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Rubinstein-Tayhis syndrom

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

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

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

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner

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

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

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

Kortvuxenhet, intellektuell funktionsnedsattning och ett
speciellt utseende. Det &r nagra kéannetecken pa
personer med Rubinstein-Taybis syndrom.

— En person med ett syndrom liknar sin familj, sina
foraldrar och syskon, men de liknar ocksa andra med
samma tillstand. Det sager Ulrika Wester Oxelgren,
overlakare vid sektionen for barnneurologi och
habilitering vid Akademiska barnsjukhuset i Uppsala.

Rubinstein-Taybis syndrom, (férkortas RTS i denna dokumentation),
ar ett tillstdnd som hor till de monogena syndromen. Det innebar att
en enstaka gen ar férandrad och det i sin tur leder till den
kombination av symtom som k&nnetecknar syndromet.

Varje ar fods ett eller tva barn som far diagnosen i Sverige. Det
motsvarar ett till tva barn per 100 000 fodda.

— Vi tror att det fods nagra fler an sa eftersom barn med lindrig klinisk
bild inte upptéacktes tidigare, sdger Ulrika Wester Oxelgren.

Motorik

Manga barn med RTS fods med en lag muskelspanning, vilket kallas
for hypotonus. Detta kan forsena utvecklingen av grov- och
finmotoriken under uppvéaxten. Det kan ocksa leda till balansproblem.
Som sma barn har barnen ofta 6verrorliga leder vilket ytterligare kan
forsvara mojligheten att till exempel ta sig upp i stdende.

— Utvecklingen gar framat men den gar langsammare. Barnen har
stor nytta av tips och rad fran fysioterapeuter for att Gverbrygga
hinder i sin motoriska utveckling, sager Ulrika Wester Oxelgren.

Las mer om motorik och fysioterapi pa sidan 21

Sprak

Den sprakliga utvecklingen ar ofta forsenad. . Barnen kan ha svart att
forsta vad som sags, impressivt sprak, eller ha svarigheter att sjalva
kunna uttrycka sig, expressivt sprak.

— De allra flesta barn med RTS har nytta av nagon form av
kompletterande kommunikationshjéalpmedel (AKK), som tecken eller
bilder, for att komplettera ett talat sprak, sager Ulrika Wester
Oxelgren.

Las mer om kommunikation pa sidan 25
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Intellektuell funktionsnedséattning och neuropsykiatri

De allra flesta barn med Rubinstein-Taybis syndrom har en
intellektuell funktionsnedsattning, IF. Svarighetsgraden varierar, men
ar oftast medelsvar till svar. Barn med diagnosen IF har till exempel
ratt att ga i sarskola.

Manga symtom som &verkanslighet for ljud, hyperaktivitet och
koncentrationssvarigheter ar kriterier for en neuropsykiatrisk
funktionsnedsattning, npf. Inom det neuropsykiatriska spektrat finns
diagnoser som adhd eller autism. Tvangsmassiga handlingar ar ett
vanligt beteende hos manga av barnen.

— Det &r viktigt att utreda tecken pa en neuropsykiatrisk
funktionsnedsattning. En sadan diagnos paverkar hur vi ska mota
barnet pedagogiskt men aven medicinering, sager Ulrika Wester
Oxelgren.

Las mer om hur psykologiska utredningar ga till pa sidan 29

Tillvéxt

De flesta barn med RTS ar normalstora nar de fods men de far ofta
en postnatal tillvaxthamning och véaxer daligt den forsta tiden. Kurvan
som barnet méts efter p4 BVC planar ut.

— Barnen ar generellt mindre vilket bade kan bero pa
naringsproblematik, det vill sdga att barnen har svart att fa i sig mat,
men ocksa pa att barnen genetiskt sett ar kortare ar
normalbefolkningen, séger Ulrika Wester Oxelgren.

Som vuxna ar bade man och kvinnor med RTS nagot kortare &n
ovriga befolkningen. Barnen kan fa hormonella problem under
uppvaxten som till exempel underfunktion av skoldkoérteln vilket ar bra
att vara uppmarksam pa.

Atande och naring

For manga barn ar atande en utmaning i borjan av livet. Fér barn med
RTS kan det bero pa den laga muskelspanningen vilken ocksa
paverkar munmotoriken. Manga behover hjalp med sondmatning eller
en "knapp pa magen”, sa kallad gastrostomi. Tanken ar att den ska
kunna tas bort igen inom nagra ar.

— Det ar alltsa ingen atgard som gors istallet for att ata pa vanligt satt,
sonden ar en hjalp nar det vanliga atandet under en period ar
problematiskt, sager Ulrika Wester Oxelgren.

Vissa barn med RTS har problem med aspiration, det vill sdga att de

andas in mat som hamnar i luftvagarna. Det ar ocksa vanligt med
refluxsjukdom, vilket innebar att en klaff mellan magséack och
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matstrupe inte sluter riktigt tatt och det leder till att mat och/eller
magsyra hamnar i matstrupen.

— Det kan ibland vara smartsamt. Vilket kan gora det svart for barnet
att ata, eller leda till att barnet inte vill ata. En viktig atgard om barnet
har refluxbenagenhet ar att se till att han eller hon inte ar férstoppad,
eftersom det forvarrar besvaren, séager Ulrika Wester Oxelgren.

Hjartmissbildningar

Omkring en tredjedel av barnen med RTS har nagon form av
missbildning pa hjartat. Vanligast ar en 6ppning i skiljevaggen mellan
hjartats kamrar (kammarseptumdefekt-VSD) eller en dppning i
formaksskiljevaggen (féormaksseptumdefekt-ASD).

— Alla barn som far diagnosen Rubinstein-Taybis ska undersokas av
en hjartspecialist, sager Ulrika Wester Oxelgren.

Las mer om hjartmissbildningar pa sidan 14

Njure och urinvagar

Halften av barnen med RTS har urinvagsproblem. Hos pojkar, och i
sdllsynta fall aven hos flickor, forekommer ibland missbildningar i
kénsdelarna, exempelvis hypospadi (kort urinror).

Las mer om njurar och urinvagar pa sidan 17

Ortopedi

Ett tidigt tecken pa RTS ar att tummar och stortar ar breda och pekar
utat. | de flesta fall innebar det inte nagra problem men i vissa fall kan
handkirurgi behovas. Aven andra skelettrelaterade problem kan
forekomma. Exempelvis kan kotor ha olika storlekar eller avvikande
form vilket kan reda till att ryggen far en krékning, sa kallad skolios.
Aven en avvikande tandutveckling ar vanligt. Tanderna buktar ofta
inat och har ett annorlunda utseende.

— Det &r viktigt att barn med RTS skickas till specialisttandvarden,
séger Ulrika Wester Oxelgren.

Las mer om mun- och tandhélsa pa sidan 40

Neurologiska besvar

Anatomin i den bakre skallen kan vara trang. Det kan paverka
andning och svaljférmaga. Hos en del forekommer sa kallad fjattrad
ryggmarg, vilket innebar att ryggmargen fixerats i ryggmargskanalen.
Nar barnet vaxer och ryggen stracks ut vaxer inte nervtradarna med,
utan stracks ut. Det kan leda till férsédmrad funktion i muskler,
urinblasa och tarm.

— Om ett barn som kunnat ga plotsligt far en forsamrad motorik kan
det vara ett tecken pa att barnet har en fjattrad ryggmarg. Detsamma
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galler om urologiska besvar plotsligt uppstar eller forvarras. Det finns
andra orsaker till detta men att det kan rdra sig om fjattrad ryggmarg
ar viktigt att komma ihag i sammanhanget, sager Ulrika Wester
Oxelgren.

Barn med RTS har en viss 6kad benagenhet for epilepsi. Det kan
ibland vara svart att upptacka, men behandlas pa samma satt som
hos andra barn. Anfallen kan vara generella och paverka hela
kroppen eller fokala. De fokala anfallen kan se valdigt olika ut och
ibland innebara anfall nar barnet ar vid medvetande.

— Vilken typ av anfall barnet har styr medicineringen, séger Ulrika
Wester Oxelgren.

Ovriga symtom

Aven barnens 6gon bor foljas upp regelbundet. Over 60 procent har
nagon form av symtom fran égonen. Det kan till exempel handla om
ofrivilliga 6gonrorelser, sa kallad nystagmus, eller brytningsfel. Aven
skelning, ptos (hangande 6gonlock) och gra starr forekommer.

— Kolobom ar néar det finns en glipa i regnbagshinnan. Det kan orsaka
ljuskanslighet, sager Ulrika Wester Oxelgren.

En del personer med RTS har problem med 6ronen. Vilket bor féljas
upp med regelbundna undersokningar. Oroninflammationer ar vanliga
under uppvaxten. Horselnedsattningar ar oftast lindriga.

Vad galler huden har personer med syndromet ibland en 6kad
beharing. De har ocksa en benagenhet att fa keloider — breda arr som
kan vara fortjockade och besvéarande.

RTS medfér eventuellt en forhojd risk for leukemi hos barn och
meningeom (hjarntumor) hos vuxna.

— Risken att drabbas ar generellt lag, och det finns inga séakra
uppgifter pa att risken ar forhojd, sager Ulrika Wester Oxelgren.

Uppfoljning

En gang per ar ar en riktlinje for hur ofta barnen bor féljas upp av
barnlakare. Idag finns inget vardprogram liknande det for exempelvis
barn med Downs syndrom.

— Det vi har lart oss om Downs syndrom har vi dock nytta av vid
andra mer sallsynta syndrom. Aterkommande uppféljningar bér géras
med den patientansvarige lakaren som sammanhallande faktor
mellan de olika inblandade specialisterna, sager Ulrika Wester
Oxelgren.
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o - -
Fragor till Ulrika Wester Oxelgren:
L]

Vid vilken alder ska man borja titta pa kannetecken for adhd och
autism?

— En utredning for adhd kan genomforas av psykolog fran fem ars
alder. For autism gar det att gora annu tidigare. Bedomningen bor
gbras innan det ar dags att bérja skolan. Adhd-medicin ar godkand
for barn fran sex ar.

Mitt barn gar inte upp i vikt och ar alldeles for smal, vad kan man
gora at det?

— Det ar viktigt att ta hansyn till att syndromet gor att kroppen
genetiskt &r mindre. | forsta hand &r det viktigt att bedoma om det
finns svarigheter med naringsintag och utreda eventuella
skoldkdrtelstorningar. Kan det finnas problem med att tarmen inte kan
ta upp naringen? Kraver hjartat mer energi? Manga olika specialister
kan behova kopplas in.

Mitt barn alskar mat och tycks inte ha nadgot stopp. Vad kan det
bero pa?

— I tonaren och prepubertet finns det en tendens till Gvervikt istallet.
Det ar viktigt att utesluta om det finns hormonella orsaker.

Var son har haft forstoppning hela livet, han har ocksa valdigt
ont i magen, kan det vara en biverkning av medicinen han har?
— Om avfdringen har en bra konsistens kan det vara magknip pa
grund av 6verdosering av forstoppningsmedicin. Det kan ocksa finnas
en nervstorning i tarmen, sjukdomen Hirschsprungs sjukdom finns i
okad forekomst hos barn med RTS. Det later som att ni ska ga vidare
med att undersoka tarmen.

