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

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

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

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

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och ar skriven av Sara Lesslie, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig fér allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn med Potocki-Lupskis syndrom
beréttar ett foraldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna
har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras &ven p& Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Medicinsk information vid Potocki-Lupskis syndrom

— Enligt Socialstyrelsen férekommer Potocki-Lupskis
syndrom hos ungefar fyra barn per 100 000 nyfédda.
Sannolikt ar syndromet underdiagnostiserat eftersom
duplikationen endast kan pavisas med analysmetoder
som kommit i bruk under senare ar, sager Anna
Lindstrand som &r genetiker pa Klinisk genetik vid
Karolinska Universitetssjukhuset.

Potocki-Lupskis syndrom (PTLS) ar en medfoédd kromosomavvikelse
som i barndomen leder till svarigheter med lag muskelspéanning,
atsvarigheter och dalig viktuppgang, sen utveckling, autistiska drag
och ibland olika typer av hjartmissbildningar.

Orsaken till symtomen ar en dubblering av genetiskt material i ett
specifikt omrade pa kromosom 17.

Tva amerikanska genetiker, Lorraine Potocki och Jim Lupski, beskrev
och gav namn at Potocki-Lupskis syndrom ar 2000.

2010-2012 var Anna Lindstrand i USA och forskade i Jim Lupskis
forskargrupp pa Baylor College of Medicine i Texas.

— Jim Lupski och jag blev vanner och nar jag traffar patienter med
PTLS brukar jag mejla till honom och beratta. Han ar alltid intresserad
av att héra mer och skickar garna de senaste forskningsresultaten till
mig, sadger Anna Lindstrand.

Hittills har 50 personer som har PTLS beskrivits i vetenskapliga
artiklar i varlden. Professor Lupski i USA har information om cirka 200
personer.

— Sammanraknat ar det inte nagot stort vetenskapligt underlag. Det
jag kommer att beratta om symtomen galler darfor inte alla. Det ar en
stor variation mellan olika individer, sdger Anna Lindstrand.

Nyféddhetstiden

Barn med PTLS har oftast dalig tillvaxt under graviditeten. Nar de
fods kan de ha lag muskelspanning (hypotoni). De har ibland svart att
suga och svalja, kraks mycket och har svart att ga upp i vikt.

— Barnlakare reagerar ofta pa detta och remitterar for genetisk
utredning, séger Anna Lindstrand.

| den kliniska bilden ingar ocksa hjartmissbildningar.

— Det handlar om lindrigare hjartfel som inte behdver opereras, men
som ar bra att ha koll pa och att borja medicinera vid symtom, sager
Anna Lindstrand.
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Manga barn har sémnstérningar och andningsuppehall, sa kallade
apnéer.

Utseendet

Det forekommer gemensamma sardrag, sdsom triangelformat
ansikte, nedatsluttande 6gon, lang nasa och liten haka. Det lilla
barnet har lagt BMI och ar alltsa underviktigt, men har normal langd.
— Utseendet ar inte s& avvikande att det direkt gar att upptacka
personer med PTLS. Men om man traffar flera med samma tillstand
gar det att se likheter. De paminner om varandra men de paminner
forstas ocksa om sina foraldrar och syskon, sager Anna Lindstrand.

Det lite aldre barnet

Motoriken ar ofta forsenad. Barnet sitter vid cirka elva manader och

gar vid cirka 2,5 ars alder i genomsnitt.

— Normalt gar barn innan arton manader. Vissa barn med PTLS gar i
normal tid, andra gar forst vid fem ars alder, sager Anna Lindstrand.

Barnen har ofta forsenad finmotorik vilket kan innebara svarigheter
med att ata, kla sig, skriva, rita och klippa med sax. | stort sett alla har
en paverkan pa spraket. Vissa har inget tal alls, andra har ett
svarforstaeligt sprak. De forstar ibland vad andra sager men har svart
att sjalva gora sig forstadda. Munmotorik och svéljning ar paverkade
av svaga muskler. En del har ekotal. Det innebéar att de upprepar det
nagon annan har sagt, utan att riktigt forsta innebtrden av vad de
sjalva sager.

| stort sett alla har nagon form av intellektuell funktionsnedséattning
(IF). En del har beteendeproblem, som hyperaktivitet, men det brukar
lugna ner sig nar de kommer in i férpuberteten. Manga far adhd-
diagnoser eller diagnoser inom autismspektrat.

— Den vanligaste orsaken till att ett aldre barn utreds pa avdelningen
for klinisk genetik ar att foraldrar eller pedagoger reagerat pa att
utvecklingen &r forsenad, sdger Anna Lindstrand.

Neurologisk utveckling vid PTLS

Flera av de svarigheter som det yngre barnet med PTLS har klingar
av med aldern. Istallet tar olika neurologiska avvikelser vid, till
exempel hyperaktivitet, oro och atypisk autism.

— Den har atypiska autismen &r som ett karaktérsdrag. Det finns en
kénslighet hos barnen som till exempel kan yttra sig i form av en
Overdriven omsorg.

Rygg
Sned rygg och skolios kan forekomma och det ar viktigt att kontrollera

ryggen och behandla den under uppvaxten.
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Syn

33-60 procent ar oversynta. Skelning och ljuskénslighet ar vanligt.

— Synen bor kontrolleras med regelbundna intervaller. Om barnet har
svart att se far det svarare att rora sig, sager Anna Lindstrand.

Horsel

Ingen horselnedsattning ar rapporterad, daremot ar manga
ljudkansliga.

— Overlag tycks sinnena vara lite 6verkansliga, sager Anna
Lindstrand.

Pubertet

Puberteten upptrader i normal alder, enstaka flickor kommer tidigare
in i puberteten. Sexualdriften och fertiliteten ar normal. Tva flickor
med PTLS har blivit mammor, inga pappor har annu rapporterats.

SO6mn
Manga barn med PTLS har avvikande somn. Tyngdtacke kan vara en
hjalp.

Potocki-Lupskis syndrom &r ett sallsynt halsotillstand.
— Eftersom professor Lupski & min van och mentor
har jag alltid brunnit lite extra for PTLS, sager Anna
Lindstrand.

Varje person far héalften av sin arvsmassa fran sin mamma och
halften fran sin pappa. Anlagen, generna, finns i cellkarnan i
kroppens alla celler. Generna ar ungefar 22 000 till antalet och utgdrs
av hoptvinnade DNA-spiraler som bildar 46 kromosomer (23
kromosompar). Ett par ar kénskromosomerna, kvinnor har tva X-
kromosomer och mén har en X-och en Y-kromosom.

Genernas byggstenar, nukleotiderna, utgdr mallar for hur proteiner
ska se ut. Proteinerna gor att cellerna och manniskokroppen
fungerar. Olika forandringar i generna kan leda till problem nér
proteinerna ska bildas.

— Generna kan ses som ett recept for ett protein. Om en gen saknas
blir det inget protein alls. Sedan finns det andra typer av fel, till
exempel ett stavfel i mallen. Ibland blir det lite mindre protein, ibland
blir det alldeles for mycket och da fungerar inte proteinet, cellen eller
kroppen som den ska, sdger Anna Lindstrand.

© Agrenska 2021, nr 630 7
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Genetiska forandringar ar inget ovanligt, det uppstar hos alla. Det ar
en mekanism som finns for att manniskan ska kunna utvecklas som
art.

— Foérandringarna hamnar ibland fel och paverkar genernas funktion
sa att det blir en sjukdom. Det sker slumpmassigt och det ar i dessa
fall ren otur att en person drabbas av en ny genetisk forandring, sager
Anna Lindstrand.

Forandringar ar ibland punktmutationer, vilket innebar att en eller ett
fatal nukleotider ar forandrade. Andra vanliga genetiska forandringar
ar forlust av en bit av en kromosom, en deletion, eller en duplikation,
som ar en extra kopia av en bit av kromosomen. Orsaken till PTLS &r
en duplikation av det genetiska materialet i ett specifikt omrade pa
kromosom 17. Férandringen kan uppsta spontant hos individen eller
vara nedarvd fran en av foraldrarna.

Metoder for att analysera kromosomer

For att ta reda p4 om en person bar pa kromsomférandringar skickas
ett blodprov till ett genetiskt laboratorium for en kromosomanalys.
Cellerna i blodprovet odlas sa att de borjar dela sig. Kromosomerna
drar ihop sig och blir synliga i mikroskopet. Genetikern tillsétter farg,
sa att det gar att urskilja kromosomernas specifika bandménster.
Bilden pa kromosomerna skannas sedan in i en dator och
kromosomerna radas upp manuellt i nummerordning 1-22 plus
konskromosomerna. Med denna metod gar det att se stora deletioner
och duplikationer, medan mindre avvikelser inte syns.

— Potocki och Lupski anvande darfor en annan metod, en sa kallad
FISH-analys med prover méarkta med fluorescerande farg. Ar 2000
sag de att ett antal individer med PTLS hade en extra kopia av en
liten bit pA kromosom 17. Det hade de inte kunnat se i en vanlig
kromosomanalys, sdger Anna Lindstrand.

