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Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

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 ocksa
Informationscentrum for séallsynta halsotillstand 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 som
har Pitt-Hopkins syndrom beréttar en mamma om sina
erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
déar de kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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— Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom ar tva
olika monogena genetiska tillstand. Det innebar att
symtomen uppstar till foljd av férandringar i en enda
gen. Det sager Britt-Marie Anderlid som ar overléakare i
neurologi och forskare vid Klinisk genetik pa
Karolinska Universitetssjukhuset.

Kroppen ar uppbyggd av flera miljarder celler. Inuti varje cell
finns en cellkarna dar arvsmassan, vart DNA, ar lagrad i

46 kromosomer som delas in i 23 par. De 22 fOrsta paren ar
likadana hos man och kvinnor. Det sista paret,
kdnskromosomerna X och Y, bestammer personens kon.
Kvinnor har normalt tva X-kromosomer, medan man har en X-
kromosom och en Y-kromosom.

Arvsmassan bestar av en DNA-molekyl som &r en mycket lang
och tradliknande dubbelspiral, som ar sammanpackad i
kromosomerna i cellkarnan. Generna, ar ungefar 20 000 till
antalet hos ménniskan, utg0r cirka 2 procent av hela
arvsmassan och finns spridda 6ver alla kromosomer. Alla
gener, utom de pa X- och Y-kromosomerna, finns alltid i tva
kopior, en fran vardera foraldern.

DNA-molekylen och dess gener ar uppbyggda av baspar som
bestar av fyra byggstenar eller nukleotider: cytosin (C), guanin
(G), adenosin (A) och tymidin (T).

Basparen i generna fungerar som mallar for olika aminosyror
som i sin tur satts ihop till proteiner. Proteinerna ar byggstenar i
cellerna och viktiga fér manga av manniskokroppens funktioner.

Forandringar i generna, mutationer, kan leda till problem nér
proteinerna bildas. Om en gen saknas pa en av kromosomerna
kan det bildas for lite protein. Andra typer av forandringar, till
exempel ett "stavfel” i ordningen av nukleotider, som &ar var
genetiska kod, kan leda till att det bildas ett felaktigt eller
forkortat protein. Proteinet kanske inte fungerar alls eller
bristfalligt, vilket kan ge olika symtom. Alla manniskor har
forandringar i arvsmassan. De flesta mutationer sker spontant
och leder inte till sjukdom eller symtom.
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— Ibland sker daremot mutationerna i viktiga regioner i generna
eller nara gener, vilket paverkar genernas funktion negativt. Det
finns sallan nagon yttre orsak till en mutation, utan det sker
slumpmassigt, sager Britt-Marie Anderlid.

Vanliga typer av mutationer ar deletioner, punktmutationer och
duplikationer. Deletioner innebéar forlust av en bit av en
kromosom. Vid punktmutationer &r en eller ett fatal nukleotider
forandrade i en enstaka gen. Vid duplikationer har det tillkommit
en extra kopia av en bit av kromosomen.

Genetiska sjukdomar

De avvikelser i arvsmassan som leder till olika symtom brukar
delas in i kromosomavvikelser, monogena sjukdomar och
multifaktoriella sjukdomar.

Kromosomavvikelser ar stora férandringar som ibland gar att
upptacka i mikroskop. Den vanligaste kromosomavvikelsen ar
Downs syndrom (trisomi 21) som orsakas av en extra kopia av
kromosom 21. Mindre deletioner eller duplikationer kan inte
upptackas med vanlig kromosomanalys, utan kraver
analysmetoder med hdgre upplésning, som till exempel array-
CGH.

Monogena sjukdomar &r tillstand som beror pa forandringar i
enskilda gener. For att diagnostisera dessa kravs att hela
genen analyseras genom sa kallad sekvensering. Pitt-Hopkins
och Mowat Wilsons syndrom ar exempel p& monogena
sjukdomar.

Pitt-Hopkins syndrom uppstar till f6ljd av mutationer i genen
TCF4, som &r lokaliserad i kromosomsegmentet 18g21.1. Det
betyder att den sitter mitt pa den langa armen pa kromosom 18.
Genen som &r foérandrad vid Mowat-Wilsons syndrom heter
ZEB2, och finns pa kromosom 2g22.3. Det innebér att den sitter
pa den langa armen pa kromosom 2.

Multifaktoriella (komplexa) sjukdomar ar tillstand som har
genetiska faktorer som samverkar med kanda eller ok&nda
livsstilsfaktorer. Exempel pa sadana ar astma eller diabetes.
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Mosaicism ar nagot som forekommer vid bade
kromosomavvikelser och monogena sjukdomar. Det innebér att
mutationen finns i en del av kroppens celler, men inte alla.
Beroende pa vilka celler som &r paverkade kan en person som
bar pa en mosaisk mutation ha lindrigare eller farre symtom,
eller inga symtom alls. Om de muterade cellerna finns i
konscellerna hos mamman eller pappan kan mutationen foras
vidare till nasta generation.

— Mosaicism ar ovanligt, men det ar viktigt att veta att det
forekommer. Det kan innebéara en 6kad sannolikhet att ett
syskon far samma mutation trots att féraldrarna ar friska, sager
Britt-Marie Anderlid.

Nedarvningsmonster

Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom nedarvs med
autosomalt dominant nedarvningsmonster. Det innebar att om
den ena foraldern har tillstdndet blir sannolikheten for varje barn
att arva syndromet 50 procent. De barn som inte har fatt den
muterade genen far inte sjukdomen och for den inte heller
vidare.

— Vid Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom ar det dock
valdigt ovanligt att personer med tillstdndet far egna barn, sager
Britt-Marie Anderlid.

Vanligtvis uppstar bada syndromen som resultat av en
nymutation, alltsa en forandring av arvsanlagen som upptrader
for forsta gangen hos personen sjalv och som inte ar nedarvd
fran nagon av foraldrarna.

Foraldrar till ett barn med en nymutation har en mycket liten
okad sannolikhet att pa nytt fa ett barn med tillstandet.

Genetisk vagledning

Nar den genetiska orsaken ar kand ar fosterdiagnostik majligt.
Genom ett moderkaksprov i vecka 12 kan man se om fostret
bar pa mutationen. Det ar ocksa mojligt med genetisk testning
vid provrorsbefruktning (PGT).

— Vid diagnos ar det viktigt att familjen erbjuds genetisk
vagledning. Det kan finnas anledning att diskutera
fosterdiagnostik. Det kan ocksa vara viktigt for syskon att fa
veta om de béar pa anlaget, sager Britt-Marie Anderlid.

© Agrenska 2023, nr 674 7
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Mer information om Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom
finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand: socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-
regler/omraden/sallsynta-halsotillstand

Mer information finns i den amerikanska databasen
GeneReviews: nchi.nlm.nih.gov
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— Intellektuell funktionsnedséttning, epilepsi och svar
forstoppning ar vanliga symtom vid Mowat-Wilsons
syndrom. Det sager Britt-Marie Anderlid som beréattar
om symtom och behandling.

Mowat-Wilsons syndrom beskrevs forsta gangen i detalj ar
1998 av genetikerna David Mowat och Meredith Wilson.
De hade kontakt med sex patienter som liknade varandra
utseendemassigt och som hade liknande symtom.

Ar 2001 hittades den genetiska orsaken till syndromet,
namligen mutationer i genen ZEB2. Genen ar en mall for
proteinet ZEB2, som ar ett sa kallat zinkfingerprotein. Proteinet
fungerar som en transkriptionsfaktor, vilket innebar att det
reglerar hur andra geners DNA o6verfors till RNA. RNA anvands
som budbarare nar nya proteiner skapas med dessa gener som
mallar. Proteinet ZEB2 paverkar bland annat gener som har
betydelse for nervsystemet, hjartat och matsmaltningssystemet.
Nar proteinet saknas eller finns i mindre mangd uppstar de olika
symtomen vid Mowat-Wilsons syndrom.

Det &r inte kant hur manga som har Mowat-Wilsons syndrom.
En uppskattning ar tva personer per 100 000, vilket skulle
innebéra att det fods tva barn per a&r med syndromet i Sverige.
— Jag ar overtygad om att det finns fler barn med syndromet i
Sverige idag an vad vi kanner till, sager Britt-Marie Anderlid.

Symtom

De allra flesta barn med Mowat-Wilsons syndrom har en
intellektuell funktionsnedséattning (IF). Barnen har lag
muskelspanning, vilket leder till att den motoriska utvecklingen


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/

Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

blir forsenad. De flesta lar sig att ga i tva till fyra ars alder, och
gar ofta med benen brett isar.

Fyra till fem barn med syndromet har litet huvud (mikrocefali),
och ungefar halften med syndromet ar kortvaxta. Vanligt ar
ocksa epilepsi, samt missbildningar pa hjarta, hjarna, 6gon,
konsorgan och urinvagar. Manga har svarigheter med
forstoppning och en del har Hirschsprungs sjukdom. Personer
med denna sjukdom saknar nerver i en del av tjocktarmen,
vilket gor att tarmen blir utspand med svar forstoppning som
foljd.

Intellektuell funktionsnedsattning

Hos de flesta med syndromet ar den intellektuella
funktionsnedsattningen mattlig till svar. Det medfor att barnens
sprakutveckling blir paverkad. Deras mdjligheter att utveckla ett
talat sprak ar begransade, men barnen forstar ofta mer an vad
de sjalva kan uttrycka.

— Manga av barnen har en lattsam personlighet, men gladjen
kan ocksa vara ett satt att visa angslan. Utatagerande beteende
och autistiska symtom &r ocksa vanliga, sager Britt-Marie
Anderlid.

Epilepsi

Cirka 80 procent av barnen har epilepsi. Manga olika typer av
anfall forekommer, vanligast ar fokala anfall och
franvaroattacker som paverkar medvetandet. Fokala anfall
startar i en begransad del av hjarnan.

— Det ar vanligt att anfallen debuterar nagon gang i barndomen,
ibland till en bérjan som feberkramper. Hos en del kan epilepsin
vara svarbehandlad, framfor allt under barnaaren. Manga klarar
sig utan mediciner nar de blir vuxna, sager Britt-Marie Anderlid.

Utseende

De gemensamma utseendemassiga dragen som féorekommer
hos barn med Mowat-Wilsons syndrom kan vara knappt
markbara till en borjan. Ofta ar de svara att se hos det lilla
barnet, men forandras 6ver tid och kan bli tydligare med aren.
Utseendedrag som ar gemensamma for personer med
syndromet ar exempelvis brett avstand mellan 6gonen, breda,
raka 6gonbryn, en nastipp som sluttar nedat, upplyfta
Oronsnibbar och framtradande haka.

