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

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

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

Foraldraprogrammet innehaller férelasningar och diskussioner

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

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och ar skriven av Petra Bryntesson, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn med Retts syndrom beréattar ett
foraldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i
verkligheten andra namn. (Intervjun i denna dokumentation ar en
bearbetad version fran en tidigare vistelse)

Dokumentationerna publiceras &ven péa Agrenskas webbplats, dér de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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— Personer med Retts syndrom kan ha symtom fran
hela kroppen med bade medicinska och funktionella
svarigheter, och darfor ar det viktigt att vi arbetar
utifran ett helhetsperspektiv. Det sager Barbro
Westerberg som ar overlakare vid Drottning Silvias
barnsjukhus, och specialistlakare Maria Rallou Tsolaki
pa barn- och ungdomshabiliteringen i Géteborg.

Retts syndrom har uppkallats efter den dsterrikiska barnlakaren
Andreas Rett, som ar 1965 publicerade en studie om flickor med
liknande beteenden och symtom. Det var bland annat typiska
handrérelser och en speciell andning. Ungefar samtidigt hade
professor Bengt Hagberg traffat flera flickor i Sverige med en liknande
symtombild. De sag dock inga fysiska likheter mellan flickorna. Vid ett
mdte kunde Andreas Rett och Bengt Hagberg konstatera att de hade
upptackt ett syndrom, eftersom manga specifika avvikelser var
gemensamma for flickorna.

— De deltog pa olika konferenser i Europa och USA for att sprida
kunskapen, och pa 1980-talet blev Retts syndrom internationellt kant,
sager Barbro Westerberg.

Pa 1980-talet hittades ett férandrat protein i ryggmargsvatskan hos
en flicka med syndromet. Ar 1999 fann man en mutation i genen
MECP2. Den sitter pa X-kromosomen och styr bildandet av ett protein
som reglerar nervcellers utveckling och funktion. Mutationen gor att
nervcellerna inte vaxer och forgrenar sig tillrackligt. Olika avvikelser i
genen ger olika svarighetsgrader i symtombilden.

— Huvudet ar ofta normalstort vid fddseln hos personer med Retts
syndrom, men vaxer sedan inte som det ska. Huvudomfanget blir
mindre. Man kan se i mikroskop att antalet hjarnceller ar farre an
normalt, sadger Barbro Westerberg.

Forekomst

| Sverige fods ungefar fem till sex flickor per ar med Retts syndrom.
Forekomsten ser likartad ut i andra delar av varlden. Pojkar blir ofta
sjukare och Overlever sallan fosterstadiet.

— Eftersom mutationen sitter pa X-kromosomen ar Retts syndrom
mycket sallsynt bland pojkar och man, sager Barbro Westerberg.

Las mer i kapitlet Genetik péa sid. 12.
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Ett forlopp i fyra stadier

De forsta sex manaderna efter fédseln féljer barnet oftast en normal
utveckling. Ospecifika symtom kan férekomma, som ett avplanande
huvudomfang. Darefter delas sjukdomsférloppet in i fyra stadier:

e |- stagnation (avstannande utveckling): borjar vid 6-18
manaders alder, kan paga i manga manader.

e |l—regression (tillbakagang): boérjar vid 1—4 ars alder, kan
paga i veckor eller manader. Forlust av férmagor som att
greppa, jollra och tala. Uppvisar autismliknande drag,
exempelvis handstereotypier, och blir ointresserad av
omgivningen. Barnet kan drabbas av skrikattacker och vara
svart att trosta.

e |ll — stationér/viss aterhdmtning: borjar vid 2—10 ars alder, kan
paga i manga ar. Period av stabilisering med viss
aterhamtning i 6gonkontakt och icke verbal kommunikation.

e |V — motorisk férsdmring: boérjar efter 10 ars alder. LAngsam
forsamring av motoriska férmagor.

— Vid vilken tidpunkt stadierna intraffar ar valdigt individuellt. Det ar
inte latt att s&ga i vilken fas eller vilket stadium flickan befinner sig,
sager Maria Rallou Tsolaki.

Autismdiagnos eller inte?

Enligt den svenska klassifikationen for sjukdomar (ICD-10-SE) raknas
Retts syndrom till “andra autismliknande tillstand”. Vissa, men inte
alla, med syndromet diagnostiseras med autism. Barbro Westerberg
har deltagit i diskussioner huruvida dagens diagnoskod fér Retts
syndrom ar korrekt. De autistiska dragen uppstar vanligen i
regressionsstadiet, men i nasta stadium kan dessa drag férandras.
— Forr sa man att flickorna inte gav 6gonkontakt, men idag vet vi att
det inte stammer. De har snarare en fantastisk 6gonkontakt och en
vilja att kommunicera. | stallet bor man lagga stort fokus pa
kommunikation och hjalpmedel, till exempel en dgonstyrningsdator,
for att utveckla barnens formagor, sager Barbro Westerberg.

Motorik, muskler och skelett

Hel eller delvis forlust av viljeméssig handfunktion drabbar manga
och handstereotypier ar karaktaristiskt for syndromet. Gangférmagan
paverkas i varierande grad och manga behdver hjalpmedel och stdd.
Vissa lar sig aldrig att sitta eller sta, och andra som lar sig detta kan
forlora formagan senare. De som behaller gangférmagan hela livet
brukar ha en bredsparig och ostadig gang. Svarigheter med att utféra
viljestyrda handlingar (dyspraxi) samt férdrdjning (latens) ger
okoordinerade och langsamma rérelser. Det ar vanligt med avvikande
muskelspéanning, vilkken kan vara for hog, fér lag eller vaxlande. Aven
dystoni kan férekomma, da ofrivilliga muskelspanningar ger onormala
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kroppspositioner pa grund av en storning i hjarnans rérelsecentrum.
Det finns risk for felstéllningar i hoft- och fotleder.

— Kommunikationen paverkas ocksa av att flickorna inte kan
samordna muskler och rérelser trots att de har forstaelse for vad som
ska goras, sager Maria Rallou Tsolaki.

Skolios ar mycket vanligt och vid 16 ars alder har 50-85 procent
utvecklat skolios. Det ar vanligare att skolios utvecklas vid stora
gendeletioner och vissa specifika genférandringar. En dkad risk ses
vid avsaknad av gang- eller sittférmaga och om barnet inte kan
anvanda handerna pa funktionellt satt. Puberteten kan ocksa medféra
en Okad risk. Extra beredskap bdr finnas vid en eventuell operation,
eftersom narkos kan vara riskfyllt fér personer med Retts syndrom.

— Det kan ta lang tid att vakna efter narkos och lakare ska vara val
férberedda och informerade om syndromet, sager Maria Rallou
Tsolaki.

Benskdérhet forekommer och ger en fyrfaldigt hogre risk for benbrott.
Avsaknad av gangférmaga, antiepileptisk medicinering och vissa
specifika genmutationer okar risken.

— Foérebyggande atgarder ar fysisk aktivitet, extra intag av vitamin D
samt kalcium vid behov, sager Maria Rallou Tsolaki.

Las mer i kapitlet Fysisk aktivitet, motorik och hjalpmedel pa sid. 26.

Autonoma nervsystemet

50-75 procent av alla med Retts syndrom uppvisar autonom
dysfunktion. Detta kan ge avvikande andningsmonster med symtom
som hyperventilation, apné och valsalvaandning. Det ar vanligt med
oro och angest samt kalla och blaaktiga fotter och hander pa grund
av bristande blodcirkulation. Lagt blodtryck och avvikelser i
hjartrytmen kan férekomma. Forskning har visat att det finns en ékad
risk for att utveckla arytmier, men det ar ovanligt.

— Det autonoma nervsystemet bestar av det sympatiska som
aktiveras vid fara, och det parasympatiska som aktiveras vid lugn och
aterhamtning. Man har sett en obalans i det har systemet hos vissa
flickor med Retts syndrom dar den sympatiska delen ar mer aktiv,
sager Maria Rallou Tsolaki.

Las mer i kapitlet Andningsproblem pa sid. 22.

Nutrition och tillvaxt

Det ar vanligt med gastroesofageal reflux pa grund av att den dvre
magmunnen inte sluter tatt, vilket leder till att magsacksinnehallet
kommer tillbaka upp i matstrupen. Symtom ar till exempel krakningar,
smartor pa grund av sar i strupen eller magstrupskatarr (esofagit).
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Behandling med syrehdmmande medicin kan minska refluxbesvaren,
i vissa fall behdvs operation.

Férstoppning ar vanligt och manga behdver laxerande medel och
lavemang. Forebyggande atgarder ar bland annat anpassad kost,
vatska och fysisk aktivitet. Problemen kan ha neurologiska orsaker.

— Barn med neurologiska dysfunktioner har ofta férstoppning. Det kan
bero pa nervsystemet och en stérning i magtarmkanalens system.
Det kan finnas ett samband mellan férstoppning som pagar i flera
dagar och fler epileptiska anfall under den perioden, sager Barbro
Westerberg.

Stora mangder energi forbrukas pa grund av de kroppsliga
svarigheterna. Personer med Retts syndrom har darfér ett stort
naringsbehov. Manga har tugg- och svéljsvarigheter och problem
med bland annat samordning av andning och svaljning samt ofrivilliga
tungrorelser. Sjalva atandet ar ofta valdigt tidskravande. De
sammantagna svarigheterna paverkar tillvaxten. PEG (percutan
endoskopisk gastronomi) kan behévas, da mat och naring ges via en
knapp pa magen.

— Rekommendationer for uppféljning av tillvaxt, rad om kost och
eventuella naringstillskott ges av en dietist. En logoped bedémer
mun- och svaljmotoriken i samarbete med specialisttandvarden,
sager Maria Rallou Tsolaki.

Las mer i kapitlet Munhé&lsa och munmotorik pa sid. 46.

Somn

Omkring 80 procent har sémnproblem, som oregelbundna sémntider,
stord dygnsrytm och flera nattliga uppvaknanden med starka
kansloyttringar och andningsavvikelser. En utredning kan utesluta
medicinska orsaker som exempelvis reflux eller epilepsi.
Sdmnhormonet melatonin kan forskrivas av lakare.

— Vi rekommenderar sa kallad sémnhygien vid sdmnbesvar. Det
innebar att ha bra rutiner med fasta tider vid ldggning och vackning,
undvika skarmar innan laggdags, ha ett morkt och svalt sovrum samt
att vara ute i dagsljus, sager Maria Rallou Tsolaki.

Epilepsi och anfall

De flesta med Retts syndrom har epilepsi. Den kan uppkomma under
hela uppvaxten, men sallan i vuxen alder. Det finns ingen botande
behandling mot epilepsi. Anfallen kan dock férebyggas och lindras
med hjalp av lakemedelsbehandling, sa kallad antiepileptika.

Vid Retts syndrom kan symtom som liknar epileptiska anfall
forekomma, dock beror de pa en abnorm aktivitet i hjarnstammen.
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Detta kan bland annat orsaka vacant spells, ett franvarotillstdnd med
symtom som vidéppna 6gon, paverkad andning och ryckningar eller
skakningar i muskler.

— Det ar viktigt att utreda om symtomen orsakas av epilepsi eller ar
hjarnstamsutlosta for att kunna ge ratt behandling, sadger Maria Rallou
Tsolaki.

Lés mer i kapitlet Epilepsi pa sid. 15.

Fa studier om vuxna med Retts syndrom

Prognosen visar att de flesta med Retts syndrom &verlever till
medelaldern. Det finns ett fatal studier gjorda om vuxna. | en studie
har man undersokt 423 kvinnor mellan 18 och 54 ar inom flera
omraden.

— Den visade att knappt 20 procent hade sjalvstandig gang och drygt
40 procent kunde ga med stdd. Upp till 85 procent hade skolios och
férstoppning. Lite 6ver 60 procent hade andningsproblem,
somnsvarigheter och behandlades for epilepsi. Strax 6ver halften
hade lag vikt och cirka fem procent hade gallbesvar, sager Maria
Rallou Tsolaki.

Behandling och forskning

| dagslaget finns ingen botande eller sjukdomsférhindrande
behandling av Retts syndrom. Behandlingen syftar i stallet till att
lindra symtomen samt att férebygga och kompensera for
funktionsnedsattningar. Patienterna ska ges mdjlighet till god
stimulans och livskvalitet. Tidiga habiliteringsinsatser med individuella
planer bor genomféras. | helhetsperspektivet ingar aven familjen och
stod bor erbjudas till saval foraldrar som syskon och andra anhdériga.
Personer med Retts syndrom behdver ofta assistans och hjalp hela
livet.

— Overgéangen fran barn till vuxen kan vara svar. Barnsjukhuset
skoter det mesta pa samma stalle medan vuxenvarden ar mer
splittrad och otydlig utifran de olika symtomen och svarigheterna,
sager Barbro Westerberg.

Det pagar olika internationella forskningsprojekt om Retts syndrom.

— Trofinetide ar en ny medicin som kan vara pa vag att godkannas i
USA. Den liknar en typ av protein som skyddar hjarnan mot
inflammation och stress, sager Maria Rallou Tsolaki.

— | Kanada testar man just nu en genetisk behandling pa kvinnor med
Retts syndrom, som verkar ha en hAmmande effekt pa
sjukdomsférloppet. Prognosen borde bli battre ju yngre de ar nar
behandlingen pabdrjas, men det ar svart med forskning pa barn,
sager Barbro Westerberg.
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Fragor till Barbro Westerberg och Maria Rallou Tsolaki:

Var dotter ar snart sju ar och har inte lart sig att ga sjalv.
Tidigare kunde hon sta och halla sig i moébler, men nu kan hon
varken det eller sitta sjalv langre. Vi har anda en forhoppning om
att hon ska kunna ga och forsoker halla igang hennes muskler.
Kan barn som inte larde sig att ga som sma dnda lara sig det
senare?

— Det varierar mycket mellan olika barn och i alder. Det finns mer som
behdver undersdkas och utrénas for att kunna svara, men jag tycker
att ni gor ratt och ska fortsatta att stimulera henne. Det ar battre att
gora sa an att tanka att det inte blir battre. Sa pass unga barn kan bli
gaende, om an inte sa bra och med hjalpmedel, men det kanske inte
behdvs rullstol.

Vid vilken alder bor utredning av benskorhet goras?
— Det finns ingen specifik alder eller bra riktlinjer, men om spontana
benbrott uppstar bér de utredas.

Pa vilket sétt kan epilepsimedicin paverka benskorhet?

— Vissa antiepileptika ger hogre risk for benskérhet genom att hindra
absorption av D-vitamin. Darfér ska man kontrollera detta via
blodprov och eventuellt ge extra D-vitamin och kalcium.

Hur vet man att de har oro och angest?