Hur ofta behdver man titta pa om det finns en fjattrad ryggmarg?
— Man behéver inte gora det upprepat om inte symtom tyder pa att
ryggmargen kan vara fjattrad. Om symtom fran blasa, benmotorik
eller tarm uppstar kan man behéva géra om undersokningen.

Hur lange ska man ge epilepsimedicin om det inte ger nagot
resultat?

— Man kan komma till en punkt da vi gor ett forsok att sluta med
medicinen. Genetiskt orsakad epilepsi brukar inte laka ut men det kan
handa.

Vad kan mitt barns ljuskanslighet bero pa?

— Det kan bero pa kolobom. Det ar en slits i regnbagshinnan som inte
har slutit sig under fostertiden.
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Finns det nagot vardprogram?

— Vi som jobbar med séllsynta halsotillstand vill ha medicinska
riktlinjer for det har vi stor nytta av. Det finns vardprogram for
exempelvis Downs syndrom, men det finns inget for RTS i Sverige.

Nar vi blir remitterade till andra lakare ar kunskapen ofta ganska
bristfallig, finns det nagra styrdokument?

— Vi anvander oss av Socialstyrelsens hemsida for sallsynta
halsotillstand déar vi ocksa kan leta oss vidare till de lakare som har
sarskild kunskap.

Hur ovanlig ar RTS jamfort med andra séallsynta héalsotillstand?
— Nagon riktlinje kanske kan vara att jag behandlar ungefar 100 barn
med sallsynta halsotillstand och av dem har tre barn RTS.

Hur ofta vet narkoslakare att det kan vara problematiskt med
intubering?

— Jag skulle tro att det kanske inte ar helt valkant. Infér sévning ar det
viktigt att papeka det.

Eddie har Rubinstein-Tayhis syndrom

Eddie som &r tio ar kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans
med sin mamma Sofie, sin pappa Christopher och lillebror Oscar som
ar nio ar.

Slutet av graviditeten innebar en lang vantan for Sofie och
Christopher som skulle fa sitt forsta barn. Nar Sofie var tre veckor
over tiden togs beslut om igadngsattning och tva dygns varkarbete
slutade i kejsarsnitt.

— Han sag ut som en liten Elvis nar han kom ut. Han hade sneda
tummar, ihopsatta fingrar och jattemycket svart har, minns
Christopher.

Nagon hade ringt i en varningsklocka for en barndverlakare kom och
gjorde en extra kontroll av Eddie. Lékaren konstaterade dock att
pojken var fullt frisk och familjen skickades hem.

Forsta veckan hemma sov Eddie mycket. Nar BVC kom péa
hembesok tyckte barnskoterskan att han var for slg, blek och at for
lite och skickade familjen till n&rakuten.

Dar skrev lakaren en lang lista pa allt som avvek fran det normala och
sa "ta det har kuvertet, packa en Gvernattningsvaska och ak till
sjukhuset’.
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— Jag minns tydligt hur vi gick hem med den har listan pa allt som var
fel pa vart barn. Jag forstod att de var tvungna att gora sa men jag
var livradd, séger Sofie.

Familjen 1&g pa barnakuten i tio dagar for Eddie behovde fa i sig mat.
En l&kare gjorde en klinisk bedémning av bebisen infér en grupp
lakarstudenter och radade upp alla avvikelser infor tva slutkorda
forstagangsforaldrar.

— Jag var vansinnig och han bad ocks& om ursakt senare. Efter det
sa han att nu drar vi igang fullt 6s pa alla cylindrar. Inom loppet av ett
dygn hade alla tankbara tester tagits. Neurolog, kardiolog och
genetiker, alla var inkopplade, sager Christopher.

Nu féljde en lang vantan pa besked. Natverket runt familjen fick inte
komma och traffa den nya familjemedlemmen. Sofie och Christopher
holl sig och Eddie isolerade

— Vara familjer kande sig valdigt utstotta men vi hade som en kramp
av radsla. Vi kande en massa kanslor: skam, sorg och skrack. Det &r
markligt det dar med att man kanner skam, jag tror det handlar om
allas forvantningar pa en ny bebis, vi orkade inte med det, sager
Sofie.

Fem manader senare kom beskedet att Eddie hade Rubinstein-
Taybis syndrom.

— Sett bara till DNA ar vi till 98 procent lika
schimpanserna och det som skiljer oss manniskor fran
varandra ar mindre an en procent av vart totala DNA.
Det sager Christian Wentzel som ar barnneurolog och
klinisk genetiker vid Akademiska barnsjukhuset |
Uppsala.

Varje manniska har fatt halften av arvsmassan fran sin mamma och
halften fran sin pappa. Arvsanlagen, generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler i form av DNA-spiraler som bildar 46 kromosomer
(23 kromosompar). Det finns ungefar 22 500 gener till antalet och de
finns i tva kopior, en frin mamman och en fran pappan.

— Var arvsmassa kan liknas vid ett bibliotek. Varje kromosom &r en
bokhylla och generna ar som bocker. | vart DNA-bibliotek finns

22 500 bocker. Recept for att skapa alla protein vi har i kroppen,
sager Christian Wentzel.

Alla manniskor har variationer i sina gener, men bara en liten andel
av dem ger upphov till symtom. Nar man talar om mutationer eller
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patogena varianter syftar man pa de genetiska forandringar som
leder till sjukdomstillstand.

Ordningen pa genernas byggstenar, de sa kallade nukleotiderna,
utgdr mallar for hur olika aminosyror satts ihop till proteiner.
Mutationer som andrar pa denna ordning kommer darfor att medfora
olika konsekvenser nar proteinerna bildas. Det kan beskrivas som att
det blir "fel i koden” for ett visst protein. Ungefar en till tva procent av
vart DNA ar kodande, det vill sdga utgor mallen for ett protein.

— Ibland kan ett litet stavfel leta sig in i receptet. En aminosyra
forandras pa grund av att tva bokstaver har bytt plats. Det ar vad
manga genetiska sjukdomar ar — en felaktighet i den genetiska
koden, sager Christian Wentzel.

Rubinstein-Taybis syndrom

RTS orsakas i de flesta fall (60 procent) av en mutation i en gen pa
den korta armen av kromosom 16 (16p13.3). Genen kallas CREBBP
och styr bildningen av ett protein som kallas CREBBP
(CREB-bindande protein). Forandringen &r i 80 procent av fallen en
liten deletion, vilket innebér att hela eller delar av den ena genkopian
fallit bort. Det kan ocksa vara en duplikation, vilket &r motsvarande
fast delar av den kodande genkopian har dubblerats. Férandringen
kan ocksd vara en punktmutation, vilket innebar att en enda kodande
byggsten i genen har bytts ut eller saknas. | 20 procent av fallen ar
mutationen en stdrre deletion eller duplikation.

Hos atta till tio procent av personer med RTS orsakas syndromet av
en mutation i en gen pa den langa armen av kromosom 22
(EP300-genen). Da handlar det om sma punktmutationer och de ger
ibland en nagot mildare variant bland annat med avseende pa
intellektuell funktionsnedséttning. EP300 ar mycket lik CREBBP och
har liknande funktioner. Bade CREBBP och EP300 ar till exempel
viktiga for flera organs utveckling under fosterstadiet.

— Dessa gener ar till 63 procent lika varandra — det &r som att jamfora
kéttbullar med pannbiff. De protein som generna kodar for ar
involverande i hur andra proteiner produceras och uttrycks. De
fungerar lite som dirigenter, och styr manga olika processer i
kroppen, séager Christian Wentzel.

Hos cirka 30 procent av de som misstanks ha RTS hittar man ingen
avvikelse i varken CREBBP eller EP300. Diagnosen stélls kliniskt
efter gemensamma symtom, sa kallade fenotyper, och sedan gor
man en genetisk testning.

— | de fall man inte hittar ndgon avvikelse kan det egentligen vara
nagot annat. | framtiden kommer vi troligen se manga fler
genmutationer och syndrom i takt med att den genetiska testningen
utvecklas, séager Christian Wentzel.

© Agrenska 2021, nr 620 12



Rubinstein-Taybis syndrom

Arftlighet

Mutationen i CREBBP eller EP300 arvs genom ett sa kallat
autosomalt dominant nedarvningsmonster. Det innebéar att om en av
foraldrarna bar pa genmutationen ar det 50 procents sannolikhet att
tillstandet fors vidare vid varje graviditet.

Vanligast ar dock att mutationen uppstar for forsta gangen, de novo,
som en nymutation. Da ar sannolikheten att foraldrarna far ett till barn
med samma mutation mindre an en procent.

Det gar inte att helt utesluta att mutationen bara finns i en del av en
foralders konsceller och inte i kroppens 6vriga celler, sa kallad
germinal mosaicism, da &ar sannolikheten stérre men det ar mycket
ovanligt.

— Arftligheten ser ut sd att om mutationen inte &r en nymutation skulle
det innebara att ndgon av foraldrarna sjalv har Rubinstein-Taybis
syndrom, sager Christian Wentzel.

Fordel med en diagnos

Det finns manga fordelar med att f en diagnos. Lakare har mojlighet
att ge en korrekt bedomning av prognosen pa sikt, det sker dock med
ett valdigt stort forbehall. Aven med diagnos kan personer med
samma tillstand ha en stor variation av symtom.

Det ar ocksa viktigt for att kunna faststélla korrekt upprepningsrisk.
Om foréldrarna onskar finns det mojlighet till fosterdiagnostik.

De flesta missbildningarna hos personer med RTS bildas under
fostertiden, men dar det finns underfunktioner kan mojligen vissa
brister i framtiden behandlas med genterapi.

— Det pagar en revolutionerande utveckling inom genetiken.
Underskatta heller aldrig vikten av en diagnos i sig. Det kan till
exempel vara valdigt vardefullt for familjerna att komma i kontakt med
patientféreningar, sager Christian Wentzel.

Har kan du lasa mer

Socialstyrelsen — Kunskapsdatabas for sallsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/

OMIM - ett onlineregister 6éver ménskliga gener och genetiska
sjukdomar: omim.org

GeneReviews - amerikanska motsvarigheten till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas, enligt Christian mer utforlig:
ncbi.nim.nih.gov/books/NBK1116

POSSUM - exempel pa en syndromdatabas, det finns flera:
possum.net.au
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Fragor till Christian Wentzel:

Var dotter har varit forskonad fran svara missbildningar pa bland
annat hjartat, l6per hon storre risk att fa det senare i livet?
— Nej, de flesta missbildningar ar medfédda.

Hur kan jag fa reda pa mer om varfor det blir pa olika satt for mitt
barn?

— Inom genetiken. Generna som kodar for proteiner paverkar valdigt
manga andra gener. Vi kan annu inte se sd komplexa samband, men
forskning pagar.

Hur vet man om en mutation orsakar symtom?

— Det finns ett referensmaterial. Ett referensgenom, som visar hur
"friska” gener ser ut. Det finns variationer i etniskt ursprung till
exempel.

Vad hander néar ni upptacker nagot nytt om syndromet, kommer
det att na vara lakare pa regionsjukhuset?

— Det ar sjalvklart vart dnskemal att det ska vara sa. Det vi behover
sprida ar vart man har mojlighet att hitta den senaste informationen. |
Socialstyrelsens kunskapsdatabas finns det kontaktinformation till de
lakare som ar experter pa syndromet.

