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Ushers syndrom

USHERS SYNDROM

Agrenska ir ett nationellt kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser och en unik motesplats for barn, ungdomar och vuxna
med funktionsnedsittningar, deras familjer och professionella.
Det ir beliget pa Lilla Amundoén soder om Goteborg.

Agrenska ir 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 séllsynta diagnos, i det hir fallet Ushers syndrom.

Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och eventuella
syskon ny kunskap, mdjlighet att utbyta erfarenheter och triaffa andra i
liknande situation.

Foréldraprogrammet innehéller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program dr anpassat
efter barnens forutséttningar, mdjligheter och behov. I programmet
ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet fran forelisningarna pa Agrenska ir grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Johanna Lagerfors, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet berittar ett fordldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbplats, dir de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Claes Moller, professor och overldkare pa Audiologiskt
forskningscentrum vid universitetssjukhuset i Orebro.

Ulrika Kjellstrom, dverlikare pa Ogonkliniken vid Skénes
universitetssjukhus i Lund.

Anna Lindstrand, 6verldkare pa Klinisk genetik vid Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.

Radi Jonsson, dverlikare pd Oron- nis- och hals-verksamheten samt
audiologiska mottagningen vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Jenny Widmark, audionom i dévblindteamet pd Habilitering och
hilsa i Goteborg.

Gabriella Gloria, arbetsterapeut och synpedagog i dovblindteamet pa
Habilitering och hélsa i Goteborg.

Berit Ronnésen, specialpedagog och radgivare pa Resurscenter
dovblind vid Specialpedagogiska Skolmyndigheten i Orebro.
Hans-Erik Frélander, psykolog och affilierad forskare pa
Handikappvetenskap vid Orebro universitet.

Anton, som sjilv har Ushers syndrom.

Medverkande firdn Agrenska

Ann-Catrin Rdjvik, koordinator.

Louise Jeltin, koordinator.

Astrid Emker, pedagog.

Johanna Lagerfors, redaktr for dokumentationen.

Har nar du oss!

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

Horsel, syn och dovblindhet

— Ushers syndrom ér ett samlingsnamn for en grupp
nirbesliktade, sillsynta sjukdomar som ger syn- och
horselnedsiittning. Det ir den vanligaste orsaken till
dovblindhet.

Det sdger Claes Mdller, professor och overlidkare pa
Audiologiskt forskningscentrum vid universitetssjukhuset i
Orebro.

Ushers syndrom beskrevs forsta gangen av den tyske ldkaren
Albrecht von Graefe 1858, men fick sitt namn efter den brittiske
lakaren Charles Usher 1914.

Sjukdomen medfor en medfodd horselnedséttning eller dovhet, och
en synskada som uppstar senare och forsdmras over tid. Forr var
det vanligt att barn fick diagnosen Ushers syndrom forst nér d4ven
synen borjade forsdmras, men idag dr de flesta som far diagnosen
mellan ett och tre ar.

— Att kunna stélla diagnos tidigt har varit viktigt for att tidigt kunna
anpassa behandlingsinsatserna och forbereda personen pa att synen
kommer att forsdmras med tiden. For manga som fatt veta i tondren
att de dr pa vég att forlora synen har det inneburit mycket psykiskt
lidande, sédger Claes Moller, som varit med och upptéckt flera av de
gener som orsakar Ushers syndrom. Han har tréffat fler &n 500
personer som har syndromet.

Flera olika typer

Ushers syndrom delas in i tre huvudgrupper (typ I-I1I), beroende pé
vilka symtomen &r och nér de visar sig. Inom varje huvudgrupp
finns ménga undergrupper.

Typ I innebar medfodd dovhet och pataglig balansrubbning, tidig
retinitis pigmentosa (6gonsjukdomen som orsakar synnedsittning-
en) och diagnos vid ett till tre ars alder.

Gener som kan vara paverkade: CDH23, MYO7A4, PCDH1 5,
USHIC, USHIG, USHIH, CIB2.

Typ II medfor en medfodd mattlig horselnedsittning, men inga
balanssvarigheter. Retinitis pigmentosa debuterar i 10-15-arséaldern.
Gener som kan vara paverkade: USH2A, ADGRVI (GPR9YS),
DFNB31 (WHRN), ADGRV1/PDZD?7.
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Typ III medfor ingen eller méttlig medfodd horselnedsittning, och
balanspaverkan som progredierar ldngsamt. Retinitis pigmentosa
debuterar runt 10-15-arsaldern och har en langsam process.

Gener som kan vara paverkade: CLRNI, HARS.

De olika typerna har olika genetiska orsaker, men de leder alla till
likartade symtom. Usher typ 1b, typ 1d och typ 2a dr vanligast i
Sverige.

— For att kunna ta del av framtida behandlingsmetoder kommer det
att vara viktigt att veta exakt vilken genetisk forandring som
orsakat just ens egen typ av syndromet, siger Claes Moller.
Stavarna i 6gat och harcellerna i 6rat ar valdigt lika. Det &r déarfor
som avvikelser pd gener som styr deras funktion paverkar bade
synen och horseln.

Forekomst

Ungefér vart tionde barn som fods med medfodd dovhet i Sverige
har Ushers syndrom typ 1. Drygt 20 barn per ar far diagnosen
Ushers syndrom i Sverige. Globalt tror man att det finns 300 000
personer som har Ushers syndrom, i Sverige omkring 1 000.

Horselscreeningen som gors av alla nyfodda i Sverige visar tidigt
att barnet har en dovhet, men for att bekréfta diagnosen Ushers
syndrom behdver man ocksa testa balansen, undersdka 6gonen och
gora ett genetiskt test.

Synen forsimras med tiden

Som barn har personer med Ushers syndrom inga stora problem,
men de flesta upplever tidigt en ljuskinslighet och ett forsdmrat
morkerseende. Bland det viktigaste man kan gora for ett barn med
Ushers syndrom typ 1 dr att uppmuntra lek, idrott och annan fysisk
aktivitet.

— Att rora sig ar viktigt for alla barn, men extra viktigt for de hir
barnen. De har nytta av att bygga upp en glddje i att rora sig och en
kroppskédnnedom som kan hjilpa dem nir synen borjar forsdmras.
Kunskapen om detta ar 1ag i forskolan och skolan, sdger Claes
Moller.

De flesta med Ushers syndrom har ett ganska gott seende rakt fram,
men far med tiden ett radikalt minskat synfalt.

— Det &r viktigt att veta detta nir barnen dr sma, for att redan da
kunna badda for framtiden. Nér man ska vilja fritidsaktivitet kan
det till exempel vara bra att undvika badminton, tennis och
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liknande sporter eftersom barnen kan fa svart att se bollen nir den
kommer i vissa vinklar, sdger Claes Moller.

Med stigande alder kompliceras synen pa grund av gra starr, som
kan debutera tidigare hos personer med syndromet &n hos andra.
— Mitt tips till er fordldrar ar att std pa er och kriava regelbundna
synundersokningar. De barn och vuxna som varit bast undersokta
kommer ocksé att tidigare fa erbjudande om nya behandlings-
metoder.

Balansfunktionen

Niér vi haller balansen dr tre system i kroppen aktiva: synen,
signaler fran muskler och signaler fran balansorganet i innerorat.
Signalerna fran balansorganet finns inte hos personer med Usher
typ 1. Man kan sdga att man dr ’dov i balansorganet”.

— Det gor att alla barn med typ 1 har en forsenad géngélder. De ér
inte sena 1 ovrigt, men for att kunna ga vid ett ars alder behdvs
balansorganet. Nagot senare har dvriga system blivit sd pass
mycket béttre att det kan dverbrygga att balansorganet inte fungerar
som det ska, sdger Claes Moller.

Vad siager forskningen?

Det pagar mycket forskning rorande mdjliga behandlingsmetoder
for Ushers syndrom. Studier ror bland annat livsstilsfaktorer som
hur dieter kan paverka sjukdomsforloppet, men ocksé lakemedel

och potentiell framtida gen- och stamcellsterapi.

Studier har pekat pa ett antal faktorer som dr bra att tdanka pd for
att optimera forutsdttningarna att bevara synen sd linge som
mojligt:

o Solljus
Det ar viktigt att barn med Ushers syndrom har solglaségon
och/eller keps vid starkt solljus. Det beror pé att stavarna i
Ogat ar skora och gér sonder snabbare om de utsétts for
starkt ljus.

e Rokning
Personer med Ushers syndrom ska inte roka. Bade aktiv och
passiv rokning orsakar en snabbare forstorelse av stavarna i
Ogat.
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e Sdrskilda livsmedel
Det pratas mycket om vitaminer och antioxidanter, bland
annat Omega-3 och A-vitamin i stora doser. (Omega-3 tas
for att underlitta upptaget av A-vitamin.) En del studier
visar att man kan bromsa forsémringstakten av retinitis
pigmentosa genom sadana tillskott, men viktigast ir ett
allsidigt vitaminintag. Den som tar stora méngder A-vitamin
madste folja upp sina levervirden regelbundet.

e Graviditet
I forskningsstudier finns beréttelser fran kvinnor som
upplever de fatt en forsémrad syn nér de varit gravida.
Forskarna tror att det hanger ihop med allméntillstandet
snarare dn att graviditet skulle forsdmra synen. Hur vél en
person ser hanger ofta ihop med hur hen mér i 6vrigt.

o Annan sjuklighet
Det finns inget som tyder pé andra diagnoser hor ihop med
Ushers syndrom, men i vissa grupper kan man se 6kad
psykisk ohélsa.

Det har startats forsok till genterapi som behandling for personer
som har Ushers syndrom typ 1b. Forhoppningen &r att det ska
géller fler undertyper i framtiden. Den framsta malgruppen for
genterapi kommer vara barn, som har kvar storst antal stavar i
ogonen, och malsittningen ar att kunna sakta ner forsamringen av
synen.

— Naésta steg skulle kunna bli stamcellsterapi dér man for in nya
celler, men dit dr det dnnu l&ngt kvar, sdger Claes Moller.

Han avslutar sin foreldsning med ett tips till fordldrar som har barn
med Ushers syndrom:

— Jag rader er verkligen att ldra era barn teckensprak som
andrasprdk. Cochleaimplantat fungerar bra, men det &r viktigt att
kunna kommunicera dven om implantatet strular och synen
forsimras. Ova teckensprik redan nu, nir barnen ir sma och har
latt att lara!

Liis mer!

Mer information om Ushers syndrom hittar du pa Nationellt
kunskapscenter for dovblindfragor: nkcdb.se
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Fragor till Claes Moller

Vilka synundersokningar tycker du att ett barn med Ushers
syndrom ska genomgd, och hur ofta?

— Ett barn som inte har nagra stora problem ska triffa en
Ogonlédkare en gang per ar for undersdkning av synskérpa, och med
tiden ocksa synfilt. Som 6gonldkare ska man ocksé diskutera om
det finns blandningsproblem. Det &r viktigt att i forskolan eller
skolan forklara vikten av kontrastrika farger i omgivningen, och bra
belysning. Viktigast dr att ha bra instéllda och varma generella
belysningskéllor, inte for mycket punktbelysning.

Vad tycker du om fotokromatiska glasogon?

— Jag tror att fotokromatiska glasogon ar mycket bra. Det finns
ocksé linser med fotokromatisk effekt. En del personer med Ushers
syndrom behover linser pa grund av exempelvis nérsynthet, och
kan d& anvédnda fotokromatiska linser. Linser skadar inte nithinnan
och orsakar heller inte gra starr.

Hur mycket kan balanstrining i ung dlder leda till forbittrad
stabilitet i ett senare skede, nir synen blir simre?

— Barn ska leka och idrotta, inte specifikt trdna pa att std pa ett ben
eller liknade. Smidighet, rorlighet och muskelbyggande ger 6kad
balans. S& trdna inte barnets balans specifikt, utan stimulera till
rorelse. Bara fantasin sitter grianser.

Sanna har Ushers syndrom

Sanna som ir sex &r har Ushers syndrom. Hon kom till Agrenskas
familjevistelse tillsammans med sin mamma Lisa, sin pappa Anton
och lillebror Jonas, som &r fyra ar.

Sannas horselnedséttning uppticktes redan néir hon var nyfodd, vid
horselscreeningen som alla nyfodda genomgér. Forédldrarna blev
dock lugnade av personalen, som trodde att hon bara hade vatten i
oronen. Men Sanna reagerade inte pé ljud under den andra
horselundersokningen heller. Nar hon var ndgra ménader fick Lisa
och Anton beskedet att deras dotter var dév. Hon horde inte ljud
over huvud taget.
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— Jag hade vid det laget forstatt att hon hade nagon
horselnedséttning, men inte hur allvarlig den var, sdger Anton.
Lisa hade inte riktigt tagit till sig att Sanna hade en
horselnedséttning.

— Nej, jag hade hallit fast vid lakarnas ord om att resultatet fran
undersdkningarna néstan alltid beror pa vax eller vatten i 6ronen.
Att hon var dov kom dérfor som en chock och jag ringde min
mamma fran toaletten, minns jag.

Familjen fick snabbt kontakt med horselvarden. Det var tydligt pa
Sanna att andra sinnen forstarktes for att kompensera for
horselbortfallet. Hon reagerade till exempel nir ndgon kom in i ett
rum bakom henne, trots att hon inte kunde hora det. En
magnetkameraundersokning visade att flimmerhéren saknades hos
Sanna och cochleaimplantat blev genast aktuellt.

— Lékarna pa var hemort var lite forsiktiga i sina ordval men pa ett
storre sjukhus pratade personalen mycket om hur revolutionerande
metoden ar. Det kdndes skont att hora i det 14get, sdger Anton.

Han och Lisa fick triffa och prata med en dov pojke som var nigra
ar gammal.

— Att fa mote honom och hora att han kunde tala bra var jatteviktigt
for oss. Jag har alltid sokt mig till andra familjer som 4r i en
liknande situation. Det har varit upplyftande att se andra barn med
cochleaimplantat och att fa hora om deras resa, fa ta del av deras
tips och erfarenheter, sdger Lisa.

P& familjens hemort finns inte s& manga som kan teckensprak, och
Sannas fordldrar hade manga funderingar 6ver hur livet skulle bli
for henne.

Sanna opererade in cochleaimplantat i bdda 6ronen. Det forsta vid
nio manaders alder, det andra ett halvar senare. De har fungerat
véldigt bra dnda sedan dess. Likaren som opererade henne
funderade 6ver vad som kunde ha orsakat dovheten, och bland
misstankarna fanns Ushers syndrom.

Synpaverkan vid Ushers syndrom

— Synnedséttningen vid Ushers syndrom beror pa retinitis
pigmentosa. Det édr en 6gonsjukdom som drabbar néithinnans
fotoreceptorer, alltsa syncellerna.
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Det sdger Ulrika Kjellstrom som ar overlikare pa
Ogonkliniken vid Skénes universitetssjukhus i Lund.