— Angest ar ett starkt symtom, s& oro dverensstammer lite battre. Det
ar symtom som skrik, oro, svettningar och ékade hjartslag. Det kan
vara kopplat till smarta, men det ar svart att veta vad som hander nar
vi inte alltid férstar vad de forsdker att kommunicera.

Var dotter ska utredas pa grund av sina krakningar, som har
blivit varre sedan PEG sattes in. Jag har hort att refluxoperation
inte langre ar vanligt, men gors den fortfarande pa barn med
Retts syndrom?

— Det ar inte lika vanligt langre och det ar en lite besvarlig operation.
Mycket reflux kan dock orsaka kroniska sar i matstrupen. Det finns
inga mediciner som kan bota reflux orsakad av PEG, jag tycker att
utredning och operation bér goras i ert fall.

Ser man om hjarnstammen ar skadad pa magnetrontgen?
— Nej.

Vad kan goras i sovrummet for att hon ska kunna somna lattare?

— Det ska vara svalt, men inte sa att man fryser. Morkt ar ofta battre.
En som sover ensam i en stor sang kan sakna kanslan av narhet och
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trygghet. Ett tyngdtacke kan ge en mer ombonad kansla. Musik kan
hjalpa vissa. Ofta ar det liknande saker for alla barn med
funktionsnedsattningar.

Vi fick hora att var dotter inte ska ha tyngdtacke pa grund av
hennes andningssvarigheter, ar det riskfylit?

— Det ar ingen risk om det inte ar ett valdigt tungt tacke. Man kan
lagga nagot tyngre i ett paslakan, till exempel en trasmatta.

Har nagon behandlats med Trofinetide i Sverige?

— Nej, det pagar ingen svensk studie heller. Vi har blivit tillfragade om
att delta i en internationell forskningsstudie, men vi vet inte riktigt hur
an.

Hur gar man tillvdga om man vill vara med i studien?
— Vi kontaktar vara patienter och erbjuder dem att vara med. Prata
med er l&kare som kan ta kontakt med de som bedriver studien.

Finns det egna tillvaxtkurvor for Retts syndrom?

— Ja, det finns sa kallade syndromspecifika tillvaxtkurvor. Det finns
dock en risk att kurvan for Retts syndrom kan vara missvisande
eftersom man inte vet om flickorna har haft ratt forutsattningar.

Nar far man acetylcystein?

— Nar luftvagarna innehaller segt slem som ar svart att hosta upp.
Acetylcystein gor slemmet 16st, och brukar ges vid till exempel cystisk
fibros. Jag rekommenderar inte det till personer med Retts syndrom,
koksalt ar battre.

Hur tas koksalt?

— Via en liten andningsapparat som gor att koksaltet férangas och
inhaleras via mask. | Géteborg ar det fysioterapeuten pa
lungmottagningen som hjalper och instruerar.

Elsa har Retts syndrom

Elsa som ér tolv ar kom till Agrenska med mamma Christina, pappa
Per och syskonen Emma, tio ar, och Tyra, tva ar. Storasyster Maria,
15 ar, var kvar hemma.

Christinas graviditet var normal. Vid férlossningen tillstotte
komplikationer, och efterat har Per funderat om de hade nagot
samband med diagnosen.

— Elsa var livids och andades inte. Det var ett stort padrag, men
sjukvardspersonalen fick igang hjartat pa henne, sager han.
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— Efter 20 minuter andades hon normalt och hade fin farg, sager
Christina.

Christina anade orad néar Elsa var fyra manader. Hon tyckte inte att
hon fick den kontakt med Elsa som hon borde.

— Nar hon lag pa skoétbordet kénde jag att det var nagot som inte
stamde. Jag pratade med henne och hon tittade inte pa mig utan
blicken for runt i rummet, sager Christina.

Hon ndmnde det for Per och beskrev skillnaden mellan aldsta dottern
Maria och Elsa nar de var i samma alder. Per hade inte tankt pa det,
sa han da. Till saken hor att Christina arbetar pa en sarskola och
traffar barn varje dag med olika funktionsnedsattningar.

— Jag fortsatte att fundera éver det, men holl det for mig sjalv, sager
hon.

— Retts syndrom orsakas nastan uteslutande av en
sjukdomsorsakande mutation i genen MECP2. Det
sager Ann Nordgren som ar 6verlakare pa Karolinska
Universitetssjukhuset i Solna.

Kroppen ar uppbyggd av celler och i varje cellkarna finns hela var
arvsmassa i vart DNA. Varje person far halften av sin arvsmassa fran
mamman och halften fran pappan. DNA finns i cellkarnan i kroppens
alla celler i form av kromosomer som utgoérs av packade DNA-
spiraler. Manniskan har 46 kromosomer (23 kromosompar), varav ett
par ar kdnskromosomerna (kvinnor har tva X-kromosomer och man
har en X-och en Y-kromosom). Generna, som ar ungefar 20 000 till
antalet, utgor cirka tva procent av arvsmassan och ar spridda éver
kromosomerna. Alla gener, utom de pa X och Y-kromosomerna, finns
i tva kopior, en fran vardera foéraldern.

— | X-kromosomen finns bara fyra procent av en manniskas totala
arvsanlag, men den innehaller 22 procent av alla gener som paverkar
hjarnans utveckling och kan ge intellektuell funktionsnedsattning,
sager Ann Nordgren.

Ordningen pa genernas byggstenar, nukleotiderna, utgér mallar for
hur olika protein ska se ut. Proteinerna behovs for att cellerna i
manniskokroppen ska fungera. Olika férandringar i generna kan, men
behdver inte, leda till problem nar proteinerna ska bildas. Alla
manniskor har foérandringar i sin arvsmassa, det ar dock en mindre
andel av dessa som ger upphov till symtom. Férandringar som ger
upphov till sjukdom brukar kallas mutationer.
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Anlaget sitter pa X-kromosomen

Retts syndrom drabbar cirka 1 av 10 000 flickor. | Sverige finns
ungefar 300 flickor och kvinnor med diagnosen. Hos 90 procent
orsakas syndromet av en mutation pa genen MECP2, som sitter pa
X-kromosomen. Det forklarar varfor Retts syndrom ar sa ovanligt hos
pojkar. | allmanhet drabbas pojkar svarare av X-bundna sjukdomar,
och pojkar med Retts syndrom 6verlever sallan fostertiden. | de fall
pojkar 6verlever beror det pa milda mutationer, att mutationen bara
finns i en del av kroppens celler (mosaicism) eller att de har andra
kénskromosomavvikelser med fler an tva X-kromosomer.

X-inaktivering ar en process som sker under embryoutvecklingen hos
alla flickfoster. Det innebar att en X-kromosom stangs av och bilir till
stor del "sovande”. Vilken av de tva X-kromosomerna som inaktiveras
sker slumpmassigt i varje cell. Ibland kan en skev X-inaktivering
uppsta. Da kan en kvinna ha mutationen i den inaktiverade X-
kromosomen. Hon ar da frisk eller har ytterst lindriga symtom,
eftersom cellerna i stallet uttrycker den aktiverade X-kromosomens
friska gener.

— Dubbla X-kromosomer ger ett battre skydd genom en blandning av
friska och sjuka anlag, dar det friska kan kompensera for
sjukdomsanlaget. Darfor kan flickor 6verleva med mutationen som
orsakar Retts syndrom, sager Ann Nordgren.

Arftlighet

Retts syndrom beror till i 99 procent av fallen pa en nymutation. Det
innebar att genférandringen har uppstatt under fosterutvecklingen och
alltsa inte arvts fran nagon av foéraldrarna. Sannolikheten att fa fler
barn med syndromet ar knappt en procent, detta eftersom man inte
kan utesluta att mutationen kan finnas i vissa kdnsceller hos foraldern
(germinal mosaicism). Vid mycket séllsynta fall av skev X-inaktivering
hos en frisk kvinna ar sannolikheten 50 procent att féra anlaget
vidare.

— Alla kvinnor som har fatt ett barn med Retts syndrom bor erbjudas
genetisk utredning. Ar mutationen kand inom familjen finns méjlighet
till anlagsbarartest och fosterdiagnostik, sdger Ann Nordgren.

MECP2 viktig for nervceller

Genen MECP2 sitter langt ner pa X-kromosomens langa arm (Xq28).
MECP2 kodar for proteinet MECP2 (methyl-CpG-bindande protein),
som finns i kroppens alla celler och reglerar andra gener som har
betydelse for nervcellernas utveckling och funktion. Proteinet kan
bade stanga av och sétta pa andra geners funktioner. MECP2-
mutationer leder till att MECP2-proteinet inte stabiliseras och darfor
inte fungerar som forvantat. En konsekvens ar att nervcellerna inte
utvecklas och férgrenar sig normalt i hjarnbarken, vilket resulterar i
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farre kopplingar (synapser) mellan nervcellerna. Nervcellerna blir
ocksa mindre an normalt. Olika slags férandringar i MECP2 ger olika
symtom med varierande svarighetsgrad hos personer Retts syndrom.
— En spannande aspekt av MECP2 ar att den arbetar hela livet, fran
barndom och under vuxen alder, med att forséka uppratthalla
nervcellernas funktion. Det skiljer den fran manga andra gener som
bara ar aktiva under fosterutvecklingen. Darfér tror man pa framtida
behandlingar som kan ge effekt senare i livet, sdger Ann Nordgren.

Bred vetenskaplig kartlaggning av MECP2

Andra genmutationer som orsakar epileptiska anfall, till exempel
CDKL5 och FOXG1, kunde tidigare misstas for Retts syndrom. Idag
kan man sarskilja de olika tillstdnden med hjalp av genetiska
analysmetoder. Det finns mycket forskning och kunskap om MECP2-
genen, hittills har éver 1 000 olika mutationer beskrivits.

— Sa sent som i ar publicerades en reviewartikel som visar 863 olika
mutationer i atta olika hotspotregioner. Det &r omraden som
kombinerar genetiskt material i snabbare tempo, men som ocksa ar
kansligare for DNA-skador. Man har mycket goda kunskaper om
genen och har tittat valdigt mycket pa korrelationen mellan
funktionalitet och genetik, alltsa symtombild i férhallande till var pa
genen avvikelserna sitter, sager Ann Nordgren.

Manga pagaende forskningsprojekt

Flera studier undersoker olika typer av genterapi som skulle kunna
behandla och paverka den genetiska orsaken bakom Retts syndrom.
Ett exempel ar att férsdka reparera MECP2, ett annat handlar om att
aktivera den sovande X-kromosomen med friska anlag.

— Genforskning tar lang tid och det ar svart att siga om och nar
behandling kan erbjudas, kanske om tio ar eller mer. Det hander dock
mycket inom det har omradet. Pa Orphanets webbplats finns ett
femtiotal forskningsprojekt om Retts syndrom listade, sager Ann
Nordgren.

Las mer om pagaende studier pa orpha.net

EIsa och symtomen

Elsa at som hon skulle och gick upp i vikt.

— Hon var rund och go, som hon skulle vara, sager Christina.

Nar Elsa var atta manader borjade Per ocksa tycka att hon var
annorlunda.

— Nar vi la henne i sdngen mellan oss kom hon inte till ro utan for
runt. Maria somnade tryggt direkt nar vi gjorde pa samma satt med
henne, sager Per.
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Skoterskan och barnlakaren pa BVC sag inget som var fel, trots att
Christina gjorde dem uppmarksamma pa sina farhagor.

— Jag papekade att hon hade satt sig upp forst vid atta manaders
alder och barnlakaren sa att hon var lite sen, sager Christina.
Christina gav sig inte och ju aldre Elsa blev, desto fler tecken sag
hon. Elsa hade kalla fotter och hander, och bérjade tidigt med de
speciella handrérelser som flickor med Retts syndrom har. Nar Elsa
var 18 manader kom de till en barnlakare som bekraftade farhagorna.
— Jag har fér mig att hon fragade mig vad jag trodde att det var och
da sa jag Retts syndrom som jag hade misstankt och det bekraftade
hon, sager Christina.

Per fick en chock som det tog lang tid for honom att komma oGver.

— Jag var inte forberedd pa att det var nagot sa allvarligt. Nar lakaren
direkt sa att Elsa férmodligen aldrig skulle kunna ga och inte skulle
kunna félja vanlig undervisning i skolan stangde jag av alla kanslor.
Jag har alltid tyckt om manniskor som ger raka besked, men nar det
gallde mitt barn klarade jag det inte, sager Per.

Ett ar senare fick Elsa diagnosen Retts syndrom, genom en genetisk
analys och ett DNA-prov. Hon var da tva och ett halvt ar.

— Jag vet exakt var jag var nagonstans nar de ringde och beréattade,
sager Per.

De sa ocksa, berattar Per, att Elsa inte hade arvt syndromet av sina
foraldrar.

— Forandringar i EEG hos patienter med Retts
syndrom maste dverensstdmma med kliniska anfall for
att en korrekt epilepsidiagnos ska stallas. Det sager
Monika Dolik-Michno som ar overlakare vid Nationellt
Center for Retts syndrom och narliggande diagnoser
pa Froson i Ostersund.

Bland allvarliga neurologiska sjukdomar ar epilepsi en av de
vanligaste. | Sverige har ungefar 81 000 personer diagnosen, varav
cirka 12 000 ar barn upp till 17 ar. Omkring 5 500 personer far
diagnosen varje ar, runt 1 500 ar barn.

— Det finns ingen kdnsskillnad utan epilepsi drabbar pojkar och flickor,
man och kvinnor i samma utstrackning, sager Monika Dolik-Michno.

Klassificering

Ett epileptiskt anfall definieras som 6vergaende och okontrollerade
elektriska urladdningar i hjarnbarkens nervceller. Orsaken kan vara
strukturell, genetisk, infektids, metabol, immunologisk eller okand.
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Anfallstyperna delas in i fokal, generaliserad och okénd start. Anfallen
ser olika ut beroende pa vilka delar av hjarnan som omfattas, och
utifran det kategoriseras epilepsitypen: fokal epilepsi startar i och
omfattar en specifik del av hjarnan. Symtomen ar olika beroende pa
vilken del som drabbas. Det kan till exempel vara lukt- eller
synférnimmelser eller muskelpaverkan som skakningar i hand eller
ben. Fokala anfall med sekundé&r generalisering startar pa en specifik
plats, men sprider sig till andra delar av hjarnan. Primér generaliserad
epilepsi ar anfall som uppkommer utan att ndgon plats kan pavisas
och som snabbt sprids 6ver hela hjarnan.
Fokala anfall med sekundar generalisering och primar generaliserad
epilepsi ger olika symtom i varierande svarighetsgrad:
e absanser — anfall av franvaroepisoder
e tonisk-kloniska anfall — kroppen stelnar forst till, dvergar
darefter i medvetandeforlust och ryckningar
e myokloniska anfall — tata ryckningar utan medvetandeforlust
e atoniska/astatiska anfall — aven kallat droppanfall — all
muskelspanning upphdr plétsligt och personen faller omkull
och kan forlora medvetandet.

