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22q| | -DELETIONSSYNDROMET,

VUXENVISTELSE

Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for sallsynta dia-
gnoser och en unik motesplats for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedsattningar, deras familjer och professionella.
Agrenska &r belaget pa Lilla Amundon séder om Géteborg och &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 och sex
vistelser for vuxna, med sallsynta diagnoser. Varje gang det ar vuxen-
vistelse kommer ett antal personer fran hela Sverige, som har samma
séllsynta diagnos, i det hér fallet 22g11-deletionssyndromet.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mojlighet att utbyta erfaren-
heter och tréffa andra i liknande situation.

Programmet innehaller forelasningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, psykosociala aspekter samt det stod samhallet kan
erbjuda.

Faktainnehéllet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har varje forela-
sare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva
med aortadissektion ingar en kortare intervju med en av deltagarna pa
vistelsen. | sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv
och samhéllsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for del-
tagarna i gruppen. De personer som deltar i intervjuerna har i verklig-
heten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
agrenska.se, dér de kan laddas ner som pdf.
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Foljande foreldsare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Sélveig Oskarsdottir, 6verlakare pa Barnmedicin vid Drottning Sil-
vias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Jovanna Dahlgren, professor, Tillviaxtenheten pa Drottning Silvias
barn-och ungdomssjukhus 1 Goteborg.

Kristofer Skoglund, 6verlikare HIA/sviktsektionen, Kardiologi vid
Sahlgrenska universitetssjukhuset 1 Goteborg.

Lena Wallin, dverldkare och forskare pa Gillbergcentrum vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset 1 Goteborg.

Anna Nielsen Magnéli, tandhygienist vid Mun-H Center i Goéteborg.
Annette Carlsson, tandhygienist vid Mun-H-Center 1 Gteborg.

Medverkande fran Agrenska

Ann-Catrin Rojvik, verksamhetsansvarig.
Louise Jeltin, assistanssamordnare.

Linda Ohman, idrottslarare.

Marianne Lesslie, redaktor.

Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon 031-750 91 00
Mail: agrenska@agrenska.se
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Medicinska aspekter vid 22q| | -deletionsyndromet

En av 4000 personer beraknas ha 22q11-deletionssyndromet.
Det borde darfor finnas cirka 2500 personer med syndromet i
Sverige, men langt ifran s& manga har fatt diagnosen.

— Vi vet inte hur manga som har fatt diagnosen 22q11-
deletionssyndromet i Sverige, men troligen ar det inte fler an
500. Det finns saledes en hel del personer i Sverige som har
22q11-deletionssyndromet utan att veta om det, séger Sélveig
Oskarsdottir, 6verlakare pa Barnmedicin vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

En forklaring till att inte alla far en diagnos ar att symtombilden
varierar mycket och att manga inom varden inte kanner till
syndromet, sager hon.

Diagnosen stélls i olika aldrar och ibland férst i vuxen alder. Van-
ligast &r dock att diagnosen stélls nar man &r barn. Hos barn med
svara hjartfel stélls diagnosen tidigt i livet.

Numera konstateras 22q11-deletionssyndromet ofta redan i foster-
stadiet under graviditeten. Det &r da ett av symtomen, hjartfelet
upptécks i samband med den obligatoriska ultraljudsundersokning-
en i vecka 18.

— Ett fatal foraldrar far diagnosen 22q11-deletionssyndromet nér de
fatt barn som har syndromet, séger Solveig Oskarsdottir.

Inlarningssvarigheter och neuropsykiatriska problem ar vanligt hos
bade barn och vuxna.

— De symtom och problem man far varierar mellan personer med
syndromet sager Solveig Oskarsdottir.

Olika namn pa diagnosen

22¢11- deletionssyndromet har manga namn, till exempel VCFS
(velo-kardio-facialt syndrom) efter det som kan vara paverkat i
kroppen, velo (gom) - kardio (hjarta)- facial (ansiktet). Det kallas
ocksa DiGeorge syndrom, efter barnlakaren Angelo DiGeorge som
forst beskrev syndromet. Bendamningen CATCH 22 har ocksa an-
vants, men anvands inte langre. Det ar en forkortning av en del av
de vanligaste symtomen, Cardiac anomaly (hjartfel), Thymic hy-
poplasia (underutveckling av brassen), Cleft palate (gomspalt) och
Hypocalcemia, (lag kalciumniva i blodet). 22 star for kromosom-
nummer 22. Nu kallas syndromet for det mesta 22q11-
deletionssyndromet. Syndrom betyder att flera symtom tillsammans
pekar mot en diagnos.



22q11-deletionssyndromet

— Det som ar speciellt med det h&r syndromet &r att en del av sym-
tomen ofta ligger i en grazon, mellan friskt och sjukt. Personen som
har 22g11-deletionssyndromet upplever ibland ett okunnigt bemo-
tande inom varden och att de inte far den hjalp de behéver. Hen
kanner sig inte trodd och respekterad for de &kommor som anda
finns, eftersom de kan vara vaga och syndromet inte syns sa tydligt
utanpd, sager Solveig Oskarsdottir.

Genetik och arftlighet

Kroppen &r uppbyggd av flera miljarder celler. Inne i varje cell
finns en cellkdrna dar arvsmassan ar lagrad i DNA-stréngar som
bestar av 46 kromosomer i 23 par, en fran mamman och en fran
pappan. Tillsammans innehaller de cirka 22 000 gener. De forsta 22
genparen kallas for autosomer och ar lika fér man och kvinnor,
medan det sista paret skiljer sig at mellan kénen. Kvinnor har nor-
malt tva X-kromosomer (XX), medan man har en X och en Y-
kromosom (XY).

22q11-deletionssyndromet orsakas av en forlust, en sa kallad delet-
ion av en liten del av den langa armen (q) pa en av kromosomerna i
kromosompar 22. Det innebdr att en del av arvsmassan saknas
(cirka 50 gener) och att den normala funktionen av gener inom
detta omrade ar paverkat.

Hos 85-90 procent har syndromet uppkommit som en nymutation.
Det betyder att forandring av arvsanlaget férekommer for forsta
gangen hos personen sjalv och inte ar nedarvd fran nagon av for-
aldrarna. Vid en nymutation har forandringen skett nar konsceller-
na bildas.

For dvriga 10 till 15 procent har syndromet arvts fran en av forald-
rarna. FOr personer med syndromet ar sannolikheten att deras barn
arver kromosomavvikelsen 50 procent vid varje graviditet. Detta
kallas for autosomalt dominant nedarvningsmonster.

Nagra olika symtom i detalj

Att k&nna trotthet ar allmant férekommande i gruppen med 22911-
deletionssyndromet. Det kan bero pa manga saker, sager Sélveig
Oskarsdottir.

— Mojliga medicinska orsaker ar langdragna infektioner som inte
bryter ut ordentligt eller om skoldkorteln ér paverkad.

| en studie i Belgien pa 29 vuxna, fick personer som inte hade na-
got k&nt syndrom och personer med 22g11-deletionssyndrom svara
pa fragor om trétthet. 80 procent av de med 22q11-
deletionssyndrom uppgav att de var onormalt trétta. Man fann
ocksa hos dem ett samband mellan trétthet och depression.
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— Det kan ocksa finnas andra orsaker till trétthet. Hjartat kanske
inte fungerar som det ska. Darfor ar det viktigt att lata undersoka
sig, sa att allvarliga orsaker till trottheten utesluts, sager Solveig
Oskarsdottir.

Personer som kanner trotthet maste vila oftare an andra och de
kanske inte orkar arbeta heltid.

— Om man upplever att man har den har tréttheten ar det viktigt att
acceptera det och infor sig sjalv tanka att det ar sa har jag ar!

Bréssen, thymus &r ofta liten och undervecklad vid 22911-
deletionssyndrom. Bréssen ar ett viktigt organ i immunforsvaret.
Samre immunforsvar kan leda till frekventa och langdragna luft-
vagsinfektioner. Det kan ocksa ge en okad risk for autoimmuna
sjukdomar, som &r vanligare i vuxen alder.

— Majoriteten av de med syndromet har latt till mattlig immunbrist.
Infektionerna brukar minska med stigande alder. Vuxna har van-
ligtvis inte mycket problem med infektioner. En liten andel vuxna
har dock immunbristsjukdom som kraver behandling och regelbun-
den uppfoljning, sager Solveig Oskarsdattir.