Hjéirtfel vid Rubinstein-Tayhis syndrom

— En tredjedel av barnen med RTS har nagot problem
med hjartat. Men enskilda hjartfel tycks dock inte vara
overrepresenterade. De symtom fran hjartat som
forekommer ar nastan alltid behandlingsbara.

Det sager Hakan Wahlander som ar overlakare pa
Barnhjartcentrum vid Drottning Silvias barnsjukhus i
Goteborg.

Hjartat behovs for att kroppen ska kunna syresattas. | hjartat finns tva
stycken kretslopp. Blodet pa den hogra sidan ar syrefattigt och
pumpas upp till lungorna dar det syresatts. Syresatt blod fran
lungorna tas sedan emot av vanster sida av hjartat och transporteras
ut i kroppen.

De tva kretsloppen, systemcirkulation och lungcirkulation, har olika
funktioner. Systemcirkulationen behéver styras beroende pa situation.
Karlmotstandet ar darfor hogt och d& behdver ocksd kammaren
bygga upp ett hogt tryck. Lungcirkulationen har istallet lagt motstand
och kraver darfor ett lagre tryck.
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Hjartats tva faser kallas for systole (kontraktionsfas, da hjartat
pumpar blodet ut i kroppen) och diastole (fyllnads- och
avslappningsfas).

Nar man undersoker hjartat gér man EKG och ultraljud
(ekokardiografi). Man kan ocksa gora en kateterisering.

— Det innebar att man for in en kateter eller en plastslang i hjartat.
Genom att spruta in kontrastvatska kan man sedan se hur hjartat
pumpar vatskan och man kan ocksa behandla vissa sma hjartfel,
sager Hakan Wahlander.

Medfodda hjartfel

Medfodda hjartfel uppstar tidigt i graviditeten. Redan nar fostret ar
atta veckor gammailt &r hjartats delar fardigbildade. 8 av 1 000
nyfodda har ett hjartfel. Ett av atta barn med hjartfel har nagon slags
kromosomrubbning. Manga hjartfel av lindrig grad behdver ingen
behandling och nastan alla hjartfel kan behandlas genom operation
eller kateterbehandling. En del barn behéver upprepade behandlingar
och bara ett litet antal far en cirkulation som inte fungerar normailt.

— Utvecklingen av behandlingen av hjartfel har forbattrats betydligt de
senaste 40 aren. Sarskilt nar det galler dodlighet i unga aldrar, sager
Hakan Wahlander.

Hjartfel vid Rubinstein-Taybis syndrom

Det fods en till tva barn om aret med RTS och ungefér en tredjedel av
dem har ett medfétt hjartfel. Av de som har ett hjartfel behdver en
tredjedel behandling. Nar diagnos stalls ska barnet undersdkas med
ultraljud eftersom en sapass stor andel barn med tillstdndet har
hjartfel.

Behandling vid kammarseptumdefekt

Kammarseptumdefekt (VSD) &r det vanligaste hjartfelet hos
befolkningen i stort. Det innebar att det finns ett hal mellan hjartats
kamrar. Konsekvenserna beror pa hur stort halet eller halen ar. Om
det ar stort behandlas VSD med operation fére sex manaders alder,
detta for att skydda lungkarlen fran ett for hogt tryck. Om halet ar
medelstort vantar man ofta och ser om det blir mindre. Operation gérs
i fyra- till femarsaldern.

— Ett litet hal behover ingen behandling. Det ger anda en normal
cirkulation. Resultaten vid operation av stora hal &r bra, men enstaka
personer behover pacemaker, sager Hakan Wahlander.

Behandling vid féormaksseptumdefekt

Formaksseptumdefekt (ASD) ar det nast vanligaste hjartfelet och
innebar en dppning i formaksskiljevaggen. Stora hal ger ett stort
lungflode, men oftast far barnen inga besvar. Eftersom det inte ger
symtom kan det leda till att kammaren blir belastad dver tid.
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— Darfor ar det viktigt att undersoka hjartat tidigt s& att detta upptacks
i tid. Behandling av ett storre hal kan géras med hjalp av en
kateterslutning med plugg, sager Hakan Wahlander.

Behandling av persisterande duktus arteriosus (PDA)

Duktus arteriosus ar kroppens storsta karl vid fédseln och det ska
slutas under de forsta dagarna. Om det inte sker blir det ett stort
lungflode och i enstaka fall ett hogt tryck i lungkretsloppet. Oftast gar
det att sluta karlet med hjalp av kateterburen slutning under det forsta
levnadsaret.

Behandling vid kombination av shunthjartfel

Shunthjartfel innebar att det finns en onormal forbindelse (ett hal)
mellan hjartrum: formaken, kamrarna eller aorta och lungartar. Det
ger ett Okat flode genom lungorna och for hogt tryck i lungkarlen.

Det kan finnas flera shunthjartfel samtidigt. Da behandlar man alla vid
ett tillfalle och tidpunkten styrs av det fel som ar storst.

Behandling vid koarktatio aortae (CoA)

Kaorktatio aortae (CoA) ar en kort fortrangning i aortabagen. Det hor
ofta ihop med en onormal aortaklaff. Nyfédda kan blir kritiskt sjuka vid
en uttalad fortrdngning, darfor behandlas de nastan alltid direkt efter
upptackt. Mindre barn opereras, medan storre barn kan behandlas
med stentdilatation fran fem till sex ars alder. Stenten kan sedan
behdva vidgas igen i takt med att barnet véxer.

Behandling vid aortastenos

Aortastenos innebar att klaffen mellan vanster kammare och stora
kroppspulsadern inte 6ppnas normalt utan blir for trang. Det &r vanligt
hos personer med CoA. Operation ar férstahandsbehandling, men
om effekten blir otillracklig kan man aven gora ballongvidgning. Valet
av metod &r individuellt och beror pa alder, klaffmatt och om det har
gjorts tidigare ingrepp.

— Behandlingen ger normal cirkulation men en ny operation kan
kravas for de som opererats tidigt i livet, sdger Hakan Wahlander.

(-] - o o
Fraga till Hakan Wahlander:
n

Vad ér ett blasljud?

— Nar man lyssnar pa hjartat med stetoskop vill man héra hur
klaffarna stangs. Ett blasljud uppstar pa grund av virvlar i blodet som i
sin tur uppstar nar blodet strommar med hog hastighet. Det ar vanligt
hos sma barn, det uppstar hos upp mot 30 procent av alla nyfédda.
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Eddie har opererats tio ganger

Nar Eddie val hade fatt sin diagnos fick familjen komma till
habiliteringen. Att Eddie fick sin diagnos tidigt ar foraldrarna glada for.
— Nar han var liten fick han valdigt bra vard. Alla fokuserade pa att allt
skulle bli sa bra som mojligt for Eddie, sager Sofie.

Hans fingrar behtvde séras pa och hans testiklar kravde kirurgi.
Totalt gjordes tio operationer innan Eddie fyllde fem ar. Eftersom han
hade svart att laka fick han gora flera hudtransplantationer mellan
operationerna. Som liten hade han problem med lungorna med
aterkommande lunginflammationer och var tvungen att aka in till
sjukhuset och inhalera flera ganger.

— Da behdvde vi aldrig vanta utan vi tog snabbsparet in pa akuten.
Det ar sa det ska fungera. Eddie var sa infektionskanslig, sager
Christopher.

Urologi vid Rubinstein-Tayhis syndrom

© Agrenska 2021, nr 620

— Ungefar halften av barnen med Rubinstein-Taybis
syndrom har urologiska besvar, alltsa problem i
urinvagarna. Det ar vanligast med genitala
missbildningar.

Det sager Sofia Sjostrom som ar dverlakare i
barnurologi och barnkirurgi vid Drottning Silvias
barnsjukhus i Goteborg.

Nar kroppen fungerar som den ska finns tva njurar med urinledare
som leder urinen ner i blasan. Darifran leds urinen ut genom urinroret
nar man kissar. Hos barn med RTS ar det vanligt att ndgot i den har
processen kranglar.

Njurarnas funktion

Njurarna finns i kroppen for att rena blodet fran &mnen som inte
behovs. Sadana amnen kallas for restprodukter. | njurarna bildas urin
och restprodukterna foljer med urinen ut ur kroppen. Njurarna ar
ocksa viktiga for att reglera salt- och vatskebalansen. De har ocksa
en funktion att reglera blodtrycket.

En del barn med RTS fods med bara en njure vilket inte paverkar sa
mycket eftersom kroppen klarar sig med en njure. Man kan ocksa ha
urinvagar som ser annorlunda ut. Nar urinen har runnit ner genom
urinledarna till urinblasan finns det normalt sett en backventil som
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hindrar vatskan fran att rinna tillbaka, den kan vara paverkad, sa
kallad urinvagsreflux.

Hydronefros, uppblast njure, innebar att det finns en fortrangning (ett
hinder) i urinledarna precis uppe vid njurbackenet.

Hydrouretar innebar att urinréret ar uppblast for att det finns en
fortrangning precis vid mynningen in i blasan.

— Tillstdnden kan ge bade upprepade urinvagsinfektioner men ocksa
smartattacker, sager Sofia Sjéstrém.

Avvikelser i njurar eller urinledare kan krava kirurgi om barnet har
upprepade urinvagsinfektioner. Det kan ocksa behdvas ifall
fortrangning av urinroret leder till svarigheter att kissa.

— Urinvagsreflux behandlas ofta med en liten dos antibiotika varje dag
for att forhindra urinvagsinfektioner. Den véaxer ofta bort av sig sjalv,
sager Sofia Sjostrom.

Urinblasans funktion

| urinblasan lagras urin tills man ofta viljestyrt bestammer sig for att
kissa. Nar blasan fylls svaller den och blir rund, och nar den témts
drar den ihop sig.

— Samtidigt ska slutmuskeln i urinréret slappna av. Om allt fungerar
som det ska ar detta koordinerat. Att uppna kontinens ar en mognad,
men beror ocksa pa funktioner i hjarnan och i ryggraden, sager Sofia
Sjostrom.

Problem med urinbldsan kan vara funktionella eller neurogena.
Funktionella blasrubbningar kan till exempel handla om en uttanjd
blasa eller att barnet ar "gleskissare”. Da upplever barnet inte att det
blir kissnodigt och blasan blir alltmer uttanjd. En "orolig” blasa innebar
att blasan tommer sig lite for snabbt sa barnet inte hinner till toaletten.
Neurogena orsaker till blasrubbningsbesvar ar nar avvikelser i
ryggkanalen paverkar nerverna som gar ner till blasan. Det kan till
exempel orsakas av sa kallad fjattrad ryggmarg, eller av att
ryggmargen ar for kort.

En blasfunktionsstdrning sammanfaller ofta med en
tarmfunktionsstorning, det vill sdga problem med att bajsa. Det ar
viktigt att fa bukt med tarmtomningen eftersom systemen paverkar
varandra, vilket latt skapar onda cirklar.

Blasbehandling

Forutom att se till att tarmen tdms regelbundet &r det bra att pottrana
och att vid behov schemalagga kissningarna.

