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

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

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Under vistelsen far féraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller férelasningar och
diskussioner kring aktuella medicinska ron, pedagogiska
fragor, psykosociala aspekter samt det stéd samhallet kan
erbjuda. Barnens program ar anpassat efter barnens
forutsattningar, maojligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa férelasningarna i samband
med familjevistelserna och ar skriven av Sara Lesslie, redaktor
vid Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for
allmanheten har varje forelasare faktagranskat texten. For att
illustrera hur det kan vara att leva i en familj med ett barn med
ett ultrasallsynt syndrom berattar ett foraldrapar om sina
erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras dven p& Agrenskas webbplats,
dér de kan laddas ner som PDF: agrenska.se
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— Ultrasallsynta tillstand kommer bli mer vanliga med
tiden eftersom den genetiska diagnostiken hela tiden
utvecklas och blir battre. Det sager Ann Nordgren som
ar professor i Klinisk genetik vid Karolinska
universitetssjukhuset.

Mer an 5 procent av Sveriges befolkning har en sallsynt
diagnos. Det motsvarar en halv miljon svenskar. Antalet nya
diagnoser vaxer hela tiden. Idag kanner man till fler an 10 000
olika sallsynta halsotillstand och 70 procent av dem har en
genetisk orsak. Varje diagnos har sin unika symtombild. Det
finns manga likheter, men ocksa stora skillnader.

Genetisk bakgrund

Varje individ har fatt halften av sina arvsanlag fran mamma och
halften fran pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler. Det finns cirka 20 000 gener forpackade pa
hoptvinnade DNA-spiraler. DNA-spiralerna bildar 46
kromosomer i 23 kromosompar, varav ett par ar
konskromosomerna. Kvinnor har tva X-kromosomer och man
har en X- och en Y-kromosom.

— En gen kan liknas vid ett recept for olika proteiner, man sager
att en gen kodar for ett protein. Receptet bestar av olika
aminosyror som satts ihop till proteiner vilka i sin tur bildar olika
vavnader, sager Ann Nordgren.

Varje aminosyra har en egen kod i var arvsmassa och dessa
koder bestar av sma byggstenar som kallas nukleotider.
Nukleotiderna bildar baspar vilka kopplas ihop i olika sekvenser
och bildar DNA-spiralen. Det finns fyra olika typer av nukleotider
i arvsmassan. Dessa benamns A, C, G och T (adenin, cytocin,
guanin och tymin). En kombination av tre av dessa nukleotider
(till exempel CGA) utgdr en mall fér en speciell aminosyra.

Om det uppstar ett stavfel vid celldelningen, det vill sdga om en
mutation uppstar, blir det fel i kodningen. Det kan medféra att
det bildas ett felaktigt protein eller inget protein alls. Det medfor
i sin tur symtom. Alla manniskor har férandringar i arvsmassan.
Det ar dock bara en liten del av forandringarna som paverkar
gener som ar kodande, det vill saga bildar protein.
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— Genetiska forandringar ar en del av att vara manniska och det
har alla. Det ar nar forandringarna ger upphov till symtom som
vi talar om genetiska sjukdomar, sager Ann Nordgren.

Olika genetiska tillstand
En férandring i arvsmassan kan se olika ut och vara olika stor.

Nar den genetiska forandringen ar en hel extra kromosom, tre
istallet for tva, kallas det for en trisomi. Ett exempel ar Trisomi
21 eller Downs syndrom, som orsakas av en extra kromosom
21.

Nar det saknas genetiskt material pa en kromosom kallas det
deletion och nar det finns extra genetiskt material kallas det for
duplikation. Dessa forandringar kan ibland beréra en valdigt
liten del av en kromosom och kallas da for mikrodeletion eller
mikroduplikation. Ett exempel pa en mikrodeletion pa
kromosom 7 ar Williams syndrom.

— Hur svara symtomen blir beror inte nédvandigtvis pa
mutationens storlek. Det viktigaste ar vilka gener som berors
och hur manga som saknas, sager Ann Nordgren.

En balanserad translokation innebar att tva segment pa en
kromosom har bytt plats med varandra. Eftersom kromosomen
ar hel ger det inga symtom. Det finns dock en risk for att fora
translokationen vidare till sitt barn som kan fa en obalanserad
translokation. Da kan det uppsta fel i den genetiska koden vilket
kan ge olika symtom.

Ibland ar det bara en enda gen som ar paverkad. Det kallas for
en monogen sjukdom. Ett exempel pa det ar akondroplasi som
ar det vanligaste tillstandet som leder till kortvaxthet.
Akondroplasi orsakas av en mutation i genen FGFRS3.

Andra typer av genetiska tillstand ar mitokondriella sjukdomar.
De beror pa mutationer i gener som paverkar mitokondrierna.
Mitokondrierna ar sma enheter som finns i cellplasman utanfor
cellkarnan, som har betydelse for kroppens energiomvandling.
Prader-Willis syndrom ar ett exempel pa ett syndrom dar
forandringen sitter i ett omrade pa kromosom 15 som styrs av
imprinting. Vanligtvis anvands en genkopia fran vardera
foraldern i varje cell, men vid imprinting anvands bara den ena
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kopian. Den andra kopian ar da "avstangd” — metylerad. | det
omrade pa kromosom 15 dar mutationen sitter anvands
genkopian fran pappan. Nar kopian fran pappan saknas, eller
om den inte fungerar, far barnet Prader-Willis syndrom.

Metoder for genetisk testning

Ar 2003 var den genetiska grundorsaken till intellektuell
funktionsnedsattning okand i éver 80 procent av fallen. Idag
ligger samma siffra pa cirka 30 procent.

— Orsaken till det ar att maojligheterna och tekniken for genetisk
testning har utvecklats. Fér 70 ar sedan kunde vi rakna
kromosomer, idag kan vi titta pa alla 3 miljarder baspar i det
manskliga genomet. Det ar en otrolig resa, sager Ann
Nordgren.

Pa 1950-talet kunde genetiker se och rakna kromosomerna. Da
kande man bara till ett genetiskt syndrom — Downs syndrom
eller Trisomi 21. Forst pa 1970-talet kunde man analysera varje
band pa kromosomerna och se om stdrre delar av dem
saknades. Idag kanner vi till fler an 1 200 olika gener som vid
mutationer kan orsaka olika syndrom,

Flera olika metoder for genetisk testning anvands i dagslaget.
Det mest avancerade ar helgenomsekvensering da man tittar
pa hela individens DNA. Det finns ocksa Array-CGH, som kan
upptacka mindre férandringar, genpaneler och FISH-analys. Vid
dessa metoder har man ofta en misstanke om vilken
genforandring det kan réra sig om och tittar pa just de gener
som kan vara paverkade.

Genetisk utredning och arftlighet

Om en sallsynt diagnos ar arftlig eller inte beror helt och hallet
pa vilken férandring i arvsmassan som har gett upphouv till
syndromet.

| manga fall har mutationen uppstatt som en nymutation (de
novo). Det innebar att den uppstatt for forsta gangen hos barnet
och att féraldrarna alltsa inte ar barare av mutationen.
Sannolikheten att samma féraldrapar far fler barn med
syndromet ar da mindre an 1 procent. Sannolikheten ar lag,
men man kan inte utesluta att en annan konscell hos en av
foraldrarna bar pa samma mutation, sa kallad germinal
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mosaicism. Den nyuppkomna mutationen hos barnet blir arftlig
och kan foras vidare till nasta generation.

Ofta nedarvs sallsynta syndrom autosomalt dominant eller
autosomalt recessivt.

Vid autosomalt recessiv nedarvning ar bada foéraldrarna friska
barare av en muterad gen. Det innebar att enbart en av deras
tva genkopior ar muterad. Sannolikheten att barnet arver bada
de muterade genkopiorna fran sina féraldrar och utvecklar
sjukdomen ar 25 procent. | halften av fallen blir barnet frisk
barare av den muterade genen, precis som sina foraldrar.
Resterande 25 procent blir friska och icke-barare av den
muterade genen.

Vid autosomalt dominant nedarvning bar en av féraldrarna pa
det sjuka anlaget. Det innebar att det ar 50 procents
sannolikhet vid varje graviditet att syndromet fors vidare.

— Vissa genetiska syndrom kan ge valdigt lindriga symtom hos
en familjemedlem och betydligt svarare hos en annan trots att
bada bar pa samma mutation. Detta kallas fér varierande
expressivitet, sager Ann Nordgren.

| sallsynta fall sitter genférandringen pa X-kromosomen. Da ar
nedarvningen X-bunden. En kvinnlig barare har tva X-
kromosomer varav en med den muterade genen. Sannolikheten
for soner till kvinnliga barare att fa sjukdomen ar 50 procent.
Det beror pa att sénerna arver X-kromosomen fran sin mor och
Y-kromosomen fran sin far. For déttrar ar sannolikheten 50
procent att bli barare av den muterade genen. Oftast ar flickor
som ar anlagsbarare av en mutation pa X-kromosomen friska
men i vissa fall kan aven flickor ha symtom.

Vid slaktskap mellan féraldrar finns en storre risk for genetiska
sjukdomar.

— Det beror pa att alla manniskor bar pa mutationer och vid
slaktskap ar risken storre att bada féraldrarna bar pa samma
mutation, sager Ann Nordgren.

Man har identifierat andra faktorer som har betydelse for
uppkomsten av genetiska syndrom. En sadan ar stigande alder
hos foraldrar.
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— Ju aldre mamma desto storre risk for numeriska avvikelser,
som till exempel Downs syndrom. Ju aldre pappa desto storre
risk for de-novo mutationer. Det ar relativt ny kunskap att
pappans alder ar lika betydelsefull som mammans, sager Ann
Nordgren.

Viktigt med exakt diagnos

Ann Nordgren berattar att man just nu forskar mycket pa vilka
symtom som ar framtradande vid olika syndrom.

