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MECP2-DUPLIKATIONSSYNDROMET

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frén hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet MECP2-
duplikationssyndromet. Under vistelsen far fordldrar, barn med
diagnosen och deras syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfaren-

heter och traffa andra 1 liknande situation.

Fordldraprogrammet innehdller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat ef-
ter barnens forutséttningar, mojligheter och behov. I programmet ingar

forskola, skola och fritidsaktiviteter.

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

erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbplats,

ddr de kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Medicinsk och genetisk information om MECP2-duplikationssyndromet

— MECP2-duplikationssyndromet ér ett ovanligt syndrom.
Forekomsten iir uppskattningsvis mindre éin en pa 100 000
personer. Hittills har ett 20-tal pojkar i Sverige fiatt diagnosen.
Det séiger Anna Lindstrand, specialistlikare pa avdelningen for
klinisk genetik vid Karolinska universitetssjukhuset i
Stockholm.

Syndromet orsakas av att en specifik region pd X-kromosomen
forekommer i en extra kopia.

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

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

Eftersom generna utgdr mallar for olika proteiner i kroppen kan
mutationer medfora konsekvenser nér proteinerna ska bildas. Det
kan beskrivas som att det blir fel 1 koden” for just det proteinet.
Ungefir tva procent av generna dr kodande, det vill sédga utgor
mallen for ett protein.

Genetiska fordandringar kan péverka gener och kromosomer pa
olika sétt. Nar det finns extra genetiskt material pa en kromosom
kallas det for duplikation, vilket ar det som skett vid MECP2-
duplikationssyndromet. Andra férandringar &r till exempel deletion
(nér det saknas genetiskt material pa en kromosom), punktmutation
(ett stavfel 1 den genetiska koden), translokation (att en bit av en
kromosom bytt plats med en annan kromosom) eller inversion (att
en bit genetiskt material vridit sig 180 grader).

— Alla typer av fordndringar kan antingen arvas frdn ndgon av
fordldrarna eller uppstd spontant hos barnet. Nar mutationen ar
nedédrvd dr sannolikheten storre att samma fordldrapar far fler barn
med samma diagnos, sdger Anna Lindstrand.

For att ta reda pa mer om érftligheten och vilken typ av mutation
det handlar om kan familjen fa genetisk rddgivning.
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Barn med syndromet ir ofta syskonlika

Barn med kromosomavvikelser paminner ofta utseendeméssigt med
andra personer som har samma genetiska avvikelse. De kan ocksa
ha liknande egenskaper. Man brukar séga att de dr “syskonlika”.

— Barnen liknar forstds ocksé sina fordldrar och syskon, men ofta ar
det tydligt att de dven liknar andra barn med samma syndrom. Barn
med MECP2-duplikationssyndromet kan ha storre 6gon én andra,
nagot insjunket mellanansikte, nedtryckt nésrot och uppétvanda
nésborrar. Utseendet &r inte avvikande i sig, men nédr man ser flera
individer med syndromet kan man ofta se dessa likheter, sdger
Anna Lindstrand.

Det &r viktigt att papeka att barnen, dven om de liknar varandra till
utseendet och har en del gemensamma symtom, dnd4 har en
individuell symtombild. Alla barn med syndromet far inte alla
symtom, och dessutom kan svarighetsgraden av symtomen variera
stort individer emellan.

Den sé kallade syskonlikheten gor att lakarna 1 forstalédget ibland
missténker att ett barn har ett visst syndrom baserat pd hur hen ser
ut, i kombination med de kliniska symtom som observerats.
Misstankarna kan sedan bekréftas eller avfardas genom olika typer
av DNA-analyser. Dessa sker pd avdelningar for klinisk genetik.

— Vi utvinner de vita blodkropparna i blodet och odlar dem 1
viarmeskap. Efter en eller tva veckor borjar de dela pa sig. DA tittar
vi pa dem i ett mikroskop och kan sedan sortera upp kromosomerna
och analysera dem, sdger Anna Lindstrand.

De senaste tio-tjugo aren har det skett en enorm utveckling vad
giller metoderna for genetisk analys. Med FISH (Flourescent in
situ hybridisering) kan man férga in kromosomer for att hitta
avvikelser. Vid en gendosarray jamfors patientens DNA med ett
kontrollprov. Analysen kan uppticka mycket sma kromosombitar
som saknas eller som finns i1 en extra kopia. Med gendosarray
upptécks alltid duplikationen som leder till MECP2-duplikations-
syndromet.

MECP2-duplikationssyndromet ir kiint sedan tolv ar
Regionen som finns i en extra kopia vid syndromet heter Xg28§.
Den sitter allra ldngst ut pa X-kromosomens langa arm. Storleken
pa det duplicerade omrdet varierar mellan 200 000 till mer &n tva
miljoner baspar. Ibland innebir det att fler gener an MECP2-genen
ar paverkade.

— MECP2-genen styr bildningen av ett protein, CpG-bindande
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protein 2 (MECP2). Genen kan slé pa och stéinga av andra gener
med betydelse for nervcellernas utveckling och funktion.

Hos en del forekommer en punktmutation i MECP2-genen, istéllet
for en duplikation. Da uppstar Retts syndrom som har vissa likheter
med MECP2-duplikationssyndromet, men som frimst drabbar
flickor, sdger Anna Lindstrand.

Vad visar forskningen?

2004 publicerades en studie som visade att mdss som hade en extra
kopia av MECP2-genen utvecklade neurologisk sjukdom. I den
artikeln forutspadde forskarna att det skulle finnas méanniskor med
MECP2-duplikationssyndromet. Ett ar senare, 2005, beskrevs de
forsta individerna med syndromet. Sjukdomen har alltsa varit kind
i tolv ar (2017).