Sedan ar 2008 anvands for det mesta en tredje analysmetod, en sa
kallad gendosarray. Vid en gendosarray jamfors patientens DNA med
en kontrollpersons DNA. Analysen kan upptacka mycket sma
saknade kromosombitar eller extra kopior. Samtliga PTLS-
duplikationer hittas med denna analysmetod.

Den som har PTLS har en duplikation pa kromosom 17 (17p11.2).
Fattas det istéllet en lika stor bit, en deletion, inom exakt samma
omrade, har individen istallet Smith-Magenis syndrom.

Det gemensamma kromosomomradet omfattar ett tjugotal gener och
avgransas av i det narmaste identiska repeterade sekvenser i
arvsmassan. Den gen som bedoms ha storst betydelse bade vid en
forlust och vid en fordubbling av kromosomomradet heter RAI1
(retinoic acid inducible 1). RAI1 &r en mall for tillverkningen av ett
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protein som reglerar hur flera andra gener anvands. Forskning har
visat att det kravs tva kopior av genen for att fosterutveckling, tillvaxt
och utveckling ska fungera normalt. Vid en deletion finns endast en
kopia, medan det vid en duplikation finns tre. Bada dessa avvikelser i
antalet genkopior ger storningar i utvecklingen av olika organ och
funktioner. RAIL ar aven en av flera kdnda gener med stor betydelse
for uppkomsten av symtomen vid autism.

Det finns flera olika gener pa kromosom 17 och vilken Klinisk bild
individen har beror pa vilka gener som ingar i duplikationen. Personer
med valdigt stora duplikationer pa kromosom 17 kan utéver RAI1 ha
paverkan pa en gen som heter HNPP. Da far de, forutom PTLS ocksa
CMT1A (Charcot-Marie-Tooth type-1A), en diagnos som innebar
problem med de perifera nervernas funktion. Det kan till exempel
orsaka svaghet och kanslobortfall i ben, fétter och hander.

— De allra flesta har den vanliga PTLS- duplikationen, men
misstanker man att barnet har bada syndromen &r det viktigt att
kontrollera det genetiska svaret, sdger Anna Lindstrand.

Arftlighet

| de flesta fall uppkommer syndromet som en nymutation (de novo) i
en av foraldrarnas koénsceller (&gget eller spermien) eller mycket tidigt
under embryoutvecklingen. Sannolikheten att foraldraparet pa nytt
ska fa ett barn med PTLS bedoms i sddana fall som mycket lag
(mindre an en procent). | enstaka fall kan mutationen finnas i flera av
foraldrarnas konsceller (gonadal mosaicism), vilket gor att det anda
finns en liten upprepningsrisk.

— Darfor gar det inte att saga att det inte finns nagon
aterupprepningsrisk utan att titta pa foraldrarnas kromosomer, sager
Anna Lindstrand.

Den nyuppkomna mutationen hos barnet blir arftlig och kan foras
vidare till nasta generation. Aven om det &r mycket ovanligt att
personer med PTLS far barn har det forekommit i nagra fall. Vid varje
graviditet ar sannolikheten for att personer med PTLS sjalva ska fa ett
barn med PTLS 50 procent.

Fosterdiagnostik

Det finns flera majligheter for ett par att fa ett friskt barn, aven om
kvinnan eller mannen bar pa en allvarlig sjukdom orsakad av en kand
genetisk avvikelse. Genom fostervattenprov som tas nar fostret ar i
vecka 14-15 eller med ett moderkaksprov som tas i vecka 10-11 gar
det att konstatera om barnet &r bérare av den genetiska sjukdomen.

For individer med hdg risk kan i vissa fall embryodiagnostik vara ett
alternativ. Detta kallas &ven for preimplantatorisk genetisk diagnostik

© Agrenska 2021, nr 630 9
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(PGD) och gors i samband med provrérsbefruktning. Agget tas frén
kvinnan och befruktas med mannens spermier i laboratoriemilj6. Efter
genetisk analys av befruktade embryon implanteras ett friskt embryo i
kvinnans livmoder.

Forskning om PTLS

Tillsammans med Jim Lupski undersoker Anna Lindstrand varfor det
uppstar duplikationer pa kromosom 17, varfor den kliniska bilden
varierar stort hos olika individer med PTLS och hur duplikationerna
samverkar med andra genetiska varianter.

Inom forskningen har PTLS-patienter ofta jamforts mycket med
Smith-Magenis patienter. Viss problematik 6verlappar, men mycket
skiljer sig at. En studie visar att PTLS tycks skydda mot fetma och
typ 2 diabetes.

Helgenomsekvensering, den senaste tekniken fér genanalys, kan
anvandas for att hitta och studera 17p-duplikationer. Den nya
gensekvenseringen gor att manga fler kan fa en diagnos. Det
anvands ocksa rent forskningsmassigt.

— Med sekvensering kan vi zooma in pa det exakta brottet i genen. Vi
far brottpunkten pa basniva och kan understka den narmare, sager
Anna Lindstrand.

Christopher M. Grochowski ar doktorand och arbetar ihop med
Lorraine Potocki och Jim Lupski. Hans forskningsteam har, med hjalp
av bland andra Anna Lindstrand, samlat in prover fran 151 personer
med PTLS for att undersoka varfor duplikationen uppstar och varfor
man far olika symtom. Resultatet visar att 64 procent har den vanliga
duplikationen. Ovriga har andra typer av icke-aterkommande
duplikationer och hos vissa ar RAI1-genen inte involverad.

— Christopher kommer att presentera sin avhandling om bara ett par
veckor. Personer med en intakt RAI1-gen tycks ha en nagot
annorlunda symtombild, sager Anna Lindstrand.

Just nu undersoker Anna Lindstrand i ett samarbete med Jim Lupski
varfor duplikationen pa kromosom 17 uppstar och vilka gener som
orsakar sjukdom.

Bra websidor

karolinska.se/sallsyntadiagnoser
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/potocki-
lupskis-syndrom/http://ptisfoundation.org

rarechromo.org
rarediseases.info.nih.gov/diseases/5318/chromosome-17p-
duplication
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Fragor till Anna Lindstrand:

Ar det vanligt med somnproblem?

— Somnen tycks vara paverkad hos en del barn. Det har gjorts studier
gallande sémn som publicerades 2019. Somnmatningar gjordes pa
sjukhus pa 23 personer. De flesta av barnen hade avvikande monster
vad galler djupsémn och REM-sémn.

Mitt barn lider mycket av svar huvudvark, varfor ar det sa?
— Detta ar inget jag last nagot specifikt kring. Det &r viktigt att utreda
och inte bara tanka att det ar en del av PTLS-diagnosen.

Vi fick hora att vart barn inte kan fa medicinering mot
neuropsykiatriska svarigheter, varfor inte?

— Jag har inte hort att man skulle undvika nagon form av behandling
pa grund av PTLS.

Hur manga har PTLS i Sverige?

— Vi vet inte. Det vore bra med ett register for sallsynta diagnoser. En
stor andel av de som har PTLS har fatt sin diagnos efter 2008. Det
finns formodligen manga 6ver 13 ar som &r odiagnostiserade. For
personer dver 20 ar ar morkertalet annu hogre.

Agnes har Potocki-Lupskis syndrom

Agnes, tolv ar, kom till Agrenska tillsammans med mamma Anna,
pappa Martin och lillebror Melker, atta ar.

Efter en normal graviditet och en 32 timmar lang forlossning foddes
Agnes. Annas och Martins forsta barn.

— Vi var helt slut bada tva. Hon vagde normalt nar hon kom ut men
det gick trogt med amningen. Vi forstod inte varfor det inte fungerade,
sager Anna.

Agnes sov mycket och nér hon var vaken var hon ofta for trott for att
ata. Resultatet blev att Agnes gick ner mycket i vikt och hon tog aldrig
igen tappet. Under det forsta aret 1ag hon ett par snapp under
medelvardet pa tillvaxtkurvan. Det var en stor oro for foraldrarna.
Agnes satt vid fyra manader och reste sig upp och gick nar hon var
arton manader.

— Hon klarade alla milstolpar, fast med néd och nappe. Vi foll alltid
precis utanfor. Jag hatade att g& med Agnes till BVC. Jag forstod inte
varfor vi skulle dit och fa allt som Agnes inte kunde kastat i huvudet,
sager Anna.

© Agrenska 2021, nr 630 11



Potocki-Lupskis syndrom

Anna och Martin forstod att ndgonting inte stamde. De forsta aren var
de pa sjukhuset manga ganger for olika typer av kontroller. Framfor
allt hade Agnes svart med talet och finmotoriken. Nar hon var tre ar
sévdes hon infor en magnetkameraundersokning pa
universitetssjukhuset.

— Da sa vi till lakarna att ta alla prover som finns for sedan slutar vi
med detta. Da far Agnes bara vara Agnes. Vi kande att vi ville sluta
leta fel for snart skulle hon marka det, sadger Martin.

