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Optikushypoplasi

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

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

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, majlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

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

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

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
dar de kan laddas ner som pdf: agrenska.se.
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— Optikushypoplasi ar en medfodd underutveckling av
synnerven. Ett 6ga eller bada 6gonen kan vara
paverkade, ibland i kombination med hormonella,
neurologiska eller kognitiva avvikelser. Det sager
Kristina Tear Fahnehjelm som ar barnégonléakare vid
S:t Eriks Ogonsjukhus och adjungerad professor vid
Karolinska Institutet i Stockholm.

Av de lite fler &n 100 000 barn som fods i Sverige varje ar har
ungefar 3,5 procent nagon form av missbildning eller
kromosomavvikelse som leder till medicinsk atgard eller
funktionsnedsattning. En del av dessa har en missbildning pa
Ogat. Optikushypoplasi (ONH) ar en av de vanligare
O0gonmissbildningarna och kan férekomma isolerat hos ett i
ovrigt friskt barn eller i kombination med till exempel
hormonbrist och forandringar i hjarnan. Dubbelsidig svar
optikushypoplasi ar en av de vanligaste orsakerna till blindhet
hos barn i vastvarlden.

Optikushypoplasi forekommer lika ofta hos pojkar som hos
flickor. Antalet barn med diagnosen har 6kat i vastvarlden under
de senaste decennierna, vilket kan bero pa forbattrad
diagnostik eller pa att sjukdomen faktiskt blivit vanligare.
Optikushypoplasi forekommer hos 17 barn av 100 000 i
aldrarna 0-18 ar i Sverige enligt en studie fran Stockholm

ar 2014.

Synnerven ar paverkad

Vid optikushypoplasi ar synnerven underutvecklad. Den ar tunn
och bestar av farre nervtradar an normalt. Tradarna kommer
fran nathinnans ganglieceller. Synnervshuvudet, eller papillen,
ar det omrade i 6gats nathinna dar gangliecellernas nervtradar
gar ihop och bildar synnerven. Synnerven fortsatter via
synnervskorsningen och synbanorna till syncentrum i hjarnan.
Papillen ar drygt tva kvadratmillimeter stor.

— Nar vi tittar i ett 6ga ser vi just papillen eller borjan av
synnerven, som sedan gar bakat fran dgat in i hjarnan.
Synnerven passerar genom ett litet hal i skallbenet som omger
dgat. Det ar inte bara syncellerna och tradarna som ska
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fungera, omkopplingarna pa vag till hjarnan ska ocksa gora det,
sager Kristina Tear Fahnehjelm.

Svenska studier visar att ensidig och dubbelsidig
optikushypoplasi ar lika vanligt, samt att det finns ett tydligt
samband mellan papillstorlek och synférmaga — ju storre papill,
desto battre syn. Det finns ocksa kopplingar mellan
synsvarigheterna och 6vriga symtom. Vid dubbelsidig
optikushypoplasi 6kar risken for hormonella besvar och
beteendesvarigheter. Om synskadan ar svar ar sannolikheten
for autism och somnstdrningar hogre.

Orsaken till optikushypoplasi

Vad som orsakar optikushypoplasi &r inte kant, men man vet att
forandringen uppstar tidigt i graviditeten. Troligtvis ar
sjukdomen multifaktoriell, vilket innebar att flera olika faktorer
samverkar och leder till att skadan uppstar.

— Oftast kommer barnen till oss dgonléakare forst pa grund av att
fordldrarna noterat att barnen inte verkar se eller borjat skela.
Da ar det viktigt att stalla ratt diagnos, sa att barnet ocksa far
hjalp av andra specialister som barnneurolog och
barnendokrinolog, sager Kristina Tear Fahnehjelm.

Allt sedan optikushypoplasi beskrevs forsta gangen har forskare
funderat pa orsakerna, men nagot entydigt svar finns annu inte.
— Man har sett att vissa infektioner under graviditeten majligen
skulle kunna vara sjukdomsorsakande, liksom vissa droger eller
mediciner som tagits av den gravida kvinnan. Det tycks ocksa
finnas en koppling till diabetes hos mamman, samt till for tidig
fodsel. Oftast ar det forsta barnet till en ung helt frisk kvinna,
sager Kristina Tear Fahnehjelm.

Symtomen varierar mellan olika individer

Symtomen upptrader ofta under barnets forsta levnadsar, men
ibland senare. De varierar i art och svarighetsgrad mellan olika
individer. En person med optikushypoplasi kan ha en lindrig
synnedséattning pa bara ena ¢gat, men kan ocksa vara helt
blind pa bada dgonen till foljd av en svar skada pa bada
synnerverna.

En del personer med tillstandet har en intellektuell
funktionsnedsattning (IF) som kan vara lindrig, medelsvar eller
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svar. Neuropsykiatriska diagnoser, exempelvis autism, ar
vanligare i den har gruppen an i befolkningen i stort.

En del personer med optikushypoplasi har aven epilepsi eller
motoriska svarigheter. Hydrocefalus (aven kallat vattenskalle)
och CP-skador forekommer

De olika symtomen upptrader vid olika tidpunkter. Dalig
dgonkontakt kan markas vid en manads alder, och 6gondarr
(nystagmus) uppstar oftast ndgon manad senare. Skelning
(oftast indtskelning) kan visa sig redan vid nagra manaders
alder, medan det ar vanligt att en lattare synnedsattning
konstateras forst vid barnets synprovning pa BVC vid fyra ars
alder.

— Det forsta steget for de flesta barn med optikushypoplasi ér
att traffa en 6gonlakare, eftersom man har upptackt problem
med dgonen eller synen. Hos en del upptacks dock de
hormonella symtomen forst, sager Kristina Tear Fahnehjelm.

Hormonella symtom kan vara lagt blodsocker (neonatal
hypoglykemi), gulsot, dalig tillvaxt, 6kad torst eller uttalad
infektionskéanslighet.

Las mer om hormonpaverkan pa sid 15.

Viktigt med tidig diagnos

Diagnos kan stallas genom Klinisk 6gonbottenspegling och
ibland, nar barnet ar storre, ocksa med hjalp av
o0gonbottenfotografering. Ibland kan en magnetkamera-
undersokning (MR) vara ett stod vid diagnosen. En s kallad
dubbelring (en pigmenterad ring och en ljusare ring av
arrvavnad runt papillen) som syns vid en
0gonbottenundersdkning forekommer ofta hos personer med
sjukdomen.

— En dubbelring finns ofta hos barn med optikushypoplasi, men
inte alltid. Det finns ocksa en risk att arrvavnad gor att
synnerven ser ut att ha normal storlek nar en 6gonlakare tar en
shabb titt vid undersékning av ett barn.

Andra faktorer som kan ses vid 6gonbottenundersdkning ar att
synnerven &r blek, makulareflexen saknas, nervfiberlagret ar
tunt och blodkarlen &r slingriga eller utstrackta.
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Det ar viktigt att faststalla diagnosen sa tidigt som majligt
eftersom en fordrojd behandling dkar risken for tillvaxthamning,
kognitiva avvikelser och plétslig dod.

Las mer om utredning och diagnostisering pa sidan 13.

ONH eller SOD

Optikushypoplasi forkortas ONH efter engelskans Optic Nerve
Hypoplasia. Ibland anvands termen septo-optisk dysplasi,
forkortat SOD. Detta begrepp innefattar utéver optikushypoplasi
neurologiska avvikelser, som att septum pellucidum
(skiljevaggen mellan hjarnhalvorna) eller corpus callosum
(hjarnbalken mellan hjarnhalvorna) saknas eller ar
underutvecklad, och hormonella avvikelser. Eftersom bara tva
av dessa tre forandringar kravs for att faststélla diagnosen SOD
kan diagnosen forekomma utan optikushypoplasi. Da avsaknad
av septum pellucidum inte heller nédvandigtvis leder till symtom
som hormonbrist eller kognitiva avvikelser, betraktas SOD idag
av manga som en foraldrad term. Den beskriver helt enkelt inte
symtombildens bredd pa ett tydligt satt, och de tva begreppen
ar alltsa inte synonyma med varandra.

Hur ser prognosen ut?

Det ar vanligt att ett barn med optikushypoplasi har férsenad
synutveckling som sedan forbattras under det forsta
levnadsaret. Det beror troligen delvis pa sa kallad myelinisering,
vilket innebar att synnervstradarna far ett omgivande fettlager
som gor att de leder impulser battre. Aven annan mognad av
omkopplingarna i synsystemet och syncentra i hjarnan kan ha
betydelse for forbattringen av synen. Inget tyder pa att synen
hos barn med optikushypoplasi forsamras senare i livet.

Barn med optikushypoplasi bor efter att diagnosen stallts
kontrolleras regelbundet av 6gonlékare under smabarnsaren.
Senare kan kontrollerna ske arligen och darefter ytterligare
nagot mer sallan. Man tittar da exempelvis pa synutveckling,
fargsinne, synfalt och behov av glaségon, lappbehandling och
behov av skelningsoperation.

