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

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

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

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner

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

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och &r skriven av Sara Lesslie, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn med Smith-Magenis syndrom
berattar ett foréldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna
har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Smith-Magenis syndrom

Somnsvarigheter, olika beteendeavvikelser och
intellektuell funktionsnedséttning ar vanligt vid Smith-
Magenis syndrom.

— De allra flesta ar friska och har en normal livslangd.
Det medicinska ar inte det stora bekymret vid Smith-
Magenis, utan det ar vardagen. Det sager

Ann Nordgren som ar 6verlakare, professor och
forskare vid Karolinska universitetssjukhuset i Solna
och Sahlgrenska universitetssjukhuset i G6teborg.

Smith-Magenis syndrom (SMS) ar ett sallsynt genetiskt tillstand. Det
fods 7 per 100 000 med syndromet, vilket innebéar ungefar 7 barn i
Sverige varje ar. Trots det kanner man bara till runt 40 personer med
SMS i Sverige i dag.

— Det finns troligtvis fler med syndromet. Manga &ldre personer i
Sverige med SMS ar férmodligen odiagnostiserade, s&ger Ann
Nordgren.

Bakgrund

Namnet Smith-Magenis kommer fran de genetiker som férsta gangen
beskrev syndromet. Ann Smith och Ellen Magenis tréaffade i borjan av
1980-talet ett antal barn som liknade varandra till utseendet. Det hade
alla hjartfel, beteendeavvikelser, intellektuell funktionsnedsattning och
sprakforsening. Samtliga ar typiska symtom vid det syndrom som
kom att kallas Smith-Magenis.

Symtom
Vanliga symtom vid Smith-Magenis syndrom ar:
e intellektuell funktionsnedsattning (IF), ofta lindrig till medelsvar
e Dbeteendeavvikelser, till exempel utdtagerande beteende,
autism
e sOmnstorningar
e kortvuxenhet
o sprakforsening
e horselnedséttning
e hes rost
e avvikelser i hjarta, 6gon, njurar och armar och ben.

Utseende

Det finns en del gemensamma utseendemassiga drag som kan vara
mer eller mindre utpréglade. De flesta med SMS har ett platt
bakhuvud och ett underutvecklat (hypoplastiskt) mellanansikte med
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platt nasrot. Det ar brett mellan de mandelformade dgonen och hakan
ar till en borjan liten, men blir med aldern mer framtradande. Ett brett,
fyrkantigt ansikte med en upplyft dverlapp och markerad panna med
sammanvaxta 6gonbryn ar andra karaktaristiska drag. Det
férekommer lapp-, kék- och gomspalt.

— Det &r ocksa vanligt med tjockt blankt har och langa 6gonfransar.
Barn med Smith-Magenis har manga ganger ljusare har an sina
syskon, sager Ann Nordgren.

Nyfoéddhetsperioden och de forsta levnadsaren

Barn med SMS fdds oftast i normal tid och har forvantad vikt, langd
och huvudomfang. Ungefar halften av modrarna har lagt marke till att
barnet har rort sig ovanligt lite i magen under graviditeten. | bdrjan av
livet ar det vanligt att barnen har atsvarigheter och darfor inte gar upp
i vikt som forvantat. Atsvarigheterna kan bland annat bero pa nedsatt
munmotorik och gomfunktion (velofaryngeal insufficiens), vilket
innebar att gomseglet inte ar helt slutet mellan mun och nashala, utan
maten kommer upp i nasan.

Det ar ocksa vanligt att barnet har gastroesofageal reflux vilket
innebar att maginnehall kommer upp i matstrupen och kan orsaka
krakningar, sura uppstétningar och smarta. De flesta barn har
muskular hypotoni (Idg muskelspanning) och kan darfor upplevas lite
slappa i kroppen som spadbarn.

— Till att borja med ar sdmnbehovet stort och manga barn behover
darfor ofta vackas nar de ska &ta, sdger Ann Nordgren.

Den motoriska utvecklingen gar vanligen lite langsammare an
normalt. Barnen lar sig sitta, sta och ga senare an forvantat, och fin-
och grovmotoriken utvecklas langsamt. Ett karaktaristiskt drag ar att
manga med SMS gar med benen brett isar.

— Fler an halften ar tdgangare, detta trots att halsenorna inte ar
forkortade, sager Ann Nordgren.

Den sprakliga utvecklingen ar ofta forsenad (hos 80 procent). Under
spadbarnstiden ljudar och jollrar barnet mindre an férvantat. Vid tva
till tre ars alder ar det tydligt att de flesta barnen har svart att uttrycka
sig (expressiv sprakstorning), medan den sprakliga forstaelsen ofta ar
battre. For manga med SMS har talet kommit igdng vid skolstart, men
det kan vara fortsatt svart for omgivningen att forsta.

— Det &r viktigt att kontrollera att det inte ar en horselnedséttning som
paverkar talet, sager Ann Nordgren.

Hjarta

Ungefar en tredjedel har ndgon form av hjartfel nar de fods. De
vanligaste hjartfelen ar hal mellan formaken (ASD) eller mellan
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kamrarna (VSD), fortrangningar i hjartats klaffar (aortastenos,
pulmonalisstenos), eller en kombination av VSD och
pulmonalisstenos (Fallots tetrad). Hjartfelen gar att behandla men det
ar viktigt med regelbundna uppféljningar.

Neurologiska symtom
Majoriteten av barn med SMS har varierande grad av intellektuell
funktionsnedsattning (IF), beteendeavvikelser och nagon form av
sémnstorning. Nastan alla har ocksa autismsymtom, spraklig och
motorisk forsening samt lag muskelspanning (muskular hypotoni).
Andra neurologiska symtom som férekommer ar:

e epilepsi, hos cirka 20 procent

e central sbomnapné

e balanssvarigheter

e ofrivilliga skakningar i hédnderna (intentionstremor)

e kalla hander och fotter, framst hos kvinnor

e nedsatt smartkanslighet

e kanselrelaterade symtom (perifer neuropati)

— Eftersom manga barn har nedsatt smartkanslighet ar det viktigt att
vara noga med att de inte har skor som klammer eller orsakar
tryckskador da barnen kanske sjalva inte kanner av det, séager Ann
Nordgren.

Kognition och beteende
De flesta har en lindrig eller medelsvar intellektuell
funktionsnedsattning. Typiskt fér SMS ar att barnen ofta har nedsatt
arbetsminne (férmagan att lagra och bearbeta information i stunden),
men battre langtidsminne. De flesta har ett utatagerande beteende,
med olika beteendeavvikelser som:

e hyperaktivitet

e koncentrationssvarigheter

e sjalvskadebeteende

e uppmarksamhetssokande beteende

e snabba humdrsvangningar

e aggressiva utbrott, ofta mot utvalda narstaende.

— Det ar valdigt viktigt att utesluta att beteendet beror pa smarta fran
magont, tandvark, reflux eller droninflammation, sédger Ann Nordgren.

Orsaken kan ligga i svarigheter att bli forstadd pa grund av spraklig
forsening, intellektuell funktionsnedséttning och autism. Det finns
ocksa beskrivet att vuxna med SMS har svarigheter med exekutiva
funktioner (formagan att ta initiativ, planera och genomfora en
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aktivitet). Beteendeproblematiken kan variera genom aren. Vuxna
med SMS har hog risk for angest, oro och depressioner.

— Dessa svarigheter ar besvarliga for alla i omgivningen och sjalvklart
ocksa for personen sjalv. Beteendet kan ocksa triggas av
kommunikationssvarigheter, ouppfyllda forvantningar, forandringar i
rutiner eller om personen med SMS inte far tillrackligt med
uppmaéarksamhet, sdger Ann Nordgren.

Las mer om beteendesvarigheter pa sid 14.

Somn

Nastan alla med SMS har uttalade sémnsvarigheter. De flesta barn
sover kortare tid varje dygn (cirka 7 timmar totalt) och har en mer
fragmenterad somn med manga uppvaknanden under natten, vaknar
tidigt pa morgonen och behdéver sova middag pa dagen.

— Hos personer med SMS utsdndras det kroppsegna sdmnhormonet
melatonin pa dagen i stallet for pa natten vilket paverkar dygnsrytmen
men ar svart att behandla, sager Ann Nordgren.

Las mer om somnsvarigheter pa sid 25.

Skelett och tillvaxt

Manga med SMS ar kortvaxta under barndomen och den slutliga
kroppslangden som vuxen varierar fran kortvaxt till forvantad
kroppslangd. Ungefar en femtedel har ett litet huvud i forhallande till
langden (mikrocefali). Breda hander med korta fingrar forekommer,
liksom andra avvikelser som bdjt lillfinger eller kuddiga fingertoppar
(fetal finger pads). Extra eller sammanvaxta fingrar ar nagot vanligare
an i den ovriga befolkningen. Sma fotter med antingen utplanade
fotvalv (plattfot, pes planus) eller hoga fotvalv (pes cavus) ar ocksa
vanligt. En del barn far skolios (sned rygg) i tonaren som brukar vara
mild till mattlig.

Atande

En stor majoritet av tonaringarna och de vuxna med SMS ar
Overviktiga. Ann Nordgren beréttar att det finns en genetisk forklaring
till den dkade aptiten. Manga med SMS ar fixerade vid mat, gdmmer
mat, ater ofta och hetsater. Det ar viktigt att forsdka halla vikten under
kontroll, bland annat eftersom overvikt okar risken for
andningsuppehall under sémn (sémnapné).

Oron, nasa, hals

Manga barn med SMS ar 6ronbarn med aterkommande
oroninflammationer. Det kan i sin tur leda till hdrselnedsattning, och
manga far ror i 6ronen for att lufta mellandrat. Det finns en forhojd risk
for horselnedsattning efter tio ars alder. Knottror pa stambanden kan
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paverka rosten och gora den hes och djup. Kortelvavnad bakom
nasan (adenoid) kan vara svullen vilket kan leda till nasalt tal och en
snarkande andning. | férlangningen kan det paverka sémnen och ge
sémnapnéer, men det gar att operera bort korteln for att minska
besvaren.

— Manga barn med SMS é&r ljudkéansliga, och dven vardagliga ljud kan
upplevas som plagsamma, sager Ann Nordgren.

Ogon
Personer med SMS kan ha olika 6gonavvikelser, till exempel
brytningsfel, gra starr, liten hornhinna och olikfargade dgon.

Tander

En del personer med SMS kan sakna tandanlag eller ha en
avvikande form pa tanderna. Nedsatt kénsel i munnen och ett
sjalvskadande bitbeteende forekommer ocksa. Nedsatt
muskelspanning i munnen kan ge éppen mun med utstickande tunga
och bristande salivkontroll.

— Det kan vara svart for barnen att klara av tandborstning och
tandlakarbesok, darfor ar det viktigt med forstarkt férebyggande
tandvard, sager Ann Nordgren.

Las mer om munhélsa och tander pa sidan 47.

Infektionskanslighet

Det ar vanligt att barnen har manga infektioner till exempel 6ron-,
lung- och bihaleinflammationer. Det kan delvis bero pa laga nivaer av
immunglobuliner (IgA, IgE och IgG). | vissa fall kan det vara aktuellt
att behandla immunbristen.

Ovriga symtom som kan férekomma ar:
e forstoppning pa grund av lag muskeltonus
e forhojda kolesterolvarden, fran 12 ars alder
e nedsatt skoldkortelfunktion
e tidig pubertet hos flickor
e Moyamoya (sjukdom som drabbar blodkarlen i hjarnan),
enstaka fall
e Birt-Hogg-Dubés syndrom (tumérsjukdom), enstaka fall.

— Trots alla dessa symtom som jag har namnt ar de flesta med SMS
friska och har en normal livslangd. Det tyder pa att de flesta symtom
inte &r medicinskt allvarliga, sager Ann Nordgren.

Kontroller och uppféljning

Barn med SMS bor féljas regelbundet inom neuropsykiatrin, eftersom
det ar sa vanligt med svara beteendeavvikelser. Kontinuerliga bestk
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hos specialisttandlakare rekommenderas ocksa. Skoldkortelns
funktion bor undersokas regelbundet liksom nivaerna av kortisol och
blodfetter. Andra kontinuerliga kontroller som bor géras regelbundet
ar:

e vikt och langd

e rygg- och skoliosutveckling

e (Ogon och horsel

e hjarta och urinvagar, om symtom uppstar.

| Sverige finns det annu inget nationellt vardprogram for Smith-
Magenis syndrom, men Ann Nordgren betonar att ett sddant behovs.
Det géller a&ven samordning av stodinsatser for hela familjen.