Regionen pa X-kromosomen som &r dubblerad vid syndromet ar s&
liten att den ar vildigt svar att se vid en vanlig kromosomanalys.
Det gjorde att diagnosen ofta missades innan gendosarrayerna kom
2008.

X-kromosomen &r 155 miljoner baspar stor och har 1152 gener.
Flera olika sjukdomar orsakas av genforandringar pa X-
kromosomen. Den kliniska bilden beror pa vilka gener som
paverkas och vilken typ av fordndring det géller. MECP2-
dukplikationssyndromet &r en form av Xq28-duplikation.

— Alla som har Xq28-duplikation har alltsd inte MECP2-
duplikationssyndromet. Men alla med MECP2-
duplikationssyndrom har en Xq28-duplikation.

Fler pojkar én flickor fir syndromet

Att fler pojkar dn flickor far syndromet beror pa att pojkar endast
har en X-kromosom (och en Y-kromosom), medan flickor har tva
X-kromosomer.

— Pojkarnas X-kromosom é&r dérfor alltid aktiv, medan det finns ett
system som inaktiverar den ena X-kromosomen hos flickorna,
oftast den duplicerade kromosomen. Da kan de ha fa symtom eller
inga symtom alls, sdger Anna Lindstrand.

Sa kallad skev X-inaktivering innebir att kroppen inte stinger av
den defekta genen, utan istéllet den friska. Nér det intréffar kan
aven flickor drabbas av syndromet.

— De flickor som har MECP2-duplikationssyndromet har oftast
antingen en triplikation, alltsé ¢re kopior av den specifika regionen,
eller en translokation. Det senare innebdr att kvinnan forutom en
extra kopia av genetiskt material p4 Xq-genen ocksa kommer sakna
material pd en annan gen. Detta kan ocksé leda till symtom.

Dokumentation nr 541 © Agrenska 2017 7



MECP2-duplikationssyndromet

Arftlighet

Det vanligaste ar att MECP2-duplikationssyndromet nedérvs
X-bundet recessivt.

Det innebér att mamman dr bérare av anlaget och i genomsnitt for
det vidare till hdlften av barnen. Pojkar som &drver anlaget far
syndromet medan flickor som drver anlaget oftast blir symtomfria,
men kan fora anlaget vidare till sina barn. Hélften av barnen
kommer inte att &rva MECP2-duplikationen. De far da inte
sjukdomen och kan inte heller fora anlaget vidare.

Duplikationen kan dven vara en sé kallad nymutation som uppstatt
for forsta gdngen hos barnet. Den ér dé inte nedérvd frén nagon av
fordldrarna. Sannolikheten att fler barn till samma fordldrar ocksa
far syndromet dr 1 dessa fall mycket liten.

— Det kan dock vara sa att mamman eller pappan har en genetisk
avvikelse bara i sina konsceller, sa kallad gonadal mosaicism.
Diérfor kan vi aldrig séga att det dr noll procents upprepningsrisk,
dven om fordldrarnas blodprov inte kan pévisa det fordndrade
anlaget, siger Anna Lindstrand.

I séllsynta fall har ett utbyte av kromosommaterial mellan
X-kromosomen och ndgon annan kromosom intréffat, sa kallad
balanserad translokaion. 1 dessa fall r ytterligare en kromosom
paverkad, vilket kan ge ytterligare symtom.

I alla ovanstéende situationer gér det vid graviditet att ta reda pa
om ett foster &rvt MECP2-duplikationen. Det gors med
fosterdiagnostik i form av moderkaksprov (i graviditetsvecka 10-
11) eller fostervattensprov (i vecka 14-15).

Alexander har MECP2-duplikationssyndromet

Alexander ir tolv ar och kom till Agrenskas familjevistelse tillsam-
mans med sin mamma Anna, pappa Johannes, storasyster Clara
som &r 15 &r och lillebror Ruben som ér sex.

Anna hade en normal graviditet nir hon véntade Alexander, och en
normal forlossning. Men under hans forsta tid i livet méarkte hon
och Johannes att han var vildigt slapp 1 sina muskler. De kunde inte
f4 honom att skratta sdsom de fatt hans storasyster att skratta nir
hon var bebis, och han hade besvir av reflux.

— Vi kinde en oro ganska tidigt men den togs till en borjan inte pa
allvar inom sjukvarden, sdger Alexanders pappa Johannes.
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Oron fanns dér, men Alexander var néstan ett ar nir en barnldkare
for forsta gdngen sa att ’sahér ska det inte vara med en
tiomanaders-bebis”. Det blev starten pd en ldng en resa dér ldkarna
var inne p4 minga olika diagnoser innan de hittade rtt.

— Det var en kénslosam berg-och-dalbana for oss, siger mamma
Anna.

Nér Alexander var ungefdr tre ar fick familjen den slutgiltiga
diagnosen stédlld: MECP2-duplikationssyndromet.

— De sa att vi var ensamma 1 hela landet med den diagnosen. Vi
kinde oss ensammast i vérlden.

Den kliniska bilden vid MECP2-duplikationssyndromet

— Symtomen varierar stort mellan olika individer med MECP2-
duplikationssyndromet. En del har lindriga symtom, andra
storre svarigheter. Storre duplikationer brukar ocksd medfora
en svarare klinisk bild, alltsa fler och/eller mer grava symtom.
Det séiger Anna Lindstrand, som iven foreliste om symtom hos
personer med syndromet.

Hos barn med MECP2-duplikationssyndromet marks ofta en 14g
muskelspanning (muskeltonus) av direkt efter fodseln eller under
den forsta spadbarnstiden. Det kan bland annat gora att barnet far
problem med att suga och svilja. En del barn drabbas av reflux
(sura uppstotningar).

