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Tuberos skleros

Tuberos skieros

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

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

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

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

Faktainnehallet fran foreldsningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Johanna Lagerfors,
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allméanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva med sjukdomen eller syndromet berattar ett foraldrapar
om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra
namn.

Dokumentationerna publiceras &ven p& Agrenskas webbplats, dér de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se

© Agrenska 2020, nr 627 2



Tuberos skleros

Foreléisare som har bidragit till innehallet i denna dokumentation

Sofia Ygberg, specialistlakare, Neuropediatriska mottagningen vid
Astrid Lindgrens barnsjukhus i Stockholm.

Maria Palmetun Ekback, 6verlakare vid Universitetssjukhuset

i Orebro.

Johan Lundgren, dverlakare och barnneurolog pa Skanes
universitetssjukhus i Lund.

Zivile Békassy, overlakare, Nefrosektionen pa barnkliniken vid
Skanes universitetssjukhus i Lund.

Margret Buchholz, specialistarbetsterapeut pa DART
kommunikations och dataresurscenter for personer med
funktionsnedsattning, i Goteborg.

Gill Nilsson, dverlakare i barnneuropsykiatri vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Medverkande fran Mun-H-Center:

Marianne Lillehagen, specialisttandlakare
Torunn Liljegren, logoped
Pia Dornérus, tandskoterska.

Medverkande fran Agrenska:

Cecilia Stocks, socionom.

Annica Harrysson, verksamhetsansvarig.

Louise Jeltin, assistanssamordnare.

Bodil Mollstedt, specialpedagog.

Samuel Holgersson, sjukskoterska.

Johanna Lagerfors, redaktor for dokumentationen.

Hiir nér du oss

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon 031-750 91 00
E-post agrenska@agrenska.se

© Agrenska 2020, nr 627 3



Tuberos skleros

Innehall
Medicinsk information om tuberds skleros..............cccccceeennnn. 5
Joel har tuberds skIeros..........oooeeeiiiiieeeeie e 9
Hudproblem vid tuberds skleros ............cccoooviiiiiiiiiiiiiiene. 10
Fragor till Maria Palmetun EKbacK.............ooovveeiiiiiiiiinn, 13
Joel har 0CKsa epilepSi.......uuvrveiiiiiiiiiiieeeeee e, 13
Tumorer vid tuberds SKIEros ............evceiiieeiiiiieeeeeeeeeeeeiis 14
Fragor till Johan Lundgren ... 16
Joel borjar i forskolan............cooovviiiiiiiiicce e 16
Njurar och njurproblem vid tuberds skleros ..............cccueee.... 17
Kommunikation ...........oooeeiiiiiiiiiie e 19
Fragor till Margret Buchholz............cccoiiiiiiiee 25
Joel kommunicerar med pekprat..........ccccceeiiiiiiiiiiiiiii 25
Neuropsykiatri vid tuberds skleros............cooovvvvvviiiiiiiiiieennn. 26
Fragor till Gill NilSSON ........ccccciiiiieeeeeeeeee e, 30
Agrenskas pedagogiska erfarenheter..............cccccccveuvenne... 31
Joel har statt pa ketogen Kost..........cccoiiiiiiiiiiiiie 34
SYSKONIOIEN ..o 35
Joel har flera SySKON ..........uuiiiiiiiiiii 39
Munhalsa och mMUNMOLOriK.........cccoevveeeieiiiiieeeen 40
Samhallets StOd ........oevveiiiiii 44
Personlig assistans ...........ooovviiiiiiiiii 49
Informationscentrum for sallsynta halsotillstand ................... 52
Riksforbundet Sallsynta diagnoser ...........cccocviiiiiiinn, 51

© Agrenska 2020, nr 627 4



Tuberos skleros

— Tuberos skleros ar en multisystemsjukdom, vilket
betyder att flera av kroppens organ kan paverkas. Hur
organen drabbas och hur mycket de paverkas ar
individuellt och férandras over tid.

Det sager Sofia Ygberg som ar specialistlakare pa
Neuropediatriska mottagningen vid Astrid Lindgrens
barnsjukhus i Stockholm. Hon sitter ocksa i nationella
expertradet for tuberds skleros.

Begreppet tuberds skleros betyder knolig férhardnad och betecknar
de forandringar i hjarnbarken som ofta finns vid denna sjukdom.
Utover dessa finns ofta tumdrliknande férandringar i flera av kroppens
organ.

Tuberos skleros férekommer hos ett barn per 6 000 till 10 000
nyfédda. Omkring 500 personer i Sverige har en svar variant av
sjukdomen, som ibland kallas tuberds skleroskomplexet och férkortas
TSC. Tillstandet ar lika vanligt forekommande i alla delar av varlden,
och drabbar lika manga flickor som pojkar.

TSC beskrevs for forsta gangen redan 1880. Kriterier for diagnosen
har faststéllts och reviderats flera ganger, senast 2012.
Huvudkriterierna for diagnosen innefattar symtom i bland annat
hjarna, hjarta, njurar, hud, 6égonbotten, lungor och tander.

Symtom vid TSC

Symtomen hos personer med tuberds skleros férekommer i olika
svarighetsgrad och kombinationer. De debuterar vid olika aldrar och
varje symtom behdver inte uppsta hos alla. Varfor patienterna
drabbas sé olika vet man inte.

Hud

Hudbesvar som ofta forekommer innefattar depigmenterade fléckar
(vita hypopigmenterade flackar pa huden), angiofibrom (réda eller
hudfargade sa kallade telangiektatiska papule), periunguala fibrom
(bindvavstillvaxt vid nagelbanden) och en hudférandring som ofta
sitter i landryggen och kallas shagreen patch.

Hjérna

| hjarnan férekommer kortikala och subkortikala tuber hos nio av tio
personer med TSC. De uppstar redan i fosterstadiet, mellan vecka sju
och tolv. Hjarnbarkens sex lager far en abnorm struktur dar stora
nervceller ligger pa fel plats. Tuber ar retbara omraden som kan
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orsaka epilepsi.

Subependymala noduli ar sma knottror som ligger inne i hjarnans
halrum, ventriklarna. De ger sallan symtom men kan utvecklas till s&
kallade SEGA-tumérer hos personer med TSC, och féljs darfér upp
regelbundet. SEGA-tumorer ar langsamvaxande tumdérer som ofta
uppstar i en trang passage i hjarnans halrum. Det gor att personen
riskerar att fa hydrocefalus, i folkmun kallat "vattenskalle”.
Segatumorer vaxer framfor allt vid fyra till tio ars alder och 6kar
successivt i volym. Omkring ett av tio barn med TSC far en tillvaxt
som leder till stopp i vatskeavledningen. Eftersom tillstdndet kan bli
allvarligt ar det viktigt att vara uppmarksam pa symtom som
huvudvark, illamaende, plotslig skelning, forandrat beteende eller
Okade epilepsianfall. SEGA-tumoérerna behandlas i férsta hand
kirurgiskt, men for svaratkomliga tumérer kan mTOR-hdmmande
medicin vara ett alternativ for att minska tumorernas volym.

Hjérta

Kardiella rhabdomyom férekommer hos tva tredjedelar av alla
spadbarn med TSC. Det kan leda till rubbningar i hjartrytmen. Hos
atta av tio barn minskar eller forsvinner problemen spontant under det
forsta levnadsaret.

Lungor

Lymphangioleiomyomatos, LAM, innebar att muskelceller i lungan
borjar dela sig okontrollerat. Det ar en ovanlig sjukdom, men nar den
forekommer staller det till problem. LAM forekommer framférallt hos
vuxna och ar vanligare hos kvinnor an hos man. En behandling (for
vuxna) ar pa gang.

Njurar

Tre av fyra personer med TSC far njurtumoérer, sa kallade
angiomyolipom, AML. De ar godartade, men det som kan bli farligt ar
de skora blodkarlen i tumoren, som bléder mer om tumaoren ar stor.
Vid tumdrer dver tre centimeter dvervager man att behandla, antingen
genom operation eller genom att medicinera med sa kallade mTOR-
hammare.

Ogon

Retinala hamartom fdrekommer och kan beskrivas som “knottror i
ogonen”. Det ar samma mekanism bakom dem som bakom
noduliknottrorna i hjarnan.

Mun
TSC paverkar ocksa ofta tander och tandkétt. Bland annat ar det
vanligt med fibrom, sma bindvavsknutor, i tandkéttet.

Beteende



© Agrenska 2020, nr 627

Tuberos skleros

Hos personer med TSC ar intellektuell funktionsnedsattning liksom
flera neuropsykiatriska tillstdnd vanligare an hos befolkningen i stort.

En stor sa kallad naturalférloppsstudie som genomforts pa personer
med TSC, TOSCA-studien, visar bland annat att symtomen ar
aldersberoende. Studien ligger till grund for det globala
uppféljningsprogrammet for TSC. Det ar ett handlaggningsdokument
som uppdateras kontinuerligt och ger riktlinjer for hur barn och unga
med TSC ska behandlas och féljas upp.

Genetiska orsaker till tuberos skleros

Varje individ har fatt halften av arvsmassan fran sin mamma och
halften fran sin pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler. Det finns éver 20 000 gener pa de hoptvinnade DNA-
spiraler som formar 46 kromosomer (23 kromosompar). | varje cell
finns samma uppsattning gener, men olika gener ar aktiva i olika
celler.

Alla manniskor har variationer i sina gener, men bara en del av dem
ger upphov till symtom. Nar man talar om mutationer syftar man ofta
pa de férandringar som leder till sjukdomstillstand.

Eftersom generna utgér mallar for olika proteiner i kroppen kan
mutationer medféra konsekvenser nar proteinerna ska bildas. Det kan
beskrivas som att det blir *fel i koden” for just det proteinet. Ungefar
tva procent av det manskliga DNA:t (alla gener) ar kodande, det vill
saga utgor mallen for ett protein. 98 procent av arvsmassan kodar
inte for proteiner och funktionen av denna del av arvsmassan ar oklar.
Det forskas mycket om den.

Tuberds skleros uppstar pa grund av en mutation (féréandring) i nagon
av tva foljande gener:
e TSC1, som sitter pa kromosom 9 och kodar fér proteinet
hamartin.
e TSC2, som sitter pa kromosom 16 och kodar for proteinet
tuberin.

Hamartin och tuberin samverkar for att bromsa kroppens sa kallade
tumdrsupressorkomplex (fortkortat mMTOR-komplex) som styr
nybildning och tillvaxt av celler. En mutation i ndgon av TSC-generna
kan bland annat orsaka ohdmmad nybildning av celler vilket ger
upphov till de tumérliknande férandringar som ar typiska vid tuberés
skleros.

Genetiska forandringar kan paverka gener och kromosomer pa olika
satt. Ett "stavfel” i den genetiska koden (att en av byggstenarna ar fel)
kallas punktmutation. Det kan ocksa fattas eller finnas extra genetiskt
material pa genen, vilket kallas deletion respektive duplikation.
Translokation ar att en bit av en kromosom bytt plats med en annan
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kromosom, inversion att en bit genetiskt material vridit sig 180 grader
och insertion, att en stor bit DNA sitter pa "fel plats”.

— De flesta mutationer hos personer med TSC ar unika, och ser alltsa
olika ut hos olika personer. Det gemensamma ar att mutationen
paverkar funktionen hos ett visst protein, och att detta leder till
tuberds skleros, sager Sofia Ygberg.

Epilepsi hos personer med TSC

De flesta (85 procent) av alla som har tuberds skleros far epilepsi. 63
procent upplever ett forsta anfall redan under det forsta levnadsaret.
Nastan fyra av tio far infantila spasmer vid ungefar ett halvars alder.
Infantila spasmer ar den omogna hjarnans satt att regera pa en
stérning i hjarnan, som exempelvis den som férekommer vid tuberds
skleros. Men tuberds skleros ar langt ifran den enda orsaken till
infantil spasm.

— Tva tredjedelar av TSC-patienterna utvecklar en svarbehandlad
epilepsi, vilket innebar att man inte far bukt med epilepsin trots att
man testat flera kombinationer av mediciner, sager Sofia Ygberg.

Ju fler tuber i hjarnbarken en person har, desto svarare blir oftast
epilepsin.