— SMS ar en av de tuffare diagnoserna pa grund av sémn- och
beteendesvarigheterna. Darfér maste varden och professionen stotta
familjerna. Det medicinska ar inte det stora bekymret utan det ar
vardagen, sager Ann Nordgren.

Las mer om internationella medicinska riktlinjer pa
prisms.org och findresources.co.uk

Johan har Smith-Magenis syndrom

Johan, tio ar, kom till Agrenska tillsammans med sin mamma Mari,
pappa Gustav och lillasyster Sofia, sex ar.

Johan foddes genom en normal forlossning i vantad graviditetsvecka.
Det fanns ingenting som tydde pa att nagot skulle vara annorlunda
foérutom att han inte ville sova.

— Johan ar vart forsta barn och vi var nya som foraldrar sa vi trodde
att det var normalt. Jag minns att jag satt i manader i soffan och
ammade och sov, sager Mari.

Det var férskolan som uppmarksammade foraldrarna pa att det kunde
vara nagot som inte stod helt ratt till. De tyckte att han hade svart i
leken och att talet var forsenat. Pa forskolan borjade pedagogerna
anvanda tecken och tog ett stort ansvar for att stotta Johans
utveckling.

— En pedagog tog mod till sig och fragade om vi kanske skulle be om
en utredning av Johan, sager Gustav.

— Jag minns att jag grat nar de sa att nagot var fel pa mitt barn. Vi var
sakra pa att Johan skulle komma ikapp. Kan inte barn bara fa vara
barn kadnde jag, sager Mari.

Eftersom Johan klarade alla motoriska milstolpar var det forst nar
Johan skulle till BVC pa 4,5-arskontrollen som skoterskan flaggade
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for att nagot verkade avvikande. Hon tyckte att han skulle traffa en
barnpsykolog. Psykologen kunde inte genomftra testerna och skrev
en remiss till habiliteringen.

— Dar blev vi valdigt val omhandertagna. Johan kunde inte saga ordet
"hast” men om logopeden bad honom kunde han lagga ner
leksakshasten i ratt pase. Vi fick ocksa traffa en fysioterapeut da
Johan inte kunde ga i trappa utan stod eller klattra, sager Gustav.

Johan lamnade ett blodprov vid en lakarundersdkning och familjen
fick vanta pa beskedet som skulle dréja ett halvar. En nervos lakare
berattade for Mari och Gustav att Johan har Smith-Magenis syndrom.
— Han visste inte s& mycket, men hade tagit fram information fran
Agrenska. Det var en kalldusch. Vi sa inte mycket till varandra pa
farden darifran, sager Mari.

— Det var svart att ta in, jag minns att lakarens lappar rérde sig men
jag horde inte vad han sa, sager Gustav.

Foraldrarna behévde tid att smalta beskedet. Pappa Gustav har en
lillebror med Downs syndrom och for honom var det trots allt en
lattnad att fa en forklaring. Han kunde relatera mycket till sin egen
uppvaxt.

— Gustav lag ett steg fore mig eftersom han har levt med annorlunda i
hela sitt liv, sdger Mari.

— Vi hade nog lite olika mognad i det och vi behdvde bada tid, men
sedan dess har vi haft en samsyn, sager Gustav.

— Orsaken till Smith-Magenis ar en forlust av en liten
del av den korta armen pa en av kromosomerna i
kromosompar 17, eller en forandring av genen RAIL.
Det sager Ann Nordgren nar hon berattar om
genetiken bakom Smith-Magenis syndrom.

Kroppen ar uppbyggd av celler och i varje cellkarna finns hela var
arvsmassa, vart DNA. Varje person far halften av arvsmassan fran
sin mamma och hélften fran sin pappa. DNA finns i cellkarnan i
kroppens alla celler i form av kromosomer som utgérs av
sammanpackade spiralformade DNA-molekyler. Manniskan har 46
kromosomer i 23 kromosompar, varav ett par ar konskromosomerna.
Kvinnor har tva X-kromosomer och man har en X- och en Y-
kromosom. Generna, som ar drygt 20 000 till antalet hos manniskan,
utgor cirka en procent av hela arvsmassan och ar spridda éver
kromosomerna. Alla gener, utom de pa X- och Y-kromosomerna,
finns alltid i tva kopior, en fran vardera foraldern.
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Generna utg6r mallar for hur olika protein ska se ut. Proteinerna
behovs for att cellerna och manniskokroppen ska fungera. Olika
forandringar i generna kan, men behdver inte, leda till problem nar
proteinerna ska bildas. Forandringar som ger upphov till sjukdom
brukar kallas sjukdomsorsakande varianter eller mutationer.

— Genetiska forandringar &r en del av att vara manniska och det har
alla. Det ar nar forandringarna ger upphov till symtom som vi talar om
genetiska sjukdomar, sager Ann Nordgren.

Genetiken vid Smith-Magenis syndrom

Smith-Magenis syndrom orsakas i 90 procent av fallen av en deletion
(forlust) av en liten bit pa den korta armen pa kromosom 17. | den
saknade delen finns bland andra genen RAI1L. Deletionen kan vara
olika stor, men omkring 70 procent har exakt samma deletion som
paverkar ett tiotal gener. | 10 procent av fallen beror SMS pa en
mindre forandring endast i RAI1-genen. Oavsett om bara RAI1l-genen
saknas eller flera gener med den sa leder det till att man far Smith-
Magenis syndrom.

— De 10 procent som bara har en RAI1-mutation har inga inre
misshildningar, hjartfel eller gomspalt, men desto oftare dvervikt och
beteendeavvikelser, lite férenklat beskrivet, sager Ann Nordgren.

Forandringen kan upptéackas genom olika analysmetoder, bland
annat FISH-analys, array-CGH och helgenomsekvensering.

RAI1-genen

Genen RAIL utgor en mall for tillverkningen av (kodar for) proteinet
RAI1 (retonic acid induces protein 1). Proteinet &r en sa kallad
transkriptionsfaktor, vilket innebar att proteinet paverkar uttrycket av
andra gener som i sin tur har betydelse bland annat fér utvecklingen
av nervceller och reglering av dygnsrytmen.

Andra gener som orsakar symtom

Exakt vilka andra gener utéver RAI1 som bidrar till de enskilda
symtomen ar inte k&nt i dag, men det finns ett antal gener kartlagda
som, om de fattas pa grund av deletionen, medfor ytterligare symtom.
En sadan ar FLCN-genen som kan orsaka Birt-Hogg-Dubés syndrom
(BHD). Det ger harda sma hudfargade knottror pa huden och kan ge
Okad risk for cancer i njurarna.

— Det ar dock oklart hur stor risken &ar, men ultraljudskontroller av
njurarna hos vuxna med SMS bor 6vervagas for att utesluta
njurcancer, sager Ann Nordgren.

Potocki-Lupskis syndrom

Om det i stallet for en deletion i det typiska kromosomomradet for
SMS finns en motsvarande duplikation (dubblering) av gener, leder
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det till ett annat syndrom som heter Potocki-Lupskis syndrom och
som har en helt annan symtombild.

Arftlighet

Hos de allra flesta personer med SMS har den genetiska
forandringen uppstatt for forsta gangen hos barnet, genom en
nymutation. Det innebar att foraldrarna inte ar barare av den
genetiska forandringen, och darfor ar det ovanligt med fler an ett
syskon med SMS i en familj. Man brukar saga att sannolikheten for
att ett syskon ocksa ska fa SMS &r mindre an 1 procent. Att
sannolikheten anda ar sa pass hog beror pa att nagon av féraldrarna i
sallsynta fall kan bara pa den genetiska forandringen i en del av sina
konsceller (germinal mosaicism). Arftlighetsmonstret for SMS &r
autosomalt dominant.

— Det innebar att om en av foréldrarna har syndromet ar det

50 procents sannolikhet vid varje graviditet att barnet far SMS.
Eftersom en genetisk sjukdom blir arftlig i efterféljande generationer
kan man, om det ar aktuellt, traffa en klinisk genetiker for att fa
information och genetisk vagledning, sédger Ann Nordgren.

UNIKA-studien

I UNIKA-studien, som genomfors vid Karolinska universitetssjukhuset
i samarbete med bland annat Géteborgs Universitet och Agrenska,
kartlagger Ann Nordgren och hennes kollegor genom olika
tvarvetenskapliga metoder, beteenden och fardigheter vid sallsynta
syndrom och intellektuell funktionsnedsattning. Syftet med studien,
dar bland annat personer med SMS ingar, ar att bidra till forbattrade
vard- och behandlingsmaojligheter for personer med sallsynta
halsotillstand. | studien genomfors bland annat psykologiska tester for
att kartlagga den kognitiva begavningsprofilen vid olika syndrom och
identifiera styrkor och svagheter.

— Vi vill ta reda pa hur personens kognitiva profil paverkar individens
formaga att klara sig i vardagen, sager Ann Nordgren.

Ann Nordgren berattar att man genom projektet vill 6ka kunskapen
om beteenden och behov hos personer med SMS.

— Genom att 6ka kunskapen om olika sallsynta halsotillstand hoppas
vi kunna forbattra livssituationen for personer med Smith-Magenis
syndrom och deras narstaende, sager Ann Nordgren.
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Fragor till Ann Nordgren

Vet man hur amygdalan i hjarnan ser ut hos barn med SMS?

— Nej, det ar okant men vi tittar just nu narmare pa en eventuell studie
dar vi vill studera amygdalan i detalj med
magnetkameraundersokning.

Hur ofta uteblir talet helt i vuxen alder?
— Sallan. De allra flesta har ett tal som vuxna och borjar tala i
skolaldern.

Ar det vanligt med en férsenad pubertet vid SMS?
— Ja, det forekommer. Den kan ocksa vara for tidig.

Kan man bli botad fran SMS med hjalp av genterapi?

— En stor del av symtomen beror pa RAI1-genen. | djurstudier
forsOker man ersatta den forandrade genen med en frisk RAI1-gen.
Jag tror mycket pa den forskningen, men den tar lang tid.

Beteende och mojlighet till farmakologisk hehandling

— Varje person med Smith-Magenis syndrom ar unik
med sin kombination av symtom. Darfér maste alla
beslut om behandling alltid tas péa individniva. Det
sager MaiBritt Giacobini som ar barn- och
ungdomspsykiater vid PRIMA barn och vuxenpsykiatri
I Stockholm.

De flesta problemskapande beteenden for barn med SMS brukar
komma i forskolealdern och tidig skolalder. Manga far stereotypa
beteenden med raseriutbrott, sjalvskadebeteenden och
somnsvarigheter. Den intellektuella funktionsnedsattningen ar ofta
lindrig till mattlig och man har sett att barnen har battre langtidsminne,
men svarigheter med korttid- och arbetsminne.

— Det &r viktigt att undersoka vilka styrkor och svagheter barnet har
for att kunna satta in ratt stddinsatser. Det ar inte ovanligt att
begéavningen &ar ganska ojamn, sager MaiBritt Giacobini.

Beteendeavvikelser

De vanligaste typerna av beteendeavvikelser &r sjalvskadebeteende,
stereotypa och repetitiva beteenden. Det varierar mycket hur
beteendena tar sig uttryck bland barnen med Smith-Magenis
syndrom. Sadant som paverkar ar faktorer som séomn och
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kommunikationsférmaga, samt omgivningsfaktorer, men MaiBritt
Giacobini betonar att man séllan kan hitta en tydlig orsak.

— De aggressiva beteendena och utbrotten &r ofta riktade mot néra
slaktingar. Ofta tycks sarskilt en foralder vara utsatt, varfor vet vi inte,
sager MaiBritt Giacobini.

Sjalvskadebeteende

Att orsaka sig sjalv skada ar vanligt ndgon gang efter tva ars alder for
barn med SMS. Det kan till exempel handla om att sla eller bita sig
sjalv, forsoka dra ut sina naglar, pilla upp huden eller fora in
frammande objekt i kroppsoppningar.

— Ofta finns det en koppling mellan dalig sémn och
sjalvskadebeteenden, sager MaiBritt Giacobini.

Stereotypa och repetitiva beteenden

Beteenden som barnen ofta upprepar flera ganger ar ocksa vanliga
till exempel sjalvkramning, slicka pa fingrar innan man vander blad,
stoppa handen i munnen, gnissla tdnder, gunga med kroppen, vidrora
ytor, klappa hander samt snurra objekt.

Andra vanliga egenskaper
e karvanliga
e kommunikativa och pratiga
e vill vara hjalpsamma och till lags
e uppmarksamhetssdkande
e lagre emotionell niva &n kognitiv niva.

— Att ligga pa en lagre niva emotionellt kan visa sig som att barnen
ibland ar lite granslosa kanslomassigt, sdger MaiBritt Giacobini.

