dels in i manuella/kroppsnira och
grafiska/visuella.

Naturliga végar finns bade bland de manuella och grafiska
redskapen. Exempel pé naturliga kommunikationsvigar éar
kroppssprak, mimik, ljud, saker och foton. Exempel pé specifika
kommunikationsvdgar ar tecken som AKK (TAKK), och
bilder/symboler som framstillts just for mélgrupper i1 behov av
AKK.

Till redskapen hor ocksé hjalpmedel att “’stoppa in” bilder och
symboler i, exempelvis pdrmar, appar och datorprogram, samt
metoder.

— Det finns inget svar pé fragan vilka redskap eller metoder som é&r
bist. Den metod som &r bést dr den du anvidnder och som faktiskt
fungerar for dig och den du samtalar/samspelar med, sdger Ida
Andersson.

Det finns ingen risk att barnets tal hdmmas nar ni kommunicerar pa
andra satt — forskningen visar tvirtom att om forutséttningar for tal
finns kan talutvecklingen stodjas av andra vigar for
kommunikation. Barnet kommer att vélja de kommunikationsvigar
som fungerar bést. Att presentera flera alternativ innebér bara att
barnets palett av mojligheter blir storre.

Omgivningen bér ansvaret for att kommunikationen ska fungera s
bra som mojligt for barnet. Insatser och stod behdvs bade fran
fordldrarna och fran skola, habilitering och andra berorda.

— Personer 1 omgivningen maste anpassa sin kommunikation utifran
barnets behov och forutsittningar. Fordldrar och personal runt
barnet behdver stdd fran kunniga professionella sé att de blir
bekvédma i att anvdnda redskapen (alltsd kommunikationsformer
och eventuella hjdlpmedel). Da kan de vara modeller for barnet 1
hur AKK-végarna kan anvéndas i kommunikationen, sdger Ida
Andersson.
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Lo kommunicerar genom att visa och peka

Lo dr en glad kille som é&lskar att aka till badhuset. Han gillar ocksé
langa promenader, och att titta pa tigen i nirheten av familjens hus,
eller pé videoklipp pa sin surfplatta. Rida &r en
favoritsysselsattning men den forsvéras av att han vagrar ha hjalm

pa sig.

Lo forstar det mesta som fordldrarna sdger och kommunicerar
tydligt med sin omgivning, men kan inte prata sjélv. Istéllet ljudar
han lite, och visar framfor allt med kroppsspraket vad han vill.

— Han vet att det lonar sig bést att ga till vuxna nér han vill visa
nagot. Han visar handgripligen vad han vill genom att fatta ndgons
hand och fora den mot skdpet dér surfplattan ligger undanstoppad
eller mot jackan som han vill att man ska ta p4 honom eller sig
sjalv, siger mamma Hanna.

Familjen har testat olika former av bildstod men tidigare inte fatt
det att fungera riktigt.

— Framst har vi varit ddliga pa att uppdatera materialet. Lo har haft
samma karta med bilder som hans assistent gjorde till honom for
fyra &r sedan. Det tar tid att skapa nytt material och uppdatera det.
En enda géng har Lo pekat fram en flerordssats.

— Dé pekade han ”Jag — gillar — mamma”. S& urgulligt, jag bolar sa
fort jag tanker pa det, siger Hanna medan Lo gosar in sig i hennes
famn.

Som liten sokte han inte alls kontakt med fordldrarna men idag ar
han en kille som gillar att gosa och vara néra.

Nyligen har familjen borjat med ett nytt spraksystem for
kommunikation: PODD (Pragmatic Organized Dynamic Display).
— Det ér ett ganska sofistikerat system och som vanligt ar det vi
vuxna som behdver lira oss. Ibland sldnger Lo ivdg pdrmen, men
ibland pekar han pa ndgot han vill, som ’vinta’. Det &r fantastiskt
nér han lyckas formedla sig, sdger Hanna.

Idag gér Lo i en trdningsskola, dir han trivs bra. Personalen
anvinder hans bildstod och forsoker utveckla kommunikationen.
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Att vara barare av balanserade translokationer

— Att fa kiinnedom om att man bér pa ett forandrat arvsanlag
innebir att man fir veta nigot om sig sjilv som dittills varit
okiint. For en del kiinns det som att de gar fran att vara friska
till ”sjuka”, vilket kan vara omtumlande.

Det séiiger Stina Jirvholm som iir psykolog och arbetar pa
Reproduktionsmedicin pa Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Hos en del barn som fods med en obalanserad translokation har den
genetiska fordndringen som orsakar tillstdndet uppstatt hos barnet 1
fosterstadiet. Hos andra har den &rvts fran ndgon av fordldrarna,
som sjdlv da har en balanserad translokation som inte orsakar
nigra symtom.

— Det gor att de flesta inte far veta att de bar pa en balanserad
translokation forrdn de fatt ett barn som har en sjukdom. Beskedet
om att de dr bdrare av en genetisk forandring kommer da samtidigt
som det nya fordldraskapet, vilket kan blir mycket att ta in och
hantera pé en och samma géng, sdger Stina Jarvholm.

Hur en situation upplevs varierar forstas fran person till person.
Men faktorer som kan spela in &r hur sarbar personen ér
kénslomaéssigt, hur tillgangen till stdd ser ut och om personen blir
forédlder for forsta gdngen nér hen far ett barn med en obalanserad
translokation, eller om hen sedan tidigare har erfarenhet av
fordldraskap.

— En del drabbas av skuldkénslor 6ver att deras gener ’orsakat’
barnets tillstind. Det kan vara svart att prata om. Aven om de flesta
forstar rent logiskt att de inte kunnat vilja vad de har i sin kropp
och inte kan héllas ansvariga, kan de behdva prata om kidnslorna
det vécker.

Det finns inga rétt eller fel sétt att reagera, och det &r viktigt att {4
“tillatelse” att reagera just sa som vi sjidlva gor.

Néar en krissituation intraffat

Att fa ett barn som har en sjukdom eller ett syndrom upplevs av de
flesta som en stor kris. Tiden efter att en kris intrdffar kan delas upp
1 en reaktionsfas och en reparationsfas. Forst reagerar vi
kénsloméssigt och kan uppleva en stigande angest och oro pa grund
av det intrdffade. Med tiden planar dngesten ut och bilden klarnar
efterhand: Erbjuder den nya situationen nagra nya mojligheter?
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Nya faror att beakta? Krav péd fordndring eller anpassning av
vardagslivet?

Det dr viktigt att hitta metoder och forhallningssétt som passar en
sjalv.