Oron och hérsel dr ofta paverkad hos personer med 22q11-
deletionssyndrom. Oroninflammationer &r vanliga. Horselgangarna
kan vara trnga, vilket ocksé ger problem med vax. Aven vitska i
mellandrat ar vanligt. Horselnedsattning férekommer hos 40 pro-
cent av alla med 22q11-deletionssyndrom.

— Nedsattningen brukar vara lindrig till mattlig, men nagra kan be-
héva horapparat, sager Solveig Oskarsdottir.

De som fortsatter att ha 6roninflammationer far ibland hal pa trum-
hinnan. Det halet kan vara svarlakt. Det kallas kronisk éronin-
flammation och personen kan behdva operera trumhinnan sa att den
laker ihop.

Bristande funktion i biskoldkortlar kan ge kalkbrist. For lite kalk i
blodet kan ge symtom i form av trétthet, svaghet, kramper, dom-
ningar och stickningar i musklerna.

Andra fysiska symtom som en del vuxna k&nner &r huvudvérk,
trétthet, samt muskel- och ledvark. Det férekommer ocksa psykiska
symtom som okad stresskanslighet, angest, fobi, tvangssyndrom,
depression och schizofreni.

Riktlinjer

Det finns internationella riktlinjer nar det galler vard av personer
med 22g11-deletionssyndromet. De finns beskrivna i tidskriften
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Genetics in Medicine fran ar 2015. Rubriken dr ”Practical guideli-
nes for managing adults with 22q11-deletion syndrome”. Nagra
nationella riktlinjer i Sverige, for vuxna med 22911-
deletionssyndromet finns annu inte, men det finns information om
syndromet pa Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga dia-
gnoser.

En halsokontroll hos lékare vart till vartannat ar rekommenderas.
Helst ska det goras av en specialistenhet ett vardenhetsteam, som
kanner till syndromet val, men det finns inte specialistteam for
vuxna med syndromet i Sverige. Kontrollerna gors vanligen pa en
vardcentral. Manga behover ocksa foljas upp hos olika specialister
beroende pa vad man har for sjukdomar och problem

— Man ska bland annat ta blodprov och med det kolla kalknivan och
skéldkortelfunktionen, sager Solveig Oskarsdottir.

Viktigt ar ocksa att Gvergangen mellan barn- och vuxensjukvarden
gar smidigt.

— Manga med 22g11-deletionssyndrom &r vid 18 drs alder inte
mogna att styra upp allt sjalv. Det kan vara bra, att ha med sig en
foralder som stéd vid atminstone det forsta lakarbesoket sager
S6lveig Oskarsdottir.

Ett tips ar att be lakaren skriva ner pa ett papper, det man kommit
Overens om under ldkarbesoket.

— Det &r lattare da att minnas vad som sagts, sager Solveig Oskars-
dottir.

Endokrinologiska aspekter

— Det ar viktigt att kontrollera kalkhalten i blodet hos personer
med 22q11-deletionssyndromet och det gors med ett blodprov.
Det ar vanligt med nagot laga nivaer. Det beréattar Jovanna
Dahlgren, professor i pediatrisk endokrinologi och 6verlakare
pa Tillvaxtenheten vid Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus i Goteborg.

Vid 22qg11-deletionssyndromet kan funktionen av hypofysen vara
paverkad. Hypotalamus styr hypofysen som styr kroppens olika
kortlar och hormonproduktionen. Nagra av kortlarna som bildar
hormon &r skoldkorteln, biskoldkortlarna, bukspottskorteln, binju-
rar, aggstockar och testiklar.

— Hormoner &r viktiga &mnen som bildas och som transporteras
med blodet till en annan del av kroppen, séger Jovanna Dahlgren.
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Om kroppen ska kunna fungera pa basta satt, ska den vara i hormo-
nell balans.

— Naér det blir for mycket hormoner i skoldkaorteln till exempel sig-
nalerar kroppen till hypofysen att det récker, forklarar Jovanna
Dahlgren.

Kalkomséattningen

Vid 22g11-deletionssyndromet har 30 till 60 procent av alla med
syndromet nagot laga kalknivaer.

— Kalk behdvs for att bygga upp skelett och tander. Men ocksa for
att muskler och nerver ska fungera, sdger Jovanna Dahlgren.

For lite kalk orsakar samre bentéthet, trotthet, svaghet, kramper,
domningar och stickningar i musklerna och sémre tandemalj.
Upptaget av kalk i tarmen styrs med parathormon, som bildas fran
de fyra biskoldkdrtlarna. De ar placerade vid skéldkorteln, som
sitter vid struphuvudet i halsen. Genom parathormonet tillsammans
med naturligt D-vitamin styr biskéldkortlarna kalkbalansen.

- Eftersom det inte finns tabletter med parathormon, ska laga
varden av kalk behandlas med D-vitamin, Etalpha. Ibland med
tillagg av kalktabletter om man far i sig snalt med kalk i maten,
sager Jovanna Dahlgren.

Behandling med mer starka D-vitamintabletter sasom Kalcitriol
ar mer effektiva an Etalpha men kan ge dkade utfloden av kalk i
urinvagarna. Det kan bildas kalkgrus eller kalksten i njurbackenet.
Vid behandling ska njurbackenet kontrolleras med réntgen ungefar
vart femte ar.

Naturligt D-vitamin far vi fran solens stralar och i mindre mangder
fran viss mat sasom fet fisk, dgg eller berikade mjélkprodukter pa
vinterhalvaret. Utan D-vitamin blir skelettet porost och man far
benskorhet eller som det ocksa heter osteoporos. D-vitamin ar vik-
tigt for immunforsvaret och for hjarnan. Nya rén pekar pa att for
lite D-vitamin kan séanka immunforsvaret, ge 6kad risk for hjart-
kérlsjukdom och Alzheimers sjukdom hos personer som genetiskt
ar benagna for detta.

— Forutom extra D-vitamin &r regelbunden motion nyttigt. Att be-
lasta skelettet motverkar benskorhet. En daglig promenad, lyfta
tyngder eller att hoppa och studsa lite da och da tvingar skelettet att
fylla pa bentatheten, rader Jovanna Dahlgren.

Tillvaxtfaktorer

Om ett barn med 22qg11-deletionssyndromet ar kortvuxet kontrolle-
ras IGF1 som ar en tillvaxtfaktor och ett indirekt matt pa eventuell
tillvaxthormonbrist. Cirka 25 procent av alla barn med 22q11-

Dokumentation nr 603 © Agrenska 2019 10



22q11-deletionssyndromet

deletionssyndromet &r sma vid fodseln, men bara 5 till 10 procent
har for lite tillvaxthormon. De barnen behdver dagliga injektioner
av tillvaxthormon, som finns i vatskeform.

— Som vuxen behovs en tredjedel av det tillvaxthormon man be-
hovde som barn vilket forklarar att nastan alla patienter som be-
handlades som barn slipper behandling som vuxna, sager Jovanna
Dahlgren.

Amnesomsattningen

Patienter med 22g11-deletionssyndrom har en dkad risk for 6ver-
eller underfunktion av skdldkorteln och bor kontrollera &mnesom-
sattningen en gang om aret, med ett blodprov (TSH-
TyreoideaStimulerande Hormon), sager Jovanna Dahlgren.

— Den som har en underfunktion, sa kallad hypothyroidism, beho-
ver medicinera med tablett Levaxin. Det ar fyra ganger sa vanligt
hos flickor fran tonaren. Ett symtom pa underfunktion &r att man &r
jattetrott, har sproda harstran och skora naglar, sager Jovanna
Dahlgren.

Overfunktion av skéldkorteln heter hyperthyroidism eller gift-
struma.

— Da klappar hjartat fort, man kanner sig stirrig och stressad och
ibland kan man kénna en “’bulle” pé halsen. Det dr skdldkorteln
som &r forstorad och behdver opereras bort. Behandlingen bestar
ocksa av lagdos cellgifter fram till den inflammatoriska processen
slacks ut. Efter det sétts Levaxin in eftersom behandlingen leder till
hypothyroidism, sager Jovanna Dahlgren.

Andra ovanliga autoimmuna sjukdomar, som kan inga i
syndromet ar:

Vitiligo, en hudsjukdom som gor att pigmentet férsvinner och hu-
den blir vit.

Glutenintolerans som innebér att inte tala gluten, som finns i vete-
mjol.