Behandling

Det finns riktlinjer for i vilken ordning man kan testa foreslagna
medicinska preparat, men ofta bedémer lakaren individuellt vilken
medicin som ska testas och i vilkken ordning. For vissa patienter ar
epilepsikirurgi mojlig. En del star pa ketogen kost (en fettrik och
kolhydratfattig diet som ordineras och féljs upp av lakare/dietist) och
far farre anfall tack vare det.

Arftlighet

Hos tva tredjedelar av alla personer med TSC har tillstandet uppstatt
till foljd av en sa kallad de novo-mutation (nymutation), en férandring
av arvsmassan som uppstatt for férsta gangen hos personen sjalv.

— De novo-mutationer forekommer hos alla. | genomsnitt har en
person mellan 64 och 76 mutationer som uppstatt for forsta gangen
hos hen sjalv. Noll till tva av dem férekommer i den kodande delen av
genomet, alltsa arvsmassan, sager Sofia Ygberg.

En tredjedel av alla personer med TSC har arvt en muterad gen fran
nagon av sina foraldrar. Sjukdomen arvs autosomalt dominant, vilket
innebar att om den ena féraldern har sjukdomen blir sannolikheten att
barnet arver den 50 procent. De barn som inte arver den muterade
genen far inte sjukdomen och fér den inte heller vidare till sina barn.

— Alla som arver den muterade genen far sjukdomen. Men variationen
av symtom ar stor mellan olika individer, sager Sofia Ygberg.

Sannolikheten for att tva friska foraldrar som har ett barn med tuberds
skleros pa nytt far ett barn som ocksa har sjukdomen ar mycket liten,
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men nagot férhojd jamfort med andra. Att sannolikheten ar nagot
forhojd for dem beror pa sa kallad mocaisism, det vill sédga att nagon
av foraldrarna kan bara férandringen enbart i sina kdnsceller, och
darfor inte sjalv ha symtom.

Hos fler an nio av tio personer med TSC har man hittat den
sjukdomsorsakande mutationen genom genetiska tester. Hos de
personer dar man inte hittat en genetisk orsak stalls diagnosen pa
kliniska grunder, det vill sdga genom att man ser till symtombilden.
Fostervattenprov, moderkaksprov och embryodiagnostik kan visa om
fostret bar pa en muterad gen, men det forutsatter att mutationen
forst har hittats hos den forsta familjemedlemmen med TSC.

Forskning

Barn med tuberds skleros ar en grupp som det forskas mycket pa.
Stora medicinska framsteg har gjorts pa senare ar. Under 1980-talet
betraktade man det som meningslost att operera bort tumérer och
uppskattningsvis ett av tre barn med TSC dog fore fem ars alder.

— Nu ar prognosen en helt annan. Den forvantade livslangden ar idag
densamma som for personer som inte har TSC, sager Sofia Ygberg.

Attaarige Joel har tuberds skleros. Han kom till Agrenskas
familjevistelse tillsammans med sin mamma Sofie, sin pappa Richard
och lillasyster Hedvig, som ar fyra ar.

Sofie hade en normal och problemfri graviditet nér hon bar Joel. Han
var hennes och Richards forsta barn och allt sag fint ut pa kub-testet
(kombinerat ultraljud och blodprov). Efter en dramatisk férlossning
som slutade med akut kejsarsnitt kom Joel till varlden.

— Allt var precis som det skulle i borjan. Joel var en lattskott och lugn
bebis, sager Sofie.

Vid nagra tillfallen de kommande manaderna reflekterade Sofie 6ver
att andra, jAmnariga barn hade lart sig krypa tidigare an Joel, men
hon tankte inte s& mycket mer pa det. Han hangde med ganska bra
anda.

— Nar han var ett halvar markte jag att jag tappade kontakten med
honom ibland, hans blick flackade. Vi fick en akuttid men uppfattades
mest som oroliga foraldrar, berattar Sofie.

Men en tid darefter kom familjen till en barnldkare som tog deras
berattelse pa allvar. Familjen blev inlagd for utredning.

— De sa "packa en vaska, ni kommer att stanna har ganska lange”.
Vid den tiden trodde vi att Joel hade en hjarntumor och inte skulle
klara sig. Vi var otroligt ledsna da, sager Sofie.
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Lakarna som utredde Joel tittade tidigt efter tecken pa tuberds
skleros. De undersokte om han hade de karakteristiska tuberna i
hjarnan och belyste huden med uv-ljus for att hitta hudférandringar.
Snart foll allt pa plats.

Beskedet om Joels diagnos kom sent pa kvallen. Férst var Sofie och
Richard lattade, de forstod att han inte hade nagon hjarntumér och att
han skulle 6verleva.

— Sedan laste vi pa om sjukdomen och blev aterigen ledsna. Vi holl
oss ifran att soka pa internet men det gjorde vara familjemedlemmar
at oss, de kom med rapporter om bade svarigheter och magjliga
ljuspunkter, sager Sofie.

Hon och Richard tyckte att det var svart att forsta sig pa diagnosen i
bdrjan.

— Det var forstas en lattnad att forsta att han skulle klara sig. Men
oroligt att inte veta hur livet skulle bli.

— Synliga forandringar i huden ar vanliga hos personer
med tuberds skleros. Det finns flera olika typer av
hudférandringar och de behandlas pa olika satt.

Det sager Maria Palmetun Ekback som ar overlakare
vid universitetssjukhuset i Orebro.

Vid diagnostisering av tuberds skleros anvands dels genetiska tester,
dels kliniska kriterier. Att det ibland racker med kliniska kriterier beror
pa att man inte alltid kan hitta den genetiska orsaken till tillstandet.
Kriterierna som anvands ar indelade i huvudkriterier och bikriterier.

— Hudproblem ar vanliga vid tuberés skleros och flera av
huvudkriterierna handlar om olika hudakommor. 96 procent av dem
som har tuberds skleros har hudférandringar av nagot slag, sager
Maria Palmetun Ekback.

Olika typer av hudsymtom

Ett av de tidigaste hudsymtomen ar pigmentfattiga ljusa flédckar, som
lattast kan ses med ett blatt ljus fran en sa kallad Woods-lampa.
Flackarna finns redan fran fodseln och upptacks darfor ibland redan
nar barnen ar nyfédda, aven om de kan vara svara att se.

— De ar ofta formade som asplov eller som konfetti, sma prickar.
Flackarna kan inte behandlas men minskar ofta i tydlighet med aren,
sager Maria Palmetun Ekback.
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En del personer med TSC har sa kallade shagreen patches (aven
kallade chagrinflackar) pa landryggen. Det ar omraden med
fortjockad och nagot upphdjd hud, ofta med ett lite skrovligt och
apelsinskalsliknande utseende. Hos dem som far shagreen patches
upptrader flackarna sallan fore tre ars alder, men alltid fore
puberteten. Flackarna behandlas normalt inte.

Angiofibrom ar sma rdda knottror i ansiktet som finns hos atta av tio
personer med TSC. Vanligen sitter prickarna i *fjarilsform” dver nasa
och kinder.

— De sitter nastan alltid i monster som ser likadant ut pa bada sidor av
ansiktet och ar det vanligaste synliga hudsymtomet vid tuberés
skleros, sager Maria Palmetun Ekback.

Angiofibrom upptrader som tidigast i femarsaldern och blir ofta
tydligare under tonaren. Hos enstaka fall utvecklas de sa sent som i
tjugoarsaldern. Tidigare har man behandlat med bland annat slipning,
frysning och syrepeeling men idag ar det vanligast att behandla med
karllaser eller koldioxidlaser. Férdelen med den senare metoden ar
att den sluter till karlen vilket gor att det inte bloder lika mycket.

— Koldioxidlaser ar en jattebra metod fér behandling av angiofibrom,
garna i kombination med utvartes rapamycin. Karllaser anvands
ocksa men jag tycker att den ar mindre effektiv i detta fall, sager
Maria Palmetun Ekback.

Rapamycin ar en naturlig substans som hittades i jorden pa Paskon
pa 1960-talet. 1999 godkandes den som ett immunhammande
lakemedel vid njurtransplantationer och finns idag som tablett, oral
I6sning eller salva for utvartes bruk.

— Salvan ar det senaste tillskottet pa marknaden och gérs genom att
rapamycintabletterna blandas med vaselin. Det ar ett valdigt bra
alternativ for sma barn. Nar de blir aldre rekommenderar jag en
kombination av rapamycin och koldioxidlaser.

Rapamycin binder till mMTOR-komplexet och bromsar dess aktivitet.
Det bromsar celldelning och celltillvaxt. Aven nivan av en
karltillvaxtfaktor (VEGF) bromsas vid behandling med rapamycin.

— | Japan finns utver tabletter, oral 16sning och salva aven en fardig
beredning i form av en gel: Rapalimus gel 0,2 %. Foretaget som
tillverkar den undersoker mojligheten att ocksa lansera produkten i
Europa, sager Maria Palmetun Ekback.

Ett forskarlag i Taiwan har aven undersékt om en blandning mellan
calcitriol (D-vitamin) och rapamycin ger battre resultat for angiofibrom.
— Kombinationen 6kade effekten av rapamycinet i deras studie, och
rodnaden hos patienterna minskade snabbare.

Som alla Iakemedel kan rapamycin orsaka bieffekter. Vid systemiskt

bruk, alltsd om man &ter preparatet, kan personen bland annat fa
biverkningar som innefattar sar i munnen (behandlas med lokalt
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smartstillande) eller rosacealiknande utslag (behandlas med utvartes
lakemedel).

— Vid utvartes bruk av rapamycin ser vi inga systemiska biverkningar.
Amnet tas inte upp av blodet. Dock kan vissa personer som anvander
den orala I6sningen utvartes fa irriterad hud, sager Maria Palmetun
Ekback.

Den syntetiska varianten av rapamycin heter everolimus, och
anvands for systemiskt bruk vid TSC. Votubia ar det lakemedel som
har indikationer vid TSC.

— Bieffekterna vid systembehandling liknar de som férekommer vid
behandling med rapamycin.

Periunguala fibrom ar mjuka hudfargade bindvavsknutor vid
nagelbanden. De debuterar ofta i tonaren och kan 6ka med aldern.
— Periunguala fibrom ar besvarliga men latta att behandla, antingen
med klassisk kirurgi eller genom koldioxidkirurgi, sdger Maria
Palmetun Ekback.

Fibrésa plack i pannan (eller pa skalpen) féorekommer hos en dryg
tredjedel. De bestar av fortjockad bindvav. Hos nagon enstaka person
ar detta det forsta tecknet pa tuberds skleros. Kirurgi ar den basta
behandlingsmetoden.

Mjuka fibrom, eller multipla skintags, sitter ofta pa bréstkorgen och pa
underarmarna och ar generellt vanliga hos alla manniskor fran 35-40
ars alder. Vid tuberds skleros ar de ofta fler och kan upptrada redan i
puberteten.

— Dessa sma hudflikar ar inte farliga och gar enkelt att klippa bort,
antingen sjalv eller hos en hudlakare, sager Maria Palmetun Ekback.

Gingivala fibrom ar bindvavsutvaxter i tandkottet, oftast mellan
framtanderna, som férekommer hos fyra av tio personer med tuberds
skleros. De kan avlagsnas av tandlakare.

Hur paverkas livskvaliteten av synliga hudférandringar?

— Var erfarenhet ar att barnen med TSC ofta sjalva tycker att det
kanns viktigt att fa behandling mot sina hudbesvar, sager Maria
Palmetun Ekback.

Angiofibrom i ansiktet kan vara kosmetiskt stérande och kan ocksa
bléda i vissa fall. Fibrom vid naglarna kan ocksa bléda, och vara
smartsamma nar de blir inflammerade. Dessutom ar vissa av
hudakommorna sate for infektioner.

Vuxna kan behandlas med laser efter lokalbedévning men barn sévs
oftast fére behandling. Koldioxidlasern kan lamna marken som ser ut
ungefar som skrubbsar efter behandlingen och dessa tvattas med tval
och vatten. Man kan ocksa smdrja med ett receptfritt och
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antibiotikafritt bakteriedddande medel. Det gar inte att forutsdga exakt
hur lange resultaten star sig, men laserbehandlingar kan upprepas
vid behov.

Sammanfattning:

* Hudférandringar ar vanliga vid TSC, de férekommer hos
96 procent.

« Behandling finns att tillga for hudférandringarna. De minsta
barnen smdrjer med salva. De aldre far laserbehandling och
utvartes behandling.