— Det pratas idag mycket om mindfulness och andra sa kallade
coping-strategier. Det dr forhdllningssatt som hjdlper ménga, men
jag vinder mig samtidigt emot kraven de kan orsaka. Att ménniskor
som sliter ocksa forvéntas leverera ndgon sorts ’visdom’ mitt i allt.
Hur man reagerar maste utgd ifrén en sjilv, sdger Stina Jirvholm.

Relationerna paverkas

Att fa ett barn med en funktionsnedsédttning, och/eller besked om
att man sjilv bér pé en translokation, kan paverka bade
parrelationen och kénslor infor fordldraskap.

— Att ha ett barn med sérskilda behov kan skapa oro. For hur
vardagen och skolgéngen ska bli, vuxenblivandet, syskonens
situation och mycket annat. Samtidigt kan man kinna en tr6tthet
over att alltid behdva vara "unik’, familjen med ’sérskilda behov’,
sager Stina Jarvholm.

Allt detta paverkar forsts relationerna inom familjen. Kriser kan
tdra pd parrelationer, men i studier som gjorts beskriver manga par
ocksé att deras relation starkts av en svar hdandelse. Manga upplever
att relationen fordjupas. Man kan bli mer samarbetsorienterad
eftersom den nya situationen kanske kréaver det.

— Det dr vanligt med en kénsla av vi mot omvérlden”, vilket kan
upplevas bade starkande och betungande, séger Stina Jarvholm.

Ocksa relationen mellan familjen och omgivningen rubbas av en
kris. Initialt kan individerna som drabbats uppleva angest och
depressiva kinslor, medan omgivningen dkar sin omsorg och sitt
omhéndertagande.

Diérefter kan kédnslor av osékerhet och rubbad sjélvtillit ta vid,
vilket ofta far omgivningen att ta ett stdrre ansvar och “’steppa in”.
— Den omtanken kan dock dverga till ett 6verbeskydd. Det &r inte
alltid 14tt att ta emot hjélp fran andra och alla reagerar inte likadant
pa det, sdger Stina Jarvholm.

Det finns ocksa en risk att omgivningen brénner ut sig i sin omsorg.
Att hitta balansen kan vara svart.

Du slutar inte att vara dig sjilv
Hur en person processar svarigheter som uppstar styrs bland annat
av hens personlighet och forsvarsmekanismer. Ofta hanterar vi en
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storre kris pa ungefir samma sétt som vi dr vana att hantera andra
problem eller hdndelser i livet.

— Vilka erfarenheter en person har av stottning fran andra kan ocksé
spela in. En del dr vana vid att ta hjdlp och har létt for det, andra
upplever det som kvivande och kidnner att behovet av stod utifran
g0r en sjdlv mindre sjélvstindig eller mindre stark, séger Stina
Jarvholm.

Hon tipsar om att komma ihag det enkla: Att vi helt enkelt inte kan
16sa allting sjdlva. En svar situation maste {4 vara just svér, och det
ar inte farligt att stanna upp och vara ledsen ndr nagot ledsamt
intréffat.

— Se saker for vad de ér. De flesta situationer rymmer flera olika
kénslor. Man kan bade élska sitt barn och bli galen pa hen. Man
kan vara lycklig och orolig samtidigt. Det ar naturligt, och s& méste
det fa vara.

Att biira pa en balanserad translokation

Ett besked om att man bér pé en translokation, eller att ens partner
g0r det, vicker ofta manga tankar infor beslut om fler barn och
eventuell ytterligare testning. Par 1 en sadan situation kan stéllas
infor komplexa valsituationer nir de ska besluta om eventuella
framtida barn. Vill de gora prenatal diagnostik (PND),
preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD), eller helt avstd ifran
diagnostik och lata ”det bli som det blir”? Vill de vélja bort
fordldraskap, anvinda donatorer av dgg/spermier eller adoptera
istdllet for att skaffa egna biologiska barn?

— Det finns en stor inneboende komplexitet i de hér fragorna. For
par som redan har ett barn som kdmpar med ndgot kan det vara
kénsligt att fatta beslut om att vidta atgédrder for att ndsta barn ska
bli annorlunda, sager Stina Jarvholm.

For manga kvarstir komplexiteten och ambivalensen infor den hir
typen av fragor.

— Ibland ar par helt sékra pa hur de vill géra, men oftare kdnner de
att det dr en 50-50-situation som efter mycket dvervdgande blir 51-
49 procent, det vill sdga att nagot tippar 6ver en aning till fordel for
det ena alternativet. Det betyder ju inte att alla goda argument for
att gora pa ett annat vis forsvinner. Den ambivalensen tror jag att vi
inom varden skulle kunna bli béttre pa att bemota, sdger Stina
Jarvholm.

Att fatta beslut om PGD
Foréldrar som fattar beslut om PGD behdver hantera fragor i
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relation till sig sjdlva, till barnet och till samhaéllet. Vad blir bést for
just oss? Hur ska vi kunna veta det pa forhand? Ska vi ta hdnsyn till
det dnnu ofddda barnet och i sé fall hur?

— Vi har sett att de hér fragorna 6kar risken for angest och
depression. For kvinnor kan den reproduktiva historien spela in, om
de exempelvis har en historia av mdnga missfall, vilket ibland &r
fallet 1 en familj dir ndgon av fordldrarna har en balanserad
translokation.

En studie av par som genomgér PGD visar ocksa pa en omvind
socioekonomisk faktor hos mén, som innebér att risken for
depression och angest i denna situation var storre hos hogutbildade
an hos andra.

— Det hdr gar emot hur det vanligtvis ser ut. Men att hogutbildade
har fler depressiva symtom nér de, till exempel, fitt ett barn med en
funktionsnedsittning kan kanske bero pa att de upplever sig ha
kunnat gora ndgot for att paverka att det blev som det blev, sdger
Stina Jarvholm.

En tid efter PGD upplever méanga par att de mar bra och att
behandlingen gett dem samma forutséttningar som andra familjer.
Ibland har andra viktiga delar av livet hamnat pa paus.

— Varje par méste overviga vad de hér valen gor for andra mojliga
val. Att vélja att forsoka fa ett barn genom PGD kan ju, vid ett antal
misslyckade forsok, innebéra att andra végar (exempelvis adoption)
hunnit stdngas, sdger Stina Jarvholm.

Hon talar ocksa om att det dr okej att uppleva en situation som
jobbig, dven nédr man valt den sjdlv. Man maste inte dlska alla
mdjligheter bara for att de finns.