Ett halvar efter besoket hade Anna och Martin nastan gett upp nar
telefonen ringde. Lakaren beréattade att de hade hittat ett
kromosomfel hos Agnes, Potocki-Lupskis syndrom, men att han inte
visste s& mycket mer an vad som stod pa Socialstyrelsens hemsida.
— Jag fragade om hon kommer leva ett normalt liv och jag kommer
aldrig glomma att l&karen svarade att hon kommer leva ett lyckligt liv.
Vad menade han med det? Skulle hon dé i fortid? Han svarade att
man inte vet s mycket om hur det blir i vuxen alder. Dar och da
kande jag att vi hade fatt en dédsdom, sager Anna.

Agnes var tre och ett halvt a&r gammal nar hon fick diagnosen. Nar
Anna och Martin sokte information sdg den medicinska statistiken
dyster ut.

— Statistiken ar forstas svar att tolka eftersom underlaget ar sa litet.
Men Agnes har inga hjart- eller lungproblem och hon mar bra. Vi laste
pa om diagnosen och kunde verkligen checka av de flesta punkter
hos Agnes. Hade vi sett listan innan hade vi nog kunnat ringa in
PTLS sjalva, sager Martin.

— Det var skont att veta orsaken till vissa saker. Agnes ar unik och nar
vi fick diagnosen var det sa sjalvklart. De kallas for de glada barnen.
Det ska valdigt mycket till for att Agnes ska bli arg eller ledsen, sager
Anna.

© Agrenska 2021, nr 630 12
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Mat, naring och dtande

— Atande ar en komplex aktivitet som kraver balans,
motorik, sensorik och kommunikation. Det sager Lisa
Bengtsson, logoped, som forelaser tillsammans med
Josefine Lindqgvist, dietist.

Parallellt med att det lilla barnet utvecklas motoriskt och vaxer har
aven atandet sin egen utvecklingskurva. Barnet lar sig att &ta genom
6vning och férmagan stéttas upp genom den oralmotoriska
utvecklingen. For barn med neurologiska svarigheter kan
utvecklingen storas. Da ar det ar vanligt med atsvarigheter redan
under nyfoddhetsperioden. Nar barnet ar runt tva ars alder ar det
vanligt att hen blir mer sjalvstandigt i sitt &tande och vill bestamma
sjalv. Manga barn ar da misstanksamma mot nya smaker,
konsistenser och livsmedel.

— For en del ar selektiviteten mer omfattande och kvarstar. Ett barn
med atsvarigheter har stor inverkan pa vardagen for hela familjen.
Ofta beror svéarigheterna pa olika faktorer och darfor kravs insatser
fran flera olika professioner, sager Lisa Bengtsson.

Atsvarigheter vid PTLS

Det finns oftast inte en tydlig orsak till att ett barn har atsvarigheter.
Hos barn med PTLS kan det till exempel bero pa reflux, férstoppning,
lag tonus i mun, svalg och ansikte, tranga andningsvagar eller
kommunikationssvarigheter. En del barn har en paverkan pa hjarta,
andning och sdomn, vilket i sin tur kan leda till att det inte finns energi
till att ata.

— Det kan ocksa bero pa en tuff start i livet. En liten paverkan hos ett
barn kan fa stora konsekvenser pa dess atande, sager Lisa
Bengtsson.

Behandling: tva parallella spar

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

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

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

Nar ett barn har nedsatt aptit eller inte har ork att ata kan det bero pa
till exempel illamaende eller att barnet har en intraoral 6verkanslighet.
Det innebar att man har brist pa upplevelser kopplade till
munregionen eller manga negativa upplevelser kring munnen, mat
och atande. Da kan krakreflexen finnas kvar langt fram i munnen.

For att trana pa att narma sig mat och atande kan man anvanda sig
av "attrappan”. Steg for steg narmar man sig atandet genom att forst
tolerera dofter, asynen av mat och olika konsistenser for att som sista
steg ta maten till munnen.

— Vi ska tanka pa att gora det roligt och lekfullt. Anvand munnen till
det som barnet accepterar och utga darifran. Man far "leka med
maten”! sager Lisa Bengtsson.

Attraning — sensorik och motorik

For att forbattra munnens funktioner hjalper logopeden till med
oralmotorisk traning, vilket kan stimulera &tutveckling och ger battre
forutsattningar for tal och for mun- och tandvard. Ett forsta steg ar
ofta massage av mun och ansikte for att stimulera muskler och
forhindra 6verkanslighet. Barnet kan ocksa behova hjalp med att
trana pa att dricka, tugga, svalja och att sluta lapparna. Det finns
manga olika hjalpmedel som logopeden kan hjélpa till med att prova
ut.

Nar det inte fungerar

Nar ett barn inte far i sig tillrackligt med naring via atandet genom
munnen, kan en sond eller gastrostomi, en knapp pa magen, vara
nddvandigt och livsviktigt.

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

Att vara foralder till ett barn med atsvarigheter kan vara frustrerande
och stressande. Det kan i sin tur gora det extra svart att behalla
lugnet under maltidssituationerna. Barnet har ett extra behov av
trygghet och det kan vara svart att ge om man sjalv ar orolig som
foralder.

— Da kan det vara bra att tinka pa att atsvarigheter ar en
funktionsnedsattning. Det &r inget som bara gar 6ver av sig sjalv utan
man behdver hjélp, sager Lisa Bengtsson.
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Ata och dricka

For barn som har svart att ata ar det sarskilt viktigt att maten de far i
sig ar naringstat, alltsa innehaller mycket kalorier, vitaminer och
mineraler.

— Kostcirkeln ar ett jattebra verktyg for att se om maten tacker
naringsbehovet. Barnet kanske inte far i sig alla bitar pa daglig basis,
men tank veckovis, sager Josefine Lindqvist som ar dietist.

Nar barnet ater for lite

Om man som foralder upplever att barnet inte &ater tillrackligt mycket
tittar sjukvarden i forsta hand pa om barnet foljer sina tillvaxtkurvor.
Om barnet gor det kan man konstatera att hen far i sig tillrackligt
mycket kalorier, men det sager inte mycket om naringsintaget.

— Har kan det bli en liten krock. Enligt kurvan fungerar matintaget
men i vardagen kdmpar foraldrarna med barnet. Jag som dietist
brukar fraga hur mycket av foraldrarnas ork och energi som ligger
bakom tillvaxten, sager Josefine Lindqvist.

Om barnet inte foljer sina tillvaxtkurvor kan man behdva kontakt med
dietist for individuell radgivning. Det ar viktigt att utreda
bakomliggande faktorer som allergier, férstoppning och oralmotorik.

Tips om barnet ater for lite

e Regelbundna maltider, garna var tredje timme (undvik
smaatande till forman for tydligt avgransade maltider).

e Energiberika maten som éts, till exempel med extra fett, sylt
eller ketchup.

e Energigivande dryck till maten, till exempel mjolk eller juice.

e Energirika mellanmal som notter, fet yoghurt, smoérgas,
smoothie med avokado — kanske récker det inte med frukt?

e Racker inte berikning av vanlig mat kan man prova ut
kosttillagg som forskrivs av dietist.

— Forsok ocksa att gora atandet lustfyllt istallet for kravfyllt. Testa att
bara tjata om maten varannan dag till exempel, sdger Josefine
Lindgvist.

Ensidigt och selektivt atande

Ett forsta steg n&r man som foralder upplever att ens barn ater valdigt
ensidigt ar att fundera ordentligt och skriva ner vad barnet faktiskt
ater, vilket ofta ar fler livsmedel an vad man tror.

— Kan mina krav som foralder vara for hoga? Testa att lagga upp
mindre an vad du tror att barnet ska ata sa far barnet lyckas med att
ata upp allt pa tallriken, sager Josefine Lindgvist.
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Att borja med det trygga och utoka darifrdn poangterar Josefine
Lindqvist &r en viktig strategi nar man borjar. Det kan handla om att
erbjuda en utvag, som en provtallrik eller en spottservett. Om barnet
gillar ketchup kan det anvandas som en brygga — ha ketchup pa
gronsakerna sa kanske de slinker ner.

Nar barnet ater for mycket

Om man som foralder upplever att barnet ater for mycket och riskerar
att utveckla dvervikt eller fetma ar det viktigt att identifiera vad
energioverskottet bestar av. Kanske ater barnet for mycket
"sallanmat” eller for lite frukt och gronsaker. Kanske anvands for
mycket fett i matlagningen eller for manga och for stora portioner.

— Lat det vara en process att komma tillratta med for hela familjen.
Involvera garna barnet pa dess niva och svara pa barnets fragor om
matens naringsinnehall, sager Josefine Lindqvist.

Det har betydelse hur vi som vuxna varderar mat, poangterar
Josefine Lindqvist. Istéllet for att s&ga att gronsaker ar bra och glass
ar daligt ar det viktigt att nyansera fragan aven for ett barn.

— Man kanske kan saga att 'gronsaker ar bra att ata ofta for det gor
manga bra saker for kroppen. Glass gor bara vissa bra saker for
kroppen, darfor ar det bra att ata det ibland.” Det ar ocksa sant
eftersom glass bade innehaller kalcium som &r viktigt for skelettet
men framfér allt ar gott!