Ogoninflammation (Irit) som innebér inflammation i regnbagshin-
nan.

Kronisk artrit, inflammation i leder med vark.

Fragor till Jovanna Dahlgren:

Far man till sig D-vitamin om man har solskydd?

— Valdigt lite. Man bor ha solskydd pa de utsatta delarna av krop-
pen, till exempel nasan, axlar och éronen. For att fa in D-vitamin i
kroppen bor man sola huden, nér solen inte branner det vill siga pa
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eftermiddagen. En kvart om dagen i solen racker for dagsbehovet
av D-vitamin.

Jag har problem med svullna fingrar pa sommaren. Har det med
amnesomsattningen att géra?

— Ibland kan det ha det. Man kan ha svullnad i hander och fotter av
lag &amnesomsattning. Men manga ganger nar det bara ar pa som-
maren sa beror det snarare pa att det ar varmt, att kérlen slappnar av
och blodet rinner ut i fingrar och tar. Trotthet, svullnad, naglar som
brister och risigt har ar annars andra typiska tecken pa fel pa am-
nesomsattningen.

Hjartsjukdomar hos vuxna med 22ql | -deletionssyndromet

Ungefar halften av alla med 22q11-deletionssyndromet har ett
medfott hjartfel. Framforallt handlar det om missbildningar
som paverkar utflodet av blodet fran hjartat.

— Hjartfelen marks i regel tidigt och behandlas ofta redan de
forsta veckorna efter fodseln. Med ny teknik gar det att ope-
rera ett hjarta som inte ar storre én en liten tumme, sager
Kristofer Skoglund som ar vardenhetsoverlakare pa
HI1A/sviktsektionen pa kardiologen vid Sahlgrenska Universi-
tetssjukhuset i Goteborg.

De vanligaste missbildningarna &r:

Missbildningar av kroppspulsadern, aortacoarctation, CoA eller
fortrangning av aorta. Hal mellan hjartats kammare eller VSD,
ventrikel septumdefekt. Missbildningar av lungpulsadern pul-
monalisstenos eller Fallots tetrad.

Missbildningar av kroppspulsadern

Aortan ar det stora blodkérlet i kroppen som for ut syrerikt blod i
kroppen fran hjartat. Missbildningen kan vara som en liten avsmal-
ning pa kroppspulsadern. Ibland kan den vara helt avbruten. Innan
foraldrarna aker hem med barnet undersoker forlossningsléakaren
barnet, kollar blodtryck, lyssnar pa hjértat och kanner pa pulsen i
ljumsken. Ar det stopp i kroppspulsadern kanns inte pulsen i de
nedre delarna av kroppen. Ar det ocksa ett blasljud pa hjartat och
hogt blodtryck blir det aktuellt med operation, sdger Kristofer
Skoglund.
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Om detta missas pa BB brukar barnet bli valdigt sjukt efter cirka tre
veckor. Gor sjukvarden inget da finns det risk att barnet inte klarar
sig.

— Men & andra sidan har jag traffat pa 80-aringar som levt med
detta hela livet utan att ha opererat det. D bildas det extra karl sa
att kroppen forsorjer sig med en del syrerikt blod och hankar sig
fram. Manniskan blir trétt och lever hela livet med véldigt hogt
blodtryck, séger han.

Vanligtvis ar medianlivslangden 32 ar vid en obehandlad fortrang-
ning av kroppspulsadern. Dodsorsakerna ar aortadissektion, hjarn-
blodning, hjartsvikt, kranskarlssjukdom och sa vidare.
Forstahandsbehandling ar operation. Det tranga omradet skérs bort
och sys ihop igen. Eller sd kan man ga in och vidga 6ppningen med
en ballong och satta ett nat som haller ihop det hela.

— Da blir blodfléde normalt, sager Kristofer Skoglund.

Hal mellan hjartats kammare, VSD

En tredjedel av alla hjartfel &r VSD, ventrikelseptumdefekt. Det
betyder att det syrerika blodet tar ett extra varv tillbaka till lung-
orna och vanster kammare blir belastat.

— Det upptécks tidigt. Vid undersokning av hjartat brukar det horas
ett kraftigt blasljud. Om halet sitter mitt i hjartmuskeln véxer det
ofta igen av sig sjalv, sager Kristofer Skoglund.

75 procent av VSD atgardas dock med kirurgi under barndomen.
— Barnet opereras nar det ar ett halvar ungefar, sager Kristofer
Skoglund.

Att gora ingreppet via ljumsken fungerar inte dnnu. An s lange
maste barnets brostkorg 6ppnas vid operationen. Prognosen &r
mycket god. Efter operationen mar barnet lika bra som om de inte
hade haft ett hjartfel, sdger Kristofer Skoglund.

Missbildningar av lungpulsadern

Lungpulsadern ar den ader som gar fran hjartat till lungorna, for att
blodet ska bli syrerikt.

— Misshildningen kan gora att det blir trangt pa olika stallen, till
exempel inne i hjartat, i klaffen och utanfor hjartat i pulsadern. Till
skillnad mot de andra tva hjartfelen har man ofta inte nagra sym-
tom vid fodseln, sager Kristofer Skoglund.

Det kanske inte ens upptacks, men har en tendens att bli varre i takt
med att fortrdngningen blir trangre.

— Ibland upptécks det inte forrdn personen ar vuxen, séger Kristofer
Skoglund.

Vanligast ar att fortrangningen é&r i sjalva klaffen.
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— Da gar lakaren in fran ljumsken med en ballong som blases upp i
klaffen och vidgar fortrangningen. Efter ingreppet blir personen
helt aterstalld, sager Kristofer Skoglund.

Blue baby eller Fallots tetrad

15 procent av alla medfodda hjartfel vid 22g11-deletionssyndromet
utgors av Fallots tetrad. Den bla fargen pa babyn kommer av att det
ar for mycket syrefattigt blod i kroppen. Namnet Fallots tetrad
kommer fran barnldkaren Lois Fallot som upptackte tillstandet pa
1700-talet. Orsaken &r en kombination av fyra missbildningar bland
annat VSD (se ovan). Barnet opereras tidigt, redan i sex manaders
alder. Operationen ser olika ut for varje individ, beroende pa hur
manga hal det ar och hur stora de ér.

— Ibland maste man gora om operationerna flera ganger i livet for
att hjartat ska fortsatta vara i bra skick, séger Kristofer Skoglund.

95 procent av de som fods med nagot fel pa hjartat blir vuxna och
lever ett normalt liv.
— Ofta har man ett hogt blodtryck kvar efter operationen som man
behdver medicinera.

Fran barn-till vuxensjukvard

Sa fort man kommer in i vuxensjukvarden blir allt krangligare,
tycker manga av de vuxna pa vistelsen och det ar de inte ensamma
om att tycka.

— Manga klagar pa att de far nya lakare hela tiden och maste for-
klara sitt tillstand om och om igen. Nu arbetar vi med att samla
ihop vissa symtom pa ett stalle. Cancersjukvard pa ett stélle, tarms-
jukvard pa ett annat till exempel. Tanken r att det snart bara ska
vara ett telefonnummer att ringa. Man kan absolut vara optimistisk
infor framtiden, séger Kristofer Skoglund.

Fragor till Kristofer Skoglund:

Vad ar det som gor att det ar risk for hjartsvikt vid graviditet och
CoA?

— En graviditet &r cirka 40 veckor och de forsta 20 veckorna stéller
kroppen om sig och det bildas en stérre blodvolym eftersom barnet
ska vaxa. Hjartat maste i vila pumpa dubbelt sa mycket, som det
gjorde innan graviditeten. Det kan bli en for stor anstrangning for
hjartat vid 22q11-deletionssyndromet och det ar viktigt att prata om
det med sin doktor innan graviditet. Lakaren gor sedan en individu-
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ell bedémning. Men jag har traffat tva kvinnor som opererats i
vuxen alder och sedan kunnat bli gravida.

Maste man gora fler operationer vid VSD?
— Det ar nastan alltid sa att man opereras en gang och sedan &r man
helt bra.

Livskvalité och psykisk halsa

Nar det galler behandling av adhd/add, autism, depression och
angest ar den likadan for den som har 22q11-deletionssyndrom
som for alla andra.