Pojkar med syndromet &r paverkade i sin motoriska och sprakliga
utveckling. De ldr sig att sitta och krypa senare @n andra. En
tredjedel lar sig med tiden att ga. Det dr vanligt med bristande
talformaga, eller att barnet inte talar alls. Ungefdr tre av tio
utvecklar ndgon talformaga.

Pojkar med syndromet har en intellektuell funktionsnedsdttning,
som ofta &r grav, och det &r vanligt med beteendeavvikelser, sdsom
autism.

Andra problem som férekommer ér epileptiska anfall (uppstér hos
ungefar hilften, ofta med debut i sexarséldern). Slappheten i
musklerna som ofta méarks av tidigt kan senare bli till en forho;jd
stelhet, frimst i1 benen, vilken paverkar formégan att rora sig.
Manga har problem med osteoporos (benskdrhet) och har en 6kad
risk for benbrott. Infektionskdinslighet ar vanlig, och kan
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tillsammans med den 6kade risken for reflux bero pd nedsatt
funktion i immunforsvaret. Aterkommande luftviigsinfektioner och
lunginflammationer férekommer hos tre av fyra med syndromet.

— Lunginflammation 4r den vanligaste rapporterade dodsorsaken
hos personer med MECP2-duplikationssyndromet. Sa det &r en
viktig risk att kénna till, sdger Anna Lindstrand.

Ibland ses en tillbakaging av fardigheter hos personer med
syndromet. Ofta startar den tillbakagangen i ungefér sex-
sjuarsaldern.

— Det sammanfaller ofta med tiden f6r nér de epileptiska anfallen
startar, om de gor det, men man vet inte hur eller om dessa saker
har med varandra att gora.

Kvinnor med MECP2-duplikationssyndromet

De flesta kvinnor som bér pd duplikationen har endast sin friska
X-kromosom aktiverad och &r darfor ofta symtomfria. Men
problem som depression, oro och autistiska drag har beskrivits
forekomma négot oftare hos kvinnor som bar pd anlaget én de gor
hos befolkningen i stort.

Ett fatal vetenskapliga rapporter beskriver flickor dér bada
X-kromosomerna dr aktiva (det vill sdga ingen X-inaktivering har
skett). De far da vanligen symtom, men en mildare och mer
variabel klinisk bild &n pojkarna. Symtom hos flickor ar vanligare
om duplikationen beror pd en obalanserad translokation.

Vad sager forskningen?

Det finns inte s& mycket skrivet om MECP2-duplikations-
syndromet dnnu, eftersom det &r en relativt ny diagnos.
Forskningen bryter dérfor hela tiden ny mark.

Det har dock genomforts en global klinisk studie av 56 personer
med MECP2-duplikationssyndromet (49 méin och 7 kvinnor med
symtom). De kom frén olika delar av vérlden och var mellan 1 och
37 &r. Studien gick ut pa att fordldrar fick fylla i formulér och svara
pa en rad fragor om sina barn och deras liv.

En femtedel av barnen foddes for tidigt och manga hade en liagre
fodelsevikt an genomsnittet for nyfodda generellt sett. En ganska
hog andel behovde neonatal intensivvard, alltsd vard redan under
nyfoddhetstiden.

— Studien visar att det dr vanligt med slappa muskler och forsenad
motorisk utveckling. Manga fordldrar beskrev att barnen sov
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mycket och att de hade stereotypa, lite hackiga, rorelser, sédger
Anna Lindstrand.

Alla flickor, och nio av tio pojkar, lirde sig att sitta. Ndra hélften av
flickorna lirde sig att ga, medan samma siffra for pojkarna var
drygt en av fyra. Minga av dem forlorade senare sin gdngformaga.
— Av de 13 barn som ldrde sig ga gick tio med ostadig ging.

Fyra av fem utvecklade ndgon form av tal. Hos ungefar hélften av
dem skedde senare en forsdmring av talet, men nir det skedde
varierade stort mellan olika personer.

Sannolikheten att utveckla stereotypa handrorelser vid tre ars alder
var 55 procent for pojkarna och 40 procent for flickorna.

Drygt hilften av barnen hade epileptiska kramper vid nio ars alder.
Tre av fyra hade kramper ndgon gang i livet.

— Utover detta visade studien att symtom som skolios, reflux och
forstoppning dr vanliga besvér for personer med syndromet, sager
Anna Lindstrand.

Aktuella forskningsprojekt

2004 borjade man genomfora forskning pd mdss for att ta reda pa
mer om den genetiska fordndringens konsekvenser. 2015 upptéckte
forskaren Huda Zoghbi att man att genom att minska mangden
MECP2-protein kan éterstilla den forlorade funktionen hos moss
med syndromet. Nar MECP2-proteinet aterstélldes till normal niva
normaliserades aktivitet, oro, avvikande beteende och epilepsi hos
mossen.

— Det &r tdnkbart att detta skulle kunna bli en framtida terapi dven
for ménniskor som har den hér genetiska fordndringen. Det dr dnnu
langt kvar till dess, men forskningen pagér, sdger Anna Lindstrand.

Tips pa bra ldnkar for att ldsa vidare:
karolinska.se/sallsyntadiagnoser
socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/
mecp2duplication.com/
rarechromo.org/
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Fragor till Anna Lindstrand

Har svenska genetiker tillgdang till utlindska databaser?
— Ja, absolut. Svenska lékare har tillgdng till internationella databa-
ser och pratar dessutom mycket med kollegor i andra lander.

Till hur stor del far ni ta del av den forskning som pagdr?

— Vi svenska genetiker reser en del pa stora konferenser om genetik
dér forskare delar med sig av vad som &r pa gang. Men detta sker ju
forst ndr resultaten borjar bli sikra, sa sjdlvklart 4r de som ingar i
forskningsteamen for varje studie de som har informationen forst.