Status epilepticus ar anfall som pagar langre an 30 minuter, eller
upprepande anfall under en period langre an 30 minuter. Detta ar ett
akut och livshotande tillstand med risk for syrebrist (hypoxi),
hjarnédem, hjarnskador och cirkulationskollaps. Behandling ska
paborjas tre till fem minuter efter anfallsstart.

Epilepsi vid Retts syndrom

Uppskattningsvis har 60—-80 procent av alla med Retts syndrom
epilepsi. Orsaken ar genetisk. Férekomsten av epilepsi ar hdgre hos
patienter med tidig debut och svarare symtom. Tidig debut kan
forknippas med fler anfallstyper, svarbehandlad epilepsi och status
epilepticus. Anfallsdebut efter fem ars alder brukar ses som en faktor
fér en bra prognos.

Olika studier pekar pa att den totala férekomsten av epilepsi vid Retts
syndrom kan vara Overskattad. Samtidigt finns svarigheter med fa
studiedeltagare som kan ge skeva resultat.

— En studie visade att epilepsi endast kunde verifieras hos cirka 48
procent av deltagarna. | en annan studie kunde bara en tredjedel av
alla inrapporterade anfallsbeteenden kopplas till epileptiforma
forandringar pa EEG, sager Monika Dolik-Michno.

Avvikande EEG vid Retts syndrom

EEG (elektroencefalografi) registrerar hjarnans elektriska aktivitet,
och ar ett viktigt diagnostiskt verktyg vid utredning av epilepsi.
Avvikelser i EEG ar nastan alltid en del av symtombilden hos
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personer med Retts syndrom. Vid utredning och diagnostisering av
epilepsi ar avvikelserna en forsvarande faktor.

— EEG ar nastan alltid avvikande fran tre ars alder, vi brukar prata om
"Rettskurvor” som aven andras i olika aldrar. Ofta kravs video-EEG
under pagaende anfall for att fa definitivt svar pa orsaken till
symtomen, sager Monika Dolik-Michno.

Hjarnstamsutlésa anfall

Vid Retts syndrom finns flera beteenden som liknar epileptiska anfall,
men utan att ge férandringar vid EEG. Dessa ar hjarnstamsutlosta
plétsliga attacker eller anfall, sa kallade icke epileptiska paroxysmala
manifestationer. Det ar en annan forsvarande faktor vid utredning och
diagnostisering av epilepsi. Hjarnstamsutlésta anfall ska inte
behandlas med antiepileptiska lakemedel.

Icke epileptiska paroxysmala manifestationer kan ge symtom som:

e handstereotypier

¢ andningshallande och blafargad hud (cyanos),
hyperventilering, kaotiskt andningsmonster i vaket tillstand

e stirrande, rullande égonrorelser, blinkande episoder

o ofrivilliga munrorelser (orala dyskinesier)

e skakningar och darrningar (tremor), ofrivilliga rérelser som
muskelsammandragningar och onormal kroppshallning
(dystonier), ryckningar, spasticitet och muskelsvaghet
(episodiska atonier)

e skratt- eller skrikanfall.

— En felaktig epilepsidiagnos riskerar att leda till dverbehandling och
pseudoresistens mot antiepileptika. Det ar valdigt viktigt att
utredningen faststaller om symtomen beror pa epileptiska eller
hjarnstamsutldsta anfall. Forst da kan man fatta beslut om ratt
behandling och medicin, sager Monika Dolik-Michno.

Planering, behandling och uppfoljning av epilepsi

Malet med behandlingen ar att minska antalet anfall, lindra
svarighetsgraden och fa en lagre anfallsintensitet, med minimala eller
inga biverkningar samt en férbattrad livskvalitet. Behandlingen ska
vara individuellt anpassad utifran olika faktorer, som epilepsi- och
anfallstyp, svar pa behandling, annan medicinering, andra riskfaktorer
och sjukdomar, personliga faktorer som alder och kén, samt
uppfdljningsmojligheter.

— | planeringen ar det viktigt att vi far en noggrann beskrivning av
anfallen fran féraldrar och andra som ar nara patienten. Vi ser ocksa
over hur mycket vi kan ha kontakt med familjen och hur de kan félja
forandringar i medicineringen, sager Monika Dolik-Michno.

Antiepileptiska mediciner ar den vanligaste behandlingen vid epilepsi.
Vid behandlingsstart analyseras blodstatus och leverstatus samt
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serumkreatinin. De kan paverkas av antiepileptisk medicin och
kontrolleras darfor med jamna mellanrum under pagaende
behandling. Man efterstravar monoterapi, det vill sdga behandling
med endast en medicin och med lagsta fungerande dos. Lakemedel
som Lamotrigin, Valproat och Karbamazepin har visat bra effekt hos
personer med Retts syndrom.

— Valproat och Karbamazepin bedéms vara likvardigt anvandbara vid
en epilepsidebut runt fyra- till femarsaldern. Vid senare debut ar
Lamotrigin effektivt och ger lag frekvens av biverkningar som
somnighet och rastloshet, sager Monika Dolik-Michno.

Uppféljningen styrs framst av det kliniska svaret och eventuella
biverkningar samt lakemedlets serumkoncentration, vilket ar ett viktigt
hjalpmedel for att hitta optimal lakemedelsdos.

— Ungefar 65 procent av alla som har epilepsi blir anfallsfria med
antiepileptisk behandling, sager Monika Dolik-Michno.

Anvand anfallskalender

Monika Dolik-Michno understryker vikten av att skriva en
anfallskalender om hur olika lakemedel och doser paverkar anfallen,
vilka biverkningar som uppstar och annan viktig information.

— Nar vi fragar féraldrarna kommer de sallan ihag mer an den senaste
veckan. Det ar sa viktigt att ni antecknar for att vi ska fa svar pa vilka
mediciner och doser som fungerar bast, sager Monika Dolik-Michno.

Misslyckad behandling och terapiresistent epilepsi

Om behandlingsmalen inte nas kan orsaken vara en felaktig diagnos
eller felaktig klassificering av epileptiskal/icke-epileptiska anfall.
Otillracklig information till patientens vardnadshavare kan paverka hur
vél behandlingen efterlevs. Aven individuella faktorer spelar in.
Terapiresistent epilepsi innebar att patienten inte svarar pa medicinen
trots ratt dosering och flertalet forsok med olika
lakemedelskombinationer. Alternativa behandlingsmetoder kan da bli
aktuellt.

Alternativa behandlingsmetoder

Hjérnkirurgi ar alternativ for bade vuxna och barn. Det ar ett ingrepp
dar den del av hjarnan som ger upphov till anfallen aviagsnas eller sa
kan nerverna kapas for att férhindra anfallens spridning. Risken for
biverkningar som minnes- och rorelseproblem samt sensoriska
svarigheter ar lagre an fem procent. Dock kravs langsiktig uppféljning
och rehabilitering.

— En attaarig flicka med Retts syndrom hade terapiresistent epilepsi
och droppattacker. Dar genomférdes en sa kallad "total corpus
callosotomi” och hon blev anfallsfri, sdger Monika Dolik-Michno.
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Ketogen kost forsatter kroppen i ett svaltliknande tillstand genom hogt
intag av fett, dagligt proteinintag och mycket lagt kolhydratintag.
Nedbrytningen av fett bildar ketonkroppar som har liknande paverkan
pa nervceller som antiepileptika och minskar anfallsrisken. Effekten
marks efter tre till sex manader. Behandlingslangden ar mellan tre till
fem ar. Biverkningar kan vara férstoppning, viktférandring, njursten
och osteoporosutveckling. Behandlingen ger god effekt hos barn,
men kraver tillgang till det ketogena teamet samt noggrann
uppfdljning.

— Ketogen kost beddms vara ett sarskilt nyttigt alternativ vid
behandling av terapiresistent epilepsi hos personer med Retts
syndrom, sager Monika Dolik-Michno.

Atkins diet och LCHI (low glycemic index diet) kan anvandas under
langre perioder och kan darfor ersatta ketogen kost efter uppnadd
behandlingslangd. Kolhydratintaget ar inte lika restriktivt och
biverkningarna mindre omfattande.

Vagusnervstimulering (VNS) fungerar som en pacemaker. En liten
dosa opereras in under bréstmuskeln och kopplas till vagusnerven.
De automatiska impulserna kan dampa epileptisk aktivitet och avbryta
anfall. VNS kan kombineras med antiepileptiska lakemedel.
Biverkningar som hes rést, kansla av andnéd, sémnsvarigheter eller
illamaende kan uppsta vid installning. VNS bor inte anvandas vid
allvarliga hjartproblem eller andnings- och svaljsvarigheter.

Ar 2007 redovisades studieresultat fran VNS-behandling av sju barn
upp till 14 ar med Retts syndrom och terapiresistent epilepsi.

— VNS anvandes under minst ett ars tid och hos sex barn minskade
anfallsfrekvensen med 6ver 50 procent. En 6kad livskvalitet med
Okad vakenhet noterades hos alla sju, sdger Monika Dolik-Michno.

Cannabisbaserade preparat (cannabinoider) har en antiepileptisk
effekt och det finns en godkand medicin for barn med
epilepsisyndrom som Dravets syndrom och Lennox-Gastauts
syndrom. Mekanismen bakom den antiepileptiska effekten ar inte
klarlagd och mer forskning behdvs. Biverkningar ar ocksa vanligt
forekommande.

— Jag pratade med en familj som berattade om svarigheter med
dosering, barnet vanjer sig och dosen maste hdjas for att ge effekt.
Nar maxdosen ar uppnadd maste medicineringen avbrytas i nagra
manader, sager Monika Dolik-Michno.
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o - - - -
Fragor till Monika Dolik-Michneo:
]

Finns en lagre tidsgrans for nar ett anfall klassificeras som
epileptiskt?
— Nej, ett epileptiskt anfall kan racka i ett fatal sekunder.

Kan puberteten forandra anfallen?

—Ja, de kan bli varre, men det galler inte alla. Om det blir samre
rekommenderar vi att i samrad med lakare évervaga hormonell
behandling som bromsar agglossning och mens, till exempel p-
spruta.

Vad gor vi om vart barn kraks upp sin flytande epilepsimedicin?
— Om hon kraks inom en halvtimme kan ni ge full dos igen. Har det
gatt dver en halvtimme mellan intag och krakning ger ni ingen ny dos.

Hur ofta rekommenderas kontroll av serumkoncentration?

— Rekommendationer om lakemedelsdosering for barn utgar oftast
fran vikt. For vuxna finns rekommendationer fér empirisk dosering.
Om den lagsta dosen inte gor patienten anfallsfri vill jag kontrollera
serumkoncentrationen for att veta om jag ska géa vidare med samma
medicin eller inte. Nar vi hittar en dos som gor patienten anfallsfri gor
jag kontroller férst en gang i halvaret och sedan en gang per ar. Om
nagot férandras, till exempel om anfallen aterkommer, finns behov att
kolla igen. Andring av serumkoncentration kan bero pé viktférandring
eller att patienten har fatt en annan medicin som paverkar.

Ar det vanligt att patienter med Retts syndrom har svart att na en
bra serumkoncentrationsniva, vilket motverkar effekten av
antiepileptika?

— Nej, det ar inte vanligare an hos andra utan det kan forekomma
allmant i befolkningen. Det géller inte bara antiepileptika utan all
medicin. | slutdandan beror det pa hur genetiken ser ut och hur den
paverkar olika processer, till exempel amnesomsattningen.
Mutationen pa MECP2 ska dock inte paverka sadana processer.

Tidigare undersokte forskare hjarnstamsanfall, gors det
fortfarande?

— Nej, man fick sluta med de utredningarna eftersom tillracklig
kunskapsbakgrund saknades. Man kunde darfor inte lamna nagon
etisk ansdkan for att fa forskningstillstand.

Kan man ga tillbaka till ketogen kost efter nagra ars uppehall?
— Jag har inte l1ast om detta, det ar vanligtvis inte nagot man gor.

© Agrenska 2022, nr 645 20



Retts syndrom

Vem kvalificerar sig for VNS?

— Den som har terapiresistent epilepsi och som inte kvalificerar sig for
hjarnkirurgi eller ketogen kostbehandling. Beslut fattas efter utredning
i samarbete med ett neurokirurgteam som utfor operationerna.

Vart barn har borjat uppvisa nya symtom pa morgonen. Hon
forsvinner inte med blicken, men boérjar trippa pa ta och kan
ramla ihop. Kan det vara epilepsi eller blodtrycket?

— Jag foreslar att ni ber om utredning med ett EEG under den
tidsperiod som hon uppvisar symtomen. Ar det misstanke om
blodtrycksfall bér man aven goéra en 24-timmars blodtrycksméatning
samt ett ortostatiskt prov. Det registrerar hur hjartfrekvens och
blodtryck reagerar pa lagesforandring fran liggande till staende.
Hjalpmedel finns for att kunna genomféra provet pa patienter som
inte kan sta sjalva.

Livet gér trots alit vidare

Familjen fick en specialistldkare och kontakt med habiliteringen.

Elsa gjorde horseltest. Per grep tag i halmstraet. Kanske var det i alla
fall det som fattades Elsa, att hon inte horde? Men nej, det var inga
problem med hérseln.

Symtomen blev fler. De epileptiska anfallen startade nar hon var fyra
ar och hon tar medicin mot epilepsi sedan dess. Hon har kraftiga
attacker och franvaroattacker. Anfallen kommer med fjorton dagars
mellanrum ungefar. Elsa sover i ett eget rum, men foraldrarna vaknar
om hon far ett anfall. Hon sitter i rullstol och hon har skolios.

— Kroékningen pa ryggraden har gatt fran 29 grader till 41 grader pa
tva manader och vi vantar pa en steloperation, sager Per.

— Jag tycker att hon pa grund av skoliosen fatt problem med
andningen nu som hon inte har haft tidigare, séger Christina.

De har fatt all hjalp de har 6nskat inom sjukvarden och habiliteringen,
tycker de.

— Vi har en bra lakare och ett fantastiskt team pa habiliteringen, sager
Christina.

Det svaraste for foraldrarna har varit att acceptera sakernas tillstand.
Christina blev forvanad over sina egna kanslor.

— Jag trodde att jag var den som férstod allt i och med att jag arbetar
inom sarskolan, men nar jag sjalv blev mamma till ett barn med Retts
syndrom gick jag igenom samma kanslor som alla andra, sager hon.
Livet var svart under en lang tid och de fick komma till en psykolog pa
habiliteringen for samtal.

