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Séllsynta genetiska epilepsier

SALLSYNTA GENETISKA EPILEPSIER

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

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser.

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

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

Faktainnehallet fran forelasningarna pa Agrenska &r grund fér denna
dokumentation som skrivits av redaktér Maja Larsson, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet beréattar ett féraldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven p& Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Medicinsk information om sallsynta genetiska epilepsier

— Mutationen som orsakar genetisk epilepsi finns i
varje cell i hela kroppen. For de flesta innebéar det
bade epilepsi och en rad andra utmaningar.

Det sager Tove Hallbdok, verksamhetsoverlakare vid
Barnneurologen, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Géteborg.

10 000 personer i Sverige har epilepsi, och varje ar far 1 500 barn
diagnosen. Det &r med andra ord ett relativt vanligt tillstand. En
tredjedel far vad man kallar svarbehandlad epilepsi, och i till den
gruppen réknas ofta personer med sallsynta genetiska epilepsier.
Studier har visat att 1 av 2 000 fédda barn har epilepsi som orsakats
av en genmutation, och det finns ett par hundra kanda gener dar olika
mutationer kan orsaka epilepsi. Oftast ar epilepsin en del i en storre
symtombild, dar barnet ocksa kan ha adhd, autism, intellektuell
funktionsnedsattning med mera.

Vad ar epilepsi?

Epilepsi ar en varaktig benagenhet att fa upprepade epilepsianfall. Ett
anfall i sin tur ar ett utbrott av okontrollerad elektrisk aktivitet i

hjarnan. Det kan ta sig manga olika uttryck beroende pa vilka delar av
hjarnan som ar engagerade.

— Man kan forenklat saga att nervcellerna pratar fér mycket med
varandra, sager Tove Hallb6ok.

Epilepsianfall kan se ut pa manga olika satt. Generaliserade anfall,
dar flera omraden i hjarnan aktiveras, ar de storsta och potentiellt
farligaste. Barnet kan helt eller delvis férlora medvetandet, bli spand i
kroppen och det kan rycka i armar och ben. Ett sddant anfall kallas
tonisk-kloniskt.

Andra typer av anfall kallas absenser. D& ar barnet franvarande och
stirrar framfor sig, eller nickar kanske till med huvudet.

En tredje typ, myoklona anfall, gor att det rycker till kortvarigt och
oregelbundet i barnets armar, ben eller huvud. Barnet ar vanligtvis vid
medvetande under ett myoklont anfall.

Att beskriva hur anfallen ser ut och darigenom bestamma
anfallstypen ar helt avgorande nar diagnosen stélls.

Om ett epilepsianfall inte bryts av sig sjalvt, och inte kan brytas med

akutmedicin, finns en risk att barnet far ett status epilepticus — ett
potentiellt livshotande tillstand med upprepade eller langvariga anfall.
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Vad orsakar epilepsi?

Epilepsi kan orsakas av flera saker, till exempel k&rlmissbildningar,
amnesomsattningssjukdomar, missbildningar, tumorer, och av arr i
hjarnan efter infektioner eller syrebrist. Epilepsi kan ocksa ha
genetiska orsaker. Det betyder att det finns en foréndring i
arvsmassan, som har uppstatt redan i fosterstadiet. Férandringarna
kan vara av olika stor karaktar — fran ett minimalt fel i en av genens
byggstenar, till att hela bitar av den genetiska koden ar borta eller
defekta.

— Pa 90-talet kande man till ett litet fatal genetiska forandringar som
orsakar epilepsi. | dag pagar en helt revolutionerande
kunskapsutveckling. Vi kanner till madnga genetiska epilepsier, men ar
langt ifran att ha hittat alla, sager Tove Hallb6ok.

Det finns flera syndrom dar epilepsi &r en del av symtombilden — som
Dravets syndrom och Ohtaharas syndrom.

En del av de genetiska epilepsierna har vetenskapen kunnat beskriva
och hitta bra behandlingsalgoritmer for. Andra ar sa nyupptéackta och
har sa fa drabbade att kunskapen om dem ar ganska liten. | Sverige,
Europa och véarlden finns flera epilepsidatabaser dar lakare och
forskare samlar kunskap om olika tillstand och delar den med
varandra. Det &r ett standigt pagaende arbete, som syftar till att 6ka
kunskapen, mojliggora studier och pa sikt forbattra
behandlingsmdjligheterna.

— | en framtid kanske det kommer att rdcka med ett blodprov och en
genanalys for att forstd hur man kan behandla genetisk epilepsi.

Funktionsnedsattningar hos barn med genetisk epilepsi

Manga barn med epilepsi har ocksa andra funktionsnedsattningar,
sasom intellektuell funktionsnedsattning och motorisk paverkan. Det
géaller inte minst barn med genetisk epilepsi, eftersom genmutationen
paverkar alla kroppens celler. Till skillnad fran epilepsin, som ibland
gar over eller blir lindrigare med aren, kvarstar ofta de andra
funktionsnedsattningarna hela livet. 41 procent av alla barn med
epilepsi har en kognitiv paverkan. Det &r vanligt att personer med
epilepsi har problem med sprak, uppmarksambhet, inlarning,
beteende, nedstamdhet, somn, motorik och social anpassning.

Nagra specifika gener dar forandringar kan ge epilepsi

e PLPBP
Forandringar i genen ar kopplade till PLP, som vitamin B6 kallas i sin
aktiva form. B6 &r ett avgOrande vitamin for minst 140
enzymreaktioner i kroppen och féréandringarna gor att reaktionerna
inte fungerar optimalt. Det kan i sin tur gora att barnet far en
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hjarnutvecklingssjukdom dér epilepsi ar ett av symtomen. Symtomen
kommer ofta i nyféddhetsperioden.

En del drabbade far extremt svarbehandlad epilepsi. Andra svarar bra
pa B6 tillsammans med antiepileptika, som ar den vanligaste
behandlingskombinationen. En del far hjarnskador under
fosterstadiet, som aven de beror pa B6-brist och som kan ge olika
svara symtom. Genmutationerna kan ocksa paverka barnets
muskelspanning, intellekt, motorik med mera.

— En del blir inte alls hjalpta av att fa héga doser B6, medan andra
upplever att det lindrar symtomen, séager Tove Hallbook.

e PCDH19
Forandringar i denna gen leder till en hjarnutvecklingssjukdom som
inkluderar epilepsi. Genen sitter pa X-kromosomen, vilket gor att
endast flickor drabbas.
Anfallen ar ofta feberutlésta och debuterar i aldern 6 manader till 5 ar.
De ar generaliserade eller fokala tonisk-kloniska och kommer oftast i
kluster. Det &r vanligt med beteendeforandringar — barnen kan bli
oroliga, upprorda eller utdtagerande. Psykiatriska symtom,
intellektuell funktionsnedsattning och autism ar ocksa vanligt. Cirka
40 procent blir anfallsfria pa sikt, men de andra symtomen finns ofta
kvar. Forutom lakemedelsbehandling ar det viktigt med psykiatrisk
kontakt och behandling.

e STXBP1
Genen styr signaloverforing mellan kroppens celler. Den kan fa
stérningar som ger en hjarnutvecklingssjukdom med epilepsi. Sma
barn kan fa diagnosen Wests syndrom eller Ohtaharas syndrom, som
ar aldersspecifika. Diagnoserna stalls utifran den kliniska bilden.
Genmutationer pad STXBP1 kan orsaka intellektuell
funktionsnedsattning, ataxi, slappa eller spanda muskler, autism och
dystoni, som innebar att barnet har svart att samordna sin motorik.
En liten andel kan bli anfallsfria pa sikt.

e SCN2A
Det finns mer an 100 kadnda mutationer pa SCN2A-genen, och mer
an 300 personer i varlden har en sddan. Genen styr en natriumkanal
och forandringar kan bade ge for mycket och for lite funktion i genen
— man brukar prata om gain of function eller loss of function. Anfallen
kan se ut pA manga olika satt, och debuterar ofta i
nyfoddhetsperioden. En del barn far diagnoser som Ohtaharas
syndrom eller Wests syndrom. Intellektuell funktionsnedsattning,
autism och psykiatrisk sjukdom ar vanligt. Behandlingen och
prognosen beror pa manga olika saker, bland annat debutalder och
funktionen i genen.
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e SCNB8A
Genen kan ha mer an 200 k&nda mutationer, som hittills har hittats
hos mer &n 300 personer i varlden. Medelaldern for epilepsidebut ar 4
manader. Forst brukar anfallen besta av spanning och ryckningar.
Med tiden blir de ofta mer tonisk-kloniska, men det finns manga
anfallstyper. De som drabbas far ofta ocksa intellektuell
funktionsnedsattning, central synnedsattning, motoriska
begransningar, sénkt kroppstonus, benskoérhet och hjartarytmi. Det
finns ocksa en 10 procent hogre risk for SUDEP — plotslig ovantad
dod i samband med epilepsi — &n for andra personer med epilepsi.
— Vi vet inte riktigt varfor. Det man vet ar att det &r viktigt ar att
behandla de stora anfallen, for de ar farligast, sager Tove Hallb6ok.
Aven har beror behandlingen p& om genen har loss eller gain of
function.
Pa scn8a.net kan man lasa mer.

e CACNA1A
Det finns fa beskrivna fall av férandringar pA CACNA1A-genen. Den
kodar for en byggkomponent i en spanningsberoende kalciumkanal,
som styr cellernas retbarhet. Férandringar kan ge upphov till
individuella tillstand, med olika svara epilepsianfall. De kan vara
generaliserade, men ocksa fokala. En del far attacker med
medvetandepaverkan, en sorts tillfallig forlamning som beror pa en
overgaende svullnad i hjarnan. Attackerna kan utlésas av trauma mot
huvudet och feber. En del far ocksa en extrem form av migran.
Intellektuell och motorisk funktionsnedséattning ar vanligt, precis som
koordinationsstorning och hypotoni (IAg grundspanning i musklerna),
sarskilt i balen. Avvikande 6gonrorelser ar ocksa vanliga, och de kan
vara svara att skilja fran epilepsianfall.
— Det ar viktigt att behandla epilepsin, men ocksa hjarnsvullnaden
som paverkar medvetandet. Man brukar anvanda héga doser
kortison, sager Tove Hallb6ok.

e PNKP
Det finns tre kdnda mutationer pA PNKP-genen. Den kodar for ett
protein som reparerar brott i DNA-strangen, som ett slags backup-
system. Sma defekter pa genen brukar "bara” ge
koordinationssvarigheter, framfor allt i 6Ggonmotoriken. Storre defekter
innebar att hjarnans funktioner har svart att utvecklas. Typiskt for
barn som drabbas av en sddan defekt ar att de fods med mikrocefali,
som betyder liten hjarna, och darmed ocksa litet huvud.
Epilepsin debuterar tidigt och det finns manga anfallstyper. Manga av
barnen far diagnosen Wests syndrom som innebar infantila spasmer.
De flesta har ocksa svar intellektuell och motorisk
funktionsnedséattning. Barnen kan ha ganska olika symtom och
behandlingen ar ocksa olika fran person till person.
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Nar epilepsin ar svar att behandla

Genetisk epilepsi raknas ofta, men inte alltid, som svarbehandlad.
— Ungefar 300 nya barn per ar i Sverige far en svarbehandlad
epilepsi. Har man provat tva-tre mediciner i adekvata doser och
kombinationer utan att uppna anfallsfrinet, ar chansen att med annu
en medicin uppna anfallsfrihet bara nagra fa procent. Da har man vad
vi kallar svarbehandlad epilepsi, sager Tove Hallbook.

Att epilepsin ar svarbehandlad innebar att anfallsfrihet inte alltid ska
vara malet for behandlingsinsatserna — barnet kanske mar battre av
att man forsoker uppna en god livskvalitet genom att till exempel
jobba for kortare och/eller farre anfall.

— Det ar en stor angest aven for oss neurologer att inte kunna goéra
barnen anfallsfria. Men om vi vet att barnet har en genmutation som
inte kan opereras bort, vilket man kan med en del andra typer av
epilepsi, far vi planera utifran de forutsattningarna, sager Tove
Hallb6ok.

Riktlinjer for varden

Det finns internationella riktlinjer for varden av barn med epilepsi. De
innebér bland annat att barnen alltid ska remitteras till barnlékare som
har kunskap och erfarenhet av epilepsi, som tar hand om och utreder
epilepsin.

Epilepsibehandling

Epilepsibehandling handlar bland annat om information och kunskap
och om stdd och behandling mot psykosociala foljder av epilepsin.

— Epilepsi har varit en stigmatiserad sjukdom. Anfallen kan upplevas
som skrammande, vilket ibland forsvarar vardagen for personer som
har epilepsi, sager Tove Hallb6ok.

Behandlingen handlar ocksa om att identifiera och minska
anfallsutldsande faktorer, bedoma vilka lakemedel som har bast
effekt, liksom att undersdka andra behandlingsmetoder.

— Ofta gar det att medicinera sa att barnet blir av med de storsta
anfallen, och kanske ocksa minska antalet anfall. Malet ar att barnet
ska ma sa bra som mojligt totalt sett, sdger Tove Hallbdok.

Lakemedel

Normalt rekommenderar man att barn med epilepsi far ett eller max
tva lakemedel i kombination. Barn med genetiska epilepsier
rekommenderas ofta kombinationsbehandling, i perioder med fler an
tvad mediciner. Personer med mutation pA SCN1A brukar till exempel
ofta bli hjalpta av tre specifika lakemedel i kombination.

— Det ar viktigt att rddgora med lakaren. Ibland kan man behdéva ga
upp i dos eller lagga till ytterligare en medicin under en kort period,
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under en pagéende infektion till exempel. Av erfarenhet vet jag att
anfallen kan vara svarkuperade, sager Tove Hallb&ok.

En annan del i lakemedelsbehandlingen ar akutmedicinering. Den
bestar i regel av bensodiazepin vars uppgift ar att dampa
nervcellerna. Akutmedicin kan ges rektalt, i kinden, muskulart eller
som nasspray.

— Nar det galler akutmedicin ar individuella l6sningar viktiga. Ofta
rekommenderar man att den ska ges nar anfallet har pagatt i tre
minuter, men ni kanner era barn och deras anfall bast, sdger Tove
Hallbook.

Biverkningar

Biverkningarna av epilepsimedicinerna ar ofta dosberoende och kan
handla om yrsel, trotthet, ataxi (skakighet), dubbelseende, dimsyn,
huvudvark och humérférandringar. Aven vissa kombinationer av
lakemedel kan orsaka biverkningar. Det galler aven naturlakemedel.
Antibiotika och vissa hormonella preventivmedel kan minska
koncentrationen av lakemedlet i blodet. Prata med barnets ansvariga
lakare nar epilepsilakemedlen ska kombineras med nagot annat.