— | och med de genetiska framstegen vet vi i manga fall vilka
gener som ar paverkade. Nu vill vi kartlagga pa vilket satt
genotyp paverkar fenotyp, alltsa vilka symtom som uppstar.

Att fa en exakt genetisk diagnos ar viktigt av flera olika
anledningar, framfor allt foér utvecklingen av behandling.

— Bara cirka 5 procent av alla kanda sallsynta diagnoser har en
riktad behandling. Genom en exakt diagnos kan vi kartlagga
risker och ge skraddarsydd vard och behandling till varje enskild
patient.

Diagnos ar ocksa viktigt for att fa information om
upprepningsrisk och erbjudande om fosterdiagnostik och
reproduktionsalternativ. For de enskilda féraldrarna kan det
ocksa innebara en lattnad.

— Antligen kan de fa svar och sluta leta efter yttre orsaker. Att fa
ett barn med en funktionsnedsattning ar aldrig nagons fel. Det
finns fortfarande en stor stigmatisering kring den gravida
kvinnans skuld i stora delar av varlden. Det ar ytterligare en
anledning till varfor det ar viktigt att 6ka kunskapen, sager Ann
Nordgren.

Lanktips

csdsamverkan.se — Centrum for sallsynta diagnoser i
samverkan

ern-ithaca.eu — europeiskt referensnatverk for genetiska
tillstand

eurordis.org — rare diseases Europe

rarechromo.org — information om manga olika genetiska
sjukdomar

omim.org — genetisk databas

orpha.net — genetisk databas

GeneReviews — genetisk tidskrift
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PubMed — genetisk tidskrift
willefonden.se — férening for odiagnostiserade
anonymous.se — foraldraféreningen Anonymous

Fragor till Ann Nordgren

Kan syskon fora vidare ett ultrasallsynt syndrom?

— Innan det 6verhuvudtaget ar majligt att uttala sig om syskon
maste foraldrarna utredas genetiskt. | de fall da féraldrarna inte
ha nagon genetisk férandring har avvikelsen uppstatt de novo
och da finns det ingen 6kad sannolikhet att syskon paverkas.
Som foralder har man ratt att fa genetisk vagledning. D& kan
man fa veta vad genmutationen innebar for sitt barn och
nastkommande generationer. Genetisk diagnostik ar forstas
alltid frivilligt.

Hur langt fram i tiden ligger precisionsmedicin?

— For enstaka diagnoser, till exempel spinal muskelatrofi, SMA,
finns det mediciner som gor att barnets symtom kan stoppas.
Det finns aven riktade behandlingar mot Cystisk fibros och en
del amnesomsattningsrubbningar. Allt hanger pa vilken diagnos
och mutation det galler. Eftersom vi talar om sallsynta tillstand
och precisionsmedicinen maste utvecklas specifikt for varje
enskild diagnos gar utvecklingen langsamt. Det behdver finnas
ett tillrackligt stort underlag for att behandlingen ska kunna ga
igenom Klinisk testning. Manga ganger ar det ocksa
lakemedelsforetag och deras resurser som styr.
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Elmer har ett ultrasalisynt syndrom

Elmer, 5 &r, kom till Agrenska tillsammans med mamma Cecilia,
pappa Jimmy och storasyster Elisa 8 ar.

Nar Cecilia fodde hennes och Jimmys andra barn kdnde bada
tva att det blev en marklig stdmning i férlossningsrummet.
Elmer foddes med en ovanlig skallform, men ingen i personalen
uttryckte nagon oro for familjen.

— Vi blev ombedda att komma tillbaka dagen efter och nar vi
kom hem sag vi att det stod i EImers journal att de misstankte
kraniosynostos, sager Cecilia.

Kraniosynostos innebar att en eller flera av skallens sdmmar
(suturer) som férbinder kraniets olika ben har slutits for tidigt.
Soémmarna fungerar som tillvaxtzoner och darfér maste barn
med kraniosynostos opereras tidigt for att slutningen inte ska
medfora symtom. | vissa fall ar kraniosynostos kopplat till andra
tillstand, men sa var det inte i EImers fall. Nar han var fyra
manader opererades Elmer och det sattes in fjadrar for att
hindra att smmarna skulle sluta sig for tidigt igen.

— Det var forstas jobbigt med kirurgin, men vi kdnde att vi var i
trygga hander och fick veta att ElImer skulle utvecklas normalt,
sager Cecilia.

Under sitt forsta ar i livet hade Elmer en lite annorlunda
utveckling och socialt samspel jamfort med storasyster Elisa.

— Han blev otrostligt ledsen pa ett speciellt satt. Jag tankte hela
tiden att det var kopplat till att han hade ett hogt tryck i huvudet
efter operationen. Att han kanske hade huvudvark som
paverkade honom och att det skulle férsvinna med tiden, sager
Cecilia.

Elmer hade stora svarigheter med atandet. Han satte i halsen
och hade svart for olika konsistenser. Han hade annu inget talat
sprak och hade mycket svarhanterliga beteenden.

— Nar Elmer var runt tva ar tankte vi att det har ar nagot annat.
Vi fick komma till en I&kare pa Barn- och ungdomsmedicin som
satte igang en utredning om intellektuell funktionsnedsattning
och autism, sager Jimmy.
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| samband med att den kognitiva utredningen av Elmer var klar
och han fick diagnoserna IF, autism och adhd ringde en lakare
hem till familjen.

— Vi hade gett vart medgivande till genetisk utredning och
forstod att de hade fortsatt att leta efter olika symtom hos
Elmer. En lakare ringde upp och berattade att han hade nagot
som heter FOXP1-syndrom. Lakaren kunde inte sdga nagonting
om vad det skulle innebara for Elmer och vi blev [amnade i
fullstandig ovisshet, sager Cecilia.

FOXP1-syndrom ar ultrasallsynt. Det innebar att den
medicinska informationen ar begransad och att det troligtvis inte
finns nagot mer barn i Sverige med samma syndrom.

— Grejen med ultrasallsynt ar att man nastan inte vet nagonting.
Det har vi fatt foérhalla oss till sedan dess, sager Cecilia.

Medicinsk information om ultrasalisynta syndrom

— De ultrasallsynta diagnoserna ar var for sig valdigt
sallsynta, men har symtom som vi inom habiliteringen
kanner till val. Det sager Attila Szakacs som ar
barnneurolog och éverlakare pa habiliteringen i
Halmstad.

Till habiliteringen kommer barn med manga olika mer eller
mindre sallsynta tillstand. Att fa en korrekt diagnos ar viktigt.
Genom att veta vilken genetisk forandring som finns — genotyp
— gar det att sdga nagot om vilka symtom som férekommer —
fenotyp.

— Pa habiliteringen behandlar vi symtomen
funktionsnedsattningen ger. Vi utreder och diagnostiserar
neurologiska och vissa neuropsykiatriska tillstand och gor
insatser dar behoven finns, sager Attila Szakacs.

Vanliga symtom vid syndrom

Anatomiskt kan hjarnan se helt normal ut hos en person med ett
syndrom, men de neurologiska funktionerna samt funktionerna
for intellekt, beteende, kanslokontroll, abstrakt tankande,
samspel och kommunikation kan vara annorlunda.

— Vi kan inte genom nagon vardaglig undersokning se hur
hjarncellerna kommunicerar med varandra. Darfor kan vi inte
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svara pa varfor ett barn har adhd eller autism, men vi vet att det
ofta forekommer vid olika syndrom, sager Attila Szakacs.

De vanligaste symtomen vid en sammanstallning av alla kanda
syndrom ar en forsenad intellektuell utveckling, avvikelser
gallande sprak och kommunikation, motoriska svarigheter och
epilepsi.

— Eftersom dessa svarigheter spanner éver manga olika
omraden i kroppen behover vi alltid ha ett helhetsgrepp nar vi
utformar behandlingen, sager Attila Szakacs.

Epilepsi

Epilepsi ar vanligare an manga tror. Det drabbar 0,5 till 1
procent av Sveriges befolkning. Ungefar 10 000 barn i Sverige
har epilepsi, vilket paverkar livskvaliteten for barnet och
familjen.

Epilepsi ar en onormal, upprepad och synkroniserad urladdning
i nervcellerna i hjarnbarken (hjarnans yttre delar). Urladdningen
skapar en tillfalligt stord hjarnaktivitet. For att fa diagnosen
epilepsi kravs tva stycken oprovocerade anfall eller ett
oprovocerat anfall tillsammans med en EEG-undersdkning som
visar pa epilepsi. EEG star for elektroencefalografi och ar en
neurologisk undersokning.

— Farre an halften av barn med olika syndrom har epilepsi. Det
ar dock ett potentiellt farligt tillstand obehandlat och darfér
viktigt att vara uppmarksam pa, sager Attila Szakacs.

Var i hjarnan anfallet uppstar ger ryckningar i olika delar av
kroppen. Ett anfall sprider sig ofta till fler delar i hjarnan.

Fokala anfall startar i ett avgransat omrade i hjarnan.
Generaliserade anfall startar mer generaliserat eller i flera delar
av hjarnan samtidigt.

Epilepsianfall kan se ut pa manga olika satt. Barnet kan helt
eller delvis férlora medvetandet, bli spand i en kroppsdel eller i
hela kroppen och det kan rycka i armar och ben. Ett sadant
anfall kallas toniskt-kloniskt.

En annan typ av anfall kallas absenser eller franvaroattacker.
Da ar barnet franvarande, kanske stirrar framfor sig och svarar
inte pa tilltal.
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En tredje typ av anfall, myoklona, gor att det rycker till kortvarigt
och oregelbundet i barnets armar, ben eller huvud.

