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Silver-Russells syndrom

SILVER-RUSSELLS SYNDROM

Agrenska ir ett nationellt kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser och en unik métesplats for barn, ungdomar och vuxna
med funktionsnedsittningar, deras familjer och professionella.
Agrenska ir belidget pa Lilla Amundon soder om Géteborg.

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

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frin
hela Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer
med barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet Silver-
Russells syndrom. Under vistelsen féar fordldrar, barn med diagnosen
och syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och traffa
andra i liknande situation.

Fordldraprogrammet innehdller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat
frén barnens forutséttningar, mojligheter och behov. I programmet
ingér forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Pia Vingros, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig f6r allménheten har varje
foreldsare sakgranskat texten. For att illustrera hur det kan vara ha
Silver-Russells syndrom berittar en familj om sina erfarenheter.
Familjedeltagarna har i1 verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats
agrenska.se.
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Samlad bild av Silver Russells syndrom

Barn med Silver-Russells syndrom, SRS dr mycket sma.
Tillvixthdmningen startar under fosterlivet och fortsitter efter
fodseln. Den som har SRS blir kort som vuxen om hen inte
behandlas med tillviixthormon. I Sverige lever cirka 70 till 80
barn och vuxna med diagnosen SRS.

— En uppskattning &r att fyra till fem barn varje ar far diagnosen
Silver-Russell syndrom 1 Sverige. Men troligen dr det fler som har
den. Att manga inte far en diagnos beror pé att fa inom sjukvarden
kénner till syndromet, sédger professor Jovanna Dahlgren pé
Tillvixtcentrum, vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Namnet, Silver—Russells syndrom harstammar fran den amerikanske
pediatrikern H K Silver som 1953 beskrev ett syndrom déar medfodd
hemihypotrofi (asymmetriska kroppshalvor), kortvuxenhet, och
forhojda halter av konshormoner ingick. Den engelske pediatrikern
A Russell kom ett ar senare fram till liknande symtom som Silver,
men med tilldggen, avvikande ansiktsskelett och tillvixthdmning
under fostertiden.

— Det kan finnas ménga orsaker till att barn dr sma vid fodseln. Vid
SRS finner man tillvixthdmning redan vid 16-17:e
graviditetsveckan, ndr man brukar gora forsta ultraljudet. D4 &r det
manga fordldrar som upplevt att barnmorskan brukar senareldgga
planerad forlossning dd man tror att barnet dr yngre én det ar, sédger
Jovanna Dahlgren.

Alla barn med SRS ér vildigt smé nér de fods. De har antingen 1&g
vikt eller dr korta. Tillvdxthdmning som foster &r ett absolut
kriterium for att fa diagnosen.

Orsak

Silver-Russells syndrom é&r ett genetiskt tillstdnd Vad som orsakat
den genetiska fordndringen ar inte klart. Det finns tecken som tyder
pa att nagot 1 miljon ligger bakom. Flera fallrapporter tyder pa att
provrorsbefruktning okar risken.

— De flesta som far diagnosen har inte kommit till genom
provrorsbefruktning. Istéllet finns tankar om att ndgot i miljon skulle
kunna leda till SRS, da det har diskuterats samband med att fordldrar
vuxit upp 1 narheten av skogsbruk och skogsindustri. Det kan vara
dmnen déar som paverkar, men det dr inget som dr studerat ingaende
dnnu, sdger Jovanna Dahlgren.
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Klassiska symtom vid SRS

Symtomen vid SRS ir flera. Over hela virlden ser de som har
Silver—Russells syndrom syskonlika ut.

Ett av de tydligaste symtomen r tillvixthdmning under fostertiden,
vilket innebér att barnen dr sma nir de fods. Tillvaxthdmningen
fortsdtter under uppvixten. Frekventa krakningar gor viktnedgéngen
dnnu mer uttalad.

Olika stora kroppshalvor (hemihypotrofi), som féorekommer hos
hélften med diagnosen, kan ge olikheter i ansiktshalvorna, ben,
armar och biacken. Muskelstyrkan kan vara olika stor 1
kroppshalvorna.

— Skillnaderna kan bero pa en olika kanslighet i cellerna for
tillvixthormon mellan kroppshalvorna, sdger Jovanna Dahlgren.

Ansiktets form dr trianguldr under uppvéxten. Huvudet &r ofta stort 1
forhallande till kroppen, ansiktet har en uppochned trekantig form
och ansiktshalvorna kan vara olika stora. Pannan &r vanligtvis bred
och hog, medan hakan och underkéken éar liten och smal
(mikrognati). Gomtaket dr ofta rejélt forhojt, sd spadbarnet kan ha
svart att komma igdng med sugreflexen eftersom brdstvartan inte nér
upp till gomtaket.

Uppfodningssvarigheter dr vanliga genom att barnet inte orkar suga,
utan kan f sondmatas det forsta halvaret eller langre. Det har dalig
aptit, en del barn kriks och en del besviras av forstoppning. Manga
fér en knapp (gastrostomiport, PEG) inopererad som sma barn for att
komma igang med normal viktuppging.

Merparten har en normal begévning, men det dr ocksa vanligt med
en ojdmn begdvningsprofil, som innebdr att man har mer uttalade
styrkor och svagheter inom vissa omraden. De flesta har normal
begavning. Barnen dr bra pé vissa saker, har exempelvis ofta god
verbal forméga. De har ocksa sdmre tredimensionellt seende (visuell
perceptionsstorning).

Férhéjda nivder av konshormoner finns hos 30 procent. Det leder till
en tidig och snabb pubertetsutveckling, som dventyrar slutlingden,
vilket kan kréava speciell medicinering.

Tillvaxt

Barn med SRS vixer daligt under uppvéxtaren. Om de inte
behandlas med tillvaxthormon blir de avsevart kortare &n jamnariga
barn. Flickornas slutlingd ligger obehandlad runt 140 centimeter och
pojkars vid cirka 150 centimeter. 30 procent av alla barn med SRS
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har for lite tillvixthormon och resten en nedsatt kinslighet for
hormonet.

— Sedan flera &r behandlas barn som fods med tillvixthdmning och &r
extremt kortvixta med dagliga tillvixthormonsprutor fran
fyraarsélder. Ungefar hilften av de vi behandlat svarar bra pa géngse
behandling, medan 6vriga kan krdva kombinationsbehandling, sdger
Jovanna Dahlgren.

Innan barnet far tillvixthormon, ingér sa kallad basalutredning dér
glutenintolerans, dalig néringstillforsel, dalig skoldkortelfunktion,
hjértfel, astma, njur- och leversjukdom och kromosomavvikelser
utesluts. Darefter tittar hormonldkarna mer specifikt pa
tillvixthormonnivaerna. De kontrollerar monstret pa
spontanproduktionen, mitt med prover nattetid eller under ett helt
dygn,

— Vi har sett att barn med SRS har en spontanproduktion av
tillvixthormon, med fa hoga toppar och hog basal nivad. Hoga
tillvixthormontoppar med efterfdljande ldga dalar 4r en viktig signal
till skelettet for normalt véixande, sdger Jovanna Dahlgren.

Om utredningen visar att barnet har for 14ga tillvixthormonnivéer ar
det en fordel att borja behandlingen fore fyradrséldern.

— Den bésta aterhdmtningstakten har barnen de forsta
behandlingsaren, direfter blir tillvixten som hos andra barn. Det &r
viktigt att behandlingen pégatt ett par ar innan puberteten kommer
igdng di merparten barn med SRS har en sdmre tillvaxtspurt. En
fordel med behandlingen &r att barnet blir mer suget pd mat, vilket
ménga fordldrar uppskattar, efter ar av tjat om mat.

— Det dr viktigt att hitta rédtt individuell dos av tillvixthormon. For
hog dos medfor ofta humorsvangningar och for hog belastning pé
bukspottskorteln som producerar insulin. Dessutom dr det oklart om
for hoga tillvaxthormonnivaer 6kar risken for cancer senare i livet.
Det finns en individuell kdnslighet for hormonet som styr
doseringen. Det gar att ta reda pa detta genom att méta
tillvixtfaktorerna i blodet under tillvixthormonbehandlingen.

Uppfodningssvarigheterna kan leda till att barn med SRS far en sond
eller PEG (perkutan endoskopisk gastronomi) inopererad for att f i
sig den néring de behover. En del kan fa lunginflammation pa grund
av mat sipprar ner i lungorna vid reflux frdn magsacken. Andra
symtom som kan drabba i forskolealdern dr forstoppningsproblem.
Astma eller obstruktiv bronkit ar relativt vanligt , men den véxer bort
nér barnet blir storre.

Synen kanbn paverkas bland annat éversynthet och
perceptionsstorning, som gor att barnen litt snubblar pé grund av att
man har svart att uppfatta tredimensionella former i omgivningen.
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Skolildern

I skoldldern blir det alltmer tydligt om barnet har en ojamn
begavningsprofil. Infor skolstart bor en neuropsykolog bedoma
barnet, for att kunna ge rekommendationer till pedagogen.

— Det ar viktigt att pedagogerna kan mota just detta barnets behov,
sdger Jovanna Dahlgren.

Andra symtom som kan trdda fram i skoléldern &r trdngt bett med
behov av tandstillning, skolios, olika ldnga ben och milda autistiska
drag.