Cannabinoider

Cannabinoider (cannabis-lakemedel) har en k&nd antiepileptisk
effekt. Det finns manga verksamma substanser, men effekten av dem
ar till stora delar okand. ldag finns ett par randomiserade och
kontrollerade multicenterstudier i Europa pa vuxna och barn med
Dravets syndrom och Lennox-Gastauts syndrom, dér cannabidiol har
visat effekt. Framst géller det generaliserade tonisk-kloniska anfall
och sa kallade drop-attacker.

Tove Hallbook anser att det behévs mer forskning avseende
mekanismer och kort- och langsiktig sakerhet nar det galler
cannabinoider.

— Lakemedel med cannabidiol har redan godkants av
Lakemedelsverket, men ingar annu inte i hdgkostnadsskyddet
eftersom det inte blivit prissatt. Effekten ar pavisbar men inte
revolutionerande eller generellt battre an de lakemedel som redan
finns.

Kostbehandling

En diet med ketogen kost bestar av ett mycket hogt intag av fett,
dagligt behov av protein och mycket lagt intag av kolhydrater. Exakta
menyer beraknas av en dietist, och effekten ar beroende av att dieten
efterlevs strikt. Syftet ar att stimulera kroppen att producera ketoner,
som ar en alternativ energikélla till kolhydrater (glukos).
Kostbehandlingen ordineras av lakare och skots och foljs upp
noggrant av ett ketogen kost-team bestdende av lakare, dietist och
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sjukskoterska. Kosten kan ge negativa sidoeffekter som illamaende,
forstoppning och forsurning i kroppen.

Studier har visat att av 150 patienter fick halften en halvering av
anfallen med ketogen kost. 15 procent blev anfallsfria. For vissa typer
av epilepsi ar metoden den enda med effekt och blir en livslang
behandling. Det galler till exempel vid Glutl-brist dar kroppen saknar
formaga att transportera socker (glukos) till hjarnan.

En del familjer vill garna prova alternativa behandlingar med
exempelvis omega-3 eller gurkmeja.

— Har ar vetenskapen inte ikapp manniskors vilja. Som lakare kan
man forsoka vara tillmétesgaende och 6ppen for forslag. Det finns ett
europeiskt natverk dar vi barnneurologer kan fraga varandra om
sadana har saker, sager Tove Hallbook.

Vagusnervstimulering

Vagusnervstimulering, VNS, ar en mojlig metod vid anfall som
lakemedel inte formar att minska. VNS ar en pulsstimulator liknande
en pacemaker, som opereras in under huden vid nyckelbenet.
Darifran fasts elektroder till vagusnerven pa halsen. Vagusnerven
skickar signaler vidare till hjarnan for att forhindra retbarheten vid
anfall. En VNS tar inte bort anfallen helt, men fyrtio procent av
anvandarna kan fa en halvering av sina anfall. En fordel ar att
djupsomnen kan forbattras vilket kan ha en stor positiv paverkan pa
livskvalitén.

Epilepsikirurgi

Kirurgi ar oftast inte aktuellt nar epilepsin har en kénd genetisk orsak,
men det kan vara aktuellt for barn med genetisk epilepsi som har
frekventa sa kallade drop-attacker med trauma. Det innebar att barnet
plotsligt rasar ihop. De kan ofta sla sig rejalt. Kirurgin handlar da om
att dela corpus callosum.

— Enkelt uttryckt gar man in och separerar hjarnhalvorna genom att
bryta fibrerna mellan dem. Det kan minska just dessa specifika
attacker. Men det kravs noggrann utredning innan en sadan
operation, och det ar inte aktuellt for alla med drop-attacker heller.

Port-a-cath

Om man ofta behdver ge akutmedicin kan det vara en bra idé att ha
en inopererad port-a-cath. Det ar en ingang i huden till en central ven
dar man snabbt kan ge lakemedel genom en kateter. Fordelen med
en direktingdng ar att man inte behéver leta efter blodkarl. Om man
har en sadan &r det viktigt att gora upp en plan tillsammans med
l&karen for hur den ska anvéandas, och dela den planen med personer
som kan behdva anvanda port-a-cathen.
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Psykologisk behandling

Som ett komplement till annan behandling rekommenderar Tove
Hallb6ok psykologisk behandling.

— Epilepsianfall &r beroende av hur man mar och av situationen runt
omkring. Detta kan vara annu tuffare for ett barn med
kommunikationssvarigheter som inte alltid kan forklara vad som é&r fel.
Forstoppning, nedstamdhet, stamningen i familjen — allt paverkar den
som har epilepsi, mer &n man kan tro.

Fragor till Tove Hallhddk

Hur vet man om genen har loss of eller gain of function?

— Det ar inte alltid man kan veta det. Genetikerna jobbar pa att forsta
det och kunna gora funktionella studier pa specifika gener. Ibland
marks det forst nar man provar olika lakemedel.

Vi vill garna bidra till forskningen. Var dotter a med i en
amerikansk forskningsdatabas, hur kommer hon med i
europeiska?

— Det finns ett europeiskt referensnéatverk, EpiCARE, dar vi
barnneurologer kan lagga in all méjlig information om ovanliga och
komplexa epilepsier. Vi fragar de flesta patienter om de vill vara med,
anonymt forstas. Det finns ocksa ett svenskt epilepsiregister for alla
sorters epilepsi. Dar ar 1 000 barn med — men vi vet ju att det finns
10 000 barn med epilepsi. Vi som mdter patienter har fullt upp med
att behandla och diagnosticera; registren ligger oftast inte hogt pa
dagordningen. Ni foraldrar har faktiskt en viktig roll nar det géller att
uppmuntra oss lakare att fora in barnen i register. Men det ar forstas
svart nar man inte vet att de finns.

Var son har en mutation pa STXBP1. Han har fatt olika
diagnoser, forst infantila spasmer och sedan Ohtaharas. Ar det
EEG-bilderna som gor att diagnosen andras?

— Ja, och anfallstyperna. Infantila spasmer ingar som symtom i bade
Wests syndrom och Ohtaharas syndrom, men EEG-bilderna ser helt
olika ut och tyder pa olika sorters onormal aktivitet i hjarnan. De ska
behandlas pa olika satt. Typiskt for de har syndromen &r att de ar
aldersberoende, sa framover kan ni nog rakna med att ert barn far
nya anfallstyper, som kraver annan behandling.
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Selma ar tio ar och har en mutation pad genen SCN8A. Hon kom till
Agrenskas familjevistelse tillsammans med sin mamma Ebba, sin
pappa Tor och sin lillebror Svante, tva ar. Hon har ocksa tre
halvbréder som &r 11, 12 och 13 &r, men de stannade hemma.

Tor och Ebba hade varit tillsammans i nagra manader nar de fick veta
att de vantade Selma. Ebba fick véarkar i vecka 27 och fick
medicineras fram till vecka 40 for att Selma inte skulle fédas for tidigt.
Forlossningen var enkel och Selma var en helt normal bebis, om &n
lite liten till vaxten. Men nar Selma var ett halvar borjade Ebba och
Tor undra varfor hon var s& ointresserad av manniskor.

— Hon tyckte inte om beréring och ville garna vara ensam. Jag minns
att jag tankte "ah nej, hoppas hon inte har autism”, sager Ebba.

Ett par manader senare, nar Selma var nio manader, fick hon plotsligt
rysningar nar familjen var ute och akte bil.

— Selma huttrade, som om hon frés. Vi tog ur henne ur bilen och
kladde pa henne mer klader, men hon fortsatte rysa, sager Ebba.

| efterhand har foraldrarna forstatt att det var hennes forsta
epilepsianfall. Men det var inte forran efter ytterligare ett par manader
de tog kontakt med varden.

— Hon fick aterigen rysningar i hela kroppen och vi forstod att det var
nagot. Vi akte till vardcentralen, som sa at oss att aka till sjukhuset.
Men nér vi kom dit var anfallet 6ver och inget mer hande.

Ett halvar senare filmade Tor ett litet klipp med mobilen nar familjen
at middag. Nar han sag filmen upptéackte han att Selma var helt borta.
— | tio sekunder hade hon ett fullstéandigt franvaroanfall, som ingen av
oss hade markt. Vi visade filmen for en barnlakare som sa att det
troligtvis var epilepsi. Vi blev hemskickade med en epilepsimedicin
och anvisningar for hur den skulle trappas upp. Det var faktiskt
chockartat, sager Tor.

Genetik vid sallsynt epilepsi

— Epilepsi ar ett symtom fran cellen som kan ha flera
olika genetiska orsaker. Det sé&ger Lovisa Lovmar som
ar dverlékare, och Annie Pedersén som ar ST-lakare,
bada verksamma vid Klinisk genetik pa Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Goteborg.

Metoderna for genetisk analys har forbattrats enormt pa senare ar.

For 40 ar sedan kunde manniskans arvsmassa bara analyseras pa
en valdigt 6versiktlig nivd, medan man idag kan sekvensera, eller
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lasa, hela det manskliga genomet inklusive alla vara gener. Varje
individ har fatt halften av arvsmassan fran sin mamma och halften
fran sin pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i cellkarnan i kroppens
celler. Det finns cirka 20 000 gener pa de hoptvinnade DNA-spiraler
som formar 46 kromosomer (23 kromosompar). | varje cell finns
samma uppsattning gener, men olika gener ar aktiva i olika celler och
under olika perioder i cellens och individens liv.

Alla manniskor har variationer i sina gener, men bara en del av dem
ger upphov till symtom och sjukdom. Nar man talar om mutationer
menar man vanligen de forandringar som leder till sjukdomstillstand.
— Men i dag kallar vi dem oftast i stéllet for genetiska
sjukdomsorsakade varianter, sager Annie Pedersén.

Eftersom generna utgor instruktioner for olika proteiner i kroppen kan
olika varianter medftra konsekvenser nar proteinerna ska bildas,
vilket i sin tur kan paverkas deras funktion.

Genetiska orsaker till epilepsi

Nar det géller epilepsi har man lange vetat att det ar ett tillstdnd som
kan vara arftligt. Men det ar forst relativt nyligen man har bdrjat kunna
identifiera enskilda "epilepsigener”, det vill sdga gener dar
sjukdomsorsakande varianter leder till epilepsi.

— Det innebar att allt fler kan f& en mer specifik diagnos. Epilepsin ar
ett symtom som uppstar till foljd av en genetisk avvikelse som leder
till att cellerna inte fungerar riktigt som de ska, séger Annie Pedersén.
Det finns i dag 6ver 300 gener dar sjukdomsorsakande varianter kan
leda till epilepsi. Flertalet ar ocksa kopplade till andra symtom.
Generna gar att dela in i grupper utifran vilken funktion de har.

Metabolism

| denna grupp ingar gener som ar viktiga for amnesomsattningen,
aven kallad metabolismen. Nagra exempel ar generna ALDH71,
PNPO och PLPBP. Sjukdomsorsakande genetiska varianter kan
exempelvis gora det svarare for cellen att ta upp naringsamnen och
omvandla dem till energi. Detta orsakar problem for hjarnan. Ett
exempel &r att cellen far problem att tillgodogora sig vitamin B6.

Jonkanaler

Cellens jonkanaler ar som portar, som bestammer vilka joner som
ska slappas in eller ut ur cellen. De jonkanaler som reagerar pa
elektrisk spanning spelar stor roll for nervcellernas aktivering. Gener
som har betydelse for jonkanalsfunktionen ar till exempel SCN1A,
SCN2A, SCN8A och SCN1B.

Celldifferentiering

En tredje grupp gener kodar for proteiner som ar viktiga for cellernas
delning, tillvaxt och differentiering. Sjukdomsorsakande varianter pa
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den sortens gener orsakar problem for cellernas utveckling och kan
leda till epilepsi. En av flera gener i denna grupp ar PNKP.

Reglering av transkription och translation

Gener som styr cellernas reglering av transkription och translation,
det vill sdga hur DNA-koden oversatts till proteiner, kan drabbas av
mutationer vilket paverkar vilka proteiner som bildas och hur mycket.
Avvikelser i sddana gener kan visa sig som epilepsi.

Reglering av synaptiska processer

Gener som paverkar funktionen i synapser, alltsa 6verforingen av
signaler mellan kroppens nervceller, kan ge upphov till flera
epilepsisjukdomar. Ett exempel ar STXBP1, som kodar for ett protein
som behdvs for att transportera signalsubstanser i synapsen. Redan
pa fosterstadiet utvecklas och formas nervsystemets funktioner
genom komplexa interaktioner mellan kroppens celler. Ett exempel pa
en gen som reglerar sadana funktioner ar PCDH19.

— Sammanfattningsvis kan man séga att alla vara gener har
betydelse for specifika funktioner som ibland skiljer sig under olika
perioder i livet, sager Annie Pedersén.

Att fa en diagnos

Det kan finnas manga fordelar med att fa veta den genetiska orsaken
till sitt barns halsotillstand. Ibland spelar genetiken roll for
behandlingen (till exempel vid metabola orsaker) och fér prognosen.
Andra ganger kan det vara nog sa viktigt att kunna bekréafta
diagnosmisstanken och inte utsatta barnet for fler utredningar och
undersokningar.

— Det kan ocksa vara viktigt att fa en forklaring eller ett svar till
orsaken och dppna upp mdjligheter till att traffa fler med samma
genetiskt orsakade sjukdom, séager Lovisa Lovmar.

Att ha fatt en orsaksdiagnos kan ocksa innebara en mojlighet att inga
i olika register och studier, och pa sa vis gynna kunskapsbyggande
och forskning.

For familjen kan det vara bra att kunna planera den fortsatta
familjebildningen, och fa majlighet till embryo- eller fosterdiagnostik.

Hur &rvs genetisk epilepsi?

Nedarvningsmaonstret for genetiskt orsakad epilepsi ser olika ut
beroende pa vad for typ av genetisk orsak det ror sig om. Ibland
uppstar den genetiska varianten de novo, det vill sdga som en
nymutation, dar ingen av foraldrarna bar pa anlaget. | vissa fall kravs
att anlaget finns i dubbel uppséttning, vilket kallas autosomalt
recessiv nedarvning, medan det i andra fall racker med bara ett anlag
for att utveckla sjukdom. Ett sadant nedarvningsmonster kallas
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autosomalt dominant. Aven kénsbunden nedarvning férekommer, da
anlaget sitter pa X-kromosomen. | dessa fall kan konsekvenserna av
ett anlagsbararskap bli olika hos pojkar och flickor.