— Skulle man kanna av nagot symtom ska man inte tveka att
soka hjalp. Det kan handla om behandling med medicin, med
att minska stress och stod i att hitta balans i livet, sdger over-
lakare Lena Wallin, pa Gillbergscentrum vid Sahlgrenska uni-
versitetssjukhuset i Goteborg.

Den som har adhd, attention defict hyperactivity disorder, har svart
med uppmarksamhet, koncentration och &r ofta 6veraktiv.

— Det kan vara anstrangande att komma ihdg vad nagon har sagt,
personen blir latt uttrottad, rastlos och gor saker utan att tdnka efter
innan. Ofta har man nytta av att ndgon utomstaende skriver upp vad
som ska handa och att gora en sak i taget. Vid adhd &r det viktigt att
arbetsgivare och omgivningen &r tydliga nar de ger instruktioner,
séger Lena Wallin.

Ibland kan det vara svart att komma igang och gora klart uppgifter.
— D& har man ocksa nytta av att nagon hjélper en sa att man kom-
mer vidare. En person med adhd har svarigheter med att fa energin
att racka till, sager Lena Wallin.

Att begrénsa intrycken och att forsoka lagga in pauser under dagen
brukar underlatta for den som har adhd. Det finns ocksa centralsti-
mulerande I&kemedel, som gor att man orkar fokusera lite l&ngre.
— Medicinen gor att man har lattare att koncentrera sig och far en
okad vakenhet. Den tas pa morgonen, verkar under dagen och for-
svinner sedan ur kroppen.

Add, star for attention deficit disorder och ar en variant av adhd
Personer med add har framforallt svarigheter med uppmarksamhet
och saknar till skillnad fran den som har adhd, éveraktiviteten och
impulsiviteten.
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Autism

Diagnosen autism upptrader olika for olika personer. Generellt pa-
verkar tillstdndet ens férmaga att vara social och att kommunicera
med andra. Manga med autism &r intensivt intresserade av ett spe-
ciellt &mnesomrade. De har ocksa svart att forsta andra och tycker
att det ar viktigt att gora saker pa ett visst satt. De kan ocksa vara
kansliga for ljus och ljud.

— Det ar viktigt att det finns en forstaelse fran omgivningen. Miss-
tanker man att man har autism &r det bra att undersoka det och gora
en utredning. Om man forstar svarigheterna ar det lattare att ge ratt
anpassning och stod i vardagen, exempelvis i hemmet, i skolan, och
pa arbetet, sager Lena Wallin.

Angest

Att kdnna oro och radsla ar en naturlig del av livet. Ibland &r det
relevant att kanna av att nagot ar farligt och ska undvikas. Men nar
oron och angesten tar 6ver helt och begransar vardagen, da ar det
nagot som ar fel.

—Jag brukar ibland kalla det fellarm. Ndar hjarnan reagerar utan att
det ar farligt. D& ar det viktigt att ta hjalp for det finns bra och ef-
fektiv behandling, sédger Lena Wallin.

Det finns olika typer av angest, till exempel generaliserad angest.
Da ar personen orolig for det mesta i livet, har svart att kontrollera
oron och ar standigt beredd pa hemska saker. Panikangest ger
hjartklappning, yrsel, illamaende och andfaddhet. Personen blir
radd och tror att hen ska forlora kontrollen. Social angest ar nar
man &r radd for att vara utsatt for andra ménniskors uppmarksam-
het. Separationsangest ar nar det ar svart att vara ensam och perso-
nen blir orolig nér den ska skiljas fran andra.

— Ju mer man forsoker undvika angest desto starkare blir den. Att
mota angesten ar det effektivaste botemedlet, sager Lena Wallin.

Depression

Den som &r deprimerad ké&nner sig ledsen, irriterad, vardelds och
har angest. Tanker negativt, tappar lusten och blir sjalvkritisk. Ar
trétt, forlorar aptiten, sover for lite, far ont och kanner sig spand
kroppsligt. Drar sig undan, slutar géra sadant den gillar, har svart
att koncentrera sig och att fatta beslut. Ibland far personen tankar
om ddden och att bega sjalvmord.
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Vad gar att gora?

Soka stod och hjalp. Prata med nagon man litar pd. Minskad stress
leder till mindre angest, minskad nedstdmdhet och béttre somn (de
flesta behdver mellan sex och nio timmar). Ta hand om kroppen &ta
ordentligt och r6ra pa sig flera ganger i veckan ar bra botemedel.

— Genom att andra de dagliga vanorna gar det att 6ka motstands-
kraften mot stress, angest och nedstamdhet. Sma forandringar gor
skillnad, séger Lena Wallin.

Behandling

En vég till ett battre maende &r att lara sig om hur angest och de-
pression fungerar och hur det paverkar ens beteende. Sunda lev-
nadsvanor med bra sémn, regelbunden fysisk aktivitet och bra mat-
vanor &r en bra vag till ett battre maende. Racker inte det sa ar anti-
depressiva lakemedel kombinerat med psykologisk behandling en
utvdg. Kognitiv beteende terapi, KBT ér ett sétt att komma tillratta
med bade depression och angest.

Katarina ar 47 ar och har 22q| | -deletionssyndromet

Katarina féddes med lapp- och gomspalt, som opererades. Ef-
ter det tyckte foraldrarna att det var andra saker som inte
stdimde med ett barns utveckling. Katarina var till exempel
mycket sen att tala.

— De var hos olika lakare och fick till svar att det inte var nagot
och att de var for observanta!

Det skulle dréja manga ar innan Katarina fick sin diagnos.

Under uppvéxten var Katarina extremt infektionskanslig. Hon hade
mycket 6roninflammationer, fick vatten i mellandrat och inopererat
ror i trumhinnan. Roret trillade ut och trumhinnan var svarlakt. De
standiga inflammationerna har gett henne nedsatt hérsel. Fran och
med sjuan gick hon i horselklass.

Katarina har dessutom haft daligt med kraft och energi och varit
extremt langsam i rorelserna.

—Jag har i hela livet kant mig trott.

Trottheten och att hon var langsam gjorde att omgivningen uppfat-
tade henne som lat och ovillig, framforallt i skolan.

—Jag var annorlunda och ett tacksamt mobboffer, eftersom jag inte
var som de andra. Hade inget att skylla pa heller och trodde sjalv
att det var mitt fel att jag var som jag var.

Det var forst nar hon fick sitt andra barn, en pojke som dog strax
efter fodseln i ett svart hjartfel, som hon fick forklaringen.
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— Lékarna konstaterade att han hade CATCH 22, som det kallades
da. Idag heter det 22q11-deletionssyndromet. De tog prover pa mig
och det visade sig att jag hade det ocksa, sager Katarina.

| samband med det fick hon reda pa att hon hade ett misshildat
hjérta, som inte gick att operera.

— Sedan dess kontrollerar jag hjértat en gang om aret pa Kardiolo-
gen, séger hon.

Katarinas forsta barn, en flicka som idag ar 19 ar, ar helt friskt.
Efter pojken som dog, fick hon ytterligare en flicka och en pojke.
Hon visste att de kunde drva sjukdomen, men hon chansade, som
hon séger. Bada barnen érvde 22q11-deletionssyndromet.

— De foddes med olika hjartfel och har add och autismspektrumdia-
gnos, sager hon.

Bada har gatt i sarskola och gar nu pa sar-gymnasium. Katarina har
varit ensamstaende med de tre barnen som nu ar 14, 16 och 19 ar
och skulle inte ha klarat det utan foraldrarnas hjéalp.

— En av barnens pappor bor utomlands och den andre har vi ingen
kontakt med. Mina foraldrar &r och har varit mitt storsta stod! De
bor i ndrheten och pappa &r god man fér mig.

Det varsta dr den stora tréttheten och att utomstaende missbedomer
henne och tycker att hon ar lat, nar hon inte orkar som andra.

— Pa formiddagarna fungerar jag bra, men pa eftermiddagen orkar
jag ingenting. Klockan tre &r jag helt fardig trots att jag forsoker bli
piggare med kaffe och druvsockertabletter. Innan jag fick veta att
det handlade om hjértat trodde jag att jag var dum i huvudet. Det
har tagit lang tid for mig att acceptera att jag ar som jag ar och att
jag har 22g11-deletionssyndromet.

Hon gér sa gott hon kan. Krafterna gar till barnen och att halla
hemmet igang med hjélp av hemtjanst. Hon tvingar sig att ga till
daglig verksamhet pa dagarna, men trivs inte riktigt eftersom de
som arbetar dar inte forstar hennes situation.