— Puberteten startar ofta tidigare vid SRS. Detta bor foljas redan nar
barnen kommer for kontroll i sex till sjudrsaldern. En endokrinolog
(specialist pa hormoner) ska inga i1 teamet kring barnet, sidger
Jovanna Dahlgren.

Vikten bor ocksé foljas, da en kraftig viktuppgéng i skoldren kan
starta puberteten. Det farliga dr framforallt 6kning av fettvav kring
midjan, som bland annat kan leda till diabetes och hogt blodtryck.
Irene Netchine i Frankrike har uppmérksammat faran med att
skolbarn med SRS 6kar i vikt for fort. Att vara liten vid fodseln och
sedan oka i vikt for fort och fa fetma/dvervikt accelererar
blodtrycket.

— Exakt hur manga vuxna med SRS som har hogt blodtryck eller
andra metabola symtom péverkar barn med SRS ér inte ként, da
ingen studie gjorts &n. Men vi planerar en uppfoljning av de patienter
vi har idag som hunnit bli vuxna. Studien omfatta personer med SRS
i fem till tio lé4nder, séger Jovanna Dahlgren.

Tonéren

Barn med SRS kommer tidigt in i puberteten och det ar viktigt att
bromsa puberteten sé att den gér tillbaka ndgra ar, for att tillvixten
ska kunna paga langre.

— Cirka 30 procent av alla behdver bromsa puberteten och behandlas
under tva till tre ar. Nér behandlingen avslutas kommer puberteten
igdng av sig sjélv, sidger Jovanna Dahlgren.

I tondren nér barn med SRS tidigt sin slutlingd, en del pojkar redan
vid 13 ars alder.

Om benen ér olika langa ar det viktigt att ha kontakt med en ortoped
under tondren. Mer om ortopedi pa sidan 19.

Det giller ocksa att uppmérksamma om kraven i skolan ar for hoga
och anpassa kraven efter barnets forutséttningar om sa ar fallet. Det
finns risk att utveckla tvéngstankar och tvangshandlingar (OCD
Obsessive Compulsive Disorder) i tonéren.
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— Om tondringen visar tecken pé att utveckla OCD géller det att
gripa in tidigt med hjdlp av barn— och ungdomspsykiatrin, BUP eller
ett team som kan hjélpa till att bryta dessa monster, sdger Jovanna
Dahlgren.

Nationellt centrum for SRS

Barn med Silver-Russell syndrom och andra séllsynta syndrom,
tenderar pa grund av symtom i olika organ att bli utredda av olika
specialister, som kan ha svart att kommunicera med varandra.
Foréldrar tvingas ofta bli koordinatorer till de olika aktorerna for sitt
barns sjukvardande behandling.

For att underlétta det har barnkliniken pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus sedan ett decennium inréttat ett nationellt center for
barn med Silver-Russell syndrom.

— V1 har ett team med tillgang till bland annat tandlékare,
fysioterapeut, ortoped, rontgenlékare, barnendokrinolog,
barnsjukskdterska, neuropsykolog med neuropsykiatrisk kompetens
och 6gonlédkare. Vi har dven goda kontakter med psykiatriker knuten
till OCD-teamet, (Obsessive Compulsive Disorder), som utreder
angest och tvangssyndrom, sdger Jovanna Dahlgren.

Fragor till Jovanna Dahlgren:

Okar antalet barn med Silver-Russells syndrom i Sverige?

— Ja, det finns fler barn som fatt diagnos senaste decenniet, men
fragan dr om det handlar om en &kta 6kning eller pa att lakarna
numer dr mer uppmérksamma och stéller diagnosen?

Vad gors for att sammanstiilla alla fall?
— Vi kommer att gora en inventering i landet, eftersom vi tror att det
finns ett stort morkertal med individer som inte fatt diagnos.

Finns det risk att borja med tillvixthormon innan fyra drs dalder?
— Det finns ingen risk om barnet saknar egen produktion av
tillvixthormon. 25 procent har brist. Men det finns en 6kad risk for
diabetes typ 2 och cancer (skelett och prostatacancer) generellt hos
barn som fatt tillvixthormon 1 alldeles for hoga doser. Darfor ar vi i
Sverige noga med att hitta ritt dos for varje individ och att stdlla in

(monitorera) behandlingen med provtagning om en individ tycks ha
en Okad risk.
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Hur ofta gors uppfoljningar pd om tillviixthormonet har riitt dos?
— Radet &r att barnet traffar endokrinolog tva ganger per ar och att
man tar blodprover dtminstone en ging per ar.

Vad iir lagom viktuppgang for ett barn i skolaldern?
— Vi vet inte fullt ut vad som ar ”lagom”, men det &r bara att titta pa
BMI-kurvan. Det ska inte vara en for kraftig viktuppgéng, vilket &r
latt att se genom att folja kurvorna. Barn med SRS bor ligga strax
under medelvikt for sin alder.

Joni har Silver-Russells syndrom

Genetik

Joni som #r 10 4r kom till Agrenska med storasyster Li 12 &r och
mamma Kajsa och pappa Daniel.

Redan under graviditeten uppticktes att den vintade bebisen vixte
déligt. Mamma Kajsa fick ga pa extra kontroller. Joni foddes som en
blixt, var liten (42 cm och védgde 2 kg och 550 gram), ordrlig och
grat. Hon hade stor fontanell och var ovanligt skrynklig.

— Barnmorskan reagerade och borjade genast gora tester pd Joni,
sdger Daniel.

— Vi lag kvar en vecka pa BB. Redan da noterade jag att Jonis fotter
var olika stora, sdger Kajsa.

Vid ldkarundersokningen uppticktes att Joni hade olika langa ben
och olika stora kroppshalvor. Likarna tyckte ocksa att ansiktsformen
var ovanlig och att hakan var liten.

— Redan nér Joni var en vecka fick vi reda pa att hon hade Silver—
Russells syndrom, sdger Daniel.

— Vi laste pa Socialstyrelsens webbplats om diagnosen. Min syster
letade pé internet efter mer information. Det vi brydde oss om var att
barn med diagnosen forvédntades fa ett helt langt liv, sdger Kajsa.

Kajsa var helt instdlld pa att amningen skulle fungera. Det gjorde
den ocksé.

— Jag fick rddet att hon skulle amma varannan timma. Jag stillde
larmet och ammade henne s& dygnet runt, sdger Kajsa.

Nér Joni borjade dta mat fortsatte amningen ocksa tills hon var sex
ménader.

Man kénner redan idag till flera genetiska mekanismer som
ligger bakom uppkomsten av Silver-Russells syndrom. Den
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gemensamma nimnaren ar en obalans i vissa arvsanslag som
styr tillviixt. Det séiger Ann Nordgren, dverlikare och klinisk
genetiker vid Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm.

Diagnosen Silver-Russells syndrom stélls genom en undersékning
hos ldkare och baseras pa de symtom (kliniska tecken) som personen
har.

Den bakomliggande genetiska orsaken till SRS &r olika hos olika
individer. Silver-Russells syndrom orsakas oftast av en tillfalligt
uppkommen foridndring i barnets arvsmassa. I undantagsfall &r det en
arftlig mutation. Barnet har alltsa i de flesta fall inte drvt syndromet
fran ndgon av sina fordldrar och for det da inte vidare till sina barn.
— Att stilla diagnos dr som att 1dgga pussel med resultaten fran den
kliniska undersokningen, laboratorieprover, rontgen och den
genetiska analysen, sdger Ann Nordgren.

Genetik

Naéstan alla gener finns i tva kopior, dir den ena nedéirvts fran
mamman och den andra frén pappan. Vanligen anvinds (uttrycks)
bada generna ungefar lika mycket. For ett fatal gener (cirka 100 hos
manniskan) dr det normalt att bara en genkopia &r aktiv.

Dessa gener uttrycks selektivt och konsekvent frdn endast den ena
genkopian. Det kan antingen vara den som ér nedédrvd fran mamman
eller den som ar nedirvd fréan pappan.

Genkopian fran den andra fordldern 4r avstdngd genom en kemisk
fordndring av DNA som kallas metylering.

Funktionen att kunna uttrycka eller stdnga av gener beroende pa
vilken fordlder den nedérvts fran kallas genomisk pragling
(imprinting).

P4 den korta armen av kromosom 11 (11p15.5) finns tvd omraden
med gener vars funktion styrs av sd kallade imprinting centers (IC),
de kallas IC1 och IC2.

Den vanligaste orsaken till Silver-Russells syndrom (upp till 64
procent) ér en storning i metyleringen i IC1 med minskad metylering
av mammans kromosom 11, vilket paverkar uttrycket av generna
H19 och IGF2.

H19 fungerar normalt som en himmare av celltillvixt och normalt dr
det en genkopia fran mamman som é&r aktiv.

IGF2 dr en mall for (kodar for) tillvéxtfaktorn IGFII (insulinlik
tillvaxtfaktor).
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Vid storning 1 metyleringen i IC1 blir bada kopiorna av H19 aktiva,
medan IGF2 kopiorna frén bAde mamman och pappan &r inaktiva.
Detta leder till minskad tillvéxt.

Hos cirka 1- 2 procent har barnen fatt en dubbel uppséttning
(duplikation) av 11p15.5 frin mamman.

Cirka 7— 10 procent av barnen med SRS har en annan
bakomliggande genetisk fordndring. De har vid befruktningen fatt en
dubbel uppsittning av kromosom 7 fran mamman och ingen fran
pappan (uniparental disomi). Detta paverkar i sin tur uttrycket av
priglade gener pa kromosom 7. Dessa geners exakta funktion dr
okind, men de reglerar direkt eller indirekt tillvixt av celler.