Mot problem som nattvata finns alarmmattor och aven medicin
(Minirin) som kan koncentrera urinen och darmed minska mangden
urin nattetid.
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Det finns ocksa blasmuskelavslappnande mediciner som kan sanka
trycket och minska risken for lackage hos den som har en orolig
blasa.

— Dessa mediciner har dock som biverkningar att man témmer
tarmen samre och aven bladsan. Det far man vara vaksam pa, sager
Sofia Sjostrom.

En del barn har svart att kissa dver huvud taget. D& kan féraldrarna
hjalpa barnet att tomma blasan med en sa kallad Ren Intermittent
Kateterisering — RIK. Det gar ocksa att atgarda vissa
urinvagsproblem pa kirurgisk vag.

Genitala missbildningar hos pojkar med RTS

Testiklarna huvudsakliga funktion ar att producera spermier och
manliga konshormoner, sdsom testosteron. Testiklarna bildas i buken
och vandrar ner till pungen via ljumskkanalen under graviditetens
sista tre manader.

Det ar vanligt hos pojkar med RTS att den ena eller bada testiklarna
inte vandrat ner i pungen. Detta ar aven vanligt hos pojkar generellt,
omkring en till tva procent av alla ettariga pojkar har minst en testikel
som inte vandrat ner.

— Hos de flesta pojkar kan man k&nna testikeln, fast den ligger inte
anda nere i pungen. Hos ungefar 20 procent kan man inte kanna
nagon testikel alls, da kan den ligga nagonstans i buken, sager Sofia
Sjostrom.

All behandling av icke nedvandrade testiklar &r kirurgisk och sker vid
ungefar ett till ett och ett halvt ars alder. Kirurgen gar in via ett
ljumsksnitt for att lokalisera testiklarna och placera dem i en ficka i
pungen. | de fall man inte har kunnat kanna testiklarna inleds
operationen alltid med titthalskirurgi. Ungefar halften avdem man inte
kunnat kanna testikeln hos, har inte heller nagon.

Varfor behandla?

Testiklarna producerar viktiga hormoner, men det spelar ingen roll for
hormonproduktionen var testiklarna ligger. Daremot paverkar laget
mojligheten att bli pappa. Nar en testikel inte vandrat ner paverkas
inte fertiliteten s& mycket, men nar bada ligger for hogt ar chansen till
befruktning omkring 30—-60 procent.

Nar testiklar ligger for hogt finns ocksa en okad risk for cancer.
Risken ar fyra—fem ganger hogre an om testikeln ligger i pungen.

— Risken for tumor ar fortfarande valdigt liten, men har man opererat
sa ar det lattare att hitta en tumor ifall den skulle uppsta, sager Sofia
Sjostrom.
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Det ar bra om operationen sker i tidig alder. En studie visar att bland
man som genomgatt en dubbelsidig operation mellan 10 manader
och 3 ars alder hade 76 procent normalt antal spermier. Fér dem som
opererats mellan 4 och 14 ars alder var siffran 26 procent.

Hypospadi

En del pojkar med RTS har hypospadi, det vill s&ga att urinroret
mynnar ut pa undersidan av penis. Férhuden kan ocksa vara kluven,
penis bojd och urinrérsmynningen trang.

Hypospadi &r relativt vanligt &ven hos pojkar utan RTS. Det drabbar
en av 125 pojkar, och det atgardas med kirurgi. Vilken metod som
anvands beror pa missbildningens svarighetsgrad.

— Malet med operationen ar att pojkarna ska kunna kissa med rak och
kraftig strale och att penis ska vara rak vid stand. Den gors ocksa av
kosmetiska skal, sager Sofia Sjostrom.

Operationen gors vanligtvis vid ett till ett och ett halvt ars alder.

— Det gors tidigt av psykologiska skal, innan barnet blir fullt medveten
om sin kropp och kan tycka att det ar jobbigt n&r man kommer for
nara. Nar barnet fortfarande har bl6ja ar det inte heller lika jobbigt
med bandage, sdger Sofia Sjostrom.

Individuell bedémning

En lindrig hypospadi opereras i de flesta fall i huvudsak av
kosmetiska skal. Barn med RTS och andra funktionsnedsattningar
kan ha manga olika mer eller mindre allvarliga halsoproblem.

— Darfor ska vi aldrig utsétta barnet for onddiga risker. Vid kirurgi
maste man alltid vaga nyttan mot risken i det enskilda fallet och i
samrad med barnets foraldrar, sager Sofia Sjostrom.

[-] - - 1]
Fragor till Sofia Sjostrom:
| |

Hur saknas en testikel helt och hallet?

— 120 procent av fallen dar testiklarna inte hittas inleds en operation
med titthalskirurgi och av de 20 procenten saknar ungefar en
tredjedel en testikel.

Vi kanner bara en testikel, men den var dar fran borjan. Vart kan
den hatagit vagen?

— Det mest sannolika &r att den har hamnat i ljumsken. Den kan
ocksa ha skrumpnat eftersom den har haft dalig cirkulation. Vanligtvis
gor vi en titthalsoperation for att finna testikeln.
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Hos var son som &r tre ar har vi inte hittat nagra testiklar, vad
hander om han inte har nagra?

— | fatalet fall finns inga testiklar, men det ar jatteovanligt. | de flesta
fall ligger de pa insidan. Ifall man inte far fram dem behdver barnet
testosterontillskott for att komma in i puberteten. Det vanligaste ar att
man far injektioner och sedan plaster for att bibehalla hormonnivan.

Min dotter hade cystor pa aggstockarna under graviditeten,
varfor hade hon det?

— Det ar ganska vanligt, eftersom flickfostret far mycket hormoner fran
mamman. De allra flesta krymper bort néar hormonstimuleringen
forsvinner.

Som spadbarn hade min dotter ont nar hon kissade fast att allt
sag bra ut. Idag ar hon gleskissare. Hanger det ihop?

— Spadbarn ar ofta dyskoordinerade i sin kissning. De kan krysta och
knipa samtidigt och det kan till och med géra ont. Det ar en
mognadssak och det har troligen inget samband med att hon idag &r
gleskissare. Forsoka att Gva pa att kissa fem ganger om dagen vid
regelbundna toalettbesok.

Min dotter ar fem ar och har fortfarande bldja. Har du nagot knep
for att fa henne blojfri? Eftersom hon har bloja ar det svart for
oss att veta om hon har normal funktion.

— Satt henne pé toaletten tidigt pa morgonen. De flesta kissar inte i
sémnen. Séatt henne aven pa toaletten i samband med maltider. Hon
behover knacka koden. Det gar ocksa att fa hjalp av en uroterapeut
eller pa habiliteringen.

Fysisk aktivitet och fysioterapi

— Fysioterapi handlar om att férbattra och férebygga.
Vi traffar ofta barnen tidigt for att foérhindra
forslitningsskador nar de blir &ldre.

Det sager Viktor Bjurlid som ar fysioterapeut pa barn
och ungdomshabiliteringen Frélunda i Goteborg.

Nar ett barn med Rubinstein-Taybis syndrom har fatt sin diagnos
remitteras hen till barn och ungdomshabiliteringen som sedan féljer
barnet till 18 ars alder. Till grund for fysioterapeutens insatser ligger
en beddmning av barnets forutsattningar for rorelse och funktion,
aktivitet och delaktighet. Vid ett besok utgar fysioterapeuten fran den
grovmotoriska utvecklingen. Fysioterapeuten tittar till exempel p& hur
val barnet kontrollerar huvudet, rullar, sitter, kryper, star och gar. De
allra flesta barn utan funktionsnedséattning klarar kroppens alla
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motoriska funktioner i femarsaldern. Barn med RTS har ofta en
forsenad motorisk utveckling.

— Vi jamfér med den normala motoriska utvecklingen, men barnet
maste inte ga igenom varje steg for att komma vidare. Manga barn lar
sig inte att krypa utan rullar eller hasar sig fram istallet, sager Viktor
Bjurlid.

Motoriska svarigheter

Manga barn med RTS har motoriska svarigheter. Det kan handla om
att samordna kroppen for att till exempel kunna klattra eller hoppa
eller att kunna utféra finmotoriska uppgifter som att halla i en penna.
— Det &r bra att borja fundera kring bade fin- och grovmotoriken och
nar man kan hitta bra anpassningar och dvningar. Exempelvis kan
man tidigt borja trana pa att skriva pa ett tangentbord. Det ar en
jattebra ovning, séger Viktor Bjurlid.

Att ha en lag muskelspanning kallas for hypotoni och kan ha olika
orsaker. Det kan orsakas av en skada i centrala nervsystemet eller
bero pa dverrorliga ligament. Muskelspanningen ar foranderlig Gver
tid och kan ofta vaxla mellan slapp och spand. Hypotoni kan leda till
overrorlighet, vilket i sin tur kan innebara problem med lederna och
balansen. Darfor ar det viktigt att behandla genom till exempel
aktiviteter som tranar muskulaturen och koordinationen.
Muskelspanningen paverkas inte bara av viljan, vilket ar viktigt att
kanna till. Hypotoni paverkar ocksa det kognitiva da barnen maste
lagga mycket av sin energi pa att halla sig uppratt.

— Ridning &r en valdigt bra traningsform for barn som har lag
muskelspanning. Hastens rorelser stimulerar normala gangrorelser
och musklerna tranas nar man forsoker att halla sig kvar pa hasten.
Man vill stimulera musklerna att jobba och bli starka, séager Viktor
Bjurlid.

Hjalpmedel for 6kad aktivitet

Barn med funktionsnedsattning har genom habiliteringen tillgang till
hjalpmedel. Malen med hjalpmedlen &r att kompensera for de
motoriska svarigheterna och trana barnens fardigheter, 6ka deras
delaktighet och valbefinnande samt att forbattra och vidmakthalla
barnets kroppsliga funktioner.

Ett hjalpmedel skrivs ut efter att fysioterapeut och arbetsterapeut har
kartlagt, utrett och bedomt barnets behov. Gang- och stahjalpmedel
ligger inom fysioterapeutens omrade. Rullstolar, toalettstolar,
arbetsstolar och kommunikationshjalpmedel samt kognitiva
hjalpmedel arbetar oftast arbetsterapeuten med. Ortopediska
hjalpmedel, som ortoser, korsetter och staskal, forskrivs i samverkan
med ortopedlakare och ortopedteknisk mottagning.
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— Stall hoga krav pa habiliteringen. Tyvarr ser det ofta ut sd att om
man inte staller krav far man inte heller hjalp. Just nar det galler
hjalpmedel maste man ofta sjalv komma pa vad det ar man behdéver.
Gor det och var jobbiga, det ar mitt tips, sager Viktor Bjurlid.

Traning ska vara roligt och funktionellt

En viktig uppgift for en fysioterapeut ar att hjalpa till att hitta
fritidsaktiviteter och traning som barnet tycker om, med bade fysisk
rorelse och social interaktion med andra.

— Idag arbetar vi med funktionell tréaning, alltsa att barnet 6var pa
vardagliga aktiviteter utefter sina individuella forutsattningar. Det ar
viktigt att leka in traningen med barnet. Det ar precis som for oss
vuxna, det ar svarare att trana om det inte ar roligt, sager Viktor
Bjurlid.

Utover rorelse- och styrketraning ar det ocksa bra for barnet att
bearbeta svarigheter med koordination.