— Tidigare hade jag praktik som frukostvardinna pa en skola. Det
tyckte jag var roligt och det passade mig. Jag fick positiv respons
fran barnen jag arbetade med och fran de som var mina arbetskam-
rater. Riktigt sa ar det inte idag.

Katarina dar bekymrad infor framtiden, tycker inte att det finns till-
réackligt med kunskap om 22q11-deletionssyndromet och &r rédd
for att det kommer att drabba hennes tva barn som har syndromet.
— Jag tycker inte att jag blir behandlad pa ett bra sétt inom sjukvar-
den. Det syns ju inte utanpa mig att jag har svarigheter och lakare
pa vardcentralen vet inget om 22¢11-deletionssyndromet.

Barnen har haft samma ldkare i alla ar fram till nu.
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— Ldkaren har varit var trygghet, men nu gar hon i pension. Jag &r
orolig for barnen som snart ska éver i vuxensjukvarden. Hur ska
det ga for dem?

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under tre vistelser p& Agrenska for vuxna med 22¢11-
deletionssyndromet, deltar 25 personer; 15 kvinnor och 10 mén, i
aldrarna 18 till 47 ar, i ett erfarenhetsutbyte med specialpedagog
AnnCatrin Réjvik fran Agrenska.

Foljande &r ett urval av de synpunkter som deltagarna lamnar. Dis-
kussionerna handlar om upplevelse av skolan, arbetsliv, boende,
socialt liv, slakt och vénner, kontakter i samhallet och inom sjuk-
varden.

Skolan

Deltagarna har haft varierande grad av inlarningssvarigheter under
skoltiden. Manga har gatt i sarskola. De som gatt i sarskolan var
nojda med sin skolgang dar. Grupperna var mindre, missforstanden
mindre och kunskapen om funktionsnedsattningen storre.

Det stod och den hjdlp man fatt i skolarbetet har varierat mycket
och delvis berott pa nar man fatt sin diagnos. De som fatt diagno-
sen sent, i sena tonaren eller som unga vuxna, har mott mycket liten
forstaelse under skoltiden och ofta missuppfattats. De som fatt dia-
gnosen tidigt har mott storre forstaelse och mer hansyn.

—Jag gick i vanlig skola och hade elevassistent i mellanstadiet. N&r
en vuxen var med mig gick det lattare att koncentrera sig. Det har
varit si och sa med koncentrationen under aren.

Nagra som fatt sin diagnos sent och inte haft den under skoltiden
fick negativa reaktioner pa bland annat sitt utseende och sitt nasala
tal av skolkamrater och en del har mobbats av klasskamraterna.

— De mobbade mig under rasterna. Det var hemskt. Mamma sa till
och da minskade det tillfalligt.

De flesta som hade fatt diagnosen tidigt, det vill saga kande till den
under sin skoltid, hade informerat personal och klasskamrater pa
skolan om sin funktionsnedsattning och det hade fungerat bra.
Gymnasiet fungerade bést av alla stadier. Da slutade mobbningen.
— Det var ett paradis. Dér fick jag hjalp av specialpedagog och
assistent och skrivhjélp.

Arbetssittet pa folkhogskola tycks ha passat bra for flera av delta-
garna, framfor allt har det berott pa att man inte laste sa manga am-
nen pa samma gang och att man inte heller maste lasa alla amnen.
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Struktur, forutsagbarhet, anpassad information, mycket repetition,
noggranna forberedelser och ett steg i taget vid nya uppgifter un-
derléattade mycket for manga.

Idrott

Manga har dalig erfarenhet av idrottslektionerna. De flesta kunde
inte springa lika fort som klasskamraterna och blev inte réknade
med.

— Kom alltid sist och blev vald sist.

— Jag orkade inte lika mycket som de andra och fick anpassa mig.
Men jag var med pa gymnastiken.

En av dem fick cykla pa motionscykel pa gymnastiken. En annan
simmade i handikappbasséng och det har han fortsatt med.

—Jag fick VG i idrott pa grund av att jag var bra pa att simma.

— Jag har simmat fran det jag var atta ar till 20, tack vare att jag fick
borja med det pa idrotten i skolan.

Yrkesliv

De som arbetar finns bland annat inom olika servicenéringar till
exempel inom skola, vard och omsorg, arbetar i butik och pa café.
Nagra enstaka har mer specialiserade yrkesinriktningar.

Vanligtvis har de som arbetar deltidstjanster, till exempel arbete 50
procent och sjukskrivning eller sjukerséttning 50 procent. Andra
forsorjningsstdd som forekommer ar aktivitetsstdod, som beviljas
upp till 30 ars alder.

Viss anpassning av arbetsplatserna forekommer, men det &ar absolut
inte regel. Det ar viktigt med rutiner och de flesta har svart for for-
andringar. Vid forandringar &r det viktigt med utdkad och anpassad
information samt extra inkérningstid.

Flera tar upp minnesproblem, speciellt nar det blir for mycket in-
formation som dessutom inte ar anpassad.

Det kan kéannas jobbigt att behdva visa att man inte forstatt, till
exempel pa ett informationsmote, for alla pa arbetsplatsen.

Nagra har aven svart att valja vid for manga alternativ.

Fysiska aspekter, som paverkar i arbetslivet for flera, ar vark i
kroppen och trotthet, med behov av att vila dven mitt pa dagen
Négra har aven svarigheter med finmotoriken och &r orolig for att
utmarka sig pa grund av det, att till exempel spilla kaffe.

Flera av deltagarna har beréttat for sin arbetsgivare om sin diagnos
och sett till att arbetsgivaren fatt ta del av féreningens hemsida.
Nagra befarar negativ sarbehandling om man beréattar for mycket
om sin sjukdom. | vérsta fall kan det leda till att man blir av med
jobbet
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De flesta ar Overens om att det skulle vara bra om arbetsgivarna
hade mer kunskap for att kunna gora de anpassningar av arbetsplat-
sen som behovs.

Stéd och anpassningar i vardagen

Alla utom en beskriver att de behdver lite hjalp med att skota eko-
nomi och papper, vilket de far av hemtjanst, make/sambo eller for-
aldrar. Det galler framfor allt att veta att allt som har med ekono-
min att gora blir ratt utfort, till exempel att fa hjalp med att fylla i
krangliga blanketter.

Flera klarar det praktiska vardagslivet bra, inklusive att halla reda
pa tider for lakarbesok och tycker att det ar starkande for sjalvkans-
lan att klara sig bra sjélv.

En kille har boendestod mandag till fredag. Han handlar, lagar mat
och stadar med dem. En kvinna med tre barn i tonaren far hjalp att
gbra scheman och strukturera tillvaron av foraldrarna. Hon har
hemtjanst mandag till fredag och far hjalp med stadning och tvatt
och matlagning.

Tva deltagare som har barn klarar allt praktiskt sjéalva, medan andra
antingen har eller 6nskar fa stod. Det manga behover hjalp med nar
man har barn &r att planera och fa struktur pa vardagen, hinna med
allt som behover goras, klara av matlagning och inkop och sé vi-
dare.

En familj, som har tva barn med diagnosen far hjalp fran habilite-
ringen med struktur, till exempel att géra veckoscheman och mat-
sedlar, vilket underlattar for hela familjen i ett anstrangande var-
dagsliv.

Nagon har fatt stodfamilj till dottern, som ocksa har diagnosen.

Ytterligare en tycker det ar svart att precisera hur hjalpen ska se ut,
vet bara att det behdvs hjélp.

Tva hjalpmedel i vardagen, som nagra namner, ar bank pa internet,
som ger bra Overblick och sjalvscanning av varor i livsmedelsbuti-
ken. Man scannar och packar allt eftersom och betalar sedan bara
vid utgangen. Da slipper man sta i lang ko och slipper oroa sig for
att andra blir irriterade.

Somn och aterhamtning

Fem av deltagarna har inga problem alls med somn eller aterhamt-
ning. Nagra sover en eller tva timmar efter jobbet och tycker det ar
bra aterhamtning. Nagra tycker det ar bra att kunna vila cirka en
halvtimme mitt pa dagen, for att fa ny kraft for resten av dagen.
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Fyra stycken beskriver svarigheter med att varva ner och komma
till ro. N&r man val somnat, sover man ett tag och vaknar, somnar
om, vaknar igen och sa vidare. Det innebar att man aldrig kanner
sig riktigt utvilad. Om man forsoker kompensera med lite somn
mitt pa dagen, kan det innebara svarigheter att somna till natten.
Nagra sover bra men kanner sig anda inte utvilad pd morgonen. En
av deltagarna beskriver sig som aldrig riktigt pigg. Det ar ett slags
allmén trétthet, som inte har med att géra med vad man utrattat,
utan finns oberoende av om man arbetat eller inte.