© Agrenska 2023, nr 674 9
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Symtom fran égonen

Barn med Mowat-Wilsons syndrom kan ha sma 6gonglober och
hangande 6gonlock, sa kallad ptos. En del skelar och har
strukturella 6gonférandringar som kolobom, vilket &r en defekt i
regnbagshinnan. Gra starr forekommer ocksa, liksom paverkan
pa synnerven (opticusatrofi) och missbildningar i de framre
delarna av 6gonen, kallade Axenfelds anomali.

— Jag skulle rekommendera undersdkning hos 6égonlékare
nagon gang per ar for att upptacka eventuell paverkan pa
6gonen och synen, sager Britt-Marie Anderlid.

Symtom fran 6ronen

Aterkommande 6roninflammationer &r vanligt hos barn med
Mowat-Wilsons syndrom. De kan leda till hérselnedséttning och
darfor ar det viktigt att barnen féljs upp av 6ronlakare.

Forstoppning

Besvar av forstoppning forekommer bade hos de med
Hirschsprungs sjukdom, vilket ar ungefar halften av alla med
syndromet, och barn utan Hirschsprung.

— Kronisk forstoppning kan vara valdigt besvarligt, men genom
att medicinera med mjukgdrande lakemedel och ge dagliga
vattenlavemang kan man ofta halla magen i schack.

Ovriga symtom

Nagra barn kan ha missbildningar hos ett eller flera inre organ.
Det ar ocksa vanligt med en underutvecklad hjarnbalk (corpus
callosum) som forbinder de bada hjarnhalvorna.

Aven urinvagar och kénsorgan kan vara paverkade.
Njurmissbildningar féorekommer hos en del barn. De kan
upptackas med hjalp av ultraljudsundersokning. Pojkar kan ha
testiklar som inte vandrat ner i pungen, och/eller hypospadi,
som innebar att urinréret mynnar pa undersidan av snoppen.

Vid operationer med narkos kan det ocksa uppsta svarigheter
da barnet intuberas, aven om det &r ovanligt.

© Agrenska 2023, nr 674 10
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Olika typer av hjartfel ses hos ungefar halften av barnen, men
de ar séllan allvarliga.

— Utéver symtomen som har namnts kan barnen ocksa ha sned
rygg (skolios), tillvaxthamning, somnsvarigheter, hog
smarttroskel och bettavvikelser. Men alla barn med syndromet
far forstas inte alla symtom, vilket ar viktigt att komma ihag,
sager Britt-Marie Anderlid.

Behandling och diagnostik

Vanligen vacks misstanken om Mowat-Wilsons syndrom hos ett
barn som har intellektuell funktionsnedsattning och andra
symtom som ar forknippade med tillstandet. Efter en klinisk
undersokning bekraftas diagnosen med DNA-analys.

Behandlingen gar ut pa att minska konsekvenserna av de
symtom som uppstar. En del symtom kan krava operation,
exempelvis vissa hjartfel, skolios och Hirschsprungs sjukdom.
Andra symtom, som epilepsi och kronisk férstoppning,
behandlas med lakemedel.

— Barnen kan ha olika symtom fran luftvagarna som gor det
svarare att utféra narkos vid en operation. Det &r ovanligt med
tillbud, men anda viktigt att informera personalen om diagnosen
infor narkos, sager Britt-Marie Anderlid.

For att beddma barnets intellektuella funktionsnedséttning och
eventuella neuropsykiatriska funktionsnedsattningar (npf) gors
en utredning. Detta for att kunna bedéma och bekrafta barnets
behov av stod.

Det ar viktigt med tidig kontakt med habiliteringen. Dar kan
barnet och familjen fa hjalp av olika professioner, exempelvis
fysioterapeut, logoped, arbetsterapeut, specialpedagog, kurator
och psykolog.

© Agrenska 2023, nr 674 11
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Symtom och hehandling - Pitt-Hopkins syndrom
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— Intellektuell funktionsnedséattning och stérd
andningsreglering och tarmfunktion ar vanliga symtom
vid Pitt-Hopkins syndrom. Det sager Britt-Marie
Anderlid som beréattar om symtom och behandling.

Pitt-Hopkins syndrom, som ibland forkortas PTHS, beskrevs
forsta gangen ar 1978 av David Pitt och lan Hopkins. Det
forekommer hos ett barn per 200 000 foédda. Det innebar att ett
barn med syndromet fods vartannat ar i Sverige.

— Mycket tyder pa att Pitt-Hopkins syndrom kan vara
underdiagnostiserat. Syndromet &ar ovanligt, men kanske inte
fullt s& ovanligt som vi tidigare trott, sager Britt-Marie Anderlid.

Ar 2007 upptacktes den bakomliggande orsaken till Pitt-Hopkins
syndrom, namligen olika typer av mutationer i genen TCF4.
Genen kodar for ett protein som fungerar som en
transkriptionsfaktor. Det innebér att proteinet reglerar aktiviteten
hos andra gener och darmed ocksa tillverkningen av de
proteiner som dessa gener ar mallar for. Proteinet verkar i de
flesta organ, men ar som mest aktivt i hjarnan under fosterlivet.
Olika typer av mutationer finns beskrivha hos personer med
tillstdndet, men mutationens typ eller storlek (genotypen) tycks
inte ha betydelse for sjukdomens svarighetsgrad (fenotypen).

— Vi sager att det ar en liten genotyp-fenotypkorrelation, sager
Britt-Marie Anderlid.

Symtom

De allra flesta barn med Pitt-Hopkins syndrom har en
intellektuell funktionsnedséattning (IF). Barnen har lag
muskelspanning, vilket leder till att den motoriska utvecklingen
blir forsenad. De flesta borjar ga sent, ofta i fyra- till
sexarsaldern. Det ar vanligt att de gar ostadigt och med benen
brett isar. Vissa gar bra, andra kan endast ga med stéd. En del
lar sig inte alls att ga. Uppemot 60 procent av barnen har litet
huvud, kallat mikrocefali. Det ar vanligt med gemensamma
utseendemassiga drag. Kannetecknande for Pitt-Hopkins
syndrom &r ocksa stérningar i andningsregleringen och
tarmfunktionen.

12
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Intellektuell funktionsnedsattning

Den intellektuella funktionsnedsattningen ar hos de flesta barn
med syndromet medelsvar till svar. Manga barn med Pitt-
Hopkins syndrom far ett mycket begransat eller uteblivet tal. De
kan ocksa ha beteendeavvikelser.

— Barnen har en battre sprakforstaelse an egen uttrycksformaga
i tal, men manga av barnen pratar inte alls, sager Britt-Marie
Anderlid.

Epilepsi

Ungefar halften av barnen har epilepsi, som debuterar i olika
aldrar. Typen och svarighetsgraden kan variera. Oftast kan
epilepsin behandlas med hjalp av mediciner.

Utseende

De gemensamma utseendemassiga dragen hos barn med Pitt-
Hopkins syndrom &r ofta diskreta. De kan vara svara att lagga
marke till for ndgon som inte vet vad hen ska titta efter.
Personer med Pitt-Hopkins syndrom kan ha ett ansikte med
smal panna, fylliga kinder och ett framtradande mellanansikte.
Ogonen kan vara djupt liggande med uppatsluttande
odgonspringor och tunna yttre dgonbryn. Nasryggen och
nastippen ar vanligen breda med vida nasborrar, och nastippen
kan vara nedatbojd. Munnen ar bred med fylliga lappar.
Ytteroronen kan hos vissa personer ha en avvikande form. Ofta
blir dragen mer tydliga med aldern.

Beteende

Barn med Pitt-Hopkins syndrom beskrivs ofta som glada, men
det ar ocksa vanligt med autistiska symtom och utatagerande
beteenden. Sjalvskadande beteende kan férekomma, liksom
handstereotypier, det vill saga upprepade rérelser med
handerna. Det kan vara viftningar, klappningar, tvattrorelser
eller att barnet standigt for handerna till munnen. Manga har
sémnstorningar.

— Manga av barnen har en hog smarttroskel och svart att
reglera kroppstemperaturen, sager Britt-Marie Anderlid.

Andning

Lite fler &n halften av barnen har perioder med plétslig snabb
och flasande andning i vaket tillstand, som kan efterfdljas av
andningsuppehall. Det kallas episodisk hyperventilering.

© Agrenska 2023, nr 674 13
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— Detta kan vara under nagra manader for att sedan forsvinna
och aldrig &terkomma. Men andningsstorningen kan ocksa
stanna kvar under lang tid.

Hyperventileringen kommer ofta i samband med oro eller
upphetsning. Oftast kommer den foérsta andningsattacken
nagon gang mellan fem och tio ars alder.

Ogonavvikelser

Paverkan pa 6gonen forekommer hos 60 procent av barnen.

— Det ar viktigt att halla koll pa synen. En del utvecklar kraftig
narsynthet redan innan tva ars alder, sager Britt-Marie Anderlid.
Barnen kan ocksa ha andra 6gonsymtom som skelning
(strabism), brytningsfel (astigmatism) och 6gondarrning
(nystagmus).

Skelett

Sma eller smala hander och fotter ar vanligt.

— Nagra kan ha avsmalnande fingrar, andra breda fingertoppar.
En del saknar bojveck pa tummens insida, sager Britt-Marie
Anderlid.

Manga barn med Pitt-Hopkins syndrom har plattfot, och/eller
dverlappandande tar. Ungefar en femtedel fods med klumpfot.
Sned rygg (skolios) forekommer hos en fjardedel med
syndromet och kan uppsta under barndomen eller puberteten.
Det ar viktigt att halla koll pa eftersom tillstandet kan forvarras
om det inte behandlas.

Mag- och tarmsymtom

Manga med Pitt-Hopkins syndrom har symtom fran mag-
tarmkanalen, som uppstétningar, forstoppning och
gastroesofageal reflux, som innebar att magsyra kommer upp
frdn magsacken till matstrupen. Det ar vanligt att barnen har
uppfodningssvarigheter, men problemen brukar blir mindre néar
barnen blir &@ldre.

Diagnostik och behandling

Vanligen vacks misstanken om Pitt-Hopkins syndrom hos ett
barn som har det typiska andningsmonstret, intellektuell
funktionsnedsattning och andra symtom som ar forknippade
med tillstdndet. Efter en klinisk undersdkning bekraftas
diagnosen med DNA-analys.
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Behandlingen gar ut pa att minska konsekvenserna av de
symtom som uppstar. En del symtom, till exempel epilepsi och
kronisk férstoppning, kan behandlas med lakemedel.

— Man kan behdéva ha kontakt med manga olika specialister,
utifrAn barnets specifika symtom, sager Britt-Marie Anderlid.

For att beddma barnets intellektuella funktionsnedséattning och
eventuella neuropsykiatriska funktionsnedsattningar (npf) gors
en utredning. Detta for att kunna bedéma och bekrafta barnets
behov av stod.