— Forsok att fA med hela kroppen i traningen, det hjalper barnet att fa
en battre kroppskédnnedom. Komplexa rorelser kan brytas ner i lattare
sekvenser som man sedan upprepar, sager Viktor Bjurlid.

Rorelse i vardagen

Den basta tr&ningen ar den som blir av. Genom att anpassa sin
vardagssituation kan man skapa utmanande aktiviteter som
stimulerar barnet till mer rérelse och rorelsegladje. Traning kan till
exempel vara att ta trapporna istallet for hissen, plocka ur
diskmaskinen eller att ga ut i naturen pa helgerna.

— Alla barn behoéver ha en rolig och motiverande fysisk aktivitet minst
en timme om dagen. Forsok att vara med barnet i trdningen. Barn gor
som vi gor, inte som vi séger, avslutar Viktor Bjurlid.

Lanktips fran Viktor

Aktivitetstips till skola och idrottsféreningar
videnomhandicap.dk/alletilidraet/alle-til-idraet-hent-kapitler-og-
aktiviteter
varsam.se/hjalpmedel/bocker/visst-kan-alla-vara-med
Idrottsforeningar

parasport.se/tranaochtavla/borja

Cykeltips

facebook.com/jagkancykla

Skidakningstips

totalskidskolan.se
friluftsframjandet.se/regioner/ost/vart-arbete/skicamp
7h.paraalpint.se

Hjalpmedel
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varsam.se
gulare.com

Fragor till Viktor Bjurlid:

Vi skulle vilja trana grovmotoriken med hjalp av cykling och
rorelse ute. Kan man fa en trehjuling eller liknande forskrivet av
habiliteringen?

— | Goteborg far vi tyvarr inte forskriva trehjulingar och andra
fritidshjalpmedel langre. Mitt tips &r att kolla upp norsk
andrahandsmarknad, finn.no. Manga foreningar hyr ut hjalpmedel, till
exempel Sportoteket i Géteborg. Kolla &ven med parasportféreningar
och liknande.

Hur kan man trana med barn som ar tre till sex ar och som har
olika motoriska funktionsnedsattningar?

— Forsok att fa med hela kroppen. Rulla runt, vifta med kroppen, trana
koordination. Friskis och Svettis haller bra pass som heter Miniroris.
Aven Spsm har information till idrottslarare hur man kan fa med alla
barn, pa deras hemsida kan man fa lite bra tips.

Hur ar det med ofrivillig rérelse?

— Ofrivillig rorelse brukar kallas for tics. De behover inte vara nagot
problem, men det beror lite pa vad ticsen beror pa. Be
fysioterapeuten om hjalp sa kan han eller hon vid behov koppla in
nagon annan profession som barnmedicin.

Min son ror mycket pa huvudet nar han springer, ar det ett
problem?

— Antagligen ar det hans sétt att halla balansen pa och kanske inte ett
jatteproblem om han inte far smartor av det.

Var sons nacke ar valdigt spand pa grund av mycket
stillasittande och gamnacke nar han tittar pa sin padda. Har du
nagot tips?

— Det viktigaste ar att fa till ett bra sittande. Kanske gar det att satta
paddan i ett stod hogt upp sa att nacken far avlastning. Hitta orsaken
till varfor det gor ont. Det finns bra hjalpmedel att kdpa pa till exempel
varsam.se eller gula rehab.

Har skolan skyldighet att kbpa in bra stolar?

— Ja det har de men allt & en bedémningsfraga: skolan ska gora
anpassningar sa att elever kan medverka i utbildningen.
Habiliteringen kan ocksa forskriva hjalpmedel som kan anvandas pa
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skolan. Skolan kan ocksa hyra av hjalpmedelscentraler. Prata med
skolans specialpedagog och skolskoterska.

Vi har inte langre nagon fysioterapeut, lamnar man vid en viss
alder?

— Vi ar for de mesta inne under smabarnsaren. Nar barnet blir aldre
tanker man att skolan och natverket runt barnet ska ta 6éver den rollen
och manga slapper fysioterapeuten.

Blir det inte en krock mellan skola och habilitering?

—Jo, det kan det bli. Vi kommer garna ut till férskola och skola och
handleder. Om personal fran habiliteringen inte vill ut och handleda
pa skolor sa paminn dem garna om att de ska jobba konsultativt for
natverket runt barnet.

— Kommunikation ar lika viktig som att sova, ata och
rora pa sig. Det ar inte bara att fa begara nagot, det
kan ocksa vara att fa skamta, sédga nej och ropa hej.
Det sager Eva Holmqgvist och Gunnel Ivarsson som ar
arbetsterapeuter pa DART i Go6teborg.

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

Vad ar kommunikation och hur utvecklas den?

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

— Onskan att kommunicera startar redan innan ett barn fods. Nyfodda
kan kommunicera genom att till exempel imitera enkla ansikts- och
handroérelser, sager Eva Holmgvist.
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| de forsta stegen av kommunikationsutvecklingen ar vi beroende av
att ha en omgivning som tolkar det vi kommunicerar.
Kommunikationen &ar partnerberoende. Det lilla barnet reagerar
spontant p& handelser och visar det med kroppen.

| nasta steg borjar barnet utforska omgivningen och forsta att det kan
paverka vad som hander runt omkring. S& smaningom upptécker
barnet att det gar att gora flera saker samtidigt. Barnet lar sig att styra
omgivningens uppmarksamhet, kan begara, peka och saga nej. Nar
barnet kan mer an 50 symboler eller ord bérjar hen kunna kombinera
orden till meningar. Ordforradet vaxer oavsett om det ar talat eller
tecknat.

— Det ar inte ovanligt att barn med funktionsnedsattning befinner sig
pa flera utvecklingssteg samtidigt, séger Eva Holmquvist.

Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt, pa grund av till
exempel en funktionsnedsattning, har vuxna en tendens att bli lite
forsiktiga. Det finns en risk att samspelet paverkas negativt om
omgivningen, barnets kommunikationspartners, tar ett steg tillbaka.
— Istéllet behover vi 6sa pa med mer kommunikation. Vi behover
jobba aktivt med att bade prata och att lyssna. Ge barnet tid och ha
en positiv forvantan. Forsok att alltid vanta pa respons i minst

20 sekunder, sager Gunnel lvarsson.

AKK som stéd

AKK &r en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, som finns for alla som har behov av ett alternativt
satt att uttrycka sig och forsta talat sprak. Manga habiliteringar har
kurser for foraldrar som vill lara sig mer om dessa metoder och hur
man kan arbeta tillsammans med barnen. Férutom lagteknologiska
AKK som bilder, tecken, symboler och kommunikationsapparater
finns det idag ocksa hogteknologiska AKK som datorer och appar till
smarta telefoner och surfplattor som kan anvandas i samma syfte.
— Man ska inte vara radd for att prova manga olika vagar nar det
géaller kommunikation. Det forvirrar inte barnet — tvartom kommer
barnet sjalvt att véalja de kommunikationsvagar som fungerar bast.
AKK hindrar inte talutvecklingen utan stimulerar den och tkar
chansen att kommunikationen utvecklas, sager Gunnel Ivarsson.

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

— Barn ska inte behtva bevisa att de forstar bilder eller hur ett
hjalpmedel fungerar for att fa tillgang till det. Oftast behdvs lang tid for
att beharska ett kommunikationssatt. Tank pa att till ett litet barn talar
vi manga timmar varje dag och det drojer &nda omkring ett ar innan
barnet sager sitt forsta ord, sdger Eva Holmqvist.
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Hur ska man borja?

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

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

Tips pa webbsidor:

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

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

Spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten.
regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-som-
alternativ-och-kompletterande-kommunikation - Gratis webbkurs i
TAKK fran habiliteringen i Uppsala.

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

bildstod.se — Material till bildstéd med s6kmotor.
habilitering.se/fakta-och-rad — Diverse information, tips och
material.

appsok.regionstockholm.se — Tillganglighetsgranskade appar.
vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/appar-for-
smartphones-och-surfplattor/appar-som-stod —
Tillganglighetsgranskade appar som stod.

aacliteracy.psu.edu — amerikansk websida med tips kring hur man
kan stotta barn att lara sig lasa och skriva.
brackediakoni.se/rattvisat — Réattvisat app, ett kommunikationspass
i appform

symbolbruket.se — bildmaterial och strategier fran boken | relation till
larande

© Agrenska 2021, nr 620 27



Rubinstein-Taybis syndrom

Fragor till Eva Holmqvist och Gunnel lvarsson:

Var son har gatt pd samma férskolai 3 ar och personalen
tecknar inte med honom. Vart ska vi vanda 0ss?

— Forskolan kan ta hjalp av SPSM, specialpedagogiska
skolmyndigheten. Beratta om barnkonventionen och att vi har en
rattighetslagstiftning. Att barnet har ratt att kunna kommunicera. Det
finns foraldrar som har anmalt skolan till skolinspektionen.

Borde inte forskollarare utbildas i AKK under utbildningen?
— Det tycker vi, DART haller i utbildningar for forskollarare och larare
vid Goteborgs universitet.

Vi har fatt InPrint pa en platta, vad finns det for andra
teknologiska hjalpmedel? Hur ska man veta vad som finns?

— P& manga hall i landet finns det kommunikations- och/eller
dataresurscenter som habiliteringen kan vanda sig till. Det gar ocksa
att skriva en specialistremiss till DART, aven fér den som inte tillhor
Vastra Gotalandsregionen, for att kunna utreda och prova vilket/vilka
kommunikationshjalpmedel som kan fungera.

Var dotter som ar 8 ar tycker inte om att prata och inte att
omgivningen pratar med henne heller, vad kan man testa
istallet?

— Anvand bilder mer och tecken, om hon tydligt visar att hon inte
tycker om prat ar det viktigt att vara lyhoérd for det.

Sofie och Christopher beskriver det som att de tog sig an uppgiften
att ha ett barn med RTS och var valdigt resultatinriktade. De gick
kurser i AKK och kommunikation och larde sig att anvanda tecken
som AKK.

— I b6rjan ar man sa installd pa att nu fixar vi detta. Vi tyckte trots det
att hans utveckling gick valdigt langsamt. Vi var nog lite for snabba
som foraldrar. Vi ville ju s& mycket, sager Christopher.

— Vi tecknade pa en tioarings niva nar Eddie var tre. D& kunde vi inte
forsta varfor han inte hangde med. Idag &r han fortfarande kvar pa en
tredrings niva och vi tecknar fortfarande samma tecken. Ata, dricka
och bra. Man maste ge det till sig sjalv att det har &ar ingenting som
man kan skynda fram, sager Sofie.

Eddie kan forstas ocksa sitt eget persontecken florta.
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— Han charmar alla runt omkring sig. Han har s oerhort mycket
gladje och karlek inom sig — som han delar med sig av frikostigt,
sager Sofie.

Idag har foraldrarna stressat ner och kanner att saker har varit olika
viktiga under olika perioder. De forklarar det som att i borjan lyssnade
de mycket pa professionen om olika insatser men att de nu vagar
tanka sjalva och har lite battre sjalvfortroende.

— Eddie ar Eddie, det gar inte att forandra. Nar vi traffar foraldrar med
sma barn med Eddies diagnos marker vi att de kanner samma oro
som vi gjorde da. Det &r inte mycket som har hant pa tio ar. Det ar
samma fragor, oro och irritationsmoment kring vardag, sjukvard och
samspelet mellan alla olika instanser, sager Christopher.