» Eventuella biverkningar kan hanteras.

Fragor till Maria Palmetun Ekbéick

Var son ar sju ar och jag tycker mig se en antydan till médrke pa
lindryggen. Ar det en begynnande shagreen patch?

—Ja, sa kan det vara. Att du ser en antydan innebar dock inte att han
med nddvandighet kommer att utveckla ett shagreen patch. Men goér
han det ar det bra att veta att det varken gor ont eller ar farligt.

Ar det sméartsamt att behandlas med koldioxidlaser i ansiktet?
—Ja, men barnen beddvas och sdvs alltid vid sadan behandling.

Syns angiofibromen mer i solen, och tar de skada av sol?

— Angiofibromen bestar av karl, vilket gor att de syns mer nar man blir
varm. Det finns inga rekommendationer om att undvika solen mer an
nagon annan.

Joels foraldrar larde sig snart mer om sin sons tillstdnd. Neurologen
de traffade regelbundet var ofta férsiktig i sina uttalanden om
framtiden.

— Det gjorde att jag alltid tolkade det som att Joel skulle kunna
komma ikapp sina jamnariga utvecklingsmassigt, med tiden. Men jag
har forsokt fokusera pa har och nu istallet for att titta alltfor mycket
mot den ovissa framtiden, sager Sofie.

For Richard var det viktigt att 1asa pa fakta och férsdka fa en sa tydlig
bild som mdjligt av Joels sjukdom.

— Vi forhdll oss ganska olika till sorgen. For mig var det viktigt att géra
saker, tréana Joels fardigheter pa basta satt och lara mig tecken som
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stdd. Helt enkelt att gora allt jag kunde for att hjalpa honom, berattar
Sofie.

Joels flackande med blicken, det forsta symtomet féraldrarna
noterade, var epilepsi. | bdrjan bestod nastan alla insatser av att
behandla den, och hitta ratt medicinering. Joel far franvaroattacker
och ett annat slags anfall da han skrattar pa ett valdigt sareget satt,
berattar Sofie.

— Beroende pa typ av anfall kan man forsta var i hjarnan de uppstar.
Jag skriver alltid ner vilka typer av anfall Joel har och hur lange de
pagar. Sedan gor jag statistiska sammanstallningar dar jag ocksa for
in vilka mediciner han tagit vilka perioder, for att kunna kartlagga hur
de paverkar frekvens och typ av anfall, sager hon.

Att halla koll pa det har blivit ett satt att hantera situationen och goéra
nagot konkret. Det &r ocksa ett satt att underlatta for Iakarna, som ju
inte har s& mycket annat att ga pa i jakten efter optimal medicin och
dos.

Tumorer vid tuberos skieros

— TSC drabbar hela kroppen. De tumoarliknande
forandringar som forekommer hos personer med
sjukdomen kan alltsa sitta i flera av kroppens organ.
Det sager Johan Lundgren som ar overlakare och
barnneurolog pa Skanes universitetssjukhus i Lund.

Tuberds skleros kannetecknas av tumorliknande forandringar i
hjarnan. De kan ocksa férekomma i andra organ, som 6gon, lungor,
hjarta, njure och hud.

Tumorer i hjarnan

Personer med TSC kan ha flera olika typer av tumdrer i hjarnan.
Subependymala noduli (knottror som sitter pa vaggen intill hjarnans
vatskefyllda halrum) ar vanliga, men ger sallan symtom. Om de bdérjar
vaxa fortsatter de ofta att gora det och kan da bli sa kallade
Jéttecellsastrocytom, eller SEGA-tumorer. Detta drabbar omkring 10-
20 procent av patienterna med TSC.

SEGA-tumoérerna 6kar successivt i storlek och riskerar att stoppa
utflodet av vatska forbi en trang passage i hjarnan, vilket bade
langsamt och mycket snabbt kan ge svara symtom.

— Blir det stopp utvecklas snabbt symtom som huvudvark, krakningar,
trétthet och medvetsloshet. Epileptiska anfall kan tillstdta. Detta ar ett
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livshotande tillstand, séager Johan Lundgren.

Omkring ett av tio barn med TSC far en tillvaxt som leder till stopp i
vatskeavledningen — nio av tio far det alltsa inte. Men eftersom
tillstandet kan bli mycket allvarligt ar det viktigt att man ar
uppmarksam pa symtom som kan tyda pa tillvaxt aven SEGA-tumor.

SEGA-tumoérerna kan sitta pa olika stallen i hjarnan och behandlas
ibland kirurgiskt. Pa senare ar har mTOR-hammande medicin
(Everolimus) visat sig ha god effekt for att minska volymen av dessa
tumorer. Everolimus ar en potent cellgiftsbehandling som dampar
tendensen att nya celler bildas. Darfor ar det numera vanligt att man
slipper operera.

Liksom alla mediciner har Everolimus biverkningar, men de har varit
farre an forvantat sedan man borjade forskriva det till patienter med
tuberds skleros 2005. En av biverkningarna ar att medicinen kan
forsvara infektioner och darfér bor den sattas ut nar barnet far feber.

Kortikala/subkortikala tuber forekommer hos 90 procent av alla
patienter med TSC. De uppstar under fosterstadiet och medfér en
onormal struktur i hjarnbarken. Dessa forandringar orsakar de
epileptiska anfallen.

Ibland kan en utredning visa att ett isolerat omrade med tuber
ansvarar for de epileptiska anfallen. | dessa fall kan epilepsin ibland
botas med operation.

Tumorer i 6gat

Ogon- och synbesvar r relativt vanliga vid TSC. Hos ungeféar hélften
finns missbildningar pa égats nathinnna, sa kallade hamartom.
Synnerven som gar fran nathinnan in i hjarnan kan bedémas genom
att man lyser in i 6gat och ser synnervspapillen. Om 6kat tryck
uppstar i hjarnan, till exempel pa grund av ett jattecellsastrocytom, sa
svullnar synnerven vilket man kan se i 6gonbotten (detta kallas
papillédem).

— Ett forhojt tryck kan goéra att vissa nerver som styr 6gonen
paverkas.

Okat tryck kan &ven uppsta inne i 6gat. Eventuella hamortom kan
vaxa och blédningar kan tillstéta. | ovanliga fall kan 6gat behdva
opereras bort.

— Detta ar ovanligt, men férekommer, sager Johan Lundgren.

Tumorer i hjartat

Rabdomyom ar muskelknutor som kan finnas i hjartat hos personer
med TSC. De brukar komma tidigt och upptacks ofta redan under
fosterstadiet. | enstaka fall kan de stora blodflédet och hjartrytmen,
eller orsaka hjartsvikt. De kan da vara livshotande. Men i de flesta fall
minskar rabdomyomen bade i storlek och antal under barndomen.

— Genomesnittstiden for en halvering av rabdomyomets storlek ar 72
manader. Har barnet inte haft problem tidigare ar det inte sannolikt att
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hen far det nar tumoren blir mindre, sager Johan Lundgren.
Med Everolimusbehandling minskar rabdomyomen mycket snabbare,
men det ar sallan sddan behandling behodvs.

Fragor till Johan Lundgren

Vi har gjort ultraljudsunders6kning av hjértat pa var son, och
han har inga tumérer dér. Bara i hjarnan. Kan det med tiden véxa
tumorer dven i 6gat och hjartat?

— | hjartat kommer det inte vaxa nagot mer om det ser fint ut idag. |
6gat daremot kan det finnas sma férandringar som tilltar med tiden,
men det ar ovanligt. Barnen féljs upp av égonkliniken for att upptacka
eventuella férandringar. Ogonundersdkning ska genomféras med viss
regelbundenhet sa att man blir varse om nagot nytt tillstter.

Kan SEGA-tumérer vara elakartade?
— Nej, jag har atminstone aldrig sett nagot annat &n godartade
hjarntumdrer hos barn med TSC.

Vi behéver ofta ge medicin da var sons epilepsianfall inte avtar
av sig sjalva. Vad finns det for risker med 6verdosering av
epilepsimedicin?

— Det ar en svar situation. Alla mediciner har sina avigsidor, men har
du en patient med upprepade status epilepticus som vi inte far stopp
pa blir ju l&get akut, och man maste medicinera. Situationen skiljer sig
at fran individ till individ och darfér maste ocksa medicineringen vara
individuellt anpassad.

Ska vi sétta ut Everolimusbehandlingen om vart barn blir férkylt
men inte har feber?

— Nej, det behdver ni bara gora vid feber, och kanske forst nar det
galler feber som varar flera dagar. Radfraga garna er lakare i osékra
fall.

Joel borjade i férskolan nar han var ungefar ett och ett halvt ar. D3,
nar han traffade andra jamnariga barn, blev det tydligt att han halkat
efter pa flera omraden. Han pratade inte mycket och interagerade inte
med andra sasom resten av gruppen gjorde.

— | samband med det fick vi kontakt med habiliteringen. Efter en tid
gjordes en autismutredning som visade att Joel ocksa har autism,
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sager Sofie.

Det blev ett viktigt steg for familjen, som upplever att diagnosen
Oppnade upp doérren for insatser via LSS.

— Joel och vi som familj hade precis samma behov som fore
utredningen, men med diagnosen blev det lattare att fa hjalp.

Genom habiliteringen fick Joels féraldrar ga en kurs i tecken som stod
och lara sig mer om hur de kunde anpassa lek och kommunikation.
Habiliteringen stéttade ocksa personalen pa forskolan.

— Dar var Joel det forsta barn de haft med den typen av behov, sa det
blev en resa for alla. Men forskolan varit fantastiskt hela vagen och
Joel har fortfarande kompisar darifran, berattar Sofie.

Pedagogerna skapade ett eget rum fér Joel dar han kunde vara med
lite farre kompisar och vila nar han behévde. De anpassade ocksa
pedagogiken och kommunikationen for alla i gruppen, inte bara for
Joel.

— Det gjorde att det blev en sammansvetsad grupp och att inget
pekade ut Joel som annorlunda infér de andra barnen.

— Njurpaverkan ar vanlig hos barn med tuberés
skleros. De kan ha cystor eller godartade tumorer i
njurarna.

Det sager Zivile Békassy som ar dverlakare pa
Nefrosektionen pa barnkliniken vid Skanes
universitetssjukhus i Lund.

Kroppens tva bonformade njurar sitter langt bak mot ryggen och ar
viktiga for reglering av vatskebalansen och for att skadliga
restprodukter ska lamna kroppen via urinen. De kallas darfér ofta for
"kroppens reningsverk”. Njurarna kontrollerar kroppens
elektrolytinnehall, syre-bas-balans, utséndring av metaboliter och har
aven endokrina (hormonella) funktioner.

— Njurarnas uppgift ar att uppratthalla homeostas, det vill saga ratt
balans i cellerna. Var mat innehaller exempelvis for det mesta for
mycket syra, vilket njurarna korrigerar for, sdger Zivile Békassy.

En femtedel av blodet som pumpas fran hjartat gar direkt till njurarna
for rening. | njurens karlnystan sker en filtrering av blodet. En del
amnen som tas upp av njuren kissar vi ut, och en del tas tillbaka av
kroppen. Totalt filtrerar njurarna hos en vuxen ungefar 180 liter vatska

per dygn.
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Nar njuren ar sjuk

For att pavisa njursjukdom anvands en rad tester. Dels blodprover av
olika slag, dels urinprover, ultraljudsundersékning eller njurbiopsi.
Njurbiopsi innebar att man tar en liten bit av njuren och undersoker
den.

| blodet mater man bland annat kreatininnivan for att undersdka om
njurarna fungerar som de ska. Kreatininet har ingen egen uppgift i
kroppen, utan ar en restprodukt som bildas nar kroppen frigér energi
ur musklerna. Kroppen gor sig av med kreatininet genom urinen (via
njurarna) och om njurarnas filtreringsférmaga férsamrats stiger halten
av kreatinin i blodet.

— Kreatininnivaerna ar beroende av muskelmassa och varierar darfor
fran person till person. En annan metod ar att mata cystatin C i
blodet, som ar mindre beroende av patientens muskelmassa. Genom
testerna kan man uppskatta njurarnas funktion.

Njursjukdom vid TSC

Proteinerna som generna TSC1 och TSC2 kodar for reglerar normalt
kroppens cell- och karltillvaxt. Nar detta system inte fungerar som det
ska, som vid tuberds skleros, 6kar mTor-aktiviteten och cellvaxten blir
ohammad.