Det ar viktigt med tidig kontakt med habiliteringen. Dar kan
barnet och familjen fa hjalp av olika professioner, exempelvis
fysioterapeut, logoped, arbetsterapeut, specialpedagog, kurator
och psykolog.

o - - - -
Fragor till Britt-Marie Anderlid

© Agrenska 2023, nr 674

Vi har gjort genpaneler under den genetiska utredningen,
hur kommer det sig?

— Ofta kan det vara sa att man har en stark misstanke om
nagon specifik diagnos, och da kan man titta pa gener kopplade
till ett visst tillstand. Idag gors ofta en helgenom- eller
helexomsekvensering, da man tittar pa alla gener.

Vad ska man vara uppmarksam pa ifall barnet skulle fa
epilepsi?

— Reagera pa sadant som inte ar vanligt sedan tidigare. Om
barnet far feberkramp ar det ocksa viktigt att agera. Det kan
vara latt att missa snabba medvetandeférandringar och
ryckningar hos barnet, vilka kan vara symtom pa ep-anfall. D&
rekommenderas EEG-undersokning. Er intuition som foraldrar
ar viktig.

Hur ser skillnaden ut i nivaerna av intellektuell
funktionsnedséttning (IF)?

— Det ar svart att svara pa exakt eftersom man vid en
beddmning tittar p& manga olika delar. Vid latt
funktionsnedsattning kan barnet ofta klara av vardagliga
aktiviteter ganska bra, men har svart att hanga med i
grundskoleplanen och kan behéva anpassad grundskola. Vid
medelsvar IF behovs anpassad skola och hjalp med vardagliga
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aktiviteter. Vid svarare IF behovs annu mer hjalp under hela
livet. Variationen inom nivaerna ar stor.

Finns det nagot som talar for att barn med Pitt-Hopkins
syndrom har forh6jd risk for malrotation av tarmarna?

— Hos knappt en femtedel med syndromet forekommer
malrotation, som innebar att tarmen har roterat pa ett felaktigt
satt under fosterutvecklingen. Det kan leda till akuta och
livshotande symtom som perforerad tarm och tarmvred, da
tarmen har vridit sig sa att det blir stopp i tarmpassagen.

Angela har Pitt-Hopkins syndrom

Angela, 15 &r, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans
med mamma Liliana, pappa Otto och lillebror Tor, 4 ar.
Broderna Wilmer, 15 ar, John 13 ar och llon 13 ar, stannade
kvar hemma tillsammans med hunden Truls.

Liliana var 22 ar nar hon vantade sitt forsta barn. Hon blev
ensamstaende under graviditeten, men kande sig, starkt av sin
stora familj med flera syskon som stéd och redo att ta sig an
foraldraskapet. Efter en utdragen men okomplicerad férlossning
foddes Angela.

— Jag minns att hon var ganska liten och att barnmorskorna pa
BB kallade henne for fagelungen, sager Liliana.

Trots att Liliana ammade Angela utan problem tappade den lilla
mycket i vikt den forsta tiden. BVC uppmanade Liliana att
stoddmata med ersattning for att vanda tillvaxtkurvan uppat.

— Det gjorde jag ett tag men sedan fick jag bra tips fran min
svagerska om hur jag skulle stimulera sugreflexen. D& s6g
Angela béattre och jag behdvde inte stddmata henne mer.

Nar Angela var runt fyra manader borjade Liliana kanna att det
var nagot som inte stod ratt till.

— Angela var inte nyfiken pa omgivningen och hade ingen
sjalvklar 6gonkontakt. Jag berattade om min oro for BVC, men
fick inget gehdor. Jag fick bara som svar att barn kan vara lite
sena och att hon skulle komma ikapp.

Nio manader gammal kunde Angela &nnu inte sitta utan stod.

© Agrenska 2023, nr 674 16



Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

— Hon var fortfarande som ett spadbarn pa manga satt. Som en
liten trasdocka.

Efter stor pastridighet fran Lilianas sida fick Angela traffa en
lakare pa BVC som blev orolig for infantila spasmer, och Angela
fick aka ambulans till Drottning Silvias barnsjukhus. Val pa
akuten stabiliserades laget och Angela fick traffa en neurolog.

— Neurologen tittade pa Angela i tva minuter. Sedan fragade
hon varfor vi inte hade kommit tidigare. Det kandes bra att jag
antligen blev bekraftad i min oro.

— Paverkad andningsreglering ar ett av huvud-
kriterierna nar man staller diagnosen Pitt-Hopkins
syndrom. Barn med Mowat-Wilsons syndrom kan
ocksa ha svarigheter med andning, aven om de inte &r
lika uttalade. Det sdger Malin Rohdin som &r
barnlakare pa Andningsenheten vid Astrid Lindgrens
barnsjukhus pa Karolinska i Stockholm.

Det autonoma nervsystemet reglerar livsviktiga funktioner. Det
styr vara olika inre organ och dess olika funktioner, bland annat
pupillernas och luftvagarnas storlek, hjartslagen, tarmarnas
rorlighet och blodcirkulationen. Har ingar aven andningen, som
styrs fran hjarnstammen. Till skillnad fran de flesta 6vriga
autonoma funktioner kan andningen aven styras viljemassigt.

Andningsbesvar vid Pitt-Hopkins syndrom &r vanligast i vaket
tillstand. Symtomen debuterar vid olika aldrar, vanligen i
skolaldern. Det finns inget klart samband mellan den genetiska
férandringen och graden av andningsbesvar, och det finns en
stor individuell variation.

— Andningsbesvaren kan for manga kvarsta i vuxen alder, sager
Malin Rohdin.

Andningssymtom

Det vanligaste andningssymtomet vid Pitt-Hopkins ar
hyperventilation i vakenhet. Det innebar att barnet andas
kraftigt, med stora, snabba, andetag. Effekten av
hyperventilering blir att kroppen andas ut mer koldioxid an
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vanligt. Hyperventilationen kan ofta triggas av oro, stress och
upphetsning, men kan aven ske utan triggers.

— Episoderna varar oftast i 3 till 5 minuter. Vid hyperventilation
svaljer man ofta mycket luft, vilket kan leda till rapningar och
magont, sager Malin Rohdin.

Efter hyperventilering sker det ofta ett andningsuppehall innan
andningen atergar till normal rytm.

— Det har andningsuppehallet sker oftast med god syresattning.
Det kan kannas tryggt for anhdriga att veta att syresattningen
bibehalls, sager Malin Rohdin.

Man vet idag inte varfor andningssymtomen uppstar.
— Det finns inte heller ndgon vetenskapligt belagd behandling
mot besvaren, men forskning pagar.

Studie om andning vid Retts syndrom

| en medicinsk forskningsstudie har Malin Rohdin och hennes
kollegor undersokt regleringen av andning och hjarta hos flickor
med Retts syndrom. Vid Retts syndrom &r det vanligt med
andningsbesvar som liknar dem vid Pitt-Hopkins syndrom.
Resultatet visade stora individuella skillnader i regleringen av
andningen hos barnen. Fér manga barn var fysisk aktivitet en
positiv faktor som forbéattrade regleringen, men inte for alla.
Studien visade ocksa att for mycket skarmtid hade en viss
negativ inverkan.

— Vi kunde se hur olika faktorer paverkade regleringen av
andning. Vissa madde till exempel battre och blev mer
avslappnade i nar de stod med stod i ett sa kallat staskal,
medan det gav en negativ inverkan pa andningen hos andra.
Det gar att forsoka paverka regleringen for varje enskild individ
genom att hitta de positiva faktorerna och minimera de
negativa, sager Malin Rohdin.

S6émn och andning

Bade insomni (sémnloshet) och sémnrelaterade
andningsstorningar kan forekomma hos barn med Pitt-Hopkins
eller Mowat-Wilsons syndrom.

Insomni

Manga har svarigheter att somna eller bibehalla sin somn.
Vid langvariga somnsvarigheter som paverkar vardagen brukar
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man tala om insomni. Manga barn med olika syndrom har
svarigheter med sémnen i olika grader.

Andningsstorningar nattetid

En vanlig andningsstérning nattetid &r somnapnéer som
innebar att barnen har andningsuppehall under somnen.

Vid obstruktiv sdmnapné syns andningsrorelser, men inget
luftflode via ndsa och mun pa grund av blockerade Gvre
luftvagar. Barnet har ofta en anstrangd andning, munandas,
snarkar mycket och far tillfalliga andningsuppehall. Manga far
pa grund av apnén en orolig somn med nattliga uppvaknanden.
Tranga Ovre luftvagar kan orsakas av en forstorad kortel
(adenoid) bakom nasan och/eller forstorade halsmandlar.
Kaorteln och halsmandlarna kan opereras bort, vilket minskar
somnbesvaren for manga. Sémnapnén kan ocksa orsakas av
overvikt.

Det finns vissa tecken som kan visa pa nattliga andningsbesvar,
till exempel:

e dalig tillvaxt

e munandning

e koncentrationssvarigheter

e Overaktivitet

e aggressivitet

o trotthet

e huvudvark.

Andra orsaker till sémnstérning

Utbver insomni och somnrelaterade andningsstérningar kan
aven sjukdomar och andra tillstdnd paverka sémnen. | forsta
hand ska dessa problem forsdka lindras. Det kan vara allergi,
eksem, epilepsi, gastroesofageal reflux, kolik, férstoppning och
sangvatning. Lakemedel som epilepsi- och astmamediciner
samt kortison kan ocksa paverka somnen.

Metoder vid nattlig andningsundersdkning

Pa sjukhus kan andningsbesvaren utredas genom polygrafi,
som &r en nattlig andningsundersotkning. Matningar gors bland
annat av barnets luftfléde och andningsroérelser, EKG och
syresattning av blodet (saturation). Vid en polysomnografi
undersoks aven hjarnans somnmonster med hjélp av EEG.
Videomonitorering vid undersdkningarna ar ett viktigt
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komplement for att tydligare kunna skilja pa faktiska
andningsproblem, epilepsi och muskulara fenomen. | hemmet
kan en enklare kardio-respiratorisk undersékning goras. Da far
man lana hem utrustning for att p4 egen hand mata barnets
luftflode, andningsrorelser, syresattning och EKG. Det kan vara
enklare med en hemregistrering om barnet blir stressat i
sjukhusmiljéer.

Om andningsbesvaren finns under sémn vill Malin Rohdin rada
foraldrar till barn med bade Pitt-Hopkins och Mowat-Wilson att,
i samrad med behandlande lakare, 6vervaga nattlig
andningsundersokning.

Rad om sémnrutiner
Malin Rohdin tipsar om nagra enkla rad kring somnhygien att ta
till for att forbattra barnens sémn

e ha samma laggningsrutin varje kvall, vardag som helg

e se till att sovrummet ar lugnt, tyst och morkt

e lat barnet somna sjalv i egen sang.