Det gar alltid bra att kontakta Klinisk genetik pa sitt
universitetssjukhus for att fa veta mer om arftlighet. Pa Klinisk genetik
kan familjen ocksa fa information kring mgjlighet till fosterdiagnostik
och preimplantatorisk genetisk testning, PGT.

Framtiden

Bade Lovisa Lovmar och Annie Pedersén spar att man i framtiden
kommer kunna hitta behandlingar som ar mer specifika och riktar sig
mot sarskilda sjukdomsorsakande genetiska varianter. Genterapi,
som haller pa att bli stort inom cancerbehandling, tros kunna fa
betydelse for séllsynta genetiska halsotillstand.

— Tanken att ga direkt pa det genetiska felet ar sdnt man forskar pa —
inte specifikt for epilepsi, men fér genetiska sjukdomar dverlag. En av
de storsta utmaningarna &ar att fa behandlingen att hitta till ratt stallen i
kroppen, séager Lovisa Lovmar.

Friga till Lovisa Lovmar och Annie Pedersen

Var son fick sin diagnos for flera ar sedan och da kunde inte var
genetiker ge specifik information om den har genen. Vem kan
svara pa fler fragor om det?

— Om ni inte fick den information ni ville ha vid det forsta besoket, be
om ett till och sag vad ni vill ha. Det finns mdjlighet for oss att ta reda
pa mer, sarskilt om det har gatt nagra ar. Det ar inte heller ovanligt att
en familj forst vill ha ganska lite information, for att sedan aterkomma
efter nagra ar och vilja veta mer.

Selma far medicin

Selma var tidig i utvecklingen, bade sprakligt och motoriskt. Men
nagot hande i samband med att hon fick epilepsimedicin.

— Hon slutade prata och ga och tog flera steg bakat. Vi upplevde att vi
forlorade var Selma, sager Ebba.

Efter fyra ar gick Selmas barnneurolog i pension. Den nya lakaren
bytte ut medicinen mot en annan.

— Da kom alla Selmas funktioner tillbaka. Hon larde sig till och med
att cykla. Det ar svart for oss att inte koppla hennes utveckling till
medicinerna, aven om den forsta lakaren sa att det inte finns nagra
sadana samband utan att allt berodde pa epilepsin, sager Ebba.
Ebba och Tor kdnde ganska snart efter epilepsidiagnosen att de ville
ha en forklaring till epilepsin.
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— Med tiden fick vi veta att hon hade autism, adhd och
utvecklingsforsening. Vi visste forstas att det ar vanliga
funktionsnedsattningar hos barn med epilepsi, men magkanslan
gjorde att vi ville se om det fanns mer kunskap att fa, sager Ebba.
Ganska tidigt gjordes ett kromosomprov som inte visade nagot
onormalt. Men familjen fortsatte att lasa pa och fick kontakt med en
familj som tipsade dem om att fraga efter en genanalys.

— Och till slut fick vi d& diagnosen, att hon hade en mutation pa
SCNBS8A. Det var faktiskt en stor lattnad, det kdndes som att vi blev
horda. For Selma spelar det ingen roll, men for oss underlattar det pa
nagot satt, sager Ebba.

Samtidigt vackte diagnosen annu fler fragor.

— Vi har ingen aning om hur framtiden ser ut. Det ar sa fa som har
den har mutationen. Det vi vet ar att det finns en risk att Selmas liv
inte blir sa langt. Aven om neurologen sa: "fortsétt leva som vanligt”
sa gor man inte det, sager Tor.

Neuropsykologi vid sallsynt epilepsi

— Genetiskt orsakad epilepsi innebar ofta bade epilepsi
och utvecklingsavvikelser. Den viktigaste orsaken till
forsamrad livskvalitet ar oftast inte epilepsin, utan allt
annat. Det beréattar Colin Reilly, psykolog vid
Barnneurologen, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, som sjalv forskar om livskvalitet hos
barn med séllsynta genetiska epilepsier.

En sak har Colin Reilly lart sig av att ha traffat hundratals barn med
epilepsi: nar man har traffat ett barn med epilepsi, har man traffat ett
barn med epilepsi. Varje barn ar unikt och det finns stora variationer
nar det galler begavningsniva, anfall och utvecklingsniva. Men nar det
géaller just genmutationer som orsakar tidigt debuterande epilepsi
visar de sig nastan alltid som bade utvecklingssvarigheter och
epilepsi. Epilepsin i sig kan bidra till utvecklingsavvikelser, men de
bakomliggande orsakerna kan bidra till svarigheter oberoende av
anfallen. Svarigheterna kan vara intellektuell funktionsnedséattning
(IF), adhd, autism, svarigheter med motorik och sémnproblem.

— Den starkaste orsaken till forsamrad livskvalitet &ar oftast inte
anfallen, utan barnets svarigheter inom beteende eller kognition. Det
betyder att &ven om man lyckas behandla epilepsin pa ett bra séatt
finns de andra svarigheterna kvar och stéller krav pa familjen, sager
Colin Reilly.
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Intellektuell funktionsnedséattning

En intellektuell funktionsnedsattning (som ibland ocksa kallas for
kognitiv funktionsnedsattning eller utvecklingsstorning) innebar att det
tar langre tid for barnet att lara sig saker. De flesta av barnen med
tidigdebuterande epilepsi (under 2-3 ar) uppfyller kriterierna for
intellektuell funktionsnedséattning.

For att beskriva intellektuell funktionsnedsattning anvands ibland
mattet intelligenskvot. Medan snittet for befolkningen ar
intelligenskvot 100, har personer med intellektuell
funktionsnedsattning intelligenskvot under 70. Ett annat matt, som
kan vara lattare att forhalla sig till, ar utvecklingsalder.

— Tre elvadringar kan ha tre olika utvecklingsaldrar. Den ena, som &r
aldersadekvat, har utvecklingsalder elva ar. Den andra, som har en
lindrig funktionsnedsattning, befinner sig kanske pa atta ars
utvecklingsniva. Och en tredje, med en svar intellektuell
funktionsnedsattning, kan befinna sig pa tva ars niva.

Manga med en lindrig intellektuell funktionsnedséttning kan leva ett
sjalvstandigt liv med vissa stodinsatser. Andra, som har svarare
former, kan behodva stéd med nastan allt i sin vardag.

Ofta ar det forst i 5-6-arsaldern det gar att séaga vilken grad av
funktionsnedsattning ett barn har. Ibland méarks det inte att barnet har
en intellektuell funktionsnedsattning forran i skolaldern nar kraven pa
barnet 6kar. Nar det galler sma barn pratar man ofta i stéllet om
ospecificerad intellektuell funktionsnedsattning eller ospecificerad
utvecklingsstorning. Vanligt hos barn med epilepsi ar ocksa att
graderna &r olika for olika formagor — en del barn har exempelvis ett
kraftigt forsenat tal, men stark perceptionsférmaga.

Det ar ocksa vanligt att ett barn med IF har problem med sitt adaptiva
beteende. Det ar vardagliga fardigheter och aktiviteter som manniskor
behdver kunna for att klara sig sjalva och delta i samhéllet, som att
kla pa sig, aka buss eller halla sig ren. Vilka fardigheter vi forvantar
0ss av personer beror pa deras alder. Att ett litet barn inte kan kla pa
sig ar inte konstigt, men om en vuxen inte kan det saknar hen en
viktig fardighet.

Autism

1 procent av Sveriges befolkning har autism. Hos barn och vuxna
med svarbehandlad epilepsi ar det mycket vanligare.

— Vi brukar s&ga 20-30 procent av barn och vuxna med epilepsi, men
det &r annu vanligare bland individer med intellektuell
funktionsnedsattning. Dar ar det troligen uppemot 40 procent. Och
aven om alla inte uppfyller kriterierna for autism ar det vanligt att ha
autistiska drag, sager Colin Reilly.

18



Séllsynta genetiska epilepsier

Autism innebar for det mesta att barnet har svarigheter med social
interaktion och dmsesidig kommunikation. Barn med autism har ofta
svart att forestalla sig saker, vilket paverkar fantasin, lekar och
intressen. Oavsett om barnet har en autismdiagnos, eller bara
autistiska drag, kan hen ha god nytta av pedagogik och undervisning
som ar skapad for barn med autism.

— Och om man misstanker autism tycker jag man ska gora en
utredning. Det ar bra att ha en diagnos for att samhallet, skolan och
sa vidare ska forsta vilka svarigheter barnet har, sager Colin Reilly.

Adhd
Adhd star for Attention deficit hyperactivity disorder. Symtomen ar
bland annat uppmarksamhetsproblem, impulsivitet och hyperaktivitet.
De kan komma var for sig eller i kombinationer. Diagnosen har tre
undergrupper:
e Kombination av problem som rér uppmarksamhet,
hyperaktivitet och impulsivitet
¢ Huvudsakligen uppmarksamhetsproblem (kallas ofta add —
Attention deficit disorder)
e Bara hyperaktivitet och impulsivitet

Det ar okant hur manga barn med genetisk epilepsi som har adhd,
men den samlade erfarenheten &r att de flesta av barnen har svart
med uppmarksambhet, fokus och koncentration.

— Det visar sig ofta genom att de har svart att bibehalla
uppmarksamheten infor lekar eller uppgifter och svart att halla fokus
under lektioner eller samtal. Barnen har svart att folja givna
instruktioner och att lyckas genomféra saker som skolarbete eller
hemsysslor. Manga av er har sakert utmaningar med att era barn
shabbt tappar fokus och att de ar lattdistraherade, sager Colin Reilly.
Hans erfarenhet ar att det ibland &r svart att avgéra vad som &r adhd
och vad som ar intellektuell funktionsnedsattning, sarskilt vid svarare
grader av IF.

Darfor behovs en psykologutredning

Det ar viktigt att kartlagga barnets beteendeprofil for att forsta vilken
barnets utvecklingsalder ar och vilken kognitiva niva barnet befinner
sig pa. Extra viktigt ar detta forstas infor skolstart.

— Tidiga insatser kan forebygga svarigheter. En psykologutredning
kan styrka ratten till sdrskola och underlattar for specialpedagogen
som ar med och utformar barnets skolgang, sager Colin Reilly.

Om psykologutredningen visar att barnet uppfyller kriterierna for
autism eller adhd kan man titta pa insatser fér barn med dessa
diagnoser. Ibland kan medicinering eller annan behandling géra livet
enklare.
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Detta ar en psykologutredning

En psykologisk utredning ar en beddmning av barnets kognitiva
fardigheter, en 6gonblickshild 6ver barnets formagor och svarigheter
som jamfors med resultaten for jamnariga. Det ar ocksa en
beskrivning av barnet som ar tankt att 6ka omgivningens forstaelse
for hur barnet ska fa basta majliga stod. Samtidigt ar det inte en
fullstandig beskrivning. Utredningen ersétter inte personlig kdnnedom
om barnet.

— Psykologen traffar barnet en eller tva ganger, i 1-2 timmar. Vi kan
inte allt om barnet, poangterar Colin Reilly.

En del foraldrar tycker att utredningen mest &r jobbig.

— En del utredningar, bland annat den man gor infor ansdkan om
sarskola, fokuserar framfor allt p& svarigheterna. Det kan kannas
jobbigt, tungt och smartsamt att bara fa hora vad ens barn inte kan,
séger Colin Reilly.

Darfor ar det viktigt att det hander nagot efter utredningen.

— Foraldrar vill inte bli lamnade med en utredning, de vill ha hjalp och
stod. Kanske behdvs en remiss till adhd-utredning, till habiliteringen
eller ndgot annat, sager Colin Reilly.

Sa gar utredningen till

Pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus gar det vanligen till
sa har.

Barnet och minst en féralder kommer till mottagningen och stannar i
en till tva timmar. Psykologen ger barnet uppgifter och observerar hur
barnet |[6ser dem. Testuppgifterna kan besta av fragor, bilder, pussel
eller leksaker. Darefter, eller vid ndgot annat tillfalle, intervjuas
foraldern om barnets vardag. Utover detta brukar psykologen ocksa
intervjua eventuell skola/férskola. Ibland intervjuas ocksa assistenter
eller andra personer som har insyn i barnets vardag.

Psykologen tittar till exempel pa barnets motorik, koordination,
perception och sociala fardigheter. Malet ar att utredningen ska vara
en lugn och i basta fall lite rolig stund for barnet.

Psykologer i habiliteringen och i neurosjukvarden &r vana vid att barn
fungerar pa olika satt. Det finns manga satt att géra en utredning pa.
Psykologen kan till exempel vélja att gora observationer, antingen i
stallet for eller som komplement till ett vanligt test. Det finns ocksa
tester och uppgifter som gar ner till tidig utvecklingsniva.

— Vi provar tills vi hittar ndgot som passar barnet. Aven barn som
nastan inte kan gora nagra praktiska saker kan vi utreda. Jag sjalv
borjar utreda i vantrummet. Jag tittar, lyssnar och borjar fundera pa
hur samspelet ser ut mellan barn och forélder, sager Colin Reilly.
Inte heller epilepsianfall eller biverkningar brukar vara ndgot som
hindrar en psykologutredning.
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— Vid behov kan man avbryta besdket och férstka igen en annan
dag. Samtidigt vet vi att anfall och biverkningar ar en del av vardagen
for manga. Och det ar ju barnets funktion i vardagen vi vill beskriva,
sager Colin Reilly.

Nar utredningen ar klar

Nar utredningen ar klar sammanstéller psykologen ett utlatande som
aterkopplas till foraldrarna. Det ar sedan foraldrarna som valjer vem
de vill visa utredningen for. En del foraldrar tar tillfallet i akt och ber
om tips pa stimulans och leksaker. Andra har fler fragor om barnets
utvecklingsniva eller prognos.