— Om jag ska skicka med er fordldrar nagot sa ar det "tdnk att sahér
har jag det, eller sahér kidnner jag, just hdar och nu’. Om du stindigt
speglar dig i bdsta varianten av hur livet hade kunnat se ut kommer
det ofta kiinnas tyngre dn nddvéndigt, d& vi inte alltid kan vara dir.
Men om vi tillater oss att ocksé prata om sdmre varianter, skiftar
perspektiv, sd blir det lattare att se mycket som faktiskt &r ganska
okej ocksa. Perspektiv dr viktiga.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika funktionsnedséittningar. Under
vistelsen pa Agrenska har barnen ett eget anpassat program,
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med aktiviteter som ska bidra till att stirka deras delaktighet
och sjalvkiinsla. Barnteamet ir noga med att anpassa
innehillet s att dagens aktiviteter blir optimala for varje barn.

Barn som har obalanserade translokationer och andra kromosomala
syndrom har olika kombinationer av symtom som forekommer 1
varierande svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till olika
funktionsnedsittningar. Det dr darfor viktigt att alltid se varje
individs behov. Med detta som utgdngspunkt har veckans program
for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov forenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksd sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifran vid alla mdten hér pa Agrenska,
siger Gustaf Nylén som arbetar i Agrenskas barnteam.

Infor en familjevistelse ldser personalen in medicinsk information
och samtalar med fordldrar om barnens behov och forutséttningar.
De far ocksa information frdn barnens skolor. Direfter skraddarsys
veckans aktiviteter med barnen. Aven syskonen far ett eget
program.

— Barn med den hidr diagnosen har inte bara olika symtom,
symtomen varierar ocksd over tid. Ibland frdn dag till dag eller
timme till timme. Vi forsoker att alltid analysera varfor en aktivitet
fungerar bra nér den gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma
omstdndigheterna.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska ir att barnen
ska kédnna sig delaktiga. Detta utgér ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hdlsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hilsa och funktions-
nedsdttning. Modellen tar hiansyn till kroppsliga, personliga och
omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. De ir alla lika
viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och for hur
delaktig en person kan kénna sig. Eftersom en funktionsnedsittning
ofta dr bestaende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen
av dem), mycket viktiga.

Att stidrka barnens sjdlvkdnsla och sociala samspel ar viktiga
malsittningar under veckan. Det gér man genom att genomgéende
ha en tydlig struktur i aktiviteter och miljo. Mgjligheterna till
delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska hénda och vilka
forvantningar han eller hon har pa sig.
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For att stirka sociala samspel och kamratrelationer introduceras
lekar dér barnen far uppleva att de lyckas och dér de far positiv
forstiarkning.

En viktig aspekt under alla familjevistelser p4 Agrenska ir att ge
barnen mojlighet att triffa andra som &r 1 samma situation. I de
motena kan de kidnna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
Programmet pa Agrenska 4r ocksd utformat for att bidra till att 6ka
barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsiittningarna for barnen

For att minska konsekvenserna av koncentrations- och
inldrningssvdrigheter ar det bra med tydlig struktur. Ménga barn
med obalanserade translokationer mar bra av fasta rutiner och en
lugn miljo.

— Vi anvinder bland annat bildscheman 6ver vad vi ska hitta pa
under dagen, dir aktiviteterna aterkommer varje dag. D4 ser barnen
vad vi ska gora och i vilken ordning, sdger Gustaf Nylén.
Personalen ger korta och tydliga instruktioner med hjalp av bade
ord, bilder och tecken. Gruppaktiviteter varvas med sjilvstindiga
aktiviteter, liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande.
Det gor att bade grov- och finmotoriska formagor trdnas. Tanken ar
att alla aktiviteter ocksé ska kdnnas roliga for barnen sa att deras
motivationsniva halls uppe.

Personalen &r noga med att vara lyhord infor barnens trotthetsniva
och lagger in extra tid i schemat dir det behovs. Det ér bra att tinka
pa att inte ta slut pd alla krafter pd végen till en aktivitet.

For att stimulera och stédja sprak och kommunikation ar personalen
pa Agrenska lyhord, ger barnen tid och invéntar bekraftelse. De
anvander tydliga ord, ljud och tecken och konkret material som
aven forstarker och stimulerar alla kroppens sinnen. Det kan till
exempel handla om talande bocker och andra inspelningsbara
hjalpmedel, fotmassage eller foremal som ar roliga att kdnna pa.

Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

I skollagen betonas barnens rétt till anpassat stod. Lagen garanterar
alla elevers rétt att utvecklas sa langt som majligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behdver
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram uppréttas. | det
ska det tydligt framga vilka malen &r och hur de ska uppnas.
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Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljén, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgérderna — eller beslut om att inte gora ett atgardsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv 6nskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den ”goda cirkeln” igadng. Den innebér att
lustfyllda upplevelser gér 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 hjélpa till med radgivning.

Las mer om vilket material som anvands pa Agrenskas webbplats:
agrenska.se

Ovriga linktips:

skolappar.nu

logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar

mtm.se — Myndigheten for tillgdngliga medier (talbocker,
punktskrift och littldst material)

Lo har tva smasyskon

Det dr John som bér pa den genetiska fordndring som gett upphov
till Los sjukdom. Johns translokation &r dock balanserad och
orsakar darfor inte ndgra symtom hos honom. Men efter att Lo fatt
sin diagnos visade det sig att sdvil John som hans bror, pappa och
farbror bar pa en balanserad translokation.

— Naér jag blev gravid andra och tredje gangen gjorde vi
fosterdiagnostik for att se om dven dessa foster bar pd avvikelsen.
Béde gingerna fick vi besked att barnen var friska och att de inte
heller bér pa den genetiska fordndringen, vilket saklart kinns
véldigt skont, sdger Hanna.

Fréan borjan var det inte sjilvklart for henne och John att skaffa
barn. Men nér Lo vil hade kommit kidndes det sjilvklart att skaffa
syskon till honom.
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— Vi hade ju missat mycket av det dar som vi hade vintat oss att
fordldraskapet och tiden med en bebis skulle innebdra. Dérfor ville
vi skaffa fler barn, for att f4 uppleva det ocksd. Och vi ville inte att
ett barn skulle behova bdra de forvantningarna sjilv, utan bestdmde
tidigt att det skulle bli tva till, om mojligt. Och sa blev det ju!

Lo har nu en lillebror som ér sju ar, och en lillasyster som ar fem:
Adam och Elly. Det hinder att de blir frustrerade nér fordldrarna
maéste hjdlpa Lo mer dn dem.