SOmnstdrning

Det ar mycket vanligt att barn med SMS har sémnstérningar. S6mnen
ar ofta splittrad och barnet har kortare somncykler med flera nattliga
uppvaknanden. De vaknar i regel tidigt pA morgonen. Manga ar darfor
trotta dagtid och kan ha behov av en tupplur. Totalt sett sover barn
med SMS ungeféar en timme mindre per dygn jamfoért med andra barn.
Personer med SMS har en annorlunda utséndring av melatonin (ett
kroppseget hormon som reglerar sémn och vakenhet). Hormonet
utsbndras under dagen i stallet fér natten. S6mnstoérningen ses tidigt
hos spadbarn med syndromet, men uppmarksammas ofta forst runt
18 manaders alder.

Ungdomar

N&r barnet blir aldre har de flesta fortsatta somnstorningar och
sjalvskadebeteenden. For en del kan de bli mer framtradande. Manga
ungdomar med SMS ar matglada och tar kanske mediciner som okar
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aptiten. Som anhdrig kan det vara viktigt att hjalpa till med strategier
for att barnet inte ska ata for mycket och fa en for stor évervikt.

— Nar barnen blir unga vuxna finns det en tendens att de utmanande
beteendena minskar, sdger MaiBritt Giacobini.

Neuropsykiatriska diagnoser

En neuropsykiatrisk diagnos (npf) som till exempel adhd eller autism
ar vanligt i kombination med en genetisk diagnos som SMS. Fér barn
med SMS ar det darfér viktigt att géra en neuropsykiatrisk utredning
for att barnet ska fa ratt stod. Sarskilt autism ar vanligt vid SMS. Det
innebar bland annat svarigheter med sprak och kommunikation,
kanslighet for ljud och berdring och svarigheter vid forandringar.
Autism ar sarskilt vanligt hos flickor med SMS.

— Det &r bra att fa diagnoserna utredda om barnet uppfyller dem, for
att fa battre forstaelse for barnets olika svarigheter och tillgang till fler
verktygslador, sager MaiBritt Giacobini.

Farmakologisk behandling

MaiBritt Giacobini berattar att det inte finns nagon specifik
farmakologisk behandling fér SMS, dessutom &r de studier som gjorts
om effekterna f& och sma.

Centralstimulantia och guanfacin

Dessa lakemedel anvands vanligtvis vid adhd, hyperaktivitet och
koncentrationsstorning. Vid kansliga sinnen kan medicinerna hjalpa
hjarnan att dampa impulser, stdnga omgivningen ute och bli mer
fokuserad. Det finns flera olika mediciner idag som har lite olika
effekt. Ofta borjar man med metylfenidat (Concerta, Medikinet, Ritalin
eller Equasym), darfor att de har funnits langst och ar mest
studerade. Om det inte fungerar eller det finns for svara biverkningar
kan man ga over till behandling med lindex-amfetamin, med till
exempel Elvanse, som har en lite langre och mjukare effekt an
metylfenidaterna. Atomoxetin (Strattera) ar en tredje grupp lakemedel
att forsoka med. Den fjarde gruppen lakemedel ar guanfacin (Intuniv)
som ges pa kvallen eftersom det har trotthet som biverkan. Darfor
kan det vara bra att testa vid insomningssvarigheter.

— En biverkning med Intuniv och Catapresan, som tillhér samma typ
av mediciner, ar att blodtrycket gar ner. Darfor ar det viktigt att
kontrollera regelbundet, sager MaiBritt Giacobini.

Atypisk neuroleptika

Risperidon har visat effekt vid hyperaktivitet och irritabilitet,
aggression, utbrott och sjalvskadebeteenden. Lakemedlet kan ge
kraftig aptitokning som biverkning samt 6kade blodfetter,
insulinresistens och trotthet.
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— Om det ar mojligt att halla biverkningarna under kontroll ar detta en
medicin som kan fungera jattebra for en del, sager MaiBritt Giacobini.

Antidepressiva lakemedel (SSRI)

MaiBritt Giacobini berattar att angestdampande medicinering ibland
kan vara till hjalp vid svara beteendeproblem. Det ar erfarenhet
snarare an medicinska studier som har visat den effekten.

— Till exempel Sertralin kan lindra stress och oro. Problemskapande
beteende kan vara ett satt att kontrollera oro. Med hjalp av lakemedel
kan man i basta fall sdnka oron vilket gor det lite lattare for barnet att
inte lasa sig i beteenden, sager MaiBritt Giacobini.

Somnmedicin

En viktig del i somnbehandlingen ar att ha en god sémnhygien, det
vill sdga ha fasta sémnrutiner, undvika skarmar vid sanggaende, ha
morkt och svalt i sovrummet och sa vidare. En annan viktig del &r att
medicinera med melatonin (0,75-10 mg), ibland i kombination med
betablockare som ges pa morgonen for att blockera melatonin-
utsondringen under dagen.

Melatonin-receptor-agonister (Tasimelteon) ar ett nytt lakemedel som
nyligen godkénts i USA for behandling av somnstorning hos patienter
med SMS.

Atgarder vid neuropsykiatrisk problematik
Alla barn med SMS bor genomga en bedémning av den intellektuella
formagan samt en neuropsykiatrisk och neuropsykologisk
undersokning i forskoledldern for att identifiera beteenden och fa
riktad hjalp. Vid konstaterad neuropsykiatrisk problematik som adhd
och autism finns det atgarder som kan stotta familjen, bland annat:

e foraldrautbildning

e insatser enligt LSS och habilitering

e anpassad skolgang

e tidig traning i spréak och kommunikation

e motorisk stimulans med hjalp av sjukgymnastik

e hjalpmedel for kognitivt stod, till exempel bilder, scheman,

timer (arbetsterapeuten ar en viktig kontakt)
e psykosocialt stdd till familjen
e medicinsk behandling av symtom.

— Utredningen ska ocksa lyfta barnets styrkor och se till att ta vara pa
dem, sager MaiBritt Giacobini.
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Anpassningar

Det ar viktigt att larare, specialpedagoger, psykologer och alla andra
som kommer i kontakt med barn med SMS far information om
beteenden och emotionella aspekter som ar férknippade med
syndromet, for att pa ett optimalt satt kunna mota barnet och dess
behov.

— De anpassningar som sétts in for att stotta barnet bér vara
proaktiva och forebyggande och tka forutsagbarheten for barnet,
sager MaiBritt Giacobini.

Vi har en liten diktator hemma som inte tillater att vi foraldrar
ens pratar med varandra. Barnet har ett enormt kontrollbehov
och styr hela familjen utifran det. Vad ska vi gora?

— Tank lite utifran ett autistiskt, repetitivt beteende. Manga av barnen
har svart med forandringar och vill géra saker om och om igen. Att fa
styra sin tillvaro kan fungera som lugnande for barnet. Dessutom
behover man tanka pa att barnet ar yngre an sin biologiska alder,
alltsa inte har en lika stor mognad. Tank pa hur man skulle beméta ett
mycket yngre barn. Nar den yttre varlden férandras okar
kontrollbehovet av den inre varlden. Vad ar paverkansbart? Vad kan
man forbereda? Struktur ar viktigt, som scheman over tid, bildstod
med mera. Kanske kan man anvanda kodord for att stoppa en
situation? Ibland kan beltningssystem vara till hjalp. Familjen
behdver hjalp med att kartldgga beteendet. Jag tycker att ni ska
kontakta en psykiatriker och be habiliteringen om hjalp.

Min son blev personlighetsférandrad av centralstimulantia nar
han gick i forskolan sa vi slutade. Ska vi testa igen?

— Jag tycker att det kan vara vart att testa igen. Dessa mediciner
kommer dock med biverkningar och det galler att vaga nyttan mot
dessa nackdelar. Det &r vart att prova olika central stimulantia
eftersom de har olika effekt och biverkningar.

Vad finns det for biverkningar av betablockerare?

— Blodtrycket sénks och darfor blir man lite seg och trott. Yrsel
forekommer ocksa, men jag har inte sett biverkningar hos de som har
behandlats.

Hur far man traffa en psykiater?

— Vanligtvis brukar barnneurologer remittera till barnpsykiatrin om
man behover hjalp. Be ansvarig lakare att gora det.
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— Beteende har en kommunikativ funktion vilket, ar
valdigt viktigt att kanna till vid svara utmanande
beteenden som hos barn med SMS, séager Heidi Nag
som &r specialpedagog vid Frambu kompetansesenter
for sjeldne diagnoser i Norge.

Frambu ar ett kompetenscenter for sallsynta diagnoser som ligger
utanfér Oslo. Det &r en systerorganisation till Agrenska och de tva
centrumen samarbetar inom flera omraden. Frambu har lang
erfarenhet av familjevistelser, bland annat for personer med Smith-
Magenis syndrom.

Diagnosen Smith-Magenis syndrom ger inget facit for hur atgarder
och stodinsatser ska utformas, utan den kan snarare ses som en
gemensam namnare som pekar pa viktiga fokusomraden.

— Det ar inte personen med diagnos som ska anpassas utan miljon
runt omkring, sager Heidi Nag.

Sjalva diagnosen kan forklara orsaken till olika symtom och
beteenden. Det finns allts& en tydlig genetisk komponent och det ar
inte bara miljon som paverkar beteendet.

— Det ar viktigt for foraldrar att veta att det inte ar deras fel att barnen
har ett utmanande beteende. Det ingar i diagnosen, sager Heidi Nag.

Vad karaktariserar personer med SMS?

Majoriteten av barn med SMS har en hdg grad av utmanande
beteenden sasom sjalvskadebeteende (93 procent) och fysisk
aggression (74 procent). Det finns dock en stor variation inom
gruppen.

— Den hoga graden av utmanande beteenden betyder inte att det inte
gar att gora nagot at, men malet kanske inte ska vara att helt kunna
bli av med dem utan snarare ha farre episoder, sager Heidi Nag.

Aven somnproblem och en |&g grad av emotionell utveckling ar
tydliga karaktarsdrag vid SMS. En lag emotionell utveckling innebar
att barnet har svarigheter med att:

e tyda andras ansiktsuttryck

e skilja mellan olika kanslor

e ké&nna igen kanslor hos sig sjalv

e hantera kénslorna

e forstda sammanhang och konsekvenser.
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Det innebar ocksa att barnet helst vill ha uppmarksamhet for sig sjalv.
Barnet har svart for forandringar och det leder ofta till raseriutbrott

— En lagre emotionell alder leder till att barnet ofta méter for htga
krav. Vi forvantar oss kontroll pa en niva som de inte har. Det ar
viktigt att tanka pa, sager Heidi Nag.

Beteende och SMS

Barn med SMS har stereotypiska beteenden. Nagra som sticker ut ar
till exempel att stalla fragor om och om igen, pocka pa
uppmarksamhet, vilja att géra vuxna i sin narhet arga, svarigheter att
dela uppmarksamhet med andra och en social gransloshet.

Andra typiska beteenden vid SMS:
e sjalvskadebeteende som att ta ut naglar, plocka i sar och
sarskorpor
e hyperaktivitet och dalig impulskontroll
e intensivt utmanande beteende
e vuxenorienterade och uppmarksamhetsstkande beteenden.

Olikt andra personer med intellektuell funktionsnedsattning tycks barn
med SMS fa mer utmanande beteende i takt med att de kognitiva
fardigheterna okar. Heidi Nags egen erfarenhet och forskning visar
dock pa en nedgang i utmanande beteende med aldern.

— Min slutsats ar att det blir lite mindre allvarligt, men har ar
forskningen lite oenig. Men man ska ha med sig att samtliga
deltagare i min studie har ett fortsatt allvarligt utmanande beteende
aven i vuxen alder, sager Heidi Nag.

Det finns manga faktorer vid diagnosen SMS som paverkar
beteendet. En sadan faktor ar somnen.

— Personer med SMS sover mindre &n andra och har saledes ett
somnunderskott, det ar alltid viktigt att tanka pa, sager Heidi Nag.