Insatser och stod

Efter psykologutredningen, nar man vet mer om vilken
utvecklingsniva barnet befinner sig pa, finns det en stor mangd
insatser, stod och behandlingar som barnet kan ha hjalp av. Nagra
exempel:

e FOr barn med intellektuell funktionsnedséattning och/eller
autism ar det ofta motiverat att komma igang tidigt med
kommunikationstraning.

e Habiliteringen erbjuder ofta stddsamtal och social traning for
barn som har svart med samspel och sociala fardigheter.
Manga habiliteringar har ocksa samtalsgrupper fér vuxna.

e Barn med autism eller adhd kan ha stor hjélp av ett visuellt
schema for dagen och andra praktiska hjalpmedel. Aven har
kan habiliteringen hjalpa till.

e Psykologen pa habiliteringen eller sjukhuset kan gora en sa
kallad funktionell beteendeanalys av barnet. Utifran den kan
man skapa en beteendeplan. Detta galler barn med
utmanande beteende. Ofta handlar planen om att skapa en
strukturerad miljo, stotta barnets kommunikation och vid
behov gora férandringar i omgivningen som kan underlatta for
barnet.

e Barn som far en adhd-diagnos kan ha stor hjalp av
medicinering. Nar en adhd-medicin fungerar bra hjalper den
barnet att hitta fokus och behalla uppmarksamheten. Det kan i
sin tur gora att andra insatser fungerar battre. Medicin ska
alltid kombineras med psykosociala och pedagogiska insatser.

e Somnsvarigheter kan minskas pa flera satt. Att se Gver
epilepsimedicineringen ar steg ett, eftersom en vélfungerande
medicin kan minska de nattliga anfallen och géra sémnen
battre. En psykolog kan hjalpa till med sovvanor och
somnrutiner. | sista hand kan man prova lakemedel,
forslagsvis melatonin.
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Epilepsi och familjeliv

Colin Reilly har sjalv forskat om familjeliv kopplat till svarbehandlad
epilepsi, bade i England och Sverige. Hans erfarenhet ar att hela
familjen paverkas av tillstandet. Barn, foraldrar och syskon kan ha
sémnsvarigheter, och bade epilepsianfallen, barnets beteende och
utvecklingsavvikelser kan forsamra familjens livskvalitet.

— Ett enkelt exempel ar att man kanske inte kan aka pa semester som
en "vanlig” familj, sager Colin Reilly.

Tata sjukhusbesok och manga vab-dagar kan paverka familjens
ekonomi. Foraldrarnas arbetsliv kan ocksa paverkas negativt.

Colin Reillys forskning visar att risken fér psykisk ohélsa ar hogre
bland foraldrar till barn med epilepsi, an hos foraldrar till barn med
enbart intellektuell funktionsnedsattning eller autism. Risken &ar
dessutom hdgre hos mammor &n hos pappor: dver 50 procent av
mammorna visar symtom pa depression och stress, och nastan lika
manga har angest.

— Att psykisk ohélsa ar vanligare i familjer med epilepsi an familjer
med enbart utvecklingsavvikelser handlar formodligen om att anfallen
ar sa oforutsagbara. En del foraldrar utvecklar ocksa PTSD,
posttraumatiskt stressyndrom, som en konsekvens av barnets tidiga
anfall nar de kanske tror att barnet ska do.

Det foréldrarna framfor allt vill ha sjalv med, enligt Colin Reillys
forskning, ar emotionellt stéd samt stottning kring barnets beteende.
For att gora foraldrarnas situation lattare ar det viktigt att barnet far
ratt hjalp och att utredningar och insatser kommer igang tidigt. Manga
fordldrar har nytta av att traffa andra i samma situation. De som lider
av angest och depression kan ha stor hjalp av psykoterapi, till
exempel KBT.

— Men for att det ska funka behover barnet ocksa fa hjalp.
Foraldrarnas maende hanger ihop med barnets, sager Colin Reilly.

Detta behdver barn med genetisk epilepsi som har
utvecklingsavvikelser

e Tidiga insatser. Vanta inte med att traffa habiliteringen eller
specialpedagogen, ju tidigare barnet far ratt stod desto battre.

e Forstaelse frdn omgivningen ar viktigt for att barnet ska bl
bemott pa ratt niva.

e Lagom krav — varken for laga eller for hoga. Forsok anvanda
barnets intressen for att stimulera dem till larande, bade
hemma och i skolan.

e Ordning och struktur. Manga har svart med bade fokus och
tidsuppfattning. Tydlighet och rutiner &r bra for de flesta barn.

e Tid. Lat barnet ta tid pa sig att svara eller utféra en uppgift.
Bearbetningshastigheten kan vara lag — men vaga vanta.

e Vid behov: kompletterande kommunikationsstod.
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— Man far heller inte glomma att behoven andras hela tiden. Alla barn
ar unika — och deras utveckling pagar hela tiden pa det
kénslomassiga och personliga planet. Era barn har ett syndrom, men
de &r ocksa helt vanliga barn som behover lika mycket
uppmarksamhet och karlek som alla andra, avslutar Colin Reilly.

Fragor till Colin Reilly

Hur lange kan ett barn utvecklas?

— De flesta kan utvecklas hela livet. Det ar viktigt att de far stimulans
hela sin barndom. Jag har mott barn med autism som fatt bra insatser
i sexarsaldern, men fatt det jobbigt i skolan och sedan halkat efter.
Det ar viktigt att hanga i! Barn med tata anfall kan verka tappa lite av
sin utveckling, men det gar att komma igen.

Var dotter har autism. Ena dagen vill hon skriva sitt namn med
klossar men andra dagen tycker hon att hon redan har gjort det.
Vi har markt att det blir svart att géra utredningar da.

— Det kan vara svart med barn med autism, som kanske ar helt
ointresserade av vara leksaker och tester. Jag brukar fraga
fordldrarna vad barnet &r intresserat av och anpassa testerna efter
det. Foraldraintervjun ar betydelsefull. Ibland skriver vi i underlaget att
vi inte kunde se att barnet kunde en viss sak, men féraldrarna
berattar att hen kan. Dessutom brukar vi skicka ut ett bildstod med
kallelsen dar det star vad som kommer handa, for att férbereda
barnet. Det funkar for vissa barn, men inte for alla.
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Nar Selma borjade forskolan vid drygt ett ars alder berattade
pedagogerna att hon inte tog kontakt med nagra andra barn, inte
soOkte sig till nagon, utan hade "en egen agenda”. Hon blev
utatagerande i miljoer med andra barn och forskolan tog hjélp av en
barnpsykolog for att fa ordning pa situationen.

— Vi tjatade oss till att Selma skulle fa ga i gruppen med stora barn,
for att fa mer stimulans. Forskolan gick med pa det och beteendet
blev battre, sager Ebba.

| tredrsaldern fick hon diagnoserna autism, adhd och lindrig till mattlig
utvecklingsstorning.

— Hon var helt galen som liten, hade ingen som helst impulskontroll,
kunde inte koncentrera sig pa nagonting. Sa fort hon fick prova adhd-
medicin blev hon en helt annan ménniska. Lugn, kontrollerad, kunde
faktiskt sitta ner och jobba pa habiliteringen. | dag kan man inte ens
tro att hon har adhd, s&ger Ebba.
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— Barn med epilepsi och ytterligare
funktionsnedséttning kommunicerar pa manga olika
satt, precis som alla manniskor gor. Med hjalp av olika
hjalpmedel och strategier kan man vidga
kommunikationsmojligheterna. Det sager logopeden
och forskaren Gunilla Thunberg som arbetar pa DART
Kommunikations- och dataresurscenter for personer
med funktionsnedsattning i Goteborg.

En sak vill Gunilla Thunberg vara tydlig med: man ska aldrig vara
orolig for att kommunikationshjalpmedel hammar formagan att borja
prata med ord.

— All forskning visar pa motsatsen. Alla kommunikationshjalpmedel,
oavsett om det ar tecken som stod, bildstod eller nagot annat,
stimulerar sprakutvecklingen. Man ska inte vara radd for att testa, och
inte heller for att kombinera olika metoder. Allt &r bra, sager hon.

Kommunikations- och dataresurscentret DART, dar Gunilla Thunberg
arbetar som logoped, traffar barn med komplex
kommunikationsproblematik. Utgangspunkten ar alla manniskors ratt
till kommunikation, vilken bland annat finns beskriven i flera av FN:s
konventioner, bland annat i barnkonventionen och konventionen om
rattigheter for personer med funktionsnedsattning.

DART bedriver ocksa utbildning och forskning pa omradet. Gunilla
Thunberg &r filosofie doktor i allméan sprakvetenskap och docent i
logopedi. Hon har sjalv en son med autism och epilepsi, som
anvande bildstod och tecken i manga ar innan han borjade prata med
ord.

— Han ar 27 ar nu och har fortfarande stor hjalp av sitt
kommunikationspass — det ar ett tips jag garna delar med mig av,
séger Gunilla Thunberg.

Kommunikationspasset ar en liten bok med en introduktion till
individens satt att kommunicera. Det kan barnet eller ungdomen visa
upp i nya sammanhang. Typiska rubriker i boken kan vara "Om mig”,
"Om autism”, "Om epilepsi”, "Sa har kan du prata med mig” och "Sa
har pratar jag”. P4 DART:s webbplats finns en mall till
kommunikationspass som alla kan ladda ner. Ett annat tips ar appen
RattVisat som fyller samma funktion: att snabbt skapa forstaelse for
personen och hur eventuella hjalpmedel kan anvéndas.
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Detta ar kommunikation

Det finns manga olika satt att kommunicera, exempelvis genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder.
Allt utbyte av information mellan manniskor, medveten eller
omedveten, ar kommunikation. Det &r helt enkelt allt som nagon gor
eller sager, som ndgon annan reagerar pa.

— Alla manniskor kommunicerar. Redan som nyfédda borjar vi
kommunicera for att f& narhet, for att fa behov uppfylida, for att vara
delaktiga och lara oss saker. Pa samma sétt borjar vi bada vara barn
i sprak redan nar de ar pyttesma, sager Gunilla Thunberg.

Nar barn saknar konventionella satt att kommunicera pa, som tal eller
teckensprak, kraver det mer fran omgivningen.

— Vi méanniskor ar sociala varelser och mar daligt av att inte kunna
kommunicera. Det &r i métet med andra méanniskor vi blir nagon. Det
ar viktigt att manniskor runt barnet anstranger sig for att forsta och pa
sa satt kan utveckla barnets mojlighet att gora sig forstadd, sager
Gunilla Thunberg.

Kommunikationshjalpmedel och epilepsi
Kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka, utvidga, utveckla
och underlatta kommunikationen. Aven den som har ett tal kan ha
nytta av kommunikationsstod. Epilepsi med ytterligare
funktionsnedsattning yttrar sig pa olika satt hos olika individer. Darfor
varierar behoven av stéttning i den kommunikativa utvecklingen.

AKK som st6d

AKK ar en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, som finns for alla som har svart att forsta och/eller
uttrycka sig med talat sprak. DART och de flesta habiliteringar har
kurser for foraldrar som vill Iara sig mer om dessa metoder och hur
man kan arbeta med dem tillsammans med barnen. Grundkursen
heter Komlgang.

— Jag rekommenderar varmt denna kurs, som ar mycket uppskattad
och bygger pa aktuell forskning, sager Gunilla Thunberg.

Forutom bilder, tecken, symboler, talknappar och datorer finns idag
ocksa appar till smarta telefoner och surfplattor som kan anvandas i
samma syfte.

— Man ska inte vara radd att prova manga olika vagar nar det géller
kommunikation. Detta fOrvirrar inte barnet — tvartom kommer barnet
att sjalv valja de kommunikationsvagar som fungerar bast. Att
presentera flera alternativ innebéar att barnets palett av mojligheter blir
storre, sdger Gunilla Thunberg.
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Det svara med AKK ar vanligtvis att veta vilka tecken eller bilder man
ska bdrja med, och hur man bygger upp ett anvandbart ordférrad.
Pragmatic Organisation Dynamic Display (PODD) ar
kommunikationsbécker som kommer med ett fardigt ordfoérrad — ord
som vi vet att barn ofta anvander. PODD underlattar sprakbadet med
ett barn som inte kan prata.

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

— Det underlattar om alla i omgivningen &r engagerade och pratar
ihop sig om ett gemensamt forhallningssatt. Det underlattar for barnet
som da slipper uppfinna olika kommunikationssatt for olika personer,
sager Gunilla Thunberg.

Samtalsmatta

Samtalsmattan ar ett viktigt redskap, en resurs fér kommunikativa
rattigheter och en metod som majliggor att uttrycka asikter och
kanslor med hjalp av visuellt stdd. Det ar en matta dar barnet sjalv,
med hjalp av bilder eller ord med kardborreband pa baksidan, har
mojlighet att gradera sin installning eller kansla till saker och ting.
Samtalsdmnena kan till exempel vara "Hur var din dag i skolan?” eller
"Hur gick det att aka taxi?”

Visuellt schema

De flesta barn med IF har behov av ramar, struktur och tydlighet. Ett
enkelt sétt att gora barnet delaktigt i sin vardag ar att géra scheman
med bildstdd. Scheman gor varlden mindre kaotisk, skapar
sammanhang och ger stod for bade kommunikation och kognition.
Det finns manga olika varianter. Man kan ha ett schema for allt som
ska goras pa morgonen, ett for veckan, ett for skoldagen. Pa
bildstod.se finns inspiration och majlighet att sjalv satta samman
scheman.

PECS och pekprat med bilder

PECS star for Picture exchange communication system. Tanken &r
att hjalpa barn att kommunicera med bilder genom en sorts
bildutbyteskommunikation. Barnet kan till exempel lamna fram en bild
pa en smorgas, och fa en smorgas i utbyte.

— | borjan behéver man inte forsta vad som ar pa bilden utan bara att
bilden ar en biljett for att fa ndgot. Nar barnet forstatt detta
introducerar man fler bilder for att barnet ska borja se och forsta att
olika bilder betyder olika saker. Detta ar det suverana med PECS.
Men nar barnet har forstatt det ar det dags att ga over till
samtalskartor med fler bilder for att barnet ska utvecklas, sager
Gunilla Thunberg.
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PECS ar en bra komma igdng-metod som kan 6ppna for mer pekprat
och sprakbygge med bilder. Nar barnet ar redo finns det fardiga
samtalskartor pa natet att satta upp hemma. Om den vuxna tittar,
pekpratar och ar modell for metoden kommer barnet vanligtvis igang
med fler ord &n vad som ar praktiskt i PECS-systemet.

Knippa

Knippor ar buntar med laminerade bildkort eller sma samtalskartor. |
skolan kan de baras med och anvandas hela dagen. Knippan blir d&
skolpersonalens stdd i kommunikationen med barnet. Det kan kédnnas
krangligt att bladdra och leta, men med tiden brukar det bli enklare.
Knippor gar ocksa bra att anvanda hemma, och de finns att soka fram
och ladda ner pa internet. P& bildstod.se kan man tillverka egna.

TaSSelLs - Tactile Signing for Sensory Learners

Den som ar pa en tidig kommunikativ niva och i behov av en forstarkt
sensorisk kommunikation kan vara hjalpt av
kommunikationsmaterialet TaSSeLs. Det beskrivs som "ett enkelt
signalsystem med stdd av tecken i meningsfull kontext” och innefattar
ungefar 50 tecken som anvands frekvent i vardagliga situationer.
Varje tecken har ett taktilt start- och slutlage som sitter pa barnets
egen kropp, vilket ar en fordel for barn med synnedséattning. Det
skapar tydlighet och delaktighet.