— Har barnet somnat med foraldern pa kvallen behdver hen
aven foraldrarna pa natten da de vaknar. Att lara barnet att
kunna somna sjalv, kallat sjalvtrostning eller self-soothing, kan
underlatta vardagen for manga familjer, sager Malin Rohdin.

Malin Rohdin tipsar vidare om
o fysisk aktivitet och dagsljus under dagen
e lugna aktiviteter kvallstid
e skarmfrihet 1-2 timmar fére laggning (ingen mobil eller
skarm i sovrummet).

Ytterligare lastips:
e Lakemedelsverket.se — somnstoérningar hos barn
e 1177.se —om barns sémn
e Zollino et al (2019) Diagnosis and management in Pitt-
Hopkins syndrome: First international consensus
statement. Clinical Genetics, vol 95, ss 462-478.
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Fraga till Malin Rohdin

Vi upplever att andningen hos vart barn snarare ar
sjalvstimulerande beteende (stimming) an problematiskt,
vad tror du om det?

— Det kan det kanske vara for vissa barn, sarskilt om barnen har
autistiska symtom. Men for andra kan hyperventileringen och
andningsuppehallen medfora kroppsliga besvar, till exempel
magont eller oro.

Angela far diagnosen Pitt-Hopkins syndrom

Det gjordes ett par tidiga forsok att hitta den genetiska orsaken
till Angelas symtom. Nar hon var ett ar gjordes en kromosom-
analys och olika genpaneler som inte visade nagot. Det var
forst nar Angela var i skolaldern och hennes epilepsi hade
debuterat som familjen via habiliteringen kom i kontakt med
barnneurologen Barbro Westerberg.

— Barbro sa direkt att detta antingen ar Angelmans eller Pitt-
Hopkins syndrom. Efter ett par besok tyckte hon att vi skulle
DNA-testa Angela specifikt for Pitt-Hopkins syndrom.

Angela var nastan nio ar nar hon fick ratt diagnos. Vid den
tidpunkten fanns det 13 diagnostiserade personer med Pitt-
Hopkins i Sverige.

— Det &r nastan en pa miljonen. Vi hade tur som fick traffa
Barbro. Tack vare att hon k&nde igen de kliniska symtomen
kunde Angela fa sin diagnos. Nu nar jag ser tillbaka pa hur
Angela sag ut som nyfodd hade jag ocksa kant igen Pitt-
Hopkins, med den tydliga nastippen och 6égonen. Det var
glasklart nar hon val fick diagnosen.

For Liliana innebar diagnosen en stor lattnad. Med den fick hon
veta att det finns vuxna med Pitt-Hopkins syndrom.

— Nu kunde vi forestélla oss en framtid. Tidigare vagade vi inte
riktigt tanka flera ar framat.
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— Atande ar en komplex aktivitet som kraver balans,
motorik, sensorik och kommunikation. Nar ett barn inte
vaxer som det ska kan det bero pa atsvarigheter. Da
finns det mycket man kan gora for att det ska fungera
battre. Det sager Agneta Rubenson som &ar logoped pa
Mun-H-Center och Neurologisk utredningsmottagning
barn i Géteborg.

Parallellt med att det lilla barnet utvecklas och vaxer har &ven
atandet sin egen utvecklingskurva. Barnet lar sig att 4ta genom
dvning, och férmagan stéds upp genom att barnets oralmotorik
utvecklas. For barn med utvecklingsneurologiska svarigheter
kan atutvecklingen stéras. Da ar det vanligt med atsvarigheter
redan i nyfoddhetsperioden.

— Ett barns atsvarigheter kan ha stor inverkan pa vardagen for
hela familjen. Ofta beror svarigheterna pa flera olika faktorer,
och kraver darfor insatser fran flera olika professioner, sager
Agneta Rubensson.

Orsak till atsvarigheter

Manga barn med olika funktionsnedsattningar har atsvarigheter,
och det finns oftast inte en tydlig orsak. Det kan till exempel
bero pa gastroesofageal reflux (surt innehall fran magsacken
stots upp i matstrupen), forstoppning, tranga andningsvagar
eller svaghet och lag muskelspanning i mun, svalg och ansikte.
Aven transporten av maten ner till magséacken kan vara
paverkad pa grund av en motorikstérning i matstrupen (akalasi).
En del barn har paverkan pa hjarta, andning och somn, vilket i
sin tur kan leda till att det inte finns energi nog till att ata. Fér de
barn som ocksa har en intellektuell funktionsnedséttning
innebar att det tar langre tid att lara sig saker, och aven atandet
ar en inlarningsprocess.

— Oftast gar det inte att hitta en orsak till att &tandet inte
fungerar, utan det handlar om manga backar sma. Ibland blir
det rent av en ond cirkel: en infektion ger dalig aptit, som leder
till svag viktutveckling. Foraldrarna blir oroliga, och oron far
barnet att reagera negativt och matvagra. Viktkurvan kanske
planar ut, barnet riskerar undernéring och far 6kad mottaglighet
for nya infektioner, exemplifierar Agneta Rubensson.
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Pediatric feeding disorder (PFD)

Ett barn som ater pa ett satt som inte ar det forvantade for
barnets alder, till exempel pa grund av selektivt atande eller en
knapp pa magen, far diagnosen pediatric feeding disorder,
forkortat PFD. Atsvarigheterna kan vara bade akuta eller
kroniska, men tillstdndet ska ha funnits dagligen i minst tva
veckor. Ungefar 1 av 40 barn under 5 ar har PFD oavsett annan
diagnos. Svarigheterna kan ha medicinska, psykosociala
och/eller naringsmassiga orsaker eller bero pa barnets
avvikande atféormaga.

— Det kan vara svarigheter inom alla omraden eller bara ett par,
sager Agneta Rubensson.

Selektivitet

Manga barn har en period nar de ar misstanksamma mot nya
smaker, konsistenser och livsmedel. Det ar vanligt nar barnet ar
i tvdarsaldern och borjar bli mer sjalvstandigt i sitt atande och
vill bestamma sjalv. For de allra flesta hanger selektiviteten med
i forskolealdern, men forsvinner sedan gradvis. For en del &ar
selektiviteten mer omfattande och kvarstaende.

Behandling: tva parallella spar

Atsvarigheter behandlas bast av ett multiprofessionellt team
med till exempel lakare, sjukskoterska, dietist, logoped och
tandlakare. Behandlingen foljer tva spar: dels syftar den till att
sakerstélla barnets behov av naring och energi, dels behéver
barnet fa attraning for att komma vidare i sin atutveckling.

At- och dricktraning

Manga barn behdver attraning. Sadan traning syftar till att
starka barnets fysiska funktioner for att kunna ata och dricka.
Men barnet stimuleras ocksa att komma vidare i sin atutveckling
genom att prova nya livsmedel och konsistenser. Den som har
nedsatt munmotorik kan behdva sarskild traning i att tugga och
svalja, gapa och stanga munnen, men ocksa att prova nya
saker, att ata sjalv eller att ata stbrre mangder. Barn som ar
overkéansliga i munnen behdver forsiktig stimulering av munnen
for att s& smaningom klara av att ata. Ett satt att stimulera &r
genom massage, som kan ske med handerna eller med olika
redskap som vibrerar.
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— Syftet ar att vanja sig vid beréring inne i munnen, locka fram
rérelser i tunga och lappar och aktivera musklerna, vilket
underlattar atandet, sager Agneta Rubensson.

Dricktraning kan ske med speciella nappflaskor, sugror eller
specialmuggar. Tugg- och kaktraning kan man géra med
sarskilda traningshjalpmedel som "tuggtuber”, men ocksa
genom att erbjuda saker att ata som utgor en lagom stor
utmaning. Barnanpassade ”"snacks” (i barnmatshyllan finns det
varor som kallas “finger food”, avsedda fér sma barn) eller
andra matvaror som smalter i kontakt med saliv ar bra att borja
med. Mat i stavar kan ocksa fungera bra. Att fa maten direkt
mellan kindtanderna gor att barnet slipper momentet att flytta
maten med tungan till tAnderna, nagot som &ar svart for manga
med munmotoriska nedsattningar.

Det finns sarskilda traningsredskap som munskarmar, samt
skedmatningstekniker for barn som har svart att stanga
lapparna. Att lara sig att svalja ar en annan viktig del av
atandet. Ofta ar det lattare att svélja vatska som ar lite mer
trogflytande i konsistensen. Vatskor kan ocksa vara lattare att
svéalja om de ges i sma portioner och placeras i kinden, till
exempel med en mjuk sugrorsflaska eller en liten spruta utan
nal.

— Anpassa flodet och konsistensen pa det som ska svéljas,
poangterar Agneta Rubensson. En smoothie kan vara lattare att
svalja an vatten, som rinner valdigt fort.

Attrappan

Ett verktyg som manga logopeder anvander sig av i
behandlingen ar Attrappan. Den innebér att barnet successivt
far narma sig mat och olika livsmedel steg for steg, for att
gradvis tolerera allt det som matsituationen innebar — som att
kanna doften av mat, se och kanna pa mat, smaka och svalja.
Forsta steget i Attrappan &r att vistas i samma rum som mat
eller sitta med vid bordet.

— For en del barn kan bara det vara ett stort steg, sager Agneta
Rubensson.

Steg for steg far barnet sedan hjalpa till att ta fram mat, dofta pa

den, kanna, slicka, bita och spotta ut. Sista steget i Attrappan &r
att barnet biter, tuggar och svaljer.

© Agrenska 2023, nr 674 24



Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

Agneta Rubensson tipsar om att ta med kommunikations-
hjalpmedel i matsituationen s att barn kan fa hjalp att uttrycka
sig vid maltiden. Hon tipsar ocks& om olika hjalpmedel som
bestick, glas och muggar, sensoriska hjalpmedel och
bitsmycken. Manga av dem finns att se och bestalla pa
Mun-H-Centers webbsida om hjalpmedel.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nar
barnet har svart att ata, Nedsatt salivkontroll och Bitbeteende.
De finns att lasa eller bestalla pA mun-h-center.se.

Fragor till Agneta Rubensson

Ar det bra att fa en PFD-diagnos?

— Jag tror att det kan vara bra for att fa ratt vardinsatser. Ju mer
vi anvander diagnosen, desto tydligare blir det vad det & som
ar svart.

Ar det vanligt att tappa tugg- och svaljformagan?

— Det ar ovanligt att tappa formagan helt. Darfor ar det viktigt att
fa en utredning. Efter perioder nar barnet har behovt knapp pa
magen, och inte har atit mat med munnen kan det finnas risk for
att formagorna forsamras.