Flera typer av férandringar i njuren forekommer vid tuberds skleros.
Vanligast ar angiomyolipom, AML, som forekommer hos upp till 80
procent av personer med TSC. AML ar en godartad
missbildning/tumér som bestar av blodkarl, omogna glattmuskelceller
och fettvavnad. Oftast forekommer flera AML, i bada njurarna. Sma
AML ger inga symptom men kan 6ka i antal och storlek med aldern,
ofta i tonaren och hos unga vuxna. Stérre AML kan orsaka smartor.
Blodkarlen i AML som ar storre an 3 cm kan orsaka blédningar. Dessa
behandlas med Everolimus (mTOR-blockerare) som minskar
tumorernas tillvaxt.

Barnen kan ocksa ha cystor i njurarna, vilket forekommer hos ungefar
30-50 procent. Cystorna ar vatskefyllda blasor som normailt sett inte
ger nagra symtom. Barn kan ha enstaka eller flera cystor i njurarna.
For narvarande finns ingen behandling mot njurcystor vid TSC.

Ungefar halften av personer med TSC har bade cystor och AML.
De kan leda till forhojt blodtryck. Det hander att férlust av fungerande
njurvavnad gor att njuren fungerar samre i vuxen alder.

En liten del (2-5 procent) har sa kallad polycystisk njursjukdom, vilket
innebar att cystorna i njurarna blir valdigt manga. Sjukdomen orsakas
av att PKD1-genen (som sitter nara TSC2) drabbats av samma
genskada som den som orsakat tuberds skleros, och darmed ocksa
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fatt en férandring av arvsmassan. Dessa barn kan utveckla kronisk
njursjukdom redan i tonaren.

Det finns ocksa risk for elakartade njurtumérer hos personer med
tuberds skleros. Dessa ar extremt ovanliga hos barn men ses i yngre
aldrar an hos normalpopulationen.

Uppfdljning
Njurfunktionen hos personer med TSC ska foljas upp regelbundet av
sjukvarden, enligt féljande:

* Blodtryck

* Urinprov (aggvita, blod)

* Njurprover vid behov

* Ultraljud med 1-2 &rs intervall om njurférandringar saknas.

* Ultraljud med 1-2 ars intervall om njurférandringar ar
jamférbara med férandringar pa magnetréntgen.

» Magnetrontgen av buk med 1-3 ars mellanrum, vilken
samordnas med hjarnundersokning.

Undersokningarna ska ske oftare om personen har stora, snabbt
vaxande tumorer eller oklara njurférandringar. Njurbiopsi fran tumdren
hjalper i oklara fall.

— Barn med tuberds skleros kommunicerar pa manga
olika satt, precis som alla manniskor gor. Hos barn
som har en intellektuell funktionsnedsattning ar
spraksvarigheter en del av symtombilden. Men med
hjalp av olika hjalpmedel och strategier kan man vidga
kommunikationsmojligheterna.

Det sager Margret Buchholz, som ar
specialistarbetsterapeut pa DART kommunikations-
och dataresurscenter for personer med
funktionsnedsattning, i Goteborg.

DART arbetar med att hjalpa personer med kommunikations-
svarigheter att hitta ratt metod och hjalpmedel for att underlatta
kommunikationen. De arbetar ocksa med utbildning, utveckling och
forskning inom omradet. Utgangspunkten ar alla manniskors réatt till
kommunikation, som finns beskriven i flera av FN:s konventioner,
bland annat barnkonventionen och konventionen om réttigheter fér
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personer med funktionsnedséttning.

— Ratten att fa stdd i sin kommunikation med omgivningen beskrivs
ocksa i den svenska patientlagen fran 2015. Den ger varje person ratt
att bli lyssnad pa, ratt att uttrycka sig pa det satt hen sjalv valjer och
ratt att bli bemott pa ett respektfullt satt, sager Margret Buchholz.

Vad ar kommunikation?

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

— Alla manniskor kommunicerar, det bérjar vi med redan som nyfddda
med kroppssprak och grat. Det galler for omgivningen att ta vara pa
det som kommuniceras, sager Margret Buchholz.

Vi kommunicerar for att fa narhet, for att fa behov uppfyllda, for att
vara delaktiga och lara oss saker, men ocksa for att bygga en social
kontakt med omgivningen. Barn kan visa att de vill kommunicera pa
manga satt, ofta genom att peka, titta eller hdmta nagot eller nagon.
— Det vi tolkar som bus eller ett "negativt beteende” kan ibland vara
tecken pa att barnet vill fa uppméarksamhet. Han eller hon kan ha lart
sig att utbrott vacker reaktioner hos vuxna. Betrakta detta som
kommunikation och forsék rakna ut vad barnet egentligen vill saga.

Kommunikation, sprak och tal — vad ar vad?

Spraket ar vart tankeverktyg som ar uppbyggt av ljud- eller
teckensystem, ordférrad, grammatik och férmagan att forsta och
beratta. Spraket bygger pa vara gemensamma éverenskommelser
om att vissa ljud och ord star fér vissa betydelser, och gor att vi kan
kommunicera bade om fysiska och abstrakta saker.

Talet ar ett av manga satt vi har att uttrycka sprak pa. Nar vi talar
omvandlas signaler fran hjarnan till motoriska rérelser i munnen och
strupen, sa att vi kan forma ord. Alternativa kommunikationsmetoder
kan verka komplicerade, men ar i allmanhet férenklade jamfért med
den komplexa talfunktionen.

Det finns manga fler satt an tal att uttrycka sprak pa, exempelvis
teckensprak eller tecken som stod, bilder och skrift.

Stod for personer med kommunikationssvarigheter

Barn med tuberds skleros har ofta spraksvarigheter i nagon form.
Svarigheterna och styrkorna ser olika ut fran person till person. Nagra
anvander tal, andra tecken och bilder eller en kombination av dessa.
Darfor maste ocksa stddet anpassas individuellt. For att barnet ska
kunna utveckla ett alternativt eller kompletterande
kommunikationssatt, maste omgivningen anvanda samma metod.

— Anvander barnet bilder ska personer i omgivningen anvanda manga
fler bilder an de som barnet redan kan. Sa goér vi vuxna hela tiden nar
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vi talar med barn. Vi anvander ord de kanske inte hort tidigare for att
ge dem chansen lara nytt, sdger Margret Buchholz.

Bildstdd, exempelvis i form av ett aktivitetsschema, dkar aven
sjalvstandigheten hos barnet, eftersom hen inte blir lika beroende av
att nagon annan paminner om vad som ska handa. Bilder stannar
kvar i minnet langre an vad talade ord gor.

Samtalsmatta

Bildstdd kommer i manga olika utféranden. En variant ar en sa kallad
samtalsmatta, dar barnet kan placera bilder i kategorierna "gillar”,
"gillar inte” och "mittemellan/vet inte”.

— Samtalsmattan ar ett jattebra verktyg for att starta ett samtal och ge
barnet mojlighet att uttrycka sin asikt. Det ar en av de metoder vi
anvander mycket. Bilderna underlattar bade forstaelsen och
mojligheten att uttrycka sig, sadger Margret Buchholz.

Manga barn kan halla fokus langre an vanligt nar de arbetar med
samtalsmattan, och en del tycker att det ar skont att fokusera pa
mattan istallet for samtalspartnerns ansikte.

— Metoden hojer barnets formaga pa manga omraden, ofta kan man
prata om nagot mer avancerade saker med barnet an vad man kan
gOra utan samtalsmattan. Det &r en enkel metod, men personal som
ska anvanda den bor ga en kurs for att lara sig att anvanda metoden
pa ratt satt.

TaSSels - Tactile Signing for Sensory Learners

Den som ar pa en tidig kommunikativ niva och i behov av en férstarkt
sensorisk kommunikation kan vara hjalpt av
kommunikationsmaterialet TaSSeLs. Det ar ett séatt att kdnna olika
tecken, genom att varje tecken har ett takitilt start- och slutlage som
sitter pa barnets egen kropp. Metoden bygger pa att man alltid borjar
med ett tecken for "hej, jag ar har!”. Det gors genom ett tryck i
cirkelrérelser pa ena axeln, samtidigt som man sager personens
namn. Déarefter stryker man langs barnets armar for att sedan lata
barnets hander vila pa de egna handerna. Det mojliggor for barnet att
vara mer aktivt: hen kan valja att ta bort handerna eller att sjalv driva
tecknandet.

Kommunikationshjalpmedel utvecklar kommunikationen

Alla kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka, utvidga,
utveckla och underlatta kommunikationen. Aven den som har ett tal
kan ha nytta av ett alternativt kommunikationssatt. Det finns ingen
risk att man hammar talet bara for att man lar sig att kommunicera pa
andra satt — forskningen visar tvartom att talutvecklingen férstarks om
den far stéd i andra typer av kommunikation.

Detsamma galler for flersprakighet. Forskning om tvasprakiga barn
med funktionsnedsattning visar att tvasprakigheten ar en tillgang i
den kommunikativa och sprakliga utvecklingen.
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Nar barn saknar konventionella satt att kommunicera pa, kraver det
alltid mer fran omgivningen. Det ar avgérande att omgivningen
anstranger sig for att forsta barnet for att pa sa satt kunna utveckla
barnets egen majlighet att gora sig forstadd.

— En bra sak att tdnka pa ar att gadrna kommentera vad som hander i
omgivningen, aven om barnet inte alltid fragar. Om ett barn sitter i en
rullstol med ryggen mot dorren kan det vara skont om nagon berattar
vad hen inte ser. Som "nu kom mamma in genom dorren”, sager
Margret Buchholz.

AKK som stod

AKK ar en férkortning av alternativ, kompletterande kommunikation,
som finns for alla som har behov av ett alternativt satt att uttrycka sig.
DART och de flesta habiliteringar har kurser for foraldrar som vill lara
sig mer om dessa metoder och hur man kan arbeta med dem
tillsammans med barnen.

— Inom AKK pratar man om olika redskap och metoder som
underlattar kommunikationen. Det &r omgivningen som har ansvar for
att metoderna och redskapen ska fungera for personen som behdver
stod i sin kommunikationsutveckling.

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

— Man ska inte vara radd att prova manga olika vagar nar det galler
kommunikation. Detta forvirrar inte barnet — tvartom kommer barnet
att sjalv valja de kommunikationsvagar som fungerar bast. Att
presentera flera alternativ innebar att barnets palett av mojligheter blir
storre.

Det svara med AKK ar vanligtvis att veta vilka tecken eller bilder man
ska boérja med, och hur man bygger upp ett anvandbart ordférrad.
Pragmatic Organisation Dynamic Display (PODD) ar
kommunikationsbdcker dar man kan arrangera bilder sa att barnet
har tillgang till sina ord i de flesta situationerna.

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

— Det underlattar om alla i omgivningen ar engagerade och pratar
ihop sig om ett gemensamt forhallningssatt. Det underlattar for barnet
som da slipper uppfinna olika kommunikationssatt for olika personer,
sager Margret Buchholz.

Viktigt med tidigt stod

Det finns manga férdelar med att redan tidigt satta in stodinsatser for
kommunikation. Genom att hjalpa barnet att uttrycka sig kan man
exempelvis minska frustration och problemskapande beteende.

Alla manniskor kan utvecklas i sin kommunikation — hur langt beror
bland annat pa hur bra stdéd personen far fran sin omgivning.
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Barn som har svart att motoriskt producera tal behdver stimulans for
att utveckla sitt sprak. Detta underlattar for anvandningen av AKK,
samt for tal-, I&s- och skrivutveckling. Manga barn férstar mer an de
sjalva kan uttrycka, men andra kan behdéva AKK-stdd aven for
forstaelsen.

Hur mycket barnet forstar beror bland annat pa dess erfarenheter, om
hen har ett sprak att formulera erfarenheterna med och i vilken miljé
kommunikationen sker.

— Férmagan att forstda och kommunicera varierar ocksa med
dagsform, humor och sammanhang. Ett epileptiskt anfall kan till
exempel orsaka trétthet resten av dagen vilket tillfalligt forsadmrar
mojligheterna till kommunikation. Men det som ar svart ena dagen
kan fungera jattebra nasta, sager Margret Buchholz.

Hur borjar vi?