Det finns en manual for TaSSeLs som tillhandahalls av forlaget
Penndraget. Kurser finns ocksa men ar inte sa vanliga — fraga
habiliteringen sa kan de kolla nar nasta tillfalle &r, och var i landet.

Las- och skrivstdd

Att lara sig skriva och lasa ar ofta en utmaning for personer som inte
har ett tal. Men det finns manga hjalpmedel och tekniker som kan
fungera. Programvaror for talsyntes &r i forsta hand ett lasstdd, men
kan vara till stor hjalp nar barn ska lara sig skriva. Det finns ocksa
programvaror med symbolskrift och/eller bildstdd. Tre exempel ar
ALL, Widgit och Animega. Specialpedagoger pa bade habiliteringen
och i skolan ska kunna hjalpa barnet i sin I&s- och skrivutveckling.

— Det &r viktigt att barnen far anvanda tangentbord nar de lar sig
skriva. Om man har utmaningar med finmotorik ska man inte behdva
lara sig anvanda papper och penna, sager Gunilla Thunberg.

Viktigt med tidigt stod

Det finns manga fordelar med att redan tidigt satta in stodinsatser for
kommunikation. Genom att hjélpa barnet att uttrycka sig kan man
exempelvis minska frustration och utmanande beteende — vare sig
det ar sjalvskadande eller utatagerande.

Alla manniskor kan utvecklas i sin kommunikation — hur langt beror
bland annat pa hur bra stod personen far fran sin omgivning.
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Barn som har svart att motoriskt producera tal behéver stimulans for
att utveckla sitt sprak. Detta underlattar for anvandningen av AKK,
samt for tal-, 1as- och skrivutveckling. Manga barn forstar mer an de
sjalva kan uttrycka, men andra kan behdva stod aven for forstaelsen.
Hur mycket barnet forstar beror bland annat pa dess erfarenheter, om
hen har ett sprak att formulera erfarenheterna med och i vilken miljo
kommunikationen sker.

— Férmagan att forstd och kommunicera varierar ocksa med
dagsform, humor och sammanhang. Ett epileptiskt anfall kan till
exempel orsaka trotthet resten av dagen vilket tillfalligt forsamrar
mojligheterna till kommunikation. Men det som &r svart ena dagen
kan fungera jattebra nasta, sager Gunilla Thunberg.

Nar man ska borja

Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar det viktigt att inte gora det
for krangligt i borjan. Det ar bra att satta igang i en situation som
barnet gillar, da blir det lattare att lara in det nya.

Fasta rutiner ar sjalvklart viktiga, men ocksa lek och spontana
situationer. Leken stimulerar oss till att utvecklas.

For att barnet ska forsta vad man ska anvanda tecken, bildkartor och
olika kommunikationshjélpmedel till — och vad de betyder — behover
omgivningen vara modell. Modell & den vuxne genom att sjalv
anvanda samma kommunikationssatt som barnen, exempelvis att
peka pa bilder.

Ofta behover omgivningen alltsa fundera pa, och eventuellt forandra,
sitt eget satt att kommunicera for att underlatta for personen med
kommunikationssvarigheter. Det ar bra att vidga sin syn pa vad
kommunikation ar. En tumregel kan ocksa vara att anvanda sig av
responsiv kommunikationsstil, som ser ut sahar:

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

2. Vanta och forvanta: Visa att du vantar dig ett svar eller en
reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker
ar intressant eller roligt. Att vanta lite langre &n man forst tror
behovs ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation.

3. Tolka och bekréafta: Tolka och bekréfta vad personen gor, inte
bara vad den s&ger eller tecknar. Kommentera vad du ser, till
exempel "ah, du leker med bilen” eller "spanar du efter katten
nu?”. Detta ar ocksa kommunikation.
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Kommunikation i varden

Patientlagen sager att alla har ratt att fa information de forstar. Alla
har ocksa ratt att vara delaktiga i sin vard. | dag anvander varden mer
och mer bildstod. En del skickar alltid med bildstod i kallelser och
informationsmaterial. DART har varit med och utvecklat bildstdd for
flera vardsituationer — ring garna mottagningen och fraga om det finns
nagot de kan ta fram.

Har hittar du appar och andra hjalpmedel

Det finns manga webbplatser, forum och facebookgrupper som
skriver om och diskuterar appar som hjalpmedel. Men det kan vara
svart att hitta ratt. Darfor finns projektet Appar for kommunikation som
samlar appar och styrséatt for smarta telefoner och surfplattor i ett
forum pa internet: hi.se/lkommunikationsappar

Ett projekt paA DART, Kom Hit — Kommunikationsstod i
vardsituationer, kom-hit.se har som syfte att tillgodose barnets ratt till
kommunikation enligt FN:s konventioner. Genom projektet vill DART
bidra till 6kad aktivitet och delaktighet for barnet under vardvistelse
eller tandvardande behandling.

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

Har kan man fa information och tillgang till AKK-hjalpmedel:

e Logoped, arbetsterapeut eller pedagog pa habiliteringen kan
vara en forsta kontakt.

e DART lagger ut en del symbol- och bildkartor pa webben. Dar
finns ocksa mer information om bra appar for kommunikation.

e SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten), som hjalper
skolor att utforma stdd till barn med séarskilda behov:
WWW.SpSm.se

e Hjalpmedelscentralen.

e Datatek eller bibliotek.

Bra lankar:

bildstod.se (bildstodsverktyg — registrera och logga in)

appstod.se (info om appar for kommunikation och kognition)
kom-hit.se (kommunikationssttd i vardsituationer)

akktiv.se (foraldrautbildning)
habilitering.se/stockk/information-och-material (SToCKK) diverse
information, tips och material
lul.se/Landsting--politik/Verksamheter/Halsa-och-
habilitering/Verksamhet/Hjalpmedelscentralen/Center-for-
kommunikativt-och-kognitivt-stod/ (eller googla ckk uppsala)
diverse information, tips och material
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Fragor till Gunilla Thunherg

Maste man peka pa bilder eller gar det bra med saker?

— Foremal ar kommunikationsstod for alla manniskor. Det ar
jatteviktigt, sarskilt i den tidiga nivan dar man ar ganska "har och nu”
och pratar om vattnet i glaset, nallen i sangen... Men det kan ocksa
vara bra att komplettera med bilder. Nackdelen med foremal ar att allt
inte kan stodjas med foremal. Att anvanda miniatyrféoremal fungerar
inte sa bra. Det ar svarare att forsta att en miniatyrbil betyder att vi
ska aka bil, &an att en bild av en bil betyder att vi ska aka bil.

Men &r inte bilder valdigt abstrakta fér barn med autism? Hur vet
man att de kan tolka dem?

—Jag vill vanda pa fragan. Nar "vanliga” barn lar sig prata sitter vi inte
och forklarar vad ord betyder, utan vi anvander orden i betydelsefulla
sammanhang. Vi pekar pa vattenglaset och fragar om barnet vill ha
ett glas vatten. Pa samma satt gor du med bilder. Anvand dem i sitt
sammanhang, sa fyller du dem med mening. Las bocker om hastar,
titta pa hastar i en hage, och anvand en samtalskarta med djur dar du
pekpratar om hasten. Nar ni kommer hem pratar ni om vad hasten
gjorde och hur den lat. Sa gar det till nar ord far betydelse.

Vi har en Widgit go men har inte fatt sa mycket stéd i hur vi ska
bygga kartorna. Hur manga rutor per sida ska man ha?

— Ofta ar det bra att borja med ganska manga rutor redan fran borjan,
precis som nar vi borjar prata med sma barn. De behover hora
manga ord, inte bara nagra fa, for att kunna lara sig betydelsen och
borja testa att sdga dem. Sa ha hellre manga rutor och lamna nagra
rutor tomma for att sedan kunna utvidga. ldag finns ocksa flera
fardiga basordforrad pa svenska som man kan fa som hjalpmedel, sa
att man inte behover bygga alla sidor i hjalpmedlet sjalv. De flesta
kommunikationshjalpmedelsfirmorna har fardiga applikationer att
borja med.

© Agrenska 2020, nr 622 30



Séllsynta genetiska epilepsier

— Det ar viktigt for alla manniskor att rora sig varje dag,
och det galler forstas aven barn med
funktionsnedsattningar. En fysioterapeut kan hjalpa till
att anpassa traning och att hitta bra fysiska aktiviteter.
Det sager Niclas Hagsten och Linda Rydqvist som ar
fysioterapeuter pa Habiliteringen Knoppaliden i
Skdvde.

Fysioterapeuter traffar barn med funktionsnedsattningar och goér
bland annat en beddmning av den grovmotoriska utvecklingen. Det
innefattar huvudkontroll och formagan att rulla, sitta, krypa, std, ga,
hoppa och springa.

— Vi ser vilka formagor barnen har och vilka eventuella hjalpmedel de
kan behova for att lara sig na dessa milstolpar, sager Niclas Hagsten.
En nedsatt motorisk formaga kan bero pa en oférmaga att aktivera
och kontrollera musklerna, eller pa att signalerna fran hjarnan som
styr motoriken inte nar fram. En del har en spasticitet i musklerna
(6kad muskelspanning) eller hypotoni (minskad muskelspanning).

Fysioterapeutisk beddmning

Bedomningar och observationer sker pa olika nivaer. Férutom
kroppsfunktionerna tittar fysioterapeuterna pa aktivitet och
delaktighet, samt pa omgivningsfaktorer som paverkar barnet. Nar
det galler det kroppsliga ingar en rad funktioner, exempelvis
ledrdrlighet, muskeltonus och reflexer.

— Det ar vanligt att barn med funktionsnedséattningar far en nedsatt
rorlighet i vissa leder. Mojligheten for ett barn att vara delaktigt kan
bland annat bero pa formagan att forflytta sig, att sjalv andra sin
position, anvanda armar och hander, halla uppe huvudet och balen
och kontrollera sina rérelser.

Spasticitet

Spasticitet ar en foérhojd muskelspanning som orsakas av en skada i
det centrala nervsystemet (hjarnan och ryggmargen). Den yttrar sig
som ryckningar eller spanningar i kroppens muskler, som personen
sjalv inte kan styra Gver. Spasticitet paverkar nervsignaler som gar till
musklerna och forsvarar for de viliemassiga rorelserna.

— Ibland utloses spasticiteten av vissa aktiviteter, och den kan ocksa
bero pa dagsform. Epilepsianfall, férstoppning och det allmanna
maendet kan paverka. Ibland forandras spasticiteten Gver tid, framst
hos de mindre barnen. Men med tiden blir den oftast lite mer
konstant, sager Linda Rydqgvist.
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Som en f6ljd av spasticitet kan en person drabbas av vissa fysiska
komplikationer, exempelvis kontrakturer (ledfelstallningar),
hoftledsluxationer (att hoften gar ur led), skolios (sned rygg) och
smarta.

Behandling av spasticitet gar ut pa att minska risken fér sddana
komplikationer, och kan bland annat innefatta tojning av spanda
muskler. Ibland anvands nervgiftet botulinumtoxin (Botox), som ges
genom en spruta in i muskeln.

— Effekten varar oftast i omkring tre manader, sager Linda Rydquvist.
Baclofen ar ett lakemedel som verkar generellt i kroppens muskler.
Det ges i tablettform eller via en pump. Med pump kan man fa en
storre effekt pa ett specifikt omrade.

Hypotoni

Slapphet i musklerna, eller hypotoni, behandlas bland annat genom
anpassad styrketraning och aktiviteter som ridning och simning. En
del barn behdver en stddjande korsett for att kunna halla kroppen och
huvudet uppratt.

Traning ska vararolig och funktionell

Barn behdover ha en rolig och motiverande fysisk aktivitet minst en
timme per dag. Men det behdver inte vara "traning” i traditionell
bemarkelse, utan innefattar ocksa lek. Kanske kan man passa pa att
stracka barnets ben nar man laser saga, eller lata hen sta med sitt
stahjalpmedel samtidigt som hen ser pa tv eller pusslar. Barnet
utmanas att aktivt medverka for att hitta strategier. Vad tycker just du
ar roligt? Hur vill du trana? Nar vill du gora det?

Andningstraning kan exempelvis géras genom att "koka kaffe” i
vattnet nar man badar, bubbla bubblor i glaset med ett sugror eller att
andas med ett motstand i en sa kallad PEPmask. Man kan ocksa
gunga pa en boll som hjalp for att kunna hosta upp slem.

Statraning ar bra for att stracka pa kroppen, motverka felstéllningar
och starka skelettet. Hur vi sitter, star och ligger paverkar kroppen.
Man talar idag ofta om 24-timmarspositionering vilket innebar att det
ar viktigt att se till position under dygnets alla timmar, inte bara nar
man exempelvis sitter i sin rullstol.

— Hur vi ligger i sdngen nar vi sover spelar stor roll, aven for den som
inte sjalv kan rora sig sa mycket. Ibland kan sma justeringar géra stor
skillnad for ergonomin, som att ha en kudde mellan knéna for att
benen ska komma rakt ut fran backenet.

© Agrenska 2020, nr 622 32



Séllsynta genetiska epilepsier

Hjalpmedel

Det finns hjalpmedel for manga olika saker, sdsom rullstolar, sta- och
gahjalpmedel. Malet med hjalpmedlen ar att kompensera for
funktionsnedsattningen och att tréna barnets fardigheter. Innan ett
barn far ett hjalpmedel sker en kartlaggning av problemet och en
beddmning av hur behovet ser ut. Sedan provar man ut och anpassar
produkten.

— Vi foljer ocksa upp och utvarderar hjalpmedlets funktion och nytta,
sager Linda Rydqvist.

Fysisk rérelse och epilepsi

Hos de flesta personer med epilepsi ar fysisk aktivitet inte
anfallsprovocerande, det vill saga risken att fa ett anfall 6kar inte for
att man ror pa sig. Det visar manga kliniska studier.

Generellt bor personer med epilepsi stimuleras till att leva ett aktivt liv
och delta i idrott och motionsaktiviteter. Epileptiska anfall upptrader
oftare under vila &n under fysisk aktivitet. Regelmassig fysisk aktivitet
i grupp kan, férutom att ge en mattlig anfallsférebyggande effekt,
aven bidra till valmaende pa andra plan. Det ar lika viktigt for
personer med epilepsi som for alla andra att réra pa sig dagligen!

Fragor till Linda Rydgvist och Niclas Hagsten

Var dotter far ofta mycket slem i halsen nar hon blir forkyld. Ni
namnde att en pilatesboll kan hjalpa, vad ska det vara for storlek
paen sadan?

— Man far testa sig fram och det beror pa barnets storlek. | var region
far vi inte langre forskriva bollarna, men de finns billiga i handeln i
olika kvalitet och storlekar. Man kan ligga pa mage 6ver bollen for att
fa ett dranagelage, pa rygg och gunga lite hit och dit, eller bara sitta.