Andra viktiga faktorer & kommunikationssvarigheter, nedsatt kansel
for smarta och temperatur, syn- och horselnedsattning samt
medicinsk paverkan (hjartfel, skoldkortel, skolios, epilepsi, Gvervikt)

Autismspektrumtillstand

Autismspektrumtillstand ar en diagnos som stalls baserat pa
beteende, inte genetik. Det inneb&r en neurobiologisk
funktionsnedsattning och brukar visa sig som ett avvikande beteende.
Personer med autism har framfor allt avvikelser i socialt samspel och
kommunikationsmonster. Det ar ocksa vanligt med begransade
intressen samt stereotypa och repetitiva uttryck. Manga barn med
SMS uppfyller kriterierna for autism, och inom gruppen har flickor
autism i hogre grad an pojkar.
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— Om ett barn far en autismdiagnos ar det viktigt att inte bortse fran
de andra svarigheter som kan folja med diagnosen SMS. Mycket av
barnets kontrollbehov kan bero pa autismen, som att ett barn vill styra
sina foraldrar eller har typiska specialintressen. Men nagra barn har
sa allvarliga och speciella kontrollbeteenden att de gar utéver
autismdiagnosen. Det kan till exempel handla om att barnet vill
kontrollera hur foraldrarna andas, séger Heidi Nag.

Analys av utmanande beteende
Vid analys i syfte att forbattra svara beteenden/utbrott tittar man pa
en kedja av reaktioner:

e Vad var orsaken till situationen?

e Vad foranledde utbrottet?

e Hurreagerade barnet?

e Vad blev konsekvensen av utbrottet?

Traditionellt brukar man &ndra pa det sista skedet, konsekvensen, for
att komma till bukt med beteendet, genom att inte lata barnet utnyttja
sitt beteende for att fa det hen vill ha.

— Det brukar inte fungera sa bra vid SMS. | stallet b6r man analysera
orsaken till situationen och anledningen till utbrottet. Syftet &r att finna
strategier for att minimera situationerna som triggar ett utbrott, sager
Heidi Nag.

Det finns inget att lara frAn en redan eskalerad situation. Ifall
situationen redan har urartat bor fokus ligga pa att férsoka stoppa den
genom att avleda och byta fokus.

Symtom som paverkar beteende

Trotthet

En viktig faktor ar barnets trétthetsgrad. Barn med SMS har en
annorlunda melatoninutséndring och ett férsta steg av en analys boér
vara att fundera éver om det ar barnets trotthetsniva som bidrar till att
situationen eskalerar.

— Ge inte barnet en svar uppgift nar hen ar som trottast. Det kan bl
en triggerfaktor som sétter igang beteendet, sager Heidi Nag.

Forsenad emotionell utveckling

Den emotionella utvecklingen leder till att vi kan tyda andra
manniskors kanslouttryck. Situationer kan ofta uppsta pa grund av
missforstand och oférmaga att kunna kanna igen olika kanslor i sin
egen kropp, samt oférmaga att forstd sammanhang och
konsekvenser.

— Manga barn med SMS ligger pa samma emotionella nivd som en
tvaaring. For dem ar reaktionen ofta ilska. Nar barnet tappar
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kontrollen &r det kanslorna som paverkar och oférmagan att forsta
sina egna kanslor, sdger Heidi Nag.

Hur kan vi paverka utmanande beteenden?
Vid férandringar i beteende eller vid utredning av redan svart
utmanande situationer finns det ett antal omraden som ar bra att
fokusera pa:

e emotionell utveckling

e impulskontroll

e kommunikationsniva (uttrycka sig och forsta)

e begransning av kontrollerande beteenden.

Arbetet med att analysera och minska utmanande beteenden &r inte
ett jobb som foraldrarna sjalva kan gora, utan det kravs ett team med
kunskap runt barnet, poangterar Heidi Nag. En bra start ar att forsoka
lara sig att kdnna igen och hantera sina kanslor och att faktiskt lara
sig hur man gor i olika situationer. Vid inlarning av konkreta aktiviteter
som att aka taxi, eller sta i en ko kan det vara anvandbart att beratta
en social historia. Det &r en kort historia om en social situation och
om vad och hur man da gor.

— Det finns mycket material kring olika pedagogiska metoder. Anvand
det och trana pa hur man gor till exempel nar man blir arg eller
ledsen, sager Heidi Nag.

Manga med SMS staller manga fragor. De &r sociala och
intresserade och lagger mycket energi pa att stalla fragor. Det &r bra
att vara noga med vilka svar vi ger. Ofta vill barnen nyttja svaren for
att kontrollera kommunikationen.

— Genom att hjalpa barnet att lara sig att hantera och kéanna igen sina
egna kanslor, anpassa kraven och fokusera pa de delar som ar
mojliga att forandra sa har man kommit en bra bit pa vagen mot farre
utbrott, sager Heidi Nag.

Fragor till Heidi Nag

Vad ska man gora kring kontrollerande beteenden?

— Manga barn med SMS anvander beteenden for att kontrollera sin
omgivning. Om de hittar nagot att kontrollera sa ar det vanligt att de
vill 6ka pa det ytterligare. Darfor ar det viktigt att forsoka stoppa
dessa beteenden. Forsok att 6va in ratten 6ver sin egen kropp: "stopp
min kropp” eller "jag bestammer éver min kropp”. Sta pa dig om det.
Och ta hjalp.
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Hur utvecklas kanslorna med aldern for barn med SMS?

— Det ar mgjligt att kénslorna kan utvecklas men det viktigaste ar att
miljon anpassas. Det ar nog mojligt att paverka utvecklingen, men det
sker inte av sig sjalv utan barnet maste trana pa att kanna igen sina
kanslor. Till exempel, hur gér man nar man blir arg? Jag har lart mig
att jag inte kan kasta ut datorn genom fonstret bara for att jag ar arg.

Hur kan man konkret trana pa kanslorna?

— Det finns mycket bra pedagogiskt material for barn med autism om
hur man kanner igen ansiktsuttryck hos andra till exempel. N&r det
galler ens egna kanslor géller det att forsoka fanga kanslan och prata
om det. "Sa har kandes glad och sa har kandes ledsen” Och &nnu
viktigare: att veta vad man gér om man ar arg eller ledsen.

Barn lar sig inte av sina misstag utan nar de gor ratt. Kan man
tanka sa med SMS ocksa?

— Jag tror det ar en bra utgangspunkt. Om de inte ar dar i
utvecklingen sa hjalper det dock inte att lara. Det géller att vara pa
ratt niva hela tiden nar man tanker att barnen ska férandra sina
beteenden.

Finns det forskning om videomodulering vid SMS?
— Nej, inte som jag kéanner till.

Hur kan man bli av med beteenden som att banka huvudet i
golvet?

— Analysera i vilka situationer det sker. Forsok fundera pa vad som
hander fore, under och efter. Det &r ett stort jobb. Det gar inte att bara
stoppa utan man maste komma pa varfor det sker. Samt hitta ett satt
att avleda. Det kravs en kartlaggning och till den behdvs hjalp.

Johan hade en del sjalvskadebeteenden som liten. | dag har de
avtagit och mycket av Maris och Gustavs vardag bestar i stallet i att
undvika utatagerande beteenden och utbrott som konsekvens av
Johans tvangsmassiga beteenden. Foraldrarna ar éverens om att det
har varit svart att veta hur man bast hanterar Johans beteenden.

— Nar Johan hade gjort sig sjalv illa som barn holl jag fast honom sa
han skulle sluta. Det var nodvandigt och den enda utvagen da. Nu i
efterhand vet jag att vi ocksa skulle forsokt distrahera, sager Gustav.

Genom att pa egen hand analysera situationer som har lett till utbrott

tycker foraldrarna att de har lart sig hur de ska agera for att behalla
lugnet.
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— Att vi har lart oss att vara beredda pa utbrott innebar ocksa att vi ar
pa helspann hela tiden. Vi har ett indvat rérelsemonster med en
massa regler. Det far inte finnas smasaker pa toaletten far da spolas
de ner. Vi har alltid en arm ut sa vi inte far en small, sager Mari.

Gustav beréttar att nar Johan vaknat och de ska ga upp sa far inte
Gustav 6ppna sovrumsdorren, det ska Johan géra. Sedan raknar de
trappstegen upp till 6vervaningen tillsammans.

— Om jag later honom goéra de har stegen upplever jag att vi har
vunnit tid p& morgonen for da blir det inget utbrott, sager Gustav.

— Du har ett sadant tdlamod. Jag later honom inte kontrollera allt men
da blir det ocksa utbrott. Ibland kan han ga med pa att skippa saker,
men det ar harfint och fungerar bara ibland, sager Mari.

Bada tva valjer sina strider.

— De har momenten med trappstegen och att gbra saker i ratt ordning
ar sa viktigt for Johan. Vissa steg maste ske kontrollerat i hans varld.
Ibland kan han acceptera att jag sager 'forlat jag glémde’, men det
inrutade ger en mycket mer harmonisk morgon for hela familjen,
sager Gustav.
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Dr Caroline Richards, bitradande professor och
specialist i klinisk psykologi pa universitetet i
Birmingham, och Dr Georgie Agar, forelasare vid
Aston University, holl en féreldsning om
somnsvarigheter hos barn med Smith-Magenis
syndrom. Forelasningen gavs i sin helhet pa engelska.

What is sleep?

Sleep is critical to everything we do when we are awake and is a
critical component of maintaining good health. Although we do not
understand all of its functions, sleep is essential. The ‘sleep—wake
cycle’ runs its course over a period of 24 hours and our biological
clock continually informs our brain to help us sleep at night and to
wake up in the morning.

Over the course of a night we move through different stages of sleep.
We begin our sleep cycle in light sleep, which is the phase when we
feel awake but are falling off to sleep. We then move into
progressively deeper sleep, and when in the deepest stage of sleep
anyone trying to wake us up, would find it hard. REM sleep (Rapid
Eye Movement sleep) usually begins after 90 minutes of sleep. In this
stage the body is highly relaxed, yet the brain is active and we dream,
causing our eyes to move under the eyelids. REM sleep completes
the sleep cycle, which then starts over again.

— Between each cycle we experience a partial waking, which may
only last a few seconds, and which we will not remember the next
day, says Caroline Richards.

SMS and sleep disturbance

Research by Jayne Trickett during her Cerebra funded PhD with
colleagues at the University of Birmingham (Trickett et al. 2018)
shows that children with SMS have sleep problems such as night
waking, sleep-disordered breathing, parasomnias, daytime sleepiness
and severe early morning waking problems.

— For children with SMS there is a unique cause to these sleep
problems, which is that the melatonin production is highest during the
day and lowest during the night. This is in contrast to the general
population, which has high melatonin production during the night in
order to stay asleep, says Caroline Richards.

Caroline Richards’ results showed that much of the previous research

on sleep in children with SMS is based on questionnaires from
parents rather than on directly measuring sleep data since the
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children usually do not tolerate common sleep measurements. The
collected questionnaires show that not only do children with SMS
sleep a shorter period compared to control groups; they also have a
lot of time awake during the night.

Consequences of poor sleep

Poor sleep has an impact on learning, memory, behaviour, mood,
attention, impulse control, hunger, satiety and cellular development.
In summary, it affects all aspects of waking.

— Sleep problems can be associated with poor health and challenging
behaviour, but equally important it can affect parental wellbeing, says
Caroline Richards.

Sleep measured with actigraphy

Georgie Agar and her colleagues (Trickett et al 2020) used actigraphy
(a method of measuring sleep using an accelerometer worn as a
wristwatch) when conducting a study on sleep in SMS. The
participants were compared to a test group without SMS. The results
show that children with SMS went to bed earlier. They also showed
that the sleep problems were consistent over time. On an individual
level some children showed an increase in sleep time over time.

Causes of poor sleep

It is clear that there is a difference in melatonin release during the day
for children with SMS compared to other children. Georgie Agar’s
research shows that melatonin is a factor but not the only one.

— We saw that children with SMS that did not take melatonin as a
supplement woke up very early, but melatonin is not the only thing
that explains poor sleep in SMS, says Georgie Agar.

Pain and discomfort

Pain is very important to consider and hard to identify in children that
have difficulties communicating. Georgie Agar explains that non-
verbal indicators of pain using a pain scale could make it possible to
rate pain.

— Itis very possible that the child is waking up because of pain or
discomfort. If we can identify what is causing the pain there might be
an increase in sleep time, says Georgie Agar.

Caregiver interactions

When children wake overnight they can show behaviours that signal
to a caregiver that they are awake. The caregiver then responds to
these behaviours which may unintentionally reinforce the child’s
behaviour. Similarly, being able to get their child back to sleep
unintentionally reinforces the caregiver’s strategy, and over time
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these patterns of interaction get locked together in a cycle of mutual
reinforcement.

— Co-sleeping is one of these strategies and a way to keep the child
safe overnight. The parents also feel that their own sleep will improve
if they know that their child is safe, says Georgie Agar.

What can actually be done?
Research shows that difficulties with sleep and SMS is not usually
settling to sleep but rather waking up very early. The first step is to go
through the following:
e rule out pain using the FLACC pain scale
e consider sleeping conditions (sleep hygiene) such as a cool,
dark room, no screens or caffeine
¢ allow the child a scheduled nap during the day (wake them up
for something good)

There are a number of practical solutions for the child and the family
to be used when a child wakes up early. Such examples are a locked
box that opens at a certain time with content to keep your child
entertained or alarms on doors or safe tents for the child to sleep in, if
you are worried about their safety overnight.

