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WILLIAMS SYNDROM

Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for sallsynta
diagnoser och en unik métesplats fér barn, ungdomar och vuxna
med funktionsnedséattningar, deras familjer och professionella.
Agrenska &r belaget pa Lilla Amundén soder om Goéteborg.

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

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

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhaéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat
fran barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet
ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet fran forelasningarna p& Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktor Catharina Bergsten,
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allménheten har
varje forel&sare sakgranskat texten. For att illustrera hur det kan vara
ha Williams syndrom beréttar en familj om sina erfarenheter.
Familjedeltagarna har i verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats

agrenska.se.
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Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon 031-75091 00
E-post  agrenska@agrenska.se

Redaktor Catharina Bergsten
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Genetik och symtom

Williams syndrom beskrevs forsta gangen 1961 av J.C.P. Williams

fran Nya Zeeland och darefter 1962 av A. Beuren fran Tyskland.

- Syndromet kallas darfor aven Williams-Beurens syndrom,
sager Ann Nordgren, Klinisk genetiker och éverlakare i
barnneurologi pa Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

Mellan fem och atta procent av Sveriges befolkning har en sallsynt
diagnos. | varlden finns det cirka 300 miljoner ménniskor med en
séllsynt diagnos, varav fler an en halv miljon i Sverige.

- Enstor andel av dessa har en intellektuell funktionsnedsattning och
cirka 80 procent av alla séllsynta diagnoser ar genetiskt orsakade,
séger Ann Nordgren.

Hon tillagger att det forskas pa bara 22 procent av de séllsynta

diagnoserna och att 90 procent saknar behandling. Totalt finns det mer

an 6000 sallsynta diagnoser.

| Véastra Gotalandsregionen har cirka 17 000 personer en intellektuell

funktionsnedsattning (IF). Cirka 5 700 av dem har en mattlig eller svar

IF med en intelligenskvot under 50.

- Av dessa har 70 procent en sallsynt genetisk diagnos, men manga
ar odiagnostiserade. En stor andel har andra associerade
missbildningar/sjukdomar, berattar Ann Nordgren.

Vid mer an ar 700 diagnoser ar ansiktet paverkat och vid mer ar 1000

ar tillvaxt- och kroppsproportioner paverkat.

Ett syndrom dr en kombination av avvikelser som tros ha en gemensam
bakgrund. Ordet kommer fran grekiska och betyder
’springa tillsammans”.

Williams syndrom

| Sverige fods 10-15 barn per ar med Williams syndrom. Incidensen &r

1 pa 7 500 — 10 000. Syndromet beror pa att det saknas ett

kromosomsegment i regionen 7q11.23, men den deletion (forlust av ett

kromosomsegment) som skett vid Williams syndrom ér sa liten att den
inte syns vid vanlig kromosomanalys.

- J. C. P. Williams beskrev framfor allt den hjéartproblematik som kan
uppsta vid Williams syndrom (supravalvular aorta stenos), men
Williams syndrom k&nnetecknas av flera olika symtom. Alla
personer med Williams syndrom har dock inte alla de symtom som
syndromet kan ge, sdger Ann Nordgren.
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Symtom kan vara:

* Intellektuell funktionsnedsattning

+ Beteende

« Supravalvuldr aortastenos, SVAS (50%)
» Hyperkalcemi

» Forsenad motorisk utveckling/hypotoni
« Navel- och ljumskbrack

* Hes rost

» Kortvaxthet, tidig pubertet

» Karaktaristiskt utseende

Personer med Williams syndrom liknar ofta varandra till bade utseende
och beteende. De kan som barn vara sma och gracila med sluttande
axlar. Ogonspringorna kan vara nagot korta och omges av en ltt
vavnadsfortjockning. Det ar ofta brett mellan égonen (hypertelorism)
och i det moérka runt dgats pupill kan det finnas ett vackert stjarnformat
monster. Barnen har ofta skelning och andra synproblem, uppnasa,
runda lite hdngande kinder, stor mun, ibland med litet putande och
fylliga lappar och langt avstand mellan nasa o 6verlapp. Hakan ar
vanligtvis liten och pojkar kan ha ett starkt framtradande adamsapple.

Tanderna

Tanderna pa personer med Williams syndrom é&r ofta sma, kan ha
emaljforandringar och sitta glest, men ibland kan de tvartom sitta
trangt. Personer med Williams syndrom kan lattare fa karies och
bettavvikelser.

Intellektuell funktionsnedsattning

Den intellektuella funktionsnedséattningen brukar vara lindrig till

mattlig. Hos nagra fa ar den svar. IK kan ligga pa 40-100. Williams

syndrom ger en ojamn begavningsprofil, man &r ofta battre pa sprakliga
test men har trots detta problem att forsta tal och sprak.

- Syndromet ger svarigheter med abstrakt tankande och en tendens
att notera detaljer och enskildheter pa bekostnad av helheten.
Pratgladje, allman kontaktglédje och musikalitet &r vanligt. En
person med Williams syndrom har ofta koncentrationsstérning,
hyperaktivitet, angslighet och autistiska symtom, sager Ann
Nordgren.

Motorisk utveckling

Barn med WS é&r sena i utvecklingen bade nar det galler finmotorik och
grovmotorik. (Gar vid 24 manaders alder.) Barnen har ocksa lag
muskelspanning (hypotonus). Med aren brukar muskelspanningen ¢ka
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och hos en del blir den hdg (spasticitet). Rorligheten i lederna ar ofta

nedsatt och minskar ytterligare med tiden. Barnen har ofta en nedsatt

formaga att vrida underarmen, ett symtom som brukar markas tidigt.

- De flesta med syndromet har en tendens att std med latt bojda knén
och hoftleder och med 6kad svank i landryggen. Ungdomar och
vuxna kan uppfattas som klumpiga i sitt rorelsemonster och manga
far svart att ga pa ojamnt underlag, sager Ann Nordgren.

Hjartfel

Hjéartfel ses hos cirka femtio procent; framfor allt SVAS, supravalvular
aortastenos och en misshildning av aortaklaffen. Men &ven
fortrangning i andra stora kérl tex i lungor och njurar kan forekomma
liksom fortrangningar i kranskarl. Hogt blodtryck férekommer, ibland
redan i barndomen.

Endokrinologi

Kroppens tillverkning, insondrande och paverkan av hormoner i

kroppen, endokrinologin, kan vara stord vid Williams syndrom. Det

finns en 6kad risk for hypothyreos (underproduktion av

skoldkortelhormon), men ofta utan tydliga symtom.

- Risken ar ocksa storre for diabetes och glukostoleransen kan vara
nedsatt i barnadren. Hos vuxna &r det vanligare med forstadium till
eller utvecklad diabetes, sager Ann Nordgren.

Barn med Williams véxer nagot langsammare &n andra barn och nar sin
slutlangd nagot tidigare. Hos framfor allt flickor ar det vanligt med
tidig pubertet. Den genomsnittliga slutlangden for flickor ar 152 cm
och for pojkar 165 cm.

Barn med Williams syndrom har ofta hypercalcemi (en forhojd

kalciumniva) under de forsta levnadsaren. Det kan ge symtom som

irritabilitet, krakningar, forstoppning och muskelkramper.

- Vérdena brukar normaliseras med tiden, men kalciumbalansen kan
vara rubbad dven hos vuxna vilket 6kar risken for njursten, beréattar
Ann Nordgren.

Symtom fran urinvégar

Det &r vanligt att Williams syndrom ger problem med urinvégarna.
Man kan behova kissa ofta (60 procent har en 6veraktiv blasa) och kan
ha lattare att kissa pa sig. Cirka fem procent far njursten.
Missbildningar av njurarna och urinvagarna ar vanliga, men far séllan
allvarliga konsekvenser.
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Atsvarigheter

Lag muskelspanning i munnen och svalget kan tillsammans med
overkanslighet i munhalan ge atsvarigheter.

Hos en del kvarstar svarigheter med att tugga och svélja. Nagra har
gastroesofageal reflux (ger krdkningar och orsakar ibland smérta),
vilket kan leda till att barnet inte 6kar i vikt som forvantat.

Bindvéavsavvikelser

Manga med syndromet har ljumsk- och navelbrack och 6verrérliga
leder. Fickbildningar pa tjocktarmen (divertikulos) forekommer och
kan leda till forstoppning, buksmartor och inflammationer. En del far
tidigt gratt har.

Smabarnstid och skolalder

Spadbarnstiden kan vara problematisk med matvagran, kréakningar,
trog/los mage, skrikighet, sugsvarigheter, tugg- och svaljningsproblem.
Barnen kan ocksa ha en sen talutveckling, onormalt sémnbeteende och
vara kansliga for ljud.

I skolaldern ar sprakformagan och pratgladjen ofta stor. Barnen kan
vara mycket musikaliska, ha god sprakimitation, vara bra pa utlandska
sprak och lasa forhallandevis bra. Abstrakt tankande fungerar samre
och barnen kan ha svart med koncentrationen.

- De kan utveckla en angslig personlighet och foredrar ofta séllskap
med vuxna eller mindre barn framfor jamnariga. Ljudkansligheten
kan kvarsta nar barnet vaxer, men blir vanligtvis mindre uttalad,
séger Ann Nordgren.

Orsak

Orsaken till Williams syndrom &r att det saknas en liten bit (deletion)
av den langa armen pa en av de tva kromosomerna i kromosompar 7
(7911.23). Personer med Williams syndrom har darfor inte, som
normalt, den dubbla uppsattningen av fungerande arvsanlag (gener)
inom det deleterade omradet.

Deletionen innefattar vanligen 25-30 gener. Den gen som forst
identifierades inom det deleterade omradet var ELN-genen. Den
reglerar bildningen av elastin, som har stor betydelse for elasticiteten i
kroppens bindvév, till exempel i hjartat och de stora blodkérlen.
Deletionen av ELN kan bidra till ett for tidigt aldrande av huden och
troligen ocksa till den 6kade risken for hogt blodtryck (hypertoni) som
ses vid syndromet.

Flera olika gener, till exempel LIMK1, RFC2 och STXA kan ensamma
eller i kombination knytas till andra funktionsstérningar vid Williams
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syndrom. LIMK1 kopplas exempelvis samman med kognitiva och
visuospatiala funktioner. RFC2 kan knytas till tillvaxt.

Arftlighet

Deletionen vid Williams syndrom uppstar for det mesta som en

nymutation (en forandring av arvsanlagen upptrader for forsta gangen

hos personen sjalv och &r inte nedarvd fran nagon av foraldrarna).

Foraldrar till ett barn med en nymutation har darfor i princip ingen

okad risk att pa nytt fa ett barn med sjukdomen. Den nyuppkomna

forandringen i arvsmassan hos barnet blir dock &rftlig, och som vuxen

riskerar han/hon att féra den muterade genen vidare till sina barn.

- Arftlighetsgangen &r da autosomal dominant, vilket innebéar att om
den ena foraldern har sjukdomen blir risken for savél séner som
dottrar att &rva den 50 procent, séger Ann Nordgren.

Det ar mojligt att gora fostervattenprov som visar om fostret har
Williams syndrom, men det behéver da vara ett riktat prov. Vanlig
fostervattendiagnostik visar inte Williams syndrom. Fostervattenprov
kan goras i vecka 14-15 och moderkaksprov i vecka 11-12.

Diagnostik

Foraldrar soker ofta vard for barnet nar de marker att det inte utvecklas
i normal takt. Diagnosen stalls sedan utifran klinisk misstanke.
Supravalvulér aortastenos (SVAS) utgor ett starkt stod for diagnosen.

- Genom blodanalys med FISH-teknik eller annan riktad
mutationsdiagnostik kan en mikrodeletion av Williams-Beuren
syndrom kritisk region (WBSCR) pavisas hos mer an 99 procent.
Array-CGH (screeningmetod) &r i dag den vanligaste metoden for
diagnos, men Whole genome sequencing, WGS, kommer att ersétta
Array-CGH och FISH-teknik framéver, séger Ann Nordgren.

Vid diagnos gors undersokning av hjarta och njurar med ultraljud. Man
tar ocksa blodprover (kalcium och skoldkortelprover). En kontakt bor
etableras med habiliteringen.

Uppféljningen av barn med Williams syndrom omfattar en arlig
lakarkontroll och en arlig kontroll av hjarta de forsta fem aren.
Skoldkortelprover tas varje till vartannat ar och kalciumprover var
sjatte manad fore tva ars alder. Darefter tas kalciumprover vartannat ar.
Njurar undersoks med ultraljud vart tionde ar. | vuxen alder gors
kontroll avseende diabetes och gra starr.
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Fragor Ann Nordgren

Kan kosten hos barn paverka deras framtida risker for diabetes?