Den huvudsakliga behandlingen bestar av lakemedel och utgar
ifran vilken anfallstyp som férekommer. Det finns manga olika
lakemedel mot epilepsi. For att hitta ratt behdver man ofta prova
sig fram. Epilepsiskoterskan ar en viktig kontaktperson som ger
radgivning kring lakemedel, biverkningar och upp- och
nertrappning av lakemedel.

Barn som har fokal epilepsi kan i vissa fall behandlas med
kirurgi. For barn som har svarbehandlad epilepsi kan ibland
ketogen kost (en mycket kolhydratfattig och fettrik kost) eller en
VNS - vagusnervistimulator — fungera. En VNS syftar till att
genom elektriska signaler till hjarnan férhindra anfall.

Hydrocefalus

Hydrocefalus, tidigare kallad vattenskalle, innebar att det blir en
tryckdkning inne i skallen pa grund av for mycket hjarnvatska.
Tillstandet kan bero pa att det finns nagot som hindrar vatskan
att cirkulera. Det férhojda trycket kan visa sig som huvudvark
nattetid, irritabilitet eller morgonkrakningar. Hydrocefalus
behandlas vanligen med en shunt som leder bort den
overflédiga hjarnvatskan.

Motoriska svarigheter

Det ar vanligt att barn med syndrom har en sen motorisk
utveckling. Det beror manga ganger pa nedsatt muskeltonus
och kraft i musklerna. Det férekommer ocksa avvikande
koordination, ataxi (ryckigt rorelsemdnster) och tremor
(rytmiska, ofrivilliga rérelser).

— Med ratt stimulans och traning och i visa fall hjalpmedel kan
man hjalpa barnet att na fler motoriska milstolpar, sager Attila
Szakacs.

Pa sikt kan nedsatt muskeltonus och ett avvikande
rorelsemonster leda till skolios (sned ryggrad) och hoéftdysplasi.
Det drabbar ofta barnen i tio-ars aldern. Skolios kan behandlas
med korsett eller operation. Vid héftdysplasi blir héften instabil
och man riskerar luxation — att den gar ur led. Det &r mer vanligt
hos barn med cerebal pares (cp), men férekommer ocksa vid
olika syndrom.
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Neuropsykiatriska tillstand

Olika neuropsykiatriska tillstand definieras som psykiska
beteendemassiga symtom som till betydande del orsakas av
stérningar i nervsystemets funktion. Det ar vanligt med
neuropsykiatriska symtom hos barn med syndrom.

ESSENCE

ESSENCE ar en samlingsterm for tidigt debuterande
beteendeproblem eller kognitiva svarigheter. Det ar inte en
diagnos i sig utan ett paraplybegrepp som innefattar de flesta
neuropsykiatriska svarigheter som férekommer hos sma barn.

Symtom pa ESSENCE ar avvikande utveckling gallande:
e generell utveckling
e motorik och perception
e kommunikation och sprak
e uppmarksamhet och koncentration
e social interaktion
e beteende
e sOmn och atande.

— ESSENCE ar oberoende av vilken diagnos som senare stalls.
Syftet ar att kunna satta in ratt stod tidigt, sager Attila Szakacs.

Adhd

Adhd har genom aren haft manga olika benamningar. Det
innebar svarigheter med koncentration, uppmarksamhet,
hyperaktivitet och impulsivitet.

Adhd delas in i tre olika grupper. Variant 1 kallas ocksa add och
innebar huvudsakligen utmaningar med uppmarksamhet och
koncentration.

Variant 2 innebar huvudsakligen utmaningar med impulskontroll
och utatriktad hyperaktivitet.

Variant 3, den kombinerade varianten, innebar en kombination
av de forsta tva.

— For barn med en kombinerad adhd ar det svart att reglera
aktivitetsgraden. Det blir ofta for mycket, for snabbt, sager Attila
Szakacs.
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Adhd finns hos cirka 5 procent av barn och ungdomar i Sverige.
Det ar nagot vanligare hos pojkar men troligen
underdiagnostiserat hos flickor. For att fa en adhd-diagnos
maste symtomen ha funnits fére 12 ars alder och i minst tva
olika situationer, till exempel hemma och i skolan.

— For att fa diagnosen maste den utgdra en
funktionsnedsattning for barnet, det vill sadga ge betydande
svarigheter i det dagliga livet, sager Attila Szakacs.

Adhd behandlas i huvudsak genom anpassningar av hem- och
skolmiljé. | de fall da stddinsatser inte ar tillrackligt for att barnet
och familjen ska ha en fungerande vardag och inlarningen i
skolan ska fungera kan man medicinera med centralstimulantia.
— Koncentration ar ofantligt viktigt for inlarningen. Darfor ar det
sa viktigt att satta in stod tidigt, sager Attila Szakacs.

Autism

Autism ar ett samlingsnamn for funktionsnedsattningar som
paverkar personers satt att tdnka, vara och kommunicera med
andra manniskor. Gemensamt for personer med autism ar att
det finns en begransning i dmsesidig social
interaktionsférmaga. Det ar svart att variera sitt beteende och
att ha en abstrakt forestallningsvarld. Det finns ocksa
svarigheter i att kommunicera sprakligt och med gester.

— Dessa tre omraden varderas noga och svarigheterna ska
finnas fore tre ars alder.

Autism behandlas huvudsakligen genom att etablera en tydlig
struktur och arbetsmiljé for att ge barnet majlighet till inlarning.
Traning inriktas pa att hjalpa barnet att 6va pa socialt samspel,
inlarning och kommunikation. Beteendesvarigheter avhjalps i
huvudsak genom tydlighet och struktur.

— Nar det galler autism har vi lakare ingen medicinsk
behandling att ta till mot sjalva orsaken utan insatserna sker i
miljén runt barnet med hjalp fran habiliteringen, sager Attila
Szakacs.

Intellektuell funktionsnedsattning (IF)

IF innebar en nedsatt intellektuell férmaga (IQ under 70) och
nedsatt adaptiv férmaga. Adaptiv formaga syftar till att kunna
anvanda den kunskap man har. Bedomningen av adaptiv
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formaga gors i en jamférelse med de formagor som ett barn i
motsvarande alder férvantas ha.

Barn med IF har svart med abstrakt tdnkande och att kunna
forstd sammanhang. Inlarningsférmagan ar paverkad och barn
som far en IF-diagnos har ratt att ga i anpassad grundskola
(tidigare sarskola).

Habiliteringen

Pa barnhabiliteringen arbetar team bestaende av bland annat
lakare, psykolog, arbetsterapeut, fysioterapeut och logoped.
Habiliteringen ar en specialistverksamhet som hjalper till med
riktade insatser for att stimulera utveckling och minska
funktionsnedsattningens konsekvenser. Insatserna utgar ifran
de behov som det enskilda barnet har vilka ar beskrivna i en
habiliteringsplan.

— Graden av funktionsnedsattning samt barnets svarigheter i
det dagliga livet styr insatserna — inte den medicinska
diagnosen, sager Attila Szakacs.

Fragor till Attila Szakacs

Vart barn gor regelbundna EEG-undersokningar eftersom
epilepsi ar en del i symtombilden for syndromet. Bor vi
fortsatta gora EEG aven fast var dotter inte har symtom pa
epilepsi?

— Det ar en svar fraga. Det ar viktigt att veta vid vilken alder
epilepsin brukar bryta ut och vilken typ av epilepsi som brukar
forekomma. Vid ett flertal normala EEG kan man ofta kanna sig
ganska lugn.

Vad ska man vara uppmarksam pa for tecken ifall ens barn
forvantas fa epilepsi?

— Fokala anfall innebar ofta ryckningar som aterkommer, det
brukar synas ganska tydligt. Nagot som ar viktigt att kanna till ar
att klassiska ryckningar vid epilepsi oftast ar rytmiska och ser
likadana ut. Franvaroattacker kan vara lite svarare att upptacka
ifall de ar valdigt korta. Om en EEG inte visar pa epilepsi under
ett pagaende anfall ar det allra mest troligt inte epilepsi.
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Varfor ska barnet sova under EEG?
— Epilepsi syns bast pa EEG om barnet sover. Darfor ar det
extra viktigt att gora ett sa kallat somn-EEG.

Kan man medicinera med centralstimulantia samtidigt som
man tar epilepsimedicin?

— Det finns inget som forhindrar adhd-behandling nar man
medicinerar mot epilepsi. Vissa centralstimulantia okar risken
for krampanfall. De sorterna ar kanda. Vid en diskussion ar det
alltid viktigt att vaga for- och nackdelar och det finns alltid lite
olika I6sningar att ta till.

Foraldrarna hade fatt reda pa att EImer hade det ultrasallsynta
syndromet FOXP1 och i princip inget mer.

— For mig var det ett svart besked att fa. Jag var i férnekelse.
Jag hade tankt att EImer bara var lite sen i utvecklingen. Att
talet och motoriken skulle komma och att det skulle |16sa sig,
sager Jimmy.

Foraldrarna fick till slut komma till Klinisk genetik. De fick veta
att Elmer hade en nymutation och férandringen fanns pa genen
FOXP1.

— Genetikern ville nog kompensera for sattet vi hade fatt
beskedet om Elmers syndrom, sa vi fick en grundlig genetisk
genomgang. Det var skont att veta att ingen av oss foraldrar
och darfér inte heller hans storasyster Elisa bar pa mutationen.
Utover det fanns det sa otroligt lite information. Vi fick nagon
forskningsrapport fran Tyskland och USA. Den lilla information
som fanns var helt och hallet pa lakarsprak, sager Jimmy.

Pa Klinisk genetik kdnde man inte till nagon mer familj med
syndromet i Sverige. Cecilia gjorde en intresseanmalan pa
Agrenskas hemsida och en tid senare ringde en koordinator
och berattade att en annan familj, som ocksa hade ett barn med
FOXP1, sokte kontakt.