Ar det vanligt med for tidig pubertet hos flickor med syndromet?
— Det verkar inte helt ovanligt, framfor allt finns sadana upplevel-
ser beskrivna av foréldrar 1 facebookgruppen for forédldrar till barn
med MECP2-duplikationssyndromet. Det finns dock inga veten-
skapliga studier om detta. Om det kdnns problematiskt att det kan
bli en tidig pubertetsutveckling kan det vara bra att prata med sin
habilitering. Tidig pubertet &r ganska vanligt hos barn med intellek-
tuella funktionsnedséttningar generellt, alltsd inte bara dem som har
det som en f6ljd av MECP2-duplikationssyndromet.

Alexanders familj fick kontakter i USA

Efter att Alexander fick sin diagnos borjade hans foréldrar soka
information pa internet. Ganska snabbt fick de kontakter i USA,
bland annat med en annan fordlder som 1 sin tur hade kontakt med
ett forskningsteam.

— Det kindes helt fantastiskt att fi veta att det fanns forskare som
jobbade heltid med att forska pa just den hér diagnosen, sdger
Alexanders mamma Anna.

Senare, 2011, akte familjen till USA och deltog pa vérldens forsta
konferens for MECP2-duplikationssyndromet. Forskarna hade
hoppats fa ithop 10-20 familjer, men det kom 45 familjer fran hela
varlden. Malta, Norge, Australien.

— Det var inget mindre d4n magiskt. Vi fyllde ett helt hotell och var
plotsligt allt annat 4n ensamma med var situation. Att fa kontakt
med andra familjer har varit det viktigaste av allt, sdger Anna.
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Tillbaka till de tidiga aren i Alexanders liv. Som tvdéring var han pa
besok 1 en forskola infor inskrivning dér, men det fungerade inte
riktigt. Personalen kidnde inte att de klarade av att ta hand om
honom. Istéllet fick Alexander en personlig assistent som var med
honom hemma. Ibland akte de till forskolan pa besdk och var med
pa sangstunder eller andra aktiviteter.

Alexander hade sedan ett och ett halvt-arsdldern gatt i bade
fysioterapi och ridterapi eftersom han bedomdes vara vildigt
forsenad 1 sin motoriska utveckling. Han deltog ocksa i lekterapi
for att utveckla samspel och kommunikation.

— Det avlastade mycket av pressen pa oss fordldrar, som forstés
ville hjélpa och trdna honom s& mycket det gick. Ridterapeuten sa
'ni ar hans forédldrar, det viktigaste ni kan gora dr att dlska honom.
Det som hor sjukdomen till far ni hjilp med av oss andra’. Det var
en enorm lédttnad. Tidigare hade en fysioterapeut sagt att vi aldrig
mer skulle kunna jobba, och jag hade kint mig helt kvivd av det,
sager Anna.

Niér Alexander dntligen fick sin diagnos 6ppnades dorrar till fler
typer av insatser.

— Det underlittade livet for oss att myndigheter och andra instanser
forstod att hans tillstdnd var livslangt, att det inte skulle g& dver och
att han inte skulle komma ikapp andra barn. D4 frigjordes mer stdd,
vilket vi behovde, sdger Anna.

Att i diagnosen stélld gjorde ocksa att fordldrarna fick en storre
vetskap om orsakerna till Alexanders syndrom. De forstod att den
hade uppstatt till f61jd av en nymutation, och att inga yttre faktorer
hade orsakat syndromet.

— Det var vildigt skont att kunna sluta rannsaka minsta steg jag
tagit under graviditeten.

En koordinator fran habiliteringen tog hand om logistiken och alla
blanketter som skulle fyllas 1. Det var till stor hjélp.

— Det var sa skont att ndgon annan styrde det praktiska nér jag bara
satt och grét. Det dr en ldng process att acceptera att ens barn aldrig
kommer bli som andra barn, men nu kdnner jag att jag har gjort det.
Alexander har ldrt oss att leva hir och nu!
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Andning och andningsbesvar vid MECP2-duplikationssyndromet

— MECP2-duplikationssyndromet ir en medfodd sjukdom som
paverkar flera funktioner i hjirnan och kroppen. Bland annat
paverkar den lungfunktionen.

Det sidger Kristjan Dereksson, barnlikare i Barn-
andningsteamet vid Skénes universitetssjukhus i Lund.

Lungfunktionen hos personer med MECP2-duplikationssyndromet
kan paverkas pa flera olika sétt. Ménga barn med syndromet har 1ag
muskelstyrka, vilket brukar vara sarskilt tydligt 1 nyfoddhets-
perioden. Det yttrar sig ofta genom matningssvarigheter och leder
till att barnen ofta ldr sig sitta och halla uppe huvudet senare dn
andra barn. Sjukdomen orsakar ocksa en 6kad infektionskédnslighet
och det finns risk for aspiration, alltsa att mat hamnar i luftstrupen i
stéllet for 1 matstrupen, exempelvis vid refluxbesvér eller
epileptiska anfall.

Den minskade muskelstyrkan leder till minskade andningsrorelser
generellt, vilket 1 sin tur orsakar slembesvir.

Andning och slem

Alla ménniskor bildar slem i sina lungor, bade i alveolerna (lungans
minsta delar) och i storre delar som bronker och luftstrupe.
Slemmet &r ett av de viktigaste forsvarssystemen mot
luftférorening av alla slag, sdisom damm, mogel, pollen och
bakterier. Det flyttas konstant uppat mot svalget, varefter det sviljs
eller spottas ut. Ofta mérker vi inte ens nér vi svéljer slem.