— Traditionellt anvands 6gonbottenfotografering som en hjalp
vid diagnostiken, men idag kan vi ocksa ta sa kallade OCT-
bilder (optical coherence tomography). | bilderna kan man se
nathinnans olika lager och upptacka sjukliga forandringar. Bade
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nervfiberlagret och gangliecellslagret kan paverkas vid
optikushypoplasi, sager Kristina Tear Fahnehjelm.

Langtidsuppfdljning av ungdomar

Aren 2009-2012 och sedan 2019-2022 gjordes i Stockholm
langtidsuppfoljningar pa barn och ungdomar med
optikushypoplasi. Bland de 31 deltagande barnen och
ungdomarna visar preliminédra resultat att samtliga hade en
kvarstdende synnedsattning. Nagra hade blivit ndgot mer
narsynta. Knappt en tredjedel gick pa hormonbehandling. En
del hade neurologiska svarigheter som epilepsi, CP, intellektuell
funktionsnedsattning och autism. Flera studerade pa
universitetet. Uppfdljningen rérande livskvalitet visade att
manga av ungdomarna upplevde att de hade en god fysisk
formaga, men att det var svarare emotionellt. Hur hogt barnen
och ungdomarna skattade livskvaliteten korrelerade val med
synskarpan.

— Spektrumet ar valdigt brett. Det ar viktigt att optimera den
synférmaga barnen har och att det gors en noggrann utredning
for dvrigt sa att barnen och ungdomarna far basta majliga hjalp.

Slutligen berattar Kristina Tear Fahnehjelm att det rapporteras
om forsdk med stamcellsbehandling och genterapi av
optikushypoplasi i andra delar av varlden. Hon uppmanar till
stor forsiktighet da det inte finns nagra vetenskapliga belagg for
att dessa behandlingar har nagon effekt.

Las mer om optikushypoplasi i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand.
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Fragor till Kristina Teiir Fahnehjelm

Vet man hur tidigt i graviditeten skadan sker?

— Antagligen sker skadan vid klassisk optiukushypoplasi oftast
tidigt, under den forsta trimestern, men man har inte kunnat
datera exakt nar det sker.

Finns det nagon arftlighet?

— Det finns enstaka familjer med optikushypoplasi i varlden och
man har funnit enstaka genetiska mutationer/variationer som
har kopplats till optikushypoplasi. Generellt sager man dock att
om man har ett barn med optikushypoplasi finns det inte nagon
okad risk att fa ytterligare ett barn med sjukdomen.

Varfor blir det gult i dgonvitorna?

— Gulsot syns valdigt val i dgonvitorna och gulsoten kan ocksa
signalera hormonbrist, men det ar en fraga mer till
barnendokrinologen.

| vilken alder forsvinner risken fér hormonbrist?
— Risken forsvinner aldrig, men ju aldre barnet ar, desto lagre
verkar risken vara att hormonbrist ska utvecklas.

Vad beror det p& att synen kan forbattras?

— Alla neuron i 6gat utvecklas och mognar. Aven synbarken och
synapserna i hjarnan utvecklas och alla barn upp till cirka atta
ars alder kan fa en viss synforbattring.

Kan man operera nystagmus?

— Ja, det gar att operera ogat for att slappa lite pa senorna till
musklerna. Infor operation ar det valdigt viktigt att alla hormoner
ar i balans eftersom en operation i narkos utgor en stress och
belastning pa kroppen.
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Lykke har hypofysinsufficiens

Lykke, 6 &r, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Maria, pappa Jaanus och lillebror Caspian, 4 ar.

Marias graviditet med Lykke var normal, men gick dver tiden.
Forlossningen startade genom igangsattning och gick bra.
Efterat blev paret lamnade ensamma med den nya
famillemedlemmen.

— Lykke var lite trott, men vi téankte att det nog kunde vara
normalt. Det drdjde tills en sjukskoterska skulle komma for att
skriva ut oss innan de upptackte att allt inte var som det skulle
med Lykke, sager Maria.

Nar sjukskoterskan undersokte Lykke var hon sl6 och svar att
vacka. Det visade sig att blodsockervardet var valdigt lagt och
Lykke hamnade pa intensivmottagningen. Det togs prover och
Lykke fick sockerldsning via munnen. Hennes blodsockervéarde
steg, men hon var fortfarande sl6. Lykke blev s& smaningom
inskriven pa neonatalavdelningen och fick sondmatning i
férhoppning om att hon skulle bli lite piggare.

— Det gjordes manga undersokningar och det var mycket oro.
Allt var som ett tocken, sager Maria.

Nar Lykke var en vecka gammal fick familjen traffa en
endokrinolog som misstankte att hon hade brist pa
stresshormon och ordinerade kortison.

— Det var som natt och dag. Plétsligt vaknade hon till liv, minns
Jaanus.

Lykke fick diagnosen hypofysinsufficiens. Det skulle snabbt visa
sig att manga hormoner behovde ersattas.

— Det var mycket angest nar man tanker tillbaka. For mig var
det stort bara att ha en nyfédd bebis och nu skulle Lykke ta
massor av mediciner varje dag, sager Maria.

© Agrenska 2023, nr 677 12



Optikushypoplasi

Utredning av optikushypoplasi

— OCT ar sedan 2003 den mest anvandbara tekniken
for att avbilda 6gat. Det sager Athanasia Skriapa-
Manta som ar bitradande 6verlakare vid S:t Eriks
odgonsjukhus och doktorand vid Karolinska Institutet i
Stockholm.

Diagnosen optikushypoplasi faststéalls med hjalp av
O0gonbottenfotografering eller genom att 6gat undersoks med en
spaltlampa.

— Da ser man genom pupillen ett markant mindre
synnervshuvud, eller papill som det ocksa heter, sager
Athanasia Skriapa-Manta.

Infér en 6gonbottenfotografering behéver pupillerna vidgas for
att oka ljusinslappet i 6gat. Det gor bilden skarpare, ljusare och
en storre del av nathinnan kan avbildas. Vid undersdkningen
syns ofta en dubbelring runt den underutvecklade synnerven
och ibland slingriga blodkéarl. Eftersom dessa symtom inte ar
unika for optikushypoplasi kravs det fler undersékningar an en
dgonbottenundersdkning. En sadan ar att mata mata avstandet
mellan papillen och gula flacken och jamfora detta varde med
papilldiametern.

— Om avstandet mellan papillen och gula flacken ar minst tre
ganger storre an papilldiametern talar det for optikushypoplasi,
sager Athanasia Skriapa-Manta.

Nyare avbildningsmetoder — OCT

En relativt ny metod for att faststalla diagnos ar undersokning
med OCT, optical coherence tomography. Tekniken
utvecklades forst som ett instrument for att méta 6gats
axellangd och hornhinnans tjocklek, men visade sig ha potential
till hégupplost avbildning av nathinnan och andra strukturer i
Ogat. Sedan 2003 har OCT varit den mest anvanda tekniken for
att avbilda 6gat.

Ljus av en specifik vaglangd skickas in i 6gat, studsar tillbaka
och detekteras av en sensor. OCT avsoker systematiskt ett helt
omrade i 6gat och for att 6ka upplosningen skannas varje liten
del hundratals ganger, pa bara ett par sekunder.
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— Vi kan likna OCT vid en ultraljudsundersdkning, men istallet
for ultraljud anvands ljus, sager Athanasia Skriapa-Manta.

Den slutliga bilden har s& pass hog upplosning att det gar att
skilia mellan olika cellager i nathinnan och aderhinnan samt
tydligt se synnervens storlek. Med OCT-bilder ar det maijligt att
mata BMO (Bruch’s membrane opening), vilket mater papillens
diameter, och aven fordjupningen daremellan, det vill sdga hur
djup 6ppningen till synnerven ar.

Barn med optikushypoplasi har pa grund av den
underutvecklade synnerven betydligt farre nervtradar och
ganglieceller i 6gat. Denna fortunning gar ocksa att mata med
hjalp av OCT.

o - - -
Fragor till Athanasia Skriapa-Manta

Kan ni med hjalp av en OCT-bild beddéma hur bra barnet
kommer att kunna se?

— Nej, men ju fler undersokningar vi gor, desto battre
uppfattning av barnets syn far vi.

Vilka delar av synféltet ar det vanligt att ha kvar?
— Det kan se valdigt olika ut. Det beror lite pa hur 6gat ser ut.

Vad ar férdelen med att géra en OTC-undersdkning jamfort
med en dgonbottenfotografering?

— Den kan visa hur gula flacken mar, vilket ar viktigt for
synutvecklingen. Det gar i ndgot hogre grad att forutse hur
synskarpan och synfaltet kommer att bli.

Kan man gora en OCT-undersdkning om barnet ar sovt?

— Vi hoppas att det ska vara mojligt inom ett par ar. Idag
fungerar det bara i vaket tillstand.
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— Drygt halften av alla barn med optikushypoplasi har
ocksa hormonbrister. Det sager Annika Reims som ar
specialistlakare inom endokrinologi pa Drottning
Silvias barnsjukhus i Goéteborg.