— Vi hade lite kontakt en period. Det var skont att veta att det
fanns fler. Jag har dammsugit informationen i den
internationella Facebookgruppen om FOXP1 efter hur det kan
tankas bli senare. Nar Elmer vaxer upp, sager Cecilia.
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fitsvarigheter

— Atande ar en komplex aktivitet som kraver balans,
motorik, sensorik och kommunikation. Nar ett barn inte
vaxer som det ska kan det bero pa atsvarigheter. Da
finns det mycket man kan gora for att det ska fungera
battre. Det sager Lisa Bengtsson som ar logoped pa
Mun-H-Center i Goteborg.

Parallellt med att det lilla barnet utvecklas och vaxer har aven
atandet sin egen utvecklingskurva. Barnet lar sig att ata genom
ovning och férmagan stéttas upp genom att oralmotoriken
utvecklas. Fér barn med utvecklingsneurologiska svarigheter
kan atutvecklingen stéras. Da ar det vanligt med atsvarigheter
redan i nyféddhetsperioden.

Nar barnet ar runt tva ars alder vill barnet ofta bli mer
sjalvstandigt i sitt atande. Manga barn ar da misstanksamma
mot nya smaker, konsistenser och livsmedel.

— For en del ar selektiviteten mer omfattande och kvarstaende.
Ett barns atsvarigheter kan ha stor inverkan pa vardagen for
hela familjen. Ofta beror svarigheterna pa flera olika faktorer
och kraver darfor insatser fran flera olika professioner, sager
Lisa Bengtsson.

Orsak till atsvarigheter

Manga barn med olika funktionsnedsattningar har atsvarigheter
och det finns oftast inte en tydlig orsak. Det kan till exempel
bero pa reflux (att surt innehall fran magsacken stots upp i
matstrupen), férstoppning, tranga andningsvagar eller svaghet
och lag muskelspanning i mun, svalg och ansikte. Aven
transporten av maten ner till magsacken kan vara paverkad pa
grund av en motorikstorning i matstrupen (akalasi). En del barn
har paverkan pa hjarta, andning och sémn, vilket i sin tur kan
leda till att det inte finns energi nog till att ata. F6r de barn som
ocksa har en intellektuell funktionsnedsattning innebar det att
inlarningen tar langre tid, och aven atandet ar en
inlarningsprocess.

— Oftast gar det inte att hitta en orsak till att atandet inte
fungerar, utan det handlar om manga backar sma. Ibland blir
det rent av en ond cirkel: en infektion ger dalig aptit, som leder
till svag viktutveckling. Foraldrarna blir oroliga, och oron far
barnet att reagera negativt och matvagra. Viktkurvan kanske
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planar ut, barnet riskerar undernaring och far 6kad mottaglighet
for nya infektioner, exemplifierar Lisa Bengtsson.

Behandling: tva parallella spar

Atsvarigheter behandlas bast av ett multiprofessionellt team
med till exempel lakare, sjukskoterska, dietist, logoped och
tandlakare. Behandlingen foljer tva spar: dels syftar den till att
sakerstalla barnets behov av naring och energi, dels behover
barnet fa attraning for att komma vidare i sin atutveckling.

| férsta hand ar det viktigt att behandla medicinska akommor
som reflux och forstoppning.

— Nasta steg ar att se dver barnets fysiska forutsattningar. Det
kan kravas anpassad kost och ibland behdvs hjalpmedel for att
sitta stabilt och for att ata och dricka, sager Lisa Bengtsson.

Attrining

Manga barn behdver attraning. Sadan traning syftar till att
starka funktionerna for att kunna ata och dricka, men ocksa till
att stimulera barnet att komma vidare i sitt atande genom att
prova nya livsmedel och konsistenser. Den som har nedsatt
munmotorik kan behdva sarskild traning i att tugga och svalja,
gapa och stdnga munnen, men ocksa att prova nya saker, att
ata sjalv eller att ata storre mangder. Barn som ar 6verkansliga i
munnen behoéver forsiktig stimulering av munnen for att sa
smaningom klara av att ata. Ett satt att stimulera ar genom
massage, som kan ske med handerna eller med olika redskap
som vibrerar.

— Syftet ar att vanja sig vid beréring inne i munnen, locka fram
rorelser i tunga och lappar och aktivering av musklerna vilket
underlattar atandet, sager Lisa Bengtsson.

Dricktraning kan ske med speciella nappflaskor, sugror eller
specialmuggar. Tugg- och kaktraning kan man géra med
sarskilda traningshjalpmedel som "tuggtuber”, men ocksa
genom att erbjuda saker att ata som utgor en lagom stor
utmaning. Barnanpassade "snacks” (i barnmatshyllan finns det
varor som kallas "finger food”, avsedda for sma barn) eller
andra matvaror som smalter i kontakt med saliv ar bra att borja
med. Mat i stavar kan ocksa fungera bra. Att fa maten direkt
mellan kindtadnderna gor att barnet slipper momentet att flytta
maten med tungan till tinderna, nagot som ar svart for manga
med munmotoriska nedsattningar.
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Det finns sarskilda traningsredskap, som munskarmar, och
skedmatningstekniker for barn som har svart att stanga
lapparna. Att lara sig att svalja ar en annan viktig del av
atandet. Ofta ar det lattare att svalja vatska som ar lite trogare i
konsistensen. Vatskor kan ocksa vara lattare att svalja om de
ges i sma portioner och placeras i kinden, till exempel med en
mjuk sugrorsflaska eller en liten spruta utan nal.

— Anpassa flédet och konsistensen pa det som ska svaljas. En
smoothie kan vara lattare att svalja an vatten, som rinner valdigt
fort.

Ett verktyg som manga logopeder anvander sig av i behandling
ar Attrappan. Den innebér att barnet successivt far ndrma sig
mat och olika livsmedel steg for steg, och tolerera allt det
matsituationen innebar — som att kdnna doften av mat, se och
kénna pa mat, smaka och svélja. Forsta steget i Attrappan ar att
vistas i samma rum som mat eller sitta med vid bordet.

— For en del barn kan bara det vara ett stort steg, sager Lisa
Bengtsson.

Steg for steg far barnet sedan hjalpa till att ta fram mat, lukta pa
den, kanna, slicka, bita och spotta ut. Sista steget i trappan ar
att barnet biter, tuggar och svaljer. Hela tiden ska lek vara
ledord.

— Lat barnet kladda och leka med maten. Lek ar den basta
vagen till inlarning, sager Lisa Bengtsson.

Nar det inte fungerar

Nar ett barn inte far i sig tillrackligt med naring via atandet
genom munnen, kan en nassond eller gastrostomi, en knapp pa
magen, vara nodvandigt och livsviktigt.

— Det kan ocksa ge en trygghet i att barnet far i sig det hen
behdver for att vaxa och utvecklas. Ibland blir da ocksa
forutsattningarna for attraning battre, nar stress och oro lindas.
Nar barnet har sond eller knapp ar det fortsatt mycket viktigt att
stimulera munnens motorik och sensorik och att borsta
tanderna, sager Lisa Bengtsson.
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Lat atutvecklingen ta tid

For ett barn utan specifika svarigheter tar det minst tva ar att
lara sig att ata. For ett barn med de utmaningar ett ultrasallsynt
syndrom kan medféra ar det inte ovanligt att inlarningen tar
langre tid an sa. Lisa Bengtssons rad ar att lata traningen och
atutvecklingen ta sin tid. Fortsatt att presentera nya smaker —
det kan ta tio ganger eller manga fler innan barnet accepterar
och lar sig ata en ny smak eller konsistens.

— Ett rad ar att ni foraldrar ocksa tanker igenom era egna
beteenden kring maten. Hur reagerar ni till exempel pa barnets
ovilja att ata?

Nagra tips ar att uppmuntra vid minsta framsteg och férsdka
vara bra férebilder genom att prata om mat och atande pa ett
nyfiket satt.

— Vaga leka lite sjalva och férsdk géra maltiden till en trevlig
stund, oavsett hur mycket av maten som kommer ner i barnets
mage. Och ha talamod, sager Lisa Bengtsson.

Elmer hehover stindig tilisyn

Med Elmer i familjen ar det full fart. Han ar en aktiv kille som
rymmer och springer ivag sa fort han far chansen.
— Det ar minutpassning som galler med Elmer, sager Jimmy.

Familjen har fatt bostadsanpassning i form av ett staket som
hindrar Elmer att Iamna tomten. Eftersom Elmer har en adhd-
diagnos finns mojligheten till medicinering. Det beslutet har inte
varit latt for Cecilia och Jimmy.

— Vi har valt att avvakta. Det finns ingen forskning alls pa hur
det skulle paverka Elmer och darfér kanns det inte riktigt bra. Vi
kanske kommer kanna annorlunda nar han borjar skolan om
hans impulsivitet hindrar inlarningen, sager Cecilia.

Att Elmer ar sa impulsstyrd gor det svart for familjen att vara i
andra miljéer an hemma. Han har svart att sitta still, vilket ocksa
paverkar hans atande.

— Brist pa sinnesro som i sin tur paverkar aptiten ar det stora
problemet. Nar vi har satt oss ner for att ata sticker han ofta
ivag flera ganger, sager Jimmy.
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Om Elmer misslyckas med nagot eller blir arg kan det lasa sig
for honom. Da fungerar ingenting.

— Kanslorna ar forstarkta at alla hall for EImer. Nar han ar glad
ar han valdigt glad. | en situation nar han ar upprérd gar det
overhuvudtaget inte att resonera med honom, sager Jimmy.
Foraldrarna ar eniga om att nar de grundlaggande behoven ar
tillfredsstallda fungerar det ganska bra.

— Elmer ar en busig kille med extremt mycket humor. Han har
sina sma egenheter for sig och ar valdigt charmig. Vi brukar
tanka att det viktigaste ar alla goda sidor, sager Cecilia.

Pa forskolan har Elmer en resurs pa heltid som stéttar honom i
det sociala samspelet med de andra barnen. Nagot som inte
alltid ar sjalvklart.