— Psykologer hade jag bara sett pa tv tidigare. Han sa inte mycket,
utan lyssnade mest. Forst tredje gangen vi var dar sa han att jag
kommer att ta andra motgangar i livet pa ett annat satt och att
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syskonen kommer att lara sig att vanta. Jag vet inte om jag var
mottaglig for det da, men det stdmmer ju, sager Per.

© Agrenska 2022, nr 645

— Vid svarare andningsbesvar hos barn med Retts
syndrom kan en korrekt diagnostik och behandling
verkligen gora skillnad for dem och deras familjer. Det
sager Malin Rohdin som ar barnlakare pa
Andningsenheten vid Astrid Lindgrens Barnsjukhus i
Stockholm.

Det autonoma nervsystemet reglerar livsviktiga funktioner. Har ingar
andningen, som styrs av hjarnstammen. Till skillnad fran évriga
autonoma funktioner kan andningen aven styras viljemassigt. Manga
studier visar pa storningar i bade andningsreglering och hjarta hos
personer med Retts syndrom.

— Nar vi har jamfért med en kontrollgrupp med normal och
regelbunden andning uppvisar Retts-gruppen fler andningsuppehall
samt en oregelbundenhet i sjalva andningsmonstret, sager Malin
Rohdin.

Skillnader mellan vakenhet och sémn

Det finns tydliga skillnader i andningsreglering éver dygnet.
Storningarna férekommer mer under vakenhet an under sémn. De
flesta har lindriga besvar. Nattliga besvar bor dock uppmarksammas,
da kan andningsregleringen bedémas vid en nattlig
andningsundersokning.

— Orsakerna till andningsbesvaren vid Retts syndrom ar fortfarande
oklara, och det saknas storre vetenskapliga studier om detta. Det
finns inte heller nagra vetenskapligt belagda behandlingar for alla
typer av andningsbesvar, sager Malin Rohdin.

Olika typer av andningsstorningar

Apné — andningsuppehall — ar en vanligt forekommande
andningsstorning. Central apné innebar andningsuppehall dar barnet
inte gor nagra andningsrorelser. Vid obstruktiv apné syns
andningsrorelser, men utan luftfléde via ndsa och mun pa grund av
blockerad évre luftvag. Valsalva-mandver ar en mycket kraftig
utandning mot stédngd luftvag. Luften kan da i stallet tryckas ner i
magsacken och skapa gasbesvar och magsmartor. Katatreni ar en
langsam och ljudlig utandning. Hyperventilation uppstar vid tata
upprepade djupa andetag som goér att koldioxidhalten i blodet sjunker.
Ibland féljs hyperventilationen av andningsuppehall, en sa kallad
kompensatorisk paus, for att héja koldioxidnivan igen.
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— Barn med Retts syndrom kan ha god syresattning trots langa
andningspauser, och det skiljer ut dem fran andra barn vi undersoker.
Det kan kannas betryggande for féraldrar att veta nar de noterar
langa andningsuppehall. Man ska dock inte dra den slutsatsen for
alla, det ska alltid foregas av en undersokning, sager Malin Rohdin.

Andningsproblem pa flera nivaer

En stérd central andningsreglering beror oftast pa en paverkad
hjarnstam. Det kan till exempel ge apnéer eller hyperventilation.
Tranga dvre luftvdgar kan orsakas av en forstorad kortel (adenoid)
bakom nasan och/eller forstorade halsmandlar. Det kan medféra
orolig sémn, snarkningar och obstruktiv sémnapné. Rygglage
férsamrar ofta besvaren. Under vakenhet kan det ge trétthet och
huvudvark samt paverkan pa humoret. Vid lindriga besvar kan
lakemedel forminska korteln. | manga fall opereras korteln och
halsmandlarna bort.

Otillrackliga andningsrérelser och paverkat gasutbyte i lungvdvnaden
kan ge andningssvikt da lungorna inte lyckas ventilera ut koldioxid
ordentligt. Det kan leda till stigande koldioxidnivaer och sjunkande
syresattning. Tillstandet ar ovanligt hos barn med Retts syndrom.
Risken ar dock hogre vid en snabbit tilltagande skolios, en dkad
mangd slem i luftvagarna och upprepade svara lunginflammationer.
— Det ar vanligt med en stoérd central andningsreglering vid Retts
syndrom. Det ar ocksa vanligt med olika kombinationer av besvaren,
och att de aven férekommer i nagot storre utstrackning an hos andra
barn, sager Malin Rohdin.

Metoder vid andningsundersokning

Pa sjukhus kan andningsbesvaren utredas genom polygrafi, en nattlig
andningsundersdkning. Matningar gors bland annat av luftfléde och
andningsrorelser, EKG samt syresattning i blodet (saturation). Vid en
polysomnografi undersdks aven somnmonstret med hjalp av EEG.
Videomonitorering vid undersékningarna ar ett viktigt komplement fér
att tydligare kunna sarskilja mellan andningsproblem, epilepsi och
muskulara fenomen. | hemmet kan en enklare kardio-respiratorisk
undersbkning goras. Da mats luftfléde, andningsrorelser, saturation
och EKG. Det kan vara enklare med en hemregistrering om barnet
blir stressat i sjukhusmiljéer. En nackdel ar att undersdkningen oftast
inte kameradvervakas.

— Om man som féralder ar orolig éver nagot kan man forsdka fanga
det pa film och visa for varden, sager Malin Rohdin.

Studieresultat av andning och hjarta

| en studie undersokte Malin Rohdin med kollegor reglering av
andning och hjarta hos tolv flickor med Retts syndrom. Flickorna
undersoktes dag och natt under en veckas tid i hemmiljo. Resultatet
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visade en mycket individuell reglering av andning och hjarta hos
barnen. Vissa hade manga andningslarm men fa hjartlarm, andra
hade det motsatta. Olika symtom fanns i olika aldrar, bland annat
noterades en béttre andning i forskolealder. Aven pa individniva
varierade regleringen av andning och hjarta mycket fran dag till dag,
och mycket mer jamfért med andra sjukdomar.

— Vi kunde se hur olika faktorer paverkade regleringen av andning
och hjarta. Vissa madde till exempel battre och blev mer avslappnade
i staskal, medan det gav en negativ inverkan pa andningen hos
andra. Det gar att férs6ka paverka regleringen for varje enskild flicka
genom att hitta de positiva faktorerna och minimera de negativa,
sager Malin Rohdin.

Andra orsaker till somnstorning

Utdéver sdmnldshet (insomni) och sdmnrelaterade andningsstorningar
kan aven sjukdomar och andra tillstand paverka sémnen. | forsta
hand ska dessa problem férsoka lindras. Det kan vara allergi, eksem,
epilepsi, reflux, kolik, férstoppning och séangvatning. Lakemedel som
epilepsi- och astmamediciner samt kortison kan ocksa paverka.

Rad om somnrutiner och lanktips

Malin Rohdin ger tips pa hur man kan férbattra barns sémn och var
man kan hitta bra information.

— Ha samma laggningsrutin varje kvall. Om barnet lar sig att somna
sjalv i egen sang kan det bli lattare att somna om nar hon vaknar pa
natten. Minimera skdrmanvandning nagra timmar innan laggdags och
undvik att ha mobil i sovrummet. Forsdk att ha samma vanor vardag
som helg, sager Malin Rohdin.

o lakemedelsverket.se — SOmnstorningar hos barn

e 1177.se — Barns sOmn

¢ rikshandboken-bhv.se — Framja god sémn och avhjalpa
sdmnproblem

e Disturbances in cardiorepiratory function during day and night
in Rett syndrome. Rohdin M. et.al — Pediatric Neurology 2007,
pedneur.com

e The course of awake breathing disturbances across the
lifespan in Rett syndrome. Tarquinio DC et.al — Brain dev
2018, pubmed.ncbi.nim.nih.gov

© Agrenska 2022, nr 645 24



Retts syndrom

o - - -
Fragor till Malin Rohdin:
]

Vad menar du med storning i hjartreglering?

— Man har sett i var och andra studier att hjartat bade kan sla
langsammare och snabbare an férvantat. Man kan gora ett enklare
EKG som mater hjartfrekvens i samband med en
andningsundersdkning. En mer detaljerad utvardering och bedémning
av hjartfunktionen ska utféras av barnhjartiakare.

Ar det okej med fysiska atgirder som lugnar ner en hastig
andning, till exempel att stryka lugnande?

— Absolut, alla atgarder som ar lugnande for varje enskild individ ar av
godo. Snabb andning eller hyperventilation som gor att koldioxidnivan
sjunker kan ge upphov till pirrningar i hander och fotter, vilket kan
upplevas som jobbigt.

Vilken sida ar battre att ligga pa vid snabb andning och
snarkning?

— Vid tranga luftvagar kan man undvika att ligga pa rygg, eftersom
tungan faller bak och férsvarar andningen. Da kan det hjalpa att sova
pa sidan eller pa mage. Vid problem pa lungniva kan maglage goéra
att fordelningen av luft och blod blir mer fordelaktig.

Vad kan man gora for att lindra andningsrelaterade gasbesvar i
magen, hjilper Minifom?

— Det forsta steget ar att, om det gar, identifiera situationer dar flickan
valjer att gbra valsalva och att i samband med dem férsdka lindra
eller avleda. Minifom minskar gaser langre ner i tarmen, personligen
har jag ingen erfarenhet av att det hjalper for den har gruppen. Om
barnet har PEG kan man témma gas via knappen.

Har luftkvalitet nagon betydelse for andningsreglering?

— Det kan vara en del i pusslet, men ar inte i fokus vid en
andningsundersokning. Fukt eller mégel kan ju paverka luftvagarna,
men det galler snarare for barn som har luftvagsburen allergi eller
astma och inte vid storning i sjalva andningsregleringen.

Hjalper det att ligga pa vanster sida om man har reflux?
— Vi har inte sett nagon tydlig skillnad i vara undersokningar. Det ar
dock individuellt och jag tycker att det later klokt att ni testar.

Finns det nagot bra satt att fa bort slem som paverkar
syresattningen?

— Slemmobiliserande behandling, som att inhalera koksalt och gora
andningsgymnastik, ar jatteviktigt om man har en 6kad mangd slem.
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Mitt rad ar att ta hjalp av en fysioterapeut for att fa rad om olika
aldersanpassade slemmobiliserande behandlingar.

Fysisk aktivitet, motorik och hjidlpmedel

— Kroppen ar designad for upprattstaende position.
Lungor och tarmar far mer utrymme och ryggen far en
battre position, vilket ar positivt for personer med Retts
syndrom oavsett om de behdver stastod eller inte. Det
sager Cecilia Martensson som ar fysioterapeut pa
Habilitering och Halsa i Region Stockholm.

Fysisk aktivitet kan lindra andningsbesvar och férstoppning samt ha
en positiv inverkan pa skoliosutvecklingen. Darfor ar detta en viktig
del av habiliteringen vid Retts syndrom.

— Om gangférmagan férsvinner i samband med regression kan man
anda ha installningen att den kan komma tillbaka. Forsok att halla
hoppet uppe och anvand hjalpmedel som kan aktivera och uppmuntra
flickorna, sager Cecilia Martensson.

Andningsforbattrande behandlingsrekommendationer

Enligt en EBH-rapport (evidensbaserad habilitering) fran 2015 kan
inte evidensbaserade behandlingsrekommendationer ges till patienter
med Retts syndrom, da forskningsunderlaget ar otillrackligt. Daremot
baseras foljande rekommendationer pa en val beprévad, klinisk
erfarenhet: Att i mojligaste man bibehélla aktivitetsnivan och gora
anpassade fysiska aktiviteter utifran férmaga, med eller utan stod.
Positionering och ldgeséndringar ska gdras under hela dygnet,
eftersom man ventilerar olika delar av lungorna i olika lagen.
Andningsgymnastik ar extra viktigt om inte personen sjalv kan vara
fysiskt aktiv.

— Vanligtvis andrar vi stallning hela tiden. Har inte barnet majlighet till
det kan ni tanka "tvartom”. Blir det mycket sittande stracker ni ut
hofter och knan. Armar som ofta ar béjda ska ni stracka ut, sager
Cecilia Martensson.

Andningsgymnastik

| vila andas man mer ytligt. Genom anstrangning far man till en
djupare andning, nagot som kan vara svart vid funktionsnedsattning.
Da kan till exempel PEP-mask anvandas. PEP (Positive Expiratory
Pressure) stimulerar till syresattning djupt ner i lungorna, dppnar upp
och rensar luftvagarna samt lossar djupt sittande slem. PEP-andning
bor varvas med individuellt anpassad gymnastik, bland annat med
évningar som tar ut rorligheten i armar och ben. Aven basséngbad
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ger djupare andetag, bland annat av det 6kade vattentrycket pa
brostkorgen.

— Ibland har foéraldrar sagt att deras barn inte kan bada for att hen blir
sa slemmig efterat. Det ar dock jattebra och precis det vi vill fa upp!
Slemmet finns djupt darnere, vi hoér det bara inte forran barnet far till
djupandningen, sager Cecilia Martensson.

Om stora mangder slem samlas i magsacken kan det leda till
mattnadskansla, men aven till krakningar. Slem ansamlas ofta under
natten, och darfor ar det viktigast att géra andningsgymnastiken pa
morgonen. Innan maltider ar ocksa lampligt for att ge mer utrymme till
mat. Pa kvallen bor det sista passet vara minst tva timmar fére
laggdags, annars riskerar slem att komma upp efter laggning.

— Ett observandum ar att uttorkning ger segt slem. Om man upplever
mycket segt slem kan man se 6ver om barnet fatt i sig tillrackligt med
vatska, sager Cecilia Martensson.

Ordning pé& andningsgymnastik
o formedicinering med luftrérsvidgande lakemedel
e inhalation av slemldsande mediciner
¢ andningsgymnastik med syfte att dppna upp luftvagarna
e andningsgymnastik med syfte att transportera slemmet fran
lungorna
e inhalation av eventuella lakemedel som ska stanna kvar efter
andningsgymnastiken
e viktigt med rengdring!
— Se till att rengéra PEP-masker och annan inhalationsutrustning
ordentligt vid anvandning. En fuktig plastyta ar perfekt for bakterier att
vaxa pa och det vill vi inte, sager Cecilia Martensson.