Genetisk kartliggning

Genetisk utredning gors genom att man undersoker metyleringen pa
kromosom 11 samt letar efter uniparental disomi f6r kromosom 7.
Med dessa undersokningar upptécks den genetiska orsaken hos
ungefar 70 procent.

For personer med Silver-Russells syndrom som inte kunnat {4 en
diagnos med vanlig diagnostisk utredning kan det finnas andra
genetiska orsaker som kan ligga bakom liknande symtombild. En
viktig metod vid en genetisk analys for dessa personer ar
helgenomskevensering. Helgenomskevensering innebér att en
individs hela DNA analyseras fran ett blodprov. Analysen tog
tidigare 1,5 &r, men nu gar det pa mellan tre och sex ménader.

Ann Nordgren tycker att alla som fatt en klinisk diagnos, men inte
genomgatt nagon genetisk analys, ska gora en utredning. En
kartlaggning av den genetiska orsaken till Silver-Russells syndrom
underldttar behandling, gor det léttare att stélla prognos och kan ge
svar pa eventuell arftlighet.

Joni och habiliteringen

Joni blev remitterad till habiliteringen. Dér blev familjen
omhédndertagen av ett team som bestod av dietist, logoped, ortoped,
kurator, arbetsterapeut bland annat.

— I borjan var det mycket olika undersdokningar och kontroller. Vi
fick tjata oss till att motena samordnades, sdger Daniel.
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Tarmproblem och nutrition

Det ir viktigt att arbeta i team nar barn med Silver-Russels
syndrom har tarmproblem och itsvarigheter. Det siger Robert
Saalman, barngastroenterolog och Anette Ekelund, dietist vid
Drottning Silvias barn— och ungdomssjukhus i Goteborg, som
bada foreliser tillsammans.

Maten &r livsnodvéndig for oss. Den ska ge oss néring. Maten ar
ocksa starkt forknippad med kultur, arv, varderingar och &sikter,
vetenskap och forskning, vilket paverkar vér instéllning till den.

— Mat ar lika med kérlek, vilket gor det extra utmanande nér barnen
har édtsvarigheter, siger Anette Ekelund.

Maten vi dter

Kroppen behdver mat d& den ger oss vatten, energi (kolhydrater, fett,
protein), vitaminer, mineraler och sparimnen.

— En hel del av maten vi dter kan kroppen bygga om till det den
behover, men en del &mnen dr essentiella. De maste vi tillfora, sdger
Anette Ekelund.

Varierad kost innebér att man sannolikt far 1 sig allt som behdvs.

Silver-Russells syndrom och utmaningar kring nutrition
Barnen med Silver—Russels syndrom har ofta lag fodelsevikt, liten
muskelmassa och ir i regel kortvixta. Atsvarigheter ir vanliga.
Anledningarna kan vara anatomiska forutséttningar, dverkéinsliga
sinnen, ett selektivt val av mat, mediciner, langsam
magsickstamning, reflux och forstoppning.

Vid ett lagt ndringsintag finns risk for paverkad tillvixt. Det ér inte
bara tillvixthormon som har betydelse for langdtillvixten, utan
ocksa kosten.

— Inkomsterna dr det man &ter och utgifterna det som krévs for att
véxa, utvecklas och orka optimalt, sdger Anette Ekelund.

Mag-och tarmbesvir hos barn vid Silver—Russells syndrom
Reflux innebar ett aterflode av magsyra och foda upp 1 matstrupen.
Krakningar dr en magtomning dir maginnehallet stots ut genom
munnen. [llaméende &r en kénsla av att behdva krékas.

I en studie frédn 2015 omfattande 75 barn med Silver-Russells
syndrom hade cirka hilften reflux—besvéar som spadbarn. I en
jdmforbar grupp med friska barn hade en fjardedel sddana besvir.
Aven krikningar var vanligare hos barn med Silver—Russells
syndrom, en tredjedel hade problem med krikningar, mot cirka tio
procent hos friska barn, sdger, sdger Robert Saalman.
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I studien stod cirka 40 procent av barnen med Silver—Russells
syndrom pa behandling for refluxbesvér och en storre andel 80
procent, hade syrahdmmande behandling. Besvér med reflux och
krakningar forekom framforallt hos de sméa barnen. Dessa besvér
tenderade att vixa bort ndr barnen nirmade sig skolaldern.

Barnen med SRS hade ocksa i hogre utstrackning
forstoppningsbesvir. De undersokta barnen med Silver-Russells
syndrom hade dubbelt sd ofta problem med forstoppning jamfort
med de friska barnen, 20 procent mot 10 procent. En femtedel av
barnen med SRS anvinde laxermedel.

— Det verkar ocksé som om forstoppningsbesvéren i viss man okar i
forskolealdern och kan kvarsta upp i skolaldern, sdger Robert
Saalman.

Om barnet vixer och verkar ma bra, ses inte reflux— och
krékningsbendgenheten som en regelrétt sjukdom, utan mer som en
fysiologisk reaktion som &r vanligt forekommande hos smé barn och
som véxer bort.

Men om refluxen far tydliga negativa konsekvenser genom att barnet
inte véxer och gér upp i vikt eller verkar ha ont vid maltid, d& &r det
att betrakta som en sjukdom, sdger Robert Saalman.

Symtom som kan indikera att reflux— och krakningsbenédgenhet
utvecklas till en sjukdom som behover behandlas ér:

— frekventa krékningar

— dalig viktuppgang,

— att barnet visar tecken pa att f4 ont i samband med maltid

— matvagran

— att mat lacker over till luftstrupen och ger symtom fran luftvigarna
med till exempel hosta

Hos ungdomar med refluxproblem ar symtomen lite annorlunda med
till exempel halsbrénna, sura uppstotningar, tidig mittnadskénsla,
brostsmarta, heshet och hosta.

— Barn med reflux bor utredas for att ta reda pa orsaken till besviren.
Till exempel kan allergi mot komjolk eller andra fédodmnen bidra
till refluxsjukdom, sdger Robert Saalman.

Forstoppning

Barn med forstoppning kan ha en varierande symtombild, men ofta
forekommer besvir med hard klumpformad avforing och glesa
tarmtomningar. Langvariga forstoppningsbesvir kan behdva
utredas. I de fall denna motorikstdrning i tarmen inte kan forklaras
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av vare sig bakomliggande sjukdom eller 1ikemedelsbiverkan brukar
man tala om “funktionell forstoppning”. Bakomliggande sjukdomar
som kan orsaka forstoppning dr glutenintolerans (celiakli,
fododmnesallergi eller brist pa skoldkortelhormon.

Niring pa olika sétt

Atsvarigheter bor utredas. Behandling kan innebéra att man behdver
konsistensanpassa maten for att dta sékert. Utredning bor
genomforas av en logoped.

— Behovs extra energi och nédring kan man dels anvénda sig av energi
och néringstéta livsmedel eller kosttilldgg. Ibland kan det behdvas
sond eller en gastrostomiknapp for att komplettera eller helt och
hallet fa i sig all ndring. I knappen kan ges sondnéring, mixad mat,
medicin och vétska, sdger Anette Ekelund.

Tips vid dtsvarigheter

Forsok att se till att ha det trevligt kring matbordet och 14t inte
maéltiden ta for lang tid. Tar det ldngre &n 30 minuter f4r man hitta
alternativ for att ticka energi— och néringsbehovet pa annat sitt 4n
att ha 14nga maéltider. Ett alternativ dr att dta oftare och mindre
maéltider som dr berikade.

— Ibland kan personal pé forskola och skola ge extra stod 1
maltidssituationen. Maten ska vara ett erbjudande och en chans att
uppticka nya smaker frivilligt, siger Anette Ekelund.

Barnet kan lockas till att fa ett intresse for mat genom att barnet gors
delaktig 1 inkdp och matlagning.

Fragor till Anette Ekelund och Robert Saalman:

Vi har problem med stindiga granulom (sdr vid PEG infar).
— Vind er till er nutreitionsjukskoterska. Om problemen pagétt ldnge
kan det vara motiverat att tillfrdga ldkaren som utfort ingreppet.

Ndr och hur ska vi bli av med gastrostomin?

— Nar barnet klarar av att dta sa pass stora mangder mat via munnen
for att bibehalla tillfredsstillande tillvixt. Barnet bor dven klara av
nagra infektioner utan att tappa kroppsvikt. Avvég tillsammans med
nutritionsteamet om det &r realistiskt att avldgsna
gastrostomiknappen. Tidsspannet &r individuellt.

Vad ska vi gora vid forstoppning?

— Om ditt barn har langvariga forstoppningsbesvér rekommenderar
vi tit kontakt med teamet pa barnmottagning
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(sjukskoterska/barnlidkare/dietist). Behandlingen bor individualiseras
utifran barnets symtombild. Utredning rérande bakomliggande orsak
till forstoppningen kan behdva kompletteras. Behandlingen kan
innebéra att man forsoker dndra barnets toalettvanor och kostrutiner.
Ofta ges dven medicin via munnen som medverkar till att géra
avforingen mjukare.

Perspektiv pa atsvarigheter

Att dta dr nagot man lér sig. Det dr en process som tar tid. Det
siger logoped Lisa Bengtsson pA Mun-H-Center vid
Odontologen i Goteborg.