Hur kan man fa sitt barn att svalja hela tabletter?

— Det finns till exempel tablettoverdrag i olika smaker som gar
att kopa pa apoteket.
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Angela har malrotation

For drygt ett ar sedan fick Angela stora problem med magen.
Hon fick kraftiga smartor varje gang hon at. Det visade sig att
Angela hade malrotation, ett medfétt tillstand som innebar att
tarmen inte har roterat sig som den ska under fosterlivet. Detta
medfor svarigheter med tarmmotoriken och Angela har ofta
férstoppning.

— Alla problem ledde till att Angela i princip slutade &ta under ett
halvar. Medicinupptaget fungerade inte och de epileptiska
kramperna dkade.

Sedan en tid tillbaka ater Angela genom en knapp pa magen.
— Det ar en sorg for Angela som alskar mat. Hon var den i
familjen som at bast och mest varierad kost. Darfor har hon
under en period varit deprimerad.

Tillvaxthamningen och de manga epileptiska anfallen har ocksa
resulterat i att Angela har slutat g&. Numera sitter hon i rullstol
all vaken tid. Idag vet inte Liliana om Angelas tillstand &r
permanent.

— For oss har detta forandrat bilden av Pitt-Hopkins syndrom.
Malrotation ar inte ett vanligt symtom. Innan det har hande var
vi pa vag att fasa ut rullstolen. Nar hon fick knapp pa& magen
tappade hon muskler och rasade i vikt.

— Kommunikativa svarigheter finns inte inom oss utan
mellan oss. Det betyder att vi som vuxna maste skapa
forutsattningar for vara barn att uttrycka sig. Det sager
Britt Claesson som &r pedagog och arbetar pa Dart i
Goteborg.

Dart ar en specialistenhet for kommunikationsstdd och digital
delaktighet for personer med funktionsnedsattning.
Verksamheten tillhdr Sahlgrenska Universitetssjukhuset |
Goteborg. De arbetar patientnara, men ocksa med utbildning,
utveckling och forskning inom omradet. Utgangspunkten ar alla
manniskors ratt till kommunikation, vilket bland annat ar
faststallt i svensk lag, i form av barnkonventionen och FN:s
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konventioner, exempelvis den om rattigheter fér personer med
funktionsnedsattning.

Vad ar kommunikation?

Kommunikation sker mellan ménniskor hela tiden, medvetet och
omedvetet. Det finns manga olika séatt att kommunicera,
exempelvis genom tal, gester, mimik, teckensprak, kropps-
sprak, skrift och bilder. Vi soker kontakt for att fa vara behov
uppfyllda, uppleva narhet, vara delaktiga och lara oss saker —
men ocksa for att bygga social kontakter med omgivningen.
Sma barn visar att de vill kommunicera pd manga satt, ofta
genom att peka, titta eller hamta nagot eller nagon.

— Nar ett barn inte borjar prata som forvantat har hen anda
fortfarande behov av att soka kontakt med andra, uttrycka om
nagot ar fel, vad hen tycker om nagot, eller bara smaprata,
sager Britt Claesson.

Kommunikationsutveckling

| de forsta stegen av kommunikationsutvecklingen ar vi
beroende av att ha en omgivning som tolkar det vi uttrycker —
kommunikationen ar partnerberoende. Det lilla barnet reagerar
spontant pa handelser och visar det med kroppen.

| ndsta steg borjar barnet utforska omgivningen och forsta att
hen kan paverka vad som hander runt omkring. Sa smaningom
upptacker barnet att det gar att gora flera saker samtidigt.
Barnet lar sig att styra omgivningens uppmarksamhet, kan
begara, peka och saga nej. Nar barnet kan mer &n 50 symboler
eller ord boérjar hen kunna kombinera orden till meningar.
Ordf6rradet vaxer oavsett om barnet talar, pekar pa bilder eller
tecknar.

Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt har vuxna

en tendens att bli lite forsiktiga och kommunicera mindre.
Manga ganger blir omgivningen mer styrande i
kommunikationen genom att till exempel fraga mycket.

— Fokusera pa att ge respons pa det barnet gor och
kommentera istallet for att fraga. Vi behover jobba aktivt med att
bade prata och att lyssna. Ge barnet tid och ha en positiv
forvantan. Kanske behover du vanta pa barnets respons

I 20 sekunder eller mer, sager Britt Claesson.
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Kommunikativa strategier

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig
och/eller forsta vad andra sager kanner stor frustration, vilket
kan leda till ett utmanande beteende. Att omgivningen anpassar
sin kommunikation och anvander alternativa kommunikations-
satt kan férebygga och minska ett utmanande beteende.

Ofta behodver omgivningen allts& fundera pa och eventuellt
forandra sitt eget satt att kommunicera, for att underlatta for
personen med kommunikationssvarigheter. En tumregel ar att
anvanda sig av en responsiv kommunikationsstil som kallas for
att uggla. Den ser ut sahar:

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

2. Vanta och forvanta: Visa att du forvantar dig ett svar eller
en reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad
hen tycker ar intressant eller roligt. Att vanta lite langre
an vad du forst tror behdvs ar ofta nyckeln for att fa till
kommunikationen. Visa med ansiktsuttryck och
kroppssprak att du ar forvantansfull infor barnets
reaktion.

3. Tolka och bekrafta: Tolka och bekrafta vad barnet gor,
inte bara vad hen séger eller tecknar. Kommentera vad
du ser, till exempel "Ah, du leker med bilen” eller "Spanar
du efter katten nu?”. Det ar ocksa kommunikation.

En annan strategi kallas for att rava. Da arrangerar man

en situation som man tror att barnet kommer att reagera pa.
Sedan ska man som kommunikationspartner vanta och férvanta
samt tolka och bekréafta barnet genom att satta ord pa det som
har hant.

— Att rava kan till exempel innebéara att goéra nagonting ovantat
som barnet reagerar pa, sager Britt Claesson.

En foralder berattar att det ar svart att fa den har typen av
forvantan fran barnet. Oftast blir det bara frustration.

— Ja, det kan séakert vara sa for en del barn. Att vanta och
forvanta handlar inte alltid om att vanta lange, aven om manga
foraldrar jag mott upplever att de behover vanta langre an de
tror. Aven om det inte fungerar for alla barn vet vi att det har bra
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effekt pa sprak- och kommunikationsutvecklingen for manga
barn som har autism och intellektuell funktionsnedsattning.

Britt Claesson poangterar att det viktigaste att skicka med
foraldrarna ar att de ska stotta sprakutvecklingen hos sina barn
genom att minska antalet fragor och istallet prata och eventuellt
teckna eller peka pa bilder med sina barn om nagot som véacker
barnens intresse. Da blir det lattare for barnet att sjalv ta ansvar
for att kommentera, berétta och svara.

Las mer och se filmer om olika kommunikativa strategier pa
akktiv.se eller Darts webbplats.

AKK som stod

AKK ar en forkortning av Alternativ och Kompletterande
Kommunikation. Det finns for alla som har behov av ett
alternativt satt att uttrycka sig och forsta talat sprak. Manga
habiliteringar har kurser for foraldrar som vill lara sig mer om
dessa metoder och hur man kan arbeta med dem tillsammans
med barnen. Férutom lagteknologiska AKK som bilder, tecken,
symboler och kommunikationsapparater finns det idag ocksa
hdgteknologiska AKK som datorer och appar till smarta
telefoner och surfplattor som kan anvandas i samma syfte.

— Man ska inte vara radd for att prova manga olika vagar nar
det galler kommunikation. Det forvirrar inte barnet — tvartom
kommer barnet sjalv att vélja de kommunikationsvagar som
fungerar bast. AKK hindrar inte talutvecklingen, utan stimulerar
den och 6kar mojligheten att utveckla sin kommunikation, sager
Britt Claesson.

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

— Det ar inte barnet som ska anvanda samtalskartan eller
tecknen forst, utan vi vuxna. Barn gbér som vi gor, inte som vi
sager. Oftast behovs lang tid for att beharska ett
kommunikationssatt. Tank pa att vi talar manga timmar varje
dag med ett litet barn, och det drojer &nda omkring ett ar innan
barnet sager sitt forsta ord, sager Britt Claesson.
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Lanktips fran Dart:

Darts webbplats — har finns mer kunskap om kommunikation
och AKK samt fardigt material till exempel samtalskartor
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 bildstéd med sékmotor

Ytterligare tips:

Takk for maten — kokboksapp med tecken som AKK
Svenskt teckensprakslexikon — app med
teckendemonstration

Spread the sign — app med teckendemonstration

Picture my life — kommunikationsapp att anvanda mellan till
exempel hem och skola

mediprep.se — vardsajt for barn och ungdomar med bland
annat filmer pé olika undersokningar i varden
larportal.halmstad.se — kostnadsfri digital kurs i Tecken som
stod fran Halmstad kommun

Fragor till Britt Claesson

Kan ett barn vara pa olika kommunikationsnivaer
samtidigt?

— Ja, det ar inte ovanligt, och det kan vara svart att veta pa
vilket steg i kommunikationsutvecklingen ett barn befinner sig.
Det kan bero pa barnets dagsform, men ocksa pa vem barnet
kommunicerar med. Bra dagar kanske hen kommunicerar mer
an andra dagar.

Hur mycket kan man krava av skolan?

— Skollagen ar ganska tydligt vad galler alla barns ratt i skolan.
Dessutom har vi barnkonventionen som nu ar lag och
funktionsrattskonventionen som ocksa galler. Alla barn har ratt
att uttrycka sig och bli forstadda.

Vart barn har motoriska svarigheter och svart att forma
tecken, men har en god forstaelse, hur gér man da?

— Nar ett barn har motoriska svarigheter och sjalv har svart att
teckna och inte kan anvanda sina hander for att peka brukar jag
rekommendera ett system med alternativ atkomst, till exempel
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o6gonpekning eller visuell skanning. Om barnet har nedsatt syn
skulle jag rekommendera auditiv skanning. Detta ska man
kunna fa hjalp med pa habiliteringen, som ocksa kan remittera
till en specialistenhet som Dart.

Istallet for att fraga, hur ska jag fa reda pa vad min dotter
har gjort pa forskolan?

— Ibland kan det vara en bra ingang att istallet beratta om sig
sjalv och vad man gjort under sin dag, for att starta en
konversation. Det &r ocksa bra att utforma ett system ihop med
forskolan om hur man kommunicerar kring vad barnet har gjort
under dagen, om barnet inte sjalv kan berétta.

Aktivitet och samspel

— Alla manniskor, och i synnerhet barn som har
neuropsykiatriska diagnoser, mar bra av att vardagen
ar meningsfull, begriplig och hanterbar. Det sager
Andreas Svensson, som ar specialpedagog och
arbetar som npf-konsulent pd Agrenska.