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

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

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

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

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

Viénta och férvénta: 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 man forst tror behovs ar ofta
nyckeln for att fa till en kommunikation. Visa med ansiktsuttryck och
kroppssprak att du ar forvantansfull infér barnets reaktion.

Tolka och bekréfta: Tolka och bekrafta vad personen goér, inte bara
vad den sager eller tecknar. Kommentera vad du ser, till exempel "ah,
du leker med bilen” eller "spanar du efter katten nu?”. Detta ar ocksa
kommunikation.

DART kan kontaktas via dart.su@vgregion.se, pa telefon:
031-342 08 01, eller via webbplatsen dart-gbg.org
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Las mer!

Det nyligen avslutade projektet Bildstdd i foreningslivet har
utarbetat mycket material som alla kan ta del av. Pa sajten
finns informativa filmer och fardigt material att skriva ut:
dhb.se/bildstod

Utforma ditt eget bildstdéd och dversatt till manga olika sprak:
bildstod.se

Dart har drivit ett projekt om att utveckla bildstéd pa manga
olika sprak. Har finns en film som beskriver projektet:
vgregion.se/halsa-och-vard/vardgivarwebben/utveckling--
uppfoljning/verksamhetsutveckling/projekt/kom-hit-
flykting/

Har finns mer information om utveckling av barns
kommunikation: vgregion.se/ov/dart/lar-om-
kommunikationsstod/stimulera-
kommunikationsutveckling

Har kan du lara dig mer om kommunikationsstdd:
vgregion.se/ov/dart/lar-om-kommunikationsstod

Las mer om samtalsmattor och se en kort film som exempel
pa hur metoden fungerar:
vgregion.se/ov/dart/lar-om-kommunikationsstod/uttrycka-
asikter-med-samtalsmatta

Har finns mer information om TaSSelLs:
vgregion.se/ov/dart/om-kommunikation-och-akk/metoder

Ett projekt pa DART, Kom Hit — Kommunikationsstod i
vardsituationer, har som syfte att tillgodose barnets ratt till
kommunikation enligt FN:s konventioner. Genom projektet vill
Dart bidra till 6kad aktivitet och delaktighet for barnet under
vardvistelse eller tandvardande behandling.
vgregion.se/ov/dart/fardigt-material/vard

Pa Ebba Almsenius instagramkonto Kommunikativ

Tillgénglighet finns manga bra tips i vardagen:
@kommunikativtillgdnglighet
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Fragor till Margret Buchholz

Var sons foérskolepersonal talar svenska med honom, men
hemma talar vi arabiska. Det har blivit lite forvirrande nér det
gaéller bildstédet. Hur ska vi gbéra?

— Det vore bra om ni kan ha samma bildstéd hemma som i férskolan,
med samma bilder, men text pa respektive sprak. Det finns mycket
fardigt bildstdd pa arabiska, och resten kan ni lagga till sjalva. D& ar
det viktigt att ni samarbetar med skolan for att se till sa att ni har
samma bilder, och att texten till bilden betyder samma sak pa bada
spraken. P4 bildstod.se finns arabiska och svenska dversattningar,
dar kan man enkelt géra nya bilder och vélja sprak att skriva ut pa.

Var son anvénder bildstéd men forstar manga talade ord. Maste
vi anvédnda bildstéd dven for de ord han forstar?

— Man maste ingenting, men bildstddet ar alltid bra att anvanda. Det
forstarker kommunikationen, och det hindrar aldrig utvecklingen av
andra kommunikationssatt.

Fran vilken alder kan man anvdnda en samtalsmatta?

— Det ar jattesvart att tala om alder pa det sattet, eftersom alla barn
har olika forutsattningar. Men generellt kan man saga att den som
forstar att ett foremal som finns pa en bild ocksa kan finnas i
verkligheten, kan anvanda och ha gladje av en samtalsmatta. Manga
barn anvander den redan i tre- fyraarsaldern.

Vért barn tittar pa tv och ldr sig manga nya ord dér. Ar det bra?
Hur ska vi tédnka kring skdrmtid?

— Allt som ger stimulans och inlarning ar bra! Men det handlar forstas
om att ocksa hinna géra andra saker pa dagen, som ocksa ger
inlarning och stimulans. Tv kan vara bade bra och larorikt, men det
man kan fundera dver ar om barnet tittar s& mycket att hen missar
nagot annat.

Vid 1,5 ars alder kunde Joel saga flera ord: mamma, pappa, lampa
och nagra till. Han larde sig ga och kunde ga och hamta sina foraldrar
och ta med till sitt rum eller till kylskapet for att visa att han ville leka
eller ata.

— Nar anfallssituationen blev samre tappade han tyvarr fardigheter,
bland annat talet, sdger mamma Sofie.
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Joel forstar mycket, men har svart att svara med tal. Motoriska
svarigheter har gjort att han ocksa haft svart att teckna sina svar.
Istallet kommunicerar han med bildstéd och pekprat.

— Det passar honom valdigt bra. Kommunikationen gar framat hela
tiden och vi upplever att han har potential att utveckla den ytterligare.
Det kénns positivt, sdger Sofie.

Pa varen det aret Joel fyllde fyra ar fick han en lillasyster, Hedvig.
Samma host drabbades Joel av status epileptikus, en typ av
epilepsianfall som ar valdigt svart att bryta. Han var inlagd pa sjukhus
fran och till i ett halvars tid. Det har var en valdigt tuff period for
familjen. Sofie och Richard hade separerat den sommaren och hade
aven Joels lillasyster att ta hand om. Under en av sjukhus-vistelserna
drabbades Joel av en virusinfektion som ledde till lunginflammation.
— Nar han antligen kom hem, kort efter jul det aret, kunde han inte
langre g4, sitta, halla uppe huvudet eller prata. Vissa fardigheter har
kommit tillbaka med tiden, men han gar fortfarande inte sjalv, sager
Sofie.

Efter den sjukhusvistelsen har man konstaterat att Joels lillhjarna
krympt. Teorin ar att det &r en ovanlig och okand biverkan av
medicinerna han fick for att hava epilepsianfallen. Det kan ocksa vara
sa att han fatt syrebrist under lunginflammationen, da han inte
syresatte sig sa bra.

— Joel har spasticitet i fotlederna och paverkad koordination. Men det
ar fortfarande svart for oss att greppa varfoér han inte kan ga, eftersom
han kunde det tidigare. Idag ar det just det som paverkar honom
mest, han ar alldeles for rorlig och pigg for att sitta i rullstol. Vi jobbar
pa att han ska lara sig ga med rollator, sager Sofie.

Neuropsykiatri vid tuberos skieros

— Manga barn som har tuberés skleros har ocksa
autism och/eller en kognitiv funktionsnedsattning. Det
staller krav pa pedagogiska insatser bade hemma och
i skolan, for att vardagen ska fungera sa bra som
mojligt.

Det sager Gill Nilsson som ar barnneurolog pa
Barnneuropsykiatriska kliniken (BNK) vid Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Manga barn som har tuberds skleros har ocksa nagon
neuropsykiatrisk diagnos, eller svarigheter inom det faltet. Studier
visar att uppemot halften av barnen med tuberds skleros har autism.
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Motsvarande siffra i befolkningen i stort &r en procent. Omkring atta
av tio personer med tuberds skleros har nagot autistiskt drag, aven
om de inte uppfyller alla kriterier som kravs for att fa diagnosen.

— TSC ar en av de mer kdnda orsakerna till autism och intellektuell
funktionsnedsattning. Personer med tuberds skleros utgdér mellan en
och fem procent av alla barn med autism, séger Gill Nilsson.

Halften av alla barn med tuberds skleros har en intellektuell
funktionsnedséttning, som kan variera fran lindrig till svar.
Motsvarande siffra i den allmanna befolkningen ar tva procent.
Aven adhd ar vanligt hos barn med tuberts skleros. Ungefar halften
av alla med TSC har adhd, att jamféra med fem procent i den évriga
befolkningen. Det medfér ofta svarigheter med koncentration,
impulskontroll och aktivitetsniva.

Neuropsykiatriska utredningar klargor barnets behov
Neuropsykiatri handlar om utvecklingsrelaterade
funktionsnedsattningar, daribland autism, adhd och intellektuell
funktionsnedsattning. Neuropsykiatriska utredningar gors for att
kartlagga och forsta ett barns styrkor och svarigheter. Genom att
forsta dem ar det lattare att anpassa ratt stod till barnet, och hitta en
rimlig kravniva, bade hemma och i skolan.

En neuropsykiatrisk utredning innefattar féljande:

e Foraldrasamtal om barnets utveckling.

e Neuropsykiatrisk och neurologisk bedomning.

¢ Neuropsykologisk bedomning, inklusive bedomning av
barnets kognition (begavning).

e Bedomning av fin- och grovmotorik.

e Spraklig beddmning.

e Forskole- eller skolobservation inklusive pedagogisk
beddmning.

En tidig diagnos kan hjalpa bade omgivningen och personen sjalv att
forsta ett visst beteende. Barn med autism ar férstas olika varandra
precis som andra barn, men det finns flera psykologiska mekanismer
som ar typiska for hur barn med autism téanker och fungerar.

Bland annat har de ofta problem med mentalisering. Det innebar att
de kan ha svart att satta sig in i vad nagon annan tanker eller kanner i
en viss situation. Konsekvensen ar att barnen kan uppfattas som
okansliga fér andras kanslor och far svart i det sociala samspelet.

De exekutiva funktionerna, alltsa féormagan att samordna information
och planera, ar ocksa ofta nedsatta. Manga har nedsatt impulskontroll
och svart med tidsuppfattning, koncentration och motivation.
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Att ha svag central coherens innebar att man har svart att se helheter
och sammanhang, och svart att generalisera kunskaper fran ett
sammanhang till ett annat.

— Barn med autism har ofta svart att bryta vad de haller pa med, och
hantera plotsligt férandringar. Manga ar kansliga for ljud, ljus och
manga barn med autism vill ha samma klader varje dag. Det kan bero
pa att de kanner trygghet i rutiner, men ocksa pa att manga ar
kansliga for hur kladerna kdnns mot kroppen, sager Gill Nilsson.

Manga barn som har tuberds skleros och autism i kombination ar
intresserade av kontakt med sin omgivning, men den sker ofta pa
deras egna villkor. Det ar vanligt att de har svart att instinktivt kdnna
vad som ar "lagom” i olika situationer.

— Nara det som har med samspel att gora ligger ocksa
kommunikation. De flesta har nagon form av
kommunikationsproblem, hur uttalade de ar varierar fran lindriga
spraksvarigheter till att inte alls ha nagot tal.

1Q-begreppet

For att man ska kunna stalla ratt niva av krav och forvantningar pa ett
barn ar det viktigt att veta vilken utvecklingsniva han eller hon
befinner sig pa. En neuropsykiatrisk utredning innefattar alltid en
beddmning av barnets begavning. Begavningsnivan mats i sa kallad
intelligenskvot, 1Q, genom standardiserade tester. IQ 100 réknas som
"normalt”, det vill sdga 100 ar genomsnittet for hela populationen.
Barn som har 1Q lagre an 70 bedéms ha en intellektuell
funktionsnedsattning och ar berattigade till sarskola. En intellektuell
funktionsnedsattning kan variera mellan lindrig (IQ mellan 50 och 70),
mattlig (35-50) och svar (mindre an 35).

— Det ar viktigt att komma ihag att barn som ligger mellan 70 och 85
ocksa ofta upplever svarigheter i skolan, aven om de inte bedéms
uppfylla kriterierna for diagnosen intellektuell funktionsnedsattning.
Det ar en grupp som latt hamnar mellan stolarna, sager Gill Nilsson.

Treariga Anna har tuberos skleros och autism

Gill Nilsson berattar genom att illustrera ett patientfall. Treariga Anna
har diagnostiserats med tuberds skleros och genomgick tidigt en
neuropsykiatrisk utredning.

— Under utredningen sag vi att Anna hade en lite flyktig 6gonkontakt.
Hon ar alltid pa vag nagonstans och har svart med nyanser, berattar
Gill Nilsson.

Anna brukar ocksa “"leda vid handen”, vilket ar vanligt hos barn med
autism.