— Consider what the aim of the intervention is. Novel strategies are
wise to consider not only for the child’s sleep and safety but for the
whole family to get at least a minimum amount of sleep. Therefore
keeping the child safe, calm and occupied if they wake at a time when
the family needs to continue sleeping is a worthwhile intervention
target, says Caroline Richards.

Read more about sleep and how to improve sleep problems in all
children at:
cerebra.org.uk/download/sleep-a-guide-for-parents

Read more about pain and how to identify pain in children with limited
communication at:

cerebra.org.uk/download/pain-a-guide-for-parents

The FLACC pain scale:
cerebra.org.uk/download/flacc-pain-scale-infographic
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Redan som spadbarn marktes det att Johan hade ett annorlunda
somnmonster. D4, innan de fatt diagnosen kunde Mari och Gustav
kénna sig maktldsa nér Johan var vaken hela tiden.

— Jag minns att vi forsokte halla kvar honom i sangen, nu i efterhand
kan vi kanna att vi var lite harda mot honom ibland. Det var tufft, men
vi var sa trétta. Nu vet vi att han har en sdmnstorning, sager Mari.

Mari och Gustav berattar att de tidigt kom underfund med att for att
Johan skulle fungera dagtid behévde han sova s& mycket som mojligt
pa natterna. Nyckeln har varit att sova bredvid honom.

— Vi borjade med att forsoka halla honom vaken langre pa kvallarna,
men han sov dnda bara fyra timmar. Sedan borjade jag och Johan
dela sovrum i kallaren for att inte stra resten av familjen. Nar han
vaknar till lagger jag en hand pa honom. D& somnar han om ibland,
sager Gustav.

Johan medicinerar med insomningsmedicin och lugnande medel.
Dagtid far han aven adhd-medicin.

— D& haller han ihop battre upplever vi. Med kombinationen av
mediciner och att vi samsover pa natten sover han ofta sju timmar,
sager Gustav.

De dagar Johan sover till fem pa morgonen ar foraldrarna néjda. Men
det hander regelbundet att han vaknar tre eller fyra pa morgonen.

— Da har vi vart beldnings- och mutsystem. Nar Johan vaknar vet han
att han ska fa sin morgonmedicin. D& vacker han mig, om klockan har
passerat fem far han medicin och titta pa paddan till kvart éver sex da
vi gar upp tillsammans, sager Gustav.
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Fysisk aktivitet

— Motoriken ar inte det storsta bekymret for barn med
SMS i vardagen, men den ar nagot man kan gora
n&got at. Det sager Karin Ahlin som &r fysioterapeut
pa barn- och ungdomshabiliteringen i Jonk6ping.

Motoriken behdvs for att kunna utforska, undersdka och interagera
med sin omvarld. Den motoriska inlarningen sker nar barnet leker,
imiterar andra och bygger upp sin erfarenhet.

Barn som har en intellektuell och/eller neuropsykiatrisk
funktionsnedsattning nar ofta alla motoriska milstolpar, men det tar
lite langre tid.

— Barn med funktionsnedsattning behover ofta mer tid for att forst lara
sig hur man leker eller imiterar och sedan trana pa det, sager Karin
Anlin.

Motoriska symtom

Manga barn med SMS fods med hypotonus (lag muskelspanning),
vilket innebar att man ofta har en lite slappare hallning i kroppen. |
kombination med svaga reflexer kan ge en muskelsvaghet hos
barnet.

— Det basta sattet att trana upp och 6ka sin muskelstyrka ar att arbeta
med ett motstand. Traning i vatten ger ett naturligt och skonsamt
motstand, men aven att knuffa nagot framfor sig eller dra nagot
bakom sig, sager Karin Ahlin.

Det ar ndgot vanligare att barn med SMS utvecklar skolios (sned
rygg), vilket ar viktigt att félja upp och behandla om det uppstar. Det
forekommer ocksa att barn med SMS gar pa ta.

— Det &r viktigt att upptacka och korrigera tagang eftersom det
belastar knana mer och mer ju tyngre barnet blir. Det ar vanligast att
det ar ett invant beteende. Med ett par ortopediska sandaler kan foten
tryckas ner vilket forhindrar att barnet kommer upp pé ta. Aven att
hoppa pa ett mjukt underlag, till exempel i sdngen &r en bra 6vning
for att komma ner pa foten, sager Karin Ahlin.

Manga barn med SMS har nedsatt smartkanslighet. Hos barn som
inte kommunicerar som forvantat kan det vara svart att tolka smarta.
Det ar inte heller ovanligt att barn med autism skrattar nar nagot gor
ont.

— Det finns olika smartskattningssystem for att mata smarta dar du
som foralder kan iaktta ditt barn och gradera olika symtom. Ett
exempel pa ett sddant system &r BOSS, sager Karin Ahlin.
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Npf-diagnoser och motorik

Autism och adhd paverkar motoriken. Det &r vanligt att den motoriska
utvecklingen ar ojamn eller férsenad. Barn med autism har ofta en
nedsatt tonus och postural kontroll (férmaga att halla sig uppratt), gar
pa td samt har ett stelt rorelsemonster och svart med motorisk
planering. Adhd paverkar ocksa motoriken. Barn med adhd kan ha
svart med timing och precision i sina rorelser och ha en kort
uthallighet.

— Det ar vanligt att man hor att barn med adhd ar klumpiga. Jag
brukar saga att de inte hinner med att planera vad de ska gora innan
de &r i nasta steg, sager Karin Anlin.

Konsekvenser

De olika motoriska symtomen far konsekvenser. En del barn kan ha
en ovilja att ga, andra kan ha svart for att halla kroppen still. Det finns
en Okad tendens att snubbla eller falla. Konsekvenserna av detta kan
bli en radsla for att réra sig i ovana miljoer eller for att ga pa ojamnt
underlag. | langden kan upprepade misslyckanden bidra till en lag
fysisk sjalvkéansla och radsla for att rora sig.

Skapa forutsattningar for att lyckas

For att inspirera och skapa forutséattningar for en person galler det att
se till individens forutsattningar i kombination med samverkande
faktorer — tréana pa det som ar angelaget och som motiverar, samt
gora det vid en tidpunkt pa dagen da personen &r i sin basta form.
Det ar ocksa viktigt att satta nabara mal.

— Det forsta malet bor vara lojligt 1att att nd — tank rorelsegladje! Att
rora pa sig ska vara roligt och det maste vi som vuxna signalera till
barnen, sager Karin Ahlin.

Exempel pa anpassningar

e bildschema 6ver aktiviteter

e visuellt stdd genom demonstration

o fysisk prompt (fa hjalp med att kanna hur rérelsen ska kannas)

e vid skolidrott, trana i forvag pa aktuell aktivitet

e trana pa en tydligt avgransad yta

e anvand tydliga och hjalpsamma material, garna i olika farger

e tydliggor hur lange aktiviteten ska paga med tidhjalpmedel
eller schemabilder (timstock och TimeTimer finns att ladda ner
som appar)

Fysisk aktivitet hos barn

Barn behover minst 60 minuters fysisk aktivitet om dagen. Manga
barn i forskole- och skolalder far den rorelsen under skoltid men Karin
Anlin uppmanar till att géra aktiviteter i familjen under helgen.
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— Det finns ett tydligt samband mellan fysisk inaktivitet och skarmtid.
Det ar viktigt att tanka pa aven om vi vet att skarmar ofta ar
nodvandiga for manga familjen med barn med
funktionsnedsattningar, sager Karin Anlin.

Genom att trana motoriska fardigheter, kroppsuppfattning och fysisk
aktivitet blir alla barn piggare och gladare samt far en minskad
skaderisk och smatrta.

— Ibland &r det inte s& noga vad man gor, utan att man gor nagot,
avslutar Karin Ahlin.

Fragor till Karin Anlin

Hur kan man jobba med klumpigheten?

— Det &r bra att tréana pa att 6ka kroppsmedvetenheten och
kroppskontrollen. Till exempel i vatten eller genom att gora olika
balansdvningar.

Kan barn med intellektuell funktionsnedsattning lara sig att
cykla?

— Det finns inga motoriska hinder, men det finns sa klart mycket annat
i omgivningen som kan stélla till det. Det kan vara bra att trana pa
platser utan trafik och for mycket manniskor.

Hur kan man behandla tagang?
— Ga i uppforsbacke, pa ojamnt underlag, hoppa i sangen och skaffa
ortopediska sandaler.

— Kommunikation ar lika viktigt som att ata, sova och
rora pa sig. Det handlar inte bara om att kunna begara
nagot, det kan ocksa vara att skamta, sédga nej och
ropa hej. Det sager Britt Claesson som ar pedagog
och arbetar pa DART i Géteborg.

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

Det finns manga olika satt att kommunicera, exempelvis genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder.
Allt utbyte av information mellan méanniskor, medveten eller
omedveten, & kommunikation. Vi soker kontakt for att fa narhet, fa
behov uppfyllda, vara delaktiga och lara oss saker, men ocksa for att
bygga sociala band med omgivningen. Sma barn visar att de vill
kommunicera pa manga satt, ofta genom att peka, titta eller hamta
nagot eller nagon.

— Vi borjar kommunicera med barnet redan nar det ligger i magen.
Som nyfddd soker sig barnet till manniskors roster och ansikten. |
samspel med den vuxne imiterar féraldrar och barn varandra och
barnets kommunikationsutveckling &r i gang, sager Britt Claesson

| de forsta stegen av kommunikationsutvecklingen ar vi beroende av

att ha en omgivning som tolkar det vi uttrycker — kommunikationen ar
partnerberoende. Det lilla barnet reagerar spontant pa handelser och
visar det med kroppen.

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

Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt, pa grund av till
exempel en funktionsnedsattning, har vuxna en tendens att bli lite
forsiktiga och kommunicera mindre. Manga ganger blir omgivningen
mer styrande i kommunikationen genom att till exempel frdga mycket.
— | stéllet behover vi 6sa pa med mer kommunikation och
kommentera i stallet for att fraga. Vi behdver jobba aktivt med att
bade prata och att lyssna. Ibland behover du vanta pa respons i minst
20 sekunder, och det kan kannas som lang tid i ett samtal, sager Britt
Claesson.

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

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

2. Vanta och férvanta: 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 an vad man forst
tror behovs ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation.
Visa med ansiktsuttryck och kroppssprak att du ar
forvantansfull infor barnets reaktion.

3. Tolka och bekréfta: tolka och bekrafta vad barnet gor, inte
bara vad hen séager eller tecknar. Kommentera vad du ser, till
exempel "ah, du leker med bilen” eller "spanar du efter katten
nu?”. Det &r ocksa kommunikation.

AKK som stod

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

— Man ska inte vara radd for att prova manga olika vagar nar det
géller kommunikation. Det forvirrar inte barnet — tvartom kommer
barnet sjalvt att valja de kommunikationsvagar som fungerar bast.
AKK hindrar inte talutvecklingen utan stimulerar den och 6kar
mojligheten att utveckla sin kommunikation, séger Britt Claesson.

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

— Barn ska inte behtva bevisa att de forstar bilder eller hur ett
hjalpmedel fungerar for att fa tillgang till det. Oftast behovs lang tid for
att beharska ett kommunikationssatt. Tank pa att vi talar manga
timmar varje dag med ett litet barn och det drojer &nda omkring ett ar
innan barnet séger sitt forsta ord, sager Britt Claesson.

Exempel pa olika typer av AKK

Tecken som AKK

N&r man anvander tecken som AKK (TAKK) tecknas de
betydelsebarande orden med h&nderna samtidigt som man talar.
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Tecknen kommer fran svenska teckenspraket och de kan hjalpa
barnet att uttrycka sig eller oka barnets forstaelse. Fordelen med
TAKK ar att det alltid finns med, nackdelen &r att inte alla ar bekanta
med TAKK. Att barn tecknar “slarvigt” kan bero pa motoriska
svarigheter. Att barn hittar pa egna tecken tyder pa att de ar
uppfinningsrika och sugna pa mer kommunikation.

TaSSels

TaSSeLs ar ett taktilt signalsystem for personer med svar
flerfunktionsnedséttning. | borjan anvander man beréring och
forbereder barnet pa ndgot som ska handa. Sedan anvander man
tecken och lar barnet dem genom att teckna med barnets hander pa
sina egna. Det &r viktigt att aldrig hall fast barnets hander.