Kan man intensivtrana i forebyggande syfte? Vi vet att vart barn
antagligen far en tuff anfallssituation i samband med puberteten
och vill att hon ska vara sa stark som mojligt for att klara av det.
— Vi intensivtranar ofta barn med ett specifikt mal, som att kunna sétta
sig upp, kunna stélla sig upp eller liknande. Ofta sammanfaller det
med att barnet precis fatt till exempel Botox. | ert fall tinker jag att det
handlar om en bra kontinuerlig traning och rorelse, sa hon haller sig
stark lange. Det later som en valdigt bra idé att ge henne sa bra
fysiska forutséattningar som mojligt.

Vi far ofta hora att intensivtraning inte fungerar. Hur ar det
egentligen? Finns det forskning som bevisar det?

— Det ar mojligt, men framfor allt kan vi se kliniskt att det fungerar. Det
ar ett bra satt att fa nya fardigheter.
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Seimas familjeliv

Att bo ihop hela storfamiljen, med totalt fem barn, funkar egentligen
"sadar” enligt foraldrarna.

— Selma tar mycket kraft och de andra barnen hamnar latt i
skymundan. De var sa sma nar hon kom, aldsta var tre ar. De har fatt
vara med om en hel del, sager Ebba.

Tor och Ebba berattar om ett ganska stressigt liv och mycket oro.

— Nu utreds ocksa aldsta sonen for autism, och har fatt en adhd-
diagnos. Det har varit mycket kaos kring allting, sager Tor.

Strategin ar att gora livet sa strukturerat det gar, slappa alla andra
masten och fokusera pa det som ar viktigt.

— Folk som kommer hem till oss upplever nog inte sa mycket kaos. Vi
har scheman och strukturer for allt fran middagsmaten till vad som
ska vara med i vilken vaska. | kalendern star alla traningar, moten
och allt annat som vi maste gdéra. Vi planerar alltid veckans middagar
i forvag och skriver in i kalendern nér vi har egentid med barnen,
sager Ebba.

Tor fyller i:

— Vi har ett vanligt svenssonliv fast lite annorlunda.

(-]
Agrenskas pedagogiska erfarenheter

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

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

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgdr vi ifran vid alla méten hér p& Agrenska,
sager Astrid Emker som arbetar i Agrenskas barnteam.

Infor en familjevistelse laser personalen in medicinsk information,

dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar med foraldrarna
om barnen med diagnos. Personalen far ocksa information fran
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barnens skolor. Darefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen.
Aven syskonen far ett eget program.

— Barn med genetisk epilepsi 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 Samuel Holgersson, sjukskoterska som arbetar i Agrenskas
barnteam.

Personalen i Agrenskas barnteam &r van att hantera barn med olika
diagnoser och funktionsnedsattningar. Nar det géller just
svarbehandlad epilepsi finns det vissa forberedelser som ar extra
viktiga.

— Vi vet att manga av barnen har kognitiva svarigheter,
neuropsykiatrisk problematik och sociala begransningar som kan
gbras varre av omgivningens radsla for anfall, sager Samuel
Holgersson.

| forberedelserna ingar till exempel att utbilda personal i
omhandertagande av epilepsianfall, ge mojlighet till vila under dagen
och lata individuella hjalpmedel fa inga i aktiviteterna pa ett naturligt
satt.

— Daremot satter vi inga granser for vad vi kan gora. Vi kan ga och
bada med barnen, men da &r vi en person som tar hand om varje
barn, plus en extra vuxen, i fall ndgot skulle handa i vattnet. Vi gor
ocksa handlingsplaner for om nagot skulle intraffa och en utsedd
person ar alltid ytterst ansvarig for att mediciner och annat &r med,
séger Samuel Holgersson.

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 halsa, som ar
WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och funktionsnedséttning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och dessas dynamiska samspel. De ar alla lika viktiga for
mojligheterna att genomféra olika aktiviteter och for hur delaktig en
person kan kanna sig. Eftersom en funktionsnedsattning ofta ar
bestaende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen av dem),
mycket viktiga.

Att starka barnens kamratskap, sjalvkansla och sociala samspel ar
viktiga malsattningar under veckan. Det gér man genom att
genomgaende ha en tydlig struktur i aktiviteter och miljé och
introducera lekar dar barnen far uppleva att de lyckas och dar de far
positiv forstarkning.
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Mojligheterna till delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska handa
och vilka forvantningar han eller hon har pa sig. Allt detta ger ocksa
barnen forutsattningar for delaktighet och forstaelse i aktiviteterna.

— Vi ar noga med att tydliggora vara aktiviteter och vélja aktiviteter dar
alla kan delta pa sina egna villkor. Da blir barnen mer aktiva. Det ar
ocksa viktigt att de som missar en aktivitet, kanske for att de ar for
trotta, far en ny chans senare. Det ar sa trakigt att kdnna att man inte
fick vara med pa det roliga, sager Astrid Emker.

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska ar att ge
barnen mojlighet att tréffa andra som ar i samma situation. | de
motena kan de kanna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
Programmet pa Agrenska &r ocksa utformat for att bidra till att 6ka
barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsattningarna for larande och
delaktighet

Precis som manga andra barn, mar barn med genetisk epilepsi och
ofta bra av en lugn miljo, fasta rutiner och tydlig struktur.

— Vi har bland annat bildscheman 6ver vad vi ska hitta pa under
dagen. Da ser barnen vad vi ska gora och i vilken ordning.

Barnen har en samling varje morgon déar Kalle Kanin héalsar pa alla
barn. Alla veckans dagar har alla fatt en egen farg och en egen doft,
som barnen far lukta pa i en doft-flaska. Det underlattar uppfattningen
av vilken dag det &r och hur mycket som &r kvar av veckan.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjélvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande. Det gor att
bade grov- och finmotoriska férmagor tranas under lekar och
aktiviteter.

Individuellt anpassade arbetsuppgifter och tidshjalpmedel hjalper till
att skapa tydlighet. Tanken &r att alla aktiviteter ocksa ska kannas
roliga for barnen sa att deras motivationsniva halls uppe.

— Ett bra knep ar att ge barnen sma uppgifter. Den som har extra
svart att halla motivationen uppe kanske kan dela ut korten infor
leken. Det blir mycket mer motiverande och starkande an att séga at
barnet att sitta still, sdger Astrid Emker.

Personalen ar noga med att vara lyhord infor barnens trétthetsniva
och lagger in extra tid i schemat dar det behdvs. Det ar bra att tdnka
pa att inte ta slut pa alla krafter pa vagen till en aktivitet.

Alla manniskor har nytta av olika metoder for att komma ihag och

strukturera. De allra flesta vuxna har kalendrar och god kunskap om
vad som férvantas av dem pa jobbet varje dag. Specialpedagogik for
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barn med séarskilda behov bygger pa samma principer om tydlighet
och struktur.

For att stimulera och stddja sprak och kommunikation ar personalen
pé& Agrenska lyhérd, ger barnen tid och invéantar bekraftelse. De
anvander tydliga ord, ljud och tecken och konkret material som
forstarker och stimulerar alla kroppens sinnen. Det kan till exempel
handla om talande bdcker och andra inspelningsbara hjalpmedel,
fotmassage eller foremal som ar roliga att kanna pa.

— Gomlekar ar alltid populara. Ibland stoppar vi leksaksdjur i pasar
och gissar vad det ar. Andra ganger haller vi upp skalar med sand,
bonor, grus och frén. Det ar roligt att bara kdnna med handerna och
prata om upplevelserna, eller leta upp saker som ligger gémda i
skalarna, sager Astrid Emker.

Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

En del barn med genetisk epilepsi har svart att hanga med i
skolgangen, oavsett om de gar i vanlig skola eller sarskola. Enligt
skollagen har barnen rétt till anpassat stod. Alla har ratt att utvecklas
sa langt som mojligt utifran sina egna forutsattningar. Rektorer ar
skyldiga att utreda om en elev behover sarskilt stod. Om sa ar fallet
ska ett atgardsprogram upprattas. | det ska det tydligt framga vilka
malen &r och hur de ska uppnas.

Nagra atgarder som kan vara aktuella ar handledning och fort-
bildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska hjélp-
medel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.

Det ar viktigt att fraga barnet vilka anpassningar han eller hon sjalv
onskar.

— Jag blir ledsen nar jag hor att flera av barnen inte far vara med pa
alla aktiviteter i skolan. Det &r viktigt for sjalvkanslan och maendet att
fa kanna sig som alla andra. Dessutom ska skolmiljon inte bara
framja barnets utveckling utan ocksa ge barnet stimulerande
upplevelser och erfarenheter, sager Samuel Holgersson.

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

Ovriga lanktips:

skolappar.nu

logopedeniskolan.blogspot.se

skoldatatek.se/verktyg/appar

mtm.se — Myndigheten for tillgangliga medier (talbdcker, punktskrift
och lattlast material)

spsm.se, Specialpedagogiska skolmyndigheten
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Selma gar tre dagar i veckan i vanlig skola och tva dagar i sarskola.
Hon har samma resursperson med sig alla dagar och foljer
sarskolans laroplan. Klasskompisarna i den vanliga skolan har varit
samma sedan forskoleklassen och nu gar de i trean.

— Hon gar ivag pa rasterna och ar ensam for att samla energi, det ar
en strategi hon har, och hon verkar trivas jattebra med det, sager Tor.
Tack vare ratt anpassningar och kompetent personal fungerar skolan
over forvantan.

— Nu kan hon rékna och lasa lattlasta bocker sjalv, och med talsyntes
pa datorn skriver hon egna berattelser. Det ar helt otroligt att hora
henne lasa en bok, &ven om man inte alltid forstar vad hon sager,
sager Ebba och ler.

Hon ar ocksa pa kortis tva helger i manaden, men det fungerar inte
sa bra.

— Hon ar sa totalt slut efterat, sa det blir liksom ingen avlastning for
0ss. Men vi ska prova lite till.

Selmas epilepsisituation ar svar. Hon star pa hogsta dosen pa tre
mediciner och far anda mangder av anfall varje dag — ibland uppemot
80 stycken. De flesta ar inte stora, men méarkbara. Framfor allt syns
de i ansiktet, som kan bdrja rycka eller bli nastan férlamat.

Selma alskar att rida och simma, och goér det da och da.

— Vi skulle garna vilja lata henne gora det hur ofta hon ville, men det
blir sa otroligt tufft for henne efterat. Efter ett ridpass far hon sa
mycket anfall att hon ar slut i flera dagar. Samma sak med simning.
Vi maste halla igen pa aktiviteterna, annars funkar inte skolan och
vardagen, sager Tor.

Anda kanns aktiviteterna for viktiga for att lata bli.

— Om vi ska vara helt krassa: vi vet inte hur lange vi har henne.
Selma kan bli 12, 30 eller 45 ar, vi vet inte. Om livet blir kort vill vi ge
henne det basta livet hon kunde fa. Och om det blir langt vill vi hjalpa
henne att bli sjalvstandig, séager Ebba.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omréadet och erfarenheter frdn Agrenskas
syskonprojekt.

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

— Barn som har ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kéanslor infor situationen. Det ar viktigt att de far lov att
kanna alla kanslor — och garna satta ord pa dem, sager Linda
Kjellgren Ohman, pedagog i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar féljande:

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

e Information &r 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 skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, 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 stalla till nagon.
En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.

— Jag har hort barn saga “jag sparkade honom i benet och sedan fick
han cancer” — barn kan ténka helt osannolika saker som de kanske
inte vagar saga. Det ar viktigt att de far veta att det inte ar deras fel.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekraftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska
vara avsatt speciellt for dem och inte bara besta av tid som "anda
blev 6ver”. Detsamma galler for féraldrarnas uppmarksamhet.

— En egen stund i bilen pa vag nagonstans, att bara sitta och prata.
Onskan om att ha egen tid, om s& bara en liten stund, med
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foraldrarna — den ar valdigt stark hos manga syskon, sager Linda
Kjellgren Ohman.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva. Aven i ung alder kan man kanna av att det ar stokigt i familjen
och kanna ett behov av att hjalpa till.

— Det ar bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssatt. Det kan
vara att sdiga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga 'krampen’ istéllet for epilepsi — att ha nagot man tillsammans
kallar sjukdomen, sager Linda Kjellgren Ohman.

| nio-tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De bdérjar
se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att syskonet i
nagon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och reaktioner fran
omgivningen och borjar fundera pa hur de ska forklara for andra.

— En del tycker det &r tufft att se sitt syskon vara ensamt pa
skolgarden. Nagra tycker det &r skont att ga pa en annan skola. | den
har aldern borjar manga barn tycka det &r intressant att prata med
andra i samma situation, sager Linda Kjellgren Ohman.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet, vad som hander nar foraldrarna dor
och existentiella fragor som varfor de sjalva inte drabbades néar deras
syster eller bror gjorde det. En del kanner skuld 6ver att vara friska.
— Aven sorg ar vanligt: man kan vara jatteglad éver att ha det syskon
man har, men ocksa sorg over att inte kunna utveckla en "vanlig”
kompisrelation till sitt syskon. Skam &r en annan jobbig fraga —
kanske vill syskonet inte ta hem kompisar om det ar stokigt med
assistenter hemma till exempel. Det &r jatteviktigt att férsoka ta sig tid
att prata om de hér svara fradgorna, sager Linda Kjellgren Ohman.

Kunskap, kanslor och beméastrande

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

— Vi ar inte psykologer — men vi erbjuder ett rum dar man far saga
precis vad man vill och behover, med oss som samtalsledare. Manga
har aldrig satt ord pa sina kanslor tidigare. Det kan vara en enorm
lattnad, sager Linda Kjellgren Ohman.

Kunskap ges utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller annan kunnig
person.
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— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frAn omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

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

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

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

— Det kan exempelvis handla om att man har ett syskon som ar argt
och utatagerande. Det ingar kanske i diagnosen och man kan inte
hjalpa sitt syskon — men det paverkar en, det blir jobbigt och man har
inte s& manga att prata med det om.

Under vistelsen p& Agrenska far syskonen gora en beréattelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
genetisk epilepsi.

— 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.

Vad séager syskonen?

| intervjuer berattar 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. Samtidigt dnskar de forstaelse fran skolan — ibland kan man
bli sen med laxan for att syskon och foraldrar varit pa sjukhus, till
exempel. En del tycker det ar trakigt att ofta behova avbryta roliga
aktiviteter pa grund av syskonet.