- Det ar bra for alla att ata halsosamt och rora pa sig, men jag tycker
inte att man ska saga nej till allt, utan att barnen ska kunna ga pa
kalas och ata godsaker ibland. Om barnet utvecklar 6vervikt far
man tanka extra pa vad det ater.

Vart kan vi vanda oss for att fa bra vard till vart barn?
- Centrum for sallsynta diagnoser vid narmaste universitetssjukhus
kan slussa er ratt, sa att ni far bast hjalp i naromradet.

Vart barn talar inte alls. Ar det vanligt?

- Det ar vanligt att talutvecklingen &r sen, men ovanligt att barnet
inte alls talar. En logoped kan hjélpa. Viktigt ar att kolla horseln.
(Mer om tal langre fram i dokumentationen, red. anmarkning.)

Neuropsykiatrisk utredning och symtom

Majoriteten av alla personer med Williams syndrom har en lindrig
till mattlig intellektuell funktionsnedsattning. De har en ojamn
kognitiv profil med styrkor inom det verbala omradet och svarare
for visou-spatiala uppgifter. Det sdger Charlotte Willfors, psykolog
och forskare pa Karolinska Institutet och Karolinska
universitetssjukhuset.

Personer med Williams syndrom (WS) kénnetecknas ofta av att de har
hog empati och ar mycket socialt orienterade, har en positiv instéllning
till omgivningen, en forsenad och ibland atypisk tidig spraklig
utveckling, en ojamn kognitiv profil — de &r starkare verbalt an
perceptuellt — och har en lindrig till mattlig intellektuell
funktionsnedséttning.

- Autistiska drag och ADHD ar vanligt och angestproblematik &r
mycket vanligt — 96 procent rapporterar ihallande angslan/radslor.
Personer med WS har ocksa vanligtvis en musikalisk talang
och/eller ett musikaliskt intresse, sdger Charlotte Willfors.

Intellektuell funktionsnedsattning

Intellektuell funktionsnedsattning (IF) definieras av brister i
intellektuella funktioner (HIK < 70) och brister i adaptiv
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funktionsformaga (kognitivt, socialt, praktiskt). Bristerna ska ha visat
sig under utvecklingsperioden. Det finns flera svarighetsgrader av IF:
Lindrig (50-55 till 70)

Mattlig (35-40 till 50-55)

Svar (20-25 till 35-40)

Mycket svar (<20-25)

Vilka symtom ger IF?

Intellektuell funktionsnedsattning tar sig olika uttryck hos olika barn.

Barn med IF har samma grundldggande behov som andra barn men kan

ha svarare att uttrycka dem. Det tar ofta langre tid for dem att lara sig

saker, de uppfattar véarlden mer konkret och har svart med det
abstrakta, till exempel symboler, siffror. Bilder &r ofta lattare.

- Personer med intellektuell funktionsnedsattning kan ha svart att
generalisera kunskap, svart att planera och utvardera sitt eget
beteende och svart att anpassa och forandra sitt beteende.
Svarigheterna foljer med, men tar sig olika uttryck under
livsforloppet, forklarar Charlotte Willfors.

Williams syndrom och IF

Det finns mer an 1000 kanda genetiska orsaker till IF. Majoriteten av

personer med WS har en lindrig till mattlig IF. Personer med WS har

en ojamn kognitiv profil med styrkor inom det verbala och svart for
visou-spatiala uppgifter. Nar det galler de adaptiva formagorna ar
styrkorna en social formaga och kommunikation. Det &r mer
problematiskt att klara sin vardag och motorik.

- I studier har man sett att personer med WS har mindre driv att klara
av svara uppgifter och tenderar att ge upp snabbare, men istéllet har
de ett mer hjalpsokande beteende an barn med samma intellektuella
niva med Downs syndrom, siger Charlotte Willfors.

Autismspektrumtillstand (AST)

AST var tidigare uppdelade i: autism, Aspergers syndrom och det som

kallades genomgripande storning i utvecklingen utan narmare

specifikation. AST ér ett spektrum av utvecklingsrelaterade

neuropsykiatriska funktionsnedsattningar, dar bland annat alder, sprak

och intelligens paverkar hur symtomen visar sig hos olika individer.

- Symtomen &r oftast tydligast under uppvaxten, men med tréning
och stod kan man ibland kompensera for sina svarigheter nar man
blir aldre, sager Charlotte Willfors.

Symtom vid AST

Symtom kan vara svarigheter med social kommunikation och samspel,
svarigheter med social msesidighet och bristande icke verbal
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kommunikation, problem att skapa, uppratthalla och forsta relationer
samt begransade och repetitiva beteenden. AST kan ge repetitiva
rorelser eller anvandning av féremal, repetitivt sprak, stark
rutinbundenhet och motstand mot férandringar, fixeringar och
begransade eller ovanliga intressen eller ovanliga reaktioner pa lukt,
kansel, syn- eller horselintryck.

Autistiska drag vid Williams syndrom

Autistiska drag vid WS ar ofta subtila svarigheter med social
omsesidighet, mindre icke-verbal kommunikation, till exempel farre
gester, svarigheter att uppréatthalla och forsta relationer samt repetitiva
and stereotypa beteenden och dominerande, begrénsade intressen.

Attention-Deficit/Hyperactivity Disorder (ADHD)

Cirka 65 procent av alla individer med WS uppfyller diagnosen

ADHD, men det finns olika typer av ADHD:

e Huvudsakligen uppmarksamhetsproblematik (aven ADD).

e Huvudsakligen hyperaktivitet och impulsivitet.

e En kombination av problem med uppmaérksamhet, hyperaktivitet
och impulsivitet.

Symtomen ska ha debuterat tidigt (fore 12 ars alder), vara bestaende
over tid och i olika situationer och ge en tydlig funktionsnedsattning.
Svarighetsgraderna &r lindrig, medelsvar och svar.

Kriterier for ADHD-diagnos (for diagnos kravs att flertal kriterier

inom antingen det ena och/eller det andra omradet ar uppfyllda):

Uppmarksamhetssvarigheter:

e Ar ofta ouppmarksam pa detaljer eller gor slarvfel i skolarbetet,
arbetslivet eller andra aktiviteter

e Har ofta svart att bibehalla uppmarksamheten infor uppgifter eller
lekar.

e Verkar séllan lyssna pa direkt tilltal (till exempel ter sig
franvarande dven utan nagon uppenbar kélla till distraktion).

e Foljer séllan givna instruktioner och misslyckas med att genomfora
skolarbete, hemsysslor eller arbetsuppgifter.

e Har ofta svart att organisera sina uppgifter och aktiviteter.

e Undviker ofta, ogillar eller &r ovillig att utféra uppgifter som kraver
mental uthallighet.

e Tappar ofta bort saker som ar nddvéandiga for uppgifter eller
aktiviteter.

e Ar ofta lattdistraherad av yttre stimuli.

e Arofta glomsk i det dagliga livet
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Hyperaktivitet och impulsivitet:

e Har ofta svart att vara stilla med hander eller fétter eller kan inte
sitta still pa stolen.

e Lamnar ofta sin plats i situationer da man férvantas sitta kvar en
langre stund.

e Springer ofta omkring, klanger eller klattrar i situationer dar det
inte kan anses lampligt (hos ungdomar/vuxna kan det vara
begransat till en kénsla av rastloshet.)

o Kilarar sallan av att leka eller forstro sig lugnt och stilla.

e Ar ofta ”pa sprang”, agerar ’pa hogvarv”.

e Pratar ofta 6verdrivet mycket.

o Kastar ofta ur sig svar pa fragor innan fragestallaren ar fardig (till
exempel fyller i och avslutar andras meningar; oférmdgen att véanta
pa sin tur i ett samtal).

e Har ofta svart att vanta pa sin tur (till exempel nar man star i ko).

e Avbryter eller inkraktar ofta pa andra.

Angestsymtom vid Williams syndrom

Angestproblematik, bade fobier och generaliserad &ngest, ar vanligt vid
WS — 96 procent uppvisar symtom och ungefér 50 procent uppfyller
kriterier for en dngestdiagnos. Angestproblematiken kan variera dver
livsforloppet, men finns oftast kvar upp i vuxen alder.

Studier av barn med WS har visat att vanliga radslor &r att bli
innebrand, ga vilse, hamna i slagsmal och att bli pakérd av en bil.
Angesten gar att behandla med till exempel KBT, men det &r da viktigt
att ta hansyn till intellektuell niva och att behandlaren har kunskap om
Williams syndrom.

Neuropsykiatrisk utredning

Diagnoser som baseras pa beteende, inte orsak, ger en mer ingaende
beskrivning av barnets behov och fungerande. Utredningen gors av ett
tvarprofessionellt team — lakare, psykolog och ev. logoped,
arbetsterapeut och kurator, pa BUMM, BUP, Habilitering eller annan
specialistenhet.

En neuropsykiatrisk utredning bestar av flera delar:
= Anamnes
»  Frageformular
= Diagnostiska intervjuer
= Observation
= Neuropsykologisk testning
= Medicinsk beddmning
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Behandling vid neuropsykiatriska funktionsnedsattningar
Habiliteringen kan ge stod och traning till individen och anhoriga,
anpassat efter individens behov. Stod och anpassningar kan &ven ges i
skolan, eventuellt med sérskolepedagogik. Pedagogiska hjalpmedel ar
till exempel upplésning av texter, timer och avskdrmad bank.
Psykologisk behandling kan ges vid psykiatriska problem som oro,
nedstamdhet och somnsvarigheter. Medicinering vid ADHD och andra
psykiatriska tillstand &r ett annat alternativ.

Samhalleligt stod kan fas genom Socialtjanstlagen, SoL, (ekonomiskt
bidrag) eller Stod och service till vissa funktionshindrade, LSS, (till
exempel kontaktperson, daglig verksamhet).

UNIKA-studien

UNIKA-studiens langsiktiga syfte ar att bidra till forbattrad vard och
behandlingsmajligheter for individer med intellektuell
funktionsnedséttning (IF).

Genom en tvarvetenskaplig studie kartlaggs beteenden och hjarna vid
séllsynta syndrom som omfattar IF och som har genetisk orsak. Det gors
genom:

e Beteendestudier

e Eye-tracking

e Medicinskt (rutinprover i blod och urin samt journalgenomgang)
e Dysmorfologiskt (fotografier)

e Hjarnavbildning - anatomiskt och funktionellt

e Reprogrammering av iPS-celler

| studien kartlaggs olika nivaer av beteenden, intellektuell funktionsniva
och adaptiva fardigheter, psykiatriska och neuropsykiatriska svarigheter
och neuropsykologiska funktioner.

UNIKA har hittills genomfort en pilotstudie av Turners syndrom.
Datainsamling av Williams syndrom pagar:
= 23 personer har deltagit hittills i aldrarna 11 — 53.
» Forsta iPS-cellerna &r pa gang.
» Paborjade MRI-undersokningar.
= Prelimindra resultat fran eye-tracking data finns och kontrollgrupp
samlas for tillfallet in.

De grupper som planeras inga i studien &r personer med Turner
syndrom, Williams syndrom, KBG syndrom, ARID1B — Coffin Siri
syndrom och SATB2.

Rekrytering gors via anhorigtraffar, utbildningsdagar pa Centrum for
sallsynta diagnoser, familjetraffar pa Agrenska stiftelsen,
Patientorganisationer och via klinisk genetik.
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Alla personer med WS fran sex ar och uppat kan delta i studien. Anmal
garna ditt intresse pa: http://karolinska.se/forskningsstudie
E-post: charlotte.willfors@ki.se

Fragor till Charlotte Willfors

Vad har mitt barn med Williams syndrom fér nytta av ADHD-

diagnosen?

- Den kan vara viktig for att fa ratt stod, hjalpmedel och
anpassningar. Diagnosen blir en pusselbit i forstaelsen av barnet,
bade hemma och i skolan. Eventuellt kan medicinering sattas in.

Hur ska man téanka kring utvecklingsstérning hos barn med

Williams syndrom?

- Det &r viktigt att kartlagga det enskilda barnets intellektuella
formagor for att se vilka behov det har och vilket stod just detta
barn behdver. En utredning kan dven behdva foljas upp nar barnet
blir aldre, sarskilt om man upplever att barnet inte riktigt far den
hjalp och det stéd som det behdver, da vissa svarigheter och styrkor
kan bli tydligare och andra mindre framtradande med alder och
traning.

Hjalper lakemedel mot angest vid Williams syndrom?