De neuropsykiatriska funktionsnedsattningarna (npf) innefattar
huvudsakligen adhd, OCD (tvangstankar och
tvangshandlingar), autism och Tourettes syndrom (tics).

— Det har ar diagnoser som gar in i varandra och som kan vara
svara att skilja at. De bygger pad manskliga funktioner och darfor
kan alla kanna igen sig i dem, sager Andreas Svensson.

KASAM

For att vi méanniskor ska fungera och vara motiverade i olika
situationer i vardagen kravs att vi bryr oss om det som vi haller
pa med — vi behover vara intresserade. KASAM star for kansla
av sammanhang och ar ett begrepp som gar att applicera pa
saval vardagslivet som skolan och arbetsplatsen.

— For att ni till exempel ska orka lyssna pa min forelasning
behover informationen hora till ert intresseomrade, det vill saga
vara meningsfull. Kunskapen maste vara begriplig, och ni
beho6ver ha energi nog att orka lyssna for att hela foérelasningen
ska vara hanterbar, sager Andreas Svensson.
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Att vardagen och skolan ar meningsfull, begriplig och hanterbar
ar sarskilt viktigt for barn med neuropsykiatriska diagnoser.

Npf och aktiviteter

Ibland kan det vara svart att lyckas aktivera och motivera
personer med en neuropsykiatrisk funktionsnedsattning.
Andreas Svensson forklarar att det i grunden ofta handlar om
att omgivningen inte ar tillrackligt tydlig. For att lyckas med en
aktivitet, som till exempel en tur till badhuset, ar forutsagbarhet
grunden. Det ska vara tydligt vad som ska handa, var, nar, hur
lange, varfor, hur, med vem, vad som hander sedan och sa
vidare. Forutsattningarna behdéver presenteras pa ett satt som
barnet kan ta till sig och forsta.

Det galler dessutom att vacka ett intresse och motivera barnet.
Ibland kan en aktivitet behdva forberedas under en langre tid.
Andreas Svensson berattar att han brukar "sa ett fr6”, genom
att prata uppmuntrande om den stundande aktiviteten, lite varje
dag.

— Om jag borjar prata om badhuset flera veckor innan kommer
det, i basta fall, till slut kdnnas som att idén kommer fran barnet
sjalv, sdger Andreas Svensson.

Lat barnet vara delaktigt och fa veta syftet med aktiviteten.

Ett satt att motivera barnet kan vara att sadga att vi tar den har
promenaden tillsammans och nar vi kommer fram grillar vi korv.
Ett akta intresse fran deltagande vuxna ar sarskilt viktigt for
barn som har svart med sociala koder.

— Att som vuxen sta bredvid med kaffekoppen kommer inte att
fungera. Ett genuint engagemang fran vuxna ar ofta

en framgangsfaktor, sdger Andreas Svensson.

Genom att visa bilder eller filmer pa platsen och aktiviteten ar
det mindre sannolikt att det blir ovAntade 6verraskningar och
lasningar, men det blir inte alltid som man har tankt sig.

— Ha alltid en plan B for néar det inte blir som vi tankt. Detta ar
barn som har svart for flexibilitet, sa da galler det att sjalv vara
flexibel. Dessutom &r det sa otroligt viktigt att kommunikationen
med barnen ar okonstlad. Var dig sjalv och undvik ironi och
sarkasm, tipsar Andreas Svensson.
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Att undvika lasningar

Ytterligare ett tips som Andreas Svensson géarna delar med sig
av ar att hjalpa barnet att skapa "nédutgangar”.

— Det ar bland det forsta jag gér med barn som jag méter. Jag
fragar om de ar sddana som gillar att ga ivag nar det blir for
mycket, och s& kommer vi tillsammans fram till ett par platser
dar det kan vara bra att ggmma sig en stund. Det kan vara
valdigt skont for barnet att veta att det finns ett eller flera trygga
stéllen, och for oss vuxna ar det skont att inte behova leta efter
barnet sa lange, sager han.

Nodutgangen kan ocksa vara mer symbolisk.

— Om barnet hatar att ga till tandlakaren: erbjud en ndodutgang.
Beratta att om det blir alldeles for jobbigt — sag bara till, s& gar
vi darifrén och sétter oss i bilen och lyssnar pa din favoritmusik.
Signalen blir att det varsta som kan handa ar att vi sitter i bilen
och gor nagot trevligt. Det kan gora det lattare att narma sig

en svar situation.

Korgmodellen

Barnpsykologen Ross W Greene har beskrivit en modell for att
hantera jobbiga situationer. Korgmodellen erbjuder tre olika satt
att handskas med konflikter. Det galler att valja en korg och
halla sig till den. Om barnet till exempel kommer hem fran
skolan, och borjar eftermiddagen med att kasta saker i hela
lagenheten kan man valja tre alternativ:

A: Nej-korgen. Du markerar med en gang: barnet ska plocka
upp allt som kastades pa golvet. Du vet att det kan gora
situationen varre, men vill markera att det &r viktigt. Andra dig
inte, utan ta konflikten.

B: Losa, forklara och lara sig-korgen. Forklara varfor det blir
jobbigt med saker i hela huset. Argumentera, diskutera och I6s
problemet tillsammans. Denna metod kréver tid och ork —
tillfallet ar inte alltid det ratta.

C: Lat det vara-korgen. Slapp situationen, ta inte konflikten, l1at
det vara till en annan gang.

— Ibland orkar man ta korg B, ibland ar A det enda rimliga och
ibland kraver situationen att man valjer korg C. Inget ar sdmre
an nagot annat. Vi foraldrar gar anda runt med sa mycket daligt
samvete — det kan vara skont att veta att aven de basta
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psykologerna rader oss att bara slappa konflikterna ibland,
sager Andreas Svensson.

Folj Andreas Svenssons arbete som npf-konsulent pa
Facebook och Instagram. Sok pa npfkonsulent.

Angela fick sitt forsta stora epileptiska anfall nar hon var atta ar.
Ett par ar innan dess var symtomen diffusa och epilepsin visade
sig som korta franvaroanfall. Ibland kunde Angela drabbas av
lAnga grat- eller skrattattacker.

— Nar Angela var liten kunde hon vakna mitt i natten och
gapskratta i 45 minuter. Ingen foérstod varfor. Hon skrattade till
synes helt utan yttre stimulans. Vi har forstatt att det mycket val
kan ha varit epilepsi, sager Liliana.

Det gjordes flera EEG-undersdkningar pa Angela under de
forsta aren, som aldrig visade nagot avvikande i hjarnans
elektriska aktivitet.

— Sa ar det an idag. Trots att Angela har en svarbehandlad
epilepsi syns det inte p&4 EEG.

Epilepsin har forvarrats sedan den debuterade, fran enstaka
tydliga anfall till flera anfall om dagen. Epilepsin féljer Angelas
fysiska halsa. | perioder av samre maende far hon ocksa fler
anfall.

Agrenskas pedagogiska arhetsmetoder

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

Barn med olika funktionsnedséattningar har kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt utformas veckans program for barnen och
ungdomarna. Infor en familjevistelse laser personalen in
medicinsk information och dokumentation fran tidigare vistelser.
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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 dvergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och hélsa, som ar Véarldshalsoorganisationens (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 kénna 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 kadnna 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 férutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande dkar hos den som
vet vad som ska handa och vilka forvantningar hen har pa sig.
Det géller &ven for barn. Darfor ar personalen tydlig och
anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhorda for barnens uttryck och énskemal och ar
beredda att anpassa aktiviteterna efter dem. Ett exempel pa
tydliggbrande 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.

Infér varje familjevistelse pa Agrenska utformar barnteamet

aven specifika mal i planeringen av aktiviteter. Malen baseras
pa de typiska symtom som ar kopplade till diagnosen.
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Las mer om Agrenskas arbete pa agrenska.se

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
nyponochviljaférlag.se — bokférlag med lattlast litteratur

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

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

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar
foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors
eller systers funktionsnedséttning. Foraldrarna
Overskattar ofta hur mycket syskonet vet om
funktionsnedséttningen.

e Information ar inte detsamma som kunskap. Det gar inte
att veta hur mycket syskonet har forstatt och hur hen har

36


https://www.agrenska.se/
https://www.skolverket.se/
https://www.spsm.se/
https://symbolbruket.se/
https://www.specialnest.se/
https://attention.se/
https://funkamera.se/
https://lekakademin.se/
https://www.varsam.se/
https://www.komikapp.se/
https://www.lekolar.se/
https://www.abcleksaker.se/
https://hattenforlag.se/
https://www.nyponochviljaforlag.se/

Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

tolkat informationen om funktionsnedsattningen och vad
den innebar.

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

Man har ocksa 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 féraldrar om. Det ar
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 behover bli
sedda och bekraftade. De behover kdnna att de ocksa far egen
tid med foraldrarna. Den ska vara avsatt sarskilt for dem och
inte bara besta av tid som "anda blev 6ver”.

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 frdgor om diagnosen som syskonen har
arbetat fram tillsammans. Det ar ofta lattare att formulera fragor
I grupp, som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller
annan kunnig person. Syskonen far ocksa hjalp med strategier
for hur de ska hantera fragor frdn omgivningen om sitt syskon
med funktionsnedsattning. Ambitionen &r att de nar de aker
hem fran Agrenska ska ha fatt med sig bra verktyg for att
hantera sadana 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 kanslor
utan istallet bekréafta och séatta 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 saddant som kan kallas for "daliga hemligheter”. Det
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kan handla om sorg Gver att inte ha fatt en bror eller syster som
man kan leka med pa samma séatt 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

Det finns mycket konkret information om vart arbete med
syskongrupper pa Agrenskas webbplats. Dér finns bland annat
information om syskonrollen i olika aldrar, arbetsmaterial som
exempelvis verktyg for samtal med syskon, filmer och
litteraturtips: agrenska.se/syskonkompetens

Angela har mdnga syskon

Nar Angela var nyfodd traffade Liliana en ny man, som snart
blev pappa till Angelas lillebror John.

— Vi fick John for att vi ville ha ett barn tillsammans, men ocksa
for att jag kdnde att Angela skulle gynnas av att ha ett syskon i
nara alder.

Relationen med Johns pappa tog slut och Liliana blev
ensamstdende med tva barn.

— Efter ett par ar hade jag forlikat mig med att vara
ensamstdende. Mina barn var mitt stora fokus i livet.

Men sa traffade Liliana Otto.

— Otto var sa olik andra man. Han skyggade inte for funkislivet.
Min instéllning var att ingen relation var viktigare an Angela. Om
det skulle bli ndgot mellan oss, var det tvunget att ocksa
fungera med mina barn.

Otto var ocksa separerad med tva barn i precis samma alder
som Lilianas.