Idag gar Eddie pa en grundsarskola och har en klassforestandare
som hjalper familjen mycket och ser till att natverket i skolan fungerar.
Sa har det inte alltid varit. Sofie och Christopher tycker att det laggs
alldeles for lite tid och resurser pa att ge natverket kring barnet
kunskaper. De upplever det som att de alltid maste beratta vem Eddie
ar och om Rubinstein-Taybis syndrom nar de traffar nya personer.

— Det borde inte behdva vara sa. Det kommer och gar olika personer i
ens liv. Just nu fungerar det bra men det kan inte bara hanga pa en
person. Det &r ofattbart att inte det finns mer kunskap och framfor allt
mer natverkande. Det &r sa viktigt att de har delarna fungerar for vi
foraldrar blir for trotta av det har, sager Christopher.

Intellektuell funktionsnedsattning — utredning och hedomning

— En psykologisk utredning ska vara en beskrivning av
barnets formagor. Oavsett i vilkket sammanhang den
gors ska syftet vara att pa basta satt kunna stotta
barnet utifran hans eller hennes forutsattningar.

Det sager Marie-Louise Johansson som arbetar som
neuropsykolog i Géteborg.

En psykologisk utredning av ett barn kan géras av manga olika
instanser som BVC, habilitering, forskola och grundskola eller inom
barn- och ungdomspsykiatrin. Inom vardsammanhang gors den i
regel da en diagnos ska faststallas eller som ett underlag infor
barnets framtida skolplacering. Karnan i utredningsarbetet ar att
faststalla utvecklingsalder eller begavningsniva. De allra flesta barn
med Rubinstein-Taybis syndrom har en intellektuell
funktionsnedsattning (IF) av varierande grad.
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Utvecklingsbedomning och intellektuell begavningsutredning
Nar en psykolog utreder sma barn som annu inte har borjat skolan
gors en utvecklingsbedémning. Da gor psykologen ingen kognitiv
intellektuell bedomning utan ser pa hela barnet och dess fardigheter.
Man graderar efter vilken alder i utvecklingen barnet anses befinna
sig pa och jamfor da med hur det ser ut i normalfallet hos barn i
samma alder. Vid en intellektuell begavningsutredning utreds forutom
utvecklingsalder aven barnets kognitiva niva.

— For att gora en sadan bedomning maste barnet ha en
tankekapacitet som later sig matas med testinstrument avsedda for
andamalet, sager Marie-Louise Johansson.

Gemensamt for det bada utredningsformerna ar att de ska vara en
beskrivning av barnets formagor, styrkor och svagheter. Kraven pa
barnet ska vara rimliga. Informationen ska bidra med en 6kad
kunskap om (och forstaelse for) barnets forutsattningar och
utveckling, larande och behov av stod. Utlatandet ska ocksa innehalla
rekommendationer samt praktiska och konkreta rad.

— Hela vitsen med att man gor en utredning &r att den ska kunna
komma till praktisk nytta och hjalpa barnet, sdger Marie-Louise
Johansson.

Intellektuell funktionsnedsattning — en diagnos

Intellektuell funktionsnedsattning ar en avvikelse i utvecklingen som
har sitt ursprung i barnets tidiga utveckling.

IF inkluderar intellektuella och adaptiva (olika situationer, krav och
miljoer) funktionssvarigheter inom kognitiva, sociala och praktiska
domaner. Det paverkar alltsa formagan att tanka logiskt och lara sig
saker, det sociala samspelet och férmagan att bedéma situationer
och manniskor. Det paverkar ocksa praktiska saker som formagan att
skota vardagliga aktiviteter och vara sjalvstandig och delaktig i
vardagen. Nar ett barn utreds for IF gors en intellektuell
begavningsutredning och barnets 1Q-niva mats. Graderingen av IF pa
IQ-skalan ar ingen skarp linje.

— Om vi hamnar i gransfall &r det viktigt att ocksa tanka pa vad som
bast gagnar barnet just nu, sager Marie-Louise Johansson.

Graden av IF varierar mellan lindrig och mycket svar.

— Barn med lindrig IF har ratt att ga i sarskolan eller lasa enligt
sarskolans laroplan. Har man en svarare nedsattning ar traningsskola
ett alternativ for manga, sager Marie-Louise Johansson.

Utredningsmetoder

Vid en utredning traffar psykologen ofta barnet vid flera tillfallen. Som
underlag anvéands tidigare utredningar och journaler. Utredningen ska
ha ett syfte med en frdga som kan besvaras. Det gérs genom
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intervjuer, tester och observationer. Testerna gors for att bedoma
barnets kognitiva, adaptiva eller neuropsykologiska funktioner.
Utredningen sker ofta pa klinik eller i skolan, men ibland aven i
barnets hemmiljo.

— Det ar en speciell situation som barnet utsétts vid testning eftersom
hen tas ur sitt sammanhang. Det tar vi psykologer forstas stor hansyn
till, séger Marie-Louise Johansson.

Psykologen intervjuar ocksa anhériga och skolpersonal for att fa en
bild av barnets utveckling. Ju yngre barnet ar desto fler intervjuer.
Personer runt barnet kan ocksa fa fylla i skattningsformular.

— Barnet ar inget oskrivet blad nar det kommer till mig &ven om vi inte
kanner varandra innan, vi tar del av mycket information om barnet
innan vi ses. Utredningen sker pa barnets premisser och psykologen
gOr anpassningar for att mota barnet, sdger Marie-Louise Johansson.

Psykologutlatande

Utredningen ligger till grund for ett utlatande. Dar ska testmetoderna
finnas beskrivna och i de fall barnet har ett talat sprak ska aven
barnets egna tankar infor testning och utredning finnas med.

— Viktigast av allt &r att sammanvagningen av testresultatet ska leda
till rekommendationer och praktiska tips om hur man bést stottar
barnets utveckling, sédger Marie-Louise Johansson.

Fragor till Marie-Louise Johansson:

Hur ofta bdr man goéra en utredning?

— Oftast gbr man det infor en skolplacering. Man ska inte gora det i
onodan och det ar ocksa en farskvara. Man bor géra om det efter ett
par ar ifall det finns anledning. Det kan till exempel behdvas infor
stadiebyte eller om barnet inte utvecklas som forvantat.

Hur tdnker man kring att barnet testas av en frammande person
som inte kédnner barnet?

— Manga foraldrar ar radda for att barnet inte visar vad hen kan. Det
ar viktigt att testa oberoende av kontext, men fér barn med
funktionsnedsattningar galler andra krav. Man kan ibland testa pa
barnets forskola och i en fér barnet k&nd miljo. Ibland gors tester i
hemmiljo. Syftet ar att fa fram ett rattvisande resultat som hjalper
barnet. Vi stammer ocksa av med foraldrarna om de kanner igen sitt
barn i de beskrivningar som gjorts.
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Vi gjorde en bedémning néar var son var tre ar, ligger den till
grund fér hans skolplacering?

— 3 ar ar valdigt ungt, oftast gér man om bedémningen infor
skolplacering.

Hur understker man den praktiska domanen?
— Genom att praktiskt prova vad barnet kan, genom att intervjua de
som kanner barnet och genom att svara pa skattningsformular.

Ett barn med mattlig IF och uttalad autism, ar det viktigt att veta
var IF slutar och autism tar vid?

— Det &r viktigt tycker jag, men det ar svart att veta var det tar vid.
Autismen handlar mycket om kommunikationen. IF handlar om
formagan att anvanda sitt intellekt. Det kan vara viktigt att veta for att
hitta ratt bemotande och stélla ratt krav.

Varfor anvander man inte mer konkreta och visuella
bedémningar?

— Det beror pa testinstrumenten men ar ocksa en utbildningsfraga.
Psykologer som utbildas idag anvander inte konkreta material pa
samma satt. Inriktningen pa utbildningarna ar alltmer teoretisk.

Du sager att det alltid ska finnas rekommendationer, men om det
inte finns, kan man da kontakta den psykolog som har gjort
utredningen for att fa det?

— Ja, ring upp och st6t pa. En utredning ska man kunna prata om och
fortydliga aven i efterhand sa att utredningen faktiskt kan omsattas i
praktiken.

(-]
Agrenskas pedagogiska erfarenheter

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

Barn som har Rubinstein-Taybis syndrom har olika kombinationer av

symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i
sin tur till olika funktionsnedséattningar. Det ar darfor viktigt att alltid se
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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 éar alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifr&n vid alla méten har p& Agrenska,
sager Cecilia Skillback som ar pedagog och arbetar i barnteamet pa
Agrenska.

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

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

Delaktighet

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

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

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

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

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Manga barn med RTS mar bra av en lugn miljé, fasta rutiner och en
tydlig struktur. For att minska konsekvenserna av inlarnings- och
koncentrationssvarigheter aterkommer aktiviteterna varje dag och
barnen forbereds infér byte av aktivitet.

— Vi har bland annat ett taktilt schema, dar barnen far dofta, lyssna,
kanna och fa reda pa vad vi ska hitta pa under dagen. Nar det ar
spannande haller vi uppe barnens intresse lite langre, sager Cecilia
Skillb&ck.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar med mer motoriskt kravande. For att stimulera fin-
och grovmotorik och bidra till en 6kad kroppskannedom sker
aktiviteterna i olika miljder som i skogen och pa stranden. Dar far
barnen leka med bild och form, réra sig till musik eller tillsammans
klara en laghojdsbana. En populér lek ar walkie-talkie-gdmme, dar
ena laget gémmer sig och ger ledtradar om sitt gomstalle till laget
som letar. | den leken skapas naturliga vilopauser.

Ett bra tips ar att tdvla mot klockan eller att gemensamt samla poéng,
istallet for att tavla mot varandra. Det skapar lagkansla och
sammanhallning istallet for vinnare och forlorare.

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

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

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

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

— Det ar bra att tanka pa att inte ta slut pa alla krafter pa vagen till en
aktivitet, men vi jobbar ocksa med ljuddampning sa att arbetsmiljon
blir lugn under barnens arbetspass, sager Cecilia Skillback.
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Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

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

Atgarder som kan bli aktuella & exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgéarderna — eller beslut om att inte géra ett atgérdsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv énskar.

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

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

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

Lanktips:

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

mathforest.com — lag/mellan, valj niva.

mfd.se — myndigheten foér delaktighet.

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

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

varsam.se — hjalpmedel och tréning.

komikapp.se — material och inredning.

nyponforlag.se — sprakstimulerande material.

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

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

ournormal.org — for att hitta andra familjer i liknande situation.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning
inom omrédet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

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

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

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar foljande:

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

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

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

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

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

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

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

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

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt férhallningssatt. Det
kan vara att séga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga '’knappen’ om man far mat genom sond eller 'syndromet’ istallet
for Rubinstein-Taybis syndrom, séager Linda Kjellgren Ohman.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
k&nner 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 ndgon som har ett syskon med funktionsnedséttning
kan det da bli en sorg att se att den egna relationen till syskonet ser
annorlunda ut. Aven om det ar en fin relation, ar den kanske inte
densamma som kompisarnas syskonrelationer, sdger Linda Kjellgren
Ohman.