For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man

identifiera kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna goéra istallet.
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Syskonen beskriver ocksd manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandiga, kédnna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

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

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 nar
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av féraldrarna.
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/

Ett boktips fran Linda Kjellgren Ohman ar Christina Renlunds bok
Litet syskon, som handlar om att vara liten och ha ett barn med en
svar sjukdom.

For tva ar sedan fick Selma en lillebror, Svante. Foraldrarna var
oroliga innan han féddes. Inte for att han skulle ha samma
genmutation — for den risken ar bara 1 procent — utan mer for hur
Selma skulle klara av det.

— Men det var det basta som kunde handa henne. De brakar, kramas,
leker. Selma alskar verkligen Svante och pratar om honom hela tiden,
sager Ebba.

Svante far anda folja med till barnneurologen ibland, fér séakerhets
skull.

— Han brukar titta lite pa Svante ocksa, och vi har fatt strikta order om
att hora av oss om vi ser minsta lilla tecken pa epilepsi hos honom.
Men an sa lange verkar han fullt frisk, sager Ebba.
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Ebba och Tor haller varandras hander under samtalet och ar patagligt
karleksfulla mot varandra. Bada tva har levt i tuffa forhallanden innan
de traffades, och bada har flyttat langt fran sina hemstéader till en
mindre ort i sodra Sverige, dar de inte har nagon slakt eller famil].

— Vi har blivit starkta av att fa Selma och kanner starkt att vi gor detta
tillsammans. Vi ar karleksfulla i var familj. Det ska aldrig kannas som
att vi ar ett foretag runt Selma, séager Ebba.

© Agrenska 2020, nr 622

— 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 séager 6vertandlakare Emma Brandquist
och logoped Agneta Rubensson, som arbetar pa Mun-
H-Center.

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

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavarna gor
tandlakare och logoped en Oversiktlig undersékning och bedémning
av barnens munhalsa och munnens funktioner. Observationerna,
tillsammans med information som foraldrarna lamnat, sammanstalls i
en databas.

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

Tand- och munvard for barn och unga

Det &r en stor fordel om den férebyggande tandvarden redan fran
start &r sa bra att en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang
med goda vanor tidigt ar viktigt. Tandvarden rekommenderar att barn
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och unga far hjalp med tandborstningen tva ganger om dagen. Alla
bor anvanda en tandkram som innehdller fluor. Det finns tandkramer
utan smak- och skummedel for de som behdover det, liksom tandkram
med bakteriedbdande effekt.

For barn som &ater ketogen kost finns ocksa sarskild tandkram som
inte innehaller nagra sockerarter.

Vid undersokningar pa tandklinik ar det viktigt att personalen far
kannedom om barnets aktuella hélsa och medicinering, for att kunna
gora en sa bra bedomning som mgjligt. Kontroll av bettutveckling,
kékleder och kdkmuskulatur ar utfors, férutom sedvanlig kontroll av
munhygien, tandkott och tander. Ett eller tva aterbesok mellan de
ordinarie besdken kan ofta behovas. Utifran barnets mojligheter att
samverka vid tandvardsbesoken kan “inskolning”, bildstéd, lugnande
medicin eller sévning ibland behdévas for att undersokning och
behandling ska kunna genomforas.

Mun-H-Center och specialistkliniker fér pedodonti erbjuder barn och
ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhéandertagande i samrad med vardnadshavarna.
Tandvarden hjalper till med utprovning av lampliga hjalpmedel for att
underlatta munhygienen.

Munhalsa vid svarbehandlad epilepsi
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
forekomma hos personer med svarbehandlad epilepsi.

e tandgnissling

e tandskador till foljd av olycksfall
e (Overvaxt av tandkott

e nedsatt salivkontroll

Tandgnissling

Manga barn och ungdomar gnisslar tander. Det kan leda till
omfattande slitage pa tanderna. | vissa fall leder det till 6mma
kakmuskler och s& omfattande slitage att nagon tand behover tas
bort. Forst och framst &r det viktigt att ta reda pa om det ar sjukdom
eller sméarta som &r orsaken till gnisslandet, om det till exempel har
okat markant pa kort tid.

Vid behov kan en bettskena, ett tandskydd i plast, anvandas for att
skydda mot slitaget. Oftast gor bettskenan inte att barnet slutar
gnissla, men det kan minska. For att gora en bettskena behovs ett
avtryck av tanderna. Det kan tas i samband med en sdvning i
sjukvarden, eller vid ett vanligt besok i tandvarden. Det kan ibland
vara svart for barnet att acceptera en bettskena.

44



Séllsynta genetiska epilepsier

— Da far vi forsoka hitta ndgonting annat som kan avleda eller skydda,
séger Emma Brandquist.

Avledning eller massage kan hjalpa for stunden. Vibrationer fran
eltandborste eller nagot annat hjalpmedel 6ver kaklederna kan ocksa
fungera i stunden.

Tandskador

Om barnet har skadat sina tander vid ett olycksfall eller i samband
med ett epilepsianfall ar det bra att kontakta tandvarden for en
kontroll. Barn som har ett stort 6verbett, vilket ar vanligt hos barn som
har svag muskulatur kring munnen, I6per ofta storre risk att skada
tanderna om de ramlar och slar i ansiktet. Ibland gar det att
tandreglera overbettet for att skydda tanderna.

Om barnet slar sig sa att tanderna blir I6sa ar radet att undvika
belastning pa tanderna en period, till exempel genom att erbjuda mjuk
mat och undvika att anvanda napp.

Om tander slas ut helt och hallet beror raden pa om det &ar
mjolktander eller permanenta tander, och ocksa pa personens
allméanhalsa. Eventuellt kan det bli aktuellt att uppsoka sjukvarden for
undersokning innan man besoker tandvarden for kontroll efter ett
olycksfall.

— Mjolktander ska man inte satta tillbaka i munnen. En permanent
tand som ar hel och ren kan man forstka satta tillbaka, och sedan
aka till tandvarden. Om den inte gar att satta in kan man forvara den i
mjolk, saliv eller fysiologisk koksaltlosning under resan till tandvarden.

Lakemedelsbiverkningar

En del lakemedel, bland annat vissa epilepsimediciner, 6kar risken for
gingival hyperplasi — att tandkéttet vaxer till dver tandytorna. Det ar
inte farligt, men kan se trakigt ut. For mycket tandkott kan gora det
svarare att halla tanderna rena och kan gora att barnet behover
sarskilda munvardshjalpmedel.

— Det viktigaste ar att barnet mar sa bra som majligt i sin epilepsi. Om
tandkottet vaxer till sig som en bieffekt av medicineringen &ar det
viktigt att vi hjalper till att optimera munhygienen, till exempel genom
att prova ut hjalpmedel for att underlatta sa mycket som mojligt, sager
Emma Brandquist.

Vissa mediciner kan ge muntorrhet, framfor allt om barnet far flera
mediciner samtidigt. Det ar inte sakert att varken barn eller
vardnadshavare marker att barnet ar torrt i munnen, sarskilt inte om
det samtidigt finns ett saliviackage. Det &r viktigt att optimera
munhygienen och kostvanorna for att minska risken for hal i tanderna
om man misstanker muntorrhet. Tandvarden kan hjalpa till med
beddmning och rad kring bland annat salivstimulerande medel.
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Tandsten

Tandsten bildas ofta snabbt hos personer som inte ater via munnen.
Det ar inte farligt men kan tacka stora delar av tanderna. Att ta bort
tandsten kan kannas obehagligt.

— En I6sning kan vara att gora det i samband med att barnet ar sovt
for nagot annat ingrepp, eller i sma omgangar vid besok hos
tandvarden, sager Emma Brandquist.

Hjalpmedel for egenvard

Det finns en mangd olika hjalpmedel for att uppréatthalla en god
munhygien. Om det ar svart att na anda in till kindtéanderna, och
barnet inte kan halla munnen 6ppen en langre tid, finns det bitstod
och spatlar som barnet kan vila kaken pa under tiden. De kan bland
annat kdpas pa Mun-H:s webbplats.

Det finns ocksa olika tandborstar att prova. Eltandborste &r ett
alternativ. Ett annat &r collis curve, en tandborste som borstar pa och
runt tinderna pa samma gang. Den kan vara bra om barnet har
kvaljningar och kort uthallighet vid tandborstning.

Fluorskoljning &r bra att anvanda for att motverka hal i tanderna. Ett
tips om barnet inte sjalv kan skdlja ar att doppa en muntork i
fluorldsning och badda barnets tdnder med den.

Att tanka pa for barn med genetisk epilepsi:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besoket och
lamna information om barnets diagnoser och behov.

e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvandbara bilder finns pa bildstod.se, och
kom-hit.se)

Munmotorik vid genetisk epilepsi

Nar det galler barn med genetisk epilepsi har personalen pa Mun-H-
Center sett att av de barn som observerats ar det relativt vanligt med
hypoton oralmotorik, med tal- och atsvarigheter som foljd. En del av

barnen har ocksa problem med saliviackage och bitovanor.

— 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 Agneta Rubensson.

Lag muskeltonus och nedsatt rorlighet kan ha effekt pa saval tal och
mimik som att atande. Och atsvarigheter kan handla om allt fran vilja
och ork till mag-tarmtillstdnd och barnets motoriska formagor.

— Allt spelar roll och darfor far barnet ofta ett multiprofessionellt
omhandertagande, sdger Agneta Rubensson.
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Orsaken till dalig salivkontroll (dregling) ar nastan aldrig for hog
salivproduktion. Istallet kan det bero pa foérsvagad muskelstyrka i
ansiktsmuskulaturen, eller pa sittstallning och huvudhalining. Nedsatt
kansel i munhalan kan ocksa paverka negativt.

— Att se over sittstaliningen och trana oralmotoriken kan ge goda
resultat. Nar det inte hjalper kan man ta till medicinering.

Vad gor logopeden?

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

Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och atande, bedéma
hur barnet bast tranar sin kommunikation samt vid behov oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara att
minska saliviackage, forbattra atandet samt vid behov oka eller
minska kanslighet i munnen.

Viktigt med ett fungerande &atande

Tuggandet ar viktigt for ett skert atande, eftersom det gor att vi
bearbetar maten réatt och inte satter i halsen. Viljan att ata paverkas
av aptit, ilamaende, andning, allméantillstand och hur personen
upplever mat och atande. Férmagan att ata kraver god oralmotorisk
funktion for att kunna tugga, suga, svélja och dricka. Logopedens
atgarder for ett forbattrat atande kan vara medicinsk, kompensatorisk
eller innebara traning av sjalva funktionen.

— Sjalva atandet &r det vi ser, men processen engagerar egentligen
manga delar av kroppen, sager Agneta Rubensson.

Det finns olika hjalpmedel som kan underlatta &tande och drickande.
Man kan ocksa anpassa kostens konsistens. Vid stora problem,
exempelvis vid upprepade luftvagsinfektioner eller radsla for att satta i
halsen, kan en svaljningsutredning vara bra. Da utreds barnets
formaga att svélja med hjalp av videorontgen.

— Forutom att tréna oralmotoriken, anpassa kosten och se dver
matningsteknik och sittstallning finns aven lakemedel som kan hjalpa,
sager Agneta Rubensson.

En del barn med svarbehandlad epilepsi har gastrostomi ("knapp pa
magen”). Det ar viktigt att komma ihag att skéta munhalsan precis
som tidigare aven om barnet inte ater genom munnen, liksom att
stimulera munnen for att motverka 6verkanslighet i munhalan.

— Det ar viktigt att barnet far smakupplevelser via munnen dven om
de inte svaljer maten. Det kan till exempel vara att slicka pa en
isglass eller tugga pa en tuggpase, en sa kallad safe feeder, med en
apelsinklyfta i, sdger Agneta Rubensson.
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Talsvarigheter

Att prata kraver mycket av oss manniskor, och det galler inte bara pa
ett intellektuellt plan. Oralmotorik, horsel, andning och artikulation ar

bara nagra av delarna som maste fungera for att vi ska fa ur oss ord,
laten och meningar.

For barn med genetisk epilepsi finns det flera faktorer som forsvarar
talet, bland annat intellektuella funktionsnedsattningar i varierande
grader samt férsvagad muskulatur.

— Talmotoriken utmanas nar den motoriska férmagan blir nedsatt.
Kognitiva svarigheter, koncentrationssvarigheter och utmaningar
inom autismspektrat kan ocksa paverka kommunikationsformagan,
sager Agneta Rubensson.

Bitovanor

Att bita pa exempelvis klader eller hande ar relativt vanligt.

— Det lilla barnet upptacker varlden med munnen, som ar ett viktigt
centrum for sinnesupplevelser. Att fortsatta med sadana vanor upp i
aldre aldrar ar nagot vanligare hos den har gruppen an hos andra,
sager Agneta Rubensson.

Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel lindra smérta i
munnen eller handla om sjalvstimulering som upplevs som positiv for
barnet. Det ar darfor viktigt att forsoka ta reda pa orsaken innan man
beslutar om eventuell behandling.

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 bestalla via Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se

[-] -
Fragor till Mun-H-center

Kan det ta extra lang tid for barnen att fa tander? Var dotter ar
2,5 ar och har bara sex tander, men vi vet att anlagen finns.

— Det skulle kunna vara en biverkning av lakemedel, och i sa fall
handlar det om att tandkéttet blir tjockare sa det blir svarare for
tanderna att titta fram. Men man ska ocksa komma ihag att det finns
en stor individuell variation i nar man far sina tander.

Min fyradring har som kvallsrutin att dricka valling i nappflaska.
Finns det nagot negativt med det?
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— Nappflaska kan ha dalig effekt pa bettet, precis som napp och
tumme, men om han bara har nappflaskan i munnen 5-10 minuter &r
det ingen fara. Daremot &r det viktigt att borsta tanderna efterat.

Hur ser ni pa napp? Vart barn vill garna ha den.

— Generellt ger napp en 6kad risk for ett Oppet bett, det vill sdga ett
glapp mellan de 6vre och undre tdnderna. Det &ar bra att sluta med
napp nar de permanenta tdnderna kommer. Men om nappen ar en
stor trygghet for barnet kanske man far acceptera ett 6ppet bett. Ur
logopediskt perspektiv kan nappsugandet ge bra traning av
muskulaturen, sarskilt for ett barn som inte ater med munnen.

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

Forséakringskassan

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 behdéver utbver det som ar vanligt for barn i samma
alder utan funktionsnedsattning.

— Det kan k&nnas tufft att skriva ner allt hos barnet som kréver extra
omvardnad hos. Mitt rad ar darfor att sdka via "Mina sidor” pa FK:s
webb, skicka in l&karintyg som starker diagnosen och sedan begara
att handlaggaren ringer upp eller gér hembesok, sager Cecilia
Stocks.