— I synnerhet har det varit sa den sista tiden, eftersom vi har
problem med att hitta personliga assistenter. Vi har véra beviljade
timmar men knappt ndgon soker jobbet, sdger Hanna.

Det gor att fordldrarna just nu fér dra ett tyngre lass och far mindre
tid 6ver for syskonen.

Under de perioder som Lo haft en personlig assistent har familjen
ofta delat upp sig. Assistenten har gjort nadgot roligt med Lo, vilket
frigjort tid for fordldrarna att kunna gora andra saker med hans
syskon.

— Lite kan man séga att Lo levt 1 sitt spar och syskonen i sitt. Elly
ritar ofta teckningar av familjen och da ritar hon fyra personer.
Mamma, pappa, Adam och Elly. Eller sd ritar hon alla i huset, det
vill sdga dven Lo och hans assistenter, sdger Hanna.

Niér Lo varit pé sin korttidsverksamhet har resten av familjen
kunnat 8ka pa resor som annars hade varit svéra att genomfora, som
charterresor och skidsemestrar.

— Det har varit vildigt lyxigt att kunna gora sa. De senaste
somrarna har vi dock akt pa semester tillsammans hela familjen,
och bilat genom Sverige med assistenter. Lo dlskar att aka bil, sdger
Hanna.

Senast avverkade de 90 mil pd tva dagar och ndar de kom hem igen
klev Lo ur och kramade bilen.

— Vi har nért en bilpassion hos honom verkar det som, haha. Och
hiaromdagen var vi pa skogspromenad och skulle upp pa ett berg
dér solen sken. Pappa fick bdra upp Lo till toppen. Vil dir uppe var
han hur n6jd och lugn som helst, sdger Hanna.

Det dr svart att rdcka till for alla barn nér ett av dem kréver sa
mycket mer tid och energi fran fordldrarna. Men Hanna och John
fick ett bra rad nir barnen var yngre.

— Det var en psykolog som sa till oss att ge Adam, som da var
nagot ar gammal, 20 minuter egen tid varje dag. Det var jéttebra!
Sa lite tid, men det mérktes att det var viktigt for honom. Under
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den stunden fick ingenting avbryta uppmaérksamheten fran den
fordlder som var med honom. Oavsett vad som hidnde med Lo just
da, berittar Hanna.

Hon och John har alltid varit noga med hur omgivningen talat till
Los syskon. De accepterar inte att ndgon sidger saker som “nu maste
ni vara snélla eftersom mamma och pappa har det sé tufft med Lo”.

Men sjdlvklart dr det svart for omgivningen att forsté allting. Stodet
fran andra familjer i liknande situation har darfor varit viktigt for
familjen genom resan med Lo. Via en fordldragrupp pa
habiliteringen ldrde de kdnna fem andra familjer redan nér Lo var
liten. Den gruppen hianger ihop fortfarande.

— Det har varit bade sorg och glddje. Ett barn har gétt bort, nédgra
par har gift sig. Men séhér ’tva brollop och en begravning’ senare,
ar vi alla jéttendra varandra. Det ar véldigt vardefullt!

Syskon till barn med funktionsneds:iittning behéver kunskap,
nigon som lyssnar p4 dem och mdjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning pa omradet och
erfarenheter fran Agrenskas syskonprojekt.

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

— Barn som féar ett syskon med funktionsnedsdttning kénner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
maste hitta ett sétt att forhdlla sig till den, sdger Samuel Holgersson
som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar foljande:

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

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstétt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebir.
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e Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen fordndras,
precis som barnets frdgor och funderingar.

Syskon maste fa mojlighet att stilla sina egna fragor angéende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

— Informationen gar ofta via fordldrarna, men var erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med
sina fordldrar om, sdger Samuel Holgersson.

Det ar vanligt att syskon bér pé fragor de aldrig vagat stélla till
ndgon. En del ar rddda att funktionsnedsattningen smittar, andra har
en kénsla av skuld och tror att de sjélva kan ha orsakat skadan.

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre fran sin syster under fostertiden. Det hade hon ként
skuld 6ver i ménga ar. Och en pojke fragade om hans hérda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och
bekriftade. De méste kdnna att de ocksa far egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besta av tid som “dnda blev 6ver”. Detsamma géller for
fordldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn beréttade att hon fatt hdgsta betyg i skolan och att
fordldrarna sa ’bravo’ nir de fick veta. Men nér hennes sjuke
lillebror ldrde sig att lyfta en mugg sjélv stilldes det till med
tartkalas. Aven om flickan forstod varfor det blev sa olika
reaktioner kéndes det orédttvist.

Olika behov i olika ildrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjilp. De har
ménga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva.

I nio-tiodrsaldern far barn en mer realistisk syn pé tillvaron. De
borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet 1 ndgon méan &r avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner frdn omgivningen och borjar fundera pd hur de ska
forklara for andra.

— D4 ar det bra att 1 familjen ha ett gemensamt forhdllningssétt. Det
kan vara att siga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra
att sdga *min brorsas svaga muskler’ eller *kramp’ istéllet for
epilepsi.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att forildrarnas ska orka. De
funderar ocksé dver arftlighet och existentiella fragor som varfor de
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sjdlva inte drabbades nédr deras syster eller bror gjorde det. En del
kénner skuld dver att vara friska.

— I tondren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jamnas ut och man kanske hittar pa saker
tillsammans. For en person som har ett syskon med
funktionsnedsittning kan det da bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det ir en fin
relation, dr den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Samuel Holgersson.

Kunskap, kédnslor och bemistrande

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

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

— Vi berittar ocksé att de sjdlva inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjdlper dem med strategier for hur de ska
hantera frigor frin omgivningen. Nir de 4ker frin Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Kdinslor hanteras genom ett Oppet och tillatande klimat, dér alla ska
kénna sig bekvidma med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som
grupp, dé blir det littare att prata om personliga saker. Det ar
viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor utan att sitta ord pa dem.

— Om vi vuxna séger ’det ddr behover du inte tinka pa’ eller *oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kénslor &r
forbjudna. Det blir inte bra. Det &r béttre att bekréfta barnets tankar
och prata om vad kénslorna star for, sdger Samuel Holgersson.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier 1 vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pa sadant
som kan kallas for ”daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg ver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pa samma sitt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att bira.
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Vad siger syskonen?