— For att detta ska fungera behovs fungerade andningsrorelser,
flimmerhar och god hostkraft. All fysisk rorelse dr bra for att flytta
pa slem. Vid rorelse blir det naturligt att vi tar storre andetag vilket
gOr att mer slem kan transporteras, sdger Kristjan Dereksson.

Nir slemmet fastnar

Avsaknad av bra slemmobilisering, exempelvis vid g rorlighet
och forsdmrad hostkraft, leder till att slem fastnar i lungornas
mindre luftvdgar. Det kallas slemstagnation.

— Slemstagnation kan leda till att luftroren retas, att
slemproduktionen blir stérre och att det bildas slemproppar. Detta
skapar en 6kad risk for lunginflammation, séger Kristjan
Dereksson.

For barn med MECP2-duplikationssyndromet ska risken for
lunginflammation, med pdverkad andning som f6ljd, tas pa allvar.
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Hur behandlas slemstagnation?

Fungerande andningsgymnastik dr A och O for att undvika att
slemmet fastnar. Kontakt med fysioterapeut (exempelvis via
habiliteringen eller via en lungmottagning) rekommenderas.

— Hur mycket andningsgymnastik som behdvs dr individuellt.
Trianingen behdver alltsd anpassas efter varje person. For vissa barn
giller en till tva gdnger om dagen, medan det for andra barn racker
att de andningstrénar nér de ér forkylda och har en 6kad
slemmaingd, sdger Kristjan Dereksson.

Andningstrdning kan vara inhalation av NaCl (koksalt) f6ljd av
fysisk aktivitet, som exempelvis studs pa pilatesboll, dans, lek,
spring eller hopp pé studsmatta. Ofta anvinder man ocksd en PEP-
mask eller CPAP-maskin som hjélper till att 6ppna upp lungorna.

Medicinsk behandling

Som komplement till andningsgymnastiken finns ocksa ldkemedel
som behandlar slemstagnation. Det handlar framfor allt om
luftrorsvidgande mediciner (exempelvis Airomir, Bricanyl,
Ventolin och Atrovent inhalation).

— Jag rekommenderar att man testar effekten av dessa
bronkvidgande mediciner, inte minst vid upprepade langa
forkylningar. Om det ger en god effekt dr det en bra behandling,
dven om den &r kortvarig och medicinen kan behova ges flera
ganger om dagen.

Inhalationssteroider (exempelvis Flutide och Pulmicort) kan ges
vid samma symtom som de luftrérsvidgande medicinerna. De
dédmpar retning och svullnad i luftvigarna och minskar
slembildningen. De har langsam effekt men den varar lingre.

— Dessa mediciner kan behova tas aret runt, sarskilt i
forskoledldern. Men det ar individuellt, vissa har nytta av dem,
andra inte.

Det finns ocksd mediciner med liknande effekt som steroiderna,
men som istillet tas som tabletter eller pulver (exempelvis
Montelukast/Singulair). En del barn har alla tre typer av mediciner.

Vad gora om slemmet blir vildigt tjockt?

Nér slemmet blir sa tjockt att barnet inte orkar hosta upp det kan
man ge starkare saltvatten, sa kallat hypertont koksalt (3 procent).
Det finns ocksé slemlésande mixtur (till exempel Bisolvon och
Bromhexin), som har god effekt hos en del och ingen effekt alls hos
andra.

— Antibiotika dr ibland en nddvandig behandling mot slem. Om
barnet haft kraftiga eller stindigt 6kande besvar med tillkomst av
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feber dr det minga génger en bra metod. Det dr viktigt att hitta ratt
antibiotika utifran slemprover barnet lamnat, sdger Kristjan
Dereksson.

Vad gors om behandlingen inte fungerar?

Vid standigt 6kande slembesvir och allt fler infektioner maste
andningsgymnastiken ses dver och sannolikt intensifieras.
Inhalationssteroider bor testas under minst ett par veckor, och
barnets immunsystem kan behdva utredas.

— Lakarna kan rontga lungorna och gora bakterieodlingar fran
upphostat slem. P4 sa sitt kan man fa svar pa vad som orsakar
slembildningen och didrmed skraddarsy behandlingen. Paminn
gdrna akutldkare om att ta ett sddant prov, sdger Kristjan
Dereksson.

I de fall ldkare och fysioterapeut bedomer att barnets
andningsfunktion har férsdmrats generellt kan man dvervéga att ta
hjalp av en hostmaskin.

Okad infektionsbeniigenhet vanlig
MECP2-duplikationssyndromet innebér en sénkt troskel for vissa
infektioner hos de flesta av barnen. Det ér én sa ldnge oklart vad
det beror pa. Olika studier visar pa olika defekter i immunforsvaret.
— Immunforsvaret d&r mycket komplext och sjukdomen drabbar
olika barn pa olika sétt. Men generellt finns en tendens till
upprepade forkylningar, bakteriella lunginfektioner samt bihale-
och droninflammationer.

Den vanligaste defekten man hittat 4r minskad formaga att bilda
vissa antikroppar.

— Jag rekommenderar mycket starkt att alla barn med MECP2-
duplikationssyndromet vaccineras enligt géngse vaccinations-
program. Det inkluderar bland annat vaccin som skyddar mot
lunginflammation.

Barnen rekommenderas ocksa fa influensavaccin atminstone upp
till sexdrsaldern.

— Vid upprepade infektioner rekommenderas undersokning av
immunsystemet, dir man fokuserar pa antikroppsbildningen. Detta
gors med hjélp av blodprov, sdger Kristjan Dereksson.

Vid hog och/eller 1dngvarig feber kombinerat med luftviagssymtom
bor man vara uppmérksam pa risken for lunginflammation. S6k
vard 1 dessa fall.