Barn med optikushypoplasi och septo-optisk dysplasi kan
forutom symtom fran dgonen ocksa ha endokrinologiska
avvikelser. Endokrinologi &r laran om hormoner. Ordet hormon
kommer fran grekiskan och betyder driva pa.

— Hormonet ar som en "budbarare” som bildas i ett organ, men
som ofta har effekt i en helt annan del av kroppen, séger
Annika Reims.

Viktiga endokrina organ ar skoldkorteln, binjurarna, testiklarna
och aggstockarna. Dessa styrs av hormon som bildas i
hypofysen. Det finns aven hormoner i bukspottskorteln och
biskoldkortlarna samt hormonbildande celler i mag-
tarmkanalen och njurarna.

Hypofysen bildas tidigt
Hypofysen bildas tidigt hos det lilla fostret, och bestar av tva
olika vavnadstyper som smélt samman. Den ar en kdrtel, stor
som en arta, som ligger mitt inne i hjarnan.
Hypofysen bestar av en korteldel, den sa kallade framloben
(adenohypofys), och en nervdel, den séa kallade bakloben
(neurohypofys). Hypofysen paverkar hela det endokrina
systemet genom bildandet av ett stort antal hormoner.
Hormoner fran framloben:

e GH —tillvéxthormon

e TSH - thyroidea-stimulerande hormon

e ACTH — adrenokortikotropt hormon

e LH — luteiniserande hormon

e FSH — follikelstimulerande hormon

e prolaktin — ett amningshormon som aven finns hos man.

Hormoner fran bakloben:
e ADH — vasopressin

e oxytocin — som bland annat har betydelse vid férlossning
och amning.
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Skoldkorteln

Skoldkorteln (thyreodea) ligger framfor luftstrupen. Hormoner i
hypofysen stimulerar skoldkorteln att bilda hormoner som i sin
tur styr bland annat amnesomsattningen. Genom ett feedback-
system regleras mangden hormon mellan kortlarna sa att
kroppen far ratt niva av hormoner. Hormoner som ar kopplade
till skoéldkorteln ar TSH — thyroideastimulerande hormon och
skoldkortelnormonerna T4 (tyroxin) och T3 (trijodtyronin). T4
och T3 paverkar amnesomsattning, varmereglering samt
hjartfrekvens.

— Saknas hormonerna avstannar utvecklingen med samre
tillvaxt och férsamrad intellektuell utveckling som féljd, sager
Annika Reims.

Barn med optikushypoplasi med hormonell paverkan saknar
sdllan helt hormoner. Vanligast ar att stimuleringen av
skoldkorteln fran hypofysen saknas. Behandling ges med
tabletten Levaxin (T4-hormon). Dosen brukar vara ganska
konstant, men i puberteten kan barnet behéva mer Levaxin.

Binjurarna

Binjurarna har inget med njurarna att géra mer an att de ligger
placerade ovanpa njurarna. Binjurarna bestar av tva olika delar,
binjurebarken och binjuremargen.

| binjurebarken bildas flera olika hormoner, bland annat kortisol,
mineralkortikoider och androgener. | binjuremargen bildas
adrenalin och noradrenalin.

ACTH, adrenokortikotropt hormon, bildas i hypofysen och har
binjuren som mélorgan. Det stimulerar binjurebarken. Aven har
finns ett feedbacksystem som reglerar mangden av hormon
mellan kortlarna, héar regleras nivaerna av kortisol och ACTH.

Olika hormoner har olika funktion

Kortisol ar ett livsviktigt hormon vars utséndring 6kar vid olika
former av stress.

— Dygnsvariationen, eller dygnscykeln, utvecklas under forsta
levnadsaret, men hos aldre barn och vuxna varierar
utséndringen mer 6ver dygnet, sdger Annika Reims.

Vid brist ges behandling med amnet kortison och man férsoker
efterlikna individens dygnsvariation sa gott det gar.
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Det ar viktigt att 6ka kortisonnivaerna vid feber och andra
situationer som utldser stress i kroppen, exempelvis vid prov i
skolan eller 6kad anstrangning.

— Vid situationer som kan 0ka stressen i kroppen ar det bra att
tanka hellre lite for mycket an for lite, sager Annika Reims.

Tillvaxthormon bildas i hypofysens framlob och utsondras i
toppar under natten. Det paverkar bade amnesomsattningen
och tillvéxten. Barns tillvaxt foljs genom tillvéxtkurvan.

— Vid misstankt tillvaxthormonbrist brukar vi lagga in barnet pa
sjukhus och gdra kontinuerliga matningar av tillvaxthormonet,
som utsondras i pulsar under natten, sager Annika Reims.

Om barnet har en brist tillférs tillvaxthormon via injektion en
gang per dygn. Det sker till natten for att efterlikna kroppens
egen produktion. Eftersom tillvaxthormon behovs for att halla
blodsockret pa en bra niva, bygga muskler och flera andra
funktioner behdver aven vuxna tillvaxthormon, om &n i mindre
utstrackning an barn.

ADH (antidiuretiskt hormon, vasopressin) ar ett hormon som
ingar i kroppens langsiktiga reglering av framst njurarnas
formaga att ta upp vatten. Hormonet reglerar aven
koncentrationen av natrium i blodplasma och blodvolymen.
Hormonet utsdndras i hypofysens baklob.

— Lag blodvolym, 1agt blodtryck eller htga saltnivaer i blodet
stimulerar utséndringen av ADH. ADH paverkar njurarna sa att
upptaget av natriumjoner 6kar. Detta gor att upptaget av vatten
Okar och urinen koncentreras.

Som vuxen producerar man omkring 180 liter primarurin som
atertas och man kissar slutligen ut ungefar 1-2 liter per dygn.
Brist pa ADH leder till 6kad urinmangd och darigenom okad
torst. Tillstandet heter diabetes insipidus. Namnets likhet till
trots har det inget med diabetes att géra, det vill sdga héga
blodsockernivaer. ADH tillfors ofta som nasspray med
individuell dosering, men finns ocksa i tablettform. Preparatet
heter Minirin.

Pubertetsutvecklingen

LH (luteiniserande hormon) och FSH (follikelstimulerande
hormon) ar viktiga for konsutvecklingen. Bada paverkar
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aggstockar och testiklar och behévs fér en normal
pubertetsutveckling. Alla barn som har paverkan pa dessa
hormoner behéver behandling.

— LH och FSH kan inte tillféras, daremot kan man ersétta dem
med Ostrogen och testosteron, sager Annika Reims.

Ostrogen ges i form av plaster vars dos dkas successivt. Som
vuxen kan man ta dstrogen i tablettform. Aven testosteron ges
for att starta puberteten. Pojkarna far da, nar det blir dags,
sprutor ungefar en gang i manaden.

Fragor till Annika Reims

Vart barn behover inte langre tillvaxthormon eller Minirin.
Vad kommer det sig?

— Sé& kan det vara och jag kan inte svara pa hur det kommer sig
annat an att kroppen ar fantastisk pa att anpassa sig. Om ett
barn ndgon gang har haft for lite tillvaxthormon ar det anda
viktigt att fortsatta folja nivaerna under uppvaxten.

Kan minskad kanslighet for sméarta bero pa hormonbrist?
— Nej

Varfor far vi inte ge forkylningsnasspray?
— Det ar inget jag hort. Det gar bra att ge nasspray, aven med
kortison.

Har corpus callosum och hypofysen ndgot med varandra
att gora?

— Nej, egentligen inte. Annat an att de ligger langs kroppens
medellinje, mellan hdger och vanster hjarnhalva.

Har du erfarenhet av depatabletter med kortison?

— Det finns annu inga godkanda fér barn, men det kommer
sakert att komma.
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Lykke har optikushypoplasi

Maria och Jaanus fick snart klart for sig att synnerven ocksa
kunde vara paverkad.

— Det marktes ganska tidigt. Det gick inte att f& 6gonkontakt
med Lykke och hon foljde inte med i blicken. | borjan sag hon
nog mest ljus och morker, sager Jaanus.

Det var ingen som kunde svara pa hur Lykkes syn skulle
utvecklas utan det handlade om att vanta och se. Det forsta
aret bestod till stor del av olika vardbesok.

— Det var sjukhus, BVC, 6gonlakare, habilitering och syncentral.
For oss var det som en helt ny varld, sager Maria.

Brist pa fler hormoner tillkom med jamna mellanrum. Idag fyller
Lykke pa med hormonersattningspreparaten kortison, Levaxin,
tillvéxthormon och Minirin.

— Jag minns att kanslan var att vi inte visste om Lykke skulle
kunna se, ga eller prata. Hon hade ocksa problem med
munmotoriken och fick kvaljningar av olika konsistenser. Nu nar
man ser tillbaka kan vi sdga att Lykke dverraskade oss alla,
sager Jaanus.
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— Optikushypoplasi innebar att aven andra delar av
hjarnan, inte bara synnerven, kan ha paverkats under
fosterutvecklingen. TillstAndet medfor en okad risk for
intellektuell funktionsnedsattning, autism och
motoriska svarigheter. Det sager Sara Dahl, som ar
barnneurolog och forskare vid Karolinska Institutet.
Hon arbetar ocksa for Socialstyrelsen med att utveckla
ett nationellt halsoprogram for barn och unga.