Nir ett friskt 6ga ser kommer ljus in i 6gat och passerar hornhin-
nan, bryts och fokuseras pé gula flicken, en punkt p& nithinnan dér
det &r allra titast med den typen av synceller som kallas tappar.

I syncellerna omvandlas ljuset till elektriska signaler, som forstarks
av néthinnans andra celler. Informationen samlas ihop i ganglicel-
lerna, som bildar synnerven. Genom synnerven skickas signalen till
hjérnans syncentrum bak i nackloben, som tolkar vad personen ser.

Syncellerna bestér av sa kallade stavar och tappar. I nithinnan
finns 120 miljoner stavar, som gor att vi kan se i morker och i
utkanten av vart synfilt (perifert seende).

Tappar finns i hela ndthinnan men i hogst koncentration i gula
flicken. De anvinds for dagseende och detaljseende och gor bland
annat att vi ser farger. Synskérpan ligger mellan 1,0 och 2,0.
Tapparna dr farre dn stavarna, omkring sex-sju miljoner till antalet.

Retinitis pigmentosa

Synnedséttningen vid Ushers syndrom beror pa retinitis pigmen-
tosa, RP. Det ir ett samlingsnamn pa en stor grupp sjukdomar som
drabbar nithinnan och ger samma typ av symtom.

RP orsakas av fordndringar (mutationer) i ndgon gen i var arvs-
massa. Generna fungerar som mallar for hur olika proteiner ska
bildas i kroppen. Nar genen blir forédndrad bildas ett felaktigt pro-
tein, eller inget protein alls. Vid retinitis pigmentosa leder den ge-
netiska forédndringen till att stavarna drabbas och skadas forst.

— Tapparna ér beroende av att stavarna fungerar, vilket gor att per-
soner med retinitis pigmentosa ocksa forlorar funktionen i tappar-
na. Det finns olika teorier om vad som hénder nér tapparna skadas,
men vi vet inte med sékerhet, sdger Ulrika Kjellstrom.

Symtom vid retinitis pigmentosa

Typiska symtom &r bland annat nedsatt mérkerseende (vilket ofta
yttrar sig som morkerrddsla hos barn) och synfiltsinskrdnkning som
blir mer pétaglig efter hand, och till slut kan innebéra att personen
ser en mycket liten yta, ungefar som nér man tittar genom ett sug-
ror.

— Nar synfiltet inskrinks paverkar det oss pa olika sitt i vardagen.
En person med ett litet synfélt kan ha l4tt att 1dsa en busstidtabell,
men sedan fa stora problem nir hen ska hitta héllplatsen eftersom
det blir svért att orientera sig, sdger Ulrika Kjellstrom.
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Hos personer med retinitis pigmentosa forsdmras synfiltet med
tiden. En person i 30-40-arsdldern har ofta fortfarande god syn 1
synfaltets mitt, vilket gor att hen exempelvis kan ldsa. Daremot har
det perifera synfaltet ofta forsvunnit i den aldern, vilket gor att det
blir svért att orientera sig i rummet.

Hur undersoks synfiltet?

Goldmann-synfilt dr en dldre metod for att undersoka synfiltet.

— En del vill ta bort den till formén for datoriserade metoder, men
vi kdmpar fOr att ha kvar den eftersom den fungerar béttre pa barn
och personer med arftliga synnedséttningssjukdomar, sédger Ulrika
Kjellstrom.

Vid Goldmanns synféltsundersdkning dr en person hela tiden
nirvarande och kan uppmuntra patienten som undersoks. Med
denna metod kan man ocksa undersoka en storre del av synfilten
an med de datoriserade metoderna.

Undergrupperna har olika genetiska orsaker

Inom de tre huvudgrupperna av Ushers syndrom (typ I-III) finns
ocksé flera undergrupper, som beror pa svarighetsgrad och vilken
genetisk fordndring som orsakat syndromet hos just den personen.

Alla genetiska fordndringar som ger upphov till de olika typerna av
syndromet har att géra med funktionen i stavarnas s kallade cilie.
Den stér for kopplingen mellan ytter- och innersegmentet i cellen.
— Cilien har ocksa en funktion nir det géller horseln, eftersom dven
orat har cilier i cellerna som anvands nér vi hor.

Retinitis pigmentosa vid Ushers syndrom typ I

Hos personer som har Ushers syndrom typ 1 debuterar sjukdomen
under de forsta levnadsaren. Det forsta symtomet dr ljuskénslighet,
foljt av ett forsdmrat morker- och kontrastseende i forskoledldern.
Ytterligare ndgra ar senare, i skoldldern, minskar synfalten. Det
brukar mirkas genom att barnet ofta snubblar och vilter ut saker.
Forsdmringstakten av synen brukar vara jamn livet igenom. I 30-
40-arséldern &r det vanligt att synfaltet ligger kring 5-10 grader.

Retinitis pigmentosa vid Ushers syndrom typ II

Vid Ushers syndrom typ II dr ofta det forsta tecknet nattblindhet,
som visar sig i 10-15-arsdldern. Nagra ar senare, runt 20-arsaldern,
borjar synfiltet att forsdmras. Forsdmringstakten varierar mellan
olika familjer men ocksd mellan individer. For varje person brukar
forsdmringstakten vara jamn. I 30-40-arséldern &r det vanligt att
synfiltet ligger kring 5-10 grader.
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Retinitis pigmentosa vid Ushers syndrom typ III

Hos barn med typ III upptréder nattblindhet i barn- eller ungdomsé-
ren och foljs av synféltsinskrankningar i 20-arséldern. Forsdmrings-
takten brukar vara konstant livet igenom, men dr langsammare dn
vid de andra typerna. Det dr ovanligt att helt forlora synen vid ty-
pisk Ushers syndrom typ II och typ III.

Andra 6gonbesviir vid Ushers syndrom

Personer med Ushers syndrom kan fé fler 6gonbesvir, utdver
retinitis pigmentosa. Grd starr ar ett sddant symtom, som innebéar
grumlingar i linsen. Det drabbar alla minniskor med tiden, men hos
personer med retinitis pigmentosa kan det komma i 45-arsaldern
snarare i 60-70-arséldern. Gra starr ger en generellt suddig syn och
okad kinslighet for att bli blandad.

— Det gar att operera, men det &r storre risker vid operationen dn
hos personer som inte har retinitis pigmentosa. Det finns en risk for
svullnad i gula flacken vid operation, som kan vara besvérlig att fa
bukt med. Darfor vintar man ofta sa ldnge som mojligt med att
operera, siger Ulrika Kjellstrom.

Svullnad i gula flacken kallas makuladdem och kan uppsté dven
utan grastarrsoperation. Det gor att det blir generellt suddigt i syn-
féltet och att detaljseendet forsdmras. Man behandlar med 6gon-
droppar som vanligen anvénds mot gron starr: Trusopt eller Azopt.
— Vér erfarenhet &r att behandling med injektioner av anti-VEGF
eller kortison som anvinds vid andra orsaker till svullnad i gula
flacken inte bor ges till ndgon som har retinitis pigmentosa da det
riskerar att forsdmra nithinnans funktion.

Ogonundersokningar som kan bli aktuella vid RP

For att stilla diagnosen mits synskérpan och synfiltet och man
genomfor dven ett fargsinnestest. Dartill kan ogonbotten-
undersékning och elektrofysiologiska undersokningar tillkomma,
liksom autoflourescensfotografi och optisk koherenstomografi,
OCT, som ger en tvarsnitts- och tredimensionell bild av néthinnan.
Elektrofysiologiska undersokningar har fordelen att den miter
funktionen i dgat utan att personen behdver medverka sé aktivt
sjalv (vilket behovs vid flera andra synundersokningar).

— Vid en 6gonbottenundersokning kan allt initialt se helt normalt ut
dven hos en person med retinitis pigmentosa. Efterhand sker
typiska fordandringar, som tunna kérl och blek synnerv, sdger Ulrika
Kjellstrom.
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Aktuella behandlingsmetoder

Horselbehandling

Horselnedsdttningen som forekommer vid Ushers syndrom
behandlas idag med cochleaimplantat, som ér ett horhjdlpmedel
som genom elektrisk stimulering av horselnerven kan ge gravt
horselskadade och dova personer mojlighet att uppfatta ljud.
Implantatet bestar av tva delar: en yttre ljudprocessor som
paminner om en vanlig horapparat, och en inopererad del. Den yttre
delen har en mikrofon forsedd med en sidndarspole som for Gver
signalerna till den inopererade delen.

Synbehandling

For att sakta ner forsdmringen av synen hos personer med Ushers
syndrom ges ibland A-vitamin, som i studier har setts kunna ha en
viss effekt. Men A-vitamin ar fettlosligt och lagras i levern, vilket
kan skada den pa sikt. Darfor innebar A-vitaminbehandling alltid
en avviagning mellan risk och dnskad effekt.

— Det brukar inte vara nadgot problem att ta extra A-vitamin om man
ar frisk 1 Ovrigt, men det ar viktigt att kontrollera levervidrdena en
gang om aret. Ofta inleder man behandlingen forst nir barnet ar
over tio ar, ofta kanske i femtonarsaldern, sdger Ulrika Kjellstrom.
Man kan inte &ta sig till for stort A-vitaminintag, riskerna for
leverpaverkan uppkommer forst nir en person far extra A-vitamin
pa medicinsk vig.

Generella insatser

I behandlingsplanen for personer med Ushers syndrom ingar forstas
ocksa kontakt med dov-blindteam, samt hjélpmedel och
anpassningar som kan underlitta i vardagen.

Framtida behandlingsmetoder

I framtiden hoppas forskarna att genterapi ska kunna hjélpa barn
med Ushers syndrom. Principen ér att en frisk variant av den sjuka
genen fOrs in i arvsmassan hos ett virus. En 16sning av
viruspartiklar sprutas in under ndthinnan och viruspartiklarna for
sedan Over den friska genen till ndthinnas celler som da kan borja
producera det protein som tidigare har saknats.

Viruspartiklarna kan da reparera ersétta skadade gener.

— Det svara ar att det krivs en genterapi for varje gen som &r
skadad. Man maste alltsé veta precis vilken gen som &r skadad, och
utveckla en specifik terapi for varje fordndring som kan orsaka
syndromet, sidger Ulrika Kjellstrom.
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Det finns idag ett godként ladkemedel for genterapi av retinitis
pigmentosa: Luxturna. Det fungerar pa en specifik form av RP som
orsakas av mutationer i genen RPEGS.

— Nackdelen med genterapi dr att man bara far effekt i precis det
omrade man behandlat. Det finns ingen spridningseffekt till resten
av nithinnan. Behandlingen medfor en ganska stor belastning pé
nithinnan, vilket gor att man inte vagar spruta pd manga platser,
atminstone inte med de metoder som finns idag.

Det gar ocksa att transplantera en niathinna. Den ligger pa plats
men svarigheten ar att fa den att koppla vidare till ganglicellerna
och synnerven.

Retinala proteser, synens motsvarighet till cochleaimplantat, finns
ockséd. Men det har visat sig att synsystemet dr mer komplicerat dn
hérselsystemet. An si linge har man inte lyckats f3 till en bra upp-
16sning av synbilden.

— Men det pagéar mycket forskning inom detta filt och jag har gott
hopp om framsteg som leder till fler mojliga behandlingsmetoder i
framtiden, sager Ulrika Kjellstrom.

Fragor till Ulrika Kjellstrom

Vi har hort att man i USA hittat en genterapibehandling som

man testat pd vuxna personer med retinitis pigmentosa. Vad vet
du om det?

— For en viss typ av retinitis pigmentosa som beror pad en fordndring
pa genen RPE65 har man hittat en genterapi-behandling som tycks
fungera. Forhoppningen ar att man ska kunna utveckla den sé att
den fungerar iven vid andra former av sjukdomen. An s linge
befinner sig denna utveckling péa forskningsstadiet, och man har
annu inte tittat pa effekten av behandlingen.

Vi hor om hur synen forviintas forsimras hos barn med Ushers
syndrom, men hur mycket kan det variera? Kan vi tinka att det
inte gar att veta nu hur det blir sedan?

— Det dr individuellt hur snabbt synforsdmringen sker, men samti-
digt finns det ett vanligt monster som gor att vi kan ha en viss for-
véntan pd hur utvecklingen blir. Férsdmringen brukar ske i ungefir
samma takt hela livet, s& genom att gora ett par undersokningar hos
ett barn, med 3-5 ars mellanrum, kan vi oftast f4 en ganska god bild
av hur snabbt eller langsamt synfiltet kommer att forsdmras framat.
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Niir tycker du att man ska beriitta for barn som har Ushers
syndrom om sjukdomen och vad den innebdiir?

— Det &r bra att beritta tidigt, for att som vuxen kunna stotta och
forklara for barnet. Naturligtvis ska informationen vara pa rétt niva,
anpassad efter alder och mognad. En del barn forstér forst i hogre
alder varfor de tyckte att det var s& konstigt nér andra barn ville
slacka lampan och leka i morker, medan de sjélva uppfattade detta
som jdttejobbigt. Det dr léttare att hantera tillvaron om man har
kdnnedom om hur man sjdlv fungerar och vad det beror pa.

Nér Sanna var drygt ett ar ringde ldkaren till Lisa och Anton och
berittade att de nu hade konstaterat en diagnos: Sanna har Ushers
syndrom, typ 1D.

— Jag satte mig i bilen och korde fort till Anton for att fa prata med
honom direkt. Vi visste vildigt lite om vad Ushers syndrom
innebdr, sidger Lisa.

— Lakaren hade meddelat att det finns goda forutséttningar for ett
bra liv och att vi inte skulle soka information pa internet. Det skulle
bara skrimma upp oss.

Lisa och Anton mailade till en likare som har god kinnedom om
diagnosen. Han ringde upp dem en fredagseftermiddag och de hade
ett 1dngt samtal pa hogtalartelefonen, mitt i husbygget som Lisa och
Anton holl péd med.

— Det dér samtalet var en raddning for mig, lakaren var lugn och
optimistisk, berdttar Lisa.

Han forklarade att de skulle fa aka till en stad for att gora en
Ogonrontgen, och sedan komma till honom i en annan del av landet
for att sitta ner och prata.

— Jag minns att det var svért att greppa vad som hénde. Skulle
Sanna forlora synen ocksa nu? Vad innebar det? Fragorna var
manga, sdger Anton.