— Det finns ett vérde 1 att tidigare sétta in antibiotika hos barn med
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MECP2-duplikationssyndromet &n hos andra. Flytande antibiotika,
eller motsvarande i tablettform, dr ofta, men inte alltid, tillracklig.

Risk for aspiration till lungor

Aspiration, att mat hamnar 1 luftstrupen, dr en (mindre vanlig)
orsak till lungbesvir hos barn med syndromet. Aspiration kan
antingen ske vid uppstotning frdn magen, eller nér barnet svéljer
fel. Det hdnder léttare nar barnet ligger ner, och kan exempelvis ske
vid epileptiska anfall.

Aspiration kan orsaka slembildning men ocksa lunginflammation.
— For barn som har besvar med reflux dr risken for aspiration
storre. Det gar att behandla med syrehammande medicin, och i
sarskilt svara fall kan en operation behovas, sdger Kristjan
Dereksson.

En logoped kan hjélpa till med oralmotorisk traning och med att
anpassa kosten, for att minska risken for felsvéljning.

Fragor till Kristjan Dereksson

Pojken jag jobbar med inhalerar hypertont koksalt fyra ganger
per dag, men utviirdering frdn fysioterapeuten visar att vi inte
kan anvinda hostmaskinen eftersom sviiljreflexen dir sd svag och
han riskerar att svilja fel. Vad har du for knep och rad?

— PEP-mask ger pa ménga sitt samma stod som hostmaskinen.
Men man maste ta hinsyn till hur barnet reagerar pa de olika
metoderna. CPAP (Continuous Positive Airway Pressure) kan ocksé
testas, dar kan trycket hojas vid behov. Men det forutsitter forstis
att barnet accepterar det. En sa kallad BiPAP ger mer inblas i
inandningen, vilket vidgar lungorna ordentligt.

Du beskriver lunginflammation som littbehandlad, men vi
forildrar upplever att vira barn kan fa vildigt svira
lunginflammationer dir likarna satt in all antibiotika de kan. Vi
anhdoriga kan bara sitta och vinta for att se dt vilket hdll det hela
kommer utvecklas. Hur menar du med littbehandlad”?

— Om man ar tillrdckligt snabb med att sétta in behandlingen och
lakaren fran borjan vet att barnet har en benigenhet for
lunginflammation finns goda chanser att stdvja den pa ett tidigt
plan. Men om man inte gett antibiotika tillrickligt snabbt kan ett
bredare antibiotika-preparat krévas, vilket ocksa blir tuffare for
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kroppen. Intravends behandling fungerar inte s& mycket snabbare
an behandling med tabletter eller flytande i de flesta fall, men har
dock storre slagkraft och ska alltid véljas om barnet betraktas vara
svart paverkat.

Alexander har svart att andas ibland

Nér Alexander var sex ar borjade han i sdrskolan. Det har fungerat
jéttebra under aren. Personaltitheten dr hog och Alexander som ar
en social kille som gillar musik och andra barn trivs gott pa skolan.

Idag ar han tolv &r. Han sitter i rullstol och har, liksom méanga barn
med MECP2-duplikationssyndromet, problem med sina luftvégar.
Vid minsta feber eller forkylning maste familjen dka direkt till
akuten.

— Det kan handla om minuter. Alexander kan fa feber en
eftermiddag och tva timmar senare kan han inte andas langre.
Direkt vid tecken pa feber behdver han fa hjdlp med syreséttningen
och sedan antibiotika, sdger Anna.

Ibland fér han ner nagot i luftstrupen och det kan snabbt leda till
lunginflammation. Familjen bor pé en 6 och har tva ganger fatt aka
helikopter akut till ett stérre sjukhus, men numera har dven det
lokala sjukhuset lért sig hur hans behov ser ut, och hur snabbt en
forkylning kan forvandlas till livsfara for honom.

Alexander har ocksa epilepsi, vilket dr det som stéller till det mest i
vardagen for honom och familjen. Han fick sitt forsta anfall i
nioarsaldern och darefter eskalerade anfallen ganska snabbt.

— Idag &r han tungt medicinerad, vilket gor honom valdigt trott.
Han sover flera timmar pa sitt fritids varje eftermiddag, beréttar
Anna.

Medicinerna har minskat antalet anfall, men d4ven med mediciner
har Alexander anfall varje natt. Det stor forstas hans nattsémn.

Epilepsi hos barn med MECP2-duplikationssyndromet

— Det ir vanligt att barn med kromosomavvikelser har epilepsi.
Det giller ocksa barn med MECP2-duplikationssyndromet.
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Anfallen kan se olika ut hos olika individer, och kriva olika
behandling.

Det séiger Barbro Westerberg som ir neuropediatriker och
habiliteringsoverlikare vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Ordet epilepsi kommer frén grekiskan och betyder “’slas till
marken”. Ett epileptiskt anfall &r attackvisa symtom som beror pa
overaktivitet 1 grupper av nervceller pa olika stédllen i hjérnan.
For att ett anfall ska definieras som epilepsi krévs att det finns en
bendgenhet att f4 upprepade anfall, som inte provocerats fram av
yttre omstdndigheter (som exempelvis Overtrotthet, feber eller
uttorkning). Ett ensamt anfall ger alltsa inte diagnosen epilepsi.

Epilepsi forekommer hos 0,7 procent av alla barn. I Sverige far
ungefar 1500 barn diagnosen varje ar. For barn som inte har nagon
kind skada 1 6vrigt giller att fyra av tio personer som haft ett anfall
far ytterligare ett inom sex till tio manader. Hélften far ett nytt
anfall inom tva dr. Om inget nytt anfall kommit inom fem é&r 16per
personen ingen Okad risk att pa nytt fa ett anfall.