I intervjuer beréttar syskon till barn med funktionsnedséttning att
de gloms bort ibland, och far mindre uppmérksamhet &n brodern
eller systern. Ibland fragar lararna i skolan oftare hur mar din
syster?”” &n ”hur mar du?”, vilket kan bidra till den kénslan. En del
tycker det ar trakigt att ofta behdva avbryta roliga aktiviteter pa
grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sddana
saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta ér det béttre att
fundera tillsammans med barnen &n att inte beréra &mnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli.

For att utveckla strategier att hantera svara kédnslor kan man
identifiera kédnslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istéllet.

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedséttning. De ldr sig tidigt att
respektera olika minniskor, att ta ansvar och vara sjdlvstindig,
kidnna empati och forstielse, samt att satta saker i perspektiv.

— Det dr ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
ndmner manga att det ar harligt att f4 ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana smé saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Ldis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och ldstips. Ddr
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestdllningar. Bland annat filmen om Ludwig som har
artrogrypos, och hans syskon Lilly och Leon. Alskar ni honom
mer dn mig?” undrar Lilly ndr storebror far mer uppmdrksamhet
och hjdlp av fordldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

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

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvirden, giirna med en barntandvards-
specialist. Om det finns svirigheter med tal, spriak och itande
behovs dven kontakt med logoped.

Det siiger overtandliikare Christina Havner, logoped Asa
Mogren och tandskoterska Monika Karlsson, som arbetar pa
Mun-H-Center i Hovis.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén.
Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvéard, munhélsa och
munmotorik hos personer med séllsynta diagnoser. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omhédndertagande och en hogre
livskvalitet for de berorda patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tvd kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser som ror munhélsa: i Umea och 1 Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska triffar Mun-H-Center manga
personer med olika funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter
godkiinnande frin forildrarna under Agrenskas familjevistelser gor
en tandldkare och en logoped en dversiktlig undersokning och
beddmning av barnens munforhédllanden. Observationerna,
tillsammans med information som fordldrarna lamnat, stalls
samman i en databas.

Kunskap om séllsynta diagnoser sprids via webbplatsen
mun-h-center.se, samt via MHC-appen och pd Mun-H-Centers
facebooksida och youtube-kanal.

Tand- och munvérd for barn och unga med sérskilda behov
Vartannat barn med en séllsynt diagnos har en orofacial
dysfunktion. Det dr en stor fordel om den forebyggande tandvarden
ar sa bra att en god munhilsa kan bevaras. Att komma igang med
goda vanor tidigt dr viktigt. Alla bor anvénda fluortandkram.
Tandvarden rekommenderar foréldrar att hjélpa sina barn med

Dokumentation nr 576 © Agrenska 2018 34



Obalanserade translokationer

tandborstningen och borsta tva ganger om dagen. For att underlitta
tandborstningen tipsar Christina Havner om att std bakom barnet
och anvédnda den egna kroppen som stod.

— D4 kommer man at béttre och det blir léttare att borsta.
Alternativt kan man lata barnet ligga ner pa en sing.

Niér nya kindtdnder kommer &r det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksé forseglas med plast for att
minska risken att fa hal.

Det finns ménga olika typer av hjdlpmedel som kan underlitta
munvarden. Tandvardspersonalen hjélper till att individuellt prova
ut lampliga hjdlpmedel.

Vid arliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att
tandldkaren far kinnedom om barnets aktuella hilsa och
medicinering, d& det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hal i tinderna, som f6ljd.
Kontroll av bettutveckling, kdkleder och kikmuskulatur &r ocksa
viktig att utfora, forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tinder. Ett eller tva dterbesok mellan de ordinarie besdoken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tdnderna.
For barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sarskilda
tandkrdmer utan smak. Det finns ocksé tandkrdmer som inte
skummar sa mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sérskilda behov ett anpassat
tandvardsomhédndertagande.

Munbhiilsa hos barn med obalanserade translokationer
Barn med kromosomala syndrom kan (men behover inte) ha
foljande munrelaterade symtom eller svarigheter:

* Annorlunda tillvixtmonster.

* Oralmotorisk paverkan.

* Formpaverkan (ansikte, kékar, tinder).

* Hypotoni (slapp orofacial muskulatur).

» Léikemedelsbiverkningar (till exempel muntorrhet).
* Reflux (obehag, tandslitage).

* Infektionskdnslighet.

Om munnen inte anvénds till att dta, tugga etcetera kan det paverka
kénsligheten i munnen, samt muskelstyrkan och dirmed kikarnas
och tandbégarnas utveckling.

— Nar vi undersokt barn med obalanserade translokationer har vi
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sett att manga har svart att acceptera tandvardssituationen. En del
har ocksa olika bettavvikelser, sdger Christina Havner.

Reflux som é&r relativt vanligt 1 gruppen ar obehagligt for barnet
och kan dessutom 6ka risken for sar och infektioner i
munslemhinnan. Det sliter ocksé pa tinderna eftersom magsyra
som kommer upp kan erodera tandytan. For att skydda slemhinnan
och lindra obehag ska man forsoka halla munnen fuktad med
exempelvis smorjande munvardspreparat eller rapsolja.
Tandslitaget bor forebyggas med fluor.

Att tinka pa:

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

e Ta vid behov kontakt med barnets ldkare, exempelvis vid
narkos.

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

e Tal- och kommunikationstréning &r ofta motiverad. En del
barn behdver ocksa dt- och svéljtraning hos logoped.

e Vissa mediciner kan ge muntorrhet, vilket 6kar risken for
karies.

Munmotorik hos barn med obalanserade translokationer
Barn med kromosomala syndrom har ofta nedsatt oralmotorisk
formaga. Det &r vanligt att munmuskulaturen ar slapp och
motoriken och sensoriken paverkad, vilket kan leda till tal- och
dtsvarigheter, nedsatt salivkontroll och bitovanor.

Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsformaga, sug-tugg- och
sviljformaga och munmotorisk formaga hos barnet.

— Det dr viktigt att veta att alla barn har rétt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska aldrig noja sig med
forklaringen att svdrigheterna ingér i sjukdomen’.

Logopeden kan ocksa ge rad angdende matning och dtande,
beddoma hur barnet bast trénar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk trining. Syftet med den oralmotoriska behandlingen
kan vara att minska salivlackage, forbéttra dtandet samt vid behov
oka eller minska kanslighet i munnen.
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Viktigt med ett fungerande dtande

Viljan att dta paverkas till exempel av aptit, stress,
illaméende/smaérta, andning, allméntillstind och hur personen
upplever mat och dtande. Férmdgan att dta krdaver god funktion for
att kunna tugga, suga, svilja och dricka. Tuggandet ar viktigt for ett
sdkert dtande, eftersom det gor att vi svéljer lagom stora bitar och
inte sitter 1 halsen. Ett bra tuggande underlittar ocksa
matsmaéltningen och stimulerar salivproduktionen, samt ar viktigt
for att barnet ska kiinna méttnad och dta lagom mycket.