- Jag ar inte helt uppdaterad pa studier om detta men en mojlighet ar
att prova, om man inte upplever att psykologisk behandling hjalper,
for att se om det ar verksamt. | en storre studie som har gjorts pa
olika typer av ldkemedel och dess biverkningar hos personer med
Williams syndrom rapporterades mer och andra typer av
biverkningar vid angestddampande ldkemedel, men det kan ocksa
variera fran individ till individ.

Lang vag till diagnos
Mamma Linn, pappa Niklas och Alva 10 ar, som har Williams
syndrom, bor i en liten ort. Foraldrarna separerade nar Alva var
ett &r, men har god kontakt och kommer till Agrenskas
familjevistelse tillsammans.

Hemma finns Antons tva barn Klara och Anton och om nagra manader
kommer Linn att fa sitt andra barn, sa snart har Alva tre syskon. Hon
traffar Klara, tre ar, och Anton, sex ar, varannan helg, men bor mest
hos sin mamma.
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Linns graviditet var helt normal, hon blev igangsatt efter 42 veckor och
forlossningen var snabb. | borjan mérkes inga ovanligheter med Alva,
men efterhand som Alva utvecklades tyckte Linn att hon var markbart
hyperaktiv.

BVC hade inte reagerat pa nagot, sa det var jag som fick patala att
nagot var fel. Det gjorde jag pa BVC pa en vanlig kontroll nar Alva
var tre ar och da fick vi remiss till en utredning. Sedan fick vi vanta
ett helt ar innan den kunde goras, berattar Linn.

Utredningen gjordes under tva dagar och omfattade bland annat
kognitiva tester som visade att Alva har en lindrig intellektuell
funktionsnedséattning och ADHD. Nar den diagnosen stélldes var Alva
fyra ar, men det kom att droja ytterligare tre ar innan hon fick
diagnosen Williams syndrom.

Linn beréttar att hon ville att Alva skulle fa géra nya tester vid
skolstart, eftersom dottern var sa ofokuserad;

Jag pratade med personalen om detta och tydligen noterade en
larare pa skolan att Alva var lik en brorson till henne, som hade just
Williams syndrom. Hon pratade med skolskoterskan och
skollakaren om detta, men inte med oss. Men sa blev vi kallade till
ett mote med skolldkaren, som sa att de misstankte Williams
syndrom.

Efter en grundlig undersdkning och gentest fick Alva sin diagnos. Hon
var da atta ar.

Jag ringde till Niklas och grat, jag var helt knackt, séager Linn.
Sjalv var jag lite lugnare. Jag tankte att Alva ju anda ar samma
person som innan, att vi alskar henne oavsett diagnos och att den
egentligen inte har sa stor betydelse. Vi visste ju redan att Alva har
en lindrig intellektuell funktionsnedsattning och ADHD, sager
Niklas.

Eye tracking — en ny teknik for att studera uppmarksamhet

En person med Williams syndrom har stort socialt intresse och
empati, men ocksa svarigheter med exempelvis inlarning och
kognition, radsla och angest, turtagning och sociala fardigheter.

Varfor ar det sa har?

Med experiment kan vi ringa in styrkor och svarigheter och forsoka
forsta vagen fran gener till beteende och kénslor. Med
magnetkamera kan vi understka hur hjarnan ar uppbyggd och EEG
ger oss ledtradar om hur hjarnan arbetar, sager Johan Lundin
Kleberg, psykolog och forskare pa Institutionen for klinisk
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neurovetenskap, Karolinska institutet och Centrum for
psykiatriforskning, Region Stockholm.

Ogonrorelser hjélper forskarna att studera snabba och omedvetna
processer. Experiment kan till exempel visa om nagon har svart att
folja andras blick. Forskarna kan ocksa mata pupillernas storlek, for att
se hur uppmarksamheten andras vid olika bilder. Man far till exempel
storre pupiller om man ser ett argt ansikte, jamfort med ett glatt.

Vi manniskor ar normalt sett bra pa att avlasa ansikten, vi uppfattar vad

de uttrycker trots att variationerna ar sma. Men personer med Williams

syndrom kan ha svart att identifiera exempelvis arga och hotfulla
ansikten.

- Vad hander vid annorlunda bearbetning av ansikten? Det ar inte
enbart en teoretiskt intressant fraga — vi vet att hjarnans utveckling
formas av intryck. Vad hander nar man inte far samma intryck av
ansikten? séger Johan Lundin Kleberg.

Stora delar av hjérnan arbetar med social uppméarksamhet, men de &r

specialiserade for olika uppgifter. Manniskor med Williams syndrom

har ofta latt for att minnas ansikten, men kan ha svart att se ansikten
som en helhet. De kan aven “fastna” i uppmairksamhet, ha svart att
flytta uppmarksamheten mellan platser och foremal och ha svart att
orientera sig.

Angesttillstand

Personer med Williams syndrom kan fa social angest, kanna oro for

vad andra ska tycka om dem och oro infor att mdta nya manniskor.

Oron kan kopplas till amygdala, en mandelformad del av hjarnan.

- Amygdalas uppgift i hjarnan &r bland annat att dra
uppmarksamheten till andras 6gon. Amygdala reagerar vid angest
och det har visat sig att den har annorlunda form vid Williams
syndrom, sager Johan Lundin Kleberg.

Omkring 50 procent av alla med WS har ett angesttillstand. Det ar

vanligare &n hos andra grupper med intellektuell funktionsnedsattning.

Vanligast ar specifika fobier, for exempelvis starka ljud, och en

generell oro. Social angest ar mer ovanligt.

- Angest &r vanligare hos dem som vill ta kontakt men har svért att
gora det. Angest 4r ocksé vanligare hos dem som har svért att byta
fokus, har svart med exekutiva funktioner, eller svart att hantera
sinnesintryck, sager Johan Lundin Kleberg.

Larande

I sin larandeprocess kan manniskor med Williams syndrom vara hjélpta
av att observera nagon annan eller av musikterapi. Men det &r en stor
brist pa forskning pa omradet och stora skillnader mellan personer med
Williams syndrom.
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Matematik kan vara en utmaning for personer med WS. De kan ha latt

att rakna, men svart att forsta principerna. De kan ocksa ha svart att

forsta geometri och monster.

- Barn med andra genetiska tillstand kan ocksa ha problem, men av
andra orsaker, sdger Johan Lundin Kleberg.

Mer forskning

Det forskarna vill veta mer om &r bland annat: Hur Iar sig personer med
Williams syndrom bést? Hur bearbetar hjarnan information? Hur ser
utvecklingen ut fran barn till vuxen? Varfor har manga angest? Och
vad kan vi gora ar det? Vilka mekanismer ar inblandade? Forskarna
skulle ocksa vilja lara sig mer om personernas sociala styrkor och
svarigheter.

I UNIKA-studien anvénder Johan Lundin Kleberg och hans kolleger

ogonrorelsemétning for att forsta hur manniskor med Williams

syndrom uppfattar sin omgivning. Det &r en av vérldens storsta studier

med dgonrérelsematning om Williams syndrom.

- Forskningen bor ocksa studera vad andra manniskor kan lara sig av
personer med Williams syndrom, sager Johan Lundin Kleberg.

Fragor till Johan Lundin Kleberg

Om man har Williams syndrom, fungerar da hjarnan annorlunda?
- Ja, strukturerna i hjarnan kan se annorlunda ut vid MR-réntgen och
kognitiva tester visar att det ar sa. Men mer forskning behovs.

Kan forskningen utveckla nya traningsmetoder sa att personer

med Williams syndrom till exempel kan undvika att fastna i

uppmarksamhet?

- Ja, man kanske kan ta fram dataspel eller liknande som kan hjalpa
till med detta.

Dokumentation nr 607 © Agrenska 2020 19



Williams syndrom

Hjart- och karlsjukdom vid Williams syndrom

Williams syndrom hénger ofta ihop med stérningar i de stora

artarernas karlvaggar. Hjartfelen vid syndromet paverkar framfor

allt de stora karlen.

- De kraver dock sallan behandling, sager Hakan Wahlander,
overlakare vid Barnhjartcentrum pa Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus i Géteborg.

Hjartat behovs for att kroppen ska kunna syresattas. Blodet fran de

bada halvenerna tas emot av hoger formak och hoger kammare och fors

till lungorna. Syresatt blod fran lungorna tas sedan emot av vanster

férmak och kammare och transporteras ut i kroppen.

Hjartats faser ar systole (kontraktionsfas, da hjartat pumpar blodet ut i

kroppen) och diastole (fyllnads- och avslappningsfas). Hjértat kan

undersokas med EKG och ultraljud (ekokardiografi). Man kan ocksa

gora kateterisering.

- Det innebdr att man kan gora tryck- och flédesméatningar och
avbildning med rontgen och kontrastmedel. Kateterisering ger aven
mojlighet till behandling, sager Hakan Wahlander.

Medfodda hjartfel

Medfddda hjartfel uppstar tidigt i graviditeten och drabbar 8 av 1000
fodda barn. Ett av atta barn med hjartfel har ndgon slags
kromosomrubbning.

Shunthjartfel innebar att det finns en onormal forbindelse (hal) mellan
hjartrum: férmaken, kamrarna eller aorta och lungartér. Det ger ett kat
fléde genom lungorna och for hogt tryck i lungkarlen.

Stenos ar en fortrangning som aven kan ligga i karl. Stenos ger ett 6kat
tryck i kammaren och kan forvarras dver tid.

Atresi ar avsaknad eller underutveckling av klaff och insufficiens
innebdr att en hjartklaff lacker.

Hjartfel med felkopplade karl. Artarer eller vener kan vara felkopplade
och ger da cyanos, det vill siga blafargning av lappar och naglar.
Felkopplade karl ger en blandning av syrerikt och syrefattigt blod, ett
Okat flode genom lungorna och for hogt tryck i lungkérlen.
Kombinationshjartfel kan innehalla shunthjartfel, klaffel och
felkoppling i olika kombinationer.

Enkammarhjartan ar hjartfel dar bara en fungerande kammare finns.
De finns i manga olika former och opereras likartat i tre steg.
Operationen innebar att kammaren blir systemkammare.
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Manga hjartfel av lindrig grad behdver ingen behandling och néstan
alla hjartfel kan behandlas med operation eller kateterbehandling. En
del barn behéver upprepade behandlingar och bara ett litet antal barn
far cirkulation som inte fungerar normalt.

Hjartfel eller kéarlproblem finns hos ca 80 procent av alla personer med
Williams syndrom. Knappt 10 barn far diagnosen i Sverige varje ar och
vid diagnos gors en kardiologbeddmning. En del fynd ar véldigt
specifika for Williams syndrom. Det beror pa att barn med Williams
syndrom har brist pa elastin. Elastin ar ett protein i vaggen pa stora
artarer och utgor 50 procent av aortas torrvikt. Elastinet gor kérlen
elastiska och ELN-genen som reglerar bildningen av elastin ligger i det
omrade som &r férandrat vid Williams syndrom.

Behandling vid supravalvular aortastenos (SVAS)

Supravalvular aortastenos (SVAS) ér en fortrangning ovanfor

aortaklaffen som 45-75 procent av barnen med syndromet far. SVAS

kan ses i alla aldrar och har ett varierat forlopp: 1/4 forvarras, men 2/3

forblir stabila. SVAS kan kombineras med klaffstenos eller

kranskarlspaverkan.

- Riskerna med SVAS beror pa graden av fortrangning. Fortjockad
vansterkammare kan ge hjartsvikt, och dalig blodforsorjning till
hjartmuskeln kan sarskilt ses vid kranskarlsproblem, sager Hakan
Wahlander.

Behandling vid SVAS gors vid hog tryckskillnad (40-50 mm Hg),
tecken pa hjartsvikt och problem pa kranskérl. Cirka 20 procent av alla
barn med Williams syndrom opereras for SVAS och det ger ofta ett bra
resultat. Cirka 1/4 av barnen med SVAS har en langstrackt
fortrangning av aorta. Det ger en fortjockad vansterkammare och hogt
blodtryck. Operation ar sallan mojligt, men barnen kan fa lakemedel
mot hdgt blodtryck.

Behandling vid andra stenoser

Stenoser i andra stora artérer drabbar cirka 1/5 av barnen. 70 procent av
dessa kraver ingen behandling. Stenoserna kan ge hogt blodtryck, men
operation/kateterbehandling har tveksamma resultat. Njurartarer kan ge
hogt blodtryck och kan behandlas ibland.