— Var férskola ansokte till slut om pengar for en resurs till EImer.
Det var en process som kravde bade tid och kunskap. Manga
ganger handlar det nog om att foérskolans knappa resurser inte
racker och det ar svart for bade féraldrar och professionen att
hantera processen for ratt stod till barn med stora behov, sager
Cecilia.
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— Kommunikativa svarigheter finns inte inom oss utan
mellan oss. Det betyder att vi som vuxna maste skapa
forutsattningar for att vara barn ska fa verktygen att
uttrycka sig. Det sager Britt Claesson som ar pedagog
och arbetar pa Dart i Géteborg.

Dart ar en specialistenhet for kommunikationsstod och digital
delaktighet for personer med funktionsnedsattning.
Verksamheten tillhor Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg. De arbetar patientnara, men ocksa med utbildning,
utveckling och forskning inom omradet. Utgangspunkten ar alla
manniskors ratt till kommunikation, vilket bland annat finns
beskrivet i svensk lag i form av barnkonventionen och i FN:s
konventioner, exempelvis den om rattigheter for personer med
funktionsnedsattning.

Vad ar kommunikation?

Kommunikation sker mellan manniskor hela tiden, medvetet
eller omedvetet. Det finns manga olika satt att kommunicera,
exempelvis genom tal, gester, mimik, teckensprak,
kroppskommunikation, skrift och bilder. Vi sdker kontakt for att
fa narhet, fa behov uppfyllda, vara delaktiga och lara oss saker
— men ocksa for att bygga en social kontakt med omgivningen.
Sma barn visar att de vill kommunicera pa manga satt, ofta
genom att peka, titta eller hdmta nagot eller nagon.

— Nar ett barn inte borjar prata som férvantat har hen
fortfarande behov av att soka kontakt med andra, uttrycka val
och smaprata, sager Britt Claesson.

Kommunikationsutveckling

| de forsta stegen av kommunikationsutvecklingen ar vi
beroende av att ha en omgivning som tolkar det vi uttrycker —
kommunikationen ar partnerberoende. Det lilla barnet reagerar
spontant pa handelser och visar det med kroppen.

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

Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt har vuxna en
tendens att bli lite forsiktiga och kommunicera mindre. Manga
ganger blir omgivningen mer styrande i kommunikationen
genom att till exempel fraga mycket.

— Fokusera pa att ge respons pa det barnet gor och
kommentera istallet for att fraga, Vi behdver jobba aktivt med att
bade prata och att lyssna. Ge barnet tid och ha en positiv
forvantan. Kanske behdver du vanta pa respons i 20 sekunder,
sager Britt Claesson.

Kommunikativa strategier

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig
och/eller férsta vad andra sager kanner stor frustration, vilket
kan leda till ett utmanande beteende. Att omgivningen anpassar
sin kommunikation och anvander alternativa
kommunikationssatt kan forebygga och minska ett utmanande
beteende. Ofta behéver omgivningen alltsa fundera pa, och
eventuellt férandra, sitt eget satt att kommunicera for att
underlatta for personen med kommunikationssvarigheter. En
tumregel ar att anvanda sig av en responsiv kommunikationsstil
som kallas for att uggla. Den ser ut sahar:

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

2. Vénta och férvénta: visa att du forvantar 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.

3. Tolka och bekréfta: tolka och bekrafta vad barnet gor,
inte bara vad hen sager eller tecknar. Kommentera vad
du ser, till exempel "ah, du leker med bilen” eller "spanar
du efter katten nu?”. Det ar ocksa kommunikation.
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En annan strategi kallas for att rédva. D& arrangerar man en
situation som man tror att barnet kommer att reagera pa. Sedan
ska man som kommunikationspartner vanta och forvanta samt
tolka och bekrafta barnet genom att satta ord pa det som har
hant.

— Att rava kan till exempel innebara att géra nagonting ovantat
som barnet reagerar pa, sager Britt Claesson.

AKK som stod

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

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

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

— Det ar inte barnet som ska anvanda samtalskartan eller
tecknen forst, utan vi vuxna. Barn goér som vi gor, inte som vi
sager. Oftast behdvs lang tid for att beharska ett
kommunikationssatt. Tank pa att vi talar manga timmar varje
dag med ett litet barn och det drojer anda omkring ett ar innan
barnet sager sitt forsta ord, sager Britt Claesson.

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

— Eftersom det tar lite langre tid for manga barn med
funktionsnedsattning att lara sig kommunicera — bdrja tidigt,
men kom ocksa ihag att det aldrig ar for sent att bérja med
AKK, sager Britt Claesson.
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Lanktips:

vgregion.se/ov/dart — Darts webbsida — har finns mer kunskap
om kommunikation och AKK samt fardigt material till exempel
samtalskartor

akktiv.se — information och filmklipp om kommunikation och
AKK, information om féraldrakurser, kurser for personal i skola
och férskola samt fardiga samtalskartor for utskrift

bildstod.se — material till bildstod med sokmotor.
regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-
some-alternativ-och-kompletterande-kommunikation — gratis
webbkurs | TAKK fran habiliteringen i Uppsala.

Ytterligare tips

Takk for maten — kokboksapp med tecken som AKK
Svenskt teckensprakslexikon — app med
teckendemonstration

Spread the sign — app med teckendemonstration

Picture my life — kommunikationsapp att anvanda mellan till
exempel hem och skola

Fragor till Britt Claesson

Hur far man med omgivningen pa att lara sig nya
kommunikationssatt?

— Det ar valdigt olika hur det fungerar. For att lara vuxna att till
exempel teckna kan man kan ha ett spel som personalen eller
vanner far gora i olika sammanhang. Att teckna till musik ar
ocksa ett bra satt att locka fram tecken aven ur vuxna.

Kan man fa hjalp med att gora ett kommunikationspass?

— Med ett kommunikationspass kan man forbereda personlig
information om hur barnet kommunicerar och hur man bast
bemodter barnet. Det finns manga olika satt att gora detta, till
exempel i pappersformat eller som en app for ett digitalt
kommunikationspass, se till exempel appen Réttvisat fran
Bracke Diakoni. Habiliteringen kanske kan hjalpa er. Men det ar
nog viktigt att vara med och gora det sjalva eftersom det ar ni
som ska anvanda det. Tank pa att uppdatera passet i takt med
att barnet utvecklas.
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Forildrarna hehiver forhalla sig till ovissheten

Nar Elmer fick diagnosen FOXP1 foljde en lista med symtom att
vara uppmarksamma pa. Bland annat epilepsi och symtom fran
urinvagar och hjarta.

— Det ar svart att fa Elmer att medverka till undersékningar. Vi
uppmuntrar, motiverar och férbereder sa gott vi kan med
bildstdd. Ibland gar det battre om jag ber vardpersonalen att ga
ut ur rummet sa jag far vara sjalv med honom, sager Cecilia.

Eftersom Elmer oftast vagrar har han vid ett par tillfallen istallet
sovts for samordnade undersokningar bland annat av tander,
hjarta och urinvagar.

— Vi ar otroligt mana om att han ska ha en positiv installning till
vardsbesok. Vi har resonerat sa att han kommer att behdva ga
pa sa manga genom livet att det ar viktigt att vi inte tvingar
honom till nagot, sager Cecilia.

Eftersom kunskapen om syndromet ar sa liten finns det inte
manga svar att fa om framtiden.

— Jag kanner en viss oro men vi tar det som det kommer.
Dessutom vet vi inte hur stora riskerna ar. Det finns bara
uppskattningar eller listor pa patienter som har olika akommor,
sager Jimmy.

For att hantera vardagen och oron ar rutiner och strategier
viktigt.

— En strategi jag anvander ar att jag satter upp paminnelser i
telefonen. Om jag vet att jag har mycket i vardagen
schemalagger jag oron eller traningen med Elmer till senare.
Jag jobbar mycket med att forsoka slappa saker och vara mer i
nuet, sager Cecilia.
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Pedagogik och aktivitet pi Agrenska

— Genom lek och aktiviteter utvecklas fantasi och
formaga att samspela och férhalla sig till andra.
Leken ar ocksa ett satt att bearbeta upplevelser,
handelser och intryck och gor det mgjligt att forsta
verkligheten. Man utvecklar empati, sprak, kreativ
formaga och koncentrationsférmaga. Det sager Anna
Glenvik som &r pedagog i Agrenskas barnteam.

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under vistelsen pa
Agrenska har barnen ett eget anpassat program med aktiviteter
som ska bidra till att starka deras delaktighet och sjalvkansla.

Barn med olika funktionsnedsattningar har kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt utformas veckans program for barnen och
ungdomarna. Infor en familjevistelse laser personalen
medicinsk information och dokumentation fran tidigare vistelser.
For att skraddarsy veckans aktiviteter med barnen samtalar
barnteamet med féraldrarna om barnen med diagnos och far
information fran deras skolor. Aven syskonen far ett eget
program.

— Vi ar ett tvarprofessionellt team och barnen delas in i sma
grupper med hog personaltathet. Vi har mal som ar utformade
efter barnens symtom, men vi har alltid en stor flexibilitet
beroende pa dagsform, sager Anna Glenvik.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska ar att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och hélsa, som ar Varldshalsoorganisationens (WHO:s)
begreppsram for att beskriva halsa och funktionsnedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa. De ar alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfoéra 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.
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Lek och aktiviteter

Anna Glenvik tipsar om att alltid utga ifran barnets formagor och
intressen vid utformning av aktiviteter. Som vuxen galler det att
vara aktiv i leken hela tiden — att vara en medlekare.

— For barn med olika funktionsnedsattningar ar det inte
sjalvklart hur man leker. Vi vuxna behoéver darfér vara modell
och utforma och tydliggora leken pa olika satt, sdger Anna
Glenvik.