Nagra tips for att ata mer frukt och gront

e Skiva gronsaker och lagg pa smoérgasen eller lagg frukt eller
bar i filen p4 morgonen.

e Skicka med frukt till skolan. | férskolan har barnen ofta
fruktstund.

e At gronsakerna forst, sedan resten av maten eller lagg upp
maten enligt tallriksmodellen — vill barnet ha mer? Erbjud mer
gronsaker!

e Servera stavar av gurka, morotter, broccoli- eller
blomkalsbuketter medan du lagar middag.

e Ha gronsaker och rotfrukter i maten, till exempel rivna
mordétter eller vitkal i kottfarssas, pannbiff eller grytor.

e Yngre (och aldre?) barn tycker ofta det ar roligt med "batar” av
applen och paron eller bananslantar. Det ar ocksa lattare att
halla i handen.

e Servera fruktsallad eller fruktspett till efterrétt i stéllet for glass
och andra sotsaker.
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Den som till exempel ska valja mellan tva sorters brod i affaren bor
titta efter Livsmedelsverkets nyckelhalsmarkning, som betyder mindre
och nyttigare fett, mindre socker och mer fibrer. Nyttigare alltsa!

Josefine tipsar om ett Instagramkonto:
kids.eat.in.color

o - - -
Fragor till Josefine och Lisa:
]

Ska man ge barnet juice till maten om det ar underviktigt?
— Det ar ett latt satt att fa i sig lite extra energi. Da ar det viktigt att det
sker i samband med maltid for tandernas skull.

Kan man ge proteinrika livsmedel som till exempel Propud till
barn?

— Om barnet gillar det &r det inga problem att ge till barn. Dock ar de
inte sarskilt energirika och barn far ofta i sig det protein de behover
frdn annan mat. Men om de gillar dem ar det helt okej att erbjuda.

Agnes ar en valdigt utatriktad person som soker kontakt med andra
manniskor. Som liten, innan talet kom, var hon duktig pa att gora sig
forstddd med hjalp av kroppsspraket. Aren pé férskolan fungerade
bra och Agnes fick manga vanner med sig upp i férskoleklass.

— Hon gick integrerat med séarskoleplan fran och med ettan. Agnes
hade kompisar i klassen som hjélpte henne. Nar hon sa fel saker lat
vannerna henne gora det. De skyddade henne mot andra barn, sager
Anna.

Familjen fick tidigt, efter att diagnosen stélls, kontakt med
barnhabiliteringen. Anna och Martin ar dverens om att habiliteringen
har varit till stor hjalp genom aren.

— Vi har nastan fatt saga nej for det har blivit fér mycket hjalp. Ibland
behover man bara leva ocksa. Det ar valdigt skont att man far det
serverat pa hab. Dar slipper man kriga, sager Martin.

De forsta aren i grundskolan blev skillnaden mellan Agnes och
jamnariga allt storre. Nar hon gick i forsta klass fick hon en IF-diagnos
och en adhd-diagnos. Eftersom hon ocksa &r liten till vaxten uppfattar
manga henne som yngre an vad hon ar. Nar hon skulle bérja tredje
klass beslutade Anna och Martin att Agnes skulle byta till sarskolan.
— Det var en stor sorg for oss. Vi lat henne ga kvar integrerat sa lange
hon hade ett utbyte med sina klasskamrater och det sociala
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fungerade. Vi var radda for att sarskolan skulle stavja hennes
utveckling och att hon skulle ta efter daliga beteenden darifran, sager
Martin.

— Det var verkligen enormt jobbigt. Vi skulle fylla i alla papper som till
exempel att hon inte kommer att kunna studera pa hogskola och
universitet. Vi gjorde val &t henne som kommer paverka henne resten
av livet, sdger Anna.

Skolarbetet i sarskolan fungerar bra, men Anna och Martin upplever
att hon inte utvecklas lika bra socialt da Agnes ofta lar sig genom att
ta efter andra.

— Nar Agnes ska lara sig nagot studerar hon under en langre tid.
Utvecklingen star stilla lange och plétsligt bara kan hon. Sa har hon
lart sig allt, som att cykla. Pl6tsligt satt hon bara pa cykeln! Nu i
sarskolan ar hon bland de battre i klassen och har inte s manga att
ta efter, sager Martin.

Bade Anna och Martin berattar om att Agnes tar sig an varlden pa ett
speciellt satt. Hon alskar att ga och prata med sig sjalv, det kan hon
gora i timmar. Socialt &r hon ganska granslés men har inte rakat ut
for sa mycket problem i samband med det.

— De flesta vet att man inte &r dum mot Agnes for hon ar sa
genomsnall att man far ingenting tillbaka. Hon &r varldens lyckligaste
och snéllaste barn, sdger Anna.

Fysisk aktivitet och rorelse ar viktigt for alla manniskor
oavsett alder.

— Man kan paverka bade hjarnans och kroppens
funktioner genom att rora pa sig. Det sager Magnus
Aspdahl som &r specialistsjukgymnast pa Karolinska
Universitetssjukhuset.

Fysisk aktivitet ar inte bara traning, det ar all sorts rorelse. Hit hor till
exempel att transportera sig (g, promenera, cykla), vardagssysslor
(handla, stdda) samt lek och traning (konditionstraning och
styrketraning).

Manga av kroppens funktioner forbattras genom att vi rér pa oss.
Blodtrycket stabiliseras och inflammationer i kroppen minskar.
Rorelse har ocksa en gynnsam inverkan pa sémn, det ar
angestdampande och har en positiv effekt pa kognitionen.

— En studie visar att trettio minuters fysisk aktivitet om dagen i skolan
synbart forbattrar barns studieresultat, sager Magnus Aspdahl.
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Fysisk aktivitet for barn

Sma barn som ar under fem ar ska agna sig at fysisk aktivitet da de
utforskar omvarlden. Att réra pa sig ska uppmuntras och underlattas
och endast i undantagsfall begransas.

— Sma barn ror pa sig genom att greppa och stracka sig, rulla runt,
klattra, ga, dansa och springa, sager Magnus Aspdahl.

Aldre barn rekommenderas att dgna sig at fysisk aktivitet en timma
om dagen. Tre ganger per vecka bor barnet ha lite mer intensiv
traning.

— Detta géller alla barn. Barn med funktionsnedséattning ska vara sa
fysiskt aktiva som tillstandet medger, sager Magnus Aspdahl.

Fysisk aktivitet vid intellektuell funktionsnedsattning

En nordisk studie visar att farre barn och ungdomar med IF nar
rekommendationen om en timmes fysisk aktivitet per dag. Studien
visar ocksa att flickor far avsevart mindre vardagsmotion an pojkar.
Magnus Aspdahl har en viktig uppmaning till landets idrottslarare:

— Vi vet att manga barn med intellektuell funktionsnedsattning deltar
mer sallan och tillbringar mer tid i vantan pa idrottslektioner for att de
inte vet vad de ska gora. Har ligger ett stort ansvar pa personalen
som maste ha kunskaper, fardigheter och resurser for att underlatta
fysisk aktivitet for personer med IF, sdger Magnus Aspdahl.

Lag muskeltonus

Manga barn med PTLS har muskular hypotoni. Det innebar att
grundspanningen som nerven skickar till muskeln ar lag. Da far
muskeln en svaghet som kan leda till 6verrdrlighet och minskad
uthallighet. Muskular hypotoni kan ge manga olika besvar och i vissa
fall spanningshuvudvark.

Barn med PTLS uppnér de motoriska milstolparna, men ofta med
forsening. For att behandla 1ag muskeltonus rekommenderar
fysioterapeuten bland annat styrketraning, vilket okar styrka,
uthdllighet och 6kar tonus kortsiktigt. Eftersom den laga
muskelspanningen ger 6verrorliga leder &r det viktigt att undvika att
hamna i ytterlage. Langvarig belastning i ytterlage kan leda till smarta
i lederna. Ortopedtekniska hjalpmedel kan vara bra for att inte
Overstracka lederna.

Det finns en viss 6kad risk for att personer med PTLS att utvecklar
skolios.

— Har kan styrketraning ha en viss effekt. Det finns ocksa en poang i
att aktivera balmuskulaturen infor en stillasittande aktivitet for att inte
sjunka ihop for mycket, sager Magnus Aspdahl.

© Agrenska 2021, nr 630 19



Potocki-Lupskis syndrom

Traning

Se till att ha s& bra forutsattningar som mgjligt for traning genom till
exempel bra skor, ortoser eller fotbaddar. FOrsok att hitta gladjefyllda
aktiviteter for barnet for att trana bade styrka, kondition, koordination,
rérlighet och balans.