Cirka 40 procent av barnen far lungartérstenos, vanligtvis fore ett ars
alder. Denna typ av stenos blir oftast battre med tiden. Det beror pa att
trycket i lungartdrerna ar lagre och kérlen ar mindre beroende av elastin
for sin funktion. Kateterbehandling kan bli aktuell, men bara enstaka
ganger eftersom det ger tveksamma resultat och fortrangningarna ofta
blir battre av sig sjalva.
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- Man ska halla fingrarna borta fran operation om man inte vet att
den verkligen ger ett bra och langvarigt resultat, séger Hakan
Wahlander.

Kranskarlsférandringar kan ses hos cirka fem procent av barnen och ar
mycket vanligare vid behandlingskrdvande SVAS. De behdver utredas
hos barn som ska opereras.

Aorta- och mitralklaffproblem &r vanligt forekommande och kan vara
bade stenos och insufficiens. Den har typen av problem ar nastan aldrig
behandlingskravande, men aortaklaffen behéver ibland atgardas vid
operation av SVAS eftersom klaffen stors av karlstenosen.

Behandling vid kammarseptumdefekt

Kammarseptumdefekt (VSD) innebér att det finns ett hal mellan

hjartats kamrar. Det ar det vanligaste hjartfelet hos befolkningen i stort

och drabbar cirka nio procent av alla personer med Williams syndrom.

- Ofta ar det ett hal, men ibland flera. Ett stort hal ger ett stort
lungflode, hogt lungartartryck och hjartsvikt. Det finns ocksa
medelstora och sma hal, férklarar Hakan Wahlander.

Om halet ar stort behandlas VSD med operation fore sex manaders
alder. Det behdvs en tidig operation for att lungkéarlen ska kunna
skyddas. Om halet ar medelstort vantar man ofta och hoppas att det
stanger sig eller blir mindre. Operation kan annars goras vid 4-5 ars
alder.

- Ett litet hal behdver ingen behandling. Det ger d&nda en normal
cirkulation. Resultaten vid operation av stora hal ar bra, men
enstaka personer behdver pacemaker. Vid Williams syndrom
behdvs sallan ndgon operation, sager Hakan Wahlander.

Behandling vid lang QT-tid

Lang QT-tid innebér en stérning av aterstallningen av hjartats
elektriska aktivering. Det ses hos cirka 13 procent av barnen med
Williams syndrom. Det &r vanligen en arftlig storning i sarskilda
jonkanalproteiner och innebér da en 6kad risk for plotslig hjartdod eller
rytmrubbning. Vid Willams syndrom saknas stérningarna i
jonkanalproteiner och det &r darfor oklart hur risken for plotslig dod ser
ut for dessa personer. Sannolikt &r den inte 6kad pa samma sétt som
hos patienter med arftligt lang QT-tid.

Lakemedelsbehandling kan vara aktuellt fér barn med hogt blodtryck
eller lang QT-tid. Hogt blodtryck ska behandlas oavsett om det orsakas
av karlfortrangningar som kan behandlas eller ej. Lakemedel maste
dock véljas med tanke pa njurartarstenos.
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- Lang QT-tid kan behandlas for att minska risk for plétslig dod. Det
finns aven lakemedel som kan ka elastinnivaerna, sager Hakan
Wahlander.

Hans sammanfattning &r att Williams syndrom ofta hédnger ihop med

storningar i de stora artérernas karlvaggar. Hjartfelen vid Williams

syndrom paverkar framfor allt de stora karlen. De kraver sallan

behandling, men kan vara svarbehandlade.

- Alla barn med Williams syndrom bor undersokas av barnkardiolog
vid diagnos och sedan foljas med ekokardiografi, EKG och
blodtrycksmatning, sager Hakan Wahlander.

Fragor till Hakan Wahlander

Svagt stod i varden

Kan traning vara pafrestande for barnets hjarta?

- Det ar alltid bra att trana och daligt att sitta still. Att trana kan bara
vara farligt om man har extremt hégt blodtryck, men det borde
lakaren i sa fall ha varnat for. Vid lite forhojt blodtryck &r det ingen
fara.

Kan lang QT-tid komma senare i livet?
- Ldang QT-tid ses oftast vid fodseln, det kan komma senare men i sa
fall upptacks det vid EKG.

Linn och Niklas tycker att uppfoljningen av Alva och stodet fran

varden har varit svagt. Eftersom man inte kunde konstatera nagot

hjartfel pa Alva i samband med att hon fick sin diagnos har hon heller

inte foljts upp pa hjartkliniken.

- Vi kénner oss ganska utlamnade och har fatt googla valdigt mycket
sjalva for att alls fa nagon information, sager Linn.

Hon beréttar att det kdnns som att hon har fatt knuffa varden i ratt
riktning, personalen har inte haft sa mycket kunskap om Williams
syndrom i Karlstad dar Alva har undersokts.

- Det dr jag som med mina fragor har tvingat varden att agera. Ja,
just det, det kanske vi ska titta pd”, ungefér sa har det latit. Det kan
kannas jobbigt att tvingas vara expert och det hade varit skont att i
stallet ha ndgon i varden att luta sig mot, sager Linn.

Hon ger ett exempel som galler Alvas pubertet, som hon kom in i
valdigt tidigt;
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- Jag visste att det ar vanligt att personer med Williams syndrom
kommer i puberteten tidigt och sarskilt flickor, eftersom jag googlat
om det. Aven varden borde ha noterat detta, till exempel borde de
ha sett att Alva fatt brost. Anda ar det ar jag som har fétt foresla p-
spruta till Alva, for att hon ska slippa mensen som var jobbig for
henne att skota.

Rorelse och halsa

Rorelse betyder héalsa och &r viktigt for alla manniskor, i alla

aldergrupper.

- Man blir smartare av rorelse och mar helt enkelt battre, sager
Magnus Aspdahl, specialistsjukgymnast inom pediatrik pa
Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm.

Fysisk aktivitet &r inte bara traning, det ar alla sorters rorelser. Hit hor
till exempel att transportera sig (ga, promenera, cykla), vardagssysslor
(handla, stada etc), lek och traning (konditionstréaning och
styrketraning).

- Rorelse &r verkligen en mirakelmedicin. Studier visar att
regelbunden rorelse har effekt pa bade kropp och psyke i valdigt
manga avseenden. Fysisk aktivitet paverkar till exempel
depression/angest, somn, inflammation, bindvéav, skelett och brosk,
karlfunktion, fettmetabolism, blodtryck, hormoner, livskvalitet,
kognition, blodsocker och blodfetter, sager Magnus Aspdahl.

Under arbete/ fysisk aktivitet 6kar blodflodet 6kar i hjarnan (~20%),
framst i omraden som styr motorik, balans, hjartkarlfunktion och
andning.

Langsiktigt kan man visa att 30-45 minuters fysisk aktivitet per dag ger
béttre kognitiva funktioner. Man blir helt enkelt smartare av att rora pa
sig. Detta har visats i flera studier av exempelvis monstrande unga mén
och skolbarn.

Regelbunden fysisk aktivitet under skoldagen &r bra, sarskilt innan man

ska trana nagot som barnet upplever som svart. Viktigt ar ocksa att

undvika onddigt sittande.

- Var tionde dodsfall i véarlden beror pa stillasittande. Att sitta still
mycket kan vara lika farligt som rokning! Unga man sitter mer &n
tio timmar per dag, vilket &r mer an 80-aringar, sager Magnus
Aspdahl.

Aktivitet ska alltid uppmuntras

Sma barn (0-5 ar) rekommenderas fysisk aktivitet i samband med
utforskandet av omvérlden. Fysisk aktivitet skall uppmuntras och
underlattas och endast i undantagsfall begransas. Fysisk aktivitet hos
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barn i aldersgruppen 0-2 ar kan utgdras av att greppa och stracka sig,
vanda sig, lyfta balen, rulla runt, ala, kravla, satta sig, krypa, klattra, ga,
dansa och springa.

Fysisk aktivitet hos barn i aldersgruppen 2-5 ar kan utgoras av att
krypa, ga, springa, dansa, klattra, hoppa, kasta, fanga, sparka boll,
balansera och s& smaningom cykla, aka skidor, aka skridskor och
simma. Barn i aldern 6-17 ar rekommenderas 60 minuters fysisk
aktivitet per dag (mellan-hdg intensitet). Tre ganger i veckan
rekommenderas intensiv traning. Muskelstérkande och skelettstarkande
aktivitet bor ocksa inga tre ganger i veckan.

Barn med funktionsnedsattning ska vara sa fysiskt aktiva som

sjukdomstillstandet eller funktionsnedsattningen medger. For barn med

medfddda hjartfel bor fysisk aktivitet alltid rekommenderas.

- Det ar ytterst fa tillstand dar man behover begransa aktiviteterna,
detta galler framst arytmier och allvarliga myopatier, sager Magnus
Aspdahl.

Fysisk aktivitet vid medfodda hjartfel

De positiva effekterna av fysisk aktivitet och tréaning ar desamma for

barn med medfédda hjartfel som i 6vrigt friska barn. Barn med hjartfel

kan dock behtva undvika kontaktsporter eller sporter med risk for

kollision, till exempel boxning och triathlon, samt sporter med 6kad

risk vid svimning, framst vattensporter.

Sma barn med medfodda hjartfel ar ofta sena motoriskt. De lar sig att

sitta, krypa, sta, ga och springa senare an sina jamnariga friska

kompisar och behdver mer sdmn &n andra barn.

- De kan behdva ta pauser under aktivitet och blir svettiga och
kanske till och med blafargade i lappar och naglar under aktivitet,
sager Magnus Aspdahl.

| forskoledldern kan barn med medfodda hjartfel bli trotta efter en dag.
De kan behdva anvanda vagn langre an andra och spara pa energin.
Ibland kan det vara svart att komma till ro pa kvallen och barnet kan fa
utbrott. Det ar bra att prova pa kravlésa aktiviteter for att trana upp
koordination och motorik, exempelvis gymnastik, dans, simskola/bad-
lek.

Aven i lagstadiet kan skolbarn med medfodda hjartfel bli trotta.

Idrottslarare behdver information. Det &r bra med aktiviteter, men

sarskilt viktigt att tanka pa motoriska socialt viktiga aktiviteter, som att

barnet lar sig cykla, simma, &ka skidor och skridskor.

- Foraldrarna maste ofta planera aktiviteterna bade veckodagar och
helger. Man far tdnka pa att barnet kan fa baksmalla” efter en
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aktiv dag, det vill séga bli sa trott att det maste vara hemma fran
skolan dagen darpa, forklarar Magnus Aspdahl.

Fysisk aktivitet vid intellektuell funktionsnedsattning

En nordisk studie visar att det finns en skillnad i fysisk aktivitetsniva

mellan flickor och pojkar med intellektuell funktionsnedsattning (IF).

Flickorna far avsevart mindre vardagsmotion.

Om forutsattningar ges ar dock personer med IF fysiskt aktiva.

Skolbarn med IF ar mer fysiskt aktiva om schemaléggning och policy

pa skolan stimulerar, men det finns en stor risk att elever med IF blir

staende i vantan pa instruktioner storsta delen av tiden. Foraldrars

installning och intresse for fysisk aktivitet har storre paverkan pa barn

med IF. Ungdomar med foraldrar med hogre utbildning ar mer fysiskt

aktiva och det géller barn med IF &nnu mer.

- Personal maste ha kunskaper, fardigheter och resurser for att kunna
underlatta for personer med intellektuell funktionsnedsattning att
vara fysiskt aktiva, sager Magnus Aspdahl.

Barn med Williams syndrom har ofta en forsenad grov- och finmotorik.
Ungdomar och vuxna kan upplevas som klumpiga och ibland ha
nedsatt balans. Funktionsnedsattningen kan ge 6kande inskrankningar i
leder — framforallt i underarmar, knén och hofter.

Det &r viktigt att man hittar rutiner och struktur for rorelse och

aktivitet. Man kan behdva schemaldgga aktiviteterna och borja i tidig

alder. Vardagsmotionen viktigast och traningen kan vara organiserad
eller oorgansierad. Det ar bra att trana pa styrka, kondition, rorlighet,
koordination och balans.

- Setill att ha sa bra forutséttningar som mojligt och ratt utrustning.
Forbered barnet och forsok hitta gladjefyllda aktiviteter. Det kan
till exempel vara rorelse till musik, dans och bad med vuxen. Tréna
garna under flera korta pass per dag, sager Magnus Aspdahl.