Bilder och symboler

Nar man anvander bilder som AKK pekar man pa dem samtidigt som
man talar. Férdelarna med ritade bilder ar att de kan ge barnet ett
konkret uttrycksséatt och de kan anvandas for att 6ka barnets
forstaelse. Det finns en stor variation, alltifrdn konkreta avbildade
bilder till abstrakta symboler. De kan anvandas enskilt eller samlas i
system av bilder och symboler.

Samtalsknippa

En knippa ar en bunt med laminerade bildkort eller sma
samtalskartor. Den ar praktisk att anvanda i till exempel skolmiljo.
Knippan blir skolpersonalens stdd i kommunikationen med barnet,
men kan ocksd anvandas hemma. Det kan kannas krangligt att
bladdra och leta, men med tiden brukar det bli enklare. P&
bildstod.se kan man tillverka egna knippor.

— Det ar viktigt att vaga ha saker framme som lockar till samtal och
kommunikation. D& ar en samtalsknippa ett utméarkt exempel, sager
Britt Claesson.

Talande hjalpmedel

Tal och ljud verkar lockande och stimulerande och kan underlatta
forstaelsen vid bildkommunikation. Det kan vara ett satt att lara sig att
en bild kan sta for ett kommunikativt begrepp. Om bilden pratar kan
det bli tydligare att jag kan prata med bilden. Det finns manga talande
hjalpmedel som kan hjalpa barnet att ta plats i samtal.

Samtalsmatta

Samtalsmattan ar ett viktigt redskap, en resurs for kommunikativa
rattigheter och en metod som gor det majligt att uttrycka asikter med
hjalp av visuellt stod. Materialet ar en liten matta (eller en annan
avgransad yta) och kort med bilder och text. Samtalsmatta anvands
for att ta reda pa barnets asikt kring nagot specifikt som omgivningen
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undrar 6ver. Det kan vara ett barn som inte vill &ka till skolan pa
torsdagar da hen har sl6jd. D& kan metoden anvandas for att ta reda
pa vad det ar som fungerar bra, fungerar sadar och inte fungerar pa
slojden.

Kommunikationspass

Med ett kommunikationspass kan man forbereda personlig
information om hur barnet kommunicerar och hur andra bast bemoter
barnet. Det finns manga olika satt att gora detta, till exempel i
pappersformat eller som en app for ett digitalt kommunikationspass,
se till exempel appen Réttvisat fran Bracke Diakoni.

Hur ska man borja?

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

— Nar vi som forebilder anvander AKK talar vi langsammare vilket

i sig ar viktigt eftersom vuxna tenderar att prata lite for fort, sager Britt
Claesson.

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

— Vi brukar séga att man ska bdrja tidigt, eftersom det tar lite langre
tid for manga barn med funktionsnedsattning att lara sig
kommunicera. Men kom ocksa ihag att det aldrig &r for sent att borja
med AKK!

Tips pa webbsidor:

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

akktiv.se — kursmaterial och information om foraldrakurser, kurser for
personal i skola och forskola samt fardiga samtalskartor for utskrift.
brackediakoni.se/rattvisat — appen Rattvisat, ett
kommunikationspass i appform.
socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-
dokument/artikelkatalog/kunskapsstod/2015-12-3.pdf — rapport
om att férebygga och minska utmanande beteende i LSS-
verksamhet.
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Ibland kénner jag att jag mest kommunicerar med mitt barn for
min egen skull eftersom barnet inte &r intresserad. Ar det sa?

— Ibland kanske det blir s om barnet ar trétt efter en anstrangande
dag, men oftast ar det nog inte s&. Om barnet inte sjalv uttrycker sig
s& mycket forsoker vi fa igdng ett samtal genom att stalla fragor som
kan kannas kravfyllda. Forsok darfor att inte stalla for manga fragor.
Jag forsoker undvika att stélla krav pa att personen jag kommunicerar
med ska svara nagot utan pratar pa om saker jag tror kan intressera
barnet och gor pauser da och da for att se om barnet vill kommentera
nagot.

For ett par ar sedan blev familjen beviljade stod genom LSS.

De ansokte om korttidsboende och avlésarservice i hemmet.

— Korttids var som att slita av ett plaster. Det var valdigt jobbigt for
oss. Vi kande separationsdngest och att vi var daliga foraldrar. Vi
visste ju att Johan har ett stort kontrollbehov och det var jobbigt att vi
inte kunde vara dar och svara pa alla fragor, sager Mari.

— Nar vi val tog steget fungerade det bra for det mesta. Avlastningen
pa korttids var bra bade for Johan och for oss, sager Gustav.

Familjen hade aven en avlosare i hemmet som for tva ar sedan
fragade om inte hon och hennes familj fick vara stodfamilj at Johan.
Nu bor han hos sin stodfamilj varannan helg.

— Det fungerar hur bra som helst. Johan ar trygg och sysselsatt hos
dem som bor pa en stor gard med djur. Vi behover alla avlastning
fran varandra, sager Mari.

— Vi behover fa sova ikapp och andas ut och lillasyster Sofia behéver
fa ta plats och blomma ut, séager Gustav.
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Effektiva verktyg och strategier for skolans arhete

— Jag vill visa exempel pa vilka anpassningar som ar
mojliga att gora i skolan, och vilken effekt de hade for
just den har eleven. Det sager Daniel Albin, som &ar
utbildningschef i Ostra Goinge kommun. Han har
arbetat med att organisera anpassningar och stod

| en skola for ett barn med Smith-Magenis syndrom.

Daniel Albin fick ta 6ver rollen som rektor for en skola med en elev
med SMS. Eleven skulle boérja arskurs tre i grundsarskolan och hade
vid tillfallet hog franvaro, mycket problemskapande beteende och
svarigheter att uppna kunskapskraven. Infor arbetet med att infora
anpassningar satte skolledningen, i samrad med vardnadshavare,
upp mal for eleven som syftade till att hen skulle vara sa mycket som
majligt i skolan och klara kunskapsmalen i sa manga amnen som
majligt. Alla insatser som gjordes skulle férhalla sig till malbilden.

Skolan hade en sammansatt problembild att hantera. Arbetet gick ut
pa att hitta konkreta strategier for att stétta elevens behov

i forhallande till alla andra elevers behov. Insatserna skulle dessutom
vara genomférbara fér organisationen.

— | utgangslaget fanns det en viss exkludering av eleven. Hen hade
frantagits &mnen och kunskapskrav och lamnade klassrummet for
enskild undervisning och vila. Vi tyckte att det fanns en motséattning
dar i forhallande till skollagen, sager Daniel Albin.

Insatser

Arbetet med insatser paborjades med en pedagogisk och
organisatorisk kartlaggning — samtliga skulle fa en samlad bild av
utgangslaget. Kartlaggningen visade pa ett antal praktiska insatser
som behdvde goras direkt daribland utformning av lokaler:

e ett riktigt sovrum till eleven pa skolan

o ett litet klassrum till eleven som komplement till det ordinarie
klassrummet

e ett eget matrum till eleven.

— Vi ville komma bort fran exkluderingstanken och fa eleven att kanna
trygghet och trivsel i skolans lokaler och vilja vistas dar, sager Daniel
Albin.

Man rensade aven det befintliga klassrummet pa farliga och onddiga

foremal samt utvarderade larandemiljon i enlighet med
Specialpedagogiska skolmyndighetens (SPSM) material Tillganglig
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utbildning. Eftersom eleven med SMS hade en horselnedséattning
konsulterade skolan en horselpedagog och installerade
ljudutjamningssystem och akustikmaterial.

— Att eleven hor pa det mest effektiva sattet minskar affekten och
Okar koncentrationen och inlarningen, sager Daniel Albin.

Andra insatser som gjordes var:
e anpassad timplan i kombination med atgardsprogram
e inférande av tvalararsystem
e aktiv rekrytering av elevassistenter kombinerat med
fortbildning och handledning
e fortbildning for korttidshemmet.

— Var ambition var att korttidshemmet i sa stor utstrackning som
mojligt skulle kunna erbjuda samma stdd till eleven som skolan. Det
minskade hens frustration fére och efter korttidsvistelsen och gav
eleven en storre trygghet. Rent organisatoriskt underlattade det
forstas ocksa bade skolans och korttidshemmets arbete, sager Daniel
Albin.

Inforandet av tvalararsystem gjorde det mojligt for eleven att alltid
undervisas av en behorig speciallarare.

— Detta &r insatsen som har haft storst effekt. Det blir en 6kad
tydlighet och storre mojlighet att arbeta langsiktigt med
kunskapsmalen, sager Daniel Albin.

Nulaget

Daniel Albin konstaterar att insatserna som gjorts har lett till att
elevens problemskapande beteende avsevart minskat. | dag finns det
alltid en plan fér dagen, samt en alternativ plan (for daliga dagar).

— En framgangsfaktor i det har fallet &r att vi alltid har samma
personalgrupp, samma ordinarie personal och samma vikarier, sager
Daniel Albin.

Eleven medverkar pa alla lektioner och ar med i klassrummet. Vid
enstaka tillfallen under skoldagen har eleven vila utanfor klassrummet
i vilorummet.

— All dvrig tid sker nddvandig vila i klassrummet. FOr just den hér
eleven ar vila att lyssna pa musik i horlurar och darmed kunna koppla
bort det som hander i klassrummet, s&ger Daniel Albin.

Skolan har valt att lagga fokus pa amnena svenska, engelska,
matematik, bild, musik och traslojd. | dessa &mnen nar eleven
kunskapskraven for grundsarskolan. Overgadngen mellan skolstadier
har fungerat mycket bra.
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Vad kan vardnadshavare forvanta sig av skolan?

Daniel Albin beréattar att samarbetet mellan hem och skola har varit
en viktig framgangsfaktor och han tycker att vardnadshavare kan
forvanta sig att skolan:

e kommunicerar mal och metoder som &r satta i samrad med
vardnadshavare — skolan bor ha varderat sin larmiljo utifran
SPSM:s material

e samarbetar med externa aktorer (kommun, habilitering,
sjukvard) och att det finns en gemensam bild och
samordnande plan

e har en kompetent personalgrupp med stark vilja om barnets
basta

e anpassar metoder och material utifran radande situation och
arbetar aktivt med de utmaningar som uppstar.

— Det kravs stora insatser for att na stora resultat, men stora insatser
ar inte detsamma som kostsamma. Skolan behdver gora de insatser
som kravs och skolan bar ansvaret, ingen annan, sager Daniel Albin.

Johan gari sarskolan

Johan gick de forsta tva arskurserna integrerat i vanlig grundskola
med en resurslarare. Nar han skulle borja tredje klass valde familjen
grundsarskolan i stallet.

— Bytet till sérskolan var helt ratt i tid. Det var 6msesidigt med skolan.
Vi skolade in Johan under en tid, d& han gick bade pa hemskolan och
sarskolan. Efter en tid frdgade jag Johan vilken skola han ville ga i
och da sa han séarskolan. Det var sa skont att han hade fatt vélja
sjalv, sager Mari.

Det har varit viktigt for foraldrarna att peppa och beromma Johan sa
att han ska fa en bra sjalvkansla. Det gar ocksa bra for Johan i
skolan. Han ar i framkant i sin klass och klarar till exempel av att sta
upp framfér klassen och lasa hdgt for kamraterna.

— L&rarna ar fantastiska och brinner for att klura ut hur Johan bast ska
lara sig. Han tar sig till skolan med ledsagare i skoltaxi. Det har gjort
morgonen lugnare, men han har sina kontrollbehov. Det ar viktigt att
det ar ratt farg pa bilen och att det alltid ar hans egen ledsagare som
foljer med i bilen, sédger Mari.
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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
inom omréadet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

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

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséattning har ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort sitt syskon
utan maste hitta ett satt att forhalla sig till det, sager Astrid Emker
som &r pedagog och arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar
foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors eller
systers diagnos, och foraldrarna 6verskattar 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 har tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebar.

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

Man har ocksa sett att syskon maste fa mojlighet att stélla 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 Astrid Emker.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor som de aldrig vagat stélla till
nagon. En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har
en kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.
Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréftade.
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 dver”. Detsamma galler for foraldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn beréattade att hon fatt hogsta betyg i skolan och att
foraldrarna sa "bravo” nar de fick veta. Men nar hennes sjuke lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stélldes det till med tartkalas. Aven
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om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kandes det
orattvist, sdger Astrid Emker.

Olika behov i olika aldrar

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

— Da ar det bra att ha ett gemensamt forhallningssatt i familjen. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga “elaka prickar i huvudet” om hjarntumor eller ’krampen” istallet
for epilepsi, sdger Astrid Emker.