Att vara delaktig i leken ar inte detsamma som att gora allt sjalv.
Snarare innebar det att fa vara med i sin egen takt utifran sina
egna forutsattningar och férmagor.

— Det galler att inte fastna i en metod utan hela tiden anpassa
efter dagens forutsattningar. Att vara delaktig innebar att fa tid
att uppleva tillsammans och att fa prova sjalv och kanske
guidas in i en rorelse man inte lart sig an, sager Anna Glenvik.

Genom lek kan man:
e stimuleras och utveckla kunskap om sig sjalv, sin kropp
och sin omgivning
e bearbeta upplevelser och intryck
e samspela med andra, harma och imitera
e vanta pa sin tur och dela med sig
e utveckla empati, kommunikation, fantasi och kreativitet
e utveckla sin koncentrationsférmaga

— Lat inte leken bli det kravfyllda. Hitta istallet stunder i
vardagen som ocksa kan bli roliga och meningsfulla. Att diska
eller laga mat kan ocksa vara lek och ge en massa samspel.

Aktiviteter pa Agrenska

Vid aktiviteter pa Agrenska far barnen anvénda sina sinnen. En
funktionsnedsattning kan férsvaga ett sinne, till exempel syn
eller horsel.

— Da ar det sa viktigt att forstarka de sinnen som finns kvar och
ocksa anvanda kanselsinnet, luktsinnet och smaksinnet i leken.
Trots en funktionsnedsattning kan barnet fa kdnna att hen
lyckas, sager Anna Glenvik.

En vecka pa Agrenska praglas av aterkommande lekar och
aktiviteter. Detta for att ge en tydlig ram av igenkanning och
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trygghet samt att barnen vet vad som ska handa. Tydligheten
och strukturen motverkar ocksa frustration, osékerhet och brist
pa motivation. Det repetitiva ger en forutsagbarhet och
forvantan.

— Idag var det tredje dagen som Kalle Kanin halsade pa barnen
pa morgonsamlingen. Da visste barnen att han skulle dyka upp.
Det skapade ett intresse och en férvantan och barnen var
koncentrerade och stannade kvar i samlingen, sager Anna
Glenvik.

For att skapa tydlighet anvander sig barnteamet av scheman
och tidshjalpmedel. Veckoschemat har dagens doft, kansel och
farg. Barnen far tillsammans beratta vad for slags vader det ar
idag. Figurerna som barnteamet anvander sig av, Kalle Kanin
och dockan Ida, som kanske ocksa har knapp pa magen eller
sitter i rullstol, underlattar samtal pa barnens niva.

— Hur mar Kalle idag? Han kanske ar trétt, busig eller har lite
ont. Nagot barn kanske ka&nner igen sig i det och vi kan bekrafta
bade Kalles och barnens kanslor, sager Anna Glenvik.

Tydligheten i aktiviteter som promenad, sang och boklasning
forstarks genom till exempel ljudknappar, bildstéd och olika
figurer som symboliserar det som hander. Allt for att tydliggora
och forstarka delaktigheten genom flera mojligheter att forsta
vad som hander.

— Ta vara pa det ni redan har hemma fér att utveckla, trana och
stimulera fler sinnen i leken, sager Anna Glenvik.

Miljon p& Agrenska har utformats for att ge barnen 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 hen mer delaktig och aktiv. Da uppmuntras
utvecklingen, sager Anna Glenvik.

Las mer om Agrenskas arbete pa agrenska.se
Lanktips:
varsam.se — hjalpmedelsbutik

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter
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lekolar.se — forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling
nyponochviljaforlag.se — bokforlag med lattlast litteratur
lekakademin.se — leksaker for kropp och hjarna

Fraga till Anna Glenvik

© Agrenska 2023, nr 666

Hur kan man 6va pa samspel med andra barn?

— Jag tycker att aktiviteter i samling tilsammans med andra
barn ar en bra dvning pa samspel. Forsdka att hitta intressen
som férenar. Borja med att Iata barnet leka bredvid och
uppmarksamma vad de andra barnen goér. Steg for steg kan
barnet narma sig andra barn med lite hjalp i hur man kan leka.
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Syskon till barn med funktionsnedsattning behdver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar erfarenheter
fran Agrenskas syskonprojekt.

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

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar
foljande:

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

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

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

Man har ocksa sett att syskon maste fa maojlighet att stalla sina
egna fragor angaende systerns eller broderns
funktionsnedsattning. Informationen gar ofta via féraldrarna,
men det finns ofta saker som syskonen inte vagar eller vill prata
med sina féraldrar om. Det ar vanligt att syskon bar pa fragor
som de aldrig vagat stalla till nagon. En del ar radda att
funktionsnedsattningen smittar, andra har en kansla av skuld
och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan. Intervjuer med
syskon visar att de behoéver bli sedda och bekraftade. De maste
kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska vara
avsatt sarskilt for dem och inte bara besta av tid som “anda blev
over”. Detsamma galler for foraldrarnas uppmarksamhet.

Kunskap, kanslor och bemastrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat
ett koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kanslor och
bemastrande.
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Kunskap fas 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. Syskonen for hjalp med strategier for hur
de ska hantera fragor fran omgivningen. Nar de aker fran
Agrenska ska de ha fatt med sig bra verktyg fér att hantera
sadana situationer.

Kénslor hanteras genom ett 6ppet och tilldtande 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.

Beméstrande handlar om att hitta vagar och strategier i
vardagen, om att utbyta erfarenheter med andra syskon och att
satta ord pa sadant som kan kallas fér 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 gora en
berattelsebok som handlar om deras kanslor och tankar infor att
ha ett syskon med funktionsnedséttning. Agrenskas tanke med
boken ar att den ska kunna fungera som ett underlag foér bra
samtal ihop med foraldrarna. Den kan bli en brygga till amnen
som ibland kan vara svara att prata om.

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
webbplats. Dar finns, bland mycket annat, information om
syskonrollen, arbetsmaterial fér samtal med syskon och filmer
och litteraturtips for samtal, agrenska.se/syskonkompetens
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Elmers storasyster Elisa ar 8 ar. | perioder brottas hon med att
det ar orattvist att foraldrarna behdver agna sa mycket tid at
Elmer.

— Vi har verkligen haft hog prioritet pa Elisa. Att hon ska fa
egentid med oss och inte alltid komma i andra hand. Samtidigt
racker man aldrig till som foralder. Elisa tar redan ett lite for
stort ansvar for sin lillebror, sager Cecilia.

Samtidigt som det ibland ar tufft for Elisa att hantera att ElImer
ar sa intensiv ar hon alltid man om sin lillebror.

— De har en otrolig karlek fér varandra. Elisa ar Elmers storsta
idol och han hade aldrig kommit sa langt i utvecklingen utan
henne, sager Jimmy.

Elisa har varit pa syskonsamtal genom habiliteringen och hon
gillar att familjen ett par ganger fatt fordelar pa grund av Elmers
diagnos.

— Elisa alskar att bo pa hotell, det har vi fatt gora ett par ganger.
Hon har ocksa sett mycket fram emot att f4 komma till Agrenska
och traffa andra syskon, sager Cecilia.
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— Varje enskilt syndrom ar sallsynt, men symtomen
och problematiken ar inte det. Vi rekommenderar att
barn i behov av sarskilt stod tidigt har kontakt med
tandvarden. Om det finns svarigheter med tal, sprak
och atande behovs aven kontakt med logoped.

Det sager specialisttandlakare Christina Havner och
logoped Agneta Rubensson, som arbetar pa Mun-H-
Center.

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

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstdnd 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
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran
vardnadshavare gor en tandlakare och en logoped en
oversiktlig undersokning och beddmning av barnens munhalsa
och munnens funktioner. Observationerna, tillsammans med
information som vardnadshavare lamnat, sammanstalls i
databasen MHC-basen.

Kunskap om sallsynta halsotillstand sprids via MHC-appen, och
via Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se

Munhalsa vid ultrasallsynta syndrom

De tre vanligaste symtomen fran alla séallsynta halsotillstand
som registrerats i MHC-basen ar 6ppen mun i vila, lag tonus i
lapparna och nedsatt rorlighet i tungan. Det ar ocksa vanligt
med olika bettavvikelser som korsbett, underbett, 6ppet bett och
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hdég och smal gom. Christina Havner berattar hur viktig
bakgrundsdiagnosen ar for prognosbeddmning.

— Det blir extra viktigt med ett helhetstank vid en komplex
symtombild. Varannan person med en sallsynt diagnos har
orofacial dysfunktion, svarigheter med munnens och ansiktets
funktioner, sager Christina Havner.

Vanliga symtom som kan forekomma vid olika ultrasallsynta
syndrom:

Tandutvecklingsavvikelser

Avvikande tandutveckling kan vara en del av en symtombild vid
ett syndrom, men ar ocksa till viss del arftligt och ganska vanligt
i befolkningen som helhet. Exempel pa sadana avvikelser kan
vara avsaknad av tandanlag, avvikande tand- eller rotform men
ocksa paverkad emaljkvalitet.

Reflux

Reflux innebar att surt innehall fran magsacken stoéts upp i
matstrupen. Det kan ge halsbranna med sveda och
torrhetskansla. Det finns ocksa en 6kad risk for sar och
infektioner i munslemhinnan. Utan behandling kan reflux ge
erosionsskador (kemiskt slitage) pa tdnderna pa grund av den
fratande magsyran.

— Det gar att férebygga slitage genom att ofta skélja munnen
med vatten och anvanda munvardsprodukter med
natriumfluorid, sager Christina Havner.