Lisa beskriver hur hon i perioder har levt i fornekelse angdende
blindheten. Nédr Sanna var ett ar, alltsa vid tiden da hon fick sin
Usherdiagnos, hade Lisa precis borjat kdnna att dovheten i sig
kanske inte nodvéandigtvis skulle innebdra en sa stor utmaning. Att
det kanske skulle fungera fint med cochleaimplantaten.
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— Det var saklart ett slag i magen att forsta att hon skulle forlora
syn ocksé. Jag fornekade det forst och fick sedan en stor klump i
magen. Men med tiden valde jag att inte blunda, utan att kontakta
den dir lakaren igen och fé svar pé fler av mina fragor.

Familjen borjade leta fler personer och familjer i samma situation.

De ville fa tips pa hur de skulle tdnka och gora for att hjdlpa Sanna
pa bista sitt. Lisa skapade sjilv en facebookgrupp for foréldrar till
barn med Ushers syndrom och kom pa sa sitt i kontakt med nigra

fler familjer.

— Det har varit sa vardefullt. Kontakterna handlar verkligen om att
stotta varandra och ge varandra tips pa losningar i vardagen. P4 sa

satt behover vi inte uppfinna hjulet varje gang.

Genetik vid Ushers syndrom

— Ushers syndrom ér ovanligt och forekommer hos 8-10
personer per 100 000 invanare. Det innebir att omkring 800-

1 000 personer i Sverige har syndromet.
Det siiger Anna Lindstrand som iir bitridande dverlikare och

docent pa avdelningen for klinisk genetik vid Karolinska sjuk-
huset i Stockholm.

Ungefér 14 procent av befolkningen har en horselnedséttning som
medfor svarigheter att kommunicera. 1-2 barn per 1000 fodda har
en behandlingskrivande horselnedsittning eller dovhet. Av dessa
har omkring 70-80 procent genetiskt ursprung.

Ungefiér hilften av individer med tidigt debuterande dovblindhet
har Ushers syndrom. Det finns tre kliniska typer som sinsemellan
varierar.

Typ I diagnostiseras vanligtvis tidigt nédr horselproblem mérks
redan vid horselscreeningen som gors pa alla nyfodda barn i
Sverige. 33-44 procent av alla med Ushers syndrom har den hir

typen.

Typ II 4r den vanligaste formen, och utgor 56-67 procent av alla
med Ushers syndrom.
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I Sverige ar typ III ovanligast, och utgor bara 2-4 procent av alla
som har syndromet. (Geografiska skillnader férekommer. I Finland
har 40 procent av personerna med Ushers syndrom just typ I11.)

De tre typerna ér i sin tur kategoriserade i undertyper.

DNA och gener — si fungerar det

Varje individ har fatt hilften av arvsmassan frdn sin mamma och
hilften fran sin pappa. Anlagen, alltsd generna, finns i cellkdrnan i
kroppens celler. Det finns drygt 20 000 gener pa de hoptvinnade
DNA-spiraler som formar 46 kromosomer (23 kromosompar). |
varje cell finns samma uppsittning gener, men olika gener &r aktiva
1 olika celler.

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

Eftersom generna utgoér mallar for olika proteiner i kroppen kan
mutationer medfora konsekvenser nir proteinerna ska bildas. Det
kan beskrivas som att det blir "’fel i koden” for just det proteinet.
Ungefar tva procent av generna ar kodande, det vill sdga utgor
mallen for ett protein. De kodande delarna kallas exom.

Genetiska forandringar kan paverka gener och kromosomer pa
olika sétt. En vanlig mutation &r att ha en extra kromosom, vilket
exempelvis ér fallet vid Downs syndrom (en extra kromosom 21).
Niér det finns extra genetiskt material pa en kromosom kallas det
for duplikation. Deletion innebér att det tvartom saknas genetiskt
material pa en kromosom, medan punktmutation ér som ett
”stavfel” i den genetiska koden. Translokation innebér att en bit av
en kromosom bytt plats med en bit frdn en annan kromosom, och
inversion @r att en bit genetiskt material vridit sig 180 grader.

— Alla typer av fordndringar kan antingen &drvas frdn nagon av
fordldrarna eller uppsta spontant hos barnet. Nar mutationen &r
nedirvd dr sannolikheten storre att samma fordldrapar far fler barn
med samma diagnos, sdger Anna Lindstrand.

For att ta reda pa mer om drftligheten och vilken typ av mutation
det handlar om kan familjen utredas och fa genetisk védgledning vid
Klinisk genetik pa ndgot av landets universitetssjukhus.

Arftlighet vid Ushers syndrom

Alla typer av Ushers syndrom drvs autosomalt recessivt. Det
innebdr att bada fordldrarna ar friska barare av en muterad gen. Vid
varje graviditet med samma fordldrar dr sannolikheten att barnet far
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syndromet (den muterade genen i dubbel uppséttning) 25 procent.
Sannolikheten att barnet far den muterade genen i enkel
uppséttning ar 50 procent. D& blir barnet, liksom sina fordldrar, en
frisk barare av den muterade genen. Sannolikheten att barnet
varken far sjukdomen eller blir bérare av den muterade genen &r 25
procent.

Detta giller for drftlighet ndr en person med Ushers syndrom blir
fordlder:

e Om en person med Ushers syndrom féar barn med en person
som inte har den muterade genen drver samtliga barn den
muterade genen i enkel uppsittning. Barnen far da inte
sjukdomen, men blir friska bérare av anlaget.

e Om en person med Ushers syndrom far barn med en frisk
biarare av den muterade genen i enkel uppséttning, ar
sannolikheten att barnet far sjukdomen 50 procent.
Sannolikheten for att barnet blir en frisk béarare av den
muterade genen dr d& ocksa 50 procent.

Vigen till genetisk diagnos

Hur och nir ett barn far diagnosen Ushers syndrom beror pa sym-
tombilden. En del har horselsvarigheter som mérks redan i nyfodd-
hetsperioden, medan syndromet hos andra mirks av forst vid nagra
ars alder, exempelvis pa grund av balansproblem.

De olika typerna av Ushers syndrom, inklusive undertyper, orsakas
av olika genetiska avvikelser. Det dr darfor svart att veta var i
arvsmassan man ska leta for att hitta den mutation som gett upphov
till syndromet.

— Det finns metoder for att oversétta den kliniska bilden
(beskrivning av symtomen) till information som kan anvéndas for
att bestimma vilka delar av genomet man ska leta i for att hitta
mutationer, sdger Anna Lindstrand.

— Ibland tittar vi bara pd barnets gener, men i andra fall jAmfor vi
det med genprov fran ett friskt syskon och/eller fran fordldrarna.
Det gor vi for att lattare hitta vilka avvikelser som &r unika just for
barnet som har symtomen.

Med ny teknik kan man gora sé kallad helgenom- och exon-
sekvensering. Det brukar kallas next generation sequencing (NGS),
eller massiv parallell sekvensering (MPS). Forenklat gar metoden

Dokumentation nr 600 © Agrenska 2019 19



Ushers syndrom

ut pé att kartldgga en persons hela arvsmassa, alltsé att bestimma
den genetiska koden (ordningen av nukleotiderna i DNA:t).

Den vanligaste genetiska orsaken till Ushers syndrom é&r att man
har en genetisk forandring i genen MYO7A (Usher typ 1b).

Fragor till Anna Lindstrand

Vi har ett barn med Ushers syndrom typ 1, som nyss fitt ett
syskon. Hur kan vi veta om syskonet ocksd har Ushers syndrom?
— Idag testar vi inte syskon som inte sjidlva har ndgra symtom. Det
ar for att de sjilva ska fa vélja senare vad de vill veta om sina
genetiska forutséttningar.

Sanna gar i forskoleklass

Nér Sanna var ett ar borjade hon i en integrerad forskola for barn
med horselnedséttning. Dar gick hon i tva ar. Darefter flyttade
familjen, och da kédndes det viktigast att Sanna fick ga med sina
kompisar. Hon borjade da pé en vanlig forskola, den som lag
ndrmast hemmet.

Forskolan har fungerat bra och har fétt hjdlp med att anpassa
lokalerna sé att de ska fungera béttre for Sanna, exempelvis genom
battre ljus och ljudanpassade material. Hon har trivts bra och hittat
nya kompisar. Pedagogerna har stottat Sanna for att hon ska
utvecklas.

Nu har Sanna borjat i forskoleklass. Familjen tycker att attityden
fran skolan varit positiv och att personalen kommit med manga
egna idéer om hur de kan fa skolgangen att fungera. Tanken har
alltid varit att Sanna ska borja lagstadiet i en vanlig klass.

— Infor sexarsversksamheten skulle de egentligen dela upp gruppen,
men Sanna fick behélla sina kompisar fran forskoleklassen
eftersom hon behovde den tryggheten. Skolan kdper ocksé in
belysning utomhus eftersom Sanna ser déligt i morker. Men
klassrummen har bra akustik och belysning, det 4r en modern
skola, berittar pappa Anton.
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Hemma jobbar familjen med att forbereda Sanna for 1dgstadiet s&
att hon ska kénna att hon hanger med, genom att trina de olika
amnena en stund varje dag.

Om Anton och Lisa hade kunnat 6nska vad som helst hade de gidrna
sett att personalen pé forskolan anvint tecken som stdd, och att
barnen fatt mdojlighet att dta i mindre grupper. Men det dr en svar
avvigning att veta hur mycket man kan pusha skolan till att
anpassa utifran ett barns behov, tycker de. Plan B om skolan inte
fungerar pa sikt &r att en av fordldrarna far flytta med Sanna till en
storre stad, 45 mil bort. Dér kan hon gé i skolan med andra barn
som har en horselnedséttning.

— Det kan vara viktigt att hon far mota andra barn med
horselnedsittning, sé att hon inte kénner att hon &r ensam i hela
vérlden om sin situation. Det dr sdklart en stor grej att flytta isér
tillfalligt, men det &r en uppoffring vi ar beredda att géra om det
behovs. Jag har alltid varit en person som planerar langt fram, och
det har jag nytta av nu. Vi tvingas ju planera for framtiden eftersom
vi vet att den kommer fordndras pa ett sétt den inte gor for andra,
sdger Lisa.

Till &rskurs ett har de ansokt om att Sannas ska fi borja som
deltidselev pé skolan i den andra staden. Hon kommer dé fi delta i
skolundervisningen dir en vecka per termin, och fa
teckenspraksundervisningen via den skolan en gang i veckan
genom fjarrundervisning.

Lisa har varit i Sannas skola och pratat med Sannas klasskompisar.
Hon har beréttat att Sanna inte hor och vad det beror pa.

— Jag har forsokt beritta sa att det ska bli nagot positivt, forsokt
vrida det sé att de andra barnen ska kidnna ’jag vill ocksa ha ett
cochleaimplantat’ snarare én att tycka synd om henne. Och sa
resonerar vi 1 allt, att forsoka vianda det mesta till ndgot positivt.
Som resorna till universitetssjukhusen i storre stader — det blir en
rolig utflykt eller resa om man gor det till det!

Lisa och Anton har alltid varit ppna med Sanna om hennes
diagnos. De har berittat vad den heter och vad den innebér, och
forsokt ge konkreta exempel for att det ska kénnas sa naturligt som
mojligt.

— Vi aker till exempel mycket skidor vintertid, och har sagt till
Sanna att hon kanske inte kommer kunna &ka sjélv sedan nér synen
blivit simre. Men for henne &r det ingen kris — hon beréttar glatt for
omgivningen att hon ’kommer fa dka bakom ndgon annan sen, nir
hon har blivit blind’.
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Pa samma sitt har de ndmnt i forbifarten att hon nog inte kommer
kunna ta korkort, utan far hitta andra losningar. Det &r béttre att
veta det fran tidig dlder 4n att tro ndgot annat och bli besviken i 16-
arsaldern nar kompisarna borjar 6vningskora, resonerar de.

Ushers syndrom typ | och Il

— Barn med Ushers syndrom har alltid en grav
horselnedsittning. Men idag finns horhjilpmedel som
revolutionerar horandet och vardagen for dem.

Det siiger Radi Jonsson, som ir 6verlikare pa Oron- nis- och
hals-verksamheten samt audiologiska mottagningen vid
Sahlgrenska universitetssjukhuset i Goteborg.

Horsel och syn ér sinnen som paverkas hos barn med Ushers
syndrom. Indirekt paverkas ocksa kidnseln, pa grund av de syn- och
horselnedséttningar som syndromet medfor.

— Den del av hjarnan som i vanliga fall tar emot horselimpulser
eller tolkar synintryck omprogrammeras till att skirpa andra
sinnen, sdsom kénseln, sdger Radi Jonsson.

Vi anvinder vér syn och horsel till att kommunicera, utveckla sprak
och laskunnighet, och for att orientera oss. Sprakutvecklingen
grundar sig i horselsystemet och spraket blir en bérare av den
sociala formagan, som vi har resten av livet.

— Barn som har en horselnedsattning blir sprakforsenade redan
under det forsta levnadsaret, och det géller att ta igen den tiden sa
snart det gar, sdger Radi Jonsson.

Det finns olika typer av horselnedséttningar. Personer med Ushers
syndrom har en sensorineural horselnedsittning, som beror pa
skadade eller saknade kanselceller (hérceller). Det dr de celler som
ska omvandla mekanisk energi (ljudvagor) till en elektrisk impuls.
Vi hor inte med 6ronen utan med hjérnan, som registrerar impulser.
En annan del av hjdrnan, associationsomradet, tolkar ljudet utifrdn
var bank av tidigare horupplevelser.

— Hjérnan minns ljud battre nér det hort ett ljud samtidigt som de
ként eller sett ndgot, sdger Radi Jonsson.
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Cochleaimplantat

Cochleaimplantat, CI, ir ett hogteknologiskt horhjalpmedel som
har anvénts de senaste 30 aren pé personer i alla aldrar som har
medfodd eller forvirvad grav horselnedsittning eller dovhet. Det &r
en stor teknisk landvinning som revolutionerat livet for dessa
personer.

Ett cochleaimplantat skapar en elektrisk stimulering av
horselnerven och dr inte beroende av innerdrats funktion (bara av
dess anatomi). Horsel med bade CI och vanliga horselhjdlpmedel ar
beroende av horselbanornas och hjarnans funktioner.

— For att effekten av CI ska optimeras krévs motivation,
habilitering och pedagogiska insatser, sdger Radi Jonsson.

Utredning infor CI-operation

Det ar viktigt att noggrant ha kartlagt en persons horsel innan ett
cochleaimplantat opereras in. Det gors en utvidgad horselutredning
som innefattar en rad undersdkningar, liksom sprék- och
kommunikationsbeddmning samt utvecklingsbedomning. |
avgorandet infOr operation tar man ocksd med familjens motivation
till habilitering i berdkningen. Hur ser familjens medverkan ut, och
vilket behov av stdd finns? Finns det andra sjukdomar eller
funktionsnedséttningar som kan ge okad risk vid operation
och/eller riskera att forsdmra effekten av CI?