Kunskap, kédnslor och bemastrande

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

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

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

Under vistelsen for Rubinstein-Taybis syndrom fick syskonen stélla
fragor till Iakaren Ulrika Wester Oxelgren, som tidigare forelast for
foraldrarna.

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

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

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

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

Under vistelsen p& Agrenska far syskonen géra en beréattelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
Rubinstein-Taybis syndrom.

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

Vad séager syskonen?

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

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

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

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

Boktips!

Orjan, den hojdradda 6rnen av Lars Klinting.

Flyg Engelbert! av Lena Arro.

Pricken av Margaret Rey.

Litet syskon, om att vara liten och ha en syster eller bror med
sjukdom eller funktionsnedsattning.

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och lastips. Dar finns
ocksa filmer som illustrerar olika situationer och fragestallningar.
Bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon
Lilly och Leon. "Alskar ni honom mer &n mig?” undrar Lilly nér
storebror far mer uppmarksamhet och hjélp av foraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
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 k&nns att ha en bror
som ar sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/

Nar Eddie precis hade fyllt ett ar féddes hans lillebror Oscar. Det
hade tagit langt tid innan Sofie blev gravid férsta gangen.

— Darfor tankte vi bada att om det blir for jobbigt med Eddie kommer
vi inte orka skaffa fler barn sa det ar lika bra att satta igang. Men det
var ingen av oss som trodde att jag skulle bli gravid efter fyra
manader, sager Sofie.

Eddie hade upp till fyra sjuk- eller habiliteringsbesok i veckan och en
nyfodd lillebror.

— Vi gick in i nagot slags krigstillstand och det var jobbigt i flera ar.
Enda lugna stunden var nar vi gick ut med barnvagnen och bada
somnade, sager Christopher.
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Idag ar bréderna nio och tio ar och Sofie och Christopher &r 6verens
om att Oscar kom i helt ratt tid. Eddie alskar att vara med sin bror.
Oscar har fatt kampa mycket med sina kanslor. Efter manga och
langa patryckningar fran foraldrarna har han fatt g& i samtalsstod hos
kuratorn pa habiliteringen, vilket har gjort skillnad for honom.

— Den hér rundan pa Agrenska ar for Oscar. Det &r sa fint att se hur
bra han mér av att traffa de andra syskonen. Vi foraldrar har varandra
att prata med, men syskonen gléms bort, sager Sofie.

© Agrenska 2021, nr 620

— 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 behovs aven kontakt med
logoped. Det sager dvertandlakare Anna Odman
Roussakis och logoped Lisa Bengtsson, som arbetar
pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhélsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhandertagande i vard
och tandvard och en hdgre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhdriga. | Sverige finns ytterligare tva
kompetenscentrum for sallsynta medicinska och odontologiska
tillstand i Umea och i Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran foraldrarna gor en
tandlakare och en logoped en 6versiktlig understkning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som foéraldrarna
lamnat, sammanstalls i en databas. (Under familjevistelsen for
Rubinstein-Taybis syndrom 2021 genomférdes inga undersokningar
av barnen. Detta pa grund av andrade arbetssatt i samband med
Covid-19-pandemin.)

Kunskap om séallsynta diagnoser sprids via webbplatsen mun-h-

center.se samt via MHC-appen, Mun-H-Centers Facebooksida och
Youtube-kanal.
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Tander och bett vid Rubinstein-Taybis syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med Rubinstein-Taybis syndrom.

e HOg, smal gom och sma kakar.

Bettavvikelser.

e Mineraliseringsstorningar i emaljen.

e "Talon kusp”. En utbuktning p& insidan av tanden.
e Skruvmejselformade framtander.

e Avsaknad av tandanlag.

— Detta ar problem som kan uppsta men allt forekommer inte hos alla
personer, sager Anna Odman Roussakis.

Tand- och munvard for barn och unga med sarskilda behov

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bibehallas. Att komma igang med goda vanor
tidigt &r viktigt. Alla bor anvanda fluortandkram. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjélpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva ganger om dagen. For att underlatta tandborstningen
tipsar Anna Odman Roussakis om att st& bakom barnet och anvanda
den egna kroppen som stdd.

— D& kommer man at battre och det blir lattare att borsta. Alternativt
kan man lata barnet ligga ner pa en sang.

Nar nya kindtander kommer ar det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att fa hal. Det finns manga olika typer av hjalpmedel
som kan underlatta munvarden. Tandvardspersonalen hjalper till att
individuellt prova ut lampliga hjalpmedel.

Vid den arliga undersokningen pa tandklinik ar det viktigt att
tandlakaren har kannedom om barnets aktuella halsotillstand och
medicinering. Ta kontakt med tandvarden innan det forsta besoket.
D4 har tandlakaren mojlighet att forbereda extra tid. Forbered garna
barnet pa tandvardsbesdket, till exempel genom att visa bilder pa
lokalerna, pa tandlakaren och pa stolen barnet ska sitta i.
(Anvandbara bilder for att tillverka bildstod finns pa bildstod.se.) Ett
eller tva aterbesok mellan de ordinarie tandlakarbesoken kan
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tdnderna.

— Forutom tander, munhygien och tandkatt ar det viktigt att
tandvarden kontrollerar kakleder, tuggmuskulatur, bettutveckling,
gapférméga och behov av hjalpmedel, sager Anna Odman
Roussakis.
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R&d till tandvardsteamet infor behandling av personer med
Rubinstein-Taybis syndrom:

e Barnet kan behova forstarkt forebyggande tandvard.

e Det kan finnas risker vid tandbehandling under narkos.

e Behandlare bor vara val insatt i barn med annat
tillvéaxtmonster.

e Lakarkontakt rekommenderas fore tandbehandling vid
medicinska tillstand som till exempel hjartfel.

For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns sarskilda
tandkramer utan smak och sadana som inte skummar sa mycket. Det
finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden. Det finns till exempel specialtandborstar som borstar tre
tandsidor samtidigt. Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt
prova ut lampliga hjalpmedel.

Mun-H-Center och specialistkliniker fér pedodonti erbjuder barn och
ungdomar i behov av sarskilt stdéd ett anpassat
tandvardsomhandertagande.

Munmotorik vid Rubinstein-Taybis syndrom

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug-, tugg- och
svaljformaga samt munmotorisk férmaga hos barnet.

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner, som att prata, ata och
kontrollera saliven. Hos barn som har motoriska svarigheter ar ofta
aven munmotoriken paverkad, sager logoped Lisa Bengtsson.

Nar det galler barn med Rubinstein-Taybis syndrom har personalen
pa Mun-H-Center sett att manga barn har

e hypotona muskler (Idg muskelspanning)

e oralmotoriska utvecklingsférsening

e oralmotoriska koordinationssvarigheter (svart att samordna
munnens rorelser)

e nedsatt gomfunktion

e kommunikationsnedsattning/talsvarigheter

e atsvarigheter.

Behandling vid atsvarigheter

Det finns oftast inte en tydlig orsak till varfor ett barn har
atsvarigheter. Hos barn med RTS kan de till exempel bero pa reflux,
forstoppning, Iag tonus i mun, svalg och ansikte, tranga
andningsvagar eller kommunikationssvarigheter.
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— Det kan ocksa bero pa en tuff start i livet. En liten paverkan hos ett
barn kan fa stora konsekvenser pa dess atande, sager Lisa
Bengtsson.

For att behandla atsvarigheter krav ofta ett multiprofessionellt
omhandertagande med till exempel lakare, dietist, logoped och
tandlakare. | forsta hand &ar det viktigt att behandla medicinska
akommor som reflux och forstoppning. Det kan kravas anpassad kost
och hjalpmedel for att sitta stabilt, &ta och dricka. (Lds mer om olika
oralmotoriska hjalpmedel pa Mun-H-Centers webbplats.) Det ar viktigt
att barnets atande far vaxa fram successivt i en trygg och positiv miljo
i barnets egen takt.

— For att forbattra munnens funktioner hjalper logopeden till med
oralmotorisk traning, vilket kan stimulera atutvecklingen och ger
battre forutsattningar for tal och for mun- och tandvard, sager Lisa
Bengtsson.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. Da 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 lasa
och bestéalla via Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se

-] - F -
Fragor till Anna Odman och Lisa Bengtsson:
n

Kommer permanenttdnderna senare for barn med RTS?
— Nej, det ar inte direkt nagon forsening. Men det finns ett valdigt stort
spann totalt mellan alla barn.

Vad kan man gora at tandgnisslande?

— Gnisslandet kan bero pa tandvaxling. Det kan ocksa vara en form
av "bitovana”. Det finns mer information i Mun-H-Centers skrift
Bitbeteende som gar att lasa pa var webbplats. Det finns manga olika
hjalpmedel vid bitovanor, exempel kan du hitta i Mun-H-Centers
webbshop.

N&r bor man bdrja kontrollera tanderna?
— Tidigt, senast fran tre ars alder.
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Nagot som gjorde stor skillnad for Sofie och Christopher var nar
familjen fick avlastning. | borjan hade de bara den egna familjen, men
nar Eddie var i fyraarsaldern fick han korttidsboende och
avlosarservice i hemmet. Han ar pa sitt korttidsboende en helg i
manaden och varje onsdag.

— Det var en stor osakerhet i borjan. Man ar radd att Iamna bort sitt
barn. Men det har verkligen gett oss jattemycket. Vi har fatt mojlighet
att vara med Oscar, men ocksa att komma underfund med vilka vi
sjalva ar i detta. Fa tid for sig sjalv och kanske fa ha lite kul. Det &r sa
otroligt vardefullt for att vi som foréldrar ska orka, sager Christopher.
Han beskriver livet med Eddie som fartfyllt. Att ga till parken eller
umgas hela familjen i tradgarden innebar inte att de kan ta en fika
eller kratta l6v.

— Det ar 200 knyck, vi springer bara. Sa det ar ganska pafrestande.

Nar hela familien & hemma &ar det svart att gora nagot tillsammans.
Darfor ar tiden med avlésare och pa korttidsboendet viktiga.

— Det kan kannas skamfyllt ibland. Att ha s& mycket avlastning.
Manga menar att man ska vanta. Men Eddie kommer ha det har
syndromet i hela sitt liv. Vad ska vi vanta pa? Avlastningen finns till
for oss, for att vi ska orka, sager Christopher.

For Sofie har avlastningen varit avgérande for att kunna hantera sitt
jobb, Eddies alla lakarbesok och fa tid med Oscar, men ocksa for att
halla ihop familjen.

— Man ska komma ihag att man ar kara i varandra ocksa. Darfor ar
det viktigt att kunna be om hjalp. Det ar ingen en kort stund man ska
géra detta. Det ar hela livet.

Nu har det gatt tio ar sedan Sofie och Christopher fick ett barn med
ett sallsynt halsotillstand. Sofie reflekterar dver hur tiden som har gatt
forandrar bade ens radslor och ger nya perspektiv.