Vanner och familj

Relationerna med foraldrar, syskon och eventuella svarféraldrar
fungerar bra for manga. Man har kontakt, umgas och far forstaelse.
Halften av deltagarna beskriver att de inte har sd mycket vanner
och kanner sig ratt ensamma ibland. Om man inte har jobb, sa gar
man ocksa miste om sociala kontakter, som man annars far den
vagen.

Den andra hélften av deltagarna tycker att de har rétt gott om van-
ner, flera via nétet, men vanskapen ar séllan séarskilt djup

For nagra som har familj och barn tar umgéanget och skotseln av
dem den mesta tiden och man har varken tid eller ork fér annat.
Nagra i gruppen tycker att anhorigas behov gléms bort. Det kan till
exempel vara en sambo, som far ta hand om det mesta. De som ar
ensamma far ta ansvar och organisera allt runt familjen och skulle
behdva stod. En kvinna med en horselnedsattning, har svart att
traffa manga personer pa en gang.

— Fler &an fem personer gar inte. Da blir det for mycket prat och jag
kan inte delta, sdger hon.

Fritid och egen tid

| gruppen finns flera olika fritidsintressen representerade. Nagra ar
intresserade av djur, nagra av rollspel, andra laser garna bocker.
Resor, handarbete, tradgardsarbete, matlagning, musik, ridning,
film, dans, sport och motion &r andra aktiviteter som nd&mns.

For en del personer, framforallt de som har barn, finns inte mycket
tid over till egna fritidsintressen.

Aven for dem, som inte har barn, kan ibland det praktiska vardags-
livet vara anstrangande och ta mycket tid och kraft.

Kontakter i sjukvarden

De fysiska symtomen och behovet av sjukvardsinsatser varierade.
Vanliga symtom/problem var ledproblem, kalkbrist, nedsatt skold-
kortelfunktion och problem med immunforsvaret.
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De flesta hade regelbunden kontakt med sjukvarden for kontroller
for sin medicinering. Flera uppgav att de helt saknade sjukvards-
kontakt och att de garna hade en sadan.

Fler an halften av deltagarna hade stora, eller mycket stora problem
med vark i kroppen. En del tyckte att varken 6kade vid vaderom-
slag och kyla. Halften av gruppen tyckte ocksa att de hade mycket
latt for att fa blamarken.

Ett par fick illamaende och migran, nér det blev for mycket att gora
eller halla reda pa.

Tre hade &ven fatt adhd- diagnos, varav tva med hypoaktivitet.

En beskrev langvariga depressioner, ytterligare nagra beskriver
nedstamdhet i perioder och lag sjalvkénsla. En deltagare anser sig
inte ha nagra fysiska symtom alls, eller mycket lindriga symtom

Av de som hade kontakt med sjukvarden var erfarenheterna anting-
en ganska bra eller ratt daliga. Flera anser att ldkarna inte forstar
sammanhanget och helheten och hur olika symtom kan hanga ihop
vid 22g11-deletionssyndromet.

Nagra anser att sjukvarden inte forstar sig pa trottheten och den
bristande stresstoleransen, de neuropsykiatriska svarigheterna och
framfor allt problem med uppmérksamhet, koncentration, rastloshet
och tidsuppfattning.

Nagra av deltagarna tycker att de har motts av total okunskap i
vardapparaten.

Kontakten med forsékringskassan och arbetsférmedlingen var for
de allra flesta mycket dalig, i vissa fall obefintlig.

Mot slutet av den andra dagen pa vistelsen for vuxna med
22qg11-deletionssyndromet ar det dags att réra pa kropparna.
Idrottslararen pa Agrenska Linda Ohman héller i de anpas-
sade 6vningarna. Varje delmoment ar med musik.

Sitt pa en stol eller yogamatta. Gor de 6vningar som kanns bra i din
takt. Varje rorelse gors ett antal ganger. Det skall vara en skon och
avslappnande stund. V&lj sjalv om du ska blunda eller titta nar du
gor dvningarna.

Nacke, axlar

Borja med att sitta ner och andas, in genom ndsan och ut genom
munnen.

Titta upp i taket, sedan ner i golvet

Titta at ena sidan och at andra sidan
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Dra upp axlarna mot 6ronen, slapp ner dem.

Dra upp axlarna mot 6ronen, rulla bak axlarna och dra ihop skul-
derbladen.

Luta huvudet mot ena axeln, lagg en latt hand pa huvudet och stret-
cha nacken. Samma pa andra sidan. Hakan mot brostet, stretcha
bak i nacken. Hall en liten stund.

Armar

Armarna pa varsin sida av kroppen, hangande ner. Upp 6ver
huvudet, handflatorna méts, ner framfor kroppen, upprepa
Armarna bojda i brosthéjd. Bak med ena armen, tummen upp, titta
pa handen, tillbaka till utgangsposition. Upprepa med den andra
sidan.

Handerna pa axlarna. Rita en cirkel med armbdagarna framat, sedan
bakat.

Armarna ner utefter sidorna. En arm bojd éver huvudet. Ténj ena
sidan. Byt arm och sida.

Armarna strackta upp vid 6ronen. Sank axlarna. Flata ihop
handerna. Vaja lite at vanster, at hoger. Hall om, om det kanns bra.

Rygg, brostrygg
Sitt och ha en hand pa varje kna. Ror dig fran sida till sida.

En hand pa varje knd, kuta med ryggen, fram med brostet. Upp-
repa.

Knépp handerna, handflatorna bort fran dig, raka armar, dra isar
skulderbladen. Handerna mot hjartat — upprepa.

Séatt ihop handerna bakom ryggen, strack pa armarna och fram med
brostet.

Sitt pa rumpan, vrid kroppen genom att satta handerna pa ena sidan
av rumpan sedan andra.

Sta upp; ben, balans

Tahavningar.

Balans: sta forst pa ena benet sedan det andra.

Benboj: sta brett med benen, armarna hangande rakt ner pa varsin
sida. FOorsok att vara rak i ryggen, tank att du ska satta dig pa en
stol.

Efter den forsta omgangen gor vi alla tre évningarna igen.

Trasdockan: st brett isar med fétterna. Hall med en hand pa varje
armbage, boj ner huvudet mot golvet och hang en stund.

Koordination
Sitt ner, fotterna i golvet. Ro, luta dig fram och tillbaka.
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Benen i ett V, motsatt hand mot motsatt fot.

Benen i ett V, 2-takt handerna i marken pa var sin sida av ena be-
net, sedan andra, sedan stark arm och strack ut. Upprepa pa andra
sidan.

Handled, stretch av olika delar

Knuten hand. Rulla at ena héllet sedan andra.

Rak arm, visa stopp med handen, lagg den andra pa och tanj ut.
Samma med andra.

Spreta med fingrarna i snabb takt.

Ora mot axel, en hand pa huvudet, stretcha nacken. Byt.

Arm framfor brostet. Dra forsiktigt armen “framéat”. Strack ut skul-
derbladen.

Bojd arm dver huvudet mellan skulderbladen, en hand pa armba-
gen, det drar bak pa armen.

Kuta ryggen, kryp in med handerna under benen, stréck ut ryggen.

Vi lyssnade sedan pa en avslappning cirka 10 min da ni kunde sitta
eller ligga och félja en rost som talade om vilka delar av kroppen ni
skulle forsdka slappna av i.

Passet avslutades med en dikt.

Fortsatt

Fortsatt att tro, i med- och motgang.
Fortséatt att sta upp rakryggad for din sak.
Fortséatt att ga, en dag i taget.

Fortsatt att dlska genom murar av missforstand.
Fortsatt att ge bort det mest vérdefulla du har.
Fortsatt att ha tillit till jordens férmaga att omfamna oss.

Fortsatt att gora ditt basta, d&ven nér du haltar och tvivlar.
Fortsétt att lyssna inat, innan du gar utat.
Fortsétt att gora vérlden till en béttre plats, &n den var ndr du kom.