— Tuggandet ger ocksa starkare tuggmuskler och en béttre
kékposition.

Logopedens atgérder for ett forbattrat dtande kan vara medicinsk,
kompensatorisk eller innebéra tréning av sjilva funktionen.

— Sjdlva dtandet dr det vi ser, men processen engagerar egentligen
ménga delar av kroppen, siger Asa Mogren.

Forutom att trdna oralmotoriken, anpassa kosten och se over
matningsteknik och sittstdllning finns dven ldkemedel, exempelvis
mot reflux, som kan hjilpa. Ibland behovs kirurgi och/eller
ortodonti som ett led 1 behandlingen for att kunna trdna funktion,
exempelvis tuggning

— Atsvérigheter har ofta inte en enskild orsak och dirfor behdvs ett
multiprofessionellt omhéndertagande, av exempelvis logoped,
tandldkare, ldkare, sjukskoterska, dietist, psykolog, sjukgymnast
och arbetsterapeut, siger Asa Mogren.

Minskad salivkontroll kan dtgdrdas

Minskad salivkontroll (dregling) kan upplevas som ett stort
problem eftersom det bland annat kan orsaka hudirritation,
vitskeforlust, vata kldder och vara socialt problematiskt.

Orsaken till dalig salivkontroll 4r nistan aldrig for hog
salivproduktion. Istéllet kan det bero pa forsvagad muskelstyrka i
ansiktsmuskulaturen, eller pa sittstdllning och huvudhéllning.

— Att se dver sittstdllningen och trdna oralmotoriken kan ge goda
resultat. Nér det inte hjélper kan man ta till medicinering. Men det
ar viktigt att sékerstélla en god munhélsa innan ldkemedel som
minskar salivflddet sitts in, siger Asa Mogren.

Bitovanor, som att bita pa exempelvis kldder eller hiander, dr
relativt vanligt hos barn med kromosomala syndrom. Beteendet kan
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ha olika orsaker. Det kan till exempel lindra smérta i munnen eller
handla om sjdlvstimulering som upplevs som positiv for barnet.
Det ér darfor viktigt att forsoka ta reda pa orsaken innan man
beslutar om eventuell behandling.

Som forédlder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. Da kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlikare, 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 webplats:

mun-h-center.se

Sambhallets stod

Emy EmkKer ir socionom och arbetar pi Agrenska, bland annat
med planeringen av familjevistelser. Hon informerar om vilket
stod som finns att fi for personer med funktionsnedséttning.

Forsakringskassan (guiden)

Numer gér det att skapa en sammanstillning om
Forsdkringskassans stod baserad pa det egna barnets behov.
Sahdr gor du:

Ga in pa forsakringskassan.se. Tryck pa Funktionsnedsdttning,
sedan Guide for dig med funktionsnedsdttning, Skapa en egen
guide. Tryck pd start, skriv barnets personnummer och {6l
anvisningarna.

Det gér att begédra hembesdk infor ansokan om ekonomiskt stod.

— Téank pa att ersdttningarna fran forsdkringskassan och kommunen
kan paverka varandra, till exempel omvéardnadsbidrag och
merkostnadserséttning, sdger Emy Emker.

Hiilso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som innebar stérkt stéllning for
patienter, bland annat ritt att vélja 6ppenvard 1 ett annat landsting,
till exempel habilitering eller specialist 1 annat landsting. Det &r
littare att fa en ny medicinsk bedomning.
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— Lagen har ocksa okat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
rétt att fd information om sin vard pa ett sétt som de forstar.
Ldis mer pad nfsd.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

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

Den fasta virdkontakten kan vara en ldkare eller annan profession
inom varden, som sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting &r skyldiga att upprétta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt badde socialtjdnstlagen och hélso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nir samordning efterfragas och
kompetens behovs frin flera verksamheter och dir
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen upprittas vid
moten dir de professionella dr skyldiga att delta. Den kan goras nér
en person upplever att man behdver en samordning mellan olika
instanser.

Skollagen 1 kap 4

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att nd skolans
kunskapsmal. Atgirdsprogram ska upprittas for hur eleven ska
klara kunskapsmaél och vilket stod som krévs. Det &r rektorns
ansvar att eleven far ett atgardsprogram om det behovs.

Enligt skollagen ska skolan ta hdnsyn till elevers olika behov
Elever ska ges stod och stimulans s att de utvecklas sé langt som
mdjligt. Skolan ska striva efter att uppvdga skillnader i elevernas
forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.

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

e Sirskilt schema 6ver skoldagen
e Extra tydliga instruktioner

o Stdd att sitta igdng arbetet

e Anpassade laromedel

e Nagon extra utrustning

o Enstaka specialpedagogisk insats
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e  Sérskilt stod

e Handledning/fortbildning av personal

e Resursperson/’assistent”

e Minskning/anpassning av elevgrupp

e Regelbunden specialpedagogiska insatser
e Anpassad studieging

Infor alla fordndringar dr det viktigt med forberedelser. Det giller
till exempel nér barnet borjar forskola och vid dvergangen fran
forskola till skola. Och vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor gérna
studiebesok pé skolan om det finns osdkerhet om vilken som passar
barnet bast.

Ge skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen
om barnets diagnos nér det dr dags for skolstart.

Forbered motet!

— Som forilder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
ménga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vil
infér motet och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Det
kan till exempel vara bra att ha med skolskoterskan pd motet.

Ha en dagordning och bestdm pé forhand hur lang tid moétet ska
vara. For ett protokoll om vem som ska gora vad till nir. Boka en
ny tid for aterkoppling och uppfoljning av atgéarderna.

Vart vinder vi oss?

Den som &dr missndjd ska i forsta hand vinda sig till skolans rektor.
I andra hand kan man vénda sig till ansvarig tjinsteman eller
ndmnd i kommunen. Eller till Skolverket:

skolverket.se

Skolverkets upplysningstjénst: telefonnummer 08 - 527 332 00.

Undantagsbestimmelsen

I skollagen finns en undantagsbestdmmelse i 10 kap 21 § (tidigare
kallad Pysparagrafen). Den ger elever med funktionsnedséttning
ratt att undanta vissa delar 1 kunskapskraven och édnda fa godkant
betyg. Formuleringen lyder: ”Om det finns sérskilda skal far det
vid betygsséttningen bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav
som eleven ska ha uppnatt. Med sirskilda skél avses
funktionsnedsittning eller andra liknande personliga forhdllanden
som inte &r av tillfdllig natur och som utgoér ett direkt hinder for att
eleven ska kunna na ett visst kunskapskrav.”