For att CI ska komma i fraga krivs att det att barnet har en
dubbelsidig sensorineural horselskada alternativt ingen horsel, men
befintligt 6ra/innerdra och befintliga horselbanor med funktion.

— Det &r ocksé viktigt att det finns en vilja frén fordldrarnas sida att
stodja horselutvecklingen for barnet. Det finns fordldrautbildningar
for foraldrar till horselskadade barn och unga, siger Radi Jonsson.

Utredningen avslutas med information till fordldrarna. Om teamet
anser att barnet skulle vara hjélpt av att operera in ett
cochleaimplantat blir det upp till fordldrarna att godkdnna

operationen.
Personer med horselnedsattning kan ha horapparat i bada Gronen,
cochleaimplantat i bada 6ronen, eller en av varje.

Hur mycket stod behéver barnet med CI?

En del personer som tidigt far ett cochleaimplantat har en normal
utveckling och heltidsanvénder sitt horhjadlpmedel. De kan behdva
ett visst sprakstod.
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For andra, som kanske opereras senare, deltidsanvénder sitt
horhjdlpmedel och har en viss sprakforsening, kan det finnas behov
av mer stod.

Faktorer som avgor hur livet blir for personer som opererat in CI
dr bland andra:

e Alder vid operation.

e Tidigare horselerfarenhet och erfarenhet av anvandning av
horapparat.

o Kognitiv forméga, utvecklingsniva och spraklig niva.

o Kommunikationsbendgenhet och intresse.

e Foréldrarnas medverkan.

e Spraklig omgivning.

Fragor till Radi Jonsson

Min son vill inte ha sitt horhjilpmedel igang sd mycket. Att hora
att det iir viktigt att exponeras for ljud skapar en stress hos mig.
Hur ska vi tinka? Ska vi tvinga honom att ha iging
cochleaimplantatet hela tiden?

— Den grundldggande talsprakliga formagan laggs under de forsta
tre-fyra levnadsaren. Formagan att sjdlv tala och att kunna urskilja
ord falnar om man inte exponeras for ljud. Det vet vi. Och for per-
soner som ocksd kommer tappa syn dr det centralt att fortsitta
bygga upp ljudforstaelsen. Sjélvklart &r det svart och besvérligt att
tvinga ett barn som inte vill, men vissa saker gor vi ju for vara
barns bista dven ndr de motsétter sig det. Vi later inte ett barn gi ut
1 20 minusgrader utan mdssa, hur gérna hen én vill det. Kanske kan
ni resonera likadant nir det géller cochleaimplantatet?

Ska vi se till att vdirt barn sover med sina cochleaimplantat?

— Nej, eftersom barn sillan sover helt stilla kommer de 4nda ramla
av. Sa det behover ni inte gora. Men det &r bra att sitta rutinen att
ha pa det s& mycket som mgjligt av den vakna tiden. Till slut blir
det en rutin och nagot barnet ser som sjalvklart.
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Sanna foljs upp inom sjukvarden

Lisa och Anton upplever att livet tuffat pa fint de senaste &ren.
Sanna hor bra med sina implantat och pratar, precis som andra
barn. Hennes horsel och syn f6ljs upp arligen.

— Varje ar har vi mote med syncentralen och den pedagogiska
horselvarden. Men det ér jag som fordlder som har foreslagit att
motena ska héallas med bada enheterna tillsammans, for att vi ska
kunna fa ett helhetsperspektiv. Det dr trottsamt att behova dra i det
dér sjélv, sager Lisa.

Hon och Anton tycker ocksa att det ar tufft att behdva rada upp allt
det negativa varje gdng familjen ansoker om omvardnadsbidrag.

— Vi har funnit oss i insikten om att hon kommer att tappa mycket
av sin syn, men forsoker ju att fokusera pé det positiva. Det
drénerar energi att behova fokusera péd det som ar tufft varje géng
man behover ansdka om stod, sdger Anton.

Forédldrarna jobbar for att forbereda Sanna pé att bli blind. Allt
annat, om hon kommer att kunna se litegrann, far bli en bonus.
Familjen tréffade nyligen en annan familj som just nu hade det tufft
med att ldra sig blindskrift. Darfor dr det viktigt for Lisa och Anton
att ha introducerat sddant i tid.

— Jag vill ge Sanna verktyg att ha med sig i ryggsdcken. Som
blindskrift, till exempel. Det kommer bli tungt &nda att forlora syn,
och da &r det bra att redan sedan tidigare kdnna igen de hjélpmedel
som finns, sdger Lisa.

— Man kan inte gora allt, sdklart. Men vi kan gora vart bésta.

Anton siger att familjen dnskat att de kunde mer teckensprak, men
samtidigt har de inte haft ndgot behov av det tidigare. Ingen 1
hemstaden kan teckensprak, enligt dem.

— Nu ska vi anda borja med distansundervisning i teckensprak, for
att Sanna ska fa den mojligheten ocksa, beréttar Lisa.

Lisa sjdlv gér redan i teckenspraksundervisning en gang i manaden.

Teknik och hjalpmedel vid Ushers syndrom

— Vi triaffar minga vuxna med Ushers syndrom. Ménga av dem
anvinder sina telefoner och andra hjilpmedel pa fantastiska
sitt. De som ér barn idag kommer ta till sig teknik innu mer
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naturligt in var generation gjort, eftersom de har med sig den
fran tidig alder.

Det siger audionom Jenny Widmark och arbetsterapeut/
synpedagog Gabriella Gloria, som arbetar i Dévblindteamet pa
Habilitering och Hiilsa i Goteborg.

Socialstyrelsens definition av ett hjdlpmedel lyder sahér:

En individuellt utprovad produkt som syftar till att bibehdlla eller
oka aktivitet, delaktighet eller sjdilvstdndighet genom att
kompensera en funktionsnedsdttning.

I Sverige har man mojlighet att fa hjalpmedel forskrivna utan
kostnad, vilket i ett internationellt perspektiv dr ovanligt.
Hjalpmedel ska hjélpa personer att utvecklas som ménniskor,
skaffa nya erfarenheter, behalla och utveckla fardigheter.

— Barn utvecklas hela tiden och for att de inte ska hindras i sin
utveckling nér de har en funktionsnedséttning, maste vi tillfora
hjédlpmedel som stottar dem, sidger Gabriella Gloria.

Ett ytterligare syfte med hjdlpmedel ar att vardagen ska fungera,
och att personen ska kunna bli mer sjilvstindig dn hen hade varit
utan sina hjalpmedel.

— Men sjélvstandighet handlar inte nddvandigtvis gora exakt allt
sjdlv, utan ocksa om att skapa en kénsla av delaktighet och
inflytande Gver sin egen situation, sdger Gabriella Gloria.

Ett hjdlpmedel kan vara en teknisk produkt, men det kan ocksé vara
en syntolk, en ledarhund eller ndgot helt annat. Ofta kan
konsumentprodukter vara goda hjalpmedel, alltsa produkter som
inte dr skapade i syfte att anvéindas som hjélpmedel. Det kan till
exempel handla om datorer och smarta mobiltelefoner.

Tva typer av hjalpmedel

Tvéa termer anvinds nér det handlar om hjdlpmedel: personliga
hjdlpmedel och skolhjilpmedel.

— Det ér inte helt 14tt att skilja dessa begrepp at, men Hélso- och
sjukvardslagen séger att ett personligt hjadlpmedel &r ett hjalpmedel
man behover for att klara sig dagligdags i sina aktiviteter, medan
ett skolhjdlpmedel primért ar till for att underlétta aktiviteterna i
skolan, sdger Jenny Widmark.

Regionen ér ansvarig for att forskriva personliga hjalpmedel som
ska hjdlpa en person dagligdags.

— Varje region har sina egna regelverk for forskrivning av
hjalpmedel. De kan ha olika syn pa vad en ’grundutrustning’ kan
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innehélla, och huruvida dubbelforskrivning ska kunna godkinnas,
sager Jenny Widmark.

Hjalpmedel ska vara inkluderande och gora att personen som har
hjalpmedlet kan delta i sociala sammanhang och i andra situationer
i vardagen.

Hjilpmedel for personer med dovblindhet

Manga synhjidlpmedel dr utformade utifrén att personen hor, och
ibland géller ockséd det omvénda. Det gor det ibland utmanande att
hitta rétt hjdlpmedel for personer med dévblindhet.

Barn med Ushers syndrom har ofta en horselnedséttning fran
fodseln, medan synnedséttningen ofta kommer forst i tondren eller
annu senare. Det gor att vissa horhjdlpmedel som fungerar under en
tid 1 livet, kan behdva erséttas av andra hjdlpmedel under en annan
period.

Hitta ritt balans — vad ir vinsten?

— I valet ar hjidlpmedel ar det bra att stélla sig frdgorna *vad
behdver barnet just nu?’ och ’finns det nigot jag kan tréna barnet i
nu, som hen kommer behova i framtiden?’. Men det ar ocksa
viktigt att komma ihag att man bara dr ménniska, det gér inte att
hinna, orka och kunna gora allting helt perfekt, sdger Gabriella
Gloria.

Det finns séllan ett frilsande hjdlpmedel som 16ser alla problem,
men genom att hitta bra strategier for att ta till sig hjdlpmedel, och
anvianda dem ritt, kan de flesta svarigheter Overbryggas:

Timing — Nér ska man anvénda vilket hjadlpmedel?

Tid — En del behover mycket tid for att 14ra sig ett nytt hjalpmedel,
andra snappar upp det direkt. Se till att det finns gott om tid att léra.

Taktilt — Nar man inte hor eller ser r det bra att uppmuntra det
sensoriska sinnet. Uppmuntra girna barnen till olika sensoriska
upplevelser och sétt ord pd dem. ”Oj den hédr sag vass ut, men den
var len” och sé vidare. Vissa hjdlpmedel anvénder taktila signaler
istéllet for ljud, exempelvis taktila vickarklockor som gor att
madrassen vibrerar.

Mod — Hos vissa finns ett motstand till att ta till sig ny teknik. Det
gér att 6verbrygga!
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Omgivningsfaktorer — Omgivningens roll ar jatteviktig och kan for
barn med Ushers syndom bland annat handla om god akustik,
kontrastrika férger i inredningen och bra belysning.

Samverkan — Still krav pa professionella att kunna samverka for att
barnet ska kunna stottas pa bésta sitt.

Téank proaktivt!

Det dr ofta viktigt att ldra sig ett hjdlpmedel innan man verkligen
behover anvinda det. Den vita kdppen kan vara ett sddant exempel.
— Det handlar inte om att bli en fullfjidrad kdppanvindare nir man
ar liten, utan om att se till att den introduceras tidigt for att pa sikt
finnas naturligt for barnet vid behov. Man kan testa kdppen pa ett
lekfullt satt da och da, sdger Gabriella Gloria.

Detsamma giller for punktskrift.

— Manga barn har alfabetet uppsatt ndgonstans hemma. Det kan
vara en bra id¢ att sitta upp bokstdverna med punktskrift under de
vanliga bokstéverna, sé att barnet kommer i kontakt med det i tidig
alder. Det kan hjélpa en mycket som vuxen.

Pa foljande hemsidor finns information fran foretag och
myndigheter som ir specialiserade pa hjalpmedel:

nkcdb.se — Nationellt kunskapscenter for dovblindfrdagor
spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

mtm.se — Myndigheten for tillgdangliga medier

dart-gbg.se — Dart kommunikations- och dataresurscenter for
personer med funktionsnedsdttning

irishjalpmedel.se — Iris hjdlpmedel

icap.se — datorbaserade anpassningar for personer med
funktionsvariation

Wvi.se — Synhjdlpmedel

polarprint.se — Hjdlpmedel och tjdnster

Fragor till Jenny Widmark och Gabriella Gloria

Finns det nagra speciella hjilpmedel ni ser att manga med just
Ushers syndrom anviinder?

— Ja, exempelvis talstdd i dator eller telefon. Det innebér alltsa att
man fér till sig informationen auditivt istillet for att bara titta pa
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skidrmen. Idag finns detta inbyggt i telefonen och kallas voice-over
eller talk-back. Det kan ocksé finnas i vissa datorer.

Vi har lanat en bok om en pojke som dr blind och jag tycker det
dr svdrt att hantera fragor som uppstar. Hur gor vi for att
informera vdrt barn om framtiden pa ett begripligt siitt, utan att
paverka hans sjilvkinsla?

— Man maste vaga prova sig fram. Bade vi vuxna och vara barn ar
olika varandra och vi kan inte veta pa forhand vad som passar ett
barn. Men vi kan bdrja tidigt med att prata om diagnosen och vad
den innebér, for att kinna av om hen nappar och vill veta mer.
Anpassa forstas informationen utifran barnets élder och mognad.
Generellt skulle vi sdga att det &r bra att tidigt prata om diagnosen
och vad den innebdr, s att barnet sjdlv vet fran tidig alder och kan
ta in den verkligheten stegvis.

Sanna har manga fritidsintressen

Sannas fordldrar har valt att prioritera olika saker i olika perioder,
nér det kommer till tréning och aktiviteter for Sanna. Tidigare har
de prioriterat det talade spraket och lagt mycket fokus vid att hon
ska kunna tala som andra. Det har kdnts viktigt att hon ska kunna
uttrycka sig for att inte vara sarbar om hon i en framtid far strul
med cochleaimplantaten och di kanske varken hor eller ser.

Just nu prioriterar de balanstrining, som ocksa blir viktigt nér
synen forsdmras. Sanna har alltid haft en god finmotorik, men lite
samre grovmotorisk forméga. Hon tycker att det ar roligt att rora
sig.

— P4 méndagar har Sanna simskola, pa tisdagar gymnastik pa
onsdagar innebandy. Vi forsoker ocksa stotta henne med de sociala
kontakterna och ser till att hon far ta hem kompisar tva-tre dagar i
veckan, berdttar Anton.

Under simundervisningen har ldraren alltid en mikrofon pé sig, som
gér till Sannas cochleaimplantat. Det skyddas i vattnet av en
plastpase, sa att hon kan hora nir hon badar.

— Nér instruktoren kliver i vattnet tar jag pa4 mig mikrofonen och
pratar direkt till henne, berattar Lisa.

Innebandyn dr en ganska ny aktivitet for Sanna. Tanken &r att de
fyra trdnarna ocksa ska fa prova mikrofonen.
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— An s4 liinge har vi inte introducerat det, men Sanna har
fantastiska strategier att folja med &ndéa, sdger Anton.