Skolios

Vid Retts syndrom ar skolios den vanligaste ortopediska akomman.
Barn som har varit valdigt hypotona fran bérjan och aldrig lart sig att
ga loper en hogre risk. Puberteten 6kar ocksa risken, aven vid lindrig
skoliosutveckling under smabarnsaren. De forsta tecknen pa skolios
ar vanligtvis att personen lutar at ett hall nar hon sitter, star eller gar.
Det gar inte att forhindra uppkomst eller stoppa utveckling av skolios.
Korsettbehandling kan dock ge en langsammare utveckling. For att
bibehalla rérlighet och mjukhet i muskulaturen rekommenderas
fysioterapi samt fysisk aktivitet och symmetrisk positionering. Tata
uppféljningar rekommenderas ocksa. Operation kan behdvas, framst
vid grav skolios som paverkar inre organ som lungor och tarmar. En
mjuk och smidig muskulatur gér aven korrigeringen av ryggraden
lattare att genomfdra vid operation.
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— | en svensk studie sdg man att 74 procent av flickorna utvecklade
skolios, ofta med debut fére atta ars alder. De siffrorna stammer val
dverens med flera internationella studier, sager Cecilia Martensson.

Hjalpmedel

For att framja fysisk aktivitet och motorisk traning finns olika
aktivitetshjalpmedel som kan anpassas utifran individuell formaga och
behov. For att starka och stétta upp kroppen i olika lagen kan
positionerande hjalpmedel anvandas. | ligglage kan en hdjning av
huvudandan underlatta andningen, redan vid 30 graders hojning kan
man se en férandring. Andra hjalpmedel kan vara balstdd, gastol eller
staskal. Cecilia Martensson foresprakar stastdod sa ofta som mojligt
redan hos sma barn som inte kan sta sjalva.

— Min personliga uppfattning ar att barnen vaknar till och blir lite
piggare av hjalpmedel som gor att de kommer upp i samma

0gonhojd som andra. | stéllet for att sitta kvar pa golvet kan de
stimuleras till att forsdka gora saker sjalva nar de ar pa samma niva
som de andra barnen, sager Cecilia Martensson.

o - - o
Fragor till Cecilia Martensson:
]

Varfor blir skoliosen framtradande nar var dotter sitter, men inte
nar hon star?

— Det kan bero pa att hon kompenserar for ett snett backen nar hon
star. | stalage 6kar muskeltonus, sjalva grundspanningen, i kroppen.
Nar hon sitter blir kroppen mer avslappnad och muskeltonus sjunker,
vilket gor skoliosen tydligare.

Ar det viktigast med positionering eller trining av muskler vid
skolios?

— En kombination skulle jag saga, fér man kan ju inte tréna hela tiden.
Det ar viktigt att fa stodet som behdvs i sittande position, eftersom
kroppens ena sida sjunker ihop mer da. Man kan passa pa att starka
upp samma sida med traning nar hon star och gar.

Har du erfarenhet av behandling med botulinumtoxin
tillsammans med ortos for flickor med Retts syndrom?

—Jag har inga egna patienter som fatt den behandlingen. Vid
konstaterad muskelspasticitet kan botulinumtoxin fa muskeln att
slappna av och ortosen hjalper till att bibehalla Iangden. Da kan de
motsatta musklerna, antagonisterna, till den spastiska muskeln trénas
och starkas upp. Effekten av botulinumtoxin avtar med tiden, men da
har forhoppningsvis den spastiska muskeln forlangts och
antagonisterna starkts upp.
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Eftersom Elsa sitter i rullstol forsdker de fa henne sa fysiskt aktiv som
mojligt, inte minst fér magens skull. Hon star i staskal pa sarskolan i
en och en halv timma om dagen, tranar pa att ga varje dag en stund
hemma och badar i bassang varje vecka. Hon deltar ocksa i en
dansgrupp tillsammans med andra barn med funktionsnedsattningar.
Hon har ocksa ett sarskilt kostprogram som hon féljer.

— Elsa blev valdigt rund ett tag och vi gick till en dietist, som gav
henne en sarskild diet sa att hon gick ner i vikt. | bérjan fick hon 750
kcal, nu ater hon 1 200 kcal per dag och ar precis som hon ska vara,
sager Per.

Hennes mage kan vara trég och hon far lavemang varannan dag om
hon inte skoter magen spontant. Hon gor sina behov pa toaletten.

— Elsa har ett sarskilt tecken nar hon behdver ga dit, hon gnider sig
pa nasan, sager Christina.

— Alla barn med Retts syndrom som jag moter har
behov av olika kommunikationsstdd. Aven familjerna
behdver omgivningens stod for att kunna utveckla
barnens kommunikation. Det sager pedagogen Britt
Claesson som arbetar pa DART kommunikations- och
dataresurscenter for personer med
funktionsnedsattning i Goteborg.

DART tillhér Sahlgrenska universitetssjukhuset och traffar barn,
ungdomar och vuxna med komplex kommunikationsproblematik.
DART bedriver aven utbildning, forskning och utvecklingsarbete kring
kommunikation. Utgangspunkten i arbetet ar alla manniskors ratt till
kommunikation, vilket finns beskrivet i flera av FN:s konventioner,
bland annat i barnkonventionen och konventionen om rattigheter for
personer med funktionsnedsattning. Patientlagen i Sverige sager att
alla har ratt att delta i sin vard samt att fa information de forstar.
Bildstod kan till exempel skickas med i kallelser och informationsblad.
— Var grundprincip ar att alla manniskor vill kommunicera, och alla gor
det pa nagot satt. Kommunikation ar lika viktigt som att ata, dricka
och réra pa sig. Alla har ratt att delta i samtal som ar viktiga fér dem,
sager Britt Claesson.

Vad ar kommunikation?

Kommunikation ar som ett spektrum, i den ena anden férhaller sig
manniskor till varandra utan att saga nagot. | andra anden sker
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avancerad, spraklig och symbolisk kommunikation. Kommunikation ar
alltsa ett standigt pagaende samspel mellan manniskor, nar nagon
gor eller sager nagot som nagon annan reagerar pa. Det kan ske
medvetet eller omedvetet. Vi kan till exempel uttrycka oss genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder.
Vad man far ut av att kommunicera med varandra beror pa vilken
relation och forstaelse man har for varandra.

— Eftersom ni har sa starka band till era barn fungerar ofta
vardagskommunikationen bra. Det kan darfér vara svart att fora in
alternativ och kompletterande kommunikation hemma, men barnen
behover er hjalp med att anvanda den. Nar de hamnar i nya
sammanhang kan kommunikationen bli svar. Jag vill att ni tar med er
det infér framtiden, sager Britt Claesson.

Britt Claesson har besdkt manga forskolor och skolor, oftast kanner
personalen dar barnen val och blir ocksa skickliga pa att tolka
barnens signaler. | l[aroplaner fér forskola och skolan beskrivs att
sprak, larande och identitetsutveckling ar nara férknippade. Genom
att fa tillfalle att samtala, lasa och skriva ska varje elev fa utveckla
sina mojligheter att kommunicera och darmed fa tilltro till sin sprakliga
férmaga.

— Ibland far jag hoéra att personalen inte hinner ta med
kommunikationssystemet nar de gar ut pa rast eller till biblioteket.
Men det ar just da, nar nagot nytt hander, som det absolut ska félja
med. Det ar da som personal i skolan kan arbeta for att barnen far
tillgang till ett stort ordférrad, sager Britt Claesson.

Omgivningens betydelse for lyckad kommunikation

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig och/eller
forsta vad andra sager kanner frustration, vilket kan leda till ett
utmanande beteende. Att omgivningen anpassar sin kommunikation
och anvander alternativa kommunikationssatt med personen kan
férebygga och minska ett utmanande beteende. Ofta behdver
omgivningen alltsa fundera pa, och eventuellt férandra, sitt eget satt
att kommunicera for att underlatta for personen med
kommunikationssvarigheter. En tumregel kan ocksa vara att anvanda
sig av en responsiv kommunikationsstil som ser ut sahar:

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

2. Viénta och férvénta: Visa att du forvantar dig att du far vara
med i det som intresserar barnet. Ge barnet gott om tid att
uttrycka vad hen tycker ar intressant eller roligt. Att vanta lite
langre an man forst tror behdvs ar ofta nyckeln for att fa till en
kommunikation. Visa med ansiktsuttryck och kroppssprak att
du ar forvantansfull infor barnets reaktion.
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3. Tolka och bekréfta: Tolka och bekrafta vad barnet gor, inte
bara vad hen sager eller tecknar. Kommentera vad du ser, till
exempel "ah, du leker med bilen” eller "spanar du efter katten
nu?”. Stall inte bara ja- eller nejfragor.

— Stall farre fragor och byt till fler ppna kommentarer som barnet kan
svara pa om hen vill. Sag till exempel "har finns vatten och mjolk,
bada ar goda att dricka”, och invanta om barnet svarar, sager Britt
Claesson.

Kommunikationsutveckling for personer med Retts syndrom
DART har varit med och tagit fram Vi ar med-paketet, som bland
annat innehaller verktyg for kartlaggning av kommunikativa signaler
hos personer med flerfunktionsnedsattning. Omgivningen kring
personen kan analysera kommunikationen utifran en trestegsmodell:
vad personen gér — hur vi tolkar det — hur vi ger respons.

— Det ar viktigt att omgivningen far en samsyn och ett gemensamt
satt att tolka de kommunikativa signalerna hos personer med Retts
syndrom. Annars ar det s& mycket de ska halla i huvudet nar de
maste kommunicera pa olika satt med olika personer och anvanda
olika signaler for samma sak, sager Britt Claesson.

Las mer pa anhoriga.se/viarmedpaketet

AKK - alternativ, kompletterande kommunikation

Olika typer av hjalpmedel och metoder kan anvandas for att ge barnet
mojlighet att utveckla sin kommunikation. Grundtanken ar att
teknikerna stodjer och kompletterar talat sprak. Alla anvander AKK i
sin kroppskommunikation, som bland annat gester och mimik. Det
finns nastan alltid olika "hjalpmedel” som kan uppmuntra och locka till
samtal, till exempel genom att rita eller att titta pa foton i telefonen.

— Anvand det som ar tillgangligt och gar snabbast i situationen, sager
Britt Claesson.

Det finns &ven manga olika system av AKK — fran analoga bildstéd
och enkla talknappar till hogteknologiska hjalpmedel, som bland
annat datorer med talsyntes som kan styras pa olika satt bland annat
o6gonstyrning.

— Var inte radd att prova olika satt till kommunikation, det ger er och
barnet mgjlighet att kunna valja de kommunikationsvagar som
fungerar bast, sager Britt Claesson.

Tecken som AKK (TAKK) innebar att man anvander tecken hamtade

fran teckensprak. De betydelsebarande orden tecknas med handerna
samtidigt som man talar.
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— Jag méter barn som inte sjalva kan teckna med handerna, men
som har lattare att forsta det jag sager nar jag anvander tecken i
samtalet med dem, sager Britt Claesson.

Samtalskartor finns i manga varianter, fran ensidiga A4 till flersidiga
haften. De kan besta av olika typer av symboler eller bilder, med
generella uppslag eller for specifika situationer.

Kommunikationspass innehaller personlig information om fungerande
och basta bemdétande. Det kan vara i pappersformat eller i digital
form, till exempel appen Rattvisat.

PODD (Pragmatic Organisation Dynamic Display) ar
kommunikationssystem som kommer med ett fardigt ordférrad. Det
foljer barnets kommunikativa och sprakliga utveckling fran tidig alder.
Innehallet kan anpassas efter barnets intressen. Systemet kan vara i
form av haften eller bocker, eller program fér kommunikationsdatorer
(E-PODD). Upphovsmakaren till PODD, logopeden Gayle Porter,
menar att genom att erbjuda ett stort ordférrad far barnen ocksa
storre mojlighet att uttrycka det de tanker pa.

— Det tycker jag ar sa fint, for da kan jag visa att "jag tror pa dig, du
kan det har!” nar barnet far ansvar att sjalv komma pa vad det vill
saga, sager Britt Claesson.

Reda ut-héfte ar ett satt att organisera samtalet kring nagot som har
hant. Man bladdrar tillsammans med barnet i ett hafte med bilder som
hjalper till att besvara fragor som "vem”, "vad” och "nar” pa ett
strukturerat satt.

Samtalsmattan ar en metod som gor det majligt att uttrycka asikter
och kanslor med hjalp av visuellt stéd. Det ar en matta med
kardborreband, dar barnet med hjalp av bilder har mgjlighet att
uttrycka vad de tycker/tanker om olika saker, till exempel om det ar
“roligt — trakigt”, "viktigt — inte viktigt®, "latt — svart” till olika
samtalsamnen.

Ritprat och sociala beréttelser ar andra metoder som kan underlatta

ett konkret samtal om nagot som har hant eller ska handa.

Talande hjdlpmedel kommer i manga nivaer: fran enkla apparater
med ett meddelande i taget till avancerade appar dar bildstdd
kompletteras med ljud. Kontakta garna habiliteringen om alternativen.

Ogonstyrning och Retts syndrom

Britt Claesson har, tilsammans med personer med Retts syndrom,
utforskat kommunikation via 6gonstyrningsdator i aktiviteter.
Aktiviteterna har varit anpassade efter deras intressen, som till
exempel olika spel och musik. Det kravs en viss vana av att anvanda
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ogonstyrning, men erfarenheterna har éverlag varit positiva och hon
uppmuntrar anvandning av till exempel E-PODD eller liknande
program.

— Det fungerar valdigt bra i manga fall, men jag vet att det ar svart nar
tekniken kranglar. Da behdvs en kunnig person som kan lésa sadana
problem nar de uppstar, sager Britt Claesson.

Hur far vi det att fungera?

Det kan vara svart att veta hur man ska borja anvanda AKK. DART
och de flesta habiliteringar har kurser for foraldrar som vill lara sig
mer om dessa metoder och hur man kan arbeta med dem
tillsammans med barnen. Grundkursen heter AKKtiv Komlgang.
For att AKK ska fungera behéver hela nétverket samarbeta mot
samma mal. Foraldrar och personal ska dva pa samspelsstrategier
och AKK-anvandning. AKK ska anvéndas i lustfyllda, vardagliga
situationer med barnet, och anvand flera kommunikationssétt.

Britt Claessons rad till foéraldrar
» Se pa det som finns och bérja bygga pa det.
» Att lara sig anvanda nya redskap tar tid for bade barnet och
er.
» Borja i situationer som barnet tycker om (och helst ni ocksa)
och beharskar.
« Satt realistiska mal.

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

Lanktips

akktiv.se — féraldrautbildning.

vgregion.se/ov/dart — information, tips och material fran DART
bildstod.se — skapa bildstdd for kommunikation.

kom-HIT.se — information om bildstdd i praktiken, bland annat
bildstdd i varden.

regionuppsala.se/infoteket — information, tips och material fran
habiliteringen i Uppsala.

symbolbruket.se — utvecklar och anpassar Widgitsymboler.
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o - -
Fragor till Britt Claesson:
]

Var gamla Tobii kranglar jattemycket och enligt
Hjalpmedelscentralen maste vi sjdlva bekosta ett utbyte. Vilka
argument ska vi anvanda for att fa en ny?