For en del ar uppfodningssvérigheterna storst under smabarnstiden.
For andra kvarstir de under lédngre tid. Manga har behov av
sondmatning under en period.

Under spadbarnstiden dr det vanligt att barn med SRS har svért att
suga och fa 1 sig ndring.

— Det kan till viss del forklaras av muskelsvaghet i kombination
med hogt gomtak, sédger Lisa Bengtsson.

Illaméaende, krakningar och nedsatt aptit kan ocksé bidra till att
barnen fér for lite néring.

En del har gastroesofageal reflux. Det innebér att magsdckens
innehall kommer tillbaka upp i matstrupen och kan orsaka smarta.

I Mun-H-Centers databas finns uppgifter om 40 personer, mellan tre
och 42 ars alder, med Silver-Russels syndrom dar knappt halften
hade omfattande dtsvarigheter efter tre ars alder.

Vanliga besvir vid SRS é&r ett svagt driv i méltiden och att man har
svért att tugga.

— Problemen kan ocksa bero pa att man har andra
funktionsnedséttningar som intellektuell funktionsnedséttning eller
autism dar vi vet att dtsvarigheter ar vanligt, siger Lisa Bengtsson.

Foraldrar till barn med Silver-Russells syndrom rapporterar att
krékningar och forstoppning dr vanliga svarigheter.

Atsvérigheter

Atsvarigheter har oftast inte en orsak utan flera. Som exempel kan
infektioner och krakningar leda till dalig aptit, svag viktutveckling
och oro hos fordldrarna. Allergier, stress och forstoppning inverkar
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ocksa liksom motoriska och anatomiska forutséttningar. Samtliga
faktorer kan leda till matvégran.

— Vér utgangspunkt &r att barn alltid gor sa gott de kan. Att &ta dr en
inlirningprocess som tar tid och sker i minga steg. Atsvarigheter ir
inte fordldrarnas fel, men skapar ofta stor stress for fordldrarna, sdger
Lisa Bengtsson.

Nir dtsvarigheter har uppstatt kan det vara bra att reda ut vem som
ansvarar for vad. Forédldrarnas ansvar dr att servera mat som &r
anpassad till barnets forutséttningar vid rétt tider, med rétt
nédringsinnehéll. Barnets uppgift dr att forsoka éta sa gott det kan.
— Vardens ansvar &r att hjdlpa foréldrarna att hitta mat som ar
anpassad till barnet och att forsoka hitta orsaken till att barnet inte
ater, sdger Lisa Bengtsson.

Aptit

Aptit dr en viktig forutséttning for att vilja och orka dta. Men man
behover ocksa ha fardigheten att kunna dta och forma gora det pa ett
sdkert sdtt, utan att sétta 1 halsen eller fa ner mat i luftvégarna.

— Ett nutritionsteam kan se 6ver hela matsituationen for barnen och
till exempel kompensera sittstdllningen, anpassa matens konsistens,
bidra med medicinsk behandling, oralmotorisk trdning samt
handleda familjen kring forhallningssétt eller munvard, sdger Lisa
Bengtsson.

Oral overkanslighet

Oral 6verkinslighet kan gora det svart for barnet att ta steget fran
flytande mat till bitar. Aven brist pa upplevelser i munnen kan
forsvara dvergangen.

— Att gbra munnen mindre kénslig (desensibilisera) for ovana
smaker, konsistenser och berdring far gérna ske pé ett lekfullt sétt,
sdger Lisa Bengtsson.

Det ar ocksa bra att utnyttja den naturliga drivkraften att géra som
andra. Att erbjuda bra forebilder som végar att prova nytt kan vara
ett sdtt att locka barnet. Men dven det &r en process som tar tid.

— Det giller att presentera nya smaker om och om igen, inte pa rad
utan vid olika tillfdllen. Det tar minst tio gadnger nér barnen ar sma
och minst 20 ganger efter sju ars alder, sdger Lisa Bengtsson.

For barn som fatt mat genom sond, behdvs avvanjning i en trygg
miljé och genom trygg kommunikation.

— Att avsluta sondmatning dr oftast en langsam process, som sker
genom oral stimulering och tréning.
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Lds mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formdga i
vardagssituationer i skriften ”Uppleva med munnen”. Den gar att
bestdilla via Mun-H-Centers webbplats: www.mun-h-center.se

Fraga till Lisa Bengtsson:

Sker den anatomiska utvecklingen ndir det giiller munnen, dven om
man inte dter sjilv?

— Anvindningen av munnen kan paverka hur anatomin utvecklas
och hur man véxer. Om man inte tuggar paverkas bettet och
tandutvecklingen.

Ortopedi vid Silver Russells syndrom

Vanligaste ortopediska symtomen vid SRS, ér att benen ér olika
langa, si kallad hemihypertrofi.

— Om skillnaden dr mindre in tva centimeter gor vi oftast
ingenting. Ar den mellan tva och fem centimeter kan vi bromsa
tillvixten pa det liingre benet, forutsatt att barnet beriknas
uppna en kroppslingd som inte ligger mycket under medel,
siger Ann-Charlott Soderpalm, ortoped vid Ortho Center i
Goteborg.

Andra ortopediska symtom vid SRS &r kortvuxenhet, som kan
behandlas med tillvéixthormon.

Krokiga lillfingrar ger inga bekymmer och behandlas darfor inte av
ortoped. Skolios, olika typer av ledfordndringar och hallux valgus
(sned 6m stortd) dr andra symtom som kan kréva ortopedisk
behandling.

En studie som gjordes pa 25 patienter visade att det vanligaste
symtomet vid SRS var kortvéxthet. 19 av 25 hade krokiga
lillfingrar, 13 hade krokiga ben i foten och 9 hade skolios och fem
behovde benforldngning.

Skillnad i benlingd

Olikstora kroppshalvor innebér en benldngdsskillnad som kan 6ka
med aldern.

— Variationerna &r stora. En del har en och en halv centimeters
skillnad och fortsitter att ha det medan andra fér storre
benlédngdsskillnad med &ren. Nir vi tréiffar ett barn med SRS tittar vi
bland annat pa backenets stillning och vérderar utifran detta om
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det foreligger ndgon benldngdsskillnad. Vid behov gor vi dérefter en
rontgenundersokning for att fa ett exakt métt pd hur l&nga benen ér,
sdager Ann-Charlott S6derpalm.

Stoppa tillvixten

Det ar mojligt att relativt tidigt berdkna hur stor benldngdsskillnaden
kommer att bli nér personen ér fardigvuxen, genom
rontgenkontroller av dels benldngden, dels av vinster handskelett.
Den sista unders6kningen ger upplysning om hur moget skelettet ér,
den sa kallade skelettildern.

— Genom undersokningarna kan vi komma fram till den lampligaste
tidpunkten for att paverka tillvéxten i det 1dnga benet sé att vi kan
astadkomma en utjimning av benldngdsskillnaden, om skillnaden
berdknas bli mer dn 2 centimeter, sdger Ann-Charlott Sderpalm.

Tillvaxten stoppas 1 det langa benet 1 tillvixtzonen i rorbenets ena
dnde (larbenets nedre del, respektive underbenets dvre del).

— Vad vi gor ér att vi gér in med en borr i tillvixtzonen och “skapar
oreda” bland tillvéxtcellerna. Skelettet reagerar da genom att starta
en lakningsprocess, vilket leder till att tillvixtzonen sluts. En annan
variant ar att sitta dit en platta med skruvar och pé sé sétt bromsa
tillvixten. Nar personen ar fardigvuxen gar det inte langre att gora
detta ingrepp. Vid behov far man da 1 stillet forldnga det korta benet,
sidger Ann-Charlott Soderpalm.

Forlingning av benet

Forlangning dr en krdvande behandling. Efter operationen dir,
skelettet delas och ett instrument for forldngning féstes i benet, far
benet vila i sju dagar sa att lakben borjar bildas. Dérefter skruvas
benet isdr med forldngningsinstrument, en millimeter om dagen.
Exempelvis kan benet da efter 50 dagar ha forlangts med fem
centimeter. Sedan maste instrumentet sitta kvar i cirka en manad per
centimeter, for att det ska bli tillrackligt starkt. Néir instrumentet
tagits bort foljer i allménhet ytterligare en tid med kryckor.

— Utvecklingen gar framéat och idag finns flera andra metoder att
tillgd. Bland annat motoriserade varianter av mérgspikar. Det gor
processen ndgot enklare, siger Ann-Charlott Sdderpalm.

Det finns dock risk for komplikationer vid ingreppen. Bland annat

kan, kirl-nervskador, infektioner, vinkelfelstéllningar, fordr6jd
lakning och rorelseinskriankning.
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Joni har forlangt benet

Jonis ena ben ir 4,5 centimeter l&ngre. Hon har haft en uppbyggd
sko, men ju éldre hon blivit desto mer besvérad har hon blivit av den.
Dirfor gjordes en forldngning av det kortare benet. Processen tog ett
halvér och var smértsam.

— Hon fick skruva benet pa tre stillen for att forldnga det, sdger
Daniel.

— Joni tog det som en hjélte, sdger Kajsa.

Nu &r benet forldngt 3,5 centimeter och Joni slipper ha sin sarskilda
sko.

Under halvaret som forldngningen pégick fick Joni vara hemma med
skolundervisning i hemmet.