Vardagsmotionen kan 6kas genom att barnet tar trappor istéllet for hiss,
att det hjalper till hemma med exempelvis stadning, grasklippning och
handling och att man bér korg istéllet for att dra en vagn nér man
handlar. Man kan sta upp i skolan eller pa jobbet, ga eller cykla till
skolan eller jobbet, hoppa av bussen tidigare och ta sma pauser i
sittandet.
- Mitt viktigaste budskap till er ar att rérelse = hélsa. Man blir
smartare av rorelse och mar helt enkelt béttre, sager Magnus
Aspdahl.
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Vi manniskor &r sociala varelser som ar fodda for att

kommunicera — det ar en forutsattning for att klara sig i varlden.

- Vimar daligt av att inte kunna kommunicera och det finns ett
klart och starkt samband mellan svarigheter att kommunicera
och utmanande beteende, séager Gunilla Thunberg, logoped vid
DART - kommunikations- och dataresurscenter i Goteborg.

Gunilla Thunberg &r forskare och docent vid Goteborgs universitet och
mamma till Alfred, 26 ar. Han har autism och utvecklingsstorning och
Gunilla Thunberg ser honom som sin stora laromaéstare.

- Jag har lart mig mer av Alfred &n av alla ars studier, sager hon.

DART dr Vastra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter for
personer med funktionsnedsattning. DART arbetar med alternativ och
kompletterande kommunikation utredning (AKK), kommunikativa
rattigheter och tillganglighet for barn, ungdomar och vuxna.

| takt med 6kad kunskap om alternativ och kompletterande

kommunikation (AKK) finns i dag manga metoder, redskap och tips att

anvanda sig av for den som har svart att tala eller att forsta sprak.

Studier visar att AKK inte h&mmar talutvecklingen.

- Tvdrtom vet vi att alla satt att kommunicera underlattar
talutveckling. Det &r viktigt att kommunikationsstodet ar stort redan
nar barnet ar litet. De som boérjar tala senare, kommer anda att
anvanda talet, eftersom det &r lattare i de flesta sammanhang, sager
Gunilla Thunberg.

Familjer som vill ha stod kan vanda sig till DART, eller andra centra,
for att fa rad via telefon eller mail, eller ga kurs. Raden kan besta av
enkla tips om redskap, som exempelvis bilder och bildscheman, eller
hur familjen kan hitta stunder pa dagen for kommunikation. For att
komma pa en utredning kravs remiss fran habiliteringen. DARTS
upptagningsomrade ar Vastsverige. Men man kan ocksa komma pa
remiss fran andra regioner. Det ar viktigt att veta att denna mojlighet
finns om man inte tycker att man kan fa den hjalp som behovs! Detta
géller forstas inte bara kommunikation, utan andra utredningar och
insatser ocksa.

Ratt att kommunicera

Alla har réatt att fa mojlighet att uttrycka sig och kommunicera. Det
foreskrivs i FN:s konventioner som reglerar rattigheter for olika
grupper, bland annat Barnkonventionen och Konventionen for personer
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med funktionsnedséttning. Konventionerna ska paverka all policy och

lagstiftning i Sverige.

- Det &r bra att kdnna till konventionen n&r man ska tala for sitt barns
rattigheter, sager Gunilla Thunberg.

Kommunikationspass
For att underlatta motet med andra kan det vara bra att personer med
Williams syndrom har ett kommunikationspass for att beskriva sig
sjalva och sin kommunikation. Syftet med kommunikationspasset ar att
omgivningen ska fa forstaelse for de problem som finns med
kommunikation, men som ofta déljs av talet. Frhoppningen ar att det
leder till ett béattre och mer konsekvent bemdtande.
Kommunikationspasset skrivs i jagform med kort text och ska gérna
innehalla bilder. Det ska tillverkas av nagon som kanner personen vél
och godkannas av den som ska ha det eller malsman/god man.
- Mallar och manual till kommunikationspass finns pa DART:s
hemsida eller bildstod.se. Man kan ocksa gora ett
kommunikationspass i appen RéttVisat, sager Gunilla Thunberg.

Samtalsmatta
En annan anvandbar metod fér kommunikation &r samtalsmattan. Med
den kan personer som har kommunikationssvarigheter fa stod i att
uttrycka asikter med hjalp av bilder. Pa mattan fasts en bild, som &r
amnet for dagens samtal. Amnet for samtalet ska vara relevant for
personen som mattan anvands for, som tandlékarbesoket, hur det var i
skolan eller vad man vill gora pa fritiden. Under samtalet far personen
som har kommunikationssvarigheter éppna fragor och till dessa fragor
finns bilder. Personen placerar bilderna pa mattan i fornallande till en
visuell varderingsskala som innehaller bilder med olika asikter, till
exempel bra, sadar och daligt.
- Vi har sett att personer som tidigare haft svart att uttrycka sin asikt,
kan gora det med mattan, berattar Gunilla Thunberg.

Sociala berattelser

Sociala beréttelser kan forklara hur man kan agera i olika situationer,

for att det sociala samspelet ska fungera béattre. Genom beréttelserna

ges forstaelse och alternativ genom visuellt stod. En person med

Williams syndrom &r kanske van att ga fram och halsa och krama alla

manniskor, dven sadana han eller hon inte kanner.

- Dakan det vara bra att forsta hur det kanns for den andre, men
framforallt att fa alternativ, till exempel att man inte star for nara
nér man hélsar och att man kan invénta den andres halsning och
svar innan man pratar vidare. Det blir bra for alla, séger Gunilla
Thunberg.
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Genom att skriva ner sociala beréttelser tillsammans kan man logiskt
bygga upp tankar, fortydliga situationer, konkretisera samt bearbeta
och reflektera 6ver nya beteenden och tillvagagangsstt.

Foraldrautbildning

AKKtiv, Komlgang ar en foraldrautbildning om kommunikationsstod,
bland annat AKK. Utbildningen ges via habiliteringen och finns i hela
Sverige. Liknande kurser finns ocksa for personal och kallas da
KomPis. Gunilla rekommenderar varmt dessa kurser, i synnerhet till de
foraldrar som har barn i forskolealdern.

Anvandbara webbadresser for kommunikationsstod:

www.dart-gbg.org DARTS hemsida med diverse information, tips och material
www.bildstod.se (bildstodsverktyg — registrera och logga in)

www.appstod.se (info om appar for kommunikation och kognition)

www.kom-hit.se (kommunikationsstod i vardsituationer, kunskap AKK)

www.akktiv.se (foraldrautbildning)

http://habilitering.se/stockk/information-och-material (STOCKK) diverse information, tips och
material

http://www.lul.se/Landsting--politik/Verksamheter/Halsa-och-
habilitering/Verksamhet/Hjalpmedelscentralen/Center-for-kommunikativt-och-kognitivt-stod/
(eller googla ckk uppsala) diverse information, tips och material

Fraga till Gunilla Thunberg

Vad for slags bilder kan jag anvanda i bildstod?

- Anvind girna de kostnadsfria eller sd kallade ”fria” bilderna fran
bildstod.se. Det finns ocksa olika kommersiella bildbaser som man
fa forskrivna fran habiliteringen, t ex WidgitOnline eller InPrint3.
Vid mer begrénsat bildstdd kan papper och penna fungera bra, till
exempel om man ska genomfdra ett mattsamtal, géra ett
bildschema for nagot eller att illustrera en social berattelse.
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Williams syndrom

Logopedi och oralmotorik

Manga barn med Williams syndrom har problem med atandet.

Ibland kan det vara svart att veta om det bottnar i ovilja eller om

det ar fysiskt svart att ata.

- Ofta ar det en kombination av bada delarna, sager Monika
Bjorn, leg logoped pa Kunskapsteamet for Williams syndrom,
Habiliteringscenter Sollentuna barn i Stockholm.

Sprakutveckling

Barns sprakutveckling kan indelas i form (uttryckssétt), innehall samt

anvandning/avsikt. For barn med Williams syndrom &r starten ofta sen,

men utvecklingen sker sedan i samma ordning som for dvriga barn.

Dock har barnen med Williams syndrom svart med rumsbegrepp,

agande och relationer mellan ord.

- Barnen sager vanligtvis sina forsta ord vid cirka 21 manaders alder,
men pekar inte refererande innan de kan uttrycka begrepp. De har
oftast bra ljudutveckling och stor pratgladje med malande
beskrivningar, berattar Monika Bjorn.

Barn med syndromet tolkar ord bokstavligt och har ofta svarigheter att
ta lyssnarens perspektiv. De kan ha sa kallat ekotal och en del anvander
fardiga “fraser”. Barnen kan ha bra flyt i talet, men har ofta svart att
hélla sig till amnet/ den réda traden. De kan ha problem med hur de ska
inleda ett samtal och ndr och hur de ska avsluta.

Relativt god lasutveckling &r vanligt hos barn med Williams syndrom,
men de har ofta besvar med att skriva for hand (visuospatial
konstruktion). Datorn ar darfor ett utmarkt redskap!

- Senare forskning har visat att spraket hos personer med Williams
syndrom ar mer jamstéllt den kognitiva utvecklingen an man
tidigare trott. Men spraket ar relativt sett en styrka och
ordforstaelsen ar mer avancerad jamfort med den hos barn med
sprakstorning, sager Monika Bjorn.

Omgivningen kan stodja sprakutvecklingen hos personer med Williams

syndrom genom att:

e Anvanda spraket — beskriva hur man ska gora.

e Namnge objekt som barnet fokuserar pa, i stéllet for att peka pa
eller pakalla uppmarksamhet kring objekten.

e Anvanda musik — en motiverande faktor.

e Ge datorstdd vid skrivinlarning.
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e Anvanda AKK (Alternativ och Kompletterande Kommunikation) i
férekommande fall, som till exempel TAKK (Tecken som
Alternativ och Kompletterande Kommunikation), bildstéd.

Personer med Williams syndrom beskrivs oftast som raka motsatsen till
personer med autismspektrumtillstand. Andé har 10-12 procent av WS-
populationen symtom inom autismspektrum.

Oralmotorik och atande

Muskelsvaghet hos barnen kan ge uppfodningssvarigheter da aven
munnens muskler drabbas. De kan ha svart att suga effektivt, svarare
att tugga, svarare att svalja effektivt, ha munandning och dregling.
Andra orsaker till uppfodningssvarigheter kan vara 6verkanslighet i
munhala och mag-/tarmproblematik som exempelvis kolik, illamaende,
reflux och forstoppning.

Atandet sker i olika faser. Forst den orala fasen som pagar 0,5-1
sekund och som ar en viljestyrd aktivitet. Vi ska da ta in maten, tugga,
smaka, blanda med saliv och fora tuggan bakat.

Den andra fasen ar den faryngeala fasen. Den pagar 0,5-1 sekund och
ar inte viljemassig. | den fasen ska tuggan foras bakat genom svalget.
Den tredje fasen ar den esofageala fasen. Den pagar i 5-15 sekunder
och ar inte heller viljemassig. Har tapps luftstrupen till sa att maten pa
ett sdkert sdtt kan passera genom matstrupen ner till magmunnen som
Oppnar magsacken.

Det &r alltsd manga steg som ska fungera for att vi ska kunna ata
normalt.

Man kan forsoka minska problem med munmotoriken genom
oralmotorisk behandling. Exempel pa det &r:

e Oral stimulering genom berdring/massage av kinder, lappar, tunga,
munhala och att uppmuntra sma barn att ta saker till munnen.

e Styrketraning av l&ppar, tunga och tuggmuskel

e Sviljtraning genom strykning pa strupen, el-tandborstestimulans

e Munmotorisk medvetenhet

Material for oralmotorisk behandling kan t ex vara fingerborste, el-
tandborste, munskarm, spatel, sugrorsbjorn, tuggtub, tuggummi,
duosked och spegel.

Viktigt att tanka pa ar att all munstimulering maste utga fran vad barnet
kan acceptera. Manga ar 6verkansliga och man kan darfor behéva
narma sig munnen med stor forsiktighet.
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Ovilja att ata

Ibland kan det vara svart att veta om problemen med atandet ar ovilja

eller om det ar fysiskt svart.

- Atovilja betyder att det inte finns nagra fysiologiska svarigheter att
ata, men att barnet inte vill/ inte &r intresserat och/eller har mycket
specifika dnskemal om kost. Det ligger ofta ocksa psykologiska
faktorer bakom, sdger Monika Bjorn.

Forhojda kalkvarden i blodet hos personer med Williams syndrom

misstanks kunna ge illaméaende och bristande aptit. Mag-

/tarmproblematik kan bidra, liksom svag muskelfunktion, problem med

oralmotoriken, kognitionsproblem/autism samt mun-/tandstatus. Ofta

ar det en kombination av flera faktorer.

- Gladjande nog har fa vuxna med Williams syndrom nagra problem
med atandet, séger Monika Bjorn.