Aldre syskon tar ofta p& sig ansvar for att féraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella frdgor som varfér de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
k&nner skuld dver att vara friska.

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

Kunskap, ké&nslor och bemastrande

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

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

— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar nagot ansvar for att syskonet
har blivit sjukt, och hjalper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor fran omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de ha fétt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Astrid
Emker.

Under vistelsen for Smith-Magenis syndrom fick syskonen stéalla

fragor till psykiatern Mai-Britt Giacobini som tidigare hade forelast for
foraldrarna.
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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 behdver du inte tanka p&” eller "oroa dig
inte for det” sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Astrid Emker.

Ett enkelt tips ar att testa att prata om ett kansligt &mne som dyker
upp pa tv eller i en bok man laser. Det finns manga barnbocker som
handlar om kanslor och utanforskap. Astrid Emker ger nagra tips:

e Orjan, den hojdradda 6rnen av Lars Klinting.

e Flyg Engelbert! av Lena Arro.

e Pricken av Margaret Rey.

e Jonatan pa Masberget av Jens Ahlbom

e Litet syskon av Christina Renlund

e Operation-serien av Anna Pella

¢ Bill och Bolla av Gunilla Bergstrom.

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

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

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

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

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

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

e Var tillganglig, kanske genom att ata tillsammans, forsok att
ge varje barn egen tid och gor saker tillsammans.

e Satt ord pa din egen beréttelse.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen gora en berattelsebok som

handlar om deras kénslor och tankar infér att ha ett syskon med
Smith-Magenis syndrom.
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— Det ar deras egen bok som de sjalva valjer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Var tanke ar att boken ska kunna fungera som
ett underlag for bra samtal ihop med foréldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager
Astrid Emker.

Vad séager syskonen?

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

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

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, kanna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

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

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
agrenska.se/syskonkompetens

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 n&r
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av féraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/alskar-ni-honom-mer-an-mig/

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

Johan var fyra ar gammal nér lillasyster Sofia fdddes. Han var en
valdigt stolt storebror.

— Néar Sofia var en dag gammal satt han med henne i en halvtimme i
knat. Han har alltid varit valdigt fortjust i sin lillasyster, sager Mari.

En period fick foraldrarna sara pa syskonen hela tiden och vara med
dem tva och tva. Johan kunde putta omkull Sofia helt plotsligt och
hade manga beteenden riktade mot henne.

— Men det har inte paverkat hennes karlek for honom. Hon &r valdigt
beskyddande och har manga ganger béttre koll pa vad som hander
runt omkring an vad vi foraldrar har, sager Gustav.

Johan har svart att tolka situationer och har dalig impulskontroll. Aven
nar syskonen leker som bast vet foréaldrarna att efter en stund maste
de ga och kolla laget.

— Nu ar det for tyst. Har det hant ndgot? Annars ar det harligt nar de
ar sams. Vi tycker att Johan far farre utbrott och att det gar att
resonera béttre med honom nu, séger Mari.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arbetsmetoder

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

Barn som har Smith-Magenis syndrom har olika kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad, vilket far
komplexa konsekvenser. Det ar darfor viktigt att alltid se varje individs
behov. Med detta som utgangspunkt har man utformat veckans
program for barnen och ungdomarna.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksa sina egna individer med egna
personligheter. Det utgar vi ifr&n vid alla méten har p& Agrenska,
séger Sanna Olsson som ar socialpedagog och arbetar i barnteamet.

© Agrenska 2022, nr 652 44



Smith-Magenis syndrom

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

— Vi gor allt for att se barnen vi har framfor oss och anpassa den
pedagogiska verksamheten efter dem. Grunden ar lyhoérdhet infor
barnets forutsattningar, sager Sanna Olsson.

Delaktighet

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

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de métena kan de kédnna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ockséa utformat for att
skapa en miljo dar barn och elever kadnner trygghet och trivsel. Det
gor man genom att varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och genom att ha barnens férutsattningar, intressen och
behov som utgangspunkt vid utformningen av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar om barnet vet vad
som ska handa och vilka forvantningar han eller hon har pa sig.
Darfor ar personalen lyhord for barnens uttryck och 6nskemal samt ar
beredda att anpassa sig efter dem.

— Ett exempel pa tydliggérande specialpedagogik och ett tryggt inslag
ar att Kalle Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen
varje morgon. Kalle har med sig de aktiviteter som barnen ska géra
under dagen, sager Sanna Olsson.

Specifika mal for familjevistelsen for Smith-Magenis syndrom.
Ett av malen under veckan &r att stimulera och stodja kommunikation
och tal. Det gor personalen genom att anvanda konkreta ord och
visualisera i tal, tecken och bilder. Instruktioner ges en at gangen i
korta meningar. Pedagogerna &r ocksa nog med att ge barnen tid,
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invanta och ge bekraftelse. Viljan att kommunicera stimuleras genom
musik, lekar och samlingar.

Programmet ar ocksa utformat for att bidra till att starka delaktighet
och socialt samspel. Det sker genom en tydlig struktur och
aterkommande aktiviteter. Gemensamma aktiviteter och samlingar
dar var och en deltar pa sina egna villkor. Barnet far vuxenstod nar sa
behovs i arbetspass och aktiviteter samt under den tid som uppstar
daremellan.

— Vi pedagoger ar ocksa lyhorda infor barnens kanslolage och
trotthetsniva. Vi ar noga med att ge utrymme for vila nar sa behovs,
sager Sanna Olsson.

Ett annat viktigt mal for veckan ar att minska konsekvenserna av
inlarnings- och koncentrationssvarigheter. Pedagogerna ser till att det
ar tydlig struktur och fasta rutiner bade i aktiviteterna och miljon.
Aktiviteterna ar val forberedda och aterkommer varje dag.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar med mer motoriskt kravande lekar. For att
stimulera fin- och grovmotorik och bidra till att starka
kroppskannedom har barnen manga olika aktiviteter bade inne och
ute som uppmuntrar till rérelse pa ett motiverande satt. Till exempel
leker barnen ute i skogen och pa stranden. Inomhus &ar det aktiviteter
med bild och form och musiklekar med rorelser — allt utifran barnens
egna unika forutsattningar.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

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

Atgarder som kan bli aktuella & exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stod och anpassningar av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslutet om att inte ta fram ett atgardsprogram —
kan overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka
anpassningar han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. D&
uppmuntras utvecklingen, sager Sanna Olsson.
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Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjalpa till med radgivning.

Las mer p& Agrenskas webbplats: agrenska.se

Lanktips:

komikapp.se — material och inredning.

lekolar.se — forskola och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

widgitonline.se — symbolstod och bildstdd.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped. Det sager dvertandlakare
Danijela Toft och logoped Agneta Rubensson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen, vid Sahlgrenska universitetssjukhuset, i G6teborg.
Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhélsa och
munmotorik hos personer med séllsynta halsotillstand. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en hogre
livskvalitet for de berorda patientgrupperna och deras anhériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en dversiktlig undersdkning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
lAmnat, sammanstélls i en databas, MHC-basen.

Kunskap om séllsynta halsotillstand sprids via MHC-appen, och via
Mun-H-Centers webbplats, mun-h-center.se
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Munhalsa vid Smith-Magenis syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer med
Smith-Magenis syndrom:

o |app-kak-gomspalt (20 procent)

e tandslitage pa grund av tandgnissling (dental erosion)

e svart med munvard, matrester kvar i munnen

e muntorrhet pa grund av mediciner eller munandning

e Okad kariesrisk.

Bland de 10 barn som finns i MHC-basen med Smith-Magenis
syndrom har fyra dppet bett. Det ar ocksa vanligt att barnen saknar
tandanlag och att tAnderna har kron- och/eller rotavvikelser.

— Idag har vi traffat glada och samarbetsvilliga barn. Nagra hade
avvikande tandform pa de permanenta tanderna, flera hade
tandslitage och muntorrhet samt nagra med bettavvikelser, sager
Danijela Toft.

Muntorrhet

Munandning pa grund av 6ppen mun i vila och olika mediciner kan
leda till muntorrhet. Att smérja munnen med till exempel solrosolja
eller olika smdrjande och salivstimulerarande produkter kan lindra
torra och kansliga munnar och underlatta sjalvrengoring i munhalan.

Tandgnissling

De personer med SMS som finns i MHC-basen uppger att det ar
vanligt med tandgnissling dagtid. Det kan ge huvudvark eller smarta i
kakarna och slitage pa tanderna som ibland ger besvar. En bettskena
kan skydda, men det kraver att man till en bérjan kan gora ett avtryck
av barnets mun, och att hen sedan accepterar bettskenan. Manga
personer som gnisslar tander finner en njutning och ett lugn genom
att gnissla, vilket ar viktigt att tanka pa nar man valjer
avledningsforemal eller aktivitet.

— Gnisslandet i kombination med dental erosion pa grund av

till exempel krdkningar kan orsaka omfattande tandslitage, sager
Danijela Toft.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. D& kan man undvika smarta, karies
och infektioner. Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla
bor borsta tanderna med fluoridtandkram tva ganger om dagen.
Tandvarden rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen tills barnet ar motoriskt moget att ta stérre ansvar for
tandborstning, oftast i 10-12 ars alder. Det finns manga olika typer av
hjalpmedel som kan underlatta munvarden. Goda kostvanor &r viktigt,
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tumregeln ar att tanka pa maltidsfrekvensen, dricka vatten som
torstslackare samt att undvika mat pa natten.

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sékerstalla barnets tillvéaxt
och naringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med en bra
forsvarsfaktor som lite extra fluor, sdger Danijela Toft.

Danijela Toft tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid tandborstning. Som
att visualisera tid med en tandborste som blinkar eller med ett enkelt
timglas. Andra exempel ar bildstdd med ett tandborstschema och
hjalpmedel for forstorat grepp, tandborste som borstar alla sidor av
tanden samtidigt (Collis-curve) och munvinkelhallare.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om smaken
pa tandkramen eller att det skummar, men da finns det andra
alternativ. Extra fluor i tandkramen och munskagljning kan vara bra for
manga. Liksom att med viss regelbundenhet géra en egenkontroll
med infargning av tanderna, sager Danijela Toft.

Att tinka pa:

e Det ar viktigt med tidig kontakt med barntandvardsspecialist
och forstarkt forebyggande tandvard.

e Det &r bra om barnet gar pa tata besok med inskolning hos
tandlakaren for att rengora tanderna, fluorlacka och forsegla
kindtanderna.

e Tandlakaren bor informeras om barnets diagnos, och tand-
och bettutvecklingen maste foljas sarskilt genom kontakt med
tandregleringsspecialist.

e Det ar viktigt att ta rontgen for kontroll om tandanlag saknas,
och planera for luckslutning eller tandersattning senast vid nio
ars alder.

e Vid vissa hjartfel eller infektionskanslighet kravs
antibiotikaprofylax.

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

e Under tandvardsbesoket kan manga ha nytta av taktil
stimulans genom till exempel en tyngdvast eller olika foremal
att pilla pa.

Mun-H-Center och specialistkliniker foér pedodonti erbjuder barn och
ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande.
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Munmotorik vid SMS

I Mun-H-Centers databas finns for tillfallet tio personer med Smith-
Magenis syndrom beskrivna, fem flickor och fem pojkar. Nio personer
hade svarforstaeligt tal och sex personer hade at- och
dricksvarigheter av olika grad.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda kommunikationsférmaga, sug-
tugg- och svaljiformaga och oralmotorisk formaga hos barnet.
Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och atande, bedéma
hur barnet bast trdnar sin kommunikation samt vid behov oralmotorisk
traning.

— Huvudregeln for all logopedisk tréning ar att alla ska veta vad som
ska tranas och varfor. Ibland kan det kannas 6vermaktigt och da kan
det vara bra att tanka pa att vanliga vardagsaktiviteter som att &ta och
dricka olika saker ocksa kan vara bra traning, sager Agneta
Rubensson.

Oralmotorisk tréning

Malet med oralmotorisk traning kan vara att forbattra at- och
tuggférmagan och aven artikulationsformagan. Traningen kan ocksa
ge battre forutsattningar att kontrollera saliven och darmed minska
salivliackage. Ibland finns behov att 6ka eller minska kansligheten i
barnets mun.

— Att minska kanslighet i munnen kan i sin tur underlatta for
mojligheterna att ta hand om téanderna, som ju ska halla hela livet.
Det kan bli lattare att borsta tanderna och att besoka tandvarden,
sager Agneta Rubensson.

Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) &r nastan aldrig for hog
salivproduktion. Istallet kan det bero pa den laga muskelspanningen
(tonusen) i lappmuskulaturen, nedsatt kansel i munhalan, att barnet
inte svaljer undan eller att tungan har ett rorelsemonster som puttar ut
saliven. Manga ganger ar det flera olika faktorer som paverkar.

— Att se Over sittstallningen och huvudhallningen och tréana
oralmotoriken kan ge goda resultat. Nar det inte hjalper kan man i
andra hand ta till medicinering for att minska salivutsondringen. Det
finns olika preparat som minskar salivutsondringen och det &r viktigt
att kontrollera sa att de fungerar tillsammans med 6vriga mediciner
som barnet tar, sdger Agneta Rubensson.

Som ett tredje och sista steg kan man behandla nedsatt salivkontroll
kirurgiskt, men det ar ovanligt.
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Bitovanor

Det ar vanligt att barn har bitovanor eller sa kallade "oral habits”.
Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel bero pa oro,
smarta i munnen eller handla om sjalvstimulering som upplevs som
positiv for barnet. Det ar darfor viktigt att forst ta reda pa orsaken
innan man beslutar om eventuell behandling. Behandlingen kan besta
av stimulering och tuggtraning men ocksa av att férsoka byta ut det
som barnet biter eller suger pa till lampliga foremal som anpassade
"bitsmycken”.

— Att tugga kan vara viktigt for att minska bitbeteende. Tuggandet gor
ocksa att barnet kanner mattnad och kan &ta lagom mycket, sager
Agneta Rubensson.

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

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nedsatt
salivkontroll eller Bitbeteende. De finns pa Mun-H-Centers webbplats
och gar aven att bestalla via mun-h-center.se.

Fraga till Agneta Rubensson

Hur ser det ut for aldre personer, ar det nadgon idé att forsoka
hitta insatser mot tandgnissling?

— Det ér aldrig for sent, utan be om hjalp hos er tandlakare eller
logoped. Tanderna ska halla hela livet.

Mari och Gustav &r dverens om att Johans sémnstdrning och
kontrollbehov har tart pa deras relation.

— Den &r sliten och vi vet att det inte ar unikt for var familj. Vi sover ju
isar till exempel. Manga familjer med barn med SMS goér pa samma
séatt. Var samstammighet har alltid varit for Johans basta, sager
Gustav.

— Det ar en sorg att vi inte har nagon tid tillsammans utan barn. Det &r
den stora baksidan, men vi gor det for var familj, sager Mari.

Foraldrarna har avlosning nattetid da och da. For att sova ikapp och
kunna fokusera pa Sofia.

© Agrenska 2022, nr 652 51



Smith-Magenis syndrom

— Vi har levt tillsammans i 23 ar och har varit med om mycket
tilsammans. Vi ar ett bra team. Om vart forhallande 6verlever det har
Overlever det allt, sager Marri.

Mari och Gustav funderar mycket pa hur det ska bli i framtiden.

— Vi tanker redan nu pa hur vi ska ga ifran samsovande, till tonar, till
eget boende, sager Gustav.

— | skolan eller hos stodfamiljen har Johan inte samma kontrollbehov.
De behover inte anpassa lika mycket som vi gor fér honom. Darfor
tanker vi att det ordnar sig, det galler att lagga energin pa ratt saker,
sager Mari.

For att fa forstaelse har det varit viktigt for Mari och Gustav att vara

Oppna med att Johan har Smith-Magenis syndrom.

— Vi tycker att det har lett till mindre stigmatisering och att vi har fatt

stdd fran vanner och samhallet, sager Gustav.

— For mig var det en lite hdgre troskel att beratta men jag haller med
om att det bara har lett till bra saker. Fast Johan &r inte sitt syndrom.
Han &ar en underbar kille som ¢éverraskar oss hela tiden, sager Mari.

Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planeringen av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stdd som
finns att fa for personer med Smith-Magenis syndrom.

Forsakringskassan

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

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt som kraver extra omvardnad
hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en kurator, sager Louise
Jeltin.

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning for kostnader som

beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan bedomer
vad som raknas som merkostnader.
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— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och resor
med egen bil. Man behéver komma upp i en viss summa per ar,
sager Louise Jeltin.

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

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Halso- och sjukvardslagen

Det finns en patientlag som starker stallningen for patienter. Den ger
bland annat ratt att valja 6ppenvard i en annan region, till exempel
habilitering eller en specialist. Det ska nu vara lattare att fa en ny
medicinsk bedémning.

— Lagen har ocksa Okat barns inflytande éver sin egen vard. De har
ratt att fa information pa ett satt som de forstar, sager Louise Jeltin.
Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Samordning - fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt om patienten onskar det, som kan
sakerstalla patientens behov av samordning. Den fasta vardkontakten
kan vara en lakare eller nagon annan som arbetar inom varden, som
en sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och héalso- och
sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever behov av
samordning mellan olika instanser och dar ansvarsférdelningen
behover tydliggoras. Planen upprattas vid méten dar de
professionella fran de berorda verksamheterna ar skyldiga att delta.

1177 efter 13 ar

I normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare fram tills
barnet fyllt 13 &r. | undantagsfall &r det mojligt att ansoka om forlangd
tillgang, men det maste goras pa varje enskild mottagning och det ar
verksamhetschefen for enheten som ska godkanna.

— Det finns nagot som heter Freja ID som &r en e-legitimation med
mojlighet att dela kontroll med narstadende eller god man, tipsar en
foralder om.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se sok pa: gor ditt
barns vardarenden via natet.
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LSS — Lagen om st6d och service till vissa funktionshindrade
Samhallets stod utgar bland annat fran LSS. Det &r en réattighetslag,
som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stdd for insatser och
sarskild service for personer:
e med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand
e med betydande och bestdende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom
e med varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedséttningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de ar stora
och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga
livsféringen och darmed ett omfattande behov av stod eller
service.

— LSS &r en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
Overklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

Exempel pa insatser enligt LSS
e avldsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service.

— Det finns ocksa boenden med sérskild service for barn och unga,
sa kallade barnboenden, sager Louise Jeltin.

Personlig assistans
Personlig assistans ar en av de tio insatser som LSS innefattar. For
att omfattas av personlig assistans behdver barnet ha behov av hjalp
med de grundlaggande behoven:

e personlig hygien

e intagande av maltider

e av- och pakladning

e kommunikation

e annan hjalp som forutsatter ingdende kunskaper om barnet

som person, till exempel tillsyn.

Ansokan om personlig assistans ska goras skriftligt och medicinska
underlag kravs. Om de grundlaggande behoven beddms uppga till
fler &n 20 timmar per vecka ansoker man om assistansersattning fran
Forsakringskassan. Om de grundlaggande behoven inte uppgar till
20 timmar kan man ansoka om personlig assistans hos kommunen. |
de fall en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov sasom till exempel mgjlighet att
delta i samhallslivet, umgas med slakt och vanner samt
hushallsarbete.
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De grundlaggande och 6vriga personliga behoven kan ocksa
innebéra skal for dubbelassistans. Det kan handla om aktiviteter
utanfér hemmet till exempel vid resor.

Vad raknas till féraldraansvaret?

De grundlaggande behoven raknas i varierande grad som
foraldraansvar tills barnet fyllt 9 ar. Darefter raknas de inte langre
som foraldraansvar. Kommunikation rdknas inte som foréldraansvar
efter att barnet fyllt sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter
eller sjukvard, da det géller tills barnet fyllt nio ar.

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

Assistans i skolan

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

Att valja personlig assistent

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

— Mitt rad &r att ta hjalp av ett assistansbolag som jobbar for att
behélla och kompetensutveckla sina assistenter, sager Louise Jeltin.

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.

Hjéalp med personlig assistans

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

Assistansens framtid

Fran och med januari 2023 infors nya grundlaggande behov i lagen
som troligen kommer gora det lattare att fA personlig assistans for
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tillsyn. Forandringarna kan leda till att cirka 2 000 fler personer
beviljas personlig assistans.

Tips pa webbplatser:

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

lassekoop.se — LaSSe Brukarstodcenter (Vastra Goétalandsregionen)
bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stéd och kunskapscenter
(Stockholm)

SoL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa mojlighet att
delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stdd som utgar ifran individens behov. Man har alltid
ratt att soka bistand och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare
eller kurator pa sjukhuset kan hjalpa till med ansokan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med stdd av SoL
om man inte tillnér nagon av LSS:s personkretsar, sager Louise
Jeltin.

Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen ocksa erbjuda stod till
anhoriga. Med anhériga menas en familiemedlem, (till exempel
syskon, mor— och farféraldrar) eller en god van till nagon med fysisk
eller psykisk funktionsnedsattning. Som anhorig kan man fa majlighet
att delta i samtalsgrupper, friskvard eller individuellt anpassat stdd
och fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta stod ska sokas hos
kommunens anhdrigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i olika
kommuner.

Skollagen

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader i
elevernas forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.
Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara kunskapsmal
och vilket stod som kravs. Det &r rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till
elevers olika behov. Elever ska ges stod och stimulans sa att de
utvecklas sa langt som mojligt.

Sarskola — anpassad grundskola

For att ha ratt att ga i sarskola kravs diagnosen intellektuell
funktionsnedsattning. Placering foregas av noggranna
tvarprofessionella utredningar i vilka det maste framga att eleven inte
bedoms kunna n& grundskolans mal. Det gar att lasa i sarskolan med
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vissa amnen enligt grundskolans kursplan. Det gar ocksa att ga i en
klass i grundskolan och lasa enligt sarskolans kursplan.

Skolformen sarskola byter namn i juni 2023 till anpassad grundskola
och anpassad gymnasieskola.

Vart vander vi 0ss?

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

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen. Vid fragor kan man kontakta Skolverkets
upplysningstjanst fér radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se

Bostadsanpassning

Ans6kan om bostadsanpassning gors till kommunen. Atgéarderna
behdver vara "nédvandiga for att bostaden ska vara andamalsenlig”.
Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare eller annan sakkunnig.
Las mer pa bostadscenter.se

Fonder och stiftelser

Bidrag fran fonder och stiftelser kan sokas for 6kade omkostnader pa
grund av sjukdom, till hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset
eller habiliteringen kan man fa hjalp av en kurator med att hitta
passande fonder att s6ka pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas dar man kan stka efter mojliga fonder:
stiftelser.lansstyrelsen.se

— Det kan I6na sig att anstka om stod fran fonder eftersom
stiftelserna vill avyttra sina pengar, sager Louise Jeltin.

Tips pa webbplatser

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhaélle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedséttning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum fér anhériga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — motesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning
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Foreningen Smith-Magenis syndrom

Foreningen Smith-Magenis syndrom ar en ideell férening som drivs
av foraldrar till barn med SMS. | dag finns det cirka

30 medlemsfamiljer med bade barn och vuxna med SMS. Foreningen
arbetar med att sprida medvetenhet och information om syndromet,
samt med att stodja familjer. Féreningen anordnar arligen traffar for
sina medlemsfamiljer, har en aktiv Facebook-grupp samt online-
traffar och insamlingar.

— Framat vill vi bli fler medlemmar och styrelseledamoter, gora en
informationsfilm om SMS och planera en foraldratraff under 2023,
séger Anna Powell som ar ordférande i féreningen.

Las mer om foreningen och bli medlem pa smithmagenis.se

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika
syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett
sjuttiotal olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och stodinsatser i ratt
tid och utifran behov. Férbundets uppdrag ar att driva politiska fragor
som ror personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
séllsynta diagnoser och patala att forskning kravs. Personer som
lever med sallsynta halsotillstand ska inte missgynnas pa grund av att
andra inte kanner till s& mycket om deras situation. Férbundet har
genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit konkret material
som alla far ta del av, sdsom utbildningsfilmer, sammanstallningar av
rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan gora en
sa kallad sallsynt vardplan.

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

— Det &r séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt k&nna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksférbundet Séllsynta diagnoser.
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Har hittar du Riksforbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiaghoser.se

Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

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

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an

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

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

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

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 652

Smith-Magenis syndrom orsakas av en forlust av
en liten del av den korta armen péa en av
kromosomerna i kromosompar 17, eller av en
forandring i genen RAIL. De vanligaste symtomen
ar somnsvarigheter, beteendeavvikelser och
intellektuell funktionsnedséttning.

Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen som
funktionsnedsattningen medfér. Samordnade
habiliteringsinsatser med olika professioner ar

viktigt, liksom socialt och psykologiskt stod till hela

familjen.

| dokumentationen kan du bland annat lasa om
medicinsk bakgrund, genetik, farmakologisk
behandling, somnsvarigheter och psykologiska
aspekter. Dessutom ges en inblick i hur det &r att
leva i en familj med ett barn med Smith-Magenis
syndrom.

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