Hemma har familjen ténkt till lite extra for att miljon ska stimulera
rorelse och balanstraning pa ett roligt sitt. I tradgarden har de byggt
en lekplats dar hon kan trédna och utveckla balanssinnet genom en
hinderbana med balansbrida, en gungbridda och en hiangstang. Hon
fér ocksa kora fyrhjuling och har en egen skoter. PA sommaren
finns det dessutom en studsmatta i trddgérden. Inomhus har Sanna
tillgang till olika balansbrador och en mindre uppblasbar hoppborg.
— Grannbarnen tycker att vi ska 6ppna forskola hos oss, vi har dnda
alltid ungar 6ver! Lisa ar duktig pa att utmana Sanna, pusha henne
till att vaga testa saker och ta for sig, sdger Anton.

Han och Lisa vill att Sanna ska vixa upp och kinna att "allt ar
mojligt”.

— Vill hon bestiga Kebnekaise sé foljer jag henne till toppen. Vill
hon cykla genom Sverige s& gor vi det, siger Lisa.

Hon ser en stor styrka i sitt eget yrke som ldrare, hon ar van att
mota barn och identifiera deras behov. Som person dr Sanna blyg
och har behovt mycket stttning i de sociala relationerna. Det
kinns extra viktigt med vanskapsrelationer eftersom Sanna
kommer behova tryggheten fran kompisar som hjdlper och stottar
nér synen forsdmras i framtiden.

Pedagogiska erfarenheter vid Ushers syndrom

— Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM, ér en statlig
myndighet som finns for att erbjuda specialpedagogiskt stod till
skolor och forskolor.

Det siiger Berit Ronnéisen som ér specialpedagog och radgivare
pa Resurscenter dovblind vid Specialpedagogiska
Skolmyndigheten, SPSM.

Alla elever i forskolan och skolan har ritt att 14ra utifran sina egna
forutséttningar. Alla har rétt att utvecklas och fa forutséttningar att
na malen for sin utbildning. Det ar grundldggande i SPSM:s arbete,
som gar ut pa att ge stottning till forskolor och skolor.

Inom SPSM finns flera resurscenter: RC dovblind, RC syn, RC
dov-horsel och RC tal och sprék. Resurscenter dévblind erbjuder
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specialpedagogiskt stod i fragor om pedagogiska konsekvenser av
syn-horselnedsattning, dovblindhet. Stddet innefattar bland annat:

e Specialpedagogisk radgivning, handledning.
e Specialpedagogisk utredning.
e Information och utbildning.

Pedagogiska erfarenheter

Ett barn med en funktionsnedséttning kan inte dndra pé sina
funktioner, men genom att anpassa omgivningen kan vi minska
konsekvenserna av funktionsnedséttningen.

Det ar viktigt och grundldaggande att lyssna pa barnet/eleven och pa
vardnadshavarna, som ir de som kénner barnet bést. Det &dr ocksa
viktigt med samverkan mellan hemmet, forskola/skola, syn- och
horselvard samt andra aktorer som finns 1 barnets liv.

Hur kan omgivningen optimeras?

Berit Ronnésen berittar om nagra barn och elever med Ushers
syndrom, for att belysa vilka svarigheter och mdjligheter som
uppstér i deras vardag.

Albin — Om anpassningar och ljuddimpning i forskolan

Albin ér fyra &r och har Ushers syndrom typ 1. Han gillar att bygga
med lego och att titta pad ”Babblarna”. Albin &r inte sa paverkad av
sin synnedséttning d&nnu men har oftast solglaségon utomhus for att
inte bli bldndad av dagsljuset.

Han hor tack vare sina cochleaimplantat (CI) som han fick tidigt,
men det innebdr inte att hans horsel fungerar pa samma sétt som
andras gor. For honom, liksom for de flesta med ndgon form av
horhjdlpmedel, kvarstar en mindre horselnedséttning som paverkar

hans mojlighet att hora allt som sdgs i en miljéo med mycket ljud.

Ljudmiljon i en forskola ér ofta anstringande, och det blir extra
patagligt for Albin. Han blir fort okoncentrerad och gar fran
aktivitet till aktivitet. Han ldmnar kompisarna for att gora nagot
annat nér det dr stokigt. Med enkla medel kan man eliminera
manga av ljuden som distraherar och kan uppfattas som stoérande:

e Sitt mobeltassar under stolar och bordsben.

e Fist ljudddmpande material pa hyllplan och i botten av
lador (exempelvis filttyg).

e Avskdarma delar av rummet med textilier.
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e Anvind dorrmattor eller andra mattor som ljudddmpande
underlag for spel och lek.

e Hing pennburkar pa viggen klddda med tyg.

e Anvind tysta klossar och tirningar (av skumgummimaterial
istéllet for trd).

e Anvind plasttallrikar istéllet for porslin.

e Ordna platser dir man &r tvé och tva, eller i smégrupper.

e Som vuxen: agera forebild for barnen och visa hur man
beter sig och hur man pratar med varandra.

For Albin dr det extra viktigt med rutiner, som samlingen pa
morgonen. | den stokiga ljudmiljon pd morgonen underléttar det for
honom att veta var han ska sétta sig och vad som ska hénda.

— Han har ocksé i tidig alder fatt 14ra sig teckensprék, vilket
upplevs ha stottat hans sprak- och talutveckling, sédger Berit
Ronnésen.

Personalen brukar uppmuntra Albin att leka med taktila, auditiva
och visuellt tydliga saker som ger honom upplevelser och
stimulerar leken vidare. Utomhus kan det handla om att ge honom
tid att undersoka omgivningen. Det kan till exempel vara att boja
sig ner och kinna pé de olika strukturerna pd marken som han gér
pa.

— Albin ror sig pé olika underlag och kidnner pa dem pa sitt eget
sitt, siger Berit Ronnasen.

Ida — Om tillgiinglighet som bygger sjilvfortroende

Ida ar fem &r och har ocksa Ushers syndrom typ 1. Hon fick sitt
forsta CI nér hon var ett ar och det andra nir hon var drygt tva. Ida
har glasdgon och solglasdgon, och tycker om att leka med dockor
och andra leksaker som inte ror sig. Hon sitter mycket vid ett bord
nir hon leker. Idas forskola arbetar med att stirka hennes
sjdlvkénsla for att hon ska bli mer aktiv med de andra barnen i lite
mer busiga lekar. Det gér de genom att sjdlva vara aktiva i leken
med henne. For att 6ka det sociala samspelet mellan barnen och
deras kommunikation med varandra ger de ocksé forslag pa hur
leken kan utvecklas vidare. For Ida ar det planerat en
specialpedagogisk utredning infor skolstarten. SPSM, Resurscenter
dovblind, kommer att ansvara for den. Utredningen kommer att
innehilla ett antal rekommendationer som kan vara till hjélp for
skolan ndr de ska planera infor Idas skolstart.

Tillginglighet handlar i mangt och mycket om att ge rétt
forutséttningar for att en god sjdlvkdnsla ska utvecklas. Det 1 sin tur
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ger ett gott sjdlvfortroende, sa att barnet/ eleven vagar ta for sig i
livet och virlden.

Att gora en miljo tillganglig for ett barn eller en elev med syn- och
horselnedsittning, sa att ocksa utvecklingen av sjdlvkinsla framjas,
kan handla om att ha bestimda platser vid samling och i klassrum.
— L&t var sak ha sin plats, dndra inte om i onddan, for att minska
anstrangning och energidtgang for barnet/eleven att hitta i sin
larmiljo. Att sjélv hitta det man soker utan att alltid behova fraga,
framjar kinslan av sjilvstandighet och ger gott sjalvfortroende,
sdger Berit Ronnasen.

Det dr ocksa viktigt att hitta #ysta stdllen, dar barnet kan fa
aterhdmtning. Vidare bor man undvika material utan kontraster,
blanka ytor och motljus. Att ha god belysning och tydliga
hallpunkter som &r av det slaget att de ar ndgotsanér fasta och
oforanderliga, underlattar vid rumslig orientering.

— For Ida har det varit bra att ha sin plats och sitt fack nira dérren
pa forskolan, s& hon vet vart hon ska ta vigen nir hon kommer in.
Hon kan da g4 till sin kladhingare och sitt fack utan att behdva
vénta pa att 6gonen ska stélla in sig forst eller invénta hjilp, sdger
Berit Ronnéasen.

Sensorer som ténds vid skymningen kan stillas in sa att de tdnds
tidigt och moter dagsljuset, istdllet for att kopplas pa forst nér
morkret lagt sig. Kontrastmarkeringar, ledstinger, fdargade ledstrdk
och trappstegsmarkeringar vid trappans borjan och slut dr andra
anpassningar som kan goras, bade i skolan och i hemmet. Det kan
underlitta for barnet med Ushers syndrom.

Utomhus kan flera saker som redan finns naturligt i miljon fungera
som héllpunkter; statyer, buskar, stora stenar eller blomlador.

Lukt av blommor kan skapa en hallpunkt for var man ar.

Smak av frukt fran frukttrdd och barbuskar skapar minnesspar.
Orienteringen kan ocksé forstiarkas genom ringklockor, vindspel
och ledfyrar. Vuxna pa skolgarden kan ha firgstarka vdstar eller
kléder.

— Forskolan eller skolan har ett ansvar for att anpassa miljon om en
elev har en synnedsittning. Vi pd SPSM kan hjilpa till att antingen
arrangera sadana hallpunkter, eller titta pa och analysera vad som
redan finns i den befintliga miljon, sédger Berit Ronnasen.

Sara — Om kommunikation och delaktighet
Sara dr nio ar och har Ushers syndrom typ 2 och adhd. Hon har
syn- och horselnedsittning och anvéinder glasogon och
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horhjalpmedel pa bada 6ronen. Sara gar i en liten grupp pa en
specialskola for barn med horselnedséttning och anviander bade tal
och teckensprék. Hon gillar att vara aktiv: klittra, spela fotboll och
hitta pa bus. Sara medicinerar inte for sin adhd, men far melatonin
for att somna battre pa kvillen.

I klassrummet blir det viktigt for Sara att miljon &r rensad pa
visuellt buller som drar till sig hennes uppmérksamhet nér hon
behover koncentrera sig pa en uppgift.

— Det innebdr till exempel att undvika att sitta upp en massa
teckningar och bilder som man ofta gor i klassrum, séger Berit
Ronnésen.

Sara har manga kompisar och ligger i framkant i skolarbetet
eftersom hon ar snabb pa allt. Men vissa moment kan vara
problematiska for henne. Infor studiebesok eller idrottsdagar
behover Sara till exempel fa god information om exakt vad som ska
héinda. Vilken matsidck ska med, nér ska den étas och 1 vilken
ordning ska allt ske? Bilder och tydliga scheman underlttar for
henne.

Att gunga och balansera r tva av Saras favoritlekar. Hon har inte
sa uttalade balansproblem, men att gunga och ga balansgang pa
breda stockar &r ett utmérkt sétt att trdna balansen for henne.
Bemotande och att bygga relation till barnet eller eleven med
Ushers syndrom, eller annan syn-och horselnedséttning, innebar
sarskilda utmaningar.

Att tinka pa ndr det gdller kommunikation och delaktighet:

e Ha ansikts- och 6gonkontakt med barnet nir du pratar.

e Reglera avstand beroende pa hur barnet ser.

e Tala tydligt och anvind normal rdststyrka.

e Anvind teckensprak eller tecken som stod.

e Undvik att ha hdnder eller foremal framfér munnen.

e Forstark kommunikation taktilt och med ansiktsmimik, och
kroppssprak.

e Anvind alltid den teknik och personliga hjdlpmedel barnet /
eleven eventuellt har.

— Det &r jattebra att tidigt introducera teckensprak eller tecken som
stod. Det finns ingen risk att talet himmas av det — tvirtom visar
forskningen att talet stimuleras nér barnet ges fler mojligheter att
uttrycka sig, sidger Berit Ronnésen.
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Lds mer om Specialpedagogiska Skolmyndigheten pa

spsm.se

Resurscenter dovblind: spsm.se/funktionsnedsattningar/syn--och-
horselnedsattning-eller-dovblindhet/

Hir finns filmer med tips pa hur man kan anpassa miljon i
forskolan:
spsm.se/date-larmaterial/larmaterialen/date-larmaterial-for-
forskolan/film/

Fragor till Berit Ronnasen

Jag upplever att det ir svdrt att fa min dotters lirare att faktiskt
anviinda de hjilpmedel som finns. Vad kan vi gora dt det?

— Jag skulle sdga att det dr snudd pa tjinstefel av en larare att inte
anvinda ert barns hjdlpmedel. Man far inte strunta i det. En viktig
uppgift for larare ar att foregd med gott exempel och stodja eleven
sd att det blir naturligt for alla att hjalpmedlen anvinds. Tala med
rektorn, som i sin tur far tala med lararen. Har kan ocksa vi pa
SPSM, Resurscenter dovblind, hjélpa till — ta gidrna kontakt med
oss sa kan vi informera och ge ldrare och 6vrig personal en utbild-
ning anpassad efter elevens behov.

Vir sons forskola hivdar bestimt att de inte har maojlighet att
lira sig teckensprdk. De tycker heller inte att det behovs och
beskriver att det gar jittebra for vir son. Vi vill inte byta forskola
eftersom den dr en trygg miljo for honom, samtidigt som vi inte
vill att han missar ndagra maojligheter. Hur ska vi tinka?

— Det later som att personalen pa forskolan skulle behdva mer
kunskap om vad det innebér att ha CI i kombination med en
synnedséttning. Ta kontakt med oss pd SPSM, Resurscenter
dovblind! Kontakten med forskola och skola i en sddan situation
kan underléttas av att ndgon utifran kommer och ger rad och stod
till personalen. Vi kan foretrdda barnen utifran ritten till delaktighet
i alla situationer och inte bara nir CI &r péd och fungerande. Det ska
om mdjligt ni fordldrar slippa kimpa med.
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Kommunikation, specialpedagogik och beteendeproblematik

— Miinniskan ér en social varelse som ir upptagen av vad andra
tycker och tinker. Den som upplever att det fungerar daligt i
kommunikationen med andra riskerar att borja isolera sig.
Dirfor ar det jatteviktigt att hitta hjilpmedel, strategier eller
metoder som frimjar kommunikationen.

Det séiger Hans-Erik Frolander som éir psykolog och affilierad
forskare pa Institutionen for Handikappvetenskap vid Orebro
Universitet. Hans-Erik arbetar ocksé praktiskt inom den
Specialpedagogiska Skolmyndigheten, kring barn och
ungdomar med dovblindhet.

Dovblindhet definieras som “en kombinerad horsel- och synskada
av sddan grad att det dr svart for hérsel och syn att kompensera for
varandra”. Det medfor konsekvenser for personens mojlighet att
inhdmta information, orientera sig och att kommunicera med andra.
Sociala aktiviteter dr viktiga for en méinniskas hélsa och
vialméende. Det betyder att anpassningar och adekvat stod fran
anhoriga, vanner och professionella har stor betydelse.