Atovilja kan behandlas genom att man utgér ifrn vad barnet vill ha
och tycker om (kartlaggning). Matens konsistens kan behdva anpassas.
Anvandningen av smakportioner och en liten tallrik kan gora att det
kanns psykologiskt lattare for barnet och ge en kénsla av att lyckas.
Placeringen i rummet/bra miljo sa att det blir sa lugnt som mdjligt, ett
positivt och erbjudande forhallningssétt och ett vagledande tilltal samt
en tydlig start och ett tydligt stopp for atandet ar viktigt att tanka pa.

- Det ér centralt att skapa tillit och trygghet och inte "luras” kring
maten. Kvarstar problemen bér man ta kontakt med en dietist som
kan jobba i team med bland annat ldkare och logoped, séger
Monika Bjorn.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Pedagogiken p& Agrenska bygger pa specifik kunskap om

diagnosen och information om barnets forutsattningar och behov.

- Barnteamet har bred kompetens och stor erfarenhet av barn
med olika diagnoser, sdger AnnCatrin Rojvik, specialpedagog
pa Agrenska.

De allmanna malen for barnens och elevernas vistelse ar att skapa en
miljo dar barn och elever kénner trygghet och trivsel, erbjuda
anpassade aktiviteter och ge forutsattningar for delaktighet och
inflytande.
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- Agrenska vill vara en métesplats for barn med samma diagnos och
deras syskon och bidra till kunskap om och insikt i diagnosen,
beréttar AnnCatrin Rojvik.

Barn med Williams syndrom har olika symtom i varierande
svarighetsgrad. Det ar darfor viktigt att alltid se till varje individs
behov. Med detta som utgangspunkt utformas programmet for barnen
och ungdomarna under veckan.

Agrenska har under &rens lopp genomfort tolv familjevistelser for barn
med Williams syndrom och har darfor stor erfarenhet av barn och
ungdomar med diagnosen. Forutom att lasa in sig pa det senaste nar det
géller diagnosen tar Agrenskas personal dven kontakt med foraldrarna
och samtalar om barnens behov och intressen. Information hamtas
ocksa fran barnens forskola och skola. Déarefter planeras veckans
aktiviteter for barnen.

Kroppsliga och omgivande faktorer

Det pedagogiska arbetet utgar fran Internationell klassifikation av

funktionstillstand, funktionshinder och héalsa, ICF. Det & WHO:s

begreppsram for att beskriva hdlsa och funktionsnedsattning. Modellen

tar hansyn till bade kroppsliga och omgivande faktorer och dess

dynamiska samspel.

- Samtliga paverkar om och hur det gar att genomfora olika
aktiviteter och hur delaktigt barnet kan kénna sig, séger AnnCatrin
Rojvik.

Kunskapsinsamling
Under Agrenskas vuxenvistelser genomférs fokusgruppsintervjuer for
att samla kunskap och erfarenheter om vuxnas behov.

Under vissa familjevistelser observeras barn och ungdomar med den
aktuella séllsynta diagnosen i de vardagliga aktiviteterna.
lakttagelserna ligger till grund for bland annat planeringen av barnens
program under familjevistelserna. Syftet &r att 6ka kunskapen om vilka
konsekvenser diagnosen far i det dagliga livet och vilka forutsattningar
och behov det medfor att ha en specifik séllsynta diagnos.

Pedagogiska observationer, Williams syndrom

Hittills har Agrenska kunnat géra 44 observationer av barn med
Williams syndrom; 28 flickor och 16 pojkar i aldrarna 4 - 17 ar. Barnen
har gatt i forskola, grundskola med sarskolans laroplan, eller i sérskola.
En del har haft assistent i grundskolan, men inte i sérskolan. Alla
barnen deltar i idrott.
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Observationerna visar att det finns betydande svarigheter inom det
sociala- och kanslomassiga, sprakliga och kognitiva omradet samt
inom fin- och grovmotorik.

Sarskilda mal

Ett sarskilt mal under vistelsen pa Agrenska &r att starka
kommunikation och socialt samspel. Det gors genom samarbetslekar
och gemensamma aktiviteter, vuxenstdd i aktiviteter, relationer och
handlingar och tydlig struktur med Kkorta instruktioner. Kroppssprak,
stodtecken och bildstdd anvands och personalen ar extra uppmarksam
pa uttryck for angslan och oro.

Ett annat mal &r att minska konsekvenserna av koncentrations- och
inlarningssvarigheter. Metoderna ar att ha en tydlig struktur i schema,
aktiviteter och milj, individuellt anpassade arbetspass med mojlighet
till paus samt konkret arbetsmaterial och tidshjalpmedel.

Det tredje malet &r att starka barnens fin- och grovmotorik. Metoderna

ar aktiviteter som framjar rorelsegladje, som till exempel trampbilar,

VR-rum, rérelselekar och laghojdsbana.

- Vianvander bild och form och bollmassage och varvar lugna och
mer fysiska aktiviteter under dagen, sdger AnnCatrin Rojvik.

Stimulerande upplevelser och erfarenheter véacker lust att ta egna

initiativ. Detta leder till 6kad aktivitet, som i sin tur har en positiv
inverkan pa hela individen.

- Pasavis etableras en god cirkel, forklarar AnnCatrin Rojvik.

Samverkan

For att barnen ska basta mjoliga forutsattningar till anpassning utifran
sina behov dr dessa viktiga samarbetspartner:

- foréldrar

- sjukvard/habilitering

- barnhélsovard/elevhalsa

- kommunens resursteam

- specialpedagogiska skolmyndigheten

Lanktips

logopedeniskolan.blogspot.se

skoldatatek.se/verktyg/appar

skolappar.nu, appar kopplat till det Centrala innehallet i Lgr 11
appstod.se, samlingsplats for appar som stod

mathforest.com, lag/mellan valj niva
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mfd.se, Myndigheten for delaktighet

hattenforlag.se

teckendockor, bocker, spel, musik, dvd, med tecken
ritadetecken.se, program med tecken, kan laddas ner som app
varsam.se, hjalpmedel och traning

komikapp.se, material och inredning

nyponforlag.se, sprakstimulerande material

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

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och majlighet att traffa andra i samma
situation. Det visar forskning pd omradet och erfarenheter fran
Agrenskas syskonprojekt.

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

Att fa ett syskon med funktionsnedsattning kan innebéara en orolig tid,
osakerhet kring om och hur man pratar om
syskonet/funktionsnedséattningen och att man maste forhalla sig till
andras behov pa ett nytt stt.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar

foljande:

o Syskonet har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna Overskattar ofta hur mycket syskonet vet
om den.

¢ Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte hur
mycket syskonet forstatt och hur det tolkat informationen om
sjukdomen och vad den innebér.

e Att forstd och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata om
saken kontinuerligt da barnen véxer och situationen forandras.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stalla till nagon.
En del &r radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en kansla
av skuld och tror att de sjélva kan ha orsakat syskonet skada.
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Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjélp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras niva,
men de behdver oftast ett namn eller en bendmning pa
funktionsnedsattningen. Efter nioarsaldern far barn en mer realistisk
syn pa tillvaron. De borjar se konsekvenser och kan uppleva det som
jobbigt att syskonet i nagon man &r avvikande. Vissa syskon far en
kansla av skam.

- Barnen noterar blickar och reaktioner fran omgivningen och bérjar
fundera pa hur de ska forklara for andra. Da ar det bra att i familjen
ha ett gemensamt forhallningssatt, sager Linda Kjellgren Ohman,
pedagog p& Agrenska.

Aldre syskon tar ofta pé sig ansvar for att fordldrarnas ska orka. De
funderar ocksa 6ver arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjélva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
kanner skuld over att vara friska, skam eller sorg.

Kunskap, kanslor och strategier

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

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

Teamet berattar ocksa att de barnet inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska
hantera fragor fran omgivningen. Nar de ker fran Agrenska ska de ha
fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Kanslor hanteras genom ett éppet och tillatande klimat, dar alla ska

ké&nna sig bekvdma med att prata fritt.

- Vi gor olika aktiviteter med barnen och ungdomarna for att bli
sammansvetsade som grupp, da blir det mycket léttare att prata om
personliga saker. Det ar viktigt att inte avvisa jobbiga kénslor utan
att istallet prata om dem och vad de star for, sager Linda Kjellgren
Ohman.

Strategier i vardagen bygger pa att syskonet utbyter erfarenheter med
andra syskon och sétter ord pd sddant som kan kallas for ”daliga
hemligheter”. Det kan handla om sorg dver att man inte fick en bror
eller syster som man kan leka med pa samma satt som ens kompisar
leker med sina syskon.
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- Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte fér_lprata om
dem blir de ganska tunga att béra, sdger Linda Kjellgren Ohman.

En del barn undviker att prata med foréldrarna om det som ar jobbigt
med syskonet eftersom de inte vill belasta foréldrarna. Darfor galler det
att skapa strategier for hur man ska prata om det som kéanns svart.

- Manga av barnen pratar om framtiden, om hur det ska bli senare.
Sadana saker kan ju ingen ge nagra svar pa. Men ofta ar det battre
att gissa tillsammans med barnen, an att inte beréra &mnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli, sager Linda Kjellgren Ohman.

For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man identifiera

kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att agera eller

reagera och hur man skulle kunna gora istallet.

Svarigheter for syskon till barn med funktionsnedsattning kan
exempelvis vara att de gléms bort lite grann i familjen, att de ibland
maste avbryta roliga aktiviteter, att de ofta maste ta hansyn och att de
kan ké&nna oro infor framtiden.

Positiva aspekter av att vara syskon till barn med
funktionsnedséattningar ar bland annat att de tidigt lar sig att respektera
olika manniskor, att ta ansvar, kdnna empati och forstaelse, samt att
sétta saker i perspektiv.

Dessutom namner manga syskon att det ar toppen att fa ga forbi kon pa
Liseberg. Sadana saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Syskons tips till foraldrar:

Beratta om sjukdomen och vad den innebar.

Prata om nuet och framtiden.

Hantera utbrott och andra problem som kan dyka upp, visa att det inte
ar mitt ansvar.

Ge egen tid.

Syskons tips till larare:

Fraga hur jag mar — inte bara om mitt syskon.

Tank pa att det ibland &r jobbigt prata om funktionsnedséattningen.
Ta lararansvar nar syskonet eller jag sjélv blir retad.

Ha forstaelse for min situation hemma.

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pé
www.syskonkompetens.se
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Alva ar en forebild

Alva ar inskriven i sarskolan dér hon far undervisning i bland annat

svenska och matematik. Men pa vissa lektioner gar hon i den vanliga

skolan, till exempel nér det ar sl6jd och idrott.

- Skolan fungerar valdigt bra. I borjan hade hon en resurs, men det
behdvs inte nu nar hon far mycket undervisning i sérskolan,
beréttar Linn.

Alva behdver inte heller den medicin mot ADHD-symtom, som hon

tog som yngre. Symtomen har ddmpats och hon klarar sig bra utan

lakemedel nu. Aven tidigare matproblem har forbittrats rejalt.

- Forut at hon valdigt ensidigt, ville inte blanda mat och fick latt
kvaljningar. Men jag gav inte upp utan kampade pa for att fa Alva
att &ta mer varierat och det har gett resultat, sdger Linn.

Mycket omtyckt

Alva &r mycket omtyckt i skolan, hon har aldrig blivit retad och har latt

att fa vanner. Ibland maste hon ga undan och vila lite, men annars

hanger hon med kompisarna som alla andra. Istéllet handlar hennes

svarigheter mest om att hon latt blir orolig.

- Hon blir ofta radd, till exempel for att ga vilse, dven nar vi foraldrar
ar med. Det ar lite kdmpigt, séger Niklas.

Liksom manga andra barn med Williams syndrom &lskar Alva musik
och hon vill garna borja spela trummor. Hon gillar ocksa dans, sarskilt
zumba. Hon ar uppvuxen med djur, bade hundar och katter, men just
nu finns bara katten Mysan hemma hos Linn.

- Overlag lever vi ett gott liv. Tidigare var jag mycket mer orolig for
framtiden och Alvas vuxenliv. Jag funderade éver hennes ekonomi,
hur hon skulle kunna bo som vuxen och jag sorjde 6ver att jag
kanske inte skulle fa nagra barnbarn. Nu kanns det mycket battre,
séger Linn.

Niklas haller med och framhaller att han ar véldigt stolt 6ver sin dotter;

- Patio ar har jag lart mig valdigt mycket mer av Alva, an hon av
mig. Jag skulle inte vara den jag &r i dag utan Alva. Alva och andra
barn med Williams syndrom har sa starka karaktarer och jag ser
upp till dem, séger han.
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Att vara vuxen med Williams syndrom

Under en vistelse for vuxna genomférdes en fokusgruppintervju
med personer som har Williams syndrom. AnnCatrin Rojvik
beréattade vad den visade.