— Tank pd att hitta traningsformer da barnet far kanna att hen lyckas.
Det ar ocksa en viktig del, sager Magnus Aspdabhl.

e Borja tidigt med fysisk aktivitet, det ska vara lika naturligt som
att borsta tanderna.

e Se till att det inte ar for svara aktiviteter eller aktiviteter som
barnet upplever som obehagliga.

e Att borja tidigt kan ocksa handla om att borja tidigt pa dagen
sa att det finns energi till traning.

e Tank pa att manga behdver traning for att géra av med energi.

— For nagon som ar 6verstimulerad psykiskt kan fysisk aktivitet vara
avslappnande, sager Magnus Aspdahl.

Foraldrarna fick dela med sig av sina barns basta traningstips:
e Klattring ar bra fér barn med ryggproblem.
e Cykla sparkcykel.
e Yoga.
e Promenera och upptéacka i skogen.
e Hoppa studsmatta.
e Dansattill Tiktok.
e Badaivarm pool.
e Kampsporter som thaiboxning och taekwondo.

[-] -
Fragor till Magnus Aspdahl:
n

Min dotter har brutit nyckelbenet och har nu en lite sned
kroppsstéllningen, hur ska hon tréna?

— Det ar viktigt att forsoka fa henne att anvanda den sidan av kroppen
lite mer. Nu kompenserar hon fér skadan och fa darfor en
snedstallning. Jobba for att trana upp den sidan av kroppen och sa att
hon sjalv ska kanna att det fungerar.
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— Att kommunicera ar en mansklig rattighet. Det ar lika
viktigt som att &ta, dricka och rora pa sig. Det sager
Anna Nilsson som &r logoped pa DART i Goteborg.

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

Vad a kommunikation?

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

Stod och hjélp av professionella ar viktigt darfor att nar
kommunikationen inte fungerar leder det till stor frustration och i
langden till ett utmanande beteende. Darfor ar det viktigt att ge barnet
tillgang till ett sprak.

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

AKK som stéd

AKK ar en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, som finns for alla som har behov av ett alternativt
sétt att uttrycka sig och/eller forsta talat sprak. Manga habiliteringar
har kurser for foraldrar som vill lara sig mer om dessa metoder och
hur man kan arbeta tillsammans med barnen. Férutom
lagteknologiska AKK, exempelvis tecken som AKK, samtalskartor och
kommunikationsbhocker med bilder finns det idag ocksa
hogteknologiska AKK som datorer och appar till smarta telefoner och
surfplattor som kan anvandas i samma syfte.

© Agrenska 2021, nr 630 21



Potocki-Lupskis syndrom

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

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

Hur ska man borja?

Kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka, utvidga, utveckla
och underlatta. Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar det bra att
sétta igang i ett par situationer som barnet gillar, da blir det lattare att
lara in det nya. For att barnet ska forsta vad man ska anvanda
tecken, bildkartor och andra kommunikationshjalpmedel till — och vad
de betyder — behdver omgivningen vara modell. Den vuxne ska alltsa
sjalv anvanda samma kommunikationssatt som barnet, exempelvis
peka pa bilder, kombinerat med sitt tal. Ofta behdver omgivningen
alltsa fundera pa, och forandra, sitt eget satt att kommunicera for att
underlatta for barnet.

— For att lara sig hur man till exempel pekpratar beh6éver man som
foralder stod. Det kan ta lang tid, men bilder &r mer konkreta an
talade ord och det &r lattare fér manga barn att lara sig att anvanda
bilder &n att lara sig prata, sdger Anna Nilsson.

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

— Tal ar det mest effektiva kommunikationssattet och barnet kommer
att, om hen har férutsattningar for det, vélja det lattaste och mest
accepterade sattet att kommunicera, sager Anna Nilsson.

Skriva —ju fler satt desto battre

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

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

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

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

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

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

Spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten.

akktiv.se — Kursmaterial och information om foraldrakurser, kurser
for personal i skola och forskola samt fardiga samtalskartor for
utskrift.

symbolbruket.se — bildmaterial och strategier.
regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-som-
alternativ-och-kompletterande-kommunikation — Gratis webbkurs i
TAKK fran habiliteringen i Uppsala.

bildstod.se — Material till bildstdd med sokmotor.
appsok.regionstockholm.se — Tillganglighetsgranskade appar.
vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/appar-for-
smartphones-och-surfplattor/appar-som-stod —
Tillganglighetsgranskade appar som stod.
brackediakoni.se/rattvisat — Rattvisat app, ett kommunikationspass
i appform

o - -
Fragor till Anna Nilsson:
n

Fragor upplevs som valdigt frustrerande av vara barn, varfor?
— Att stélla fragor ar ocksa att stalla krav, man forvantar sig ett svar.
Vi har en tendens att fraga ett barn med kommunikationssvarigheter
annu mer. Det kan vara bra att tanka pa. Istallet for att fraga, beratta
nagot om dig sjalv och ge barnet tid. D& bjuder du in till samtal.

Hur far man till ett natverksmote?

— Jag skulle foresla att ni ber habiliteringen om hjalp for att bjuda in till
ett natverksmote.
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— Syskon till barn med funktionsnedsattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omradet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

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

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort sitt syskon
utan maste hitta ett satt att forhalla sig till det, sager Samuel
Holgersson som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna 6verskattar ofta hur mycket de vet om
den.

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

e Att forstd och fa kunskap tar tid. Man kan behéva prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen forandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Syskon maste fa majlighet att stalla sina egna fragor angaende
systerns eller broderns funktionsnedsattning.

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

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

— Ett barn beréattade att hon fatt hogsta betyg i skolan och att
foraldrarna sa 'bravo’ nar de fick veta. Men nar hennes sjuke lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stalldes det till med tartkalas. Aven
om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kéandes det
orattvist, sager Samuel Holgersson.
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Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva. | nio- till tiodrsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
De borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nAgon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner fran omgivningen och boérjar fundera pa hur de ska forklara
for andra.

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssatt. Det
kan vara att séga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga '’knappen’ om man far mat genom sond eller 'syndromet’ istallet
for Potocki-Lupskis syndrom, sager Samuel Holgersson.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor som varfér de
sjalva inte drabbades néar deras syster eller bror gjorde det. En del
k&nner skuld 6ver att vara friska.

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

Kunskap, kédnslor och bemastrande

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

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

— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjélper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frAn omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Samuel
Holgersson.

Under vistelsen for Potocki-Lupskis syndrom fick syskonen stalla
fragor till Iakaren Anna Lindstrand, som tidigare forelast for
foraldrarna.

— Lakaren Anna tyckte att syskonen stallde minst lika bra frdgor som
foraldrarna hade gjort under forelasningen.
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Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
k&nna sig bekvdma med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp,
da blir det lattare att prata om personliga saker. Det ar viktigt att inte
avvisa jobbiga kanslor utan att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager 'det dar behover du inte tdnka péa’ eller ‘oroa dig
inte for det’ sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sdger Samuel Holgersson.

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

— Det kan handla om sorg 6ver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att bara, sager Samuel
Holgersson.

Under vistelsen p& Agrenska far syskonen gora en beréattelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar om att ha ett syskon med
Potocki-Lupskis syndrom.

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

Vad séager syskonen?

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

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta ar det battre att
fundera tillsammans med barnen an att inte beréra amnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli. For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
identifiera k&nslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna goéra istallet.

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De Iar sig tidigt att respektera
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olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandiga, kanna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

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

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
syskonkompetens.se

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

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

Samtidigt som Agnes fick diagnosen PTLS var Anna gravid med
lillebror Melker. Han skulle bli ett valdigt efterlangtat barn. Anna och
Martin hade forlorat ett barn mellan de tva syskonen sent i
graviditeten.

— Vi var egentligen inte oroliga for PTLS men vi ténkte att vi kanske
inte kan fa ett friskt barn. Darfor gjorde vi ett fostervattenprov, sager
Anna.

Den forsta tiden med en ny bebis var lugn och Agnes gillade sin
lillebror. Nar Melker var tre ar borjade det vanda lite. Han hade ett
valdigt humor och fick utbrott. Ingenting fungerade for honom pa
forskolan.

— Da var ilskan och sorgen annu stoérre an med Agnes. Det enda jag
ville ha var ett normalt barn. Nar folk bérjade prata om adhd sa jag
nej. Det rorde upp s& mycket kanslor och de flesta av dem var valdigt
egoistiska. Jag och Martin kunde saga till varandra att nagot ar fel,
men nar andra sa det blev jag arg. Det kommer vaxa bort tankte vi,
sager Anna.
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— Det kandes sa otroligt orattvist, minns Martin.

Melker fick sin adhd-diagnos nar han boérjade forskoleklass.
Relationen mellan syskonen ar som den mellan syskon ar mest.

— Melker ger sig alltid pa Agnes lite men hon bryr sig inte s& mycket
och Agnes retas lite med sin lillebror, lek inte med elden séager vi.

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

De neuropsykiatriska diagnoserna (npf) innefattar huvudsakligen
adhd, ocd (tvangstankar och tvangshandlingar),
autismspektrumtillstdnd och Tourettes syndrom (tics).