— Barn stammer normalt av med blicken om de vill ha nagot. De tittar
pa foraldern och darefter exempelvis kakburken. Barn med autism
anvander istallet personen som ett redskap, de kan ta foraldern i
handen och dra den mot kakburken.
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Anna ar social och charmig. Hon sdker garna kontakt med andra
barn, men har en egen plan med leken. Hon blir 6vervaldigad bade
nar hon blir glad och arg, och laser sig latt om det inte blir som hon
tankt sig. Hon har vissa ritualer for sig, som att stalla sig pa huvudet
for att "vila”.

— Att stalla sig pa huvudet ar ju inget problem i sig, men foéraldrarna
papekar att omgivningen kan behandla henne som annorlunda i
storre utstrackning nar hon beter sig annorlunda. Det kan i sin tur bli
ett problem, sager Gill Nilsson.

Autismspektrumtillstand

Sedan ett par ar tillbaka ingar flera neuropsykiatriska diagnoser,
daribland autism, under paraplybegreppet "autismspektrumtillstand”.
Man brukar dela in behoven i tre nivaer:

Niva 3: Kraver mycket omfattande stdd.
Niva 2: Kraver omfattande stod.
Niva 1: Kraver stdd (kallas ibland "lindrig autism”)

Tuberds skleros ar en diagnos som forklarar orsaken till symtomen,
men sa ar det inte vid autism och andra neuropsykiatriska diagnoser.
Det gar inte att sdga vad autism eller adhd beror pa. Diagnoserna
utgar alltsa ifran symtombilden, och kan utgdra nycklar till att forsta
ett barns egenskaper och behov av sarskilda insatser.

— Foér manga blir diagnosen ett erkdnnande om att det "ar nagot” med
barnet. En diagnos kan ocksa gora det lattare att fa ratt stod till
barnet, sager Gill Nilsson.

Behandling

Autism kan inte "botas”, men mycket kan goéras for att underlatta livet
for personen och hens omgivning. De flesta barn med autism behdver
mycket tydlig struktur i sin vardag.

— Alla manniskor utvecklas, men i olika takt och olika langt. Att kdnna
till problematiken och hur den bast kan éverbryggas ar A och O nar
man arbetar med personer med autism. Genom att anvanda ratt
pedagogik brukar man komma langt, sager Gill Nilsson.

Adhd och epilepsi, som bada ar vanliga tillaggsdiagnoser vid tuberds
skleros, kan behandlas med lakemedel vid behov.
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Fragor till Gill Nilsson

Ar autism och intellektuell funktionsnedsiéttning samma sak?
— Nej. Autism innebar specifika svarigheter med sociala samspel.
Intellektuell funktionsnedsattning innebar att personen har en lagre
begavningsniva.

Vid vilken dlder ska man géra en begavningsbedémning?

— Sa tidigt som majligt, tycker jag. Det gar att testa begavningsnivan
pa mycket sma barn, men det gors naturligtvis pa ett annat satt an
med aldre barn. Det ar viktigt att gora en ny bedéomning infor
skolstart, for att kunna anpassa stddet till barnet. Darefter kan
ytterligare bedémningar goras nar eller om behovet uppstar.

Hur ofta har man rétt att be om en ny utredning?

— Man har inte ratt att krava en utredning, eller att utredningar ska ske
med en bestamd frekvens. Men det finns riktlinjer som
rekommenderar att barn som behdver det far en tidig utredning, en
utredning infor skolstart och en infér vuxenlivet. Daremellan fler, om
behov finns. En begavningsbeddémning kan inte goras tatare an med
ett ars mellanrum, eftersom resultatet da kan paverkas av
igenkanning fran det forra testtillfallet.

Kan man trdna upp sitt IQ?

— De flesta personer ar ganska statiska i sin 1Q-niva, aven om alla
manniskor forstas lar sig fler och fler saker med tiden. Barn med
funktionsnedsattningar kan ha ganska ojamna begavningsprofiler,
vilket innebar att de kan ha specifika svarigheter inom vissa omraden.
Fardigheter kan ocksa variera beroende pa dagsform, till exempel om
barnet paverkas av epilepsianfall. Det ar svart att saga att man kan
trana upp sitt IQ, men man kan sjalvklart trana upp fardigheter.
Dessutom ska man aldrig lita pa en ensam beddmning, eftersom
dagsform och andra faktorer forstas kan paverka barnets resultat vid
testtillfallet.

Vi anvénder bildstéd nér vi kommunicerar med var dotter och
forsoker att skapa tydliga rutiner. Men vi upplever att manga
situationer dér hon far ett utbrott sker "mellan” de uppstyrda
tillfdllena. Det &r svart att alltid vara pa tarna fér att kunna styra
av dem. Hur ska vi tinka?

— Detta ar en vanlig fragestalining, och tyvarr finns inga enkla svar.
Men man kan tanka att det ar bra att forenkla fér barnet i olika
situationer. Forsok analysera situationer som inte fungerat i
efterhand: — vad utloste problemet? Ibland kan man se ett monster
som gar att géra nagot at. Andra ganger ar det jattesvart att sdga vad

© Agrenska 2020, nr 627 30



Tuberos skleros

det var, det gar helt enkelt inte alltid att forsta vad som pagick i barnet
just i den stunden.

Vad kan man som férélder géra nér barnet far ett utbrott? Var
son kan kasta ivdg en tv och forstar inte att han kan skada oss.
— Det ar sjalvklart en tuff situation. Man ska inte halla fast barnen utan
folja dem under utbrotten. Det gar inte att stoppa utbrotten, men man
kan folja efter barnet och hen springer ivag, se till att hen inte skadar
sig och finnas dar nar utbrottet klingar av. Vissa barn ar hjalpta av
mediciner, exempelvis neuroleptika. Dess stdrsta fordel ar att minska
antalet utbrott. Jag tycker att man ska undvika det i stérsta mdjliga
man eftersom alla mediciner har biverkningar. Men ibland behdvs det
och kan da vara en stor hjalp. Det ar viktigt med noggrann uppféljning
for utvardering.

Nar var 15-arige son haft ett utbrott blir han véldigt ledsen och
fragar oss vad som hinde. Ar det vanligt?

— Ja, det ar vanligt. Utbrott kan vara tuffa bade fér barnet och for
omgivningen, speciellt nar barnet blir aldre. Man behdver tanka pa
olika faser i livet, oavsett funktionsférmaga, och fundera dver vad
som ar ratt kravniva for just det har barnet. Det ar viktigt att komma
ihag att man som foralder kan behéva stdd i form av avlastning, som
korttidsverksamhet eller liknande fér barnet. Det mar ofta hela
familjen bra av.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

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

Barn som har tuberds skleros har olika kombinationer av symtom
som forekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till
olika funktionsnedsattningar. Det ar darfor viktigt att alltid se varje
individs behov. Med detta som utgangspunkt utformas veckans
program for barnen och ungdomarna.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos ar alla forstas ocksa sina egna personer, med sina egna
personligheter. Det utgér vi ifran vid alla méten har pa Agrenska,
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sager Bodil Mollstedt som &r specialpedagog och arbetar i Agrenskas
barnteam.

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

— Barn med den har diagnosen har inte bara olika symtom.
Symtomen varierar ocksa 6ver tid — ibland fran dag till dag eller
timme till timme. Vi férsoker att alltid analysera varfor en aktivitet
fungerar bra, for att kunna aterskapa de gynnsamma
omstandigheterna.

Delaktighet — ett 6vergripande mal

Ett dvergripande malsattning under familjevistelsen p& Agrenska ar
att barnen ska kénna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och
hélsa, som ar WHO:s begreppsram for att beskriva halsa och
funktions-nedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga
och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. 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.

Agrenskas erfarenhet av barn med tuberés skleros

Personal i forskola och skola som har elever med tuberds skleros, har
beréttat for Agrenskas personal att mycket fungerar bra i skolmiljon.
Manga av barnen visar vad de vill genom att ta en vuxen i handen, de
tycker om sangstunden och klarar ofta matsituationen pa ett bra satt,
sager Bodil Mollstedt.

Pedagoger har berattat att barnen med TSC exempelvis tycker om
vattenlek, bollek, att hoppa pa studsmatta, att leka med saker som
snurrar och att leka tittut.

Saker som kan vara svarare i skolsituationen innefattar bland annat
att barnen latt kan bli stérda av intryck fran omgivningen, att de kan
ha svart med évergangar mellan aktiviteter och bli aggressiva nar
nagot inte gar som de tankt. En del biter i féremal eller har speciella
beteenden for sig, som att vilja 6ppna fonster och doérrar.

Barn med tuberds skleros kommunicerar pa olika satt. Bland dem
som varit pa Agrenska har flera saknat tal, men kommunicerat genom
kroppssprak, bilder, fotografier och tecken.

Strategier som foérskole- och skolpersonal upplever som hjalpsamma:

»  Strukturerad och lugn miljé
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+ Dagsschema med féremal

* Lyhdrdhet for elevens olika dagsform

* Gott om tid och lagom hoga krav

* Vuxenstdd i skolan och pa fritids

» Att utveckla det satt som eleven kommunicerar pa
» Taktila signaler for aktivitet

* Avleda stereotypier med organiserad lek.

+ Belbning, uppmuntran, berom,

» Att avgransa tydligt och "styra ganska handfast”

Specifika malsattningar for barn med tuberos skleros

For att stédja och underlétta barnens kommunikation anvander
Agrenskas personal alltid barnens egna kommunikationshjalpmedel.
De anvander ocksa tecken, gester och bilder och ett tydligt
kroppssprak.

— Viinvantar svar fran barnen och ar noga med att uppmarksamma
deras egna uttryck, sager Bodil Mollstedt.

Manga barn med tuberds skleros har svart med igangsattning av
aktiviteter och behdver upprepning, konkret material eller en egen
genomgang for att ta sig an en uppgift. For att minska
konsekvenserna av inlérnings- och koncentrationssvarigheter finns en
tydlig struktur i scheman, aktiviteter och miljé pa Agrenska.

— Vi har till exempel sma rum dit man kan ga undan och det finns
majlighet att ta en promenad fér den som behdver komma ifran en
stund. Just det &r ofta en utmaning i skolan, som inte har anpassade
lokaler i samma utstrackning. D& far man hitta alternativ, sager Bodil
Mollstedt.

For att stimulera grov- och finmotorik tillvaratas méjligheter till
motorisk aktivitet i vardagliga situationer och under lek, bade inomhus
och utomhus. Gruppaktiviteter varvas med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt kravande.

Att starka barnens sjélvkénsla och sociala samspel ar viktiga
malsattningar. Mojligheterna till delaktighet 6kar om barnet vet vad
som ska handa och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.

— Bildscheman visar vad vi ska hitta pa under dagen. Da ser barnen
vad vi ska gora och i vilken ordning. Barnen har ocksa en samling
varje morgon och veckans dagar har alla fatt en egen farg och en
egen doft. Det underlattar uppfattningen av vilken dag det ar och hur
mycket som ar kvar av veckan, sager Bodil Mollstedt.

For att stéarka kamratrelationerna introduceras lekar dar barnen far
uppleva att de lyckas och dar de far positiv forstarkning.

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att ge

barnen majlighet att traffa andra som ar i samma situation. | de
motena kan de kanna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
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Programmet pa Agrenska ar ocksé utformat for att bidra till att 6ka
barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess konsekvenser.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

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

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

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjalpa till med radgivning kring fragor
som ror skolan.

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

Ovriga lénktips:

appstod.se (appar kopplade till det centrala innehalleti Lgr11)
skolappar.nu

logopedeniskolan.blogspot.se

skoldatatek.se/verktyg/appar

mathforest.com (samlingsplats for appar som stod)
hattenforlag.se (teckendockor, bocker, spel, musik med mera)
ritadetecken.se (program med tecken, kan laddas ner som app)
varsam.se (hjalpmedel och traning)

komikapp.se (material och inredning)

nyponforlag.se (sprakstimulerande material)

abcleksaker.se (fina, roliga och pedagogiska leksaker)
lekolar.se (forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel, hjalpmedel)
goteborg.se/eldorado (upplevelsehus, studiebesok, kurser och
utbildningar)

mfd.se (Myndigheten for delaktighet)

mtm.se (Myndigheten for tillgangliga medier)

Under en av Joels sjukhusvistelser fick han en "knapp pa magen”, en
sond till magséacken. Idag ater han sjalv, men far tillagg i sonden vid
behov. En period at han enbart ketogen kost, i ett férsok att minska

© Agrenska 2020, nr 627 34



Tuberos skleros

epilepsianfallen. Det ar en strikt, extremt fettrik och kolhydratsfattig
diet som ordineras och foljs upp inom sjukvarden.