Dokumentation nr 576 © Agrenska 2018

40



Obalanserade translokationer

LSS

Samhéllets stod utgar bland annat fran LSS (Lagen om st6d och
service till vissa funktionshindrade). Det dr en réttighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor.

LSS ger stdd for insatser och sérskild service for personer...
...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand.
...med betydande eller bestaende begdvningsmaissigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen &lder foranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom

...med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsittningar som uppenbart inte beror pd normalt
aldrande, om de ar stora och fororsakar betydande svérigheter i den
dagliga livsforingen och ddrmed ett omfattande behov av stod eller
service.

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

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska ménniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skél moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mdjlighet att delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra.
Daérfor finns olika former av stod. Finns behov har man alltid ratt
att soka en insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare
eller kurator pé sjukhuset kan hjélpa till med ansokan.

Exempel pi insatser inom LSS/SoL.

Korttidsvistelse / stodfamilj

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

Avlosarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhdriga ska fa mdjlighet till
avlastning och till att utrétta drenden utanfér hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt.

Ledsagarservice
En ledsagare hjdlper till med kontakter i samhéllet och kan folja
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med pd vardbesok och delta 1 fritidsaktiviteter. Insatsen géller nir
funktionsnedsittningen inte dr alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begéras per tillfélle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stod, en medménniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver alltsé inte rapportera om
vad hen gjort till ndgon myndighet.

Anhorigstod

Enligt Socialtjénstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksa
erbjuda stdd till anhdriga. Med anhoriga menas en familjemedlem,
(till exempel syskon, mor— och farforildrar) eller en god vén till
ndgon med fysisk eller psykisk funktionsnedséttning.

Som anhorig kan man fa mojlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller individuellt anpassat stod och fi tips, rad och hjilp
med kontakter. Detta stdd ska sdkas hos kommunens
anhorigkonsult. Denna tjinst kan heta olika i olika kommuner.

Bostadsanpassning

De som pé grund av funktionsnedséttning eller sjukdom behdver
hjélp att anpassa sin bostad ska fa sddan hjilp om de har lakarintyg
samt intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansdkan gors till
kommunen. Frén den 1 juli 2018 géller en ny
bostadsanpassningslag. Storsta skillnaden jamfort med tidigare ar
att den som har behovet ska soka sjidlv. Man far inget bidrag om
behovet kan tillgodoses av hjdlpmedel, exempelvis ingen taklift
beviljas om det gar att anvénda golvlift. En annan nyhet ar att
regler vid om- och nybyggnation littas. Det blir enklare att fa
bistdnd dven om tillgédnglighetskraven inte foljts vid om- och
nybyggnad. Detta géller om det inte &r den sokande sjdlv som gjort
byggnationen.

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

Hit kan man vénda sig for att fa hjilp med stodinsatser
e Habilitering/kurator.
e LSS-handliaggare.
e Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhorigstddjare i kommunen.
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e Brukarstodcenter.
e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Hjalpmedel

Hjilpmedel skrivs ut for att forbéttra eller uppratthélla 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
géller dock inte produkter som dr vanliga i hemmet, som
exempelvis datorer.

Hjédlpmedel ér oftast landstingens ansvar och kréver hélso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte overklagas.
Hjilpmedel finns pé bland annat pd habiliteringen,
hjdlpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjidlpmedel och rekreationsresor. P4 sjukhus eller pa habiliteringen
kan man fa hjilp av en kurator med att hitta passande fonder att
sOka pengar ur. Lénsstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dér
man kan soka efter mdjliga fonder. Vissa foretag hjalper ocksa till
att hitta ritt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situation.
do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa nitet

fk.se - Forsdkringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser
bostadscenter.se — Bostadscenter

boverket.se — Boverket

1177.se — Sjukvérdsupplysningen

mun-h-center.se — Mun-H-Center

assistanskoll.se — Assistanskoll

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

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedséttning

Dokumentation nr 576 © Agrenska 2018

43


http://www.bostadscenter.se/
http://boverket.se/
http://www.mun-h-center.se/
http://www.mun-h-center.se/
http://www.assistanskoll.se/
https://hejaolika.se/
http://www.kunskapsguiden.se/
http://www.parasport.gbg.se/

Personlig assistans
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anhoriga.se/ - Nationellt kompetenscentrum for anhoriga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas

— For att fi en personlig assistent krivs det att man har stora
och varaktiga funktionsnedsittningar och tillhor en av LSS
personkretsar.

Det berattar Louise Jeltin som &r assistanssamordnare pa
Agrenska Assistans.

Assistentens uppdrag ar att hjdlpa till med grundldggande behov
som dtande, pd- och avklddning, kommunikation och personlig
hygien. Behoven maste vara av praktisk karaktir — att behova hjilp
med aktivering, paminnelser och motivation ar oftast inte
tillrackliga skal for att f assistans.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundliggande behov
kréavs att det behovs en tredje person for att kommunikation ska
vara mdjlig. Den tredje personen behdver ha ingdende kunskaper
om individen, funktionsnedsdttningen och sittet att kommunicera.

Tillsyn raknas som ett grundldggande behov bara om personen har
en psykisk funktionsnedsittning, eller om det krévs ingdende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller
beteendeproblematik.

Vad riknas till forildraansvaret?

De grundlidggande behoven riknas som fordldraansvar tills barnet
fyllt nio ar. Dérefter rdknas de inte som foréldraansvar.
Kommunikation rdknas inte som fordldraansvar efter att barnet fyllt
sex ar. Undantag dr kontakt med myndigheter eller sjukvérd, da det
géller tills barnet ar nio ar.

— Tillsyn anses av Forsdkringskassan helt hora till fordldraansvaret
tills barnet ar fem ar.

Om de grundldggande behoven uppgér till 20 timmar eller mer per
vecka ansoks assistansersittning fran Forsdkringskassan.

Om grundldggande behov inte uppgér till 20 timmar kan man sdka
personlig assistans hos kommunen.
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Assistans i skolan

I vissa fall finns skal till att ett barn har en personlig assistent dven 1
skolan. Det géller till exempel i situationer...

... dar barnets funktionsnedséttning skapar séarskilda svarigheter att
kommunicera med andra &n den personliga assistenten,

... ndr det med hénsyn till personens hdlsotillstand dr viktigt att
den personliga assistenten finns till hands.