— Prata med logoped och arbetsterapeut pa habiliteringen, de ska
hjalpa er med att fortsatta krava att fa en ny version.

Hur kan man tyda tecken pa att nagon har ont?

— Om jag ser nagon som verkar ha ont brukar jag anvanda en PODD-
sida med kanslor. Det blir latt att man staller tjugo fragor, da kravs det
att fragorna alltid stalls i samma ordning. Man kan till exempel alltid
bérja uppifran och ga nedat om man anvander en bild pa en kropp.

Fungerar E-PODD pa Mac?
— Nej, bara Windowsprogram.

Att kunna na andra manniskor

Per tycker att det allra svaraste ar att det inte gar latt att kommunicera
med Elsa.

— Nar Elsa ar ledsen vet jag inte vad det ar med henne, om hon har
nageltrang eller om det ar nagot annat, sager han.

Elsa har olika tecken som de har lart sig att forstd och hon sitter
garna med sin 6gonstyrda dator. Christina och Elsa tranar ibland med
olika kommunikationsverktyg, bland annat anvander de bildkartor. Per
har kant ett motstand mot kommunikationsverktyg.

— Jag tror inte att de fungerar. Det maste vara nagon mening med det
for att jag ska kunna goéra det. Nar jag och Christina precis hade
traffats foljde ett par av hennes sarskoleelever med hem till oss och
jag tankte da att det varsta ar att inte kunna ga. ldag vet jag att det
inte ar sa. Det varsta ar att inte kunna na andra manniskor sa mycket
som behdvs, sager Per.
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— Det finns bade likheter och betydande skillnader
mellan Retts syndrom och autism. Ratt behandling
forutsatter darfor en individuell beskrivning av varje
barn. Det sager Gill Nilsson som ar barnneurolog vid
Drottning Silvias barnsjukhus i Goteborg.

Utvecklingsrelaterade funktionsnedsattningar innebar
funktionsnedsattningar som finns tidigt hos sma barn. Det handlar
vanligtvis om autism, adhd och intellektuell funktionsnedsattning (IF).
Tourettes syndrom och motoriska svarigheter (DCD) ar andra typer
av nedsattningar.

Neuropsykiatrisk utredning

Under en neuropsykiatrisk utredning far féraldrarna ge en beskrivning
av barnets utveckling. Olika beddomningar gors av barnets funktioner,
sa som neurologisk, neuropsykiatrisk och -psykologisk, kognitiv, fin-
och grovmotorisk funktion, samt en spraklig bedémning. Man goér
aven en observation i forskolan eller skolan och en pedagogisk
beddmning.

— Att observera barnet i skolan ar en viktig del av utredningen. En
sadan observation ger ofta valdigt bra information, och kan aven
anvandas som underlag for olika anpassningar och stdd i skolmiljén,
sager Gill Nilsson.

Autism enligt DSM-5
Diagnosmanualen DSM-5 ger en funktionsbeskrivning av beteenden
hos personer med autism, och diagnosen baseras pa tva delar:

e A: Brister i formagan till social kommunikation — till exempel
ett ointresse for andra i det sociala samspelet, avvikelser i
verbal och icke-verbal kommunikationsférmaga samt en
forsenad och avvikande sprakutveckling.

o B: Begrénsade, repetitiva ménster i beteendet — till exempel
en fixering vid ritualism och rutiner, féremal eller personer, och
motstand vid évergangar och férandringar. En perceptuell
kanslighet kan ocksa férekomma, da olika sinnesintryck kan
upplevas som starkare eller obehagligare an férvantat.

Diagnosens svarighetsgrad klassificeras som niva 3 (kraver mycket
omfattande stdd), niva 2 (kraver omfattande stéd) eller niva 1 (kraver
stdd). Oavsett niva ar en autismdiagnos alltid LSS-grundande.

— Man gér en helhetsbedémning och funktionsbeskrivning av hur
stora svarigheterna barnet har i vardagen snarare an att fokusera pa
symtom, sager Gill Nilsson.
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Vad har Retts syndrom och autism gemensamt?

Varken Retts syndrom eller autism brukar vara uppenbara vid
foédseln. De foljer sedan en liknande utveckling under det férsta
halvaret och upp till 18 manader. Tidiga tecken som bristande socialt
intresse och kommunikationsproblem brukar visa sig vid ungefar
samma period. Regressionsstadiet som kannetecknar Retts syndrom
drabbar aven vart femte barn med autism och vid liknande alder, med
forlust av sprak och sociala fardigheter. Repetitiva beteenden ar
vanliga vid bada tillstdnden, med en storre variation vid autism. Aven
oro och anfall &r gemensamma symtom.

Vad skiljer Retts syndrom och autism at?

Trots likheterna finns betydande skillnader. Den bristande férméagan i
social kommunikation som kadnnetecknar autism kan tvartom vara
tillfallig hos barn med Retts syndrom. Manga aterfar ett socialt
intresse och en vilja att kommunicera, ofta genom 6gonrdrelser.

— Det ar viktigt att veta om flickornas enorma férmaga till 5gonkontakt
och att de garna vill komma néra, da kan man fa en valdigt fin
kommunikation, sager Gill Nilsson.

Inforandet av den nya diagnosmanualen DSM-5 ar 2013 innebar
stora férandringar inom autismomradet. Retts syndrom betraktas inte
langre automatiskt som en del av autism. En anledning var att en
storre betoning pa de unika, icke autismrelaterade aspekterna av
Retts syndrom skulle ge tillgang till fler behandlingar. Oroliga roster
menade i stéllet att barnen fick battre tillgang till vissa behandlingar
genom att automatiskt vara en del av autism. Gill Nilsson tror att
férandringen var ratt att goéra.

— En autismdiagnos hjélper ett barn med sadana svarigheter, men
den kommer inte géra nagon nytta om svarigheterna ar av helt andra
slag. Da maste man gora en unik beskrivning av just det barnet,
sager Gill Nilsson.

Behandling och insatser vid autism

Autism kan inte botas och autistiska symtom kan inte medicineras.
Tidiga och individuellt anpassade insatser ar viktiga for att utveckla
barnets formagor och for att kompensera for barnets svarigheter. Det
ar ocksa viktigt att 6ka forstaelsen om diagnosen hos personer runt
barnet. Alla med autism utvecklas, men i olika takt och olika langt.

— De har anpassningarna galler inte bara for autism, utan fér alla med
funktionsnedsattningar, sager Gill Nilsson.
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Utforska situationer
Vissa situationer kan orsaka problem for barnet pa grund av
autismen. De kan utforskas med hjalp av en modell i fyra steg:
1. Hur kan jag forsta barnet? Vad/hur gor barnet?
— Varfér: kommunikation? Social férmaga? Perception?
Kognition? Nagot annat?
2. Kan jag forandra mitt eget beteende? Kan jag férandra
situationen?
— Att tdnka pa: prioriterat/viktigt? Barnets motivation?
Kravniva?
3. Kan jag fortydliga och férenkla kommunikationen och
situationen?
— Olika strategier: anpassa kommunikationen, materialet,
miljon?
4. Fungerar situationen battre efter att jag har forsokt forsta,
forandra och fortydliga?
— Om inte: har jag verkligen forstatt? Ga tillbaka till steg 1 och
fundera vidare.

Intellektuell funktionsnedsattning

En intellektuell funktionsnedsattning (IF) kan férklaras som att ett
barns begavning inte utvecklas normalt under utvecklingsaldern,
alltsa fore vuxen alder. Ett barn med IF uppvisar ett IQ under 70 pa
minst tva begavningsinstrument samt kliniskt betydelsefulla
nedsattningar inom minst tre viktiga livsomraden. Barnet har da
svarigheter med att hantera och anpassa sig till normala krav i
vardagen, som att skéta hygien eller skolgang.

Hos en person som uppvisar normalbegavning ligger 1Q pa 85-115.
Vid IF kan diagnosen klassificeras som lindrig IF (IQ 55-70), mattlig
IF (1Q 35-50) eller svar IF (IQ under 35). Svar IF orsakas till 50
procent av kromosomavvikelser, till exempel Downs syndrom.
Sarskilda genetiska syndrom orsakar svar IF hos 10—15 procent.

— De flesta barn med Retts syndrom har en svar IF, sager Gill
Nilsson.

Manga barn har en ojamn profil och ligger pa olika nivaer verbalt och
perceptuellt. Ett barn som ligger pa gransen, men fungerar bra i
exempelvis skolmiljo, behdver nddvandigtvis inte en diagnos, medan
det skulle vara till nytta for ett annat barn.

— Man behdéver fundera éver var formagan finns hos mitt barn, vilka
styrkor hon har och vad hon behdéver hjalp med, sager Gill Nilsson.

Olika sorters diagnoser

En diagnos stélls utifran symtom, behov och funktion. Det ger storre
forstaelse for och forklaring till svarigheterna. Symtombeskrivande
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diagnoser ar till exempel adhd, autism eller epilepsi. IF definieras som
en kognitiv diagnos och Retts syndrom som en orsaksdiagnos.

— Det ar viktigt att fa ratt beskrivning av sitt barn, sa man far hjalp
utifran beskrivning. Orsaken ar ocksa viktig for att fa hjalp pa battre
satt. En psykiatrisk diagnos ar dock svarare att stalla, det ar lattare att
konstatera orsaksdiagnos. Tack vare genetiska utredningar hittar vi
idag fler orsaker till autism och IF, sager Gill Nilsson.

Diagnosens betydelse

Diagnosen ar nyckeln till férstaelse av ett barns speciella egenart och
specifika behov av sarskilda insatser. Den gor det lattare att valja ratt,
och avsta fran tvivelaktig behandling och habilitering. Den ger aven
individen och familjen juridisk mojlighet fér att séka och vid behov
krava samhallsinsatser. Diagnosen ar dessutom av socioekonomisk
betydelse.

— Diagnosen blir ett erkdnnande att "det ar nagot”. Det var bra att
genen som orsakar Retts syndrom hittades for da kan vi ge en
prognos for hur utvecklingen kan se ut dver tid och vad barnet kan
behdva for att ma bra, sager Gill Nilsson.

o - - -
Fragor till Gill Nilsson:
[ ]

Finns det nagon forklaring till mekanismerna bakom repetitiva
beteenden och stereotypier? Hur ska man bemdéta nagon som
fastnar?

— Man vet inte varfoér det uppstar, men tror att det kan ha med
kanseln att gora. Ritualiserade stereotypier ar inte farliga, men
personen ska inte fastna for mycket. Sag inte at henne att sluta,
forsok i stallet att avleda och ta henne ur situationen. Man vet kanske
att vissa situationer beror pa exempelvis stress, trotthet eller hunger
dar hon inte vet vad hon ska géra. Da kan ni férsoka forebygga med
en anpassad aktivitet for att komma runt situationen.

Hur vet man om ett beteende ar ritualiserande eller motoriskt?
— Genom en beddmning sa att ratt behandling satts in.

Var dotter har gillat att titta pa Bamse anda sedan hon var liten,
men hon blir ju dldre samtidigt som vi inte vill ta ifran henne det.
Nar ska man som foralder géra nagot?

— Ni ska behalla mycket av tryggheten jamfort med ett typiskt
utvecklat barn och behdver inte ta bort repetitiva beteenden som ar
positiva for henne. Samtidigt ar det viktigt att utmana henne pa en
l[dmplig niva, men det racker med valdigt sma saker. Var
uppmarksamma pa om hon reagerar nar nagot nytt eller ovantat
hander.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arhetsmetoder

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

Barn som har Retts syndrom har olika kombinationer av symtom som
férekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till olika
funktionsnedsattningar. Darfor ar det 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 ar alla forstas ocksa egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifran vid alla méten har pa Agrenska,
sager AnnCatrin Rojvik som ar specialpedagog och arbetar pa
Agrenska.

Infor en familjevistelse laser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar med féraldrarna
om barnen med diagnos. De far aven information fran barnens skolor.
Darefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen. Aven syskonen
far ett eget program.

— Det blir en snabb inskolning som underlattas av att vi har samlat in
sa mycket information som mdgjligt om barnens olika forutsattningar
och behov, sager AnnCatrin Rojvik.

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 ar
Varldshalsoorganisationens (WHO:s) begreppsram for att beskriva
halsa och funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel.
De ar alla lika viktiga for mojligheterna att genomféra 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.

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att skapa
tillféllen till méten med andra barn med samma diagnos och deras
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syskon. | de métena kan de kdnna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksa utformat fér att bidra
till kunskap om och insikt i diagnosen och dess konsekvenser.

Specifika mal for familjevistelsen for Retts syndrom

Ett av veckans framsta mal ar att se till varje barns hélsa och
omvardnadsbehov. Aktiviteter och tid anpassas efter anfallsmonster
och ork samt tillfallen for vila och fysisk avslappning under dagen.
Anpassningar gors aven utifran individuella hjalpmedel och under
maltidssituationerna som sker i lugn miljé och med extra tid.

Ett annat mal under veckan ar att stédja sprék och kommunikation.
Personalen invantar och tolkar barnens egna uttryck, som mimik,
o6gonpekning, kroppssprak eller tecken. Olika kommunikationsstod
erbjuds for att uppmuntra till kommunikation, som konkreta féremal,
bilder och barnens individuella kommunikationshjalpmedel.

For att minska konsekvenserna av inlarningssvarigheter finns fasta
rutiner med aterkommande aktiviteter och tydlig struktur i schemat.
Arbetspassen ar individuellt anpassade, med bland annat konkret
arbetsmaterial och tidshjalpmedel. En lugn miljo efterstravas, med
mdjlighet till paus och vila vid behov.

Stimulera socialt samspel genom gemensamma aktiviteter, lekar och
samlingar. Barnen far vuxenstdd i kontakten med och relationen till
varandra. Personalen ar lyhord infér barnens kanslolagen och
energinivaer.

For att stédrka fin- och grovmotoriken sker anpassade aktiviteter bade
utomhus och inomhus, till exempel fysiska rorelselekar i skogen och
bildlektion i klassrummet.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

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

Atgéarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljén, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller anpassning av elevgruppen.
Atgéarderna — eller beslut om att inte upprétta ett tgardsprogram —
kan 6verklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka
anpassningar han eller hon sjalv énskar.

— Skolmiljén 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 goér henne eller honom mer delaktig och aktiv. Da
uppmuntras utvecklingen, sager AnnCatrin Rojvik.
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Specialpedagogiska skolmyndigheten — spsm.se — eller kommunens
resursteam kan hjalpa till med radgivning.