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

Adhd, Tourettes och ocd

Adhd grupperas i tre olika varianter. Den forsta innebér
huvudsakligen utmaningar med uppmarksamhet och koncentration.
Variant tva innebar att personen ar utatagerande, saknar
impulskontroll och &r hyperaktiv. Den tredje varianten, som ocksa ar
den vanligaste, &r att ha en kombination av de tva forsta.

Tourettes syndrom handlar om att ha obetingade tics av olika slag.
Att de ar obetingade betyder att de inte ar inbvade. Manga med
Tourettes beskriver det som att man inte kan hindra ticsen. Det gar
inte att lata bli. Vanliga tics ar blinkningar eller att knycka med nacken
— de hor till de mekaniska ticsen. Nar man hor ordet Tourettes tanker
de flesta pa verbala tics.

— De vanligaste ljudande ticsen jag stoter pa ar olika slags halsljud
eller nassnytningar. Ljudande tics kan ga 6ver i verbala tics. D& ar det
vanligt att man upprepar vad nagon sager eller sager ett och samma
ord manga ganger. Det behover inte vara svordomar eller fula ord,
men det kan vara det, sager Andreas Svensson.

| Tourettes ingar aven trotssyndrom. Da bryter de obetingade ticsen

mot sociala koder. Man vill fa en reaktion fran nadgon och det finns
trots i det beteendet.
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— Om en person med trotssyndrom har ett odnskat beteende, sag
ifrdn, men inte hela tiden. D& kan uppmaningar att inte anvanda det
bli en trigger istallet, sdger Andreas Svensson.

Ocd, eller tvangstankar och tvangshandlingar hanger i hdgsta grad
samman med Tourettes och man har ofta drag av bada. Den stora
skillnaden ar att ocd ofta tar upp hela ens vardag. Det ar, till skillnad
mot Tourettes, valdigt planerade handlingar. Manga ganger foljer
tvangstankar monster och ritualer, till exempel 6verdrivet
handtvattande eller att en person alltid maste ata tre stycken av allt.

Hur kan man st6tta nagon med tics eller tvangstankar?

Andreas Svensson beréttar att grunden ar att omgivningen ska vara
modell. Det ar viktigt att ha en 6ppenhet om diagnosen sa att det inte
blir ett stigma. Han forklarar att n&r han inte vet hur han ska boérja,
utgar han alltid fran sig sjalv.

— Jag funderar pa vilka tics eller tvangstankar jag sjalv har, och det
har vi alla eftersom det ar manskligt. Sedan skriver jag ner dem och
ber barnet att géra detsamma. Sedan pratar vi om vilka beteenden
som inte gor nagot och vilka som &r jobbiga och staller till det.

Vidare kan man prata om hur det k&nns innan det hander. Vilka
situationer utléser tics/tvanghandlingar? Gar det att anvanda nagra
mottics, till exempel att knappa med fingrarna istallet?

Autism

Autismspektrumtillstand ar ett samlingsnamn for de
funktionsnedsattningar som paverkar personens satt att tanka, vara
och kommunicera med andra manniskor. Pa spektrumet finns
diagnoser som autism, hogfungerande och Aspergers syndrom.
Man brukar skilja mellan tre olika omraden som personer inom
autismspektrumet kan ha svarigheter med.

Central koherens handlar om att automatiskt se helheter och
sammanhang snarare an att se det i delar. Manga med autism borjar
med detaljer och kan misslyckas med att fa ihop en helhet. Da kan
det vara svart att uppfatta hur olika sammanhang fungerar. Detta har
stor betydelse aven for hur man tolkar sociala koder.

Mentalisering eller Theory of Mind handlar om att manga med autism
inte automatiskt funderar pa hur andra tanker. Man har svart for att
sétta sig in i andras kanslor for stunden och forestélla sig hur nagot
kommer att bli i framtiden.

Perception handlar om hur vi tolkar olika sinnesintryck. Manga med
autism kan reagera pa ljus, ljud, lukt, kansel och smak, till exempel
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hur ndgot kanns nar det ar varmt eller kallt. En stor del handlar om
selektivt atande.

— En person med autism har forstarkta sinnen, darfér brukar jag alltid
borja med sinnesintrycken nar jag traffar ndgon for forsta gangen. Jag
vill fa reda pa vilka saker som ar besvarande, sager Andreas
Svensson.

KASAM

For att alla vi manniskor ska fungera i olika situationer i vardagen
kravs att vi bryr oss om det som vi lyssnar pa eller sysslar 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.

— Det handlar om att for att ni ska orka lyssna pa min férelasning
behover informationen ligga inom ert intresseomrade, det vill saga
vara meningsfull. Den maste vara pa ratt niva och darmed vara
begriplig och ni maste ha energi nog for att férelasningen ska vara
hanterbar, sager Andreas Svensson.

Att vardagen och skolan ar meningsfull, begriplig och hanterbar ar
sarskilt viktigt for barn med neuropsykiatriska diagnoser. Andreas
Svensson berattar att genom att arbeta systematiskt kan skolan och
familjen ge barnet en k&nsla av sammanhang och darmed
forutsattningar for en fungerande skola och vardag.

— Jag aker ut i skolor och jobbar konkret med pedagogerna for att ta
fram en plan for hur vi ska fa skolan att fungera for den specifika
eleven.

En fungerande vardag

Aven i hemmet ar det bra att bérja trana pa strategier som kan ge
Oversikt och kontroll éver hur vardagen ska fungera. Mycket handlar
om planering och hur barnet ska kunna hantera tid. Darfor ar det
viktigt att det ska vara tydligt for barnet vad det &r som hander.

— Att uttrycka sig visuellt vinner vi valdigt mycket pa. Om vi till
exempel ritar ett schema varje vecka behdver det vara funktionellt sa
att barnet k&nner att det har var till hjalp for mig. Viktigast av allt ar att
vi vuxna ar forebilder och anvander schemat eller stodet sjélva, sager
Andreas Svensson.

Metoder for att minska brak och utmanande situationer

For att kunna fa en lugnare vardag med mindre brak i en familj med
barn som har neuropsykiatrisk problematik ger Andreas Svensson
sina bésta tips.

— Detta ar tre metoder som ar tankta att ge mojligheter till samarbete
och hjélpa oss vuxna att behalla lugnet:
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Avledning

Prata inte om det som inte fungerar och undvik darigenom att ga in i
konflikter. Om en konflikt &nda uppstar ar det bra att ha nagra
strategier for avledning redo. En typ av avledning ar
dverrumplingstaktiker, gor det ovantade, braka inte utan ge berom
istallet.

Kravanpassning

Titta pa hur en dag ser ut. Gar det att anvanda hjalpmedel for att den
ska vara mer hanterbar? Nar ett barn har svart att sjalv skapa struktur
behovs tydlighet.

Affektreglering

Forsok att som vuxen behalla lugnet.

— Nar det ar som tuffast, tank pa att dina kanslor speglas. Sank
rosten, var lite tyst och tjata inte for mycket. Bekréafta istallet barnets
kanslor.

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

(-]
Agrenskas pedagogiska erfarenheter

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

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

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgr vi ifrn vid alla méten har pa Agrenska,
sager Cecilia Skillback som &r pedagog och arbetar i Agrenskas
barnteam.
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Infér en familjevistelse laser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar ocksa med
foraldrarna om barnen med diagnos. De far ocksa information fran
barnens skolor. Darefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen.
Aven syskonen far ett eget program.

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

Delaktighet

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

Att erbjuda en miljo dar barn och elever kanner sa stor trygghet och
trivsel som majligt ar en viktig malsattning under veckan. Det gor man
genom att det for varje familj finns en person inom barnteamet som ar
huvudansvarig och genom att ha barnens forutsattningar, intressen
och behov som utgangspunkt vid utformning av aktiviteter.

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

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de motena kan de k&nna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksé utformat for att bidra
till att 6ka barnens kunskaper och insikt om den egna diagnosen och
dess konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen
Manga barn med PTLS mar bra av en lugn miljo, fasta rutiner och
tydlig struktur. For att minska konsekvenserna av inlarnings- och
koncentrationssvarigheter aterkommer aktiviteterna varje dag och
barnen forbereds infér byte av aktivitet.
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— Vi har bland annat ett bildschema, dar barnen far se vad vi ska hitta
pa under dagen. Manga av aktiviteterna aterkommer varje dag, sager
Cecilia Skillback.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar med mer motoriskt kravande. For att stimulera fin-
och grovmotorik sker aktiviteterna i olika miljéer som i skogen och pa
stranden. Dar far barnen plocka snackor, pyssla och rora sig till
musik. En popular lek ar walkie-talkie-gdbmme, dar ena laget gémmer
sig och ger ledtradar om sitt gomstalle till laget som letar. | den leken
skapas naturliga vilopauser. Ett bra tips ar att tdvla mot klockan eller
att gemensamt samla poang, istallet for att tavla mot varandra. Det
skapar lagkansla och sammanhallning istéllet for vinnare och
forlorare.

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

Genom att ge barnen tid, invanta och ge bekréftelse vill personalen
stimulera och stddja kommunikation och tal. | barngrupperna
anvander pedagogerna korta meningar och kommunicerar mycket
med sang och lek pa samlingarna.