Ogon och synfunktion

Ogats utveckling och synen kan paverkas vid tillvixthimning i
fosterlivet och dven senare i livet. Vid Silver-Russells syndrom
(SRS) ér det vanligt med skelning, olika brytningsfel och att
barn har problem med visuell perception (tolkning av olika
synupplevelser).

— Det ar viktigt med uppféljande syn- och 6gonundersdkningar under
uppvaxten for att uppticka eventuella problem som gar att rétta till,
siger Overlidkare Marita Andersson Grénlund vid Ogonmottagningen
pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus 1 Géteborg.

Den som har problem med den visuella perceptionen har svérigheter
med igenkinning, orientering, djupperception (till exempel att gd ner
for en trottoarkant), rorelseperception (till exempel att finga en boll)
och simultanperception (till exempel att urskilja leksaker pa en
brokig matta).

Har barnet visuella perceptionssvarigheter skapar det osékerhet till
exempel nidr det ar ute 1 naturen, i trafiken men ocksa nér det géller
att kdnna igen ansikten. Det kan vara svirt att orientera sig i nya
miljoer och beddma hojdskillnader.

Marita Andersson Gronlund beréttar om en flicka som sag perfekt
men hade visuella perceptionsproblem och inte kunde lira sig att
hitta vigen till skolan utan en ramsa.

— Den ramsan upprepade hon varje dag pa vigen till skolan. "Nu gar
jag forbi traddet’ och sa vidare. Utan den hittade hon inte védgen trots
att hon gick dér varje dag. Hon kunde inte tolka det hon sag. Nér det
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giller visuella perceptionsproblem é&r det nodvéndigt att finna ut
olika strategier sa att det gér att hantera problemen som uppstar.

— Det kan syncentraler pa era hemorter for det mesta hjilpa till med,
sdger Marita Andersson Gronlund. Nar det giller om barnet har
nedsatt visuell perception, sa finns det fraigeformuldr att anvdnda for
att fanga upp den hér typen av problem.

Ogat

Léngst ut pa dgat sitter hornhinnan, dérefter regnbdgshinnan, linsen,
glaskroppen, ndthinnan och synnerven, som via synbanorna leder till
syncentrum léngst bak i hjdrnan. Speciella synbanor har vi {or att
forsta vad vi ser.

— Genom pupillen, som &r en 6ppning, gar det att se rakt in till
ndthinnan som &r en dal av hjarnan. Det dr fascinerande! Néthinnan
pa d6gonbottnen &r unik for varje méanniska. Det kan fungera som ett
sikert ID-maérke, sdger Marita Andersson Gronlund.

Det skiljs pa frdmre och bakre synbanorna, dir synskirpa- och
synféltsfunktionerna finns pé bada stéllena. Fargseende,
kontrastkdnslighet och morkerseende finns i frimre synbanorna.
Tolkning och sortering av synintrycken sker i de bakre synbanorna.

Under 2010 gjordes en undersdkning av 18 barn med SRS. De
jamfordes med en referensgrupp pa 99 barn i samma aldrar och med
samma kon. Hélften av barnen med SRS var for tidigt fodda.

— Barnen med SRS sdg i stort sett bra. De hade korkortssyn. Men
jamfort med barn som inte hade SRS hade de fler brytningsfel och
var 1 storre utstrackning i behov av glasdgon, siger Marita
Andersson Gronlund.

Undersokningen visade att en del var nirsynta, skelade, hade
synnedséttning och hade assymetriska synnerver (det vill séga att
synnerverna dr olika stora pa hoger och vinster sida).

I litteraturen finns foljande beskrivet hos barn och vuxna med SRS:
Ptos, det vill sdga nedhdngande 6gonlock, epikantusveck, bla
senhinna i 6gonvitorna, olikfargade regnbdgshinnor, medfodd
glaukom (hogt tryck 1 6gonen) annorlunda véxtsitt pa dgonbrynen
och ldnga dgonfransar.

En undersokning av 6gonen och synfunktionen kan till exempel
innefatta matning av synskirpan pa nira och langt hall, att undersoka
eventuell skelning och brytningsfel, att mita dgats storlek, undersoka
synfilt, registrera 6gonrorelser, dilatera pupillen (6gondroppar som
gOr att pupillen vidgas) och titta in 1 6gat, fotografera gonbottnen,
méta nédthinnan och synbanornas aktivitet.
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Neuropsykiatriska svarigheter

En diagnos ar viktig vid neuropsykologiska
funktionsnedsittningar. Svirigheterna kan besti, men formagan
att hantera dem forbittras med kunskap och stod. Det séiger
Andreas Svensson, NPF- och ADHD-konsulent pa Agrenska.

Som NPF-konsult (Neuropsykiatriska funktionsnedsittningar) ger
Andreas Svensson information och végledning till fordldrar, personal
eller andra behover mer kunskaper om personer med
neuropsykiatriska funktionsnedséttningar.

Ibland sker det 1 form av foreldsningar for personalgrupper. Andra
ganger som konsultationer till arbetslag och elevhilsoteam. Andreas
Svensson kan ocksa ge information till enskilda elever eller
medverka vid fordldramdten med mera. NFP— /ADHD-konsulenten
drivs av Agrenska pé uppdrag av Goteborgs kommun och viinder sig
till personer 1 Goteborg.

Namnet pa diagnoserna inom neuropsykologiska
funktionsnedséttningar finns samlat i en internationell
diagnosforteckning. Den nuvarande heter DSM5 (Diagnostic and
Statistical Manual of Mental Disorders) och ges ut av den
amerikanska psykiatriska foreningen APA (American Psychiatric
Association). Den anvénds over hela vérlden for att diagnostisera
psykiska sjukdomar och utvecklingsrelaterade tillstand.

— Namnet pa en diagnos och kriterierna bakom é&r viktiga for att rétt
behandling och stéd. Ibland dndras kriterierna och namnet. I DSM5
ar Aspergers syndrom borttaget och ingér numer i diagnosen
autismspekrat, AST, da svarigheterna i grunden adr desamma, sdger
Andreas Svensson.

Inte heller ADD finns langre med i diagnosmanualen. Det kallas
numer adhd, variant 1.

ADHD (ADD)

Adhd finns numer i tre olika varianter, beskrivna efter vad man har
mest svart med.

1 — uppmairksamhet och koncentration

2 — impulskontroll/hyperaktivitet

Det vanligaste &r att det finns en kombination av dessa svarigheter
vid diagnosen.

Vid adhd finns ofta stora svarigheter med de sé kallade exekutiva
funktionerna; att planera, strukturera, prioritera, sitta igang,
genomfora och slutfora en uppgift. Det ar svart att skapa rutiner 1
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vardagen. Att genomfOra en uppgift gar inte per automatik, utan
kraver mycket energi.

— Ett exempel pa hur det kan vara kommer fran Kajsa Edmark. Hon
foreldser om hur det ér att vara intensivvérdslidkare och ha adhd.
Konsekvensen dr att hon dverpresterar den uppgift hon har, samtidigt
som annat viktigt i vardagslivet inte blir genomfort, berdttar Andreas
Svensson.

Hyperaktiviteten kan yttra sig som att det ofta dr svart att sitta stilla.
Det finns en rastloshet da det pagér manga tankar samtidigt som kan
vara svara att sortera och det ér svart att komma ner 1 varv.

— En person med adhd har ofta svért att vinta. Det kan yttra sig i
samtal med andra, men jag moéter lika ménga personer med adhd
som &r inlyssnande och som sldpper fram andra i samtal, men som
kan ha svart for andra tidskrdvande situationer. Men ténk pa att
hyperaktiviteten ocksé kan vara riktad inat. D4 &r den svérare att
uppfattas av andra och kan yttra sig som oro, angest, stress och att
det dr svart att ta sig for saker, sdger Andreas Svensson.

AST - autismspektrum

Inom det som idag kallas autismspektrum anvénds ocksd andra namn
som autistiska drag, Aspergers syndrom, autism, atypisk autism till
exempel. Gemensamt dr att det finns svarigheter med socialt samspel
med andra ménniskor och att ldsa av andras kroppssprék och uttryck.
Flexibiliteten dr ofta begrdnsad vilket gor det svarare med
forédndringar.

— Det ér en fordel att forsoka forenkla och skapa rutiner i vardagen,
eftersom det ovéntade ofta dr det som stiller till problem.

AST ér brett och méngfacetterat och paverkar forutom beteende
ocksa sprék och tal.

— Ofta har man lattare med konkret information och lattare for
detaljer dn att se sammanhang, sdger Andreas Svensson.

Vid autism &r det ofta svart med mentalisering, att tanka sig in i hur
den andre tdnker.

— Vi vet att personer med AST kan ha forstirkta sinnesupplevelser,
en annorlunda perception till exempel en okad kénslighet for smak,
lukt, syn och horselupplevelser, siger Andreas Svensson.
Naturligtvis kan dessa forstirkta upplevelser ocksa ses som formagor
att himta styrka ur.

— Ta reda pé vad som forsvarar respektive underlittar i vardagen.
Kanske ér det en smak som é&r otdck eller ett ljud? Kanske kan man
hitta trygghet och trost i en filts mjuka struktur?
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oCDh

Vid OCD ér tvangstankar och tvangshandlingar de vanligaste
symtomen. Nagot oroar och genom en planerad tvangshandling, som
nypa sig 1 skinnet (skinpicking) eller tvétta sig om och om igen,
skapas en tillfallig kénsla av lugn.

— Dessa tvangstankar eller tvangshandlingar ar ofta utmanande och
svéra att hantera. De begrénsar ofta personens vardag, siger Andreas
Svensson.