— Det sa bara klick mellan mig och Liliana. Nar jag fick traffa
Angela sa det klick mellan oss ocksa. Sedan dess har vi varit
en stor familj. Varannan vecka har vi alla barnen samtidigt
hemma hos oss, sager Otto.

Familjen bestar av Lilianas barn Angela och John samt Ottos
barn Wilmer och llon. Ar 2019 féddes Lilianas och Ottos
gemensamma barn Tor.

Nar de aldre syskonen fortfarande gick pa forskolan bidrog de
mycket till Angelas utveckling genom lek och socialt umgénge.
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— Nar syskonen lekte tillsammans sprang de ifran Angela, men
sen kom de alltid tillbaka for att leka med henne. Nar barnen
borjade skolan var syskonen inte lika intresserade av den typ av
lek som Angela kunde vara med i.

Liliana berattar att hon och Otto alltid har varit noga med att
agna tid at syskonen trots att Angela kraver mycket.

— Det ar inte syskonen som har valt att bli funkisfamilj. Vi
foraldrar tar det ansvaret. Vi forsoker starka grabbarna i att vara
sig sjalva. Vi har aldrig kravt att de ska vara med Angela eller
vara behjalpliga. Det ar inte deras uppgift.

| tider nar Angela har vardats pa sjukhus blir hennes franvaro
markbar for syskonen.

— Ibland har de fragat om hon kan d6. Da har vi varit raka i vara
svar. Det ar viktigt for oss att alla kanslor ar okej och att killarna
vagar fraga oss om Angela. | var familj finns doden lite for nara
verkligheten, sager Liliana.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped. Det sager specialisttandlakare
Christina Havner och logoped Agneta Rubensson,
som arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska péa 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 centrum i Umea
och ett annat i Jonkdping.
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MHC-basen

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

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

Munhalsa vid Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom:

Tandutvecklingsstorningar
Tandutvecklingsstérningar kan férekomma som en del av
symtombilden for ett syndrom. De ar vanligt férekommande
i hela befolkningen och ar till viss del arftliga. Exempel pa olika
typer av tandutvecklingsstérningar:

e annorlunda tandform

e annorlunda rotform

e avsaknad av tandanlag eller for manga tandanlag

e paverkad emaljkvalité

o forsenat tandframbrott

e tander som kommer upp pa fel plats.

— For att sakerstalla att alla tandanlag finns och kommer pa ratt
plats behdver man ta rontgenbilder innan de permanenta
tanderna kommer fram sager Christina Havner.

Reflux

Gastroesofageal reflux innebar att surt innehall fran magsacken
kommer upp i matstrupen och svalget. Det kan vara obehagligt
och ge upphov till obehag, torrhetskansla och sveda i munnen.
Hosta nattetid och stord somn kan vara tecken pa tyst reflux.
Magsyran ger en okad risk for sar och infektioner i
munslemhinnan och kan &aven ge fratskador pa emaljen. Reflux
gar att behandla med olika lakemedel.
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— Det ar ocksa bra att forebygga slitage genom att skolja
munnen med vatten eller med en muntork och anvanda
munvardsprodukter med natriumfluorid.

Epilepsi

Det finns en 6kad risk for tandgnissling och tandskador vid
epilepsi. For de som har mycket epileptisk aktivitet kan man
ibland skydda tanderna med en tandskena.

Muntorrhet

Munandning pa grund av 6ppen mun i vila och biverkningar av
olika mediciner, till exempel mot epilepsi, kan leda till
muntorrhet. Det ger okad risk for karies, sar och infektioner i
munslemhinnan, till exempel svampinfektioner. Saliven ger
aven ett okat skydd mot kemiskt slitage i munnen som
fratskador pa emaljen. Att smorja munnen med till exempel
solrosolja eller olika smdrjande och salivstimulerarande
produkter kan lindra torra och kansliga munnar och underléatta
sjalvrengoring i munhalan.

Tandgnissling

Tandgnissling ar vanligt hos barn med mjolktander. Det kan ge
besvar som Okat slitage pa tanderna, huvudvark eller smarta i
kakarna. En bettskena kan skydda, men kraver att tandlakaren
far gora ett avtryck av barnets mun, och att barnet sedan
accepterar bettskenan. Manga personer som gnisslar tander far
en stimulans och ett lugn genom att gnissla. Det ar viktigt att
tanka pa nar man valjer avledningsforemal eller aktivitet for att
stoppa gnisslandet.

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

Bettavvikelser

Det finns en tkad forekomst av olika bettavvikelser bade hos
barn med Pitt-Hopkins syndrom och med Mowat-Wilsons
syndrom. Vanliga bettavvikelser ar till exempel korsbett, 6ppet
bett samt hdg och smal gom. Gomspalt har &ven beskrivits vid
Mowat-Wilsons syndrom. Glesa tdnder och 6verbett har
beskrivits vid Pitt-Hopkins syndrom.

— Orsaken till bettavvikelser kan ibland vara den laga
muskelspanningen i ansiktsmusklerna, sager Christina Havner.
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Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa
bra att en god munhalsa kan bevaras. D& kan man undvika
smarta, karies och infektioner. Att komma igang med goda
vanor tidigt ar viktigt. Alla 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.

Aven goda kostvanor &r viktigt, tumregeln &r att tanka pa
maltidsfrekvensen, dricka vatten som torstslackare och 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 Christina
Havner.

Christina Havner tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid
tandborstning. Det gar till exempel att visualisera tid med en
tandborste som blinkar eller ett enkelt timglas. Andra exempel
ar bildstéd med ett tandborstschema och hjalpmedel for
forstorat grepp, tandborste som borstar alla sidor av tanden
samtidigt (Collis-curve) och munvinkelhallare. Med viss
regelbundenhet ar det bra att géra egeninfargning av tanderna
for att se hur val rengjorda de faktiskt ar.

— 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 fratskador.

Att tanka pa:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besoket
och lamna information om barnets diagnos och
medicinering.

e Det ar bra om barnet gar pa tata besok med inskolning
hos tandlakaren for att rengora tanderna, fluorlacka och
forsegla kindtanderna.

e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och
pa stolen dar barnet ska sitta (anvandbara bilder finns
hos Dart pa vregion.se).
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Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut
lampliga hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker for
pedodonti erbjuder barn och ungdomar med sarskilda behov ett
anpassat tandvardsomhandertagande.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla barnets
kommunikationsformaga och atférmaga. Logopeden kan ocksa
ge rad kring matning och atande, bedoma hur barnet bast
tranar sin kommunikation och vid behov ge rad om oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara
att minska salivlackage, forbattra atandet och vid behov 6ka
eller minska kansligheten i munnen.

Oralmotorik vid Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom
Fo6ljande oralmotoriska symtom kan férekomma hos personer
med Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom:

e Oppen mun i vila

e nedsatt muskelstyrka i lappar

e avvikande kanslighet i munnen.

Nedsatt salivkontroll

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

— Att i forsta hand se 6ver sittstallningen, huvudhallningen och
trana oralmotoriken kan ge goda resultat. Nar det inte hjalper
kan man i andra hand ta till medicinering fér att minska saliv-
utsondringen. Det finns olika preparat och det ar viktigt att
kontrollera 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 &r ovanligt.

Oralmotorisk traning

Malet med oralmotorisk traning kan vara att forbattra &t- och
tuggformagan och aven artikulationsformagan, det vill séaga att
kunna forma sprakljuden. Traningen kan ocksa ge battre
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forutsattningar att kontrollera saliven och darmed minska
salivlackage. Ibland finns behov av att 6ka eller minska
kansligheten i barnets mun.

— Att minska kansligheten i munnen kan i sin tur underlatta for
mojligheterna att ta hand om tanderna, som ju ska halla hela
livet. Det kan bli lattare att borsta tdnderna och att besoka
tandvarden, sager Agneta Rubensson.

Bitovanor

Det ar vanligt att barn har bitovanor eller sa kallade “oral
habits”. Grunden till beteendet &ar ofta en avvikande
oralsensorik, antingen dver- eller underkanslighet i munnen.
Beteendet kan sedan triggas av oro, munsmarta 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 men ocksa av att forsoka byta ut det som
barnet biter eller suger pa till lampliga féremal som anpassade
"bitsmycken”.

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

Samordning

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

Fragor till Christina och Agneta

Min dotter dreglade mycket tidigare. Nu ater hon bara
smakportioner med munnen och far sin naring genom
knapp pa magen. Kan hon vara muntorr?

—Ja, det &r mgjligt att hon ar muntorr. Tuggning ar viktigt for
stimulans av saliven. Den vattniga saliven minskar ofta om man
inte anvander munnen. Darfor ar det viktigt att fortsatt stimulera
anvandning av munnen aven om din dotter far i sig naring pa
annat satt.
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Varfor ar det sa sallan som barn med syndrom har
tandstallning?

— Dels darfor att det kan upplevas som annu en vardbelastning
for familjen. Dels handlar det om okunskap och osékerhet kring
hur man bemater barn med olika funktionsnedséattningar. Barn
med funktionsnedsattning har svart att passa in i den vanliga
behandlingsmallen for tandreglering.

Angela kommunicerar till storsta delen med kroppssprak. Hon
visar tydligt de mest basala kanslorna som gladje, ilska och
upphetsning. D& anvander hon hela kroppen och gor sig
forstadd. Lite mer diffusa kanslor &ar svarare att kommunicera.

— Nar hon ar uttrékad till exempel. Jag ser att hon visar det,
men det ar inte lika latt for utomstaende som inte kanner Angela
val, sager Liliana.

Angela var nastan fem ar nar familjen beviljades personlig
assistans. Till en bdrjan var det 25 timmar i veckan, som
successivt har blivit fler. Idag har Angela assistans alla vakna
timmar utanfor skoltid och sovande jour pa néatterna.

— Vi har assistenter som arbetar ett antal pass sovande jour i
manaden hemma hos oss. Ovriga nétter tar jag och Otto.
Behovet av vaken nattjour har 6kat pa grund av att Angelas
epilepsi ar sa svarbehandlad.

Louise Jeltin & samordnare inom personlig assistans
och koordinator fér familje- och vuxenvistelser pa
Agrenska. Hon informerar om vilket stéd som finns att
fa for personer med Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons
syndrom.

| Sverige &ar det offentliga stodsystemet uppdelat mellan stat,
region och kommunala institutioner. Dessutom finns det en rad
privata och idéburna, icke-vinstdrivande organisationer som har
stodinsatser att erbjuda familjer med barn som har séllsynta
diagnoser.
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— Manga upplever att det ar svart att veta vilka man ska
kontakta i olika sammanhang. Vi har ett stort stédsystem, men
som kan vara svart att navigera i, sager Louise Jeltin.