Anfallstyper

Det finns flera typer av epileptiska anfall. Generaliserade anfall
aktiverar bada sidor av hjdrnan och sprids snabbt. Fokala eller
lokalisationsrelaterade anfall begrinsar sig till ena hjarnhalvan.
Dessa anfall kan ge halvsidiga ryckningar och 6gondeviationer
(ryckningar i 6gonen).

Det finns flera undergrupper till bada anfallstyperna.
Bland generaliserade anfall finns bland andra f6ljande former:

o Tonisk-kloniska anfall. (Kallades tidigare grand-mal.
Barnet spédnner sig, rycker sedan och tappar
medvetandet. Det kan ta lang tid att himta sig efterat).

e  Myoklona anfall. (Vanligast hos barn. Vid anfallet dr
personen vid fullt medvetande men fér héftiga,
upprepade ryckningar i armar, huvud eller ben.

e Atoniska anfall. (Kroppens muskler tappar plotsligt 1
spanning. Medvetandegraden kan variera.)

e Absensanfall. ("Franvaroattacker”. Typiska absensanfall
ar kortvariga, med eller utan medvetandepaverkan och
medfor ingen trotthet efterét.)
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— En del barn far alltid samma typ av anfall, men detta kan dndras
over tid. Ett barn som exempelvis enbart haft anfall vid insomning
och uppvaknande kan senare fa anfall 4ven dagtid, sdger Barbro
Westerberg.

Orsaker och utredningar

Epilepsi kan ha ménga orsaker. En orsak ar arftlig/genetisk
aldersberoende epilepsi. Hér ingér flera olika syndrom, diribland
MECP2-duplikationssyndromet.

Andra orsaker kan vara missbildningar under foster- eller
nyfoddhetstiden, degenerativ eller metabol sjukdom i nervsystemet,
tidigare skada eller infektion i hjdrnan eller en immunologisk
sjukdom. Epilepsi kan ocksa orsakas av en hjirntumdr, men det ar
ovanligt.

Anfallen utloses av bade yttre och inre faktorer. Pa nervcellsniva ér
det cellmembranets 6verdrivna kénslighet eller brist pa ddmpande
faktorer, som leder till anfall.

— Det behdvs ett par kvadratcentimeter celler for att ett anfall ska
uppsta, det orsakas alltsa inte av enskilda celler, sdger Barbro
Westerberg.

Utredningar

De utredningar som kan goras for att kartldgga epilepsins orsaker
och monster ar dels en anfallsanamnes, alltsé att man for
anteckningar 6ver hur anfallen ser ut och nir 6ver dygnet de brukar
intrdffa. EEG-undersokning av hjdrnan gors, och vidare bor man
aven gora EKG.

— Ibland &r det véldigt svart att genomfora en EEG-undersdkning
pa barn med syndrom. I det laget kan ett tips vara att ge lite
melatonin ett par timmar innan, for en somngivande effekt.
Melatonin &r kroppens eget somnhormon, sdger Barbro Westerberg.

Man kan dven gora en magnetkameraundersokning eller en
datortomografiundersokning av hjérnan.

— Hos barn som far ett forsta anfall fore tva ars alder krévs en mer
omfattande utredning med dmnesomséttningsprover, genetiska
prover och undersokning av ryggmérgsvitska.

Behandling

Mialet med all behandling av epilepsi ar att motverka att anfallen
blir fler och virre och inte ldngre svarar pa behandling, sa kallad
terapiresistent epilepsi.
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Det finns ldkemedel som kan ha mycket god effekt. Vilken medicin
som anvands for varje person styrs av anfallens typ:

* Fokala — Karbamazepin, Oxkarbazepin, Lamotrigin.

» Absenser — Etosuximid, Lamotrigin, Valproat.

* Myoklona — Levetiracetam, Valproat.

* Infantila spasmer — ACTH, Vigabatrin.

*  Buccolam och Diazepam kan ges som akutmediciner nir
anfall inte gar over.

— Medicin mot epilepsi botar inte epilepsin, utan ddmpar och
minskar risken for anfall. Hos ménga vixer epilepsin bort med
stigande alder. Chansen for att det ska ske okar inte for att man
medicinerat, sdger Barbro Westerberg.

Ibland, om medicinerna inte har en god effekt, dr det bittre att sétta
ut dem eftersom en del kommer med biverkningar av olika slag.
Det kommer sténdigt nya preparat och ett av mélen ar att de ska ha
farre biverkningar.

Andra behandlingsformer

Kirurgi kan vara eftektivt, i synnerhet om orsaken &r strukturell och
fokal. Resultatet &r beroende av vad som orsakat epilepsin. Ibland
ger operationen motoriska restsymtom.

Vagusnervstimulering, VNS, innebdr att en liten medicinsk apparat
regelbundet sénder elektriska impulser via en inopererad elektrod,
till vagusnerven i halsen. Signalerna nar hjarnan och bromsar
nervcellsaktivitet som kan ge upphov till epileptiska anfall. Med en
magnet kan man fran utsidan bromsa anfallen.

Ketogen diet anvéands alltmer som epilepsibehandling. Det innebér
att man ger en strikt fettrik och kolhydratfattig kost. Metoden an-
vénds framfor allt vid GLUT1-bristsyndrom och vid terapi-resistent
epilepsi (ndr man provat mer én tre ldkemedel utan resultat).

Helhetssyn

Epilepsi dr ofta skraimmande och stigmatiserande, déarfor ar det
viktigt med information till omgivningen. Forutom till familjen och
slékten dven till forskole- och skolpersonal med flera.