— Det var tufft men vi forsokte leva pa som vanligt sa gott det gick. Vid
nagot tillfalle var vi i Spanien med resvaskan full av fardiglagad mat
och kylklampar, berattar Sofie.

Joel svarade bra pa dieten, anfallen minskade.

— Tyvarr har det varit s& med nastan alla behandlingar: de har
fungerat bra i bérjan, men samre pa sikt. Det ar som att hans hjarna
vanjer sig och hittar vagar runt behandlingarna. Med den ketogena
kosten fick vi hela tiden hoja andelen fett, och efter ett ar var det sa
hogt att han istallet fick problem med magen. Da bérjade nackdelarna
vaga dver fordelarna och vi slutade.

Idag gar Joel i andra klass i grundsarskola och trivs bra. Han
genomgar varje ar rutinuppféljningar av njurar och hjarna. Hans sa
kallade tuber i hjarnan har an sa lange inte behdvt opereras, och
foraldrarna tycker att Iakarna ar pa tarna och haller sig bra
uppdaterade. Till viss del hade de énskat att fysio- och
arbetsterapeuter pa habiliteringen ocksa varit lite mer proaktiva.

— De ligger lite steget efter hela tiden. Ofta nar de forskrivit ett
hjalpmedel till Joel har han till exempel inte behdvt det langre nar det
val kommit till oss. Det ar langsamma processer och Joel kan mer
och vill mer hela tiden, sager Sofie.

Nyligen har Joel bdrjat testa konduktiv pedagogik, som syftar till att
trana kopplingarna i lillhjarnan och utmana barnen for att de ska bli s&
sjalvstandiga som magjligt.

— Det gar valdigt bra. Vi har slutat lyfta Joel, han maste sjalv ta sig
upp i stolen, vilket han klarar. Han ar sjalv jattemotiverad nar det
kommer till att trdna sina fardigheter.

Syskonrolien

Syskon till barn med funktionsnedsattning behover
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omréadet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

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

— Barn som far eller har ett syskon med funktionsnedsattning kanner
ofta blandade kanslor infor situationen. De kan inte valja bort den
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utan maste hitta ett satt att forhalla sig till den, sager Samuel
Holgersson som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar att
syskonen ofta har en bristfallig kunskap om sin brors/systers diagnos.
Foraldrarna 6verskattar dessutom ofta hur mycket de vet om den.

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

Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata om saken
kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis som barnets
fragor och funderingar.

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

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

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor 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.

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon tagit
allt syre fran sin syster under fostertiden. Det hade hon kant skuld
Over i manga ar. Och en pojke fragade om hans harda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

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

— Ett barn berattade att hon fatt hdgsta 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
om flickan férstod varfoér det blev sa olika reaktioner kandes det
orattvist.

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.

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

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssatt. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga "min brorsas svaga muskler” eller "kramp” istallet for epilepsi.
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Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa Over arftlighet och existentiella fragor som varfér de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
kanner skuld dver att vara friska.

— | tonaren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jamnas ut och man kanske hittar pa saker
tilsammans. Fér en person som har ett syskon med
funktionsnedsattning kan det 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 likadan som kompisarnas syskonrelationer, sdger Samuel
Holgersson.

Kunskap, kdnslor och bemastrande

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

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

— Vi beréattar ocksa att de sjalva inte bar nagot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frin omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

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

— Om vi vuxna sager "det dar behéver du inte tdnka p&” eller "oroa dig
inte for det” sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, sager Samuel Holgersson.

Beméstrande handlar om att hitta 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 éver 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.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen gdra en beréattelsebok,

som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
en funktionsnedsattning.
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— Det ar deras egen bok, som de sjalva valjer om de vill visa fér
foraldrarna eller inte. Men var tanke ar att boken ska kunna fungera
som ett underlag fér bra samtal ihop med féraldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om.

Vad sdger syskonen?

| intervjuer berattar syskon till barn med funktionsnedsattning att de
gléms 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?” an "hur mar du?”, vilket kan bidra till den
kanslan. En del tycker det ar trakigt att ofta behdva avbryta roliga
aktiviteter pa grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta ar det battre att
fundera tillsammans med barnen an att inte beréra amnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli.

For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
identifiera kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istallet.

Syskonen beskriver ocksa 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 sjalvstandig, kdnna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

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

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
syskonkompetens.se

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

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

Utover lillasyster Hedvig har Joel flera bonussyskon, bland annat en
bror som ar lika gammal som honom.

— Att Joel och Hugo ar lika gamla ar forstas jattekul pa manga satt,
men det blir ocksa en standig referens for mig, en paminnelse om vad
Joel inte kan géra pa samma satt som andra jdmnariga. Det var
jobbigt i borjan, sdger mamma Sofie.

For Hedvig, Joels lillasyster, ar hans sjukdom nagot naturligt. Den har
funnits dar i hela hennes liv. Hedvig uppfoér sig ibland som en
miniassistent och sager till Joel att hon ska hjalpa honom med olika
saker.

— Pa forskolan upptackte pedagogerna att hon ofta slappte allt sitt for
att springa och hjalpa Joel. Det var inte riktigt bra, hon maste ju fa ha
sitt eget sammanhang. Min stdrsta oro ar att hon kanner for mycket
ansvar, sager Sofie.

Hedvig kan ibland uttrycka att hon vill att en ska bo hos mamma och
en hos pappa, eller sdga saker som "Jag alskar inte Joel nar han har
sin sjukdom”.

— Hon tycker om att titta pa filmer fran nar han fortfarande kunde g3,
och forklarar for sina kompisar att Joel inte lart sig ga &n men att han
"kanske gor det sen”.

Eftersom Joels foraldrar ar skilda har barnen tva hus. Det gor att de
ibland kan vara tillsammans och ibland pa varsitt hall.

— Det ar jattebra, det ar skont att kunna fa vara en vanlig féralder
ibland ocksa. Vi forsoker ge bada barnen egentid med oss foraldrar.
Samtidigt gor vi ocksa jattemanga gemensamma aktiviteter, sager
Sofie.

Barnen rider till exempel tillsammans, och gillar att ga till simhallen
ihop.

— Vi vill garna att de ska hitta gemensamma intressen.

Bonussyskonen har ju inte levt med Joel hela livet och fran dem
kommer det ibland fragor om sjukdomen. Den jamnarige
bonusbrorsan fragade till exempel om han kan bli smittad av att ga pa
samma toalett som Joel, nar de nyligen hade flyttat ihop.

— Vi férsoker att vara informativa och traffades mycket innan de
flyttade in har hos oss. Bonusbarnen behdvde fa vanja sig vid att vi
har assistenter har all Joels vakna tid. Men de har funnit varandra bra
— Joel ar kontaktsdkande trots sin autism. Alla syskonen forsoker
hjalpa till med Joel och ar gulliga mot honom.
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— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behdvs aven kontakt med
logoped.

Det sager overtandlakare Marianne Lillehagen och
logoped Torunn Liljegren, som arbetar pa Mun-H-
Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Géteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,

munhalsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.

Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en
hdgre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhoériga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika funktionsnedsatt-
ningar. Efter godkannande fran féraldrarna gor en tandlakare och en
logoped en oversiktlig undersékning och beddémning av barnens
munhalsa och munnens funktioner. Observationerna, tillsammans
med information som féraldrarna ldamnat, sammanstalls i en databas.

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

Pa grund av situationen med covid-19 under 2020 har Mun-H-Center
inte traffat barnen under familjevistelsen for tuberds skleros.

Mun- och tandvard hos barn med sarskilda behov

Vartannat barn med en sallsynt diagnos har nagon form av orofacial
dysfunktion, alltsd nagot besvar som ror ansiktets och munnens
funktioner.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn och
unga med sarskilda behov ett anpassat tansvardsomhandertagande.
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Den viktigaste tandvardsbehandlingen for alla barn ar tandborstning
tva ganger om dagen. Foéraldrar rekommenderas borsta barnens
tander upp till tolv ars alder. Det finns manga olika tandborstar,
tandkramer och hjalpmedel att ta till vi behov. Diskutera garna med
tandlakaren!

Munhalsa vid tuberos skleros
Féljande munrelaterade symtom kan — men behéver inte —
férekomma hos personer med tuberés skleros:

e Fibrom

e Pits (sma gropar i tandemaljen)
e Bencystor

e Svullet tandkéott

e Blasor i munnen

— Varken fibrom eller pits ar farliga men kan férsvara
tandrengdringen. Om fibromen ger symtom kan de behdva tas bort,
sager Marianne Lillehagen.

Barn med tuberds skleros har ofta mediciner som ibland kan orsaka
biverkningar. Vissa epilepsimediciner kan exempelvis orsaka
muntorrhet, vilket okar risken for karies.

— Nar det galler mTOR-hammare finns det i litteraturen omnamnt en
eventuell 6kad risk for nekros i kakbenet, som foljd av medicinering
med everolimus och rapamycin. Den kliniska erfarenheten hos dem
som jobbar med vuxna patienter ar att de inte sett detta hos
patienterna. Dock ar preparaten relativt nya, vilket gor att vi inte har
sa lang erfarenhet av barn som behandlats dver langre tid, sager
Marianne Lillehagen.

Att tdnka pa fér barn med tuberés skleros:

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

e Tandlakaren kan ta kontakt med barnets ansvariga lakare.

e Ofta behdvs extra tid, regelbundenhet och struktur for
besoket.

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

Munmotorik vid tuberos skleros

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug-tugg- och
svéljformaga och munmotorisk férmaga hos barnet.
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— Det ar viktigt att veta att alla barn har ratt till en ordentlig utredning
av dessa fardigheter. Man ska aldrig ndja sig med forklaringen att
svarigheterna "ingar i sjukdomen”.

Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och atande, bedéma
hur barnet bast trénar sin kommunikation samt vid behov oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara att
minska salivlackage, forbattra atandet samt vid behov 6ka eller
minska kanslighet i munnen.

Féljande munmotoriska symtom kan — men behéver inte —
férekomma hos personer med tuberés skleros:

e Lag muskelspanning och svaga muskler
e Forenad munmotorisk utveckling

e Sug- tugg- och svaljsvarigheter

e Kommunikationssvarigheter

e Bitbeteende

e Salivlackage

e Paverkad munhalsa och bettutveckling

— Lag muskelspanning i munnen leder ofta till en 6ppen mun i vila,
vilket i sin tur kan orsaka muntorrhet. Det paverkar munhalsan pa
sikt, sdger Torunn Liljegren.

Talsvarigheter

Spannet fér kommunikations- och talsvarigheter hos personer med
TSC ar brett. | Mun-H-Centers databas finns for tillfallet information
om 76 personer med tuberos skleros, i dldrarna 3-56 ar. 25 av dem
som observerats saknar tal. Nastan lika manga talar obehindrat.

Manga faktorer paverkar forutsattningarna for tal, exempelvis
kognitionsniva, sprak, horsel, motivation att tala, anatomiska
forutsattningar och sensorik/motorik i munnen.

— Det ar viktigt att utreda barnets tal- och sprakférmaga ordentligt.
Nar taltréaning ska genomféras maste man veta vad man ska trana,
varfér man ska trana det och vad man vill uppna med traningen.

Atsvérigheter

For ett problemfritt &tande kravs dels aptit (lust att ata), fardighet (att
kunna ata) och sakerhet (att kunna ata pa ett sakert satt, utan att
exempelvis satta i halsen).

— Matlusten kan paverkas av manga saker, som exempelvis
ilamaende, andningssvarigheter, ork, stress, smarta i munnen eller
nedsatt lukt och smak, sager Torunn Liljegren.

Atsvarigheter har sallan en enskild orsak, och darfér behovs ett
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multiprofessionellt omhandertagande. Flera professioner kan behdva
kopplas in for att komma tillratta med problemen, exempelvis lakare,
sjukskoterska, dietist, logoped, psykolog, sjukgymnast,
arbetsterapeut och/eller tandlakare.

Attraning kan bli aktuellt om barnet har svart med ett specifikt
moment i atandet eller om hen sjalv uttrycker att hen vill lara sig att
ata. Det kan ocksa handla om att utvecklingen statt stilla Iange.