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

Lanktips

skolappar.nu — appar kopplat till det Centrala innehallet i Lgr 11.
mfd.se — myndigheten for delaktighet.

mtm.se — myndigheten for tillgangliga medier.

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter.

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

symbolbruket.se — bildstod med Widgitsymboler.

ritadetecken.se — webbtjanst med ritade tecken.

skoldatatek.se — digitala tips och appar foér tillganglighetsanpassning.
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling.
nyponochviljaforlag.se — bokférlag med Iattlast litteratur.
abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker.
goteborg.se/eldorado — upplevelsehus, utbildning och handledning.

Syskonrolien

Syskon till barn med sallsynta halsotillstand behdver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar Agrenskas
erfarenheter av syskonprojekt och forskning inom
omradet.

En syskonrelation ar inte lik nagon annan relation man har i livet. Det
ar ofta livets langsta relation och innehaller nastan alltid bade positiva
och negativa inslag. Barn som far ett syskon med ett sallsynt
halsotillstand har ofta blandade kanslor infor situationen. De kan inte
vélja bort det som féljer med diagnosen utan maste hitta satt att
forhalla sig till omstandigheterna.
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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 hen tolkat informationen om
sjukdomen och vad den innebar.

e Att forsta och fa kunskap tar tid. Man kan behdva prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis som
syskonets fragor och funderingar.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de inte vagar stélla till nagon.
En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat tillstandet. De
maste fa mojlighet att stalla sina egna fragor angaende systerns eller
broderns funktionsnedsattning.

— Informationen gar ofta via féraldrarna, men var erfarenhet visar att
det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
féraldrar om. Kunskap ar grunden for att forsta sitt syskon och for att
fa en sa bra syskonrelation som mgjligt, sager Samuel Holgersson.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar anpassade efter deras niva —
de tolkar garna information personligt och konkret och den behover
darfor vara tydlig.

| nio- till tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De
boérjar notera blickar och reaktioner fran omgivningen och det kan
kannas jobbigt att fa fragor om varfor syskonet ar annorlunda.

— Da ar det bra att familjen skapar ett gemensamt sprak fér hur man
pratar om diagnosen, det ar en trygghet att veta hur jag kan svara pa
fragor om mitt syskon som kanns okej, sager Samuel Holgersson.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvaret for att féraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa 6ver arftlighet och existentiella fragor som varfér de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
kanner skuld dver att vara friska.

— | tonaren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jAmnas ut och man kanske hittar pa saker
tillsammans. For den 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 &r den kanske inte
densamma som kompisarnas syskonrelationer, sager Samuel
Holgersson.
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Kunskap, kanslor och bemastrande

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

Kunskap féas utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tillsammans. Det ar ofta lattare fér dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller nagon annan
kunnig person. Under familjevistelsen for Retts syndrom fick
syskonen svar pa sina fragor av 6verlakare Barbro Westerberg.

— Vi berattar ocksa att de sjalva inte bar nagot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjalper 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, séger Samuel
Holgersson.

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

— Om vi vuxna sager "det dar behdver du inte tanka p&” 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, sager Samuel Holgersson.

Beméstrande 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”.

— Nar syskonen delar erfarenheter mellan varandra upplever manga
en lattnad, "vad skont att jag inte &r ensam om att k&nna sorg eller
skuld”. Den insikten gor det lattare att hitta satt att hantera svara
kanslor, sager Samuel Holgersson.

Vad sager syskonen?

Intervjuer med syskon visar att de ibland kanner sig bortglémda, att
de behdver bli sedda och bekraftade. De upplever att de kommer i
andra hand, och att roliga aktiviteter far avbrytas pa grund av
syskonets funktionsnedsattning. De maste kénna att de ocksa far
egen tid med foraldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och
inte bara besta av tid som "anda blev éver”.

Manga har tankar om framtiden och hur den ska bli. Nagra sékra svar
kan ju ingen ge, 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 eller vad som oroar.
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Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, ta ansvar och vara sjalvstandiga, kdnna 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 fa ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro, sager
Samuel Holgersson.

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

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

Vad kan gora det lattare att prata? Tips fran tva foraldrar.

e Vénta inte pa det perfekta tillfallet, prata kort och ofta hellre an
langt och sallan.

e En rak fraga kraver ett rakt svar, sag som det ar och vaga
ocksa saga att ni inte vet hur det blir.

o Vdck den bjorn som sover, till exempel genom att ta upp ett
kansligt amne om det dyker upp pa tv eller i en bok man laser.

o Var tillgénglig, kanske genom att ata tillsammans, forsok att
ge barnen egen tid och gor saker tillsammans.

e Satt ord pa din egen berattelse.

Boktips

Orjan, den héjdrédda érnen — Lars Klinting

Flyg Engelbert! — Lena Arro

Pricken — Margaret Rey

Litet syskon: om att vara liten och ha en syster eller bror med
sjukdom eller funktionsnedséttning — Christina Renlund
Operation-serien av Anna Pella
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Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
agrenska.se/syskonkompetens

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

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

Elsa och syskonen

Under den svaraste perioden, nar Elsa precis fatt sin diagnos, blev
Christina gravid med Emma. De hade da inte fatt besked om att
orsaken till Retts syndrom var en nymutation och att den saledes inte
kunde ga i arv till nasta barn. Det blev en nervds graviditet, men
Emma féddes och var helt frisk.

— Vi borde varit glada, men Elsas sjukdom tog bort all gladje for oss,
sager Per.

Ju aldre och mer férsigkommen Emma blev, desto mer jamférde de
hennes framsteg med allt som Elsa inte kunde goéra. Det malde i dem
att Elsa aldrig skulle kunna ga eller fa riktigt goda vanner och ha
harliga fédelsedagskalas med massor med kompisar som andra barn.
Allt det har slappte for fem ar sedan och det berodde pa att mycket
foll pa plats. De fick en anpassning av hemmet, den personliga
assistansen dar Pers mamma mdter upp en och en halv timma tidiga
morgnar bodrjade fungera och de fick regelbundet avlastning i och
med att Elsa kom till ett korttidsboende. Det gjorde att de kunde agna
sig mer at de andra syskonen.

— Dessutom har Elsa det valdigt bra pa korttidsboendet och har
antligen fatt egna vanner, sager Christina.

Familjen var ocksa pa en familjevistelse pa Agrenska och det
férandrade mycket.

— Christina hade velat aka i flera ar, men jag ville inte aka, eftersom
jag inte ville se alla barn som var sjuka. Jag akte med trots det och
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det blev valdigt bra. Det lattade att traffa andra i samma situation,
sager Per.

Syskonen har vaxt in i ett annorlunda liv. Elsa mar bra av att det ar
rérelse runt omkring henne och syskonen har lart sig mycket genom
att ha en syster som Elsa, precis som psykologen sa for lange sedan
till Per.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behdovs aven kontakt med
logoped. Det sager 6vertandlakare Anna Odman
Roussakis och logoped Agneta Rubensson, som
arbetar pa Mun-H-center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Géteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och sprida kunskap om tandvard,
munhalsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en
hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras
anhoriga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand 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 godkdnnande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en oversiktlig undersékning och
beddmning av barnets munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
ldamnat, sammanstalls i en databas, MHC-basen.

Kunskap om saéllsynta halsotillstand sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se och via MHC-appen.
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Munhalsa vid Retts syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med Retts syndrom:
e Dbettavvikelser — dverbett och frontalt 6ppet bett
e hdg gom
o Okad forekomst av karies och tandkottsproblem
e tandgnissling
o tandslitage
e oralmotoriska koordinationssvarigheter (oral dyspraxi) —
atsvarigheter, dregling och problem med munrengdring
e de flesta saknar tal.

Bettavvikelser tenderar att 6ka med aldern och darfor ska tand- och
bettutvecklingen féljas. Vid avvikelser ska ortodontist konsulteras pa
tidigt stadium om eventuell bettkorrigerande behandling.

Tandgnissling (bruxism) kan ge huvudvark eller smarta i kdkarna. Det
kan aven slita pa tdnderna och ge besvar, till exempel ilningar.
Tandvarden bor félja upp och vid behov behandla tandgnisslingen.
En mjuk bettskena kan skydda mot tandslitage. Det kraver dock att
barnet accepterar att ha bettskenan i munnen. Tandgnissling kan
vara lustbetingat. Avledning, massage eller vibrationer kan hjalpa for
stunden.

Tandskador vid till exempel fallolyckor ska kontrolleras av
tandvarden. Férsok undvika att barnet biter hart om tanden ar 16s. En
utslagen mjolktand ska inte sattas tillbaka. En permanent tand kan
forvaras i mjolk, koksaltldsning eller saliv pa vag till tandvarden.

Lékemedelsbiverkningar av vissa antiepileptika kan leda till att
tandkottet fortjockas och lagger sig dver tdnderna (gingival
hyperplasi). Om flera mediciner anvands kan de ge muntorrhet.
— Skolj eller svabba munnen med vatten efter vissa lakemedel, till
exempel en del astmamediciner, sdger Anna Odman Roussakis.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor férdel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att tidigt komma igang med goda
vanor ar viktigt. Tanderna bor borstas med fluortandkram tva ganger
om dagen. Olika hjalpmedel kan underlatta munvarden. Bitstdd kan
avlasta bettet och halla munnen 6ppen. Eltandborste

eller dubbeltandborste dar tre ytor borstas samtidigt kan hjalpa. Det
finns tandkram utan smak eller skum, med hogre fluorhalt eller som
ar bakteriedddande. Vid ketogen kost kan tandkram utan sockerarter
behdvas — radgdér med ansvarig lakare.
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— Fluorlésningen kan anvandas pa en muntork sa barnet undviker att
svélja den, séager Anna Odman Roussakis.

Att tdnka pa infor tandvardsbesoket

¢ ta kontakt med tandvarden innan forsta besdket, informera om
diagnosen och barnets behov — personalen bdr vara val

e ett anpassat omhandertagande ar viktigt — till exempel
forberedande samtal, extra tid, bildstod eller tumlekuddar (ger
bra position, trygghet och ro) i tandlakarstolen

e inskolning och tata besdk rekommenderas, for extra polering
och fluor samt plastning av nya tander

e vid medicinska tillstand, som hjartfel eller nedsatt
immunforsvar, bor ansvarig lakare kontaktas infor behandling

e narkos

e at- och svaljsvarigheter utreds och behandlas av
specialistteam pa sjukhus eller pa habilitering

e orofacial terapi, munmotorisk stimulering och
kommunikationstraning ar ofta motiverat

e forbered garna barnet pa tandvardsbesoket — visa till exempel
bilder pa lokalerna, tandlakaren och stolen hen ska sitta i
(anvandbara bilder finns pa bildstod.se och kom-hit.se).

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn och
ungdomar med sarskilda behov ett anpassat

omhandertagande. Tandvardspersonalen kan hjalpa till att individuellt
prova ut lampliga hjalpmedel. Ortodonti goér tandreglering.

Munmotorik vid Retts syndrom

Infér veckans familjevistelse finns 89 personer med Retts syndrom i
MHC-basen. Aldersférdelningen ar 3-59 ar: 56 stycken under 13 ar,
31 stycken 13-39 ar och 2 éver 40 ar. Samtliga saknar tal. 63 stycken
har at- och dricksvarigheter samt riklig dregling. Hos 12 av 33
rapporterades daglig tandgnissling/pressning. Det varierar stort i
svarigheter.

— De flesta har dock nedsatt oralmotorisk férmaga i tunga och lappar
samt 6ppen mun i vila, sager Agneta Rubensson.

Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda barnets kommunikations-, sug-, tugg- och
svaljformaga samt munmotorisk férmaga. Logopeden kan aven ge
rad kring matning och atande, bedéma hur barnet bast tranar sin
kommunikation samt vid behov ge oralmotorisk traning. Syftet kan
vara att 6ka férmagan till salivkontroll, férbattra at- och tuggférmagan,
minska eller 6ka kansligheten i munnen samt ge battre forutsattningar
for munvard.

48



Retts syndrom

— Oralmotorisk traning ar som fysioterapi fér munnen genom att man
forsdker stimulera, aktivera och stabilisera, sdger Agneta Rubensson.

Det ar viktigt att den oralmotoriska traningen anpassas efter varje
enskilt barn och har tydligt uttalade syften — man maste veta vad man
vill trdna och varfér man utfor traningen.

— Jag som logoped maste téanka pa att gora ett traningsprogram som
inte blir fér omfattande eller ar for svart att klara av, sdger Agneta
Rubensson.

Atsvérigheter

Runt 80 procent av alla barn med IF har nagon form av atsvarigheter.
Det beror oftast pa en kombination av olika orsaker, vilket kraver en
multiprofessionell behandling. Vid Retts syndrom ar de tre viktigaste
faktorerna oral dyspraxi, tungrérlighet och lappslutning, enligt en
studie fran Nationellt Center for Retts syndrom ar 2005. Andra
faktorer ar reflux, forstoppning, andningsproblem och ett paverkat
allmantillstand. Nedsatt atférmaga gor det svarare att suga, dricka,
tugga, svalja och kadnna. Sjalva maltiden blir aven tidskravande. Hur
val maten tuggas paverkar aven matspjalkningen och
mattnadskanslan.

— Sjalva atandet som vi ser ar bara toppen av ett isberg. Under ytan
finns manga saker som maste samverka for att atandet ska fungera,
fran den omgivande miljon till kroppens alla organ och utvecklingen
av motoriska och kognitiva férmagor, sdger Agneta Rubensson.

For att ge en inblick i hur barnen kan uppleva atsvarigheterna ber
Agneta Rubensson féraldrarna att dricka vatten utan att stdnga
munnen.

— Tungan maste jobba jattemycket och det blir svart att svalja pa ett
sakert satt. Att kunna stanga munnen ar viktigt och ibland behover
man hjalp. Vid atsvarigheter kan en knapp pa magen bli aktuellt.

PEG/ndssond

Nar man inte ater med munnen och tungans rérlighet ar nedsatt
minskar sjalvrengdringen. Det kan bildas svamp, tandsten och leda till
tandkottsfortjockning. Darfor ar tandborstning av saval tander som
tunga extra viktigt. Den sensoriska utvecklingen i munnen behover
ocksa ske pa andra satt.

— Det ar viktigt att barnet anda far fortsatta uppleva med munnen, till
exempel genom smaker eller hjalpmedel for att stimulera den
sensoriska formagan, sager Agneta Rubensson.
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Attrappan
Logopeder brukar anvanda sig av Attrappan for att stimulera barns
atutveckling. Den hjélper barnet att steg for steg narma sig och klara
av allt det som matsituationen innebar. Steg ett ar att kunna tolerera
maten, att vara i samma rum eller vid bordet. Darefter ska barnet
stegvis vanja sig vid att kdnna doften, réra vid maten, kanna olika
konsistenser, smaka och svélja.
| matsituationen har den vuxna och barnet olika ansvarsomraden.
Den vuxnes ansvarsomraden:

e Vad ska vi ata?

e Varskaviata?

e Nar ska vi ata?
Barnets ansvarsomraden:

e Hur mycket ska jag ata?

e (Gora sa gott man kan!