Hjarnan bestar bland annat av storhjarnan (héger och vanster
hjarnhalva), och lillhjarnan. Hypofysen och hypotalamus ingar i
det endokrina systemet, som styr kroppens hormoner.
Synnerven som gar bakat fran dgat 6verfor visuell information,
alltsa synintryck, fran nathinnan och vidare till hjarnan déar
intrycken tolkas.

Hjarnan utvecklas redan tidigt i fosterstadiet. Under embryots
tidiga utveckling sker en uppdelning av embryot i mesoderm,
endoderm och ektoderm. Fran mesodermet utvecklas bland
annat ben, brosk, muskler, bindvav och blod. Endodermet ar
ursprunget till vara kéarl, medan var hud, hjarna, ryggméarg och
dgon utvecklas fran ektodermet.

— | vecka fyra hander nagot viktigt, ektodermet borjar invaginera
och bildar ett ror som heter neuralréret. Det blir till hjarna och
ryggmarg, och ur det utvecklas ocksa synnerverna, sager Sara
Dahl.

Hypofysen har en speciell utveckling. Framloben kommer fran
en del av munhalan, som vaxer upp och traffar en del av
hjarnan. Bakre loben kommer fran den ursprungliga
hjarnvavnaden. Ocksa detta hander i vecka fyra.

Orsaken ar multifaktoriell

Varje individ har fatt halften av arvsmassan (genomet) fran sin
mamma och hélften fran sin pappa. Anlagen, alltsd generna,
finns i cellkarnan i kroppens celler. Det finns drygt 20 000 gener
pa de hoptvinnade DNA-spiraler som bildar 46 kromosomer (23
kromosompar). | varje cell finns samma uppséttning gener, men
olika gener ar aktiva i olika celler.
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Alla manniskor har variationer i sina gener, men bara en del av
dem ger upphov till symtom. Nar man talar om mutationer
avses ofta de forandringar som leder till sjukdomstillstand.
Eftersom gener utgér mallar for olika proteiner i kroppen kan
mutationer medféra konsekvenser nar proteinerna ska bildas.
Det kan beskrivas som att det blir "fel i koden” for just det
proteinet. Andra gener fungerar som transkriptionsfaktorer. Det
innebar att de styr vid vilka tidpunkter andra gener ska vara
aktiva. Ungefar tva procent av genomet ar kodande, det vill
saga utgor mallen for ett protein.

Det ar ovanligt att flera personer i samma familj har
optikushypoplasi. Det tyder pa att flera gener och mekanismer
ar paverkade, eller att en kombination av forandringar i olika
gener orsakar sjukdomen.

— Hos ett antal personer med optikushypoplasi har man hittat
forandringar i gener som fungerar som transkriptionsfaktorer
och som ar viktiga for 6gats och hjarnans utveckling. Orsaken
ar dock multifaktoriell. Det innebar att bade gener och miljo-
faktorer kan ha paverkat hjarnan under utvecklingen, sager
Sara Dahl.

Neurologiska funktionsnedséattningar

Manga barn med optikushypoplasi har en normal utveckling.
Det finns dock en 6kad risk for kognitiva avvikelser hos 40-80
procent, enligt tidigare studier. Det kan handla bade om
utvecklingsforsening, men ocksa om intellektuell
funktionsnedsattning (IF).

— En intellektuell funktionsnedséattning innebar att man vid en
beddmning av begavningsnivan har en intelligenskvot pa 70
eller lagre. Medelvardet ligger pa 100. Det kravs ocksa en
patagligt nedsatt formaga att fungera i vardagen for att man ska
stalla en diagnos, séager Sara Dahl.
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Sara Dahl och kollegor har genomfért en studie av 65 barn och
unga under 20 ar med optikushypoplasi boende i
Stockholmsomradet. Studien publicerades ar 2018. Resultaten
visar att
e 36 procent av barnen hade en intellektuell
funktionsnedséttning
e hos barn med dubbelsidig optikushypoplasi fanns en
hogre férekomst av IF (56 procent)
e hos barn med ensidig optikushypoplasi fanns en betydligt
lagre forekomst av IF (9 procent)

— Utifran de har siffrorna kan vi séga att barn med dubbelsidig
optikushypoplasi har en 6kad risk for intellektuell
funktionsnedsattning, sager Sara Dabhl.

Vanligare med autism

Hos barn med optikushypoplasi finns aven en 6kad férekomst
av samspelssvarigheter och autism. Autism innebar varaktiga
brister i formagan till social kommunikation och interaktion samt
repetitiva monster i beteenden och intressen. Symtomen kan
finnas under den tidiga utvecklingsaldern, men ibland méarks de
inte av s& mycket forran omgivningens krav okar i takt med
stigande alder. | befolkningen i stort har 1-2 procent autism.

Tidigare studier har visat att autism forekommer hos knappt en
tredjedel av barnen med dubbelsidig optikushypoplasi och svar
synnedsattning. Resultat fran Stockholmsstudien visar att
e 17 procent av barnen hade autism
e hos barn med dubbelsidig optikushypoplasi fanns en
nagot hogre forekomst av autism (24 procent)
e hos barn med ensidig optikushypoplasi fanns en nagot
lagre forekomst av autism (10 procent), dock var denna
skillnad inte statistiskt signifikant.

— Det finns en okad forekomst av samspelssvarigheter och
autism hos barn som &r blinda. Cirka 30 procent av barnen har
sadana har svarigheter. Det ar viktigt att inte bortférklara barns
samspelssvarigheter med blindism.* Vi har en skyldighet att
utreda for autism sa att barnet kan fa ratt anpassningar, sager
Sara Dabhl.
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* Sjalvstimulerande och repetitiva beteenden som ar vanligt hos
synskadade barn.

Andra hjarnférandringar

Optikushypoplasi medfér ocksa dkad sannolikhet for andra
hjarnférandringar. Vanligast ar paverkan pa hypofysen, en
kortel som insondrar hormoner. | Stockholmsstudien gjordes
aven magnetkameraundersokningar som visade att 27 procent
hade hypofysforandringar. Det kan ocksa finnas forandringar i
hypotalamus, ett omrade i hjarnan som reglerar hypofysen. Det
kan orsaka en hormonell obalans eftersom hypotalamus har
kontakt med hypofysen. Hypotalamus styr ocksa sémn,
temperaturreglering, hunger och torst. Dessa férandringar kan
vara svara att se vid en MR-undersokning.

Avsaknad av skiljevaggen mellan sidoventriklarna i hjarnan,
septum pelludicum, forekommer ocksa.

— Jag vill dock tona ner betydelsen av den har skiljevaggen.
Man har sett att den inte verkar ha sa stor funktion, sager Sara
Dahl.

Aven hjarnbalken kan vara underutvecklad (corpus callosum
hypoplasi) eller helt saknas (corpus callosum agenesi). Det
senare leder ofta till en intellektuell funktionsnedsattning.

— Det finns dock alltid undantag. En del barn fungerar mycket
battre an forvantat sett till skadorna pa hjarnan. Man brukar tala
om hjarnans plasticitet, alltsa formagan att hitta nya vagar som
kompenserar for skadorna. Vi ar darfor forsiktiga med att ge
nagon prognos, sager Sara Dahl.

Motoriska funktionsnedsattningar

Barn med optikushypoplasi kan dven ha en paverkan pa
hjarnans graa och vita substans, hydrocefalus (vatskefyllda
ventriklar i hjarnan), lillhjarnemissbildningar och epilepsi (14
procent). Detta kan paverka den motoriska funktionen.

De motoriska svarigheterna kan vara lindriga till svara. Nagra
barn ar hypotona (har lag muskelspénning) och aven cerebral
pares ar vanligare hos barn med optikushypoplasi (CP-skada,
9-13 procent). Det ar viktigt att tdnka pa att en synnedsattning i
sig kan leda till en motorisk osékerhet.

— Den som ar blind eller ser daligt har forstas svarare att lara
sig ga. Personen utmanar inte sig sjalv pa samma satt for att
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trana upp balansen. Det finns ocksa finmotoriska rorelser som
kan férsamras av att personen inte ser, och darmed inte tranar
upp de férmagorna.

Stockholmsstudien visar att barn med dubbelsidig
optikushypoplasi har betydligt storre motoriska svarigheter an
barn med ensidig optikushypoplasi — 74 procent jamfért med 17
procent.

Uppféljning i sjukvarden
Sedan 2021 finns ett vardprogram for optikushypoplasi. Dar
finns riktlinjer for utredning och uppfdljning i sjukvarden.

Efter diagnos bor det goras en barnneurologisk bedémning av
barnets utveckling och motoriska fardigheter. Det ar bra att
Overvaga magnetkameraundersdkning av hjarnan och gora en
individuell beddmning avseende vilka uppfoéljningar som bor
goras utdver de vanliga kontrollerna pa BVC.