En synnedsittning som kommer tidigt i livet utgdr ett hinder 1 det
sociala samspelet. Nedséttningen kan forsena utvecklingen av
personens mentaliseringsformdga. Det dr var formaga att relatera
tankar och kénslor till de handlingar, ansiktsuttryck och tonfall vi
sett eller tyckt oss hora. Den hdr formégan ger en mojlighet att i
viss man forutse andras handlingar och att forestilla sig hur de
tanker och kdnner.

— Missar du en del auditiva och/eller visuella signaler kan du 1att
uppfattas som socialt klumpig. Svérigheter pa det har omradet kan
ta sig uttryck i bristande forméga att till exempel uppfatta ironi och
att avsloja logner, siger Hans-Erik Frolander.

Barn som dr dova, talar med teckensprak och har horande fordldrar
utvecklar sin mentaliseringsforméaga ndgot langsammare én de som
har fordldrar som ocksé dr dova. Det beror pé att de inte fatt samma
mdjligheter att resonera kring mentala tillstand, som barn som delar
modersmal med fordldrarna fatt. Ett rikt sprak underlattar
mentalisering.
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Vi méanniskor utvecklas i ett socialt ssmmanhang. Den forsta tiden
etablerar barnet relationer till familj och andra nir-personer.
Omsorgen barnet far skapar tillit till dessa personer.

— En 6kande grad av sjdlvstindighet 4ger rum, med ett fokus pa
larande i skolaren. I tondren vicks funderingar kring ens identitet.
Tankar infinner sig ocksé kring hur vuxenlivet ska komma att
gestalta sig, sdger Hans-Erik Frolander.

En funktionsnedséttning som dovblindhet kan upplevas som ett
hinder pa védgen och péverka forestdllningen om hur livet ska bli.
Négot som i sin tur kan inverka pa studiegang, arbetsliv,
parbildning, etablerande av familj eller knytande av andra néra
relationer. Léngre fram i livet kan tankarna komma att rora
omsorgen om nésta generation.

— Jag arbetar ju med barn och ungdomar och ser att det under
skoléren dr viktigt for varje barn att fa kénna att hen lyckas. Har
bottnar jag i mina praktiska erfarenheter. Pedagogiken maste vara
anpassad utifran omstandigheterna. Om ett barn med Ushers
syndrom inte fir adekvata anpassningar av sin omgivande miljo
kan utvecklingen forsenas och de sociala kontakterna kompliceras,
med negativa konsekvenser for inte minst sjdlvkanslan, sdger Hans-
Erik Frolander.

Psykisk utveckling vid Ushers syndrom typ I

Formagan att bearbeta och lagra information i minnet for att 16sa
problem (arbetsminnet) belastas hért hos alla barn i skolan. Det
giller extra mycket for den som har en sensorisk funktions-
nedséttning, som dovhet, och i tilldgg en synnedsittning. Att folja
med 1 undervisningen krdver mer av uppmarksamhetsformagan hos
barn med dessa svarigheter. Uppmirksamheten racker inte alltid
till, eleven tréttas ut och tappar da latt sitt fokus, samtidigt som hen
kénner sig stressad av att inte alltid kunna f6lja med i under-
visningen.

— Det &r vanligt med extra stresspaslag vilket tyvérr 1 sig forsdmrar
funktioner, specifikt i hjairnomraden som hippocampus och
frontalloben. Det kan utmynna i temporéra nedsattningar av
minnesfunktioner och svarigheter att lara. Nér stressnivan sjunker
igen aterfar man dock normalt sin kapacitet pd omradet, séger
Hans-Erik Frolander.

Bristande anpassningar i skolan komplicerar ocksa kamrat-
kontakterna.

— Nar barn med Ushers syndrom upplever en identitetskris i tondren
ar det latt att vilja forneka sina svérigheter for att passa in bland
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kompisar, dven kompisar som dr dova men som inte ocksa har
retinitis pigmentosa. Manga ungdomar med syndromet har vittnat
om atminstone tempordra svarigheter att knyta kontakter och att
etablera relationer.

Psykisk utveckling vid Ushers syndrom typ II

Vid Ushers syndrom typ II, som ju innebér en horselskada men inte
dovhet, forekommer ibland en nagot férsenad sprakutveckling.
Synen forsdmras langsamt och paverkar darfor inte den tidiga
utvecklingen sa mycket. Men i takt med stigande alder, ett
minskande synfilt och en sdmre synskirpa paverkas det sociala
livet i allt hogre grad, inte minst arbetslivet kan kompliceras.

— Samvaro med andra blir anstrangande, sirskilt i storre sociala
sammanhang. Personer med Ushers syndrom méste fokusera mer
an andra fOr att uppfatta sociala signaler. Det blir l4tt uttréttande for
dem, sdger Hans-Erik Frolander.

Uppmaérksamhet

Barn med Ushers syndrom far kompensera for allt som inte blivit
uppfattat, genom att vara vildigt uppméarksamma. Det handlar om
att tillfora medvetandet ny information som ges under samtalets
gang, sd att det utifrin sammanhanget, och det man far hora senare
i dialogen, blir mgjligt att uppfatta hela innehallet.

— Att avleda ovidkommande intryck, tankar eller associationer
kompenserar ocksa for det sensoriska bortfallet. Dadrmed forbattras
ocksé forutsittningarna for att fokusera pa de sociala signaler som
ar av storst betydelse for att etablera och uppritthélla
mentaliseringsformagan, sdger Hans-Erik Frolander.

Det innebér allts att det underlattar for personer med Ushers
syndrom att orientera sig i tillvaron ndr den omgivande miljon
renodlats fran “onddiga” sinnesintryck. Vi ménniskor dr dock olika
vil rustade att hantera dessa omsténdigheter.

— Den som exempelvis har en god férmaga att avleda brus och
ovidkommande associationer kan ldttare kommunicera med andra
pa ett tillfredsstéllande sétt, horsel- och synnedséttningen till trots.

Beskrivning av social situation vid Ushers syndrom

En pagéende studie diar vuxna med Ushers syndrom typ II ingar
visar enligt preliminéra data att vuxna med den typen av syndromet
framst etablerat relationer inom foreningar for personer med
dovblindhet och deras anhoriga.

— Socialt umginge kompliceras av de progredierande
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nedséttningarna och kréver si pass mycket anstringning att man
inte alltid orkar upprétthélla relationerna.

Sjalvklart paverkas ocksé sociala kontakter av den dubbla
sensoriska nedsdttningen som kan begransa mojligheten att dra
slutsatser om hur andra ménniskor tinker och kénner, det vill sédga
att mentalisera. I sin tur kan det leda till att en slags social fobi,
eller undvikande av att knyta kontakter. En kartlaggning av
nétverket hos fullt seende och horande personer antyder en skillnad
pa gruppniva. Relationerna spanner over vidare filt och flera olika
sammanhang och nitverket dr ocksa vanligtvis storre hos normalt
horande och seende personer, 4n hos dem med Ushers syndrom.

Roster fran vuxna med Ushers syndrom typ I1:

“Jag behover stod men har ingen intention att utveckla relationer
till professionella.”

“Det dr mycket anstrdngande att relatera socialt.”

1

“Livspusslet dr svdrt att ldgga.’
“Min familj dr mitt liv”.

’

“Jag har inga ytliga kontakter kvar.’

Sammanfattning

Vinskapsrelationer i barndomen och under uppvéxten har
betydelse for att en person med Ushers syndrom ska utveckla och
bibehélla en avancerad mentaliseringsformaga.

Vardagsliv och social samvaro dr mer uttrottande for personer med
Ushers syndrom &n for andra, men med hjdlpmedel och goda
anpassningar av miljo och omgivningsfaktorer finns forutséttningar
for ett rikt och meningsfullt liv.

— Anpassningar i exempelvis skolan skapar goda forutséttningar for
ett bra liv. Inkludering forsamrar heller inte forutsattningarna for
ovriga elever att tilldgna sig kunskap, vilket vissa ibland befarar.
Tvirtom, enligt befintliga studier! Det finns ocksa all anledning att
vara optimistisk rérande teknisk och medicinsk utveckling som
sker, vilken sannolikt kommer att paverka livet for personer med
Ushers syndrom till det béttre, sdger Hans-Erik Frolander.
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Syskonrollen

Syskon till barn med funktionsnedséittning behover kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och mdjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning pa omradet och
erfarenheter frin Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har i livet.
Den dr ofta livets ldngsta och innehéller ndstan alltid bade positiva
och negativa inslag.

Barn som fér ett syskon med funktionsnedsattning kinner ofta
blandade kinslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
madste hitta ett sétt att forhalla sig till den, sdger Astrid Emker som
arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar féljande:

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

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.

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

Syskon maste f4 mojlighet att stilla sina egna fragor angéende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

— Informationen gar ofta via fordldrarna, men var erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med
sina fordldrar om, séger Astrid Emker.

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

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre frén sin syster under fostertiden. Det hade hon ként
skuld 6ver i manga &r. Och en pojke frigade om hans harda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och
bekriftade. De maste kidnna att de ocksa far egen tid med
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fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besta av tid som “’&dnda blev 6ver”. Detsamma géller for
fordldrarnas uppmairksamhet.

— Ett barn beréttade att hon fatt hogsta betyg 1 skolan och att
fordldrarna sa ’bravo’ nér de fick veta. Men nir hennes sjuke
lillebror larde sig att lyfta en mugg sjdlv stilldes det till med
tartkalas. Aven om flickan forstod varfor det blev s olika
reaktioner kéndes det ordttvist.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjilp.

De har ménga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter
deras niva.

I nio-tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.

De borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nagon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner frdn omgivningen och bdrjar fundera pd hur de ska
forklara for andra.

— DA ér det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssitt.
Det kan vara att siga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika
bra att sdga *min brorsas svaga muskler’ eller ’kramp’ istéllet for
epilepsi.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att forildrarnas ska orka.
De funderar ocksé over drftlighet och existentiella fragor som
varfor de sjilva inte drabbades nir deras syster eller bror gjorde
det. En del kdnner skuld 6ver att vara friska.

— I tondren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jdmnas ut och man kanske hittar pa saker
tillsammans. For en person som har ett syskon med
funktionsnedséttning kan det da bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det ér en fin
relation, dr den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Astrid Emker.

Kunskap, kénslor och strategier

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgér ifrdn kunskap, kinslor och
bemastrande.

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det dr ofta littare for dem att formulera fragor i
grupp, som sedan besvaras av en ldkare, sjukskoterska eller annan
kunnig person.
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— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte bar ndgot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjdlper dem med strategier for hur de ska
hantera frigor frin omgivningen. Nir de dker frdn Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

Kdnslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dir alla ska
kénna sig bekvdima med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som
grupp, da blir det léttare att prata om personliga saker. Det dr
viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor utan att sitta ord pa dem.

— Om vi vuxna siger ’det dir behdver du inte tdnka pa’ eller *oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kénslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar béttre att bekrifta barnets tankar
och prata om vad kdnslorna star for, sdger Astrid Emker.

Att hitta strategier i vardagen handlar om att hitta sétt att hantera
svéra situationer pa. Det &r viktigt att 4 utbyta erfarenheter med
andra syskon och att sitta ord pa sadant som kan kallas for ’daliga
hemligheter”. Det kan handla om sorg 6ver att man inte fick en
bror eller syster som man kan leka med pa samma sétt 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
béra.

— Dessutom upplever en del syskon att de lever i ett annat
universum &n sina jdmnariga vénner. En flicka beréttade att hon
inte visste hur hon skulle reagera niar kompisen var fortvivlad éver
en finne péd nisan. "Hur kan det spela ndgon roll? Jag har en syster
som kan d6?’.

Da kan det vara skont att trdffa andra i samma situation, for att
kunna relatera till varandras verklighet.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen gdra en berittelsebok,
som handlar om deras kdnslor och tankar infor att ha ett syskon
med en funktionsnedséttning. Det dr deras egen bok, som de sjédlva
véljer om de vill visa for fordldrarna eller inte. Men var tanke ar att
boken ska kunna fungera som ett underlag for bra samtal ihop med
fordldrarna. Den kan bli en brygga till &mnen som ibland kan vara
svéra att prata om.

— Aven andra samtalshjilpmedel kan vara bra for att kicka igdng
samtal. Det kan vara samtalskort med olika dmnen,

Vad siger syskonen?
[ intervjuer beréttar syskon till barn med funktionsnedséttning att
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de gloms bort ibland, och far mindre uppmaérksamhet 4n brodern
eller systern som har en diagnos. Ibland fragar lararna i skolan
oftare "hur mdr din syster/bror?” an "hur mar du?”, vilket kan
bidra till den kénslan. En del tycker det ar trakigt att ofta behova
avbryta roliga aktiviteter pa grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sddana
saker kan ju ingen ge nigra svar pd, men ofta dr det béttre att
fundera tillsammans med barnen &n att inte beréra dmnet 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 kénslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istillet.

Syskonen beskriver ocksd méanga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedséttning. De lar sig tidigt att
respektera olika ménniskor, att ta ansvar och vara sjélvstindig,
kidnna empati och forstaelse, samt att sétta saker i perspektiv.

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

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och ldstips. Ddr
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestdllningar. Bland annat filmen om Ludwig som har
artrogrypos, och hans syskon Lilly och Leon. ~Alskar ni honom
mer dn mig?” undrar Lilly ndr storebror far mer uppmdrksamhet
och hjdlp av fordldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex dr, som dr storebror till Abbe,
fyra dr. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjdrtfel,
och i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kdnns att ha en
bror som dr sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/
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Sanna har en lillebror

Sanna har en lillebror, Jonas. Han &r fyra &r och har en vilja av stal,
sdger fordldrarna. Sanna &r alltid lugn, trots sina bekymmer med
synen och horseln.

— Hon kan forstés bli grinig och smégnéllig som alla andra. Men
hon har aldrig skrikit eller varit trotsig. Dessutom uttalar Sanna
orden perfekt och har ett rikt ordforrdd, medan Jonas som har en
normal horsel ér svérare att forsta, trots att han hunnit bli fyra ar. S&
allt blir inte alltid som man forvintar sig, sdger pappa Anton.

Sanna dr Jonas bdsta kompis, han vill alltid vara med henne och
leka. De dr goda vénner. Fordldrarna forsoker tdnka pa att bada
barnen behdver fordldratid, tillsammans och var for sig.

— Vi forsoker att géra mycket saker tillsammans i familjen. Vi
simmar till exempel ihop varje fredag. Jag tror faktiskt inte att
Jonas ként sig utanfor eller att Sanna fatt mer uppmaérksamhet fran
oss, sdger Anton.