Nedsatt salivkontroll

Salivlackage (dregling) beror nastan aldrig pa for hdg salivproduktion.
Svaljférmagan ar ofta nedsatt, men framsta orsak ar att munnen
nastan alltid ar 6ppen och att tungan trycker ut saliven. Forst ska man
se over sittstallning och huvudhallning samt ge oralmotorisk traning,
till exempel med hjalpmedel som starker kakmuskulaturen.

— | andra hand tar man till medicinering, men man maste vara noga
med att medicineringen passar ihop med évriga mediciner som
barnet har, sdger Agneta Rubensson.

Bitovanor (oral habits)

Munnen ar ett viktigt centrum for sinnesupplevelser och sma barn
upptacker varlden genom att smaka och kdnna med munnen. Manga
med Retts syndrom biter pa handerna. Det kan bero pa smarta eller
obehag, men kan ocksa vara en sjalvstimulans och upplevas positivt.
Orsakerna bor utredas. Men kan forsdka ersatta eller andra
bitbeteendet med olika hjalpmedel, till exempel tuggsmycken eller
massage- och vibrationsredskap.

— Det ar svart att veta varfor bitbehovet pa handerna uppstar, men
det kan minska med annan tuggstimulans eller med sensomotorisk
traning och stimulans, sager Agneta Rubensson.
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Samordning

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

Allt ar sa bra som det kan vara. Elsa gar pa sarskola dar hon trivs.
Det marks pa henne, sager foraldrarna.

— Hon alskar att ga dit, sager Christina.

Nar pappa Per och Elsa ska gbra nagot kul aker de och ater
hamburgare, som Elsa tycker mycket om. Foraldrarna var i New York
i fem dagar forra aret och ska forsdka planera in en resa varje ar, da
de far vara for sig sjalva.

— Det behover inte vara langa resor, kanske bara ett par dagar pa
hotell. Det kanns bra. Vi kommer ju att vara smabarnsforaldrar under
resten av vara liv, sager de.

— Bade pa sjukhus och pa habiliteringen brukar det
finnas kuratorer som kan hjalpa med bland annat
krissamtal och att hitta ratt bland samhallets olika
stodinsatser. Det sager Ann-Louise Jonasson som ar
kurator vid Drottning Silvias barnsjukhus i Goteborg.

Pa Drottning Silvias barnsjukhus i Géteborg arbetar kuratorerna med
krissamtal, stdd och vagledning. Familjen kan ndja sig med nagot
enstaka samtal, eller kan behéva en kontinuerlig kontakt med
kuratorn under en langre period. Med ett sjukt barn i familjen finns
manga stodinsatser att ta stallning till och séka vid behov.

— Ett generellt tips jag vill ge ar att ringa kommunen och be om ett
mote dar de gar igenom allt ni kan ansdka om. Det ar smidigare an
att ni ansoker om olika saker, far avslag och sedan far bérja om igen,
sager Ann-Louise Jonasson.

Fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen (HSL) har verksamhetschefen
skyldighet att utse en fast vardkontakt for att sakerstalla patientens

© Agrenska 2022, nr 645 51



Retts syndrom

behov av samordning om patienten dnskar det. En fast vardkontakt
kan samordna vardens insatser och férmedla kontakter inom varden.
Den fasta vardkontakten kan vara en lakare eller annan profession
inom varden, som en sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Om man har behov som inte kan tillgodoses av enbart en huvudman
ska en SIP upprattas. Den ska tydliggéra samordning och
ansvarsfordelning mellan olika instanser.

— De ansvariga fran samtliga berérda verksamheter ar skyldiga att
delta i méten vid utformning av en SIP, sager Ann-Louise Jonasson.

Forsakringskassan

Sjuk- och féréldraférsékring Tillfallig férdldrapenning (vab) gar att fa
aven efter att barnet har fyllt 12 &r om det finns en bestaende
funktionsnedsattning. Kontaktdagar finns till fér barn som omfattas av
LSS. Man kan fa ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar.

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

Merkostnadserséttning ar en separat ersattning for kostnader som
beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan bedémer
vad som raknas som merkostnader.

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

Bilstéd ar ett ekonomiskt bidrag som gar att ansdka om barnets
funktionsnedsattning gor det svart att aka vanlig bil. Efter ansdkan
utreder Férsakringskassan om man beviljas stéd och hur stort bidrag

man kan fa.

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

Insatser enligt LSS
e radgivning eller annat stdd
e personlig assistans (l4s mer pa sid.55)
e ledsagarservice
e kontaktperson
e avldsarservice
e Korttidsvistelse, barn och vuxna
e Korttidstillsyn for barn 6ver tolv ar
e boende i familjehem eller bostad med sarskild service
e daglig verksamhet om man tillhér personkrets 1 eller 2.

SoL - Socialtjanstlagen

Alla insatser kan aven sokas enligt SoL. Enligt Socialtjanstlagen ska
manniskor som av fysiska, psykiska eller andra skal méter betydande
svarigheter i sin livsforing fa méjlighet att delta i samhallets
gemenskap och att leva som andra. Darfor finns olika former av stod.
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 ansokan.

Stod i skolan

Enligt skollagen har alla elever i grund- och gymnasieskolan ratt till
stod for att na kunskapsmalen, utifran sina forutsattningar. Det ar
rektorn som har det yttersta ansvaret for att alla elever far det stéd
och den hjalp de behdver. Féraldrar som tror att deras barn har
behov av stdd ska ta kontakt med skolan, antingen med barnets
larare eller med rektorn.

Den som ar missndjd med skolan ska i férsta hand prata med rektorn.
| andra hand kan man kontakta skolans huvudman och i tredje hand
Skolinspektionen. Vid fragor kan man kontakta Skolverkets
upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se
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Extra anpassningar ska goras av skolan inom ramen for den ordinarie
undervisningen om en elev behover det. Det kan till exempel vara

e hjalp att planera och strukturera ett schema for skoldagen

e extra tydliga instruktioner

e anpassade laromedel

e en speciallarare som arbetar med eleven under en viss tid.

Sé&rskilt stéd satts in om extra anpassningar inte ar tillrackligt. Rektorn
har ansvar att utreda om eleven behover sarskilt stod. Om man
beddémer att behovet finns ska detta formuleras i ett atgardsprogram,
som ska foljas upp. Sarskilt stdéd kan till exempel vara

¢ regelbunden kontakt med en speciallarare under en langre tid

e placering i en sarskild undervisningsgrupp

e en elevassistent som stddjer eleven under skoldagen.

Innehallet, eller beslut om att inte uppratta ett atgardsprogram, kan
Overklagas till Skolvasendets 6verklagandenamnd:
overklagandenamnden.se

Grundsérskola

Hemkommunen beslutar och utreder om ett barn ska ga i
grundsarskola, integrerad grund- och sarskola, traningsskola eller
gymnasiesarskola. Det ska ske i samrad med vardnadshavare.

Fonder

Fonder kan sdkas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Man kan till exempel hitta och sdka
fonder pa kommunens och regionens webbplatser.

— Kuratorn kan hjalpa till och aven skriva ett generellt intyg som kan
skickas med i anstkan, sager Ann-Louise Jonasson.

Lanktips

1177.se — 1177 vardguiden.

socialstyrelsen.se — kunskapsmyndigheten for vard och omsorg.
nfsd.se — Nationella Funktionen for sarskilda diagnoser.

mfd.se — Myndigheten for delaktighet.

nationelltcenter.se — nationellt kompetens- och resurscenter
specialiserat pa Retts syndrom och sju andra sallsynta diagnoser.
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhoriga (NKA).
vgregion.se/f/habilitering-och-halsal/patient/behandling-i-
grupp/grupper-for-foraldrar-till-barn-och-ungdomar/ — olika
foraldragrupper pa mottagning eller distans.
goteborg.se/wps/portal/enhetssida/lots-for-barn-och-vuxna-med-
funktionsnedsattning — information och vagledning om olika stéd
som finns i samhallet.
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passalen.se — ideell forening som arbetar for inkludering av barn och
unga med funktionsvariation.
hejaolika.se — webbtidning om funktionsrattsfragor.

— For att fa en personlig assistent kravs att man har
stora och varaktiga funktionsnedsattningar och tillhor
en av LSS personkretsar. Det berattar Louise Jeltin
som ar assistanssamordnare pa Agrenska Assistans.

Samhallets stdd utgar bland annat fran rattighetslagen LSS som
syftar till att ge goda livsvillkor. Personlig assistans ar en av de tio
insatser som LSS innefattar. For att omfattas av personlig assistans
behover barnet ha behov av hjalp med de grundlaggande behoven:

e personlig hygien

e intagande av maltider

e av- och pakladning

e kommunikation

e annan hjalp som férutsatter ingaende kunskaper om barnet

som person, till exempel tillsyn.

Ansokan om personlig assistans ska goras skriftligt och medicinska
underlag kravs. Om de grundlaggande behoven bedéms uppga till
fler an 20 timmar per vecka ansdker man om assistansersattning fran
Férsékringskassan. Om de grundlaggande behoven inte uppgar till
20 timmar kan man ansdka om personlig assistans hos kommunen. |
de fall en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov, till exempel méjlighet att delta i
samhallslivet, umgas med slakt och vanner samt hushallsarbete.

De grundlaggande och 6vriga personliga behoven kan ocksa
innebara skal for dubbelassistans. Det kan handla om aktiviteter
utanfor hemmet, till exempel resor, eller for att kunna utfora olika
traningsprogram dar assisterna behover vara tva.

Vad raknas till foraldraansvaret?

De grundldggande behoven raknas i varierande grad som
foraldraansvar tills barnet fyllt nio ar. Darefter raknas de inte langre
som féraldraansvar. Kommunikation raknas inte som foraldraansvar
efter att barnet fyllt sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter
eller sjukvard, da det galler tills barnet fyllt nio ar.

— Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till foraldraansvaret i
varierande grad anda upp till tolv ars alder, sager Louise Jeltin.
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Assistans i skolan

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

Att valja personlig assistent

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

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

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

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp for den som vill 6verklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS-mal i domstol. Det finns dock jurister pa
assistansbolagen som har kunskap och kan ge stdd. Man kan aven fa
radgivning och stdd fran olika intresseorganisationer som arbetar
med rattigheter for personer med funktionsnedsattningar, till exempel
Riksférbundet FUB.

Tips pa webbplatser

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

lassekoop.se — LaSSe Brukarstddcenter (Vastra Gétalandsregionen)
bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stdd och kunskapscenter
(Stockholm)

© Agrenska 2022, nr 645 56



Retts syndrom

— Min Gvertygelse ar att vi foraldrar behdver varandra,
vi behover traffa andra som forstar och delar samma
erfarenheter. Det sdger Maria Dellskog, mamma till en
vuxen dotter med Retts syndrom och en av
initiativtagarna till Foreningen RSIS.

Maria Dellskog besdkte Agrenska férsta gangen hésten 1986 med sin
da sjuariga dotter Asa. Hon och ett trettiotal andra féraldrar till barn
med diagnosen Retts syndrom var pilotgrupp for Agrenskas
familjevistelser. En av initiativtagarna var professor Bengt Hagberg.
—Jag minns sa starkt hur fantastiskt det var att fa traffa andra som
forstod vad jag talade om nér jag beskrev var dotter Asa, sdger Maria
Dellskog.

Flera foraldrar var redan medlemmar i Féreningen for psykotiska
barn, som senare bytte namn till Féreningen Autism. Under dagarna
pa Agrenska startade foraldrarna en sektion inom féreningen.

— Pa 80-talet var syndromet fortfarande okant och manga flickor hade
fatt diagnoser som autism eller autistiska drag. Om var Asa sa man
"autistisk men anda inte autistisk”, sager Maria Dellskog.

1997 bildade de den egna féreningen RSIS, Rett syndrom i Sverige.
Maria Dellskog ar en av sju styrelsemedlemmar, samtliga arbetar
ideellt med foreningsarbetet. Det bestar bland annat av att
e stddja foraldrar till barn och vuxna med RS
e sprida information om diagnosen
e samarbeta med professionella som i sitt arbete traffar
personer med RS och deras anhdriga
e samarbeta med Nationellt center fér Rett syndrom och
narliggande diagnoser pa Frésén i Ostersund
e ha kontakt med Rett-foreningar runt om i varlden
e vara en del av Rett Syndrome Europe — RSE,
rettsyndrome.eu
e anordna familjelager och ridlager fér medlemmar
e anordna kurser och temadagar.

Las mer om féreningens arbete och om medlemskap pa rsis.se
De finns aven pa Facebook: RSIS
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foéraldrar till barn med olika

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

Riksférbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och stodinsatser i ratt
tid och utifran behov. Forbundets uppdrag ar att driva politiska fragor
som roér personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
sallsynta diagnoser och verka fér mer forskning inom omradet.
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, sasom utbildningsfilmer,
sammanstallningar av rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa
hur man kan uppratta en sa kallad sallsynt vardplan.

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

— Det ar sallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kdnna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksférbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

Centrum for sallsynta diagnoser finns vid universitetssjukhusen och
samverkar med expertteam for olika diagnoser och diagnosgrupper.
CSD kan ge vagledning och information om sallsynta halsotillstand.

Las mer pa csdsamverkan.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotillstind

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

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

| databasen finns utférlig, kvalitetssakrad information om fler an 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 redaktoérer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att [Bmna synpunkter pa innehallet.

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

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.sel/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 645

Retts syndrom orsakas av en mutation i genen
MECP2, som ar viktig for nervcellernas och
hjarnans utveckling. | Sverige fods cirka 56

flickor per ar med Retts syndrom. Pojkar som far
syndromet 6verlever sallan. Omkring 300 flickor
och kvinnor har diagnosen.

Vid 6-18 manaders alder avstannar utvecklingen
och barnet forlorar gradvis sin motoriska,
sprakliga och sociala férmaga. De flesta har en
svar intellektuell funktionsnedsattning, epilepsi,
andningsavvikelser och skolios. Autism eller
autismliknande drag ar ocksa vanligt.

Manga aterfar ett socialt intresse och darfor ses
Retts syndrom inte langre som en autismdiagnos.

| dokumentationen kan du bland annat hitta
medicinsk och genetisk information samt Iasa om
atsvarigheter, fysioterapi och kommunikation. Har
ges aven en inblick i hur det ar att leva i en famil;
med ett barn med Retts syndrom.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2022 | agrenska.se
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