— Jag tycker att alla skolbarn med optikushypoplasi ska traffa en
barnlakare atminstone en gang om aret. Senast vid start for
forskoleklass bor en beddmning av barnets utveckling och
samspel goras hos en barnlakare. Vid behov gors en
neuropsykiatrisk utredning. En sadan gors for att man ska fa
kunskap om barnets styrkor och svagheter och pa sa satt kunna
optimera stodet till barnet nar hen borjar skolan, sager Sara
Dahl.

Barn med en intellektuell funktionsnedséattning, autism eller
betydande motoriska svarigheter har ratt att komma till den
lokala habiliteringen. Dar far de traffa experter inom olika
omraden, exempelvis fysioterapeut, arbetsterapeut, logoped,
specialpedagog, psykolog och kurator.

Sammanfattning

Optikushypoplasi innebar att &ven andra delar av hjarnan, inte
bara synnerven, kan ha paverkats under fosterutvecklingen.
Tillstandet medfor en okad risk for intellektuell
funktionsnedsattning, autism och motoriska svarigheter.
Dubbelsidig optikushypoplasi medfér en hogre risk for sddana
konsekvenser &n ensidig, men aven de med ensidig variant
|Oper storre risk an befolkningen i stort.
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— Detta sammantaget gor att en 6kad observans inom
barnhéalsovarden och sjukvarden ar nodvandig, avslutar Sara
Dahl.

Vardprogrammet for optikushypoplasi pa
barnlakarféreningens webbplats:
https://endodiab.barnlakarforeningen.se/wp-
content/uploads/sites/9/2021/04/V%C3%A5rdprogram-
f%C3%B6r-optikushypoplasi-2021.pdf

Fragor till Sara Dahl

Hur vanligt & det med andra anlaggningsrubbningar eller
forandringar i hjarnan tillsammans med optikushypoplasi?
— Det ar valdigt vanligt. Var studie sager att uppemot halften har
det. Andra studier sager mellan 40 och 80 procent. De flesta
har mindre hjarnférandringar.

Hur ar autism kopplat till en hjarnskada?

— Orsaken till autism vet man inte riktigt. Tillstdndet &ar
komplicerat och kan orsakas av genetiska tillstdnd, men ocksa
av andra faktorer. Det kan finnas en bakomliggande genetisk
orsak bade till autismen och hjarnskadorna som vi annu inte
kanner till.

Mitt barn har ett syskon som ocksa har en intellektuell
funktionsnedsattning. Tycker du att vi borde goéra en
genetisk utredning?

— Det tycker jag vore bra och intressant. Be din lakare att skicka
en remiss till Klinisk genetik. | Stockholmsstudien kunde vi hitta
en genetisk orsak till optikushypoplasi hos 14 procent. |
samtliga fall hade barnen optikushypoplasi kombinerat med
nagot annat tillstand som intellektuell funktionsnedsattning eller
autism.
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Lykke gillar att prata med vuxna

Familjen bor pa en liten bilfri 6 i Goteborgs skargard. Eftersom
Maria och Jaanus inte visste om Lykke skulle kunna se bérjade
de syntolka tidigt.

— Nu ser jag farjan, snart ska vi ga pa. Har ska du ta ett litet kliv.
Ja, sadar holl vi pa. Det var nog en anledning till att talet kom
igang ganska fort for Lykke, sager Maria.

Lykke pratar med alla, men lattast &r det med vuxna.

— De lyssnar, har tdlamod och stannar kvar, sager Maria.

Nar Lykke var lite drygt ett ar gjordes en magnetkamera-
undersokning (MR). P& bilderna kunde man konstatera att
hypofysen var liten, men det syntes inte nagra évriga
hjarnskador. Genom habiliteringen fick Lykke tidigt bérja tréna i
en varmvattenbassang, vilket gjorde stor skillnad for den
motoriska utvecklingen. Foraldrarna fick ocksa tips om att lata
Lykke borja trana pa att dricka med sugror.

— Det gjorde verkligen skillnad for Lykke. Manga av de orala
svarigheterna férsvann och hon slutade fa kvaljningar av
maten, sager Jaanus.

Idag ar Lykke sex ar och har glasogon, vilket gor att hon ser
battre.

— Hon ser mycket battre an vad man trodde fran bérjan. Med
glastgonen klarar hon av att mala mycket mer detaljerat, klippa
klippdockor och bygga med lego. Annars ar musik och sang ett
stort intresse. Lykke ar valdigt tonsaker, sager Maria.
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— Kommunikation ar lika viktigt som att ata, sova och
rora pa sig. Det handlar inte bara om att kunna be om
nagot, det kan ocksa vara att skamta, saga nej och
ropa hej. Det sdger Gunnel Ilvarsson som ar
arbetsterapeut pa Dart i Géteborg.

Dart ar en specialistenhet for kommunikationsstod och digital
delaktighet for personer med funktionsnedséattning.
Verksamheten tillnér Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg. De arbetar patientnara, men ocksa med utbildning,
utveckling och forskning inom omradet. Utgangspunkten ar alla
manniskors ratt till kommunikation. Ratten omfattas bland annat
av svensk lag i form av barnkonventionen och av FN:s
konventioner, exempelvis den om rattigheter fér personer med
funktionsnedséttning.

Vad ar kommunikation och hur utvecklas den?

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

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

Stodja barnets kommunikationsutveckling

Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt, pa grund av till
exempel en funktionsnedsattning, har vuxna en tendens att bli
lite forsiktiga och kommunicera mindre. Manga ganger blir
omgivningen mer styrande i kommunikationen genom att till
exempel frdga mycket.

— Istéallet behover vi 6sa pd med mer kommunikation och
kommentera istallet for att fraga. Vi behover jobba aktivt med att
bade prata och lyssna. Ge barnet tid och ha en positiv
forvantan. Kanske behdver du vanta pa respons i 20 sekunder,
sager Gunnel Ivarsson.
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For att stodja ett barns kommunikationsutveckling kan
omgivningen anvanda sig av olika strategier. Genom att
forandra det egna beteendet i samspelet kan man locka till mer
kommunikation. Att kommentera istallet for att fraga ar en
sadan strategi. Pa Darts hemsida finns exempel pa flera andra
kommunikationsstrategier som Uggla och Rava. Dar finns
ocksa korta filmer som visar hur man kan anvanda strategierna.

Anvénda alternativa kommunikationssatt

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig
och/eller forsta vad andra sager kanner stor frustration, vilket
kan leda till ett utmanande beteende. Att omgivningen anpassar
sin kommunikation och anvander alternativ och kompletterande
kommunikation (AKK) kan férebygga och minska ett utmanande
beteende. Ofta behdver omgivningen alltsa fundera pa — och
eventuellt forandra — sitt eget satt att kommunicera for att
underlatta for personen med kommunikationssvarigheter.
Forutom lagteknologiska AKK-stod som bilder, tecken,
symboler och kommunikationsapparater finns det i dag ocksa
hdgteknologiska AKK-stéd som datorer och appar till smarta
telefoner och surfplattor som kan anvandas i samma syfte.

Kognitiva hjalpmedel

Kognition &r ett sammanfattande ord for manniskans férmaga
att lara, tanka och bearbeta information. Kognitivt stoéd ar,
liksom kommunikationsstdd, viktigt for en valfungerande
vardag.

— Alla anvander kognitivt stod. Skyltar ar ett exempel, ett annat
ar monteringsinstruktioner till en lkea-mobel, sager Gunnel
Ivarsson.

Andra exempel pa kognitiva hjalpmedel &r scheman, bildstod
och tidsstod, men ocksa hogteknologiska hjalpmedel som
surfplattor och mobiltelefoner.

— Kognitiva stod ar jatteviktiga da de bland annat svarar pa
frAgorna: var, nar, hur lange, med vem och vad hander sedan.
Det kognitiva stddet tillsammans med ett kommunikations-
hjalpmedel &r viktigt, sa att barnet kan fraga och uttrycka tankar
om det som hander, sager Gunnel Ivarsson.
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Skriva — ju fler satt, desto battre

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

— Det finns manga andra satt att skriva an for hand, till exempel
kan man anvanda de skarmtangentbord som finns i Google.
Alla operativsystem for datorer har mangder med instéallningar
for att Oka tillgangligheten, sdger Gunnel Ivarsson.

Alternativa styrsatt, istallet fér papper och penna

Det finns manga olika faktorer som paverkar vilket styrsatt till
AKK-stod som passar bast for just ert barn. Sadant som
paverkar ar till exempel motorik, kognition samt syn-, horsel-
och koncentrationsformaga. Det finns olika hjalpmedel som
personer med funktionsnedséttning kan anvanda for att peka,
valja och styra sin kommunikationsdator med AKK-stod eller en
vanlig dator. Bland annat finns det 6gonstyrda datorer,
huvudmaoss, joysticks och olika typer av tangentbord.

Gunnel Ivarsson betonar att det viktigaste vid val av olika
styrsatt ar stravan efter en sjalvstandig anvandning.
Anvandaren ska sjalv kunna ta fram och komma at sitt AKK-
stod.