Agrenska genomfor sex vistelser fér vuxna med sallsynta diagnoser
varije ar.

Syftet ar att deltagarna ska fa dkad kunskap och kompetens om sin
funktionsnedséattning och dess konsekvenser for att battre kunna
hantera sin vardag. Vistelsen &r ett led i behandlingen och ett
komplement till sjukvarden.

Programmet innehaller foreldasningar och diskussioner om de senaste
medicinska ronen, psykologiska och sociala aspekter, information om
samhallsinstanser.

Under varje vistelse genomférs en fokusgruppsintervju for att samla
kunskap om vuxna med séllsynta diagnoser och deras behov.

Teman som diskuteras ar utbildning, arbete/sysselsattning,
boende/vardagsrutiner, fritid, socialt liv, sldkt och vanner samt
kontakter med professionen.

Jobb

Under en vistelse for vuxna genomfordes en fokusgruppintervju med
personer som har Williams syndrom. AnnCatrin Rojvik beréttade att
den visade att alla intervjuade arbetade i daglig verksamhet med hjalp
och stod av personal. Exempel pa arbetsplatser var butik och
postorderfirma. Samtliga jobbade deltid och trivdes fint med bade
arbetskamrater och arbetsuppgifter.

Alla intervjuade utom en hade eget boende, oftast i gruppboende.
Nagra diskade, lagade mat, tvattade, stadade och handlade sjalva, men
det varierande. Alla fick i olika grad hjalp och stod fran kontaktperson,
ledsagare, foraldrar, godeman, personal/boendestdd, mobila team,
pojkvanner och kompisar. Att laga mat och betala rdkningar var det
som de flesta upplevde som svarast.

Ett aktivt liv

Samtliga intervjuade hade en aktiv fritid. Det handlade om allt fran att
chatta pa natet, lyssna pa musik, shoppa, titta pa tv och syssla med
keramik till att gora saker ihop med kompisar, pojkvanner,
kontaktpersoner, foraldrar eller syskon.
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Nagon form av fysik aktivitet eller motionsinriktade aktivitet agnade
sig allihop at varje vecka. Det kunde exempelvis vara ridning,
promenader, Friskis&Svettis, simning eller jogging.

Lattlast om sallsynta diagnoser

Att soka, hitta, bedéma och ta till sig kunskap fran dagens stora
informationsutbud kan vara svart for personer med kognitiva
funktionsnedsattningar. Darfor har Agrenska gjort lattlasta
informationsskrifter om fem olika séllsynta diagnoser/syndrom i
projektet "Latt och ratt om sallsynta diagnoser". Projektet var tvaarigt
och finansierades av Arvsfonden.

En av de lattlasta informationsskrifterna handlar om Williams syndrom. L&s mer har:
https://www.agrenska.se/vi-erbjuder/informationsmaterial/dokumentationer/lattlast/

Munhalsa och munmotorik

Barn med séarskilda behov bor tidigt ha kontakt med tandvarden,

garna en barntandvardsspecialist.

- Om det finns svarigheter med tal, sprak och atande behovs
aven kontakt med logoped. Det sdger 6vertandlakare Christina
Havner, logoped Helmine Bratfoss och tandskoéterska Pia
Dornérus, som arbetar pad Mun-H-Center i Goteborg.

Manga diagnoser manifesterar sig orofacialt, det vill sdga paverkar
munhélsan och funktioner i munnen och ansiktet. Mun-H-Center &r ett
nationellt orofacialt kunskapscenter vars syfte ar att samia,
dokumentera och sprida kunskap om munhalsa, bettforhallande och
orofacial funktion vid sallsynta diagnoser.

Mun-H-Center utreder, kartlagger och ger behandlingsrad till personer
med bekréftad — eller misstanke om — séllsynt diagnos.

Det regionala uppdraget innefattar kartldggning, konsultation och &ven
viss behandling inom specialisttandvard och logopedi.

I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrumfor ovanliga diagnoser
som rér munhalsan, i Umea och i Jonkoping.

MHC-basen

Varannan person med sallsynt diagnos har orofacial dysfunktion.
Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser har
Mun-H-Center traffat manga personer med sallsynta diagnoser och har
darfor kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av
diagnoserna. Foraldrar far innan vistelsen fylla i ett frageformular om
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tandvard och munhygien och eventuell problematik kring munmotorik
och munhélsa.

Tandlakare och logoped fran Mun-H-Center gor under familjevistelsen
en oversiktlig undersokning och bedémning av barnens
munfoérhallanden. Dessa observationer och uppgifter i frageformularet
dokumenteras i en databas. Familjerna bidrar pa sa vis till 6kade
kunskaper om munnen och dess funktioner vid sallsynta diagnoser.

- Nar det finns information fran mer an 10 personer publiceras
sammanstallningarna pa hemsidan och appen. Efter denna
familjevistelse kommer MHC att ha 102 personer med Williams
syndrom i databasen, séger Christina Havner.

Tand-och munvard

Det &r en stor férdel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
personen kan bevara en god munhalsa. | den regelbundna
undersokningen pa tandvardskliniken bor dven kontroll av kakleder
och tuggmuskulatur inga. Bettutveckling, munhygien och eventuell
medicinering &r andra viktiga faktorer att uppmarksamma. Vissa
mediciner kan ge muntorrhet och 6kad risk for karies.

Munhéalsa vid Williams syndrom

Féljande munrelaterade symtom kan — men behover inte — férekomma

hos personer med Williams syndrom: avsaknad av tandanlag, annan

tandform (mejselformad), annan rotform, mineraliseringsstérningar i

emaljen och eventuellt en 6kad risk for karies.

- Naér vi i dag undersokt era barn har vi sett en nagot smalare
tandform, avsaknad av enstaka tandanlag, svaga tuggmuskler och
trangt i svalget. Men ocksa glada samarbetsvilliga barn och fina
rena tander, sager Christina Havner.

Att tanka pa vid Williams syndrom:

e Forstarkt forebyggande tandvard och regelbundenhet.

e Behandlare bor vara val insatt i barn med annat tillvaxtmonster.

o Vid hjartfel kan antibiotikaprofylax behovas vid olika typer av
behandlingar — radfraga lakare.

e Takontakt med tandvarden innan forsta besoket!

e Ofta behdvs extra tid, tillvanjning, forberedande samtal eller
bildstdd.

Viktigast av allt &r att férebygga problem med tdnderna. Den

forebyggande tandvarden ska vara sa bra att sjukdomar i munnen kan

undvikas.

- Eftersom barn med Williams syndrom &r en riskgrupp for
munhélsorelaterade problem och ofta har en situationsbetingad oro
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ar det viktigt med regelbundna besok i tandvarden, helst minst tva
ganger per ar, sager Christina Havner.

En inskolningsmetod enligt det sa kallade tuseninlarningsmetoden
innebar att man tranar med barnet i flera korta pass pa samma dag med
manga pauser och en langre paus. Man ska gora traningsmomenten
visuella och konkreta, avbryta i tid och lata barnet fa kanslan av att
lyckas.

- Att beromma och bel6na &r en nyckel, sager Christina Havner.

Tandvard for barn med behov av sarskilda insatser

En god forebyggande tandvard innebéar bland annat tata besok, polering
och fluorbehandling av tanderna. Alla bor anvéanda fluortandkram tva
ganger dagligen, som sedan individuellt kan kompletteras med andra
fluorprodukter efter reckommendation av ansvarig tandlékare. FOr barn
som inte tycker om tandkramssmaker finns sarskilda tandkramer utan
smak.

En bra metod for att forebygga karies &r att plasta in tuggytorna pa nya
kindtander. Man applicerar da ett tunt lager plast i tandens faror och
gropar.

Inom tandvarden rekommenderar man foraldrar att borsta barnens
tander tva gadnger om dagen. Vuxenhjalp rekommenderas till barnet &r
12 ar. Det finns manga olika typer av borstar att valja bland for att
underlatta tandborstningen, samt bitstéd och andra hjalpmedel. En
vanlig eltandborste kan vara ett bra alternativ, inte minst som en del av
sensomotorisk stimulering av munnen.

Munmotorik vid Williams syndrom

Problem som kan férekomma vid Williams syndrom ar:
« Lag muskelspanning i lapparna

«  Oppen mun i vila

+  Atsvérigheter/ Tuggsvarigheter

+  Overkanslighet i munnen

* Nedsatt salivkontroll

* Hes rost

+ Tal — artikulationssvarigheter

En logoped kan utreda kommunikationsformaga, sug- tugg- och
svaljformaga och munmotorisk formaga hos barnet.

Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och/eller atsvarigheter,
tal- och kommunikationstraning samt oralmotorisk tréning.
Oralmotorisk traning syftar till att 6ka formagan att kontrollera saliven,
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forbattra at- och artikulationsformaga samt vid behov 6ka eller minska
kanslighet i munnen.

Problem med att ata kan ha manga orsaker. Viljan och orken att 4ta kan
paverkas av aptit, mag-tarmproblem, andning och allmantillstand.

- Formagan att ata ar i sin tur kopplad till formagan att suga, dricka,
tugga, svalja och kanna/sensorik, sager Helmine Bratfoss.

Atsvarigheter har ofta inte en enskild orsak, darfor behdvs ett

multiprofessionellt omhéndertagande (till exempel l&kare,

sjukskoterska, dietist, logoped, psykolog, sjukgymnast, arbetsterapeut,

tandlakare).

Behandlingen kan vara:

e Medicinsk, till exempel att behandla reflux, férstoppning, nutrition,
Kirurgi.

e Kompensation, till exempel anpassad kost, hjalpmedel for att sitta,
ata och dricka.

o Att forbattra funktion, till exempel senso-motorisk tréning eller att
stimulera &tutvecklingen.

e Psykologisk stottning (for barn och foréldrar).

Att tugga

Att tugga ar viktigt. Det underlattar matsméltning och ar viktigt for att
kdnna mattnad och ata lagom mycket. Att tugga ger ocksa starkare
tuggmuskler, detta kan ocksa ge en battre kakposition, ett sakrare
atande och minskad risk for bitovanor.

God tuggférmaga innebar att man har ett valfungerande bett och ett

rotatoriskt tuggmaonster, att man kan blanda tuggan med saliv, fora

tuggan mellan kindtdnderna och forma en tugga — med tungan. Tunga

och kinder samarbetar och for tuggan bakat, man anpassar sig efter

konsistenser och svéljer sakert nar det ar dags.

- Enovilja att 4ta mat kan i vissa fall handla om svarigheter med en
viss konsistens, sager Helmine Bratfoss.

Har personen 6ppen mun och svag lappmuskulatur kan detta atgardas
vid hjélp av traning. Till exempel kan daglig traning med en munskarm
Oka styrkan i l1appar och kindmuskulatur.

Det ar alltid viktigt att man kartlagger en persons orofaciala funktion
om man misstanker svarigheter med oralmotorik. All oralmotorisk
tréning ar inte bra for alla, man behover ge anpassad behandling och
uppfoljning oavsett diagnos.
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Habiliteringen, oralmotoriska team, samarbete med logoped och
tandlakare och nutritionsteam kan vara en vardefull hjalp for familjen.

L&s mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skriften “Uppleva med munnen”. Den gar att
bestalla via Mun-H-Centers webplats:

mun-h-center.se

Louise Jeltin &r assistanssamordnare och arbetar pa Agrenska.
Hon informerade om de stod som finns att fa for personer med
funktionsnedsattning.

Louise Jeltin berattade inledningsvis om de olika aktorer i samhaéllet

som star for olika slags stod till individen. Till det statliga stodet raknas

Forsakringskassan som hanterar sjuk- och foréldraforsékring,

omvardnadsbidrag, merkostnadsersattning och assistans.

Bland samhillets 6vriga stod finns stéd som utgar fran foljande lagar;

Socialtjanstlagen (SoL), Lagen om stdd och service till vissa

funktionshindrade (LSS) och Halso- och sjukvardslagen (HSL).

- Samhallets dvriga stod omfattar aven habilitering, familjerattsliga
fragor, barnomsorg, skola, arbete, bostad, ekonomi och migration,
séger Louise Jeltin.

Centrum for séllsynta diagnoser (CSD) finns vid universitetssjukhusen.

Vid centrumen finns expertteam for olika diagnoser och

diagnosgrupper.