— Néar vi kommunicerar med barnen tanker vi multimodalt genom att
variera rostlaget, anvanda tecken och bilder for att visa tydligt vad
som ska handa, sager Cecilia Skillback.

Gemensamma aktiviteter da barnen deltar pa sina egna villkor, alltid
med vuxenstdd, bidrar till att starka delaktigheten och det sociala
samspelet. Personalen ar noga med att vara lyhdrda infor barnens
trotthetsniva och lagger in extra tid i schemat dar det behdvs.

— Det &r bra att tanka pa att inte ta slut pa alla krafter pa vagen till en
aktivitet. Vi jobbar ocksa med ljuddampning sa att arbetsmiljon blir
lugn under barnens arbetspass, sager Cecilia Skillback.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

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

Atgarder som kan bli aktuella & exempelvis handledning och fort-

bildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska hjélp-
medel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
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Atgarderna — eller beslut om att inte géra ett atgardsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. D&
uppmuntras utvecklingen.

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

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

Lanktips:

skolappar.nu — appar kopplat till det Centrala innehallet i Lgr 11.
appstod.se — samlingsplats fér appar som stod.

mathforest.com — lag/mellan valj niva.

mfd.se — myndigheten fér delaktighet.

ritadetecken.se — program med tecken, kan laddas ner som app.

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

varsam.se — hjalpmedel och traning.

komikapp.se — material och inredning.

nyponforlag.se — sprakstimulerande material.

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker.
lekolar.se — férskola och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

goteborg.se/eldorado — upplevelsehus, studiebesok, kurser och
utbildningar.

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

Agnes ir snart tonéring

Nasta ar fyller Agnes tretton ar. Foraldrarna brottas med ovissheten
kring hur det blir nar Agnes kommer in i puberteten. Liksom manga
tjejer i hennes alder tampas hon med oro och angest. Hon har redan
ett stort intresse kring sexualitet.

— Darfor har vi pratat mycket om det. Det &r viktigt att det inte blir
tabubelagt och skamfyllt. Allt detta med att Agnes bérjar bli tonaring
ser vi som sundhetstecken, sager Anna.
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Men 6ppenheten bottnar ocksa i en oro for de risker som unga
tonarstjejer kan utsattas for.

— Fula gubben och fula tanten finns inte for Agnes. Hon litar pa alla.
Det ar harfint for oss hur mycket information vi ska ge. Hon leker
dessutom med andra barn som inte heller har konsekvensténk. Detta
ar svara fragor, men det ar ingen jattestor sak for oss annu eftersom
Agnes alltid &r med oss, sager Martin.

Att Agnes alltid ar med ar en sjalvklarhet for foraldrarna.
Habiliteringen har informerat om avlastning som finns men det ar
inget som de har valt att utnyttja.

— Agnes &r inget problem. Hon har en valdigt stor separationsangest
gentemot mig. Hon behdver nagon att hitta tryggheten i, darfor kan
hon inte sova borta till exempel. Det hade varit mer oroligt for oss att
lamna bort Agnes, sager Anna.

Mycket av den oro Anna och Martin kande de forsta aren efter Agnes
fick sin diagnos har stillats. Aven fast de kan sakna exempel pa
vuxna personer med PTLS och hur de lever sina liv ar Agnes
personlighet en bidragande faktor till lugn.

— | framtiden bor nog Agnes kvar lange hos oss for att sedan flytta till
nagot trevligt gruppboende. Den bilden lugnar mig nu, det var en
skrack forut. Nu ser jag fram emot nar Agnes ar vuxen och vi gar och
haller varandra i handen, sager Anna.

Martin har brottats en del med tankar om vad som héander &nnu
langre fram i tiden.

— Det finns en angest nar man tanker pa att vi kommer ga bort en
dag, men det tror jag att alla féraldrar till barn med stora behov
kanner. Det har tagit tid att bearbeta, men nu &r det en varm kénsla
att tanka pa Agnes som vuxen.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behovs aven
kontakt med logoped. Det sager dvertandlakare Emma
Brandquist och logoped Lisa Bengtsson, som arbetar
pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,

munhélsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.
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Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en
hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhériga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
séllsynta halsotillstdnd inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

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

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

Munhalsa vid Potocki-Lupskis syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med Potocki-Lupskis syndrom:

e Hog, smal gom och trangstallning.

e Vid behov av frekvent kostintag Okar risken for karies.

e Kréakningar och reflux kan 6ka risken for fratskador, slitaget
Okar vid samtidig tandgnissling.

e Oppen mun i vila, vilket kan ge uttorkning av tandkottet.

e Forekomst av autism, adhd, oro och angslan kan forsvara for
barnet att klara av tandvardsbesok.

Saliven hjalper till att skydda tanderna mot karies och dkar komforten
i munhalan. Vid viss medicinering kan muntorrhet uppsta och i
fronterna kan lokal muntorrhet uppsta om barnet gar med 6ppen mun
frekvent.

— Vi rekommenderar vid behov att 6ka komforten i munhalan genom
att smorja med munolja samt att anvanda lite extra fluor, sdger Emma
Brandquist.

Tandgnissling kan forekomma under saval natt som dag. Det kan ge
upphov till huvudvark, tandslitage och sméarta/obehag i kékarna. Om
barnet accepterar det, kan en bettskena skydda tanderna. | annat fall
kan man prova avledning, massage oOver kékarna eller vibrationer
Over kaklederna for att bryta beteendet for stunden. Vid nytillkommen
intensiv tandgnissling &r det viktigt att utesluta smarta eller annan
bakomliggande medicinsk orsak.
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Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bibehallas. Att komma igang med goda vanor
tidigt &r viktigt. Alla bor anvanda fluortandkram pa tandborsten tva
ganger dagligen och fa hjalp med tandborstningen av en vuxen. Det
finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta den
dagliga munvarden och det finns tandkramer anpassade for olika
behov.

— Gor det s& enkelt som majligt med tandborstningen. Om det ar svart
att f& borsta hela munhalan perfekt varje gang pa grund av att
talamodet tryter, sa variera var ni borjar att borsta. Borja pa vanster
sida ena gangen och hoger andra gangen. Vissa barn samverkar
battre till att borsta tanderna i soffan eller sangen istéllet for i
badrummet, medan andra ar mer rutinstyrda och maste utféra
tandborstningen i badrummet med stdd av bildstdd, sdger Emma
Brandquist.

Tandvardspersonalen hjalper garna till att prova ut lampliga
hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti
erbjuder barn och ungdomar ett anpassat
tandvardsomhéandertagande och kan konsulteras vid behov,
alternativt ta emot patienter efter remiss.

Frekvent kostintag och framfdrallt frekvent intag av séta produkter
innebar en okad risk for karies i tanderna. Naringsintaget ar sjalvklart
det viktigaste for individens valmaende och tandvarden gar inte emot
rekommendationer frdn en dietist, men det kan vara bra att balansera
upp for att minska risken for karies. Kompensera med en extra
tandborstning med fluortandkram om dagen till exempel. Undvik att
ata eller dricka pa natten sa langt det ar mojligt, forsok att lata
tanderna vila minst tva timmar mellan malen pa dagen och servera
vatten som torstslackare. Namn kostvanorna for tandvarden sa att vi
kan ta hansyn till detta vid planering av omhandertagandet i
tandvarden. Barnet vinner mycket pa att sa langt som majligt undvika
karies eller andra besvar i tdnderna.

Att tAnka pa:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besdket, och
l[Amna information om barnets diagnos och hur vi kan
underlatta for barnet vid det forsta motet.

e Forbered garna barnet infor tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlékaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvandbara bilder finns pa bildstod.se, och
kom-hit.se.)
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Munmotorik vid Potocki-Lupskis syndrom

I Mun-H-Centers databas finns hittills tolv personer med Potocki-
Lupskis syndrom beskrivna, atta flickor och fyra pojkar. Nio av tolv
har svarforstaeligt tal eller saknar tal. Sex personer har &t- och
dricksvarigheter av olika grad.

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen. Hos barn
som har motoriska svarigheter ar ofta aven munmotoriken paverkad.
Det galler ocksa personer med Potocki-Lupskis syndrom, sager
logoped Lisa Bengtsson.

Barn med syndromet har ofta nedsatt motorik och sensorik samt
hypotona muskler. Det leder ofta till talsvarigheter, atsvarigheter,
svarigheter till sjalvrengoring i munnen (att peta bort matrester med
tungan), nedsatt salivkontroll och bitovanor hos barn med syndromet.

Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug-tugg- och
svaljformaga och munmotorisk formaga hos barnet. Logopeden kan
ocksa ge rad angaende matning och atande, bedéma hur barnet bast
tranar sin kommunikation samt vid behov oralmotorisk traning. Syftet
med den oralmotoriska behandlingen kan vara att minska
salivlackage, forbattra atandet samt vid behov 6ka eller minska
kanslighet i munnen.