— Be habiliteringen om hjalp med att hitta det basta mojliga
hjalpmedlet for just ert barn, sdger Gunnel Ivarsson.

Lar om kommunikationsstod

Pa Darts webbplats finns mycket information om AKK och
andra typer av kommunikationsstdod, till exempel Reda-ut-hafte,
samtalsmatta och kommunikationspass.

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

— Om behov finns ar det aldrig for sent att borja med AKK,
sager Gunnel Ivarsson.
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Lanktips:

Darts webbplats — information om kommunikation och AKK
samt fardigt material som samtalskartor och reda-ut-haften.
akktiv.se — information och filmklipp om kommunikation och
AKK, information om féraldrakurser, kurser for personal i skola
och forskola samt fardiga samtalskartor for utskrift.
bildstdd.se — material till bildst6d med sékmotor.

Digital delaktighet — forelasning och material om digital
kommunikation for personer med funktionsnedséattning.

Delaktighet och Lirande pa Ekeskolan

Ekeskolan ligger i Orebro och ar Sveriges enda skola
for elever med synnedsattning och ytterligare
funktionsnedsattningar.

— Vi har elever ifran hela Sverige som studerar hos
0ss. De bor pa ett elevboende i nara anslutning till
skolan under veckodagarna. Det sager Sara Elvin som
ar specialpedagog och som forelaste tillsammans med
Lena Rosengren som &r larare pa Ekeskolan.

Ekeskolan ar en av tio specialskolor i landet som drivs av
Specialpedagogiska skolmyndigheten (SPSM). Ekeskolan tar
emot elever med synnedsattning och ytterligare
funktionsnedsattningar fran hela landet. Skolan bedriver
undervisning fran forskoleklass upp till arskurs 9. Idag (2023)
gar det 29 elever pa skolan.

— Vi ar en ganska liten skola, men vi maste ha mycket utrymme
for vara elever och hdg personaltathet for att kunna ge det stod
eleverna behdver, sager Sara Elvin.

Larmiljoer pa Ekeskolan

En vanlig dag pa Ekeskolan ar personalen noga med att
forbereda eleven pa vad som ska ske. Alla som kommer in i ett
rum berattar vem de ar och sager till nar de lamnar. Personalen
syntolkar, beskriver miljon runt omkring och berattar nar det
hander nagot i narheten.

— Vi jobbar mycket med larmiljéerna for att 6ka elevernas
sjalvstandighet. Utemiljon &r till exempel anpassad for att det
ska vara mojligt for barnen att sjalva hitta och ta sig runt trots
synnedsattning, sager Sara Elvin.
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Utomhus finns en sé kallad ljudfyr som signalerar med ljud.
Detta for att eleverna ska lara sig avstandsbedomning och att ta
sig runt p& egen hand.

— Vi forsoker att hela tiden flytta granserna for larandet och
hjalpa eleven att hitta strategier for att kanna delaktighet och
sjalvstandighet, sager Sara Elvin.

Kommunikation och samspel

Pa Ekeskolan anvands alternativ och kompletterande
kommunikation (AKK) som en naturlig del av verksamheten.
Aven kompensatoriska hjalpmedel, till exempel punktskrift, ar
viktigt i undervisningen.

— Vi har en plan for att mota varje enskild elev och for att
forsdka hjalpa hen att gora sin rost hord. | det arbetet ar
samverkan med foraldrarna otroligt viktig, sédger Sara Elvin.

En vanlig dag pa Ekeskolan

Lena Rosengren berattar hur en dag pa Ekeskolan kan se ut.
Forberedelser infor alla aktiviteter ar viktigt. For de elever som
ar blinda anvands taktila hjalpmedel i forberedelserna. Vi far
folja Ernst som ska ga till slojden och klyva ved och Miriam som
plockar foremal ur en lada.

— Att ge eleverna den tid de behdver vid de olika aktiviteterna ar
valdigt viktigt. Dels for att de ska fa majlighet till igenkanning,
dels for att deras nyfikenhet och intresse ska véackas. De
behover ocksa kanna att de lyckas, sager Lena Rosengren.

Las mer om Ekeskolan pd SPSM:s hemsida.
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Fragor till Sara och Lena

Hur ser det ut med personliga assistenter i skolan?

— Vi har en dialog. Ambitionen ar att skolans assistenter ska
vara i skolan och de personliga assistenterna utanfér skolan.
Dialogen mellan vardnadshavare och skola &r viktig da vi alltid
forsoker se till elevens béasta.

Hur far man en plats pa skolan?

— Ta kontakt och kom pa ett besdk pa skolan forst. Flera
utredningar behover goéras infér ansdkan och mer information
om det star pa SPSM:s hemsida: SOk till specialskola och
forskoleklass.

Nar utredningarna ar gjorda skickar man in en ansdkan dar
sedan en namnd beslutar om placering hos oss. Det ar viktigt
att i den pedagogiska bedomningen beskriva varfor inte
kommunen kan erbjuda det stéd som varje elev har ratt till.

Hur skots utslussningen till samhallet nar barnet slutar
skolan?

— Under aret innan pagar en ganska lang utslussning infor
elevens nasta steg i livet. Vi behdver forbereda eleven for det
som kommer efter Ekeskolan. Om foraldrarna och eleven sa
onskar ordnar vi aktiviteter utanfér skolan och boendet, till
exempel idrottsaktiviteter pa kvallar. Samarbetet med
hemkommunen &r viktigt under hela den tid eleven gar hos oss
och dar ar natverksmoten ett satt att ha kontakt.
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Lykke gar i forskoleklass

Sedan ett par manader har Lykke bdrjat skolan.

— Jag tycker att det ar jattekul i skolan. Vi ar nio barn i klassen,
sager Lykke.

Steget fran forskola till skola var inte sa stort.

— Det ar fordelen med att bo pa en liten 6. Alla vet vem Lykke
ar, och hon kanner alla. Hon klarar till och med av att sjalv ga
den korta promenaden till skolan, sdger Jaanus.

Lykke tycker att det ar roligt att lara sig saker i skolan och
favoritamnet &r svenska. Hon klarar av att bokstavera ord riktigt
bra, men har lite svarare med finmotoriken. Lykke har goda
erfarenheter fran sjukvarden, vilket har paverkat det framtida
dromyrket.

— Jag vill bli barnlakare nar jag blir stor. De har sa fina klader
och sa gillar jag barn, sager Lykke.

Lykke ar valdigt social och nyfiken, och Maria och Jaanus
marker att utvecklingen gar framat.

— Lykke ar en valdigt viljestark person med stor livsgladje. Jag
tror att det gor att hon har klarat av s& manga utmaningar i livet
redan, sager Maria.

— Det ar ocksa valdigt skont att veta att synnedsattningen inte
kommer att bli varre. Vi tanker be att f& géra en OCT-
undersokning for att fa en uppfattning om vilka delar av
synfaltet som fungerar battre, sdger Jaanus.

Under forskoletiden fick Lykke stdd av en specialpedagog med
en del anpassningar som battre belysning, synhjalpmedel,
specialstol, extra resursperson och anpassat pedagogiskt
material. Idag har Lykke inte langre behov av sa mycket
anpassningar, men Maria funderar pa att kontakta
specialpedagogen pa skolan.

— Vi tanker att Lykke nog kan ha stor nytta av att ha en
resursperson aven i skolan, sager Maria.

Att g& i skola p& Agrenska passade Lykke utmarkt.

— Har har jag traffat min nya larare Linda. Henne gillar jag. Jag
har ocksa fatt en kompis som heter Nora, sager Lykke.

© Agrenska 2023, nr 677 33



Optikushypoplasi

(-]
Agrenskas pedagoyiska arhetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under
vistelsen p& Agrenska har barnen ett eget anpassat
program, med aktiviteter som ska bidra till att starka
deras delaktighet och sjalvkansla.

Barn med olika funktionsnedsattningar har kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt utformas veckans program fér barnen och
ungdomarna. Infor en familjevistelse laser personalen in
medicinsk information och dokumentation fran tidigare vistelser.
For att skraddarsy veckans aktiviteter med barnen samtalar
barnteamet med foraldrarna om barnen med diagnos och far
information fr&n deras skolor. Aven syskonen far ett eget
program.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska ar att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och halsa, som ar Varldshélsoorganisationens (WHO:s)
begreppsram for att beskriva halsa och funktionsnedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa. De ar alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfdra olika aktiviteter och
for hur delaktig en person kan kdnna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande
faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

Allmanna mal for familjevistelsen

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att
barnen ska fa traffa andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de motena kan barnen kanna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksé
utformat for att skapa en miljo dar barnen k&nner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och barnens unika forutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.
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Mojligheterna till delaktighet och inflytande dkar hos den som
vet vad som ska handa och vilka forvantningar hen har pa sig.
Det galler aven for barn. Darfér ar personalen tydlig och
anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhorda for barnens uttryck och 6nskemal, och &r
beredda att anpassa aktiviteterna efter dem. Ett exempel pa
tydliggérande specialpedagogik och ett tryggt inslag ar att Kalle
Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen varje
morgon. Kalle har med sig bilder pa de aktiviteter som barnen
ska gora under dagen.