Han rekommenderar kontakt med ett OCD-team om beteendet blir
betungande.

med SRS

— Lir er tidigt tecken som stod. Kan barnet uttrycka sig undviks
mycket frustration.

Tipset kommer frian Helen Jansson som har en vuxen son med
Silver-Russells syndrom.

Hon lérde sig tecken som stod redan nir sonen Mattias var ett ar,
efter att hon lést att ménga av barnen med SRS har svart med att
uttrycka sig.

— Aven om sprakutvecklingen 4r normal kan man ha svart med talet,
dérfor ar tecken bra, sdger Helen Jansson.

Hon sokte efter andra fordldrar vars barn hade SRS redan ndr Mattias
var nyfodd och fick kontakt med en familj.

— Vi hade god hjilp av varandra, inte minst 1 vara forsok att fa i
barnen mat. Vi provade ketchup pa fullkornsgréten, allt som hjélpte
for att fa 1 honom mat var bra, sdger Helen.

Nir Mattias var fem &r var de pa en familjevistelse pd Agrenska for
Silver-Russells syndrom. Det var fantastiskt att fa traffa andra
familjer. Det var bland annat en féreldsning om neuropsykologi som
gjorde intryck pd Helen.

— I den beskrivningen kidnde jag igen mycket av min sons beteende.
Mattias har adhd med autistiska drag, men det har inte satts ndgon
autismdiagnos.

Redan som liten var han envis, bestimd och ombytlig. Helen har lart
sig att vilja sina strider med honom. Infor en eventuell konflikt
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overviger hon: Ar det livsviktigt? Ja, att anviinda bilbilte i bilen och
ta mediciner dr det. D4 viker hon inte.

Men hon tar ingen strid for att han ska ta av kepsen vid
middagsbordet. Nej, det struntar hon 1.

— T alla andra fragor som finns daremellan har vi lért oss att
forhandla med varandra, sdger Helen.

Niér han var fyra ar var det dags att borja med tillvixthormon. Det
ville han absolut inte. Han hade ingen lust att ta en spruta varje dag.
— Mattias ville inte bli l&ng. Han frdgade om han inte kunde fa vara
som han ér, séger Helen.

Men dir gav hon sig inte. Med tillvixthormonet blev Mattias aptit
battre, musklerna starkare och han orkade mer. Tillvixten gjorde ett
skutt. Idag &r han vuxen och 155 centimeter lang.

— Det har aldrig varit ett problem att han ar 155 centimeter. Hans tjej
ar 170 cm, sdger Helen.

Bordtennis

Mattias har bra bollkédnsla och ville spela fotboll eller ishockey men
de sporterna passade inte honom som ar muskelsvag. Istéllet fick han
prova bordtennis.

— Han var sex ar och nddde inte med ndsan over bordtennisbordet,
men det blev en sport inom handikapprérelsen som passade honom,
sdger Helen.

For Mattias har det varit bra att vara i bada vérldarna.

Om dem i skolan inte forstod sig pa honom sa gjorde de det 1
handikappidrotten, sdger hon.

I skolan var besvérligt under flera ar i lag- och mellanstadiet.
Mattias, som kunde ldsa redan som trearing, blev latt uttrdkad. Helen
tycker inte att skolan kunde mota hans behov.

Nér inget stimulerade honom sprang han runt.

— Jag tycker det var som vérst niar han var mellan 7 och 11 &r och
bavade da for hur det skulle bli i tonaren. Det blev inte vérre, utan
lattare, eftersom Mattias blev lugnare, sidger Helen.

Hon beskriver det som att hon varit framfor, under tiden och bakom
och anpassat for att underlétta for Mattias.

— Jag gav honom frukost pa sdngen for att han skulle fa i sig ndgot
innan skolan.

Helen har hela tiden 6nskat att han ska mas sa bra och bli sa
sjdlvstidndig som mojligt.
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Nir det var dags att vdlja gymnasium ville han in pé
Bordtennisgymnasiet. Men det 1ag 40 mil bort och forutsatte att han
skulle bo i egen ldgenhet och klara sig sjélv. 16 ar gammal.

— Jag grit hela sommaren innan gymnasiet borjade, sdger Helen.

Nu gér sonen tredje aret pa Bordtennisgymnasiet och trivs
fortfarande. Mattias skoter sig sjilv, diskar, stidar och tvittar.

Han &r mén om att inte vara “bortskdmd” utan vill vara sjélvstindig.
Hennes erfarenhet har lart henne att det varit béttre att lyfta fram
hans olikhet istéllet for att forsoka f4 honom att passa in. Men det
har kravts styrka fran henne som forélder for att lata honom vara den
han ar.

— Nu vill han flytta till Nya Zeeland, sdger Helen.

Helens boktips
Problemskapande beteende av Bo Haleskog
Explosiva barn av Ross Green

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pi Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under vistelsen pa
Agrenska har barnen ett eget anpassat program, med aktiviteter
som ska bidra till att stirka deras delaktighet och sjalvkiinsla.
Barnteamet dr noga med att anpassa innehillet sa att dagens
aktiviteter blir optimala for varje barn.

Vid Silver Russells syndrom finns olika kombinationer av symtom
som forekommer i varierande svérighetsgrad. Dessa leder i sin tur till
olika funktionsnedséttningar. Det dr déarfor viktigt att alltid se varje
individs behov. Med detta som utgdngspunkt har veckans program
for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov forenar personer med samma
diagnos ir alla forstds ocksé sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgér vi ifrén vid alla médten hir pa Agrenska,
siger Gustaf Nylén som #r pedagog pa Agrenska.

Infor en familjevistelse ldser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar med fordldrar om
barnen med diagnos. De far ocksa information fran barnens skolor.
Direfter formas veckans aktiviteter med barnen. Aven syskonen far
ett eget program.

— Barn med den hir diagnosen har inte bara olika symtom,
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symtomen varierar ocksd over tid. Ibland fran dag till dag eller
timme till timme. Vi forsoker att alltid analysera varfor en aktivitet
fungerar bra nir den gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma
omstandigheterna.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska #r att barnen
ska kénna sig delaktiga. Detta utgar ifrdn ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hdlsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hédlsa och funktions-
nedsdttning. Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och
omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. De ér alla lika
viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och f6r hur
delaktig en person kan kénna sig. Eftersom en funktionsnedsittning
ofta ér bestdende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen
av dem), mycket viktiga.

Specifika mal vid Silver Russells syndrom

I planeringen av veckans aktiviteter under vistelsen har personalen
format nagra specifika mal. De {Orsta &r att anpassa dagens
aktiviteter efter varje barns individuella omvdrdnadsbehov. Det
innebdr att det ges mojlighet till lugn och ro och anpassa tider och
schema efter barnens och ungdomarnas behov vid matsituationen,
paklddning och toalett bestyr.

Ett annat mél ar att ar att minska konsekvenserna av koncentrations—
och inldrningssvarigheter. Metoderna for att underlétta dr en tydlig
struktur i schema, aktiviteter och miljo.

— En lugn milj6 med individuellt anpassade arbetspass med
mojlighet till paus, 6kar mojligheten till koncentration. Infor varje ny
aktivitet ar det god forberedelse. Lugna aktiviteter varvas med mer
motoriskt krdvande.

For att stimulera och stodja tal och kommunikation ges barnen tid
genom att personalen invintar och bekréftar barnens
kommunikation. Tecken och bilder anvénds ocksa. Under dagen
anvénds singer, lekar och samlingar for att stimulera tal och
kommunikation.

Ett tredje mal ar att stimulera fin- och grovmotorik samt anpassa
den individuella fysiska orken. Det gors genom bild och
formaktiviteter dir barnen far mala och klistra. De har bland annat
bade gjort promenader och samlat sndckor pé stranden. Fysiska

Dokumentation nr 604 © Agrenska 2019 28



Joni och forskolan

Syskonrollen
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aktiviteter har varvats med lugna.

Ett viktigt mél under veckan ar att bidra till att stirka sjdilvkdnslan.
Det gors genom samlingar, samtal och gemensamma aktiviteter dar
var och en deltar pa sina egna villkor, blir bekriaftade och far kénna
att de lyckas. De har ocksd mojlighet att tréffa en ldkare och stélla
frdgor om sin diagnos.

Liis mer om vilket material som anvénds pd Agrenskas webbplats:
agrenska.se

Niér det var dags for forskolan placerades Joni pd samma forskola
som sin storasyster Li. Det var en forskola som arbetade med ett
sarskilt modell for infektionsskydd.

— Li var pa samma avdelning som Joni. Om hon hade gétt pd en
annan avdelning skulle hon kanske dragit hem en infektion som
drabbat Joni. Nu gick det bra. Joni har trivts, sdger Daniel.

Men nér Joni var fem ér lades forskolan med sérskild inriktning mot
barn med infektionsrisk ner. Joni fick flytta till en forskola med
sarskild inriktning pa barn med talsvarigheter. Det var en fordel. Joni
har inte varit sédrskilt infektionskinslig. Daremot noterades redan nar
Joni var 1,5 ar att hon har talsvarigheter. Personalen pé forskolan
arbetade med tecken som stod, TAKK.

— Joni har ett eget sprék, det &r som Pingus. Hon och hennes pappa
forstar det, sdger Kajsa.

Joni fick ga kvar ett ar extra pa forskolan for barn med talstérning
for att forstirka sin talformaga.