Sluta aldrig att vara den du ar.
Dikten ar skriven av: Sofia Sivertsdotter

Information och radgivning om tand- och munhalsa

Vi rekommenderar regelbunden kontakt med tandvarden. Det
sager tandhygienisterna Anna Nielsen Magnéli och Annette
Carlsson fran Mun-H-Center, som informerade om olika mun-
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vardsprodukter, hjalpmedel och vilket stéd som finns att fa
inom tandvarden.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amunddn
och pa Odontologen 1 Goteborg. Det dr ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvard, munhilsa och munmotorik hos barn och
vuxna med séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till
ett battre omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga. I Sverige finns ytterligare tva
kompetenscentrum for séllsynta diagnoser som ror munhélsa, 1
Umea och 1 Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center traffat manga personer med séllsynta diagnoser
och har kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av dia-
gnoserna. Under vuxenvistelsen far deltagarna fylla i ett fragefor-
mular om tandvard och munhygien och eventuell problematik kring
munmotorik och munhélsa. Uppgifter i frageformularet dokument-
eras i en databas. Deltagarna vid Agrenskas vuxenvistelser bidrar
pa sa vis till okade kunskaper om munnen och dess funktioner vid
séllsynta diagnoser. Denna information sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Munhalsa vid 22q11-deletionssyndromet

Symtom som kan — men inte behdver — férekomma vid 22q11-
deletionssyndromet &r:

Muntorrhet

Gingvit (tandkottsinflammation)

Karies

Avvikelser i tdndernas mineralisering i form av flackar eller gropar
i tandemaljen.

Avvikelser i tandernas form, sa kallad tapptand och avsaknad av
tandanlag till enstaka tander.

Forsenad tandutveckling.

Okad forekomst av geografisk tunga, lingua geografica.

Tand- och munvard

Det ar viktigt med forebyggande tandvard, bade hemma och pa
tandvardsklinik, for att undvika sjukdomar i tander och slemhinna.
Det finns ett flertal olika munvardshjalpmedel och munvardsprepa-
rat att tillga. Tandvardspersonalen hjalper till att vélja ut det som
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passar. For att motverka muntorrhet finns munfuktgeler eller mun-
fuktspray. Aven rapsolja eller solrosolja kan anvandas. For att sti-
mulera salivproduktion finns sockerfria sugtabletter eller fluor-
tabletter/tuggummi.

— Alla bor anvanda fluortandkram vid tandborstning morgon och
kvéll. Sedan &r det bra att komplettera med andra fluorprodukter,
efter rekommendation av ansvarig tandlakare eller tandhygienist.
Om man har svarighet att halla i tandborste eller mellanrumsborstar
med handen finns det forstorade grepp som man kan sétta pa.

Lakarkontakt rekommenderas fore tandbehandling vid medicinska
tillstand till exempel hjartfel.

Sarskilt tandvardsstod

Sarskilt tandvardsbidrag, STB, riktar sig till personer som har
funktionsnedséattningar, som medfor en 6kad risk for férsamrad
tandhalsa. Det ar férebyggande tandvard som kan hjalpa dessa per-
soner att behalla en god tandhalsa. Tandlékaren eller tandhygienis-
ten beddmer om patienten har rétt till bidraget. Bidraget &r 600
kronor per halvar utéver det allmanna tandvardsbidraget.

Det finns ytterligare ersattningsmodeller som i forekommande fall
kan vara aktuella. Ett rad ar att tala med ansvarig lakare och tand-
lakare om vilka mojligheter det finns.

Tips: Ga in pa 1177 pa tandvard for att lasa vidare om tandvards-
stod.

— En del stédinsatser kan vara aktuella for personer som har
22g11-deletionsyndromet, sager Louise Jeltin, assistanssam-
ordnare och koordinator pa familje-och vuxenverksamheten pa
Agrenska.

Hélso-och sjukvardslagen

Sedan den 1 januari 2015 finns en patientlag, som innebér stéarkt
stallning for patienter, bland annat réatt att vélja 6ppenvard i ett an-
nat landsting, till exempel habilitering eller specialist i annat lands-
ting. Det ar ocksa lattare att fa en ny medicinsk bedémning.

— Lagen har ocksa Okat patientens inflytande dver sin egen vard.
Patienten har ratt att fa information om sin vard pa ett satt som den
forstar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa nfsd.se och 1177.se
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Sjukpenning kan beviljas av Forsakringskassan i olika omfattning
beroende pa hur mycket arbetsférmagan ar nedsatt pa grund av
sjukdomen.

Sjukpenning lamnas enligt foljande formansnivaer:

Hel sjukpenning lamnas nér den forsakrade helt saknar arbetsfor-
maga. Tre fjardedels sjukpenning lamnas nar den forsakrades ar-
betsformaga ar nedsatt med minst tre fjardedelar men inte saknas
helt. Halv sjukpenning lamnas nar den forsakrades arbetsformaga
ar nedsatt med minst halften. En fjardedels sjukpenning l&mnas nar
den sjukskrivnes arbetsformaga ar nedsatt med en fjardedel.

Till grund for utlatandet om personens arbetsférmaga, maste For-
sakringskassan ha ett skriftligt lakarutlatande. Lékaren ska beskriva
nedsattningen.

— Eftersom det ibland blir avslag pa grund av ofullstandiga lakarut-
latande har Forsakringskassan ett exempel pa lakarintyg pa sin
hemsida under rubriken *Vad ska ett ldkarintyg innehalla’. Det &r
bra att informera den l&kare som ska skriva intyget om det, sager
Louise Jeltin.

Sjukerséattning ar en ersattning for personer mellan 30-64 ar som
troligen aldrig kommer att kunna arbeta heltid pa grund av sjuk-
dom, skada eller funktionsnedséattning.

— Arbetsférmagan ska vara nedsatt med minst en fjardedel, i alla
arbeten pa hela arbetsmarknaden, sager Louise Jeltin.

Personen kan sjalv ansoka om sjukersattning eller sa kan Forsak-
ringskassan besluta att byta ut en sjukpenning mot sjukersattning.
— Viktigt &r att alltid ska skicka med ett l&karintyg i ansokan, séger
Louise Jeltin.

Aktivitetsersattning galler for den som ar mellan 19 och 29 ér och
som inte kan jobba pa grund av sjukdom eller funktionsnedsattning
under minst ett ar.

Merkostnadsersattning heter det numera istéllet for handikapper-
sattning. Det &r ett bidrag som gar att ansoka om, om kostnaderna
for funktionsnedsattningen éverstiger 11 635 kronor per ar.

Avslag

Vid avslag kan alla &renden omprdévas vid Forsakringskassans om-
prévningsenhet.

— For den som far avslag dven dar kan arendet 6verklagas i For-
valtningsratten, darefter i Kammarrétten och sist i Hogsta Forvalt-
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ningsdomstolen. De avgor om provningstillstand lamnas eller inte.
Forvaltningsratten kan bli den sista instansen, sager Louise Jeltin.

Arbete och sysselsattning

Arbetsgivaren kan fa 1onebidrag om en person med funktionsned-
séattning anstalls. Anpassad arbetstraning kan bli aktuellt, med
handledare. Likasa praktik, det vill sdga att prova pa jobb med
handledning. Arbetshjalpmedel har man rétt att fa utprovade genom
arbetsformedlingen. Las mer pa arbetsformedlingen.se

LSS

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

LSS ger stod for insatser och sérskild service for personer...
...med utvecklingsstdrning, autism eller autismliknande tillstand.
...med betydande eller bestaende begdvningsmaissigt
funktionshinder eller hjdrnskada i vuxen alder foranledd av yttre
véld eller kroppslig sjukdom

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

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

SoLL

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skél moter betydande svarigheter i sin livsforing fa moj-
lighet att delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra. Dér-
for finns olika former av stod. Finns behov har man alltid ratt att
soka en insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller
kurator pa sjukhuset kan hjélpa till med ansokan.

Boendestod

Boendestdd - dr en insats enligt SoL

Boendestddet innebér att man fér hjdlp 1 hemmet med sitt
vardagliga liv — antingen genom motiverande stdd eller praktisk
hjélp. Sedan 2011 4r boendestddet den vanligaste insatsen via
Socialtjanstlagen for personer under 65 ar med
funktionsnedséttning.
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Ledsagarservice

En ledsagare hjélper till med kontakter i samhéllet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nir
funktionsnedséttningen inte ar alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begiras per tillfélle eller som regelbunden insats.