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, da fordelas pengarna
mellan de tva.

— Men tank pa att det ar pensionsgrundande. Lagg garna mer pa den
foralder som jobbar minst, det spelar roll i framtiden, sager Cecilia
Stocks.

Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen justeras vid
varje arsskifte.
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Merkostnadsersattning ar en separat ersattning. For att det ska vara
aktuellt att fa ersattningen behover merkostnaderna uppga till minst
11 635 kronor per ar.

Halso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som starker stallningen for patienter.
Den ger bland annat ratt att valja 6ppenvard i en annan region, till
exempel habilitering eller specialist. Las mer pa csdsamverkan.se
och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

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

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

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar samordning efterfrdgas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behover goras tydlig. Planen upprattas vid
moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras néar
en person upplever att man behéver en samordning mellan olika
instanser.

LSS

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

LSS ger stdd for insatser och sarskild service for tre personkretsar.
For att omfattas av lagen beviljas insatser enligt LSS ska personen
beddmas ha utvecklingsstorning, 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 ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
overklagas i domstol.

© Agrenska 2020, nr 622 50



Séllsynta genetiska epilepsier

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska méanniskor 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 réatt att soka en insats
och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med anstkan.

Exempel pdinsatser inom LSS/SolL

Korttidsvistelse / stodfamilj

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

Tanken ar 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. Avlosarservice kan
erbjudas bade som regelbunden insats eller som lésning vid akuta
behov. Behovet beddms individuellt.

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksa erbjuda
stod till anhoriga. Med anhdriga menas en familjemedlem, slakting
eller god van till nagon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning.
Som anhdrig kan man fa mojlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller individuellt anpassat stod och fa tips, rad och hjalp med
kontakter. Detta stod ska s6kas hos kommunens anhérigkonsult.
Denna tjanst kan heta olika i olika kommuner.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsattning eller sjukdom behdéver hjalp
att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg samt
intyg fran arbetsterapeut eller fysioterapeut. Anstkan gors till
kommunen. Man far inget bidrag om behovet kan tillgodoses av
hjalpmedel, exempelvis ingen taklift beviljas om det gar att anvanda
golvlift. Mer information om hur man gar till vaga finns pa Boverkets
hemsida.

Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stodinsatser
e Habilitering/kurator.
e LSS-handlaggare.
e Brukarstodsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).

© Agrenska 2020, nr 622 51



© Agrenska 2020, nr 622

Séllsynta genetiska epilepsier

e Anhorigstodjare i kommunen.
e Brukarsttdcenter.
e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Skollagen 1 kap 4

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara
kunskapsmal och vilket stod som kravs. Det ar rektorns ansvar att
eleven far ett atgardsprogram om det behévs. Enligt skollagen ska
skolan ta h&nsyn 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 tillgodogdra
sig utbildningen.

Den som ar missnojd med skolan ska i forsta hand véanda sig till
skolans rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen. Eller till Skolverket, skolverket.se telefonnummer 08 -
527 332 00.

Natverksmoten

Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det manga
moten med de parter som omger barnet. Forbered er val 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 uppféljning
av atgarderna.

— Det ar vanligt att skola och habiliteringen har natverksmoéten men
det kan aven galla sjukvard, LSS och assistansbolag. Ni har en
rattighet att ha motena och rétt att valja vilka som ska vara med pa
motet, sager Cecilia Stocks.

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla funktion och
forméaga. De kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller formaga att klara det dagliga livet. Det
géaller dock inte produkter som ar vanliga i hemmet, som exempelvis
datorer. Hjalpmedel &r oftast regionens ansvar och kraver hélso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte 6verklagas.
Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Fonder

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

— Det kan I6na sig att stka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar. Att leta fonder ar en perfekt uppgift for personer i er
narhet som sager "sag till om jag kan hjalpa till med nagot”, sager
Cecilia Stocks.

Tips pa brawebbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se - Forsékringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

1177.se — Sjukvardsupplysningen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa natet

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
csdsamverkan.se — Centrum for sallsynta diagnoser i samverkan
bostadscenter.se — Bostadscenter

boverket.se — Boverket

mun-h-center.se — Mun-H-Center

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

hejaolika.se — Nyheter om ett samhaélle for alla
kunskapsguiden.se — Kunskapsguiden

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se - Nationellt kompetenscentrum for anhériga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas

Personlig assistans

— For att fa personlig assistans kravs det att man har
stora och varaktiga funktionsnedsattningar och tillhor
en av LSS personkretsar.

Det beréttar Louise Jeltin som ar assistanssamordnare
p& Agrenska Assistans.

Assistentens uppdrag ar att hjalpa till med grundlaggande behov som
atande, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien.
Behoven maste vara av praktisk karaktar — att behtva hjalp med
aktivering, paminnelser och motivation &r oftast inte tillrackliga skal
for att fa assistans.
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Grundlaggande behov ar hjalpbehov som kan uppfattas som mycket
privata. Sedan juli i ar anses andning och sondmatning vara
grundlaggande behov som kan ge ratt till assistans.

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

Tillsyn réknas som ett grundldaggande behov bara om personen har
en psykisk funktionsnedséttning, eller om det kravs ingadende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller
beteendeproblematik. Det rdknas ocksa om tillsynen har karaktar av
Overvakning.

Om man har tillrackligt med grundlaggande behov for att omfattas av
insatsen bedoéms ocksa Andra personliga behov vilket kan handla om
att traffa vanner, gora fritidsaktiviteter, kunna arbeta eller att vara
foralder. Det kan ocksa handla om ytterligare behov kring maltider,
hygien mm som inte bedémts som grundlaggande.

— Det &r ofta ganska svart att fa personlig assistans for spontanlek
med grannen. Det &r lattare, speciellt nar barnen ar ganska sma, att
fa assistans for planerade aktiviteter som ridning eller bad, sager
Louise Jeltin.

Vad raknas till foraldraansvaret?

Det varierar med olika behov och aldrar. Kommunikation raknas till
exempel inte som foraldraansvar efter att barnet fyllt sex ar, forutom
kontakt med myndigheter eller sjukvard, da det galler tills barnet fyllt
nio ar. Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till
foraldraansvaret tills barnet ar fem ar. Efter nio ars alder raknas inga
grundlaggande behov som féréldraansvar.

Om de grundlaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoks assistansersattning fran Forsakringskassan. Lakarintyg
kravs.

Om grundlaggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka
personlig assistans hos kommunen.

— Det ar inte ovanligt att man ar ett gransfall. Men jag har flera ganger
varit med om att Forsakringskassan och kommunen varit beredda att
samarbeta och titta pa varandras utredningar, sager Louise Jeltin.

Assistans i skolan

| vissa fall finns skal till att ett barn har en personlig assistent aven i
skolan eller férskolan. Det galler till exempel i situationer...
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... dar barnets funktionsnedsattning skapar sarskilda svarigheter att
kommunicera med andra an den personliga assistenten,

... nar det med héansyn till personens halsotillstand ar viktigt att den
personliga assistenten finns till hands.

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

... dar personen behover tillgang till nagon som har ingaende
kunskap om honom eller henne och halsotillstandet.

N&r man ansoker om assistans i skolan ar det bra om man har skolan
med sig i ansOkan. Det &r framfor allt skolan som behdover se behovet
av assistans for att anstkan ska beviljas.

Anhoriga som assistenter

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

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp foér den som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS-mal i domstol. Men det finns jurister pa
assistansbolagen att hamta kunskap och stéd hos.

Aven hos brukarorganisationer kan man f& hjalp:

e LaSSe Brukarstodcenter (Vastra Goétalandsregionen),
telefonnummer: 031-841850

e BOSSE - Rad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm),
telefonnummer: 08-54488660

Att valja personlig assistent

Nar du fatt ditt beslut valjer du sjalv om du vill att kommunen ska
ordna assistenter, anlita ett foretag eller kooperativ, eller ordna
assistansen sjalv. Aven om personlig assistans ar en valdigt bra
mojlighet, som ofta blir ett positivt tillskott i familjens liv, finns det
utmaningar runt att ha och hitta personliga assistenter. Ett tips ar att
vélja en anordnare som stottar en med det man har behov av — som
rekrytering och arbetsledning.

Var garna med och utforma annonsen och beskriv vad som skulle
fungera i er familj. Det handlar inte bara om personkemi, utan fundera
pa vilka krav er familj har. Assistenten behdéver kanske ha
erfarenheter, komma i tid eller ha goda referenser — som kan komma
fran andra hall &n personlig assistans-omradet. Kanske &r det roligt
om assistenten har spannande intressen som kan vara berikande for
ditt barn.
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— Om man har flera olika assistenter kan det vara vardefullt att de har
lite olika kompetens. Nagon kanske &r rolig, en annan ar duktig pa
kommunikation, en tredje har ndgon annan egenskap som &r viktig.
Och tank pa att man kan erbjuda sina personliga assistenter
utbildning sa de blir annu battre, sager Louise Jeltin.

Vart barn fungerar braibland, men vissa dagar behover hon
hjalp med precis allt. Hur tanker Forsakringskassan och
kommunen om sadana variationer?

— Jag har jobbat med manga med epilepsi. Man maste dokumentera
supernoga hur ofta de har perioderna kommer, hur mycket hjalp
barnet behtver da, och Forsakringskassan eller kommunen raknar da
ut ett snitt. Sa det kan vara stora variationer, men beslutet baseras pa
ett genomsnittligt behov. Ska man bemanna det med en person vet
man aldrig nar de daliga perioderna kommer. Det kan vara valdigt
svart att planera. Men det ar viktigt att dokumentera, till exempel
genom att gora krampscheman och dokumentera alla vab-tillfallen.
Grundtanken ar att man har rétt att fa hjalp for allt som ar utéver det
ett barn i samma alder utan speciella behov har.

Kan man bli av med kortis om man far personlig assistans?

— Alla LSS-beslut paverkar varandra, men det behéver absolut inte
betyda att nagot férsvinner. Om ni far assistans pa ett visst antal
timmar raknas formodligen assistanstimmarna bort de timmar barnet
ar pa kortis. Det kravs sarskilda skal for att ha personlig assistans pa
kortis eller skolan. Om man har avldsare i hemmet och far beslut om
personlig assistans forsvinner formodligen avldsarna, da fyller ju
assistenten den funktionen.

Hur tidigt ska man anstka om personlig assistans?

— Inte innan man har behov. Det kravs medicinska underlag som
styrker barnets behov av personlig assistans. Det kan ta nagra
manader att fa ett beslut, men man kan fa ersattning retroaktivt, fran
nar behovet uppstod.

Man kan ju valja personliga assistenter sjalv, galler det aviosare
och ledsagare ocksa?

— Det verkar vara olika fran kommun till kommun. Jag kan tycka det
ar en ganska bra I6sning att mormor och morfar eller nagon annan
som kénner barnet ar avlosare.
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Svenska Epilepsiférbundet ar en intresseférening for personer med
epilepsi, deras narstdende och personer som kommer i kontakt med
epilepsi genom skolan, arbetet, sjukvarden eller som vill stétta
foreningen i sitt arbete. Foreningen arbetar for att 6ka kunskapen om
epilepsi i samhallet och framja en battre epilepsirehabilitering.

Foreningen har funnits sedan 1950. Den ar opolitiskt bunden och
ideell. Kansliet ligger i Sundbyberg utanfor Stockholm men pa lokal
niva finns det lokal- och lansféreningar som erbjuder traffar, aktiviteter
och utbildningar. Forbundet ger ut tidningen Svenska Epilepsia som
kommer ut fyra ganger om aret.

Las mer om Svenska Epilepsiférbundet pa epilepsi.se

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksférbundet Sallsynta diagnoser ar en paraplyorganisation dar en
mangd olika diagnosféreningar finns representerade.

Forbundet bildades for mer an 20 ar sedan av en grupp foraldrar till
barn med olika typer av syndrom.

Forbundets vision ar att alla som lever med en séllsynt diagnos och
deras narstaende ska kunna uppna basta mgjliga livskvalitet under
hela livet. Férbundet driver framfor allt intressepolitiska fragor som ror
personer som lever med sallsynta diagnoser, och patalar bland annat
att sallsynta diagnoser maste uppmarksammas mer inom vard,
omsorg och forskning.

Forbundet trycker pa att personer med sallsynta diagnoser har rétt till
samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nar det
géller vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att
andra inte kanner till s mycket om deras diagnos.

De 16 000 medlemmarna representerar dver 120 sallsynta
halsotillstand, ett 70-tal olika diagnosforeningar och ett hundratal
individer som inte har nagra féreningar. Sinsemellan ar alla valdigt
olika, men gemensamt ar att alla sjukdomar eller syndrom ar
livslanga, obotliga och nastan alltid har genetiska orsaker.

— Vara medlemmar har mycket gemensamt aven om de har olika
symtom och funktionsnedsattningar. Det som forenar ar bland annat
omgivningens laga kunskapsniva och tillgangen till effektiv
behandling, trots att tillstdnden ofta &ar sa allvarliga. Detta kallar vi for
sallsynthetens dilemma, sdger Maria Montefusco, ordférande for
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Riksforbundet for sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet for séallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

Informationscentrum for sillsynta hilsotilistand

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

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

| databasen hittar du utforlig, kvalitetssakrad information om fler an
300 séllsynta halsotillstand. Nya diagnostexter tillkommer varije 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. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta oss garna 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 halsotillstand vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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SALLSYNTA GENETISKA
EPILEPSIER

En sammanfattning av dokumentation nr 622

10 000 personer i Sverige har epilepsi, och varje
ar far 1 500 barn diagnosen. En tredjedel far vad
man kallar svarbehandlad epilepsi, och i till den
gruppen réknas ofta personer med sallsynta

genetiska epilepsier. Studier har visat att 1 av 2
000 fodda barn har epilepsi som orsakats av en
genmutation, och det finns ett par hundra kdnda

gener dar olika mutationer kan orsaka epilepsi. En
del genetiska epilepsier har vetenskapen kunnat
beskriva och hitta bra behandlingsalgoritmer for.
Andra ar sa nyupptackta och har sa fa drabbade

att kunskapen om dem &r ganska liten.

Oftast ar epilepsin en del i en storre symtombild,
dar barnet ocksa kan ha adhd, autism och
intellektuell funktionsnedsattning. Behandlingen
kan besta av bade lakemedel, psykologisk
behandling och strategier for att géra vardagen sa
bra som majlig.

I dokumentationen kan du bland annat lasa om
medicinska och neuropsykiatriska aspekter,
kommunikation och motorik, samt fa en inblick i
hur det &r att ha ett barn med sallsynt
genetisk epilepsi.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
A G R E N S KA © Agrenska 2020 | agrenska.se
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