Tandgnissling

Tandgnissling ar vanligt i mjolktandsbettet. Om intensiv
tandgnissling fortsatter i permanenta bettet kan det ge besvar i
form av isningar i tdnderna, spanningshuvudvark och smarta i
kakarna. En bettskena kan skydda tanderna, men kraver att
man till en borjan kan gora ett avtryck av barnets mun, och att
hen sedan accepterar bettskenan. Manga personer som
gnisslar tander finner en stimulans och ett lugn genom att
gnissla, vilket ar viktigt att tdnka pa nar man valjer
avledningsstrategi eller aktivitet for att minska gnisslandet.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor férdel om den férebyggande tandvarden ar sa
bra att en god munhalsa kan bevaras. Da kan man undvika
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smarta, karies och infektioner. Att komma igang med goda
vanor tidigt ar viktigt. Alla bor borsta tanderna med
fluoridtandkram tva ganger om dagen. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen.

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden. Goda kostvanor ar viktigt. Tumregeln ar att tanka
pa maltidsfrekvensen, dricka vatten som térstslackare samt att
undvika mat pa natten.

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sakerstalla barnets
tillvaxt och naringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med
till exempel lite extra fluorid, sager Christina Havner.

Christina Havner tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid
tandborstning. Som att visualisera tid med en tandborste som
blinkar eller ett enkelt timglas. Bildstod med ett
tandborstschema och hjalpmedel for forstorat grepp, tandborste
som borstar alla sidor av tanden samtidigt (Collis-curve) och
munvinkelhallare ar ett par exempel. Med viss regelbundenhet
tipsar Christina Havner om att géra egeninfargning av tanderna
for att se hur val rengjorda tanderna faktiskt ar.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om
smaken pa tandkramen eller att det skummar, da finns det
alternativ. Fluoridskéljning (med hjalp av muntork) eller
tandkram med extra fluorid kan vara ett bra alternativ vid 6kad
kariesrisk eller erosionsskador. Be din tandlakare om
vagledning.

Att tanka pa:

e Det ar viktigt att barnet tidigt far kontakt med tandvarden
for tillvanjning och férebyggande tandvard och
munhalsoinformation.

e Det ar bra om barnet gar pa tata besék med inskolning
hos tandlakaren for att reng6ra tanderna, fluorlacka och
forsegla kindtanderna.

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

e Under tandvardsbestket kan manga ha nytta av taktil
stimulans genom till exempel en tyngdvast eller olika
foremal att pilla pa.
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e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa tandlakarstolen och de olika
momenten som ska utforas vid besdket. Anvandbara
bilder finns pa kom-hit.se

Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut lampliga
hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti
(barntandvard) erbjuder barn och ungdomar med sarskilda
behov ett anpassat tandvardsomhandertagande.

Munmotorik

En logoped kan till exempel utreda och behandla oralmotorisk
formaga, kommunikations — och talférmaga samt atférmaga hos
barnet. Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och
atande, bedoma hur barnet bast tranar sin oralmotorik och
skapa traningsprogram fér bade oralmotorik, tal och
kommunikation.

Oralmotorisk tréning

Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara att minska
saliviackage, forbattra atandet samt vid behov 6ka eller minska
kanslighet i munnen.

— Att minska kanslighet i munnen kan i sin tur underlatta for
majligheterna att ta hand om tadnderna, som ju ska halla hela
livet. Huvudregeln for all logopedisk traning ar att alla ska veta
vad som ska tranas och varfor. Ibland kan det kannas
Overmaktigt och da kan det vara bra att tdnka pa att vanliga
vardagsaktiviteter som att ata och dricka olika saker ocksa kan
vara bra traning, sager Agneta Rubensson.

Vanliga symtom som kan férekomma vid olika ultrasallsynta
syndrom:

Nedsatt salivkontroll

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

— Att se dver sittstallningen och huvudhallningen samt trana
oralmotoriken kan ge goda resultat. Nar det inte hjalper kan
man i andra hand ta till medicinering. Det finns olika preparat
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som minskar salivutsondringen och det ar viktigt att kontrollera
sa att de fungerar tillsammans med 6évriga mediciner som
barnet tar, sager Agneta Rubensson.

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

Bitovanor

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

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

Samordning

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

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk férmaga i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nedsatt
salivkontroll och Bitbeteende. De finns att lasa eller bestalla pa
Mun-H-Centers webbplats mun-h-center.se
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Jenny Velund arbetar som kurator pa Drottning Silvias
barnsjukhus i Géteborg. Hon informerar om vilket stod
som finns att fa fran samhallet.

Kuratorer kan finnas bland annat pa sjukhus, pa habiliteringen
och inom primarvarden. En viktig uppgift for kuratorn ar att
samordna samhallskontakter for familjerna, men ocksa att ge
stdd. Kuratorerna samarbetar &ven med psykologer pa
barnsjukhuset.

— Nar ett barn far en diagnos ar vi ofta med, férst som krisstéd
till foraldrarna och sedan som resurs nar fragorna kommer om
vad det finns for stdd att soka, sager Jenny Velund.

Vardkontakter

En familj som har ett barn med en funktionsnedsattning har ofta
manga olika vardkontakter. Inom primarvarden ar det framfor
allt vardcentralen och barn- och ungdomsmedicin. Manga har
aven kontakt med till exempel barn och ungdomspsykiatri
(BUP), barnneuropsykiatrisk klinik (BNK), habilitering och
specialistmottagningar pa sjukhus.

Kommunen ansvarar for férskola, skola, bostadsanpassningar
och insatser inom ramen for LSS och SoL.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso-
och sjukvardslagen. En SIP gors nar kompetens fran flera
verksamheter behévs och ansvarsférdelningen behéver géras
tydlig. Den kan ocksa gdras nar en person upplever att man
behover samordning mellan olika instanser. Planen upprattas
vid moéten dar de professionella ar skyldiga att delta. Det
uppfdljande ansvaret ska ligga hos nagon av de deltagande
aktorerna, inte pa familjen.

— Det kan upplevas som ett heltidsjobb bara att halla koll pa alla
olika aktérer som erbjuder vardinsatser: staten, regionen,
kommunen och privata aktérer. Nu nar manga ar vana vid att
motas digitalt kan vi fa ihop SIP-mdten snabbare. Ett SIP-méte
per termin kan lI6sa mycket, sager Jenny Velund.
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Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att sdka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som barnet behéver utdver det som ar férvantat for barn i
samma alder utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget
finns i fyra nivaer och Forsakringskassan bedémer barnets
totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal med
foraldrarna. Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och
beloppen justeras vid varje arsskifte.

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt hos barnet som kraver
extra omvardnad. Ansdk om bidraget via "Mina sidor” pa FK:s
webbplats och skicka in lakarintyg som styrker
omvardnadsbehovet. Férsakringskassan kommer sedan att
boka in ett besdk eller telefonsamtal och da ar det viktigt att
vara férberedd och ha tankt igenom och kan beskriva vilka
Okade behov man upplever att barnet har, sager Jenny Velund.

Merkostnadserséttning ar en separat ersattning for kostnader
som beror pa barnets funktionsnedsattning. Férsakringskassan
bedomer vad som raknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och
parkering. Man behdver komma upp till en viss summa per ar,
sager Jenny Velund.

2023 ar summan 13 125 kronor per ar.

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

Om barnet har en omfattande funktionsnedsattning med behov
av assistans sa kan man ans6ka om personlig assistans bade
hos kommunen eller hos Forsakringskassan. Om man har
behov av assistans mindre an 20 timmar/ vecka ar det
kommunen som beslutar, annars ar det Forsakringskassan som
utreder och beslutar om detta.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se
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LSS - Lagen om stod och service till vissa
funktionshindrade
Sambhallets stdd utgar bland annat fran LSS. Det ar en
rattighetslag, som syftar till att ge goda livsvillkor.
LSS ger stdd for insatser och sarskild service for personer:
¢ med intellektuell funktionsnedsattning, autism eller
autismliknande tillstand
e med betydande eller bestaende begavningsmassigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder féranledd
av yttre vald eller kroppslig sjukdom
e 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 stdd eller service.

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

— Eftersom LSS ar en rattighetslag kan alla beslut om insatser
som fattas dverklagas i domstol. Aven om man inte har behov
av insatser just nu kan det vara en bra idé att ansdoka om att
tillhéra en av personkretsarna. Da har man ratt till tio
kontaktdagar per ar med ersattning fran Forsakringskassan.
Dessa kan till exempel anvandas till att delta i
foraldrautbildningar, besoka forskolan eller vara med pa
aktiviteter som ordnas av forskola/skola, sager Jenny Velund.

SolL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mojlighet att delta i samhallets gemenskap och att leva som
andra. Det finns darfor olika former av stéd. Vid behov har man
alltid ratt att sdka en insats och fa ett skriftligt beslut. En
socialsekreterare eller kurator kan hjalpa till med ansokan.

— Alla insatser inom LSS gar aven att sbkas med stdd av SolL,
sager Jenny Velund.

Exempel pa insatser enligt LSS/SoL:
fardtjanst

avlosarservice

korttidsvistelse
kontaktperson/ledsagare
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e boendestdd
e daglig verksamhet.

Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stddinsatser:

e habilitering/kurator

e LSS-handlaggare

e brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller
Lasse)

e anhorigstodjare i kommunen

e brukarstdodcenter

e andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR,
RBU)

Stod i skolan

Enligt skollagen har barnen ratt till stdd fér att uppna skolans
kunskapsmal och utvecklas sa langt som mgjligt. Det ar
rektorns ansvar att ta fram ett atgardsprogram for hur eleven
ska klara kunskapsmalen om det behdvs. Skolan ska strava
efter att uppvaga skillnader i elevernas forutsattningar att
tillgodogodra sig utbildningen.

Sarskilt stod i skolan och forskolan kan till exempel vara
fortbildning av personal, resursperson, minskning eller
anpassning av elevgruppen eller anpassad studiegang. Det
atgardsprogram som tas fram for barnet ska godkannas av
foraldrarna och fdljas upp.