Infor varje familjevistelse pa Agrenska utformar barnteamet
aven specifika mal i planeringen av aktiviteter. Malen baseras

pa de typiska symtom som ar kopplade till diagnosen.

Las mer pa Agrenskas webbplats.

Lanktips:

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
symbolbruket.se — webbtjanst for bildstod
specialnest.se — webbtidning som bevakar neuropsykiatri
attention.se — intresseorganisation for personer med npf

funkamera.se — hjalpmedel och pedagogiska verktyg
lekakademin.se — larande och utvecklande leksaker
varsam.se — hjalpmedelsbutik

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter

lekolar.se — forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling
nyponochviljaforlag.se — bokférlag med lattlast litteratur
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Lykke gillar geografi

Nar Lykke var tre &r borjade hon intressera sig for geografi
eftersom hon hade en kusin som bodde i Berlin. Nagon manad
efter att hon lart sig Tysklands huvudstad kunde hon
huvudstaderna i 50 lander. Hon kan ocksa rakna pa tre olika
sprak.

— Lykke har ett fantastiskt minne. Dar finns inga svarigheter.
Hon har ocksa ett genuint intresse for manniskor. Vi fragar ofta
Lykke om vad olika personer heter, till exempel min tandlakare
som jag alltid gldmmer namnet p&, sager Jaanus.

— Han heter Kristoffer, tillagger Lykke.

Syskonrolien

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

En syskonrelation ar inte lik nAgon annan relation. Den &r ofta
livets langsta, och innehaller nastan alltid bade positiva och
negativa inslag.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséttning visar
foljande:

e Syskonen har en bristfallig kunskap om sin brors eller
systers funktionsnedsattning och féraldrarna dverskattar
ofta hur mycket de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Det gar inte
att veta hur mycket syskonet forstatt och hur han eller
hon har tolkat informationen om funktionsnedséttningen
och vad den innebér.

e Att ta till sig kunskap tar tid. Det ar viktigt att prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis
som barnets fragor och funderingar.

Man har ocksé sett att syskon maste fa mojlighet att stalla sina
egna fragor om systerns eller broderns funktionsnedsattning.
Informationen gar ofta via foraldrarna, men det finns saker som
syskonen inte vagar eller vill prata med sina foraldrar om. Det ar
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vanligt att syskon bar pa fragor som de aldrig vagat stalla till
nagon. En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar,
andra har en kansla av skuld och tror att de sjéalva kan ha
orsakat skadan. Intervjuer med syskon visar att de behéver bli
sedda och bekraftade. De behover kdanna att de ocksa far egen
tid med foraldrarna. Den ska vara avsatt sarskilt for dem och
inte bara besta av tid som "anda blev over”.

Kunskap, kanslor och beméastrande

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

Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det ar ofta lattare att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskéterska eller annan
kunnig person. Syskonen far ocksa hjalp med strategier for hur
de ska hantera fragor frdn omgivningen om sitt syskon med
funktionsnedsattning. Ambitionen ar att de nar de aker hem fran
Agrenska ska ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana
situationer.

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

Bemastrande handlar om att hitta vagar och strategier i
vardagen, om att utbyta erfarenheter med andra syskon och att
satta ord pa sadant som kan kallas fér "daliga hemligheter”. Det
kan handla om sorg Over att inte ha fatt en bror eller syster som
man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Tankarna kan vara bra och logiska, men kan
ocksa bli tunga att bara om man inte far prata om dem.

Las mer om syskon

P& Agrenskas webbplats finns mycket konkret information om vart
arbete med syskongrupper, bland annat om syskonrollen i olika aldrar,
arbetsmaterial som exempelvis verktyg for samtal med syskon samt
filmer och litteraturtips.
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Lykke har en liliebror

© Agrenska 2023, nr 677

Nar Lykke var 1,5 ar foddes lillebror Caspian.

— Egentligen skulle vi bara ha ett barn tillsammans, men jag
kande starkt att jag ville fa gora det en gang till. Det var inte helt
planerat, men jag ville uppleva den férsta tiden med en bebis
igen, sager Maria

Maria berattar att hon kédnde en sorg dver att hon inte kunde
njuta mer av det forsta aret med Lykke.

— Fast med facit i hand ar man ju lika orolig med alla barn,
sager Maria.

For Lykke har det ocksa varit roligt med en lillebror.

— Vi leker och ibland brakar vi, sager Lykke.
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— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behovs aven
kontakt med en logoped. Det sager
specialisttandlakare Kristofer Andersson, som
forelaser tillsammans med logoped Agneta
Rubensson. Bada arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén
samt pa Odontologen, vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset, i
Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att
samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhdalsa och munmotorik hos personer med sallsynta
halsotillstdnd. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhandertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran
vardnadshavare gor en tandlakare och en logoped en
oversiktlig understkning och bedémning av barnens munhélsa
och munnens funktioner. Observationerna och information som
vardnadshavare lamnat sammanstélls i databasen MHC-basen.

Kunskap om saéllsynta halsotillstdnd sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se och via MHC-appen.

Munhalsa vid optikushypoplasi
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med optikushypoplasi:

e paverkan pa tuggmuskulatur

e muntorrhet pa grund av mediciner

e traumarisk

e avvikande sdomnmonster och dess orala konsekvenser.
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— Idag har vi traffat modiga och nyfikna barn som deltog efter
bast formaga. Vi kunde se en del glesstallning mellan tander
och mineralisationsstorningar i permanenta tander, sager
Kristofer Andersson.

Forebyggande tandvard

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

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sakerstalla barnets
tillvaxt och naringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med
en bra forsvarsfaktor som lite extra fluorid, sager Kristofer
Andersson.

Tips om hjalpmedel

Kristofer Andersson tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid
tandborstning. Det gar till exempel att visualisera tid med en
tandborste som blinkar eller ett enkelt timglas. Bildstod med ett
tandborstschema och hjalpmedel for forstorat grepp, tandborste
som borstar alla sidor av tanden samtidigt (Collis-curve) och
munvinkelhallare ar ett par andra exempel.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om
smaken pa tandkramen, da finns det alternativ. Extra fluorid i
tandkram eller pa en muntork kan vara bra for de som har en
Okad risk for karies eller erosionsskador.
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Att tanka pa:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besoket
och lamna information om barnets diagnos och
medicinering. Det ar bra om barnet gar pa tata besok
med inskolning hos tandlékaren for att rengdra tdnderna,
fluorlacka och forsegla kindtanderna.

e FoOrbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och
pa stolen barnet ska sitta i (anvandbara bilder finns pa
Bildstod i varden).

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

Oralmotorik vid optikushypoplasi
Foljande oralmotoriska symtom kan forekomma hos personer
med optikushypoplasi:

e Oppen mun i vila

e anstrangd lappslutning

e nedsatt tungrorlighet

e bitovanor.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla
kommunikationsformagan och atférmagan hos barnet.
Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och atande,
beddma hur barnet bast tranar sin kommunikation samt vid
behov erbjuda oralmotorisk traning. Malet med oralmotorisk
traning ar att forbattra at- och tuggformagan samt aven
artikulationsformagan. Traningen kan ocksa ge battre
forutsattningar att kontrollera saliven och darmed minska
saliviackage. Ibland finns behov att 6ka eller minska
k&nsligheten i barnets mun.

— Huvudregeln for all logopedisk traning ar att alla ska veta vad
som ska tranas och varfor. Ibland kan det kdannas dvermaktigt
och da kan det vara bra att tanka pa att vanliga
vardagsaktiviteter som att ata och dricka olika saker ocksa kan
ge bra traning, sager Agneta Rubensson.
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Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) ar nastan aldrig for
hog salivproduktion. Istallet kan det bero pa lag
muskelspanning (tonus) i lappmuskulaturen, nedsatt kansel i
munhalan, att barnet inte svéljer undan eller att tungan har ett
rorelsemonster som puttar ut saliven. Manga ganger ar det flera
olika faktorer som paverkar.

— Att se over sittstaliningen och huvudhallningen och trana
oralmotoriken kan ge goda resultat. Nar det inte hjalper kan
man i andra hand ta till medicinering for att minska
salivutsondringen. Det finns olika preparat som minskar
salivutsondringen och det ar viktigt att kontrollera sa att de
fungerar tillsammans med 6vriga mediciner som barnet tar,
sager Agneta Rubensson.

Som ett tredje och sista steg kan man behandla nedsatt
salivkontroll kirurgiskt, men det ar ovanligt.

Bitovana

Det ar vanligt att barn har bitovanor eller sa kallade “oral
habits”. Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel
bero pa oro, smarta i munnen eller handla om sjalvstimulering
som upplevs som positivt for barnet. Det ar darfor viktigt att forst
ta reda pa orsaken innan man beslutar om eventuell
behandling. Behandlingen kan besta av stimulering och
tuggtraning. Man kan ocksa forsdka byta ut det som barnet biter
eller suger pa till lampliga foremal, som anpassade
"bitsmycken”.