Bostad med sirskild service — dr ocksd en insats enligt SoL, men
kan dven vara en insats enligt LSS.

Trygghetslarm
Insats enligt SoL

Hemtjinst
Insats enligt SoL

Ledsagarservice
Insats enligt SoL och LSS

Kontaktperson

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

Daglig verksamhet
Insats enligt SoL.

Personlig assistans

For att omfattas av insatsen personlig assistans kravs det att man
har omfattande och varaktiga funktionsnedsattningar och tillhor en
av LSS personkretsar.

Vidare maste man ha vad Forsdkringskassan eller kommun
bedomer som grundldggande behov alltsd behov av hjdlp med att
dta, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien.
Behoven maste vara av praktisk karaktér — att behova hjilp med
aktivering och paminnelser rdknas inte som grundldggande behov
men kan beviljas som Andra personliga behov.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundliggande behov
kravs att det behdvs en tredje person for att kommunikation ska
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vara mdjlig. Den tredje personen behdver ha ingaende kunskaper
om individen, funktionsnedséttningen och séttet att kommunicera.
Tillsyn rdknas som ett grundldggande behov bara om personen har
psykisk funktionsnedséttning eller att det krdvs ingdende kunskaper
pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller utbrott till
exempel.

Om man har tillrdckligt med grundldggande behov for att omfattas
av insatsen bedoms ocksa Andra personliga behov vilket kan
handla om att triffa vinner, gora fritidsaktiviteter, kunna arbeta
eller att vara fordlder. Men det handlar ocksa om ytterligare behov
kring maltider, hygien med mera som inte bedomts som
grundliggande

Anhoriga som assistenter

Det finns flera skal till att anhoriga (fordldrar, syskon, mor- och
farfordldrar) véljer att bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skél och att det ger en unik majlighet
att vara ndra barnet. Viljer man som anhorig att vara assistent ar
det viktigt att vara professionell och ga in i assistentrollen.

Hjilp med personlig assistans

Det finns ingen réttshjélp for de som vill overklaga
Forsdkringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS—mal 1 domstol. Men det kan finnas jurister pa
assistansbolagen att hdmta kunskap och stdd hos.

Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjilp: LaSSe
Brukarstodcenter (Viastra Gotalandsregionen), 031-841850
BOSSE — Réad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm), 08-54488660

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksé
erbjuda stdd till anhoriga. Med anhoriga menas en familjemedlem,
(till exempel syskon, mor— och farfordldrar) eller en god vén till
ndagon med fysisk eller psykisk funktionsnedséttning.

Som anhorig kan man fa mojlighet att delta 1 samtalsgrupper,
friskvérd eller individuellt anpassat stod och fa tips, rad och hjélp
med kontakter. Detta stod ska sdkas hos kommunens
anhdrigkonsult. Denna tjdnst kan heta olika i olika kommuner.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedséttning eller sjukdom behdver
hjélp att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg
samt intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansdkan gors till
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kommunen. Fran den 1 juli 2018 galler en ny bostadsanpassnings-
lag. Storsta skillnaden jamfort med tidigare ar att den som har be-
hovet ska soka sjalv. Man far inget bidrag om behovet kan tillgodo-
ses av hjalpmedel, exempelvis ingen taklift beviljas om det gar att
anvanda golvlift. En annan nyhet &r att regler vid om- och nybygg-
nation lattas. Det blir enklare att fa bistand dven om tillganglig-
hetskraven inte foljts vid om- och nybyggnad. Detta galler om det
inte dar den sokande sjalv som gjort byggnationen.

Mer information om hur man gér till viga finns pa Boverkets
hemsida.

Hit kan man vinda sig for att fa hjilp med stodinsatser
Habilitering/kurator.

LSS-handldggare.

Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
Anhorigstddjare 1 kommunen.

Brukarstddcenter.

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

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

nfsd.se — Nationella funktionen sdllsynta diagnoser
mun-h-center.se — Mun-H-center

1177.se — Sjukvardsupplysningen
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/ovanliga-diagnoser/
spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
fk.se - Forsdkringskassan

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

skolverket.se

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pd nétet

assistanskoll.se

bostadscenter.se och boverket.se

stiftelser.Ist.se — lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas
kunskapsguiden.se

parasport.se

anhoriga.se/ anhorigstod

anhoriga.se/ - nationellt kompetenscentrum for anhoriga
ournormal.org hitta andra familjer

hejaolika.se
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Foreningsinformation

22q11-deletionssyndromet

Foreningen 22q11 ar en ideell férening som drivs av foreningsmed-
lemmar som har barn eller familjemedlemmar med 22q11-
deletionssyndromet. Féreningen startades ar 2000 och arbetar bland
annat for att myndigheter ska fa kannedom om personer med
22q11-deletionssyndromets speciella behov. Féreningen medverkar
till en aktiv forskning kring 22g11-deletionssyndromet och sam-
verkar med 22q11-foreningar i andra lander for att utbyta informat-
ion och erfarenheter. Féreningen ingar i Riksforbundet Séllsynta
diagnoser.

Las mer pa: 22q11.se

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades fér 20 ar sedan av
en grupp foraldrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ar en paraplyorganisation dar en mangd olika diagnos-
foreningar finns representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva frdgor som beror per-
soner med séllsynta diagnoser, och att paverka och patala att dessa
maste uppmarksammas och forskas kring.

Forbundet trycker pa att personer med séllsynta diagnoser har ratt
till samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nar
det galler vard och behandling. Manniskor med sallsynta diagnoser
ska inte missgynnas pa grund av att andra inte kanner till om deras
syndrom eller sjukdom.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser &r ett forbund for personer med
séllsynta funktionsnedséttningar. De drygt 15 000 medlemmarna &r
fordelade pa 63 diagnosforeningar (april 2018). Tillsammans ver-
kar de for att personer som har en sallsynt diagnos ska fa battre
levnadsvillkor, genom forbattrad vard och stod.

Gemensamt &r att alla sjukdomar eller syndrom é&r livsldnga,
obotliga och nédstan alltid har genetiska orsaker. Det &r
sdllsynthetens dilemma som forenar, inte sjukdomen eller
syndromet i sig.

Hdir hittar du Riksforbundet for sdllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for ovanliga diagnoser

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

Texterna produceras av Informationscentrum fér ovanliga diagno-
ser vid Goteborgs universitet, i samarbete med ledande medicinska
experter och foretradare for patientorganisationer. Kvalitetssakring
sker genom granskning av en sarskild expertgrupp utsedd av uni-
versitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna 6versatts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns &ven en folder som kan bestéllas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar dven pa fragor och hjalper till att
soka information, och nas pa telefonnummer 031-786 55 90 eller
via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Las mer pa: socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/ovanliga-diagnoser.

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 sallsynta diagnoser.

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

Las mer om NFSD:s verksamhet pa: nfsd.se

Dokumentation nr 603 © Agrenska 2019 34


mailto:ovanligadiagnoser@gu.se

Dokumentation nr 603 © Agrenska 2019

22q11-deletionssyndromet

35



22yTi-deletionssyndromet,
vuxenvistelse

En sammanfattning av dokumentation nr 603

22q11-deletionssyndromet &r ett ovanligt syndrom dar manga olika organ kan
paverkas. Vanliga symtom ar medfodda hjartfel, gomavvikelser och
underutveckling av bréssen, thymus och skoldkorteln. Kalkbrist kan forekomma,
inlarningssvarigheter och vissa fall neuropsykiatriska problem.
22q11-deletionssyndromet upptacks hos mellan 25 till 30 barn varje ar, cirka 500
har diagnos i Sverige idag. Det &r lika vanligt bland flickor som pojkar.
Diagnosen stalls i olika aldrar och det finns manga som inte far diagnosen forran i
tonaren eller i vuxen alder. Det finns ocksa en hel del personer

I Sverige som har 22q11-deletionssyndromet och som inte vet om det. En
forklaring till att inte alla far en diagnos ar att symtombilden varierar mycket och
att manga inom sjukvarden inte kanner till syndromet.

Personer med diagnosen har ofta behov av manga kontakter inom sjukvard,
habilitering och skola under sin uppvaxt och i vuxenlivet for undersékningar,
uppféljningar och stéd.
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