— Ta garna kontakt med en logoped for att géra en individuell
beddmning, séger Torunn Liljegren.

Det ar viktigt att tugga ratt! Tuggande underlattar matsmaltning och
stimulerar salivproduktion, och ar ocksa viktigt for att vi ska kédnna
hunger och méattnad och &ta lagom mycket. Genom att tugga far vi
starkare muskler och en battre kakposition, vilket leder till ett sakrare
atande. Det finns flera hjdlpmedel som kan anvandas for att
tuggtrana.

Bitovana / “oral habits”

Det ar ganska vanligt att barn med tuberds skleros tycker om att bita
pa exempelvis klader eller hander. Beteendet kan ha olika orsaker.
Det kan till exempel lindra smarta i munnen eller handla om
sjalvstimulering som upplevs som positiv for barnet. Det ar darfor
viktigt att férstka ta reda pa orsaken innan man beslutar om eventuell
behandling.

Salivkontroll

Orsaken till dalig salivkontroll (dregling) ar nastan aldrig for hog
salivproduktion. Istallet kan det bero pa férsvagad muskelstyrka i
ansiktsmuskulaturen, eller pa sittstéllning och huvudhalining.

— Att se dver sittstaliningen och trana oralmotoriken kan ge goda
resultat. Nar det inte hjalper kan man ta till medicinering, sager
Torunn Liljegren.

Som foéralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. Da kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlakare, logoped, oralmotoriskt team
eller nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk férmaga i
vardagssituationer i skriften "Uppleva med munnen”. Den gar
att bestalla via Mun-H-Centers webbplats:

mun-h-center.se
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Under Agrenskas familjevistelse informerades
foraldrarna aven om vilket stéd som finns att fa for
personer med funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som du kan fa om du har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som ditt barn behdver utdver det som ar vanligt for barn i samma
alder utan funktionsnedsattning.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Férsakringskassan
beddmer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med foraldrarna. Om familjen har flera barn med funktions-
nedsattning kan féraldrarna som mest fa ett helt omvardnadsbidrag
per barn. Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen
justeras vid varje arsskifte.

Nytt ar ocksa att merkostnadsersattning numer ar en separat
ersattning. Forut blev ju merkostnaden en skattefri del i vardbidraget.

Haélso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som innebar starkt stallning for
patienter, bland annat ratt att valja 6ppenvard i ett annat landsting, till
exempel habilitering eller specialist i annat landsting. Det ar lattare att
fa en ny medicinsk bedémning.

Lagen har ocksa 6kat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har ratt
att fa information om sin vard pa ett satt som de forstar.

Lés mer pa nfsd.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

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

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

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
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sjukvardslagen. En SIP gors nar samordning efterfragas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsférdelningen behdver goras tydlig. Planen upprattas vid
mdten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan géras nar
en person upplever att man behéver en samordning mellan olika
instanser.

Skollagen 1 kap 4

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara
kunskapsmal och vilket stdd som kravs. Det ar rektorns ansvar att
eleven far ett atgardsprogram om det behdvs.

Enligt skollagen ska skolan ta hansyn till elevers olika behov

Elever ska ges stdd och stimulans sa att de utvecklas sa langt som
mojligt. Skolan ska strava efter att uppvéga skillnader i elevernas
forutsattningar att tillgodogdra sig utbildningen.

Exempel pa anpassningar i férskola och skola:

e Sarskilt schema 6ver skoldagen

e Extra tydliga instruktioner

e Stod att satta igang arbetet

e Anpassade laromedel

e Nagon extra utrustning

e Enstaka specialpedagogisk insats

e Sarskilt stod

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

e Minskning/anpassning av elevgrupp
e Regelbunden specialpedagogiska insatser
e Anpassad studiegang

Infor alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det galler till
exempel nar barnet bérjar forskola och vid évergangen fran forskola
till skola. Och vid alla stadiebyten.

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

Férbered motet!

Som foralder till ett barn med funktionsnedséattning blir det manga
moéten med de parter som omger barnet. Forbered er val infor métet
och se till att ha med alla beslutsfattare pa métet. Det kan till exempel
vara bra att ha med skolskoterskan pa motet.
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Ha en dagordning och bestam pa forhand hur langt moétet ska vara.
For ett protokoll om vem som ska gora vad till nar. Boka en ny tid for
aterkoppling och uppféljning av atgarderna.

Vart védnder vi 0ss?

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

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen. Eller till Skolverket: skolverket.se.

Skolverkets upplysningstjanst: telefonnummer 08 - 527 332 00.

Undantagsbestdmmelsen

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

LSS

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

LSS ger stdd for insatser och sarskild service for personer...

...med utvecklingsstdrning, autism eller autismliknande tillstand.
...med betydande eller bestaende begavningsmassigt funktionshinder
eller hjarnskada i vuxen alder féranledd av yttre vald eller kroppslig
sjukdom

...med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedsattningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de ar stora och
fororsakar betydande svarigheter i den dagliga livsféringen och
darmed ett omfattande behov av stod eller service.

Om man beddms inga i nagon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser ingar i LSS.

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moéter betydande svarigheter i sin livsféring fa mojlighet att
delta i samhallets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stdd. Finns behov har man alltid ratt att sbka en insats
och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med ansokan.
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Exempel pa insatser inom LSS/SoL

Korttidsvistelse / stoédfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade till
att ge anhdriga avlésning och mer tid for syskonen, men ocksa till att
tilgodose barnets behov av miljdombyte och rekreation.

Tanken ar att barnet ska fa majlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.

Avlbsarservice i hemmet

Den héar insatsen finns for att anhoériga ska fa majlighet till avlastning
och till att utratta arenden utanfér hemmet.

Avldsarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
I6sning vid akuta behov. Behovet beddms individuellt.

Ledsagarservice

En ledsagare hjalper till med kontakter i samhallet och kan f6lja med
pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen galler nar
funktionsnedsattningen inte ar alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begéaras per tillfalle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

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

Anhérigstéd

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksa erbjuda
stdd till anhoériga. Med anhdriga menas en familjemedlem, (till
exempel syskon, mor— och farforaldrar) eller en god van till nagon
med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning.

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

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsattning eller sjukdom behdver hjalp
att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg samt
intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansékan gors till
kommunen. Fran den 1 juli 2018 galler en ny bostadsanpassningslag.
Storsta skillnaden jamfért med tidigare ar att den som har behovet
ska soka sjalv. Man far inget bidrag om behovet kan tillgodoses av
hjalpmedel, exempelvis ingen taklift beviljas om det gar att anvanda
golvlift. En annan nyhet ar att regler vid om- och nybyggnation lattas.
Det blir enklare att fa bistand aven om tillganglighetskraven inte foljts
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vid om- och nybyggnad. Detta galler om det inte ar den sékande sjalv
som gjort byggnationen.
Mer information om hur man gar till vaga finns pa boverkets hemsida.

Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stédinsatser
Habilitering/kurator.

LSS-handlaggare.

Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
Anhorigstodjare i kommunen.

Brukarstodcenter.

Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla funktion och
formaga. De kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller férlorad funktion eller formaga att klara det dagliga livet. Det
galler dock inte produkter som ar vanliga i hemmet, som exempelvis
datorer.

Hjalpmedel ar oftast landstingens ansvar och kraver halso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte 6verklagas.
Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
hdércentraler.

Fonder

Fonder kan sdkas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa 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
sOka efter mojliga fonder. Vissa foretag hjalper ocksa till att hitta ratt
fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsakringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

1177.se — Sjukvardsupplysningen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa natet

skolverket.se — Skolverket

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

boverket.se — Boverket

mun-h-center.se — Mun-H-Center

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

© Agrenska 2020, nr 627 48



Tuberos skleros

assistanskoll.se — Assistanskoll

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

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

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

Det berattar Louise Jeltin som ar assistanssamordnare
pa Agrenska Assistans.

Assistentens uppdrag ar att hjalpa till med grundldggande behov som
atande, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien.
Behoven maste vara av praktisk karaktar — att behéva hjalp med
aktivering, paminnelser och motivation ar oftast inte tillrackliga skal
for att fa assistans.

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

Tillsyn raknas som ett grundlaggande behov bara om personen har
en psykisk funktionsnedsattning, eller om det kravs ingaende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller
beteendeproblematik.

Vad raknas till foraldraansvaret?

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

— Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till foraldraansvaret
tills barnet ar fem ar.

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

Om grundlaggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man sdka
personlig assistans hos kommunen.
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Assistans i skolan

| vissa fall finns skal till att ett barn har en personlig assistent aven i
skolan. Det géller till exempel i situationer...

... dar barnets funktionsnedsattning skapar sarskilda svarigheter att
kommunicera med andra an den personliga assistenten,

... nar det med hansyn till personens hélsotillstand ar viktigt att den
personliga assistenten finns till hands.

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

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

Anhdriga som assistenter

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

Hjalp med personlig assistans

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

Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjalp:

LaSSe Brukarstédcenter (Véstra Gétalandsregionen),
telefonnummer: 031-841850

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

TSC Sverige - "Tillsammans kan vi gora vardagen hattre”

© Agrenska 2020, nr 627

TSC Sverige ar en fristaende intresseférening for
personer med TSC, deras foraldrar, slaktingar och
andra narstaende, samt féreningar.

Svenska féreningen for tuberds skleros bildades 1991 pa initiativ av
foraldrar, under en familjevistelse pa Agrenska. Idag har féreningen
drygt 700 medlemmar, och drivs av medlemsavgifter, donationer och
fondmedel.

Syftet ar framfér allt att:
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e Medlemmarna ska stédja varandra och fa mgjlighet att utbyta
erfarenheter.

e Sprida kunskap om TSC.

e Verka for att utveckla och samordna insatser for personer
med TSC.

e Bevaka aktuell forskning och sprida information om nya ron.

e Stddja forskning och uppratthalla internationella kontakter.

e Samverka med andra handikapporganisationer i
gemensamma fragor.

Som medlem i TSC Sverige stddjer du forskningen kring sjukdomen
och blir inbjuden till férelasningar. Lagerverksamhet och
medlemsmoéten ar andra tillfallen d& medlemmarna far chans att
motas.

— Vi ar en ideell forening helt utan vinstintressen och samtliga
styrelseledamoéter arbetar oaviénat i féreningen. Vi arrangerar bland
annat familjehelger och ger ocksa ut en medlemstidning. TSC
Sverige ar en nationell forening som samarbetar med den storre
varldsomspannande féreningen TSC Alliance, med sate i USA,
framfor allt i fragor som rér kunskapsspridning, sager ordférande
Annika Hallberg Juhlin.

Stoéd gérna féreningen genom att swisha valfritt belopp till:
123 545 76 50
L&s mer pa tsc-sverige.se

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser ar en
paraplyorganisation dar en mangd olika
diagnosforeningar finns representerade. Forbundet
bildades for mer an 20 ar sedan av en grupp foraldrar
till barn med olika typer av syndrom.

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

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

De 16 000 medlemmarna representerar 6ver 120 sallsynta
halsotillstand, ett 70-tal olika diagnosféreningar och ett hundratal
individer som inte har nagra féreningar. Sinsemellan ar alla valdigt
olika, men gemensamt ar att alla sjukdomar eller syndrom ar
livslanga, obotliga och nastan alltid har genetiska orsaker.

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

Har hittar du Riksférbundet for séllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

Informationscentrum for silisynta hilsotillstind

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

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

| databasen finns utférlig, kvalitetssdkrad 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.

Har du fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post:
sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00.
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Socialstyrelsen kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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Tuberos skieros

En sammanfattning av dokumentation nr 627

Tuberdés skleros kdnnetecknas av tumdrliknande
férandringar i hjarnan och flera andra av kroppens
organ, framfér allt njurar, hjarta, 6gon, lungor och
hud. Hur organen drabbas och hur mycket de
paverkas skiljer sig mycket mellan olika personer,
och férandras aven over tid. En del personer med
sjukdomen far ocksa epilepsi, intellektuell
funktionsnedsattning, autism och/eller ADHD.

Tuberds skleros forekommer hos ungefar ett
barn per 6000 till 10 000 nyfédda.

Behandlingen sker i samverkan mellan olika
specialister och anpassas utifran behov. Den
omfattar bade lakemedel och habiliteringsinsatser,
som syftar till att lindra symtom och motverka
konsekvenser av de funktionsnedsattningar som
sjukdomen medfor.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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