For att fa ga i anpassad grundskola (tidigare sarskola) kravs att
man har en intellektuell funktionsnedsattning (IF). Om det vacks
funderingar pa om ett barn har ratt att ga i anpassad grundskola
utreds barnet psykologiskt, medicinskt, pedagogiskt och socialt
innan kommunen fattar beslut. Utredningen ska ske i samrad
med vardnadshavare. Aven i anpassad grundskola kan man
lasa vissa amnen enligt grundskolans laroplan.

Den som ar missndjd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor. | andra hand kan man vanda sig till ansvarig
tjansteman eller ndmnd i kommunen. Det gar ocksa att vanda
sig till Skolverkets upplysningstjanst. | sista hand kan man
overklaga beslut hos Skolinspektionen.
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Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom
eller funktionsnedsattning till hjalpmedel och rekreationsresor.
— Majblomman ar ett exempel pa en organisation som avyttrar
pengar. Kuratorn kan hjalpa till med att skriva ett generellt intyg
som kan skickas med, sager Jenny Velund.

Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan séka
efter lampliga fonder: stiftelser.lansstyrelsen.se

Fler lanktips:

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhdériga
minstoradag.org — uppfyller 6nskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — métesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning

passalen.se — Aktiviteter for ungdomar med
funktionsnedsattning
goteborg.se/wps/portal/enhetssida/lots-for-barn-och-
vuxna-med-funktionsnedsattning — lots for barn och vuxna i
Goteborgs stad.

mobilitetscenter.se — bilanpassning och lamplighet for kérkort.
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Familjen har kimpat for Elmers rattigheter

Elmer har alltid haft en annorlunda sémn. Han somnar latt och
vaknar tidigt. Ofta mycket tidigare an de flesta andra barn.

— Ibland vaknar han vid fyra pa morgonen och vill ga upp. Da ar
han ocksa otroligt aktiv direkt nar han vaknar. Forra vintern sov
han 4 timmar per natt. Det var fruktansvart. Det var i den vevan
vi sOkte hjalp, sager Cecilia.

Foraldrarna blev radda av habiliteringen att sdka insatser
genom LSS. Idag har familjen aviésare och korttidsboende for
Elmer.

— Det har varit en livraddare for mig. Tack och lov sover Elmer
battre nu. Han kommunicerar mer vilket gor att man kan férklara
for honom att nu ar det natt, sager Cecilia.

Forutom avlastning och korttids hos mormor har féraldrarna fatt
hjalp med bostadsanpassning.

— Vi hade turen att fa en mjuk, snall och férstaende
handlaggare. Jag satt och grat och berattade om hur jobbigt
allting var, berattar Cecilia.

Sedan holl handlaggaren i en intervju med trearige ElImer som
annu inte kunde prata.

— Det ar sa fint att de har barnperspektivet. Jag blir rord dver att
det finns sa mycket omsorg om Elmer och oss. Jag har laga
forvantningar och blir glad nar det fungerar.

Cecilia berattar att LSS 6ppnat upp for mojligheterna for
foraldrarna att battre kunna ta hand om sina barn.

— Vi far tid till att producera bildstdéd och lara oss mer om hur vi
bast bemdter Elmer. Men ocksa tid att &gna at storasyster. Men
man ska ha kraft att soka hjalp. Det kan géra mig sa arg. Det
ska inte behdva vara sa, sager Cecilia.

Det var inte helt sjalvklart att soka hjalp i borjan.

— F6r manga ar det fortfarande skamligt att ta hjalp. Dar har vi
ocksa varit. Det har vi bearbetat och kadnner att vi tanker tacka
jatill allt, for att kunna gora allt for vara barn, sager Cecilia.
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— For att fa en personlig assistent kravs att man har
stora och varaktiga funktionsnedsattningar och tillhor
en av LSS personkretsar. Det berattar Louise Jeltin
som ar samordnare inom personlig assistans pa
Agrenska.

Samhallets stdd utgar bland annat fran rattighetslagen LSS —
lagen om stod och service till vissa funktionshindrade — som
syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod for insatser och
sarskild service for personer som ingar i en av tre
personkretsar.

Dessa finns beskrivna i avsnittet Stéd i samhéllet.

Personlig assistans ar en av tio insatser som omfattas av LSS.
For att ha ratt till personlig assistans ska barnet behdva hjalp
med de grundlaggande behoven:

e andning

e personlig hygien

e att ata och dricka

e av- och pakladning

e kommunikation med andra

e att forebygga skada vid en psykisk funktionsnedsattning

e |dpande behov av stdd pa grund av ett medicinskt

tillstand.

Ansokan om personlig assistans ska goras skriftligen och
kraver medicinska underlag. Om de grundlaggande behoven
beddms uppga till fler an 20 timmar per vecka ansdker man om
assistansersattning fran Férsdkringskassan. Om de
grundlaggande behoven inte beraknas uppga till 20 timmar
ansoker man om personlig assistans hos kommunen. | de fall
en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov, till exempel mojlighet att
delta i samhallslivet, fritidsaktiviteter, umgas med slakt och
vanner samt hushallsarbete.

— Bade grundlaggande och andra personliga behov kan utgéra
skal for dubbelassistans. Da behdvs tva assistenter for att
personen ska kunna utfora olika aktiviteter som att resa eller
under ett traningsprogram, sager Louise Jeltin.
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Vad raknas till fordldraansvaret?

Nar Forsakringskassan bedomer behovet av personlig
assistans bortser myndigheten fran det hjalpbehov som en
vardnadshavare normalt ska tillgodose for sitt barn.
Beddomningen gors genom ett schablonavdrag i tid.

Las mer om hur man ansdker om personlig assistans pa fk.se

Assistans i forskola och skola

Vissa omstandigheter kan utgdra skal for att ett barn beviljas
personlig assistans aven i forskola, skola och i
korttidsverksamhet. Det kan bland annat vara nar ett barn har
sarskilda kommunikationssvarigheter eller allvarliga
halsotillstand som kraver att en personlig assistent alltid ar

tillganglig.

Att valja personlig assistent

| manga fall kan det vara svart att rekrytera och behalla
personliga assistenter. Det kan aven vara en utmaning att hitta
ratt assistenter. Manga faktorer spelar in, bland annat
personlighet, intressen och tidigare erfarenheter.

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

Det finns anhdriga (féraldrar, syskon, mor- och farféraldrar) som
av olika skal valjer att sjalva bli personliga assistenter. Det kan
bero pa ekonomi, integritet eller praktiska skal samt att det ger
en unik mojlighet att vara nara barnet.

Stod och radgivning

Det finns ingen rattshjalp fér den som vill 6verklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig
assistans genom att driva LSS-mal i domstol. Manga av
assistansbolagen har dock egna jurister som har kunskap och
kan ge stod vid rattsliga fragor. Man kan aven fa radgivning och
stdd fran olika intresseorganisationer som arbetar med
rattigheter for personer med funktionsnedsattningar, till exempel
Riksférbundet FUB.
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Lanktips:

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

lassekoop.se — LaSSe Brukarstddcenter (Vastra
Gotalandsregionen)

bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stdd och
kunskapscenter (Stockholm)

NOC - natverket for ovanliga kromosomavvikelser

— NOC ar en unik forening dar familjer, som lever med
ovanliga kromosomavvikelser eller vissa
genférandringar, kan finna en samhorighet. Vi finns
dar for att ge tips, rad och stdd sager Johanna
Ljunggren som ar aktiv i foreningen.

NOC bildades ar 2000 da ett antal féraldrar till barn med
ovanliga kromosomavvikelser traffades pa Wiiks folkhdgskola i
Uppsala. Idag har féreningen narmare 150 medlemsfamiljer.
Varje ar arrangeras en familjetraff i borjan av juli med
forelasningar, roliga aktiviteter och grillkvallar dar alla far
mojlighet att umgas utifran sina forutsattningar. Pa traffarna star
hela familjen i fokus: foraldrar, syskon, dvriga narstaende och
personliga assistenter.

— Manga familjer kanner sig ensamma i situationen och da vill vi
finnas dar. NOC ger en mgjlighet att hitta varme, kunskap och
gemenskap, sager Johanna Bruhn som ocksa ar engagerad i
foreningen sedan flera ar tillbaka.

Foreningen anvander bland annat sociala medier, hemsidan
och foérelasningar for att sprida information, kunskap och
medvetenhet, och for att familjer, vardgivare och andra
organisationer ska hitta till NOC. Under aret haller familjerna
kontakt via en sluten Facebookgrupp och pa hemsidan har
foraldrar i foreningen delat med sig av sina familjeberattelser
och tidigare ars familjetraffar.

— Pa familjetraffarna far man de vassaste tipsen av varandra.
Manga borjar langta efter nasta ars traff redan i bilen pa vag
hem, sager Johanna Ljunggren.

Las mer pa nocsverige.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 25 ar
sedan av en grupp foraldrar till barn med olika
syndrom. Det ar en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

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

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

— Det ar sallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan Iatt kanna sig
ensam om man ar den enda i sin hemstad som lever med ett
sallsynt halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager
Malin Grande, kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

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

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

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

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 666

Mer an 5 procent av Sveriges befolkning har en
sallsynt diagnos. Det motsvarar en halv miljon
svenskar. Idag kanner man till fler an 10 000 olika
sallsynta halsotillstand. | takt med att genetiska
metoder utvecklas vaxer antalet nya diagnoser och
fler diagnostiseras med ett ultrasallsynt syndrom.

Epilepsi, motoriska svarigheter, intellektuell
funktionsnedsattning och neuropsykiatriska tillstand
ar vanliga symtom vid olika syndrom. | manga fall
inriktar sig behandlingen mot att lindra
funktionsnedsattningen som symtomen medfor.

| dokumentationen kan du bland annat lasa om
genetik, medicinsk information, kommunikation
samt mat och atande. Dessutom ges en inblick i hur
det ar att leva i en familj med ett barn med ett
ultrasallsynt syndrom.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
2 Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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