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behéver kunskap, att
fa triffa andra och ha nagon som lyssnar pa dem. Det visar
forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi vill stotta dem i vara syskongrupper, berittar Samuel
Holgersson, sjukskoterska pa Agrenska.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast dr den ldngsta
relation vi har i livet. Den é&r fylld av gemenskap och kirlek, men
préaglas ocksé av rivalitet, avund och konflikter. Vad som dominerar
kan vara olika och dven éndra sig over tid.
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— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedsattning, siger Samuel Holgersson.

Att fa ett syskon med funktionsnedséttning vicker manga fragor och
kanslor. Det ér en orolig tid. Den nya situationen paverkar vardagen
och syskonrollen.

— Ett flertal studier visar att syskon har bristfillig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedséttning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att fordldrar tenderar att 6verskatta barns kunskap
och vad barn forstatt, sdger Samuel Holgersson.

Under familjevistelserna p4 Agrenska har barnteamet utarbetat ett
program for syskonen som utgar ifran kunskap, kénslor och
bemistrande. Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som
syskonen arbetat fram tillsammans.

Det ér vanligt att syskon bér pa fragor de aldrig végat stélla till
ndgon. En del ar rddda att funktionsnedsdttningen smittar, andra har
en kénsla av skuld och tror att de sjélva kan ha orsakat skadan.

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre fran sin syster i mammans mage. Det hade hon ként
skuld 6ver i manga ér.

Kidinslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dér alla ska
kdnna sig bekvidma med att prata fritt.

— Det kan handla om sorg dver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pd samma sitt som ens kompisar leker med
sina syskon.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att utbyta
erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pd sadant som kan
kallas for ”daliga hemligheter”. For att utveckla strategier att hantera
svara kénslor kan man identifiera kinslor som brukar komma, hur
dessa brukar fa en att agera eller reagera och hur man skulle kunna
gora istéllet.

— Vi berittar ocksa att de sjélva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjélper dem med strategier for hur de ska hantera
frigor frin omgivningen. Nir de ker frin Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Syskonens program

Den forsta dagen pa Agrenska #r det fokus pa barnet eller ungdomen
vars syskon har genomgatt en stamcellstransplantation. Syskonen
berdttar om sig sjélv eller sin familj om de vill. Andra dagen borjar
gruppen fundera kring diagnosen och formulera fragor till
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sjukskoterska eller lakare. Till dem kan de stélla alla fragor de har.
Informationen om diagnosen utgér alltid frdn barnens egna fragor
och funderingar.

I de yngre aldrarna récker det ofta att syskonen far ett namn pa
sjukdomen och en kort beskrivning av hur den paverkar deras bror
eller syster.

I nioarséldern védxer en mer realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen
borjar se och forstd konsekvenser av syskonets sjukdom. Fragorna
kan handla om hur det ska gé for deras bror eller syster i skolan och
hur framtiden ser ut.

— Hur ska min syster som sitter i rullstol kunna springa 60 meter i
idrotten, funderade en kille pé en vistelse med barncancer.

I dldre syskons frdgor hors ofta skuld, skam och sorg. Tar ansvar for
fordldrarnas ork. Fragan om arftlighet vicks ocksa. Skuld 6ver att de
sjdlva inte fick funktionsnedsittningen. Men ocksa sorg over att inte
ha fétt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fridgor som de
burit pa ldnge en chans att luftas.

Pé onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kénslor. Syskonen triffas i sma grupper.
Ofta dr det forsta gdngen de traffar andra som har broder eller systrar
med samma diagnos.

Utover samtalen gor syskonen olika samarbetsovningar. De kan gora
kamratbanan som bestar av dventyrsbanor dir far agera tillsammans
for att klara Ovningarna.

Att lara kéinna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden for
samtal dir de kan dela hemligheter, kénslor och strategier. Det dr
viktigt att syskonen fér lufta det svéra.

— I familjen ar det kanske inte alltid sa litt att prata eftersom
fordldrarna har sd mycket att géra med barnet som har
funktionsnedséttning att syskonet inte vill belasta dem, sdger Samuel
Holgersson.

Berittelsebok

Under veckan skapar syskonen en beréttelsebok om sig sjélv, om
diagnosen och om sina egna strategier. En del 1 berattelseboken ar att
fylla en cirkel med tartbitar av kénslor. Gladje, sorg och ilska.
Cirkeln blir en utgdngspunkt for att diskutera vilka de svara
kdnslorna dr och vad man kan gora & dem. Men ocksa vilka de
hérliga kénslorna dr och hur de kan kdnnas oftare.
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Syskonens tips

Syskonens egna tips till fordldrarna dr att de ska berdtta om
diagnosen och vad den innebér. De ska prata om hur den dr idag och
hur den kan bli 1 framtiden.

Brist pa egen tid med fordldrarna dr ocksé nagot som syskonen pratar
om. Néstan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa. Men det
behover inte vara nigra langa utlandsresor.

— Négra forédldrar som turades om att skjutsa syskonet till ridningen
lade till ett restaurangbesok efterat. Tack vare det blev turen som
tidigare var ytterligare ett stressmoment deras egen stund
tillsammans varje vecka, sdger Samuel Holgersson.

Det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att barnen
har 6kad mognad jaimfort med jdmnariga, har stark empati,
engagemang, ansvarskénsla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen. Det sdger syskonen sjdlva ocksé i samtalen
pa Agrenska.

— En bra erfarenhet tycker de sig ha fatt genom att deras syster eller
bror har en funktionsnedsittning dr att alla fods olika och har olika
forutsattningar i livet. De har lért sig tdlamod, sdger Samuel
Holgersson.

— Dessutom ndmner méanga att det ar harligt att fa ga forbi kon pa
Liseberg. Sddana saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Lis mer om Agrenskas syskonarbete pd www.syskonkompetens.se
Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och ldstips i
dmnet. Dér finns ocksd filmer som illustrerar olika situationer och
fragestéllningar. De bygger pé fordldrars egna beréttelser.

http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandla

r-och-syskonkarlek/

Jonis syster har ett helt naturligt forhallningssétt till Jonis diagnos,
tycker Kajsa och Daniel. Lika naturligt som Joni sjélv.

— Joni brukar beskriva det som att hon har tva olika langa ben,
eftersom hon har SRS, séger Daniel och Kajsa.
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Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvérden, giirna med en barntandvardsspecialist.
Om det finns svarigheter med tal, sprak och dtande behovs édven
kontakt med logoped.

Det siger overtandlikare Christina Havner och logoped Lisa
Bengtsson, 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
tandvérd, munhélsa och munmotorik hos barn med sillsynta
diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett béttre
omhédndertagande och en hogre livskvalitet for de berérda
patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for séllsynta diagnoser
som ror munhélsa, i Umea och i Jonkdping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter godkdnnande fran
fordldrarna gor en tandldkare och en logoped en dversiktlig
undersokning och beddmning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stills samman i en databas.

Kunskap om sillsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Tand- och munvérd fér barn och ungdomar med sérskilda behov
Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvéarden &r sa bra att
en god munhilsa kan bevaras.

Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor anvénda
fluortandkrdm. Tandvéarden rekommenderar fordldrar att hjdlpa sina
barn med tandborstningen och borsta tva ganger om dagen. For att
underlétta tandborstningen tipsar Christina Havner om att sta bakom
barnet och anvinda den egna kroppen som stod.

— D& kommer man at béttre och det blir léttare att borsta.

Nér nya kindtdnder kommer ar det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att 4 hal.
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Det finns méanga olika typer av hjdlpmedel som kan underlatta
munvarden. Tandvérdspersonalen hjdlper till att individuellt prova ut
lampliga hjélpmedel.

Vid érliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att tandldkaren
far kinnedom om barnets aktuella hédlsa och medicinering, da det kan
paverka salivens kvalitet och ge muntorrhet med 6kad risk for karies,
hél i1 tdinderna, som f6ljd. Kontroll av bettutveckling, kikleder och
kidkmuskulatur dr ocksa viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll
av munhygien, tandkdtt och tédnder. Ett eller tva dterbesok mellan de
ordinarie besoken rekommenderas for polering och fluorbehandling
av tdnderna.

For barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sarskilda
tandkrdmer utan smak. Det finns ocksd tandkrdmer som inte
skummar s& mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn och
ungdomar med sdrskilda behov ett anpassat
tandvardsomhéandertagande.

Munbhiilsa vid Silver-Russells syndrom
Féljande munrelaterade symtom kan — men behéver inte —
forekomma hos personer med Silver-Russells syndrom:

e Ansiktsasymmetri
e Liten tillbakasatt underkike
e Nagot hogre gomvalv
e Vanligare med tandstdllningsfel till exempel
— Overbett
— djupt bett
— trangstallning
e Mindre och kortare tinder
e Emaljfordndringar
e Nagot senare tandvaxling
e Okad kariesrisk

Det kan ocksa forekomma dt— och talsvarigheter.

— Nar vi undersokt barn med Silver-Russells syndrom har vi ocksa
sett nagot forsenat tandgenombrott, lattare emaljférdndringar. Annat
vi uppmarksammat dr sma tandbdgar och trangstéllning,
talsvarigheter av varierande grad, dtsvarigheter och god
salivkontroll, sdger Christina Havner.

Mineraliseringsstorningar i emaljen kan bero flera olika orsaker,
som att man haft svar sjukdom, niringsbrist eller anvént ldkemedel
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som paverkat tidigt i livet. Det kan ocksé finnas genetiska orsaker,
men i de flesta fall dr orsaken okénd.