Atgérder som familjen gor for Sannas skull 4r ofta saker som Jonas
kan vara delaktig i, berttar Lisa.

— Vi forsoker fa traning av olika slag att bli till lek och spel. Om vi
aker skidor eller skridskor behover vi anpassa aktiviteten efter
Sanna, men &n sé lange brukar det bara innebéra att det blir lagom
for Jonas niva ocksé, eftersom han &r yngre.

Att vara vuxen och ha Ushers syndrom

Anton Quarnstréom ir 39 ir och bor i Goteborg. Han har
Ushers syndrom typ II och berittade om sina erfarenheter
under familjevistelsen. Fordldrarna som deltog fick stilla sina
fragor till honom.

”Jag dr fodd med en ganska tidigt diagnostiserad horselnedséttning.
Den har alltid varit med mig. Synskadan som kom senare har jag
fatt kimpa mer med, eftersom den paverkade ett sinne jag tidigare
hade bra funktion i. Idag har jag ett synfalt pa ungefir tio procent.
Jag ser dessutom daligt i morker och ar ljuskdnslig.

Jag anvinder horapparat och ibland blindképp, framst vid
myndighetskontakter nér jag behover forklara att jag ser illa. D4 ar
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det ett utmérkt hjalpmedel eftersom kdppen dr en symbol de allra
flesta forstar.

I métet med nya manniskor brukar jag berdtta om min
funktionsnedséttning pa ett lattsamt sétt ganska tidigt. Det
underldttar att berdtta om sina behov och hur man fungerar, tycker

2

Jag.

Hur var det for dig i skolan under uppvéxten?

”Jag hade det bra under skolaren. Veckan innan jag borjade i forsta
klass gick jag till ett mote pa skolan tillsammans med min mamma.
Vi trdffade rektorn, ldraren jag skulle fa och en specialpedagog. De
hade alla en véldigt bra instéllning och sag min
funktionsnedséttning som en tillgédng istillet for ett hinder. Det tror
jag att manga skulle kunna inspireras av! Min klass fick 4ta i
klassrummet istdllet for i matsalen f6r min skull, och det fanns en
del ytterligare anpassningar som underléttade for mig, som
mikrofon och horslinga.

Det var nervost att borja skolan men jag kidnde mig valdigt
omhéndertagen dir. Vid vissa specifika situationer kunde min
horselnedsittning vara ett hinder, men generellt sett kinde jag mig
inte annorlunda eller utanfor. Alla larare fick information om min
horselnedsittning, och nér min tva &r yngre syster, som ocksé har
Ushers syndrom, borjade i samma skola fanns ju redan en
beredskap. Men pa den tiden hade vi bada bara fatt diagnosen
horselnedsittning. Det var inte forrdn i sena tjugodren som vi fick
diagnosen Ushers syndrom.

Niér jag borjade nionde klass var situationen helt annorlunda
jamfort med 1ag- och mellanstadiet. Dér betraktade personalen
anpassningar som kostnader och hade svérare att mota mig som en
individ, en egen person.

Under gymnasietiden gick jag Riksgymnasiet for horselskadade.
Niér jag borjade dir var jag en av fa som inte hade blivit mobbad
tidigare under skoléren. Jag tror att det beror pa att jag alltid har
forsokt se horselnedsittningen ndgot naturligt. Min mamma var
valdigt tydlig med att inte tysta ner att jag och min syster hade en
horselnedsittning, och det upplever jag har varit bra.

I skolan var det naturligt for klasskompisarna hur det fungerade for
mig, exempelvis att skrapljud stillde till det. Men informationen till
dem var alltid saklig, det handlade aldrig om att det var synd om
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mig. Var mellanbror som ar normalfungerande kénde sig ibland
utanfor och som mindre speciell &n mig och min syster.”

Hur gammal var du nér du borjade tappa synen?

”Jag var drygt 20, och trodde att jag borjade bli nirsynt. Sett till hur
déligt jag faktiskt sag fungerade det ovintat bra att komma in i
arbetslivet och anpassa mig till ett sjalvstindigt liv. Sa jag skot sa
lange jag kunde pa det dar med att kolla upp de eskalerande
synproblemen.

Som liten sag jag sd pass bra att synbesviren aldrig
uppmirksammades. D4 dgnade jag mig mycket at bollsport. Idag
ser jag véldigt daligt i morker men ror mig dnda fritt i stan dven
kviéllstid, och ser ingen anledning att inte gora det. Jag har blivit
valdigt duktig pa att ldsa av ett rum, att kunna pussla ihop alla de
sma synbitar jag far till en storre bild. att det inte kommer en bil
som jag missat.”

Tycker du att du far ta mycket ansvar for omvirldens
reaktioner?

”Ja, det har jag gjort i stor utstrackning. Dar behdver man nog ha
hjilp av andra ocksé, och det har jag fatt genom livet. Mina
fotbollskompisar, min mamma, mina lirare, alla har de hjilpt mig
med det som kostar mycket energi i kontakten med nya ménniskor.
Det kostar energi att hela tiden forsoka ldsa av hur folk uppfattar en
och forklara for dem hur man egentligen &r, och vilka behov man

2

har.

Vir dotter som ér sex ar har Ushers syndrom. Jag ér orolig for
att hon ska drabbas av en depression nir hon inser vad
syndromet innebér. Hur tycker du att vi ska tiinka kring det?
”Jag upplevde det som jobbigt att ha en horselnedsittning och
forsokte att pd nagot magiskt sitt ’tdnka bort den’ pé nétterna nér
jag var liten. Sjalvklart ar det sa. Jag kunde vara jittearg pa mina
horhjdlpmedel och pa hur beroende jag var av dem. Som vuxen
kanner jag dock att jag utvecklat strategier for att hantera kénslan
av maktloshet. Och den kéanslan blir lttare och léttare att bara,
upplever jag. Man ska ockséd komma ihag att livet dr jobbigt ibland
for alla barn, det dr 14tt att man associerar allting till
funktionsnedséattningen.

En av de jobbigaste sakerna att hantera var min brors och min mors
sorg kring min och min systers sjukdom. Detta har jag pratat
mycket med min syster om, vi upplevde det likadant. De Gvriga
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familjemedlemmarnas sorg 6ver var sjukdom var nistan svarare 4n
sjukdomen i sig.”

Hade du velat fa diagnosen tidigare?

”Det hade nog hjélpt pd manga vis. Samtidigt hade det kanske fatt
min mamma att vara &nnu mer manisk i sin strdvan att gora allt
battre for mig hela tiden. Jag har blivit ganska lyhord for min
mammas sorg och gjort den till min egen. Det dr en av de mest
negativa saker jag upplevt i relation till det hér. Jag tror det &r en
battre id¢ att forsoka fa ha sin egen sorg och att kanske prata med
personer som har liknande erfarenheter, i foreningar eller grupper
av olika slag.”

Hur lever du idag?

”Jag arbetar pd ett hotell, som administrator. Det innebir att jag
sitter mycket vid datorn, och pratar i telefon med horhjalpmedel.
Det fungerar bra, men det dr anstringande att prata alltfor mycket i
telefon. Jag jobbar inte sd mycket med service utan sitter pa ett
kontor.

Jag har pluggat pé universitet i ménga ar. Det dr en mer utmanande
miljo 4n grundskolan och gymnasiet eftersom man far ta mer
ansvar for sig sjilv. Jag har ganska latt att berdtta om mig sjélv,
vilket underlittade for mig. Men jag har traffat andra med
horselnedsittning som tyckte att den dvergangen var svarare.”

Var och hur bor du idag?

”Jag bor i en etta i Goteborg, och har forsokt inreda den sa att jag
inte ska snubbla pa saker. Det ar viktigt for mig att 1agga saker pé
ratt plats, det underlattar for att inte tappa bort dem. Jag forsoker ha
det ljust hemma och mycket kontraster for att lattare kunna
orientera mig. Nir jag tappat bort ndgot anviander jag en ficklampa
som stod for att lattare leta upp det igen.”

Viér son ska snart borja i forskolan. Var strategi ir att han ska
g4 integrerat i forskolan, och senare ocksa i skolan si linge det
fungerar bra. Men det finns ju ocksa skolor med mer
anpassade miljoer. Hur hade du valt om du hade kunnat gora
om din resa?

”Det ar jéttesvart att svara pa, for jag vill inte forsoka vara ett facit
for andra. Men jag upplevde att det var ganska svart i min
gymnasieskola att uppritthilla en stimulerande miljo. Jag gick
naturprogrammet och det var bara jag och en till som var motiverad
i skolarbetet. Jag tror inte man kan sdga att en skolform &r béttre dn

Dokumentation nr 600 © Agrenska 2019

47



Ushers syndrom

en annan, det handlar om att som individ hitta vad som blir bast for
just en sjilv. Eller som fordlder att forsoka hitta det som man tror
blir bast for ens barn.”

Triffar du kompisar ofta?

”Det fungerar bra med kompisarna men sociala sammanhang &r
ibland utmanande for mig. Jag ser allt sdmre och det kostar pa att
vara ute bland ménniskor. Méanga lér sina barn att hjilpa andra,
men det dr ocksa bra att ldra sig att kunna be andra om hjalp.
Omgivningen tycker ofta om att hjdlpa till, mitt tips &r att ni lér era
barn att ta vara pa det pa ett bra sétt. Da kan de be om hjilp pa ett
naturligt sitt i de situationer de behover.”

Kan du minnas nir du sjilv kinde dig redo att kunna
formulera dina behov infor omgivningen?

”Jag hade en berittelse ganska klar for mig 1 gymnasiet ungefar,
som beskrev mig och mina behov. Den har nog funnits hos mig
tidigare ocksd, men ju dldre man blir desto mer verbal blir
kommunikationen pé nigot vis. I takt med att jag borjade samtala
mer dn att leka fysiskt med andra 6kade behoven av att kunna
beskriva mina behov och hur jag fungerar.”

Har du en balansnedsiittning?

b

”Nej, det har jag inte. Men nér jag inte ser bra forsdmras balansen.’

Sanna nu och i framtiden

Sannas vardag fungerar for det mesta bra. Hennes cochlea-
implantat har alltid fungerat utan minsta krangel. Ibland vill hon
anda vara utan dem. D4 sdger hon nu vill jag inte ha horsel pa en
stund”. Det kan till exempel vara pa morgonen da hon tycker det ar
skont att ligga i tystnaden en stund utan att bli stord av négot.

— Det hiander att batterierna héller pé att ta slut ndr vi dr pa stan. Da
brukar jag frdga om hon &r okej med att vara dov i nagra timmar,
och det ar hon alltid, sidger Lisa.

Sanna ser daligt i morker och blir l4tt blindad. Men med
solglasdgon, keps och starka pannlampor kan hon vara med i de
flesta situationer och aktiviteter. Eftersom hon fick sin diagnos
medan Anton och Lisa byggde familjens hus, hann de tanka till och
gora vissa anpassningar redan i byggandet. De har till exempel
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dimbart ljus i alla rum, och nér brandlarmet gér ténds lamporna i
hela huset.

— I Sannas rum satte vi en knapp som tiander lampor hela vigen till
vért sovrum, eller till toaletten. Det blir som en liten slinga med
nattlampor sé att hon kan navigera sig pa natten om hon behdver,
sdger Anton.

Sanna dr duktig pa att hitta strategier for att ta sig fram. Hon tar
sikte pa de lampor som finns och lér sig att hitta.

— Till vart sovrum hittar hon &ven utan sin ljusslinga. Samtidigt
sdger hon allt oftare att hon inte ser, och da far vi halla henne 1
handen, sdger Lisa.

I framtiden ser de framfor sig att det kommer bli tufft nér hennes
syn forsdmras.

— Jag har en dterkommande fundering om vad som hénder nér jag
och Anton inte finns ldngre. Kan vi ldgga ansvar pa lillebror Jonas
da, eller kommer Sanna att ha egen familj och egna barn? Det &r en
oro att inte veta, och nér sjukdomen &dr som jobbigast for Sanna
kommer vi att vara som é&ldst. Just det dr en tuff insikt, sédger Lisa.
Samtidigt kénner hon en trygghet i vetskapen att de alltid kommer
gora allt de kan for att stotta sina barn.

— Sanna kommer att behdva tackla saker pa ett béttre sétt &n alla
andra barn. Det dr darfor jag forsoker att ge henne utmaningar som
stiarker henne. Jag hoppas att det kommer gora henne forberedd och
rustad sa att livet kan bli fint och bra dven nér hon inte ser och hor
som andra. Forhoppningsvis kommer hon ha sé pass bra egna
strategier att hon kan fa sin vardag att fungera pa egen hand.

Att 3 tips och rdd av andra fordldrar som har barn med dovblindhet
har alltid varit viktigt for familjen. P4 samma vis vill de skicka med
andra familjer tips utifrdn sina egna erfarenheter.

— En viktig sak tycker jag dr att trycka pa att fordldrar till barn med
diagnoser alltid gor sitt basta, och ingen hinner gora allt. Det blir en
stress 1 att vilja gora exakt allt som gér for sitt barn, men varje
fordlder maste kiinna av vad som é&r viktigast for den egna familjen
i varje given period. Ibland behdver man bara ta det lugnt och vara
tillsammans, sidger Lisa.
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Sambhiillet erbjuder en méingd olika stodinsatser for personer
med funktionsnedsittningar.

Forsikringskassan

Forsdkringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med

ett omvardnadsbidrag, som du kan fa om du har ett barn med
funktionsnedséttning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som ditt barn behover utover det som ar vanligt for barn i
samma alder utan funktionsnedséttning.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsikringskassan
bedomer barnets totala behov av omvérdnad och tillsyn efter samtal
med fordldrarna. Om familjen har flera barn med funktions-
nedsittning kan fordldrarna som mest fa ett helt omvéardnadsbidrag
per barn. Skatt ska betalas pa omvéardnadsbidraget och beloppen
justeras vid varje arsskifte.

Nytt dr ocksa att merkostnadserséttning numer ar en separat
ersittning. Forut blev ju merkostnaden en skattefri del i
vardbidraget.

Hilso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som innebaér stéirkt stéllning for
patienter, bland annat rétt att vilja 6ppenvéard i ett annat landsting,
till exempel habilitering eller specialist i annat landsting. Det ar
lattare att f4 en ny medicinsk bedomning.

— Lagen har ocksé 0kat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
ritt att f4 information om sin vard pa ett sitt som de forstar.

Lds mer pd nfsd.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

Enligt hilso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt for att sékerstilla patientens behov av
samordning om patienten onskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, information, formedla kontakter inom
varden och vara kontaktperson inom andra delar av varden och for
andra samhallsaktdrer.