... dar funktionsnedsattningen gor det sérskilt angeldget att
personen har ett starkt begrdnsat antal personer knutna till sig.

... dar personen behover tillgang till nagon som har ingdende
kunskap om honom eller henne och hilsotillstdndet.

Anhoriga som assistenter

Det finns flera skal till att anhoriga (forédldrar, syskon, mor- och
farforédldrar) véljer att bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skl och att det ger en unik mojlighet
att vara ndra barnet.

Hjilp med personlig assistans

Det finns ingen réttshjilp for den som vill 6verklaga
Forsdkringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS—mal i domstol. Men det finns jurister pa
assistansbolagen att himta kunskap och stdd hos.

Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjilp:

e LaSSe Brukarstodcenter (Vistra Gotalandsregionen),
telefonnummer: 031-841850

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

NOC, Natverket for ovanliga kromosomavvikelser

—NOC ir en unik forening dir familjer som lever med ovanliga
kromosomavvikelser och vissa ovanliga genmutationer kan
finna en samhdorighet. Vi finns for tips, rad och stod.

Det siiger Johanna Ljunggren som ir aktiv i foreningen och
som arbetar som sjukskoterska pa Klinisk genetik, Sahlgrenska
universitetssjukhuset.
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Foreningen bildades 2000 di ett antal forédldrar till barn med
ovanliga kromosomavvikelser traffades pa Wiiks folkhogskola i
Uppsala. Initiativet togs av genetikern Goran Annerén, som sig
familjernas behov av tillhorighet.

Idag har foreningen omkring hundra medlemsfamiljer och vid
varje sommarléger deltar omkring 25-30 familjer. Sommarligret
arrangeras varje ar forsta helgen 1 juli, fredag till sondag, pa nagon
folkhdgskola i Sverige. Hela familjen stér i fokus, inte bara barnen
med diagnos.

— Ett av foreningens huvudsyften &r att vara den formedlande
lanken mellan familjerna. Dér spelar sommarlégret en viktig roll.
Vi sprider ocksa information om foreningen pa olika vis och arbetar
for allas lika rdttigheter och mojligheter, sédger Johanna Ljunggren.

For informationsspridning anvdnder NOC bland annat sociala
medier. De har till exempel en 6ppen och en sluten facebookgrupp.
Pé webbplatsen finns information, ldnkar till andra organisationer
och informationskéllor samt fordldraberittelser att ta del av.

— Ett problem med sillsyntheten &r att minga fordldrar far hora att
de &r helt ensamma om sin situation. En del vet inte att var forening
finns. For mig har det blivit en mission att vi alla ska kunna hitta
varandra och utbyta tips och erfarenheter.

Den personliga beriittelsen

Johanna Ljunggren och hennes man har fyra barn. Ena dottern,
Klara, har en obalanserad translokation. Det tog néstan ett ar innan
Klara fick sin diagnos och det var ett &r fyllt av oro och ovisshet.

— Jag fick vid ndgot tillfdlle hora att man som fordlder méste vara
barnets advokat, och det tog jag fasta pa. Jag har alltid varit beredd
att kdmpa for hennes skull, sdger Johanna.

Niér Klara vil fick sin diagnos, en obalanserad translokation mellan
8924 och 20p13, kom det som en ldttnad for familjen. Nu visste de
varfor Klara inte var som alla andra barn, och nagot om hur livet
skulle kunna bli for henne i framtiden.

— Diagnosen dppnade ocksé dorrar till olika former av stod som
finns att fa 1 samhéillet. Unika familjer har ofta en 1dng rad
kontakter med olika instanser och det kan kénnas dvervildigande i
borjan. Dérfor dr samordning jétteviktigt, sdger Johanna Ljunggren.

Lds mer om NOC och verksamheten pd nocsverige.se
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Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for narvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga
diagnoser vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande
medicinska experter och foretradare for patientorganisationer.
Kvalitetssakring sker genom granskning av en sérskild expertgrupp
utsedd av universitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna éversatts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns aven en folder som kan bestallas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar dven pa fragor och hjalper till att
soka information, och nas pa telefonnummer 031-786 55 90 eller
via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

L&s mer pa: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av
en grupp forildrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ar en paraplyorganisation dir en méngd olika
diagnosforeningar finns representerade.

Forbundets uppdrag ér framfor allt att driva politiska fragor som ror
personer med funktionsnedsittning, att paverka och patala att
séllsynta diagnoser maste uppmirksammas och forskas kring.
Forbundet trycker pé att personer med sillsynta diagnoser har ritt
till samma insatser frdn samhéllet som alla andra, till exempel nir
det giller vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av
att andra inte kdnner till s4 mycket om deras syndrom.
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Forbundets 12 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan r véldigt olika. Gemensamt &r
att alla sjukdomar eller syndrom é&r livsldnga, obotliga och nistan
alltid har genetiska orsaker.

Det ar séllsynthetens dilemma som forenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig.

Hdr hittar du Riksforbundet for sdllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omridet sillsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Siillsynta Diagnoser, NFSD, som drivs av
Agrenska.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012 arbetat i
enlighet med uppdraget. Uppdraget ar att:

e ...bidra till 6kad samordning och koordinering av hilso-
och sjukvardens resurser for personer med sillsynta
sjukdomar liksom 6kad samordning med bland annat
socialtjinst, frivilligorganisationer.

e ...bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hélso- och sjukvarden och till an-dra berérda
samhéllsinstanser samt till patienter och anhoriga.

e ...bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktdrer som bedriver verksamhet pa omrédet.

e ...identifiera mdjligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet
och information med andra ldnder och internationella
organisationer.

Agrenska, som driver NFSD, #r ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedséttning, deras familjer samt professionella som de

moter.

Lds mer om NFSD:s verksamhet pa nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 576

En obalanserad translokation innebar att genetiskt material fran tva olika
kromosomer bytt plats med varandra och att en del genetiskt material har
gatt forlorat. Beroende pa hur stor del som ar paverkad, och var den sitter,
paverkas personen pa olika sétt.

Vanliga symtom &r bland annat hypotonus (muskelsvaghet), kortvuxenhet,
inre missbildningar och kognitiv funktionsnedséttning i olika grad. En del
har epilepsi.

Genetiska forandringar kan antingen arvas fran nagon av foraldrarna eller
uppsta spontant hos barnet (sa kallad nymutation).

Behandlingen syftar till att minska konsekvenserna av
funktionsnedsattningarna for att skapa sa bra forutsattningar som majligt
for barnet.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER A GRENSKA

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser
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