Oralmotorisk funktion

Nér man inte anvander sin mun kan kénsligheten paverkas,
muskelstyrkan kanske inte byggs upp pa samma sétt nér man inte
tuggar. Det i sin tur paverkar det tandbdgens och kékarnas
utveckling.

Utifrdn Mun-H-Centers databas har de flesta med Silver-Russells
syndrom normalbett, men det dr vanligt med bettavvikelser som smé
tandbédgar som ger platsbrist, tillbakasatta kdkar (retrognati), Gverbett
och djupbett.

Muntorrhet

Vid den Oversiktliga beddmningen av barnen upptécktes att nigra
verkar torra i munnen. Det kan bero pa flera olika faktorer, men
konsekvensen av salivbrist dr att man har hogre risk att fa karies,
minskat skydd for slemhinnor och 6kad risk for erosionsskador pa
tainderna vid reflux. Frekventa krékningar och reflux i kombination
med tandgnissling kan ge snabbt tandslitage, sarskilt 1
mjolktandsbettet.

Maénga barn med dtsvarigheter dter lite at gangen och ofta.
Kombinerat med en minskad salivméngd och svéarigheter att borsta
tanderna, kan det ge 6kad risk for karies.

— Era barn har inte alla dessa faktorer, men vi 1 tandvarden maste
vara uppmérksamma pé att de kan forekomma och forebygga att
besvar uppstar. Det &r ofta bra att forstarka med extra fluor (till
exempel skoljning) 1 forebyggande syfte, sdger Christina Havner.

Forebyggande tandvard hemma

Barn med étproblematik har ofta negativa erfarenheter och har ibland
utvecklat en dverkénslighet i munnen som forsvarar mojligheten till
tandborstning. Sensomotorisk stimulering och desensibilisering i och
kring munnen &r viktig. Tandborstning dr ett sitt att stimulera
munnen, men det finns andra sitt och sdrskilda hjilpmedel att
anvinda. Detta dr ett omradde dér tandvarden bor samarbeta med den
ansvariga logopeden.

— Det finns tandborstar som &r utformade sa att de inte behover
vinklas och trigga kviljning lika mycket.

Eltandborste kan ocksé anvidndas for sensomotorisk stimulans i och
utanfor munnen, men det ger en ganska kraftig sensorisk upplevelse.
Extra fluor ska man ha pa individuell rekommendation, att behandla
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med hemma eller pa tandvardskliniken. Vid pataglig muntorrhet &r
det bra att smorja slemhinnor innan tandborstning. Det finns avsedda
preparat for detta, men rapsolja gar ocksa bra.

Att tinka pa for barn med Silver Russels syndrom:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom.

e Forbered gérna barnet pd tandvardsbesoket, till exempel genom att
visa bilder pé lokalerna, pa tandldkaren och stolen hen ska sitta i.
(Anvéndbara bilder finns pa www.bildstod.se, och www.kom-hit.se)

e Tal- och kommunikationstrining &r ofta motiverat. En del barn
behover ocksé ét- och svéljtraning hos logoped.

Munmotorik vid SRS

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, dta och kontrollera saliven. Hos barn som har motoriska
svarigheter dr ofta &ven munmotoriken paverkad, siger logoped Lisa
Bengtsson.

En logoped kan utreda kommunikationsférméga, sug-tugg- och
svéljformiga och munmotorisk formaga hos barnet.

— Det dr viktigt att veta att alla barn har rétt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska inte néja sig med
forklaringen att svarigheterna *ingéar i sjukdomen’.

Logopeden kan ocksa ge rad angdende matning och/eller
dtsvarigheter, tal- och kommunikationstraning samt oralmotorisk
traning. Syftet med behandlingen &r att 6ka formagan att kontrollera
saliven, forbéttra dt-och artikulationsforméga samt vid behov oka
eller minska kénslighet i munnen.

— Det dr jattebra med tvérprofessionella samarbeten dér olika
specialister som har med barnet att gora kan samverka for att na
bista resultat, sdger Lisa Bengtsson.

Som fordlder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. D4 kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlikare, logoped och/eller
oralmotoriskt team.

Vid SRS kan det forekomma:

Forsenad tal- och spréakutveckling och sug-, tugg-och
svéljsvarigheter. Tugg och svéljsvarigheter upptrader ofta i samband
med bristande aptit och mag-tarmproblem.
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Samhallets stod
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I en undergrupp (UPD7MAT)ar det oftast vanligare med tal- och
spraksvarigheter. Andra faktorer som paverkar ar intellektuell
funktionsnedsdttning och autism.

Lds mer om hur man kan stimulera oralmotorisk férmdga i
vardagssituationer i den nya skriften “Uppleva med munnen”. Den
gar att bestdlla via Mun-H-Centers hemsida:
www.mun-h-center.se

Idag ar Joni tio &r. Fordldrarna beskriver henne som en helt vanlig
tjej, som dlskar gymnastik. Hon har lite inldrningsproblem som hon
behover lite extra stod for.

— Joni har en rik inre virld och &r bra pa att sysselsétta sig sjdlv. Hon
ar en mjuk och fin tjej, sdger Daniel.

— Joni élskar dans och musik vill helst bli dansare. Joni &r vildigt
omvardande om sma barn och bryr sig jattemycket om andra, séger
Kajsa.

Det finns en del samhillsstod som kan bli aktuellt att soka vid
Silver— Russells syndrom. Kurator Ann-Louise Jonasson frian
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg
berittade bland annat om omvardnadsbidrag och
merkostnadsersattning.

Forsékringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag. Om du har ett barn med funktionsnedsdttning
kan du fa ett omvéirdnadsbidrag. Bidraget baseras pd den omvardnad
och tillsyn som ditt barn behdver utdver det som dr vanligt for barn i
samma alder utan funktionsnedséttning.

Omvardnadsbidraget finns i1 fyra nivaer och Forsidkringskassan
bedomer barnets totala behov av omvérdnad och tillsyn efter samtal
med fordldrarna. Om familjen har flera barn med
funktionsnedséttning kan man som mest fa ett helt
omvardnadsbidrag per barn. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget.

Beloppen justeras vid varje arsskifte.

De gamla vardbidraget géller tills omprovning ska ske (normalt efter
2 ar) och man soker pa nytt till nya omvardnadsbidraget.
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Merkostnadsers:ittning

Det nya dr ocksé att merkostnadserséttning numer ar en separat
ersdttning man ocksa kan soka. Forut blev ju merkostnaden en
skattefti del 1 vardbidraget.

SoLL

Enligt Socialtjanstlagen ska ménniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skdl méter betydande svérigheter i sin livsforing fa
mdjlighet att delta i samhallets gemenskap och att leva som andra.
Dirfor finns olika former av stdd. Finns behov har man alltid rétt att
sOka en insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller
kurator pa sjukhuset kan hjélpa till med ansokan.

LSS

Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS finns till
for att ge goda livsvillkor. Det dr en rittighetslag med tio olika
insatser.

LSS har insatser for personer

— med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstdnd.

— med betydande eller bestdende begdvningsméssigt funktionshinder
eller hjarnskada i1 vuxen alder féranledd av yttre vald eller kroppslig
sjukdom

— med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedsdttningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de &r stora och
fororsakar betydande svarigheter i den dagliga livsforingen och
ddrmed ett omfattande behov av stdd eller service.

Informationscentrum for sallsynta halsotillstand

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for sillsynta
hilsotillstind. Den innehaller for nirvarande informationstexter
om cirka 300 ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras fran och med mars méanad 2020 av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstdnd vid Agrenska i
samarbete med ledande medicinska experter och foretradare for
patientorganisationer. Kvalitetssékring sker genom granskning av en
sarskild expertgrupp.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje éar.
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De som skriver texterna svarar dven pa fragor och hjdlper till att s6ka
information, och nés pa telefonnummer 031-750 92 00 eller via mail,
sallsyntadiagnoser@agrenska.se

Lds mer pd: socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-
halsotillstand/

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Agrenska har under 4ren 2012-2018 drivit Nationella Funktionen
Séllsynta Diagnoser, NFSD, pd uppdrag av Socialstyrelsen och har
arbetat med samordning, koordinering och informationsspridning
inom omradet séllsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for att
oka kunskapen inom omrédet séllsynta diagnoser genom sin

webbplats: nfsd.se och pé sociala medier (Facebook, Twitter och
Linkedin).
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En sammanfattning av dokumentation nr 604

Silver-Russells syndrom (SRS) innebaér att tillvéxten &r
hdmmad samtidigt som huvudet vixer i normal takt.
Tillvixthdmningen startar tidigt i fosterlivet och fortsitter efter
fodseln.

Den ena kroppshalvan ér ofta storre dn den andra. Det ar vanligt
att barn med SRS har gemensamma drag i utseendet.

Maénga av barnen dr muskelsvaga och spiddbarn har svart att
suga, med uppfodningsproblem som foljd.

Det ar vanligt med en ojimn begévningsprofil med
inldrningssvarigheter pa vissa omraden.

I Sverige lever 70 till 80 barn och vuxna som fatt diagnosen
Silver-Russells syndrom. Men troligen finns ett stort morkertal,
dir manga inte fatt diagnosen.

Diagnosen grundar sig pa yttre tecken och symtom.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser
© Agrenska 2019
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