Den fasta vardkontakten kan vara en ldkare eller annan profession
inom vérden, som sjukskoterska eller kurator.
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SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting ar skyldiga att uppritta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjédnstlagen och hélso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nidr samordning efterfrdgas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dér
ansvarsfordelningen behover goras tydlig. Planen upprittas vid
moten dér de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras nér
en person upplever att man behover en samordning mellan olika
instanser.

Skollagen 1 kap 4

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgirdsprogram ska upprittas for hur eleven ska
klara kunskapsmal och vilket stod som krévs. Det dr rektorns
ansvar att eleven far ett dtgirdsprogram om det behovs.

Enligt skollagen ska skolan ta hinsyn till elevers olika behov
Elever ska ges stdd och stimulans sa att de utvecklas sé langt som
mojligt. Skolan ska striva efter att uppvdga skillnader 1 elevernas
forutsittningar att tillgodogora sig utbildningen.

Anpassningar i forskola och skola
Exempel pa anpassningar i forskola och skola:

e Sirskilt schema over skoldagen

e Extra tydliga instruktioner

e Stdd att sitta igdng arbetet

e Anpassade laromedel

e Nagon extra utrustning

e [Enstaka specialpedagogisk insats

e  Sérskilt stod

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

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

Infor alla fordndringar ar det viktigt med forberedelser. Det géller
till exempel nér barnet borjar forskola och vid 6vergangen fran
forskola till skola. Och vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor girna
studiebesok pé skolan om det finns osdkerhet om vilken som passar
barnet bist.
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Ge skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen
om barnets diagnos nér det dr dags for skolstart.

Forbered motet!

— Som forilder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
infor motet och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Det
kan till exempel vara bra att ha med skolskoterskan pa métet.

Ha en dagordning och bestim pé forhand hur lang tid motet ska
vara. For ett protokoll om vem som ska gora vad till nir. Boka en
ny tid for aterkoppling och uppfoljning av atgirderna.

Vart vinder vi oss?

Den som dr missndjd ska i forsta hand vénda sig till skolans rektor.
I andra hand kan man vinda sig till ansvarig tjansteman eller
ndmnd i kommunen. Eller till Skolverket: skolverket.se
Skolverkets upplysningstjinst: telefonnummer 08 - 527 332 00.

Undantagsbestimmelsen

I skollagen finns en undantagsbestammelse i 10 kap 21 § (tidigare
kallad Pysparagrafen). Den ger elever med funktionsnedséttning
réitt att undanta vissa delar i kunskapskraven och énda fa godként
betyg. Formuleringen lyder: ”Om det finns sérskilda skél far det
vid betygsséttningen bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav
som eleven ska ha uppnatt. Med sirskilda skil avses
funktionsnedséttning eller andra liknande personliga forhallanden
som inte &r av tillfallig natur och som utgor ett direkt hinder for att
eleven ska kunna na ett visst kunskapskrav.”

LSS

Sambhallets stod utgar bland annat fran LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade). Det &r en réttighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor.

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

...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand.
...med betydande eller bestdende begavningsmassigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre
véld eller kroppslig sjukdom

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

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

SoL

Enligt Socialtjdnstlagen ska ménniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skil moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mdjlighet att delta i samhaéllets gemenskap och att leva som andra.
Darfor finns olika former av stdd. Finns behov har man alltid ratt
att soka en insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare
eller kurator pa sjukhuset kan hjilpa till med ansokan.

Exempel pa insatser inom LSS/SoL ar korttidsvistelse/stodfamilj,
avldsarservice i hemmet, ledsagarservice, kontaktperson,
anhorigstod och bostadsanpassning.

Hit kan man vinda sig for att fa hjilp med stodinsatser
e Habilitering/kurator.
e LSS-handldggare.
e Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhorigstddjare i kommunen.
¢ Brukarstddcenter.
e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Hjilpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla funktion och
formaga. De kan ocksé skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller forméga att klara det dagliga livet. Det
géller dock inte produkter som &r vanliga i hemmet, som
exempelvis datorer.

Hjalpmedel ar oftast landstingens ansvar och kraver hilso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte 6verklagas.
Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen, hjdlpmedels-
centralen, datakommunikationscenter, syn- och horcentraler.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pé habiliteringen
kan man fa hjilp av en kurator med att hitta passande fonder att
sOka pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar
man kan soka efter mojliga fonder. Vissa foretag hjalper ocksa till
att hitta rétt fonder for en mindre summa.
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Sambhiillets stod for personer med dovblindhet

I Stockholm, Vistra Gotaland, Region Skane och Orebro lin finns
speciella dovblindteam med uppdrag att ge personer med
dovblindhet och deras anhdriga rehabilitering rad och stdd.
Dovblindteamen kan till exempel ge information om dovblindhet
och dess konsekvenser, om kommunikationsmetoder och om
hjédlpmedel. De kan ocksa hjdlpa till i kontakter med myndigheter
och andra verksamheter inom landsting och kommun.

Inom teamen ingar flera olika professioner, exempelvis syn- och
horselpedagoger, kommunikationspedagoger, kuratorer,
psykologer, 6gon- och horselldkare.

Dovblindteamet i Stockholm bildades 2003 och erbjuder rdd och
stod till barn, ungdomar och vuxna personer med grav syn- och
horselnedsittning eller dovblindhet och deras nérstdende boende i
Region Stockholm. Gunilla Kvist som ar enhetschef dér deltog pa
Agrenskas familjevistelse for att informera om verksamheten:

— Vi i dovblindteamet i Stockholm ger bland annat stod i fragor
som ror omraden som kommunikation och bemétande, orientering
och ledsagning, fordldrarollen och livsomstéllningsprocessen. Vi
erbjuder information om konsekvenser av dovblindheten och
strategier fOr att hantera situationen, sdger hon.

Hos dovblindteamet finns sociala, psykologiska och pedagogiska
stodinsatser, diribland flera former av gruppstdd sdsom
punktskriftsgrupper, stavgdngsgrupper och anhoériggrupper.

Tips pa bra webbadresser

Specifikt om dovblindhet:

fsdb.org — Forbundet Sveriges Dovblinda

nkcdb.se — Nationellt kunskapscenter for dovblindfragor

habilitering.se/dovblindteamet — Dovblindteamet Region
Stockholm
vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/mottagningar/horsel
/dovblindteam — Dovblindteamet Véstra Gotalandsregionen
vard.skane.se/habilitering-och-
hjalpmedel/mottagningar/dovblindenheten — Dovblindenheten
Region Skane

Ovriga:

agrenska.se — Agrenska

nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser

fk.se - Forsékringskassan

assistanskoll.se — Assistanskoll
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1177.se — Sjukvardsupplysningen

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

mun-h-center.se — Mun-H-Center

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

notisum.se — Lagar pa nitet

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

bostadscenter.se — Bostadscenter

boverket.se — Boverket

hejaolika.se — Nyheter om ett samhille for alla

parasport.se — Idrott for personer med funktionsnedsittning
anhoriga.se — Nationellt kompetenscentrum for anhdriga
ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situatio
kunskapsguiden.se — Kunskapsguiden

stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas

— For att fa en personlig assistent krivs det att man har stora
och varaktiga funktionsnedsittningar och tillhor en av LSS

personkretsar.
Det beriittar Louise Jeltin som ér assistanssamordnare pa

Agrenska Assistans.

Assistentens uppdrag ar att hjélpa till med grundliggande behov
som &tande, pa- och avkladdning, kommunikation och personlig
hygien. Behoven maste vara av praktisk karaktir — att behova hjilp
med aktivering, paminnelser och motivation dr oftast inte
tillrackliga skil for att fa assistans.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
krévs att det behovs en tredje person for att kommunikation ska
vara mojlig. Den tredje personen behover ha ingadende kunskaper
om individen, funktionsnedséttningen och sittet att kommunicera.

Tillsyn rdknas som ett grundliggande behov bara om personen har
en psykisk funktionsnedsdttning, eller om det krivs ingaende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller
beteendeproblematik.
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Vad riknas till fordldraansvaret?

De grundldaggande behoven riknas som fordldraansvar tills barnet
fyllt nio &r. Dérefter rdknas de inte som fordldraansvar.
Kommunikation réknas inte som fordldraansvar efter att barnet fyllt
sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter eller sjukvard, da det
géller tills barnet ar nio ar.

— Tillsyn anses av Forsékringskassan helt hora till fordldraansvaret
tills barnet ar fem ar.

Om de grundlidggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoks assistansersittning fran Forsdkringskassan.

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

Assistans i skolan

I vissa fall finns skl till att ett barn har en personlig assistent dven i
skolan. Det géller till exempel i situationer...

... dér barnets funktionsnedsattning skapar sirskilda svarigheter att
kommunicera med andra dn den personliga assistenten,

... nér det med hénsyn till personens hdlsotillstand ar viktigt att
den personliga assistenten finns till hands.

... dér funktionsnedsattningen gor det séarskilt angeldget att
personen har ett starkt begrdinsat antal personer knutna till sig.

... dér personen behover tillgéng till ndgon som har ingdende
kunskap om honom eller henne och hélsotillstandet.

Anhdoriga som assistenter

Det finns flera skl till att anhoriga (fordldrar, syskon, mor- och
farfordldrar) viljer att bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skél och att det ger en unik mojlighet
att vara ndra barnet.

Hjilp med personlig assistans

Det finns ingen réttshjélp for den som vill 6verklaga
Forsdkringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS—mal i domstol. Men det finns jurister pa
assistansbolagen att hamta kunskap och stdd hos.

Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjilp:

e LaSSe Brukarstdodcenter (Vistra Gotalandsregionen),
telefonnummer: 031-841850

e BOSSE - Réd, Stod & Kunskapscenter (Stockholm),
telefonnummer: 08-54488660
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Forbundet Sveriges Dovblinda

— Forbundet Sveriges Dovblinda grundades 1959 och bestar av
tolv regionala foreningar i landet. Verksamheten ir uppdelad i
undersektionerna Dovblind Ungdom, Familjesektionen och
Forildraradet.

Det beriittade Petra Liljeblad som ir med i forbundets
fordldrarad och Sarah Remgren som ér aktiv i Dévblind
Ungdom.

Dovblind Ungdom, DBU, startade 1994 och arbetar for att sprida
kunskap om dovblindhet, bade till medlemmarna sjdlva och till
beslutsfattare i samhaillet. Sektionen anordnar triffar och aktiviteter
i hela Sverige for medlemmarna, som ocksa far vara med i
Dovblind Ungdoms slutna Facebookgrupp dir man kan prata med
andra medlemmar. Medlemmar har ocksa mojlighet att soka
fondmedel fran FSDB till aktiviteter och hjdlpmedel.

Forsta aret ar medlemskapet i Dovblind Ungdom kostnadsfritt.
Aven syskon och hérande/seende personer ir vilkomna som
stodmedlemmar.

Fordldrarddet arbetar med fragor som ror barn med syn- och

horselnedsittning/dovblindhet och deras familjer.
Det sker genom aktiviteter och kurser samt genom att tillvarata

barnens och familjernas intressen i olika fragor.

Varje ar arrangeras en mammahelg eller en pappahelg (var och en
sker vartannat ar), som &r en kraftigt subventionerad helg for
fordldrar till barn som har dovblindhet.

Foréldraradet erbjuder ocksa fordldrautbildning och ser till att
skapa nitverk mellan fordldrarna.

Verktyg for bdittre hdlsa ar en familjehelg for barn med dovblindhet
samt deras fordldrar och syskon som arrangeras varje ar. Under
helgen far familjerna triffa varandra och byta erfarenheter, ta del av
foreldsningar och lekar. Ungdomar med olika typer av dovblindhet
ar ledare under helgen.

FSDB ger ocksa ut medlemstidningen Kontakt med FSDB.

Lds mer pd fsdb.org eller dbu.nu
Facebookgrupper kopplade till forbundet: FSDB, FSDB
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Forildrarad, DBU — Dovblind Ungdom och DBU for
medlemmar.
DBU finns ocksd pd Instagram: dovblindungdom

Kontakt:
petra.liljeblad@telia.com (Férdldraradet)
dbu@dbu.nu (Dévblind Ungdom)

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Séllsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av
en grupp forildrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ir en paraplyorganisation déir en méngd olika
diagnosforeningar finns representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva politiska fragor som ror
personer med funktionsnedséttning, att paverka och pétala att
sillsynta diagnoser maste uppméarksammas och forskas kring.
Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva politiska fragor som ror
personer med funktionsnedséttning, att paverka och pétala att
sillsynta diagnoser maste uppméarksammas och forskas kring.
Forbundet trycker pé att personer med séllsynta diagnoser har rétt
till samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nér
det géller vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av
att andra inte kanner till s& mycket om deras syndrom.

De 12 000 medlemmarna representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan ar vildigt olika. Gemensamt ar
att alla sjukdomar eller syndrom &r livslanga, obotliga och néstan
alltid har genetiska orsaker.

Det ar sillsynthetens dilemma som forenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig, menar Elisabeth Wallenius.

Hdr hittar du Riksforbundet for sdllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Informationscentrum

Agrenska har under dren 2012-2018 drivit Nationella Funktionen
Sallsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av Socialstyrelsen och har
arbetat med samordning, koordinering och informationsspridning
inom omradet sillsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for
att 6ka kunskapen inom omradet séllsynta diagnoser genom sin
webbplats nfsd.se och pa sociala medier (Facebook, Twitter och
Linkedin).

for sallsynta halsotillstand

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

Texterna produceras frdn och med mars 2020 av
Informationscentrum for séllsynta hiélsotillstdnd vid Agrenska i
samarbete med ledande medicinska experter och foretradare for
patientorganisationer. Kvalitetssékring sker genom granskning av
en sdrskild expertgrupp.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar.

De som skriver texterna svarar dven pa fragor och hjilper till att
soka information, och nés pé telefonnummer 031-750 92 00 eller
via mail: sallsyntadiagnoser@agrenska.se

Lds mer hdr:
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand
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En sammanfattning av dokumentation nr 600

Ushers syndrom ér ett samlingsnamn for en grupp nirbesliktade, sillsynta
sjukdomar som ger bade syn- och horselnedsittning. Det dr den vanligaste
orsaken till dovblindhet.

Personer med syndromet har en medfodd horselnedséttning eller dovhet,
och en synskada som uppstar senare och forsdmras over tid. Synfaltet
minskar successivt och ér i 30—40-arsaldern omkring 5-10 grader.

Idag &r de flesta som far diagnosen mellan ett och tre &r. Ushers syndrom
delas in i tre huvudtyper med flera undertyper och féorekommer hos
omkring 1000 personer i Sverige. Varje ar far cirka 20 barn i Sverige
diagnosen.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
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