Forsakringskassan

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

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

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

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

Tillfallig foraldrapenning, eller vard av barn (vab), gar att f4 aven
efter att barnet har fyllt 12 &r om barnet har en bestaende

funktionsnedsattning.

Kontaktdagar finns till for barn som omfattas av LSS. Man kan
fa ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar.

Las mer pa forsakringskassan.se.

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur hélso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas. Alla
vardgivare ar skyldiga att folja bestammelserna i HSL.
Patientlagen ar en viktig lag som starker patienternas stéallning.
Den ger bland annat ratt att valja 6ppenvard eller specialistvard
| en annan region an hemregionen. Lagen ger aven ratt att
begéara en ny medicinsk bedémning.
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— Patientlagen har ocksa okat barns inflytande Gver sin egen
vard. De har ratt att fa information pa ett satt som de forstar,
sager Louise Jeltin.

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
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
ansvarsfordelningen behdéver tydliggoras. Planen uppréattas vid
moten dar de professionella fran de berdrda 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 ar. | undantagsfall ar det mojligt att
ansOka om tillgdng aven efter 13 ars alder, men det maste
goras pa varje enskild mottagning och det ar
verksamhetschefen for enheten som ska godkanna ansékan.
— Det finns ndgot som heter Freja ID. Det &r en e-legitimation
med mojlighet att dela kontrollen med en narstaende eller god
man, sager Louise Jeltin.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se.
LSS - Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade

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

— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser
kan 6verklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

Exempel pa insatser enligt LSS:
e avlOsarservice
e Korttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service.

Personlig assistans
Personlig assistans ar en av de insatser som omfattas av LSS.
For att ha ratt till personlig assistans ska barnet behéva hjalp
med de grundlaggande behoven:
e andning
e personlig hygien
e att ata och dricka
e av- och pakladning
e kommunikation med andra
e stdd for att forebygga skada vid en psykisk
funktionsnedsattning
e stdd som behover ges I6pande pa grund av ett
medicinskt tillstand.

Ansokan om personlig assistans ska goéras skriftligt och

medicinska underlag kravs. Om de grundlaggande behoven
bedoms uppga till fler an 20 timmar per vecka anstker man om
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assistansersattning fran Férsakringskassan. Om de grund-
laggande behoven inte berdknas uppga till 20 timmar ansoker
man om personlig assistans hos kommunen. | de fall en person
beviljas insatsen personlig assistans tar man aven hansyn till
andra personliga behov som exempelvis méjlighet att delta i
samhallslivet, fritidsaktiviteter, umgas med slakt och vanner
samt hushallsarbete.

De grundlaggande och andra personliga behoven kan ocksa
innebara skal for dubbelassistans. Det kan handla om aktiviteter
utanfor hemmet, till exempel vid resor, eller for att kunna utféra
olika traningsprogram dar assistenterna behover vara tva.

Vad réknas till féraldraansvaret?

Nar Forsakringskassan bedémer behovet av personlig
assistans bortser myndigheten fran det hjalpbehov som en
vardnadshavare normalt ska tillgodose for sitt barn. Detta gors
genom ett schablonavdrag i tid.

Las mer om hur man anséker om personlig assistans pa
forsakringskassan.se.

Assistans i forskola och skola

| vissa fall finns det skal till att ett barn har en personlig
assistent aven i forskola, skola och i korttidsverksamhet. Det
kan till exempel handla om fall dar det finns svarigheter att
kommunicera med andra &n den personliga assistenten eller att
personens halsotillstand kraver att en personlig assistent alltid
finns till hands.

Att valja personlig assistent

| manga fall kan det vara svart att rekrytera och behalla
personliga assistenter. Det kan aven vara en utmaning att hitta
ratt assistenter. Manga faktorer spelar in, som bland annat
personlighet, intressen och tidigare erfarenheter.

— Mitt rad ar att ta hjalp av ett assistansbolag som jobbar for att
behalla och kompetensutveckla sina assistenter, sager Louise
Jeltin.

Det finns flera skal till att anhdriga (féréldrar, syskon, mor- och
farforaldrar) valjer att bli personliga assistenter. Det kan handla
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om ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik
mojlighet att vara nara barnet.

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp for den som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig
assistans genom att driva LSS-mal i domstol. Det finns dock
jurister p& manga av assistansbolagen som har kunskap och
kan ge stod. Man kan aven fa radgivning och stod fran olika
intresseorganisationer och féreningar som arbetar med
rattigheter for personer med funktionsnedsattningar.

Tips pa webbplatser:

fub.se — for barn, unga och vuxna med intellektuell
funktionsnedsattning

lassekoop.se — LaSSe Brukarstddcenter (Vastra
Gotalandsregionen)

bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stéd och
kunskapscenter (Stockholm)

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 ratt att soka bistand och fa ett
skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa sjukhuset
kan hjalpa till med ansokan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med stéd av
SoL om man inte tillhér nagon av de personkretsar som anges i
LSS, sager Louise Jeltin.

Anhdrigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen erbjuda st6d till anhdriga
till nAgon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning. Med
anhorig menas en familjemedlem, till exempel syskon, mor- och
farforaldrar. Som anhorig kan man fa mojlighet att delta i
samtalsgrupper, fa tillgang till friskvard eller individuellt
anpassat stod samt fa tips, rad och hjalp med kontakter.

Detta stod ska sbkas hos kommunens anhdrigkonsult.

Denna tjanst kan heta olika i olika kommuner.
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Skollagen

Enligt den svenska skollagen har barnen rétt till stod for att na
skolans kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga
skillnader i elevernas forutsattningar att tillgodogéra sig
utbildningen. Ett atgardsprogram for hur eleven ska klara
kunskapsmalen och vilket stod som kravs ska upprattas. Det ar
rektorns ansvar att eleven far ett atgardsprogram om det
behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till elevers olika behov.
Elever ska ges stdd och stimulans sa att de utvecklas sa langt
som mojligt.

Exempel pa extra anpassningar i skolan:
e handledning/fortbildning av personal
e resursperson
e minskning/anpassning av elevgrupp
e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang.

Infor alla férandringar ar det viktigt med forberedelser. Det
galler till exempel nar barnet bérjar i forskola och vid
dvergangen fran forskola till skola samt vid alla stadiebyten.
Ta kontakt med foérskola och skola infér bytet. Gor garna
studiebesok pa skolorna om det finns osakerhet kring vilken
skola som passar barnet bast. Ge skriftlig information om
barnet, till exempel dokumentation om barnets diagnos nar det
ar dags for skolstart.

— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos, nar det ar dags for
skolstart, sdger Louise Jeltin.

Anpassad grundskola

For att ha ratt att ga i anpassad grundskola (tidigare sarskola)
kravs att barnet har en intellektuell funktionsnedsattning. Aven i
den anpassade grundskolan kan eleven lasa &mnen enligt
grundskolans laroplan.

Vart vander vi 0ss?

Den som &r missnojd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor. | andra hand kan man vanda sig till ansvarig
tjansteman eller namnd i kommunen. Vid allménna fragor kan
man kontakta Skolverket for vagledning. Specialpedagogiska
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skolmyndigheten (SPSM) kan ge radgivning om olika stod och
anpassningar i skolan.

Las mer pa skolinspektionen.se, skolverket.se och spsm.se.

Bostadsanpassning

AnsOkan om bostadsanpassning gors till kommunen.
Atgarderna behéver vara "nédvandiga fér att bostaden ska vara
andamalsenlig”. Behovet ska styrkas av en arbetsterapeut,
|akare eller annan sakkunnig.

Las mer p& bostadscenter.se.

Fonder

Vid 6kade 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.

Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
soka efter lampliga fonder.

Framtid

Louise Jeltin informerar om vad det finns for stod att fa nar
barnen blir vuxna. Bland annat kan det vara bra att i god tid ta
kontakt med en studie- och yrkesvagledare infor framtida
studier. Det finns manga folkhtgskolor som har sarskilda
program som ar anpassade for personer med
funktionsnedsattningar. FOr vuxna personer som ska komma ut
i arbete finns det sarskilda stod fran Arbetsformedlingen och for
de som omfattas av LSS — daglig verksamhet.

— Av flera anledningar ar det viktigt att forbereda sitt barns 18-
ars dag. Darefter forlorar ni foraldrar insyn Over ert barns
vardarenden, sager Louise Jeltin.

Fler lanktips:

hejaolika.se — nyheter om ett samhaélle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhdriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhériga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — motesplats for familjer med barn.
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Angela gar i en anpassad grundskola. Liliana tycker att skolan
tar for stor hansyn till hennes intellektuella niva, som &r en
ettarings, i forhallande till Angelas tonariga livserfarenhet.

— Skolan tillampar inte en pedagogik som gynnar alla delar av
Angelas person. Tyvarr ser de bara ettaringen i henne. Jag vet
att det ocksa finns en aldersadekvat del i Angela som blir
forsummad idag. Hon har trots allt levt i 15 ar. Jag skulle énska
att de hade utflykter med Angela till Musikens hus istallet for till
Barnens zoo. Det gér att lara ut enkla saker utan att vara
barnslig.

Angela trivs i sociala sammanhang och mar bra av musik, dans
och rorelse. | somras var Liliana och Angela pa Lalehs konsert
pa Ullevi — med de basta platserna pa rullstolslaktaren.

— Forst var Angela lite radd, men sen blev hon mer och mer
uppspelt. Att fa lyssna pa latarna som hon alskar i den volymen
gjorde nagot med henne. Angela var eld och lagor.

Nu vill hon ga péa konsert igen.

— Nar vi pratar om det marker jag hur hennes humor lyfter. Nu
maste vi g& pa konsert med alla band hon gillar. Angela ar
tonaring och vi behover satta henne i sammanhang dar hon far
utvecklas.

© Agrenska 2023, nr 674 53



Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 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 konkreta material som alla kan ta del av, som
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 pa sallsyntadiagnoser.se.
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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 halsotillstand, deras narstaende och
andra som de har kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven
vara anvandbar for personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, 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 redaktorer vid
Informationscentrum och faktagranskas av en sarskild
expertgrupp. Berérda 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 séllsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/séllsynta-hélsotillstand

Informationscentrum for séllsynta héalsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 674

Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom &r
tva olika monogena genetiska tillstand. Det
innebar att symtomen uppstar till foljd av
forandringar i en enda gen.

Vanliga symtom ar intellektuell
funktionsnedsattning, andningspaverkan,
atsvarigheter och epilepsi. Symtomen varierar
mellan syndromen och mellan individer.

| dokumentationen finns bland annat
information om medicinsk bakgrund, genetik,
kommunikation, mat och &tande samt det stdd
samhallet kan erbjuda. Har ges dessutom en
inblick i hur det &r att leva i en familj som har
ett barn med Pitt-Hopkins syndrom.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
0 Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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