— Att tugga kan vara viktigt for att minska ett bitbeteende.
Tuggandet gor ocksa att barnet kanner mattnad och kan ata
lagom mycket, sager Agneta Rubensson.

Sprakutveckling

Sprakformaga kan delas upp i sprakforstaelse, uttrycksférmaga,
kommunikationsformaga och férmagan till inre sprak. Inom alla
dessa omraden finns olika former (tal, skrift, bilder), olika
innehall (vad man pratar om) och olika anvandning (beratta,
kommentera, fraga). Den sprakliga formagan ar
sammankopplad med den kognitiva férmagan. Tal ar a andra
sidan en motorisk formaga. Talsvarigheter kan ha anatomiska
och neurogena orsaker, eller en kombination av de bada.
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Sprakférmagan har sin egen utvecklingstrappa dar formagan att
forsta sprak borjar utvecklas fore formagan att uttrycka sig.
Sprakutvecklingen pagar sedan parallellt inom bada omradena.
Kommunikationsférmagan utvecklas genom att man far
anvanda sin sprakforstaelse och uttrycksférmagan tillsammans.
Flera av vara sprakliga begrepp kan vara svara att lara in nar
man har en synsvaghet. Exempel pa detta ar prepositioner,
samt ord for olika storlekar. Det kan &ven vara svart vid
kommunikation. En stor del av den kommunikativa formagan
bygger pa ickeverbal kommunikation som kan vara svar att
uppfatta nér man har en synsvaghet.

— Det kan till exempel vara svart att lara sig att tolka andra
manniskor nar man inte ser. Bland barnen vi tréffat idag ar det
tydligt att det framfor allt ar formagan att uttrycka sig som ar
paverkad, inte formagan att forsta, sager Agneta Rubensson.

For att hjalpa sitt barn med sprakutvecklingen kan man vanda
sig till en logoped som kan gora en sprakutredning.

— Sprékutredningar gors i huvudsak med bilder. Vid en sadan
utredning deltar aven flera andra professioner, till exempel en
synpedagog. P& det har omradet behdvs mycket mer forskning,
sager Agneta Rubensson.

Samordning

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

Las mer om hur man kan stimulera den oralmotoriska formagan
| vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nar
barnet har svart att ata, Nedsatt salivkontroll och Bitbeteende.
De finns att lasa eller bestélla pa mun-h-center.se.
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Fragor till Kristofer och Agneta

Varfor far tanderna mineraliseringsstorningar?

— Det vet man inte helt och hallet, troligen &r orsaken
multifaktoriell. Medicinering kan vara en orsak. Det ar extra
viktigt att halla rent en tand med en skada pa emaljen. Det
minskar risken for problem med ilningar eller karies.

Har man ratt att fa en remiss till Mun-H-Center?
— Det ar mottagningen for pedodonti man ska fa remiss till, men
det gar att kontakta Mun-H-Center for konsultation.

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

| Sverige ar det offentliga stddsystemet uppdelat mellan statliga,
regionala och kommunala institutioner. Dessutom finns det en
mangd privata och idéburna, icke-vinstdrivande organisationer
som har en mangd stodinsatser att erbjuda familjer med barn
som har séllsynta diagnoser.

— Manga upplever att det &r svart att veta vilkka man ska
kontakta i olika sammanhang. Vi har ett stort stédsystem, som
dock kan vara svart att navigera i, sager Cecilia Stocks.

Forsékringskassan

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

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt som kraver extra
omvardnad hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en
kurator. GlIom inte heller att meddela Forsakringskassan vid
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forandringar av andra insatser, da det kan paverka
omvardnadsbidraget, sager Cecilia Stocks.

Merkostnadserséattning ar en separat ersattning for kostnader
som beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan
bedomer vad som rdknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och
resor med egen bil. Det ar ett hogt insteg till att fa
merkostnadsersattning och darfor ar det svart att fa, sager
Cecilia Stocks.

Tillfallig foraldrapenning, eller vard av barn (vab), gar att f4 aven
efter att barnet har fyllt 12 ar om det finns en bestaende
funktionsnedsattning.

Kontaktdagar finns till for barn som omfattas av LSS. Man kan
fa ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar. Kontaktdagar
kan anvandas bland annat for féraldrautbildning och besok i
skola och forskola.

— Passa pa att skaffa personkretstillhérighet for LSS hos bade
kommunen och Forsakringskassan nar ni anda haller pa.

Las mer pa forsékringskassan.se.

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur halso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas. Alla
vardgivare ar skyldiga att folja bestammelserna i HSL.
Patientlagen ar en viktig lag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat réatt att valja dppenvard eller specialistvard
I en annan region an hemregionen. Lagen ger aven ratt att
begéara en ny medicinsk bedémning.

— Patientlagen har ocksa okat barns inflytande 6ver sin egen
vard. De har ratt att fa information pa ett satt som de forstar,
sager Cecilia Stocks.

Samordning — fast vardkontakt

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

SIP — samordnad individuell plan

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

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se.

1177 efter 13 ar

| normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare
fram tills barnet fyllt 13 &r. | undantagsfall ar det mojligt att
ansOka om tillgang aven efter 13 ars alder, men det maste
goras pa varje enskild mottagning och det ar
verksamhetschefen for enheten som ska godkénna anstkan.
— Det finns ndgot som heter Freja, det ar en e-legitimation med
mojlighet att dela kontrollen med en narstadende eller god man,
sager Cecilia Stocks.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se.

LSS - Lagen om st6éd och service till vissa
funktionshindrade
Sambhallets stod utgar bland annat fran Lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade — LSS. Det ar en
rattighetslag, som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stéd
for insatser och sarskild service for personer
¢ med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand
e med betydande och bestdende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd
av yttre vald eller kroppslig sjukdom
¢ med varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa
normalt aldrande, om de &r stora och fororsakar
betydande svarigheter i den dagliga livsféringen och
darmed ett omfattande behov av stod eller service.
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— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som fattas om insatser
kan 6verklagas i domstol, sdger Cecilia Stocks.

Exempel pa insatser enligt LSS:
e avlOsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service
e personlig assistans

SoL - Socialtjanstlagen

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

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

Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen erbjuda stod till anhdriga
till nAgon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning. Med
anhdrig menas en familjemedlem, till exempel syskon, mor- och
farforaldrar. Som anhérig kan man fa méjlighet att delta i
samtalsgrupper, fa tillgang till friskvard eller individuellt
anpassat stod samt fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta
stdd ska sokas hos kommunens anhdrigkonsult. Denna tjanst
kan heta olika i olika kommuner.

Bostadsanpassning

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

Las mer pa bostadscenter.se.
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Fonder

Vid okade omkostnader pa grund av sjukdom kan man sdka
pengar till hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller
habiliteringen kan man fa hjalp av en kurator med att hitta
passande fonder att s6ka pengar ur.

— Det kan lona sig att sbka pengar ur fonder eftersom
stiftelserna vill avyttra sina pengar, sager Cecilia Stocks.

Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan stka
efter lampliga fonder: stiftelser.lansstyrelsen.se.

Fler lanktips

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

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

Fraga till Cecilia Stocks

Behover man férnya sin tillhérighet till LSS som vuxen och
vilken myndighet ska man kontakta da?

— Man behdver inte stka om tillhoérighet till LSS, men daremot
kan man behdva s6ka nya insatser. Det gbr man genom sin
hemkommun.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

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

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

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

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

— Det ar sallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kanna sig
ensam om man ar den enda i sin hemstad som lever med ett
sallsynt halsotillstdnd, men tillsammans ar vi starkare, sager
Evelina Rosén, projektledare pa Riksforbundet Sallsynta
diagnoser.

Las mer om Riksforbundet pa sallsyntadiagnoser.se.
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Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand

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

Informationen ar till fér personer som arbetar inom vard,
omsorg, skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som
lever med ett sallsynt halsotillstdnd, deras narstaende och
andra som de har kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven
vara anvandbar for personer som arbetar pa en myndighet.

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

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

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand:
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Informationscentrum for séllsynta héalsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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Ontikushypoplasi

En sammanfattning av dokumentation nr 677

Optikushypoplasi, ONH, ar en medfodd
missbildning pa synnerven.

Den kan férekomma isolerat eller i
kombination med hormonella och/eller
neurologiska och kognitiva avvikelser.

Symtombilden varierar stort mellan olika
individer.

Uppskattningsvis har 17 barn av 100 000 i
aldrarna 0-18 ar optikushypoplasi i Sverige.
Orsaken &ar okand, sannolikt samverkar flera

faktorer till att synnervsmissbildningen uppstar.

Behandlingen syftar till att minska
konsekvenserna av funktionsnedsattningarna.
Personer med sjukdomen behover hjalpmedel
for att kompensera fér synnedsattningen, och

de hormoner som saknas maste ersattas.

| dokumentationen finns bland annat
information om medicinska aspekter och
diagnostik, hormonbehandling, kommunikation
och neurologiska funktionsnedséattningar. Har
ges dessutom en inblick i hur det ar att leva i
en familj som har ett barn med
optikushypoplasi.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser

)
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