- Kontakta i forsta hand CSD i din region for att fa vagledning,
hanvisning och information, sager Louise Jeltin.

https://www.nfsd.se/hitta-ratt/aktorer/offentliga-aktorer/halso--och-
sjukvard/centrum-for-sallsynta-diagnoser/

Omvardnadsbidrag

Den 1 januari 2019 bytte vardbidrag namn till omvardnadsbidrag, som

finns pa fyra nivaer. Bada foraldrarna kan soka, men de kan ocksa dela

upp bidraget.

En nyhet &r att foraldraledighetslagen med rétt att arbeta 75% forlangs

sa att det aven géller efter det att barnet fyllt atta ar.

- Merkostnadsersattning soks separat vilket innebar tva ansokningar.
Tank pa att omvardnadshidrag kan paverka ratten till VAB, séger
Louise Jeltin.
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De som kan fa omvardnadsbidrag ar foralder eller person som likstélls
med foralder som vardar ett barn med funktionsnedséttning. Ett villkor
ar att barnet behéver mer omvardnad och tillsyn an ett barn i samma
alder utan funktionsnedséttning, och att det kommer att behdva det i
minst sex manader raknat fran och med den tidpunkt da behovet av
omvardnad och tillsyn uppstod.

Foralder och barnet ska vara forsékrade i Sverige.

Behov som Overstiger fordldraansvaret &r:

 Vardinsatser

 Praktisk hjalp i vardagen sdsom pa- och avkladning, hygien,
traning, laxlasning och hjélp vid maltider

 Skapa och upprétthalla rutiner och struktur

» Aktivera och motivera barnet

+ Sarskild tréaning

+ Stod for att kommunicera och samspela med andra personer

Merkostnadsersattning

Merkostnadsersattning kan ges for barn 0 — 18 ar (max till 21 ar om
barnet gar i skolan). Handikappersattning for vuxna byter namn. Forsta
nivan ar pa minst 11.635 kr/ar i merkostnader, vilket ar ett hogre insteg
an tidigare. Merkostnadsersattning ges inte “krona for krona” utan pa
fem nivaer: 30, 40, 50, 60, 70 procent av prisbasbeloppet (som var

46 500 kr ar 2019). Overgéngsregler galler fram till 2021. En annan
nyhet ar att hjalpbehovet tas bort fran merkostnadsersattningen.

LSS

LSS ger stdd for insatser och sarskild service for personer:

1) med utvecklingsstérning, autism eller autismliknande tillstand

2) med betydande eller bestdende begdvningsmassigt funktionshinder
eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre vald eller kroppslig
sjukdom

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

Avlosarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till avkoppling

och till att utratta &renden utanfor hemmet. Avldsarservice kan

erbjudas bade som regelbunden insats eller som 16sning vid akuta

behov. Behovet bedéms individuellt fran fall till fall.

- Det ar viktigt att tanka pa att avlGsarservice kan paverka
omvardnadsbidraget. Man maste komma ihag att meddela
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Forsakringskassan om man far nya insatser beviljade, sager Louise
Jeltin.

Korttidsvistelse/ stodfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade till
att ge anhoriga avl6sning och mer tid for syskonen, men ocksa till att
tillgodose barnets behov av miljoombyte och rekreation. Tanken &r att
barnet ska fa mojlighet till personlig utveckling. Korttidsvistelse kan
bli aktuellt redan i tidig alder.

Ledsagarservice

En ledsagare hjalper till med kontakter i samhéllet och kan f6lja med
pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen galler nar
funktionsnedséattningen inte ar alltfor stor, och kan till exempel inte ges
om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen kan
begéras per tillfélle eller som regelbunden insats. Beddmningen gors
utifran barnets livssituation, alder, intressen och behov.

Exempel pa bistdnd enligt SoL

Korttidsvistelse (lager, stodfamilj, korttidsboende), avldsarservice,

kontaktperson och ledsagare ar exempel pa bistand enligt SoL. Men

SoL kan ocksa ge stdd till anhoriga, exempelvis samtal och

stoddgrupper. Kommunerna &r skyldiga att erbjuda stod,

samtalsgrupper, samtal, massage, tréning med mera som tidigare bara

var riktat till anhoriga till &ldre. Behovet styr hur stodet ska se ut, till

exempel vagledning, samtalsstod eller friskvard.

- Takontakt med en anhdrigkonsulent/ anhorigstodjare i kommunen
via kommunens véxel for att fa mer information eller las pa
http://www.anhoriga.se/, sager Louise Jeltin.

Stod i skolan

Alla elever i grund- och gymnasieskolan har rétt att na sa langt som

mojligt i sin kunskapsutveckling, utifran sina forutsattningar. For att na

dit ska alla elever fa ledning och stimulans i skolan.

- Om du tror att ditt barn behover extra stdd i skolan ska du ta
kontakt med skolan, antingen med ditt barns larare eller med
rektorn. Det &r rektorn som har det yttersta ansvaret for att alla
elever far det stod och den hjalp de behover, sager Louise Jeltin.

Sarskilt stod i forskola/skola kan till exempel vara:
* Handledning/fortbildning av personal

* Resursperson/”’assistent”

» Minskning/anpassning av elevgrupp

* Regelbunden specialpedagogiska insatser
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 Anpassad studiegang

Dispens for utokad tid pa forskolan

Om man har ett barn som av fysiska, psykiska eller andra skal har
behov av sérskilt stdd i sin utveckling och sjalv ar féraldraledig,
arbetslos eller sjukskriven, kan man anséka om utokad tid pa forskolan.
Man kan ocksa ansoka om utokad tid i samband med svara
familjesituationer som under en begrénsad period medfor ett behov av
utokad tid pa forskolan. Svara familjesituationer definieras som fysisk
eller psykisk sjukdom i familjen samt socioekonomisk utsatthet av
olika slag déar socialforvaltningen &r inkopplad.

Nar ansokan avser familjesituationen ska lakarintyg och/eller intyg fran
Socialférvaltningen bifogas till ansékan. Dispens beviljas i upp till en
termin at gangen och endast under forskolans lasar.

Rutinerna kan variera mellan olika kommuner.

Vid férandringar

Om ditt barn ska borja pa en ny skola, gora stadiebyte eller fa nya
larare ar det viktigt att forbereda detta i god tid. Ta kontakt med skolan
och ge skriftlig information (t ex dokumentationen) och ha ett méte
med alla inblandade, till exempel rektor, skolskdterska, pedagoger. Ett
tips ar att gora ett studiebesok pa den nya skolan.

Vart kan man vanda sig?

Om du har fragor om ditt barns skolgang, vand dig i turordning till
foljande instanser. Forhoppningsvis loser sig fragan redan vid en forsta
kontakt med rektor/forskolechef:

Rektor/forskolechef

Ansvarig tjansteman eller ndmnd i kommunen

Skolverket www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst: Tel 08- 527 332 00

Skolvasendets dverklagandendamnd (vid dverklaganden av beslut)
www.overklagandenamnden.se

6. Skolinspektionen, www.skolinspektionen.se

a s wn e

Patientlagen

En patientlag fran 2015 stéarker patientens stallning inom sjukvarden.
Patienter har bland annat ratt att vélja Oppenvard i andra landsting, och
ska vid behov lattare kunna fa en ny medicinsk bedémning. Kravet pa
regionerna att informera patienterna ar tydligare, varden ska forsékra
sig om att patienten har forstatt och barns inflytande dver sin egen vard
stérks.

Las mer pa www.nfsd.se och www.1177.se
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Samordning — Fast vardkontakt

Halso — och sjukvardslagen (HSL) séger att varden
(verksamhetschefen) har skyldighet att utse en fast vardkontakt for att
sékerstélla en patients behov av bland annat samordning. Det infordes i
HSL ar 2010. | januari 2018 kom en ny lag om samverkan och
uppfoljning vid utskrivning fran slutenvard nar fortsatta insatser fran
oppenvard behovs.

En fast vardkontakt ska ocksa utses om patienten begér det. Det kan
vara en lakare, men behover inte vara det. Den fasta vardkontakten ska
samordna vardens insatser och information, formedla kontakter inom
varden och vara kontaktperson inom andra delar av varden och for
andra samhallsaktorer.

Kommun och landsting &r skyldiga att vid behov uppratta en
samordnad individuell plan (SIP), enligt bade socialtjanstlagen och
hélso- och sjukvardslagen. Det gors exempelvis nar samordning
efterfragas, nar det behovs kompetens fran flera verksamheter eller nar
en person upplevt att den har "’bollats runt”.

Motesteknik

Tips infor moten med olika aktorer ar att se till att det finns en
beslutsfattare med pa motet (annars kan man lika garna skjuta pa det).
Kanske behover du som foralder ta med en annan aktor, exempelvis
skolskoterska/habilitering? Se till att det finns en dagordning och
kontrollera hur lang tid métet varar. For protokoll (varje beslut om
atgard bor kopplas till en namngiven utforare). Boka en ny tid for
aterkoppling och uppf6ljning av atgarderna.

Fonder

Det finns fonder som enskilda personer med funktionsnedséttning/
familjer kan soka pengar fran.

Sok pa Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas, kommunens
hemsida, regionens hemsida (lankar pa habiliteringens sida i alla fall i
VGR), pa biblioteket eller pa natet. Det finns ocksa foretag som hjélper
till att salla for en kostnad pa ett par hundralappar.

http://habilitering.se/funktionshindersguiden/ekonomi/fonder
Bostadsanpassning

For att fa bidrag till bostadsanpassning ska atgarderna vara
“nodviandiga for att bostaden skall vara dandamalsenlig”. Ansokan
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gors hos kommunen och behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare
eller annan sakkunnig. Beslutet kan dverklagas
L&s mer pa bostadscenter.se

Mer information:

agrenska.se — Agrenska

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

fk.se - Forsakringskassan

1177.se — Sjukvardsupplysningen
socialstyrelsen.se

mun-h-center.se — Mun-H-center

skolverket.se

spsm.se — Specialpedagogiska

notisum.se — Lagar pa natet

mfd.se — Myndigheten for delaktighet
https://hejaolika.se — nyheter om ett samhaélle for alla
parasport.se

nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser
anhoriga.se/ anhorigstod

https://ournormal.org/

Williams syndromféreningen i Sverige

Manga manniskor upplever att ett medlemskap i en forening &r ett stort
och viktigt stod. | foreningen kan familjer tréffas, utbyta erfarenheter
och arrangera aktiviteter.

Williams syndromféreningen i Sverige ar med i Riksforbundet
Sallsynta diagnoser
https://www.sallsyntadiagnoser.se/diagnos/williams-syndrom/

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for ett 15-tal ar sedan
av en grupp foraldrar till barn med olika typer av syndrom. Det ar
en paraplyorganisation dar en mangd olika diagnosféreningar
finns representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva handikappolitiska fragor,
att paverka och patala att sallsynta diagnoser maste uppmarksammas
och forskas kring.

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

Forbundets 12 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosféreningar som sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt &r att
syndrom ar livslanga, obotliga och nastan alltid har genetiska orsaker.
Har hittar du Riksforbundet for sallsynta diagnoser:
www.sallsyntadiagnoser.se

Informationscentrum for sallsynta halsotillstand

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for sallsynta halsotillstand.
Den innehaller for narvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras fran och med mars manad 2020 av
Informationscentrum for sallsynta hélsotillstand vid Agrenska i
samarbete med ledande medicinska experter och foretradare for
patientorganisationer. Kvalitetssékring sker genom granskning av en
sérskild expertgrupp.

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

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

L&s mer pa: socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-
halsotillstand/

NFSD — Nationella Funktionen Sallsynta diagnoser

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

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for att
oka kunskapen inom omradet sallsynta diagnoser genom sin
webbplats nfsd.se och pa sociala medier (Facebook, Twitter och
Linkedin).
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En sammanfattning av dokumentation nr 607.

Personer med Williams syndrom é&r ofta lika varandra bade till utseende och beteende, dr 6ppna och
intresserade av andra manniskor. Det ar vanligt med symtom fran hjarta- och karl. De flesta har
intellektuell funktionsnedsattning med en ojamn begavningsprofil.

Fem-tio barn far diagnosen Williams syndrom i Sverige varje ar. Diagnosen kan stéllas av lakaren
vid en Kklinisk bedomning eller genom gentest. Williams syndrom é&r lika vanligt bland flickor som
hos pojkar.

Tidig kontakt med habiliteringen behdvs bland annat for att stimulera den kognitiva, motoriska och
sprakliga utvecklingen. Vid hjartfel behovs uppféljning, och operation eller annan behandling kan bli
nddvandigt.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER o
Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser A G REN S KA
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