Taltraning

Barn kan ha svart att utveckla sitt tal och sprak pa flera olika satt. De
kan ha svart att f4 fram ord, uttala ord, forsta vad andra sager eller att
gora sig forstadda. Det finns stod och behandling att fa om barnet
behdéver det.

— Det behovs alltid en individuell bedémning av barnets
kommunikation for att se var man ska ’lagga krutet’, sager Lisa
Bengtsson.

Talsvarigheter kan till exempel bero pa en sen oralmotorisk
utveckling, slappa och svaga muskler i mun och ansikte eller att
barnet har svart att planera talets rérelser, s kallad dyspraxi. Aven
om barnet har sprakforstaelse och kan manga ord sa kanske hen inte
har formagan att forma orden med munnen och da kan det vara
aktuellt med taltraning.

Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) &r nastan aldrig for hog
salivproduktion. Istéllet kan det bero pa den férsvagade
muskelstyrkan i ansiktsmuskulaturen, nedsatt kansel i munhalan, att
man inte svaljer undan eller att tungan puttar ut saliv. Manga ganger
ar det flera olika faktorer som paverkar.
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— Att se Over sittstallningen, huvudhallning och trana oralmotoriken
kan ge goda resultat. Nar det inte hjalper kan man i andra hand ta till
medicinering for att minska salivutsondringen, sager Lisa Bengtsson.
Om det blir aktuellt med medicinering ar det viktigt att informera
tandvarden. Beslut om sadana insatser sker i samrad mellan olika
behandlare.

Bitovanor

Det ar vanligt att barn med Potocki-Lupskis har bitovanor eller s
kallade "oral habits”.

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

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

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

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skriften "Uppleva med munnen”. Den gar att
bestalla via Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se.

o - -
Fraga till Lisa Bengtsson:
n

Vad kan man gora for 6vningar med barn som inte stanger
munnen ordentligt?

— Man behover i forsta hand undersdka tonsiller och adenoid ("koértel
bakom nasan”) och férmaga till ndsandning. Om barnet kan andas
genom nasan sa kan man trana upp lapparnas muskler med en
munskarm, trana pa att ha stangd mun och andas med nasan. Tala
med er logoped om ni vill ha hjéalp med sadan traning.
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Cecilia Stocks &r socionom och arbetar pa Agrenska,
bland annat med planeringen av familjevistelser. Hon
informerar om vilket stod som finns att fa for personer
med funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som finns att séka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behover utéver det som ar vanligt for barn i samma alder
utan funktionsnedsattning.

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

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt som kraver extra omvardnad
hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en kurator. Det gar
ocksa att begara att handlaggaren ringer upp eller gor hembesok,
sager Cecilia Stocks.

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

— Merkostnadsersattningen ar inte "krona for krona” utan man far
ersattningen i olika nivaer. Det finns mycket bra information om vad
man kan fa erséttning for pa Forsakringskassans hemsida, sager
Cecilia Stocks.

Halso- och sjukvardslagen

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

— Lagen har ocksa okat barnens inflytande 6ver sin egen vard. De har
ratt att f& information pa ett satt som de forstar.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se
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Samordning — fast vardkontakt

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

Den fasta vardkontakten kan vara en lakare eller ndgon annan
profession inom varden, som sjukskéterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner &r skyldiga att uppréatta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och héalso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar samordning efterfragas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen uppréttas vid
moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras nar
en person upplever att man behéver en samordning mellan olika
instanser.

LSS

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

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

— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
Overklagas i domstol, sager Cecilia Stocks.

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska méanniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing f& mojlighet att
delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stdd. Finns behov har man alltid ratt att sbka en insats
och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med anstkan.
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Exempel painsatser inom LSS/SolL

Korttidsvistelse / stodfamilj

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

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

Avlbdsarservice i hemmet

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

Ledsagarservice

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

Kontaktperson

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

Anhorigstod

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

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

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsattning eller sjukdom behover hjalp
att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg samt
intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansokan gors till
kommunen. Den som har behovet ska sjalv soka. Man far inget
bidrag om behovet kan tillgodoses av hjalpmedel, exempelvis beviljas
ingen taklift om det gar att anvanda golvlift. Det gar att fa bidrag aven
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om tillganglighetskraven inte féljts vid om- och nybyggnad. Detta
galler om det inte &r den sbkande sjalv som gjort byggnationen.
Mer information om hur man gar till vaga finns pa Boverkets hemsida.

Skollagen 1 kap 48

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

Exempel pa anpassningar i forskola och skola:

e Sarskilt schema 6ver skoldagen

e Extra tydliga instruktioner

e Stod att satta igdng arbetet

e Anpassade laromedel

e Nagon extra utrustning

e Enstaka specialpedagogisk insats

e Sarskilt stod

¢ Handledning/fortbildning av personal
e Resursperson/’assistent”

e Minskning/anpassning av elevgrupp
¢ Regelbundna specialpedagogiska insatser
e Anpassad studiegang

Infor alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det géller till
exempel nar barnet borjar pa forskola och vid 6vergangen fran
forskola till skola samt vid alla stadiebyten.

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

Natverksmoten

Som foralder till ett barn med funktionsnedséttning blir det manga
moten med olika parter i barnets omgivning. Foérbered er val och se
till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Ha en dagordning och
bestam pa forhand hur lang tid motet ska ta. For ett protokoll om vem
som ska gora vad till nar. Boka en ny tid for aterkoppling och
uppfdljning av atgarderna.
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— Det ar vanligt att skola och habiliteringen har natverksmoéten men
det kan aven galla sjukvard, LSS och assistansbolag. Ni har rétt att
ha moéten och rétt att valja vilka som ska vara med, sager Cecilia
Stocks.

Vart vander vi 0ss?

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

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

Det gar ocksa att vanda sig till Skolverket, skolverket.se
telefonnummer 08 — 527 332 00.

Undantagsbestammelsen

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

Hjalpmedel

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

Fonder

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

— Det kan I6na sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Cecilia Stocks.

Tips
Om sexualitet och unga med funktionsnedsattningar
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habilitering.se/om-oss/aktuellt/funktion-i-fokus-om-sexuell-halsa

Tips pa brawebbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsakringskassan

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

notisum.se — Lagar pa natet

1177.se — Sjukvardsupplysningen

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
csdsamverkan.se — Centrum for séllsynta diagnoser
mun-h-center.se — Mun-H-Center
stiftelser.lansstyrelsen.se — Lansstyrelsernas gemensamma
stiftelsedatabas

assistanskoll.se — Assistanskoll

hejaolika.se — Nyheter om ett samhaélle for alla

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — Nationellt kompetenscentrum fér anhdriga

Centrum for sallsynta diagnoser - CSD

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

Las mer pa csdsamverkan.se

© Agrenska 2021, nr 630 45



Potocki-Lupskis syndrom

Potocki-Lupski foreningen Sverige bildades 2016 efter forra
familjevistelsen p& Agrenska. Féreningens syfte &r att sprida
information och 6ka kunskapen om diagnosen. Det vill man gora
genom en webbsida med information samt en 6kad narvaro i sociala
medier.

Foreningen onskar 6ka antalet medlemmar, nd ut till och fanga upp
de som nyligen fatt diagnos. Ambitionen ar att bli medlem i
Riksforbundet Sallsynta diagnoser. Férhoppningen ar att fa till en traff
for betalande medlemmar 2022.

Tips:
Potocki-Lupskis syndrom Skandinavien pa Facebook med
medlemmar fran Norden.

Las mer pa webbsidan
ptlssverige.se

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

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

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

Riksférbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska erbjudas jamlik tillgang till vard- och
stodinsatser i tid och utifrdn behov och att verka for och patala att
séllsynta diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte missgynnas
pa grund av att andra inte kanner till s mycket om deras situation.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit
konkret material som alla far ta del av, sdsom utbildningsfilmer,
sammanstallningar av rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa
hur man kan gora en sa kallad sallsynt vardplan.

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

— Det ar séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
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sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt k&nna sig ensam om
man &r den enda i sin hemstad som lever med ett séllsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet séllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand

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

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

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

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

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

Informationscentrum for sallsynta halsotillstand vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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Potocki-Lupskis
syndrom

En sammanfattning av dokumentation nr 630

Personer med Potocki-Lupskis syndrom, PTLS,
har en kombination av symtom. Syndromet
medfér bland annat uppfédningssvarigheter,

intellektuell funktionsnedsattning, neuropsykiatrisk
problematik och olika missbildningar pa hjartat.

PTLS forekommer uppskattningsvis hos fyra barn
per 100 000 fédda men tillstandet ar troligen
underdiagnostiserat.

PTLS ar en medfoédd kromosomavvikelse som
orsakas av en duplikation av genetiskt material i
ett specifikt omrade pa kromosom 17.
| dokumentationen kan du bland annat lasa om
medicinsk och genetisk information, om
atsvarigheter, fysioterapi, npf i vardagen och
kommunikation. Dessutom ges en inblick i hur det
ar att leva i en familj med ett barn med Potocki-
Lupskis syndrom.

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