— Min stérsta radsla och sorg nér han var liten var att han inte skulle
fa ett natverk runt sig. Aldrig fa ha en basta kompis, blir kar och gifta
sig. Nu har jag lart mig att allas liv och lycka inte mats efter samma
parametrar. Eddie har en séllsynt diagnos, men han har ocksa ett
séllsynt fantastiskt satt att knyta till sig personer genom sitt sétt att
vara pa och han ar en av de lyckligaste personerna jag vet, sager
Sofie.
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Louise Jeltin &r assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planeringen av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stod som
finns att fa for personer med funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som finns att soka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som ditt barn behdver utdver det som &r vanligt for barn i samma
alder utan funktionsnedsattning.

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

— Det kan kannas tufft att skriva ner all extra omvardnad som barnet
behover. Mitt rad ar darfor att séka via "Mina sidor” pa FK:s
webbsida, skicka in bra lakarintyg som starker diagnosen och sedan
begara att handlaggaren ringer upp eller gér hembesok, séger Louise
Jeltin.

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

— Merkostnadsersattningen ar inte "krona for krona” utan man far
ersattningen i olika nivaer. Det finns mycket bra information om vad
man kan fa erséttning for pa FK:s webbsida, sager Louise Jeltin.

Halso- och sjukvardslagen

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

— Lagen har ocksa ¢kat barnens inflytande éver sin egen vard. De har
ratt att f& information pa ett satt som de forstar.

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

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt for att sékerstalla patientens behov av
samordning om patienten 6nskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, formedla kontakter inom varden och vara
kontaktperson for andra samhaéllsaktorer.

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

SIP — samordnad individuell plan

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

LSS

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

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

— LSS &r en rattighetslag och alla beslut som fattas om insatser kan
Overklagas i domstol.

SoL

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

Korttidsvistelse/stodfamilj

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

Avlbsarservice i hemmet

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

Ledsagarservice

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

Kontaktperson

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

Anhorigstod

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

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

Bostadsanpassning

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

Skollagen 1 kap 4 §

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

Exempel pa anpassningar i forskola och skola:

e Sarskilt schema 6ver skoldagen

e Extra tydliga instruktioner

e Stod att satta igdng arbetet

e Anpassade laromedel

e Nagon extra utrustning

e Enstaka specialpedagogisk insats

e Sarskilt stod

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

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

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

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

Natverksmoten

Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det manga
moten med de parter som finns i barnets omgivning. Forbered er vl
och se till att ha med alla beslutsfattare pa moétet. Ha en dagordning
och bestam pa forhand hur lang tid motet ska ta. For ett protokoll om
vem som ska gora vad till nar. Boka en ny tid for aterkoppling och
uppfdljning av atgarderna.
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— Det ar vanligt att skolan och habiliteringen har natverksméten men
det kan aven galla sjukvard, LSS och assistansbolag. Ni har réattighet
att halla motena och ratt att valja vilka som ska vara med, sager
Louise Jeltin.

Vart vander vi 0ss?

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

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

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

Undantagsbestammelsen

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

Hjalpmedel

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

Fonder

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

— Det kan I6na sig att sbka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Louise Jeltin.
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Tips pa brawebbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsakringskassan

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

notisum.se — Lagar pa natet

1177.se — Sjukvardsupplysningen

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

assistanskoll.se — Assistanskoll

hejaolika.se — Nyheter om ett samhaélle for alla

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

o - - -
Fragor till Louise Jeltin:
n

Kan man valja habilitering i en annan kommun om man har
flyttat?

— Habiliteringen ar regional, man har mojlighet att valja 6ppenvard
aven i andra regioner, men da galler inte vardgarantin.

Vi har ingen som samordnar var vard férutom kuratorn pa
habiliteringen, kan vi begéra det?

— Kuratorn pa habiliteringen ar inte involverad i varden, ni kan alltsa
ha en samordnare aven till varden. Ni har ocksa ratt att begara SIP,
samordnad individuell vardplan, det kan vara skola eller kortids som
haller i det. Ar det ett SIP-mote kan vardgivaren inte tacka nej till att
komma.

Hur ser ett SIP-mé6te ut?

— Det brukar ga till sa att alla instanser informerar om hur nulaget ser
ut och hur man ska arbeta framat. Samordningsmatet sparar tid,
eftersom alla instanser far en samlad information.

Far man ett skriftligt beslut pa LSS-tillhérighet?

— Det tror jag inte, men daremot ar det viktigt att ni ser till att fa alla
beslut om insatser skriftligt.
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Det ar tufft som foraldrar att sjalva behdva driva barnets ratt till
kommunikation med férskolan och skolan. Hur ska man gora?
— Ett tips kan vara att forsoka fa med sig nagon annan instans som
kan trycka pa. Kanske habiliteringen eller SPSM som forskolan och
skolan kan fa hjalp av.

For att omfattas av insatsen personlig assistans kravs
att man har omfattande och varaktiga
funktionsnedsattningar och tillhor en av LSS
personkretsar. Det beréttar Louise Jeltin, som ar
assistanssamordnare pa Agrenska Assistans.

Vidare maste man ha vad Forsakringskassan eller kommunen
beddomer som grundlaggande behov, alltsa behov av hjalp med
matning, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien.
Sedan 1 juli 2020 raknas aven sondmatning och andning som ett
grundlaggande behov och kan ge rétt till assistans. Behoven maste
vara av praktisk karaktar — att behdva hjalp med aktivering eller
paminnelser réknas inte som grundlaggande behov men kan beviljas
som andra personliga behov.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
kravs att det behdvs en tredje person for att kommunikation ska vara
majlig. Den tredje personen behdver ha ingdende kunskaper om
individen, funktionsnedsattningen och sattet att kommunicera.

Tillsyn réaknas som ett grundlaggande behov bara om personen har
en intellektuell funktionsnedsattning eller om det kravs ingaende
kunskaper till exempel pa grund av personens
kommunikationssvarigheter.

Om man har tillr&ckligt med grundl&aggande behov for att omfattas av
insatsen bedéms ocksa andra personliga behov, vilket kan handla om
att traffa vanner, gora fritidsaktiviteter, kunna arbeta eller att vara
foralder. Men det handlar ocksa om ytterligare behov kring maltider,
hygien med mera som inte beddmts som grundlaggande. Vidare kan
man f& ratt till dubbelassistans, vid till exempel resor eller dar det
finns behov av att tva personer utfor ett kvalificerat assistansarbete.

Foraldraansvar

De grundlaggande behoven raknas som foraldraansvar tills barnet
fyllt nio ar. Darefter raknas de inte som foraldraansvar.
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Kommunikation raknas inte som foraldraansvar efter att barnet fyllt

sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter eller sjukvard, da det
galler tills barnet &r nio ar.

— Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till féréldraansvaret
tills barnet ar fem ar och faller helt utanfor foraldraansvaret vid tolv

ars alder, sager Louise Jeltin.

Om de grundlaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoker man om assistansersattning fran Forsakringskassan.
Om grundlaggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka
personlig assistans hos kommunen. Nar man ska ansdka om
personlig assistans behdvs ett lakarintyg. Det finns mojlighet till
radgivning fran brukarorganisationer och manga assistansbolag infor
ansokan.

Assistans i skola/daglig verksamhet/korttidsvistelse

| vissa fall finns skal till att personen har en personlig assistent aven i
verksamheter som normalt har fullt omvardnads- och tillsynsansvar
som till exempel skola, fritids eller daglig verksamhet. Det géller till
exempel

e | situationer dar personens funktionsnedsattning skapar
sarskilda svarigheter att kommunicera med andra &n den
personliga assistenten

e nar det med hansyn till personens halsotillstand ar viktigt att
den personliga assistenten finns till hands

e i situationer dar funktionsnedsattningen gor det sarskilt
angelaget att personen har ett starkt begransat antal personer
knutna till sig

e om funktionsnedséattningen ar sadan att personen behover
tillgang till ndgon som har ingaende kunskap om honom eller
henne och hélsotillstandet.

Anhgdriga som assistenter

Alla har ratt att sjalv vélja sina personliga assistenter, oavsett alder.
Det finns flera skal till att anhoriga (foraldrar, syskon, mor och
farforaldrar) kan bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik mojlighet att
vara néra sin familjemedlem. Véljer man som anhdrig att vara
assistent ar det viktigt att vara professionell och ga in i assistentrollen.
— Mitt tips &r att lagga over sa mycket ni bara kan pa er
assistanssamordnare. Det ar ofta valdigt energikravande att bade
soka assistans och leta assistenter, s&ger Louise Jeltin.
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Hjéalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp for de som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS-mal i domstol. Det kan dock finnas jurister pa
assistansbolagen som har kunskap och kan ge stod.

Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjalp:

LaSSe Brukarstodcenter (Vastra Goétalandsregionen), 031-84 18 50
BOSSE - Rad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm), 08-544 886 60

Tips!
Podden Sjukt liv! — tvA mammor beréattar om sina liv med barn som
har personlig assistans.

[-] - -
Fragor om personlig assistans:
n

Var son behover aktiv tillsyn, om vi inte ar dar hela tiden ar han
en fara for sig sjalv. Kan vi sOka assistans for det?

— Att fa aktiv tillsyn som grundlaggande behov ar inte latt. Det ar
vanligare att det raknas som ett annat behov. Det ar viktigt att fa
tydliga medicinska underlag for vad som hander ifall den héar tillsynen
inte finns.

Hur fungerar det att starta ett eget assistansbolag?

— Tank pa att om du startar ett eget assistansbolag kring ditt barn sa
har du ocksa fullt arbetsgivaransvar och redovisningsansvar till olika
myndigheter. Det kan fungera jattebra, men det &r ocksa mycket jobb.
Las mer pa assistanskoll.se.

Centrum for sallsynta diagnoser - GSD

Centrum for sallsynta diagnoser finns vid universitetssjukhusen och
bestar av expertteam for olika diagnoser och diagnosgrupper. Syftet
med webbplatsen CSD i samverkan &r att sprida information for att
oka kunskapen om omradet sallsynta diagnoser.

Las mer pa csdsamverkan.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika

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

Riksfoérbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska erbjudas jamlik tillgang till vard- och
stodinsatser i tid och utifran behov och att paverka for och patala att
séllsynta diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.
Personer som lever med séllsynta halsotillstand ska inte missgynnas
pa grund av att andra inte kanner till s34 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 gora en sa kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar 6ver 100 olika diagnoser som
sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt &r att alla halsotillstand &r
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

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

Har hittar du Riksférbundet for sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Rubinstein-Taybis syndrom

Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

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

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

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

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

Informationscentrum for séllsynta héalsotillstdnd vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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Rubinstein-Taybis
syndrom

En sammanfattning av dokumentation nr 620

Personer med Rubinstein-Taybis syndrom, RTS,
har en kombination av symtom. Syndromet
medfor bland annat intellektuell
funktionsnedsattning i varierande grad,
kortvaxthet, ett karakteristiskt utseende och ofta
missbildningar av inre organ, sasom hjarta och
urinvagar.

RTS forekommer hos omkring ett barn per
100 000 fodda. Det innebéar att det fods ett eller
tva barn med syndromet varje ar i Sverige.

Forutom de olika resurser som habiliteringen
erbjuder kan barnen behova kontakt med
exempelvis hjartlakare och 6gonspecialist.

| dokumentationen kan du bland annat lasa om
medicinsk och genetisk information, om
kommunikation, fysioterapi och pedagogiska
aspekter. Dessutom ges en inblick i hur det ar att
leva i en familj som har ett barn med
Rubinstein-Taybis syndrom.

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