— Epilepsi innebir egentligen inga aktivitetsbegrénsningar, men for
att barnet ska kunna delta 1 aktiviteter precis som andra krévs ju att
personalen har kunskap om vad de ska gora vid ett anfall. Det
behovs en attitydfordndring 1 samhéllet, med 6kad kunskap om, och
mindre rédsla for, epilepsi, sdger Barbro Westerberg.
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Fragor till Barbro Westerberg

Kan epilepsimedicin leda till feber?

— Det borde den inte géra, men det skulle mojligen kunna vara sa.
Det bista sittet att ta reda pa hur det ligger till 4r att sétta ut en
medicin under en period och se om den misstdnkta biverkningen
forsvinner.

Vad iir skillnaden mellan epilepsi och hjirnstamsaktivitet? Svart
att veta ndr vi ska ge medicin eller inte.

— Aktivitet 1 hjdrnstammen &r inte epilepsi utan orsakar storningar i
andning och hjartverksamhet. Nér det giller hjarnstamsaktivitet ar
det bra att vara mer restriktiv med medicinen.

Motorik och aktivitet vid MECP2-duplikationssyndromet

— Barn med MECP2-duplikationssyndromet har olika grader
av motoriska funktionsnedsittningar. Det betyder inte att de
inte kan vara aktiva — tvirtom ér det viktigt att hitta aktiviteter
som frimjar bade socialt deltagande och forebyggande av
felstillningar som kan upptrida som en foljd av funktions-
nedsittningen.

Det siger sjukgymnast Lena Svedberg och arbetsterapeut
Asa-Sara Sernheim som arbetar pa Nationellt center for Rett
syndrom & nirliggande diagnoser pa Froson utanfor
Ostersund.

Centret ar nationellt och verksamheten riktar sig till personer med
bland annat Retts syndrom, Angelmans syndrom, Pitt Hopkins och
Mowat Wilsons syndrom, samt till personer med MECP2-
duplikationssyndromet.

Alla dessa diagnoser kan uppvisa séval likartade som skilda
symtombilder. Hur symtomen yttrar sig kan ocksé variera mellan
olika personer med samma diagnos. For alla dr det nddvandigt med
individuellt anpassade atgérder, forebyggande interventioner samt
behandling av symtom genom hela livet.
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Verksamheten dr uppbyggd kring tre huvudfunktioner:

e Hogspecialiserad vard som dr ett komplement till 6vrig
sjukvard.

e Kilinisk forskning och metodutveckling, som hittills varit
fokuserad pa Rett syndrom.

e Information och utbildning — att sprida kunskap om de hér
syndromen.

Motoriska aspekter

MECP2-duplikationssyndromet yttrar sig olika hos olika personer,
symtombilden varierar stort.

— Ett av de mest framtridande symtomen &r avvikande
muskelspanning, som ofta dr lag i laga aldrar, men som kan 6ka
och senare dvergd i spasticitet, sdger Lena Svedberg.

Ataxi forekommer hos ungefar hélften och kan orsaka bredsparig
gang. Den kan 1 sin tur leda till att fotterna belastas skevt och blir
lite utatstdllda, vilket gor att vadmuskeln kan bli stram. For att
motverka det anvinds exempelvis inldgg i skorna, ortopediska skor
som har ett extra bra hélgrepp och/eller fotortoser (“fotskenor”).
Dessa kan se ut pa olika sétt och vara gjorda av olika material.
Stramhet 1 musklerna forekommer ocksa i hoftbdjaren, eftersom
skakig gang kan gora att man gér lite framatlutad, samt i musklerna
pa baksidan av laret.

Vad kan goras?

T6jning Gver tid har ofta god effekt for att motverka strama
muskler. Man kan ocksa spruta in botulinumtoxin (botox) 1
musklerna som da blir lattare att t6ja.

— I tredje hand kan man ta till ortopediska operationer, sdger Lena
Svedberg.

Vid fordndrad muskelspanning, och sirskilt om det finns en
assymmetri mellan véanster och hoger kroppshalva, finns ocksé en
okad risk for skolios (sned rygg). Alla med MECP2-
duplikationssyndromet far inte skolios, men det &r vanligare dn hos
befolkningen i stort.

— Vissa utvecklar istillet kyfos, kutryggighet i 6vre delen av
ryggen, siger Lena Svedberg.

Det ar bra att hitta tillfdllen att stirka rygg- och nackmuskulaturen,
exempelvis med hjélp av bassdngtrianing. Att std och ga (med eller
utan hjélpmedel) paverkar ryggen positivt, liksom balanstrining.
Ridning &r valdigt bra for att trdna balansen och fa en 6kad
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kroppskédnnedom. Eftersom man sitter grensle pé hésten och fir en
stor understodsyta blir det ocksa léttare att stracka balen.

— Jag vill dven sl4 ett slag for att vara noga med att ha en
balanserad sittstdllning, samt att tinka pd positionerande vid
liggande lage. Att ligga ritt nattetid ar jatteviktigt eftersom det
berdr s& manga timmar varje dygn. Se till att skapa en god komfort
sa att barnet ligger skont och kan slappna av, sdger Lena Svedberg.

Den som ir véldigt hypoton, slapp i sina muskler, kan vara hjilpt
av en korsett. Da behover inte all energi gé 4t till att hélla uppe
kroppen, utan kan anvéndas till annat.

Ibland kan ryggbesvidren behdva atgérdas kirurgiskt.

Malet dr att stimulera barnen till att anvidnda sina motoriska
formagor. For att kunna bibehélla dem s lange som mojligt ar det
viktigt att i forsta hand forebygga och i andra hand behandla
eventuella felstillningar.

Avspéinning och dterhimtning

Att hitta stunder for att slappna av 1 kroppens muskler ar viktigt
och kan uppnds pa manga olika sitt. Aktiviteten maste anpassas
efter vad individen tycker om. Bra aktiviteter kan till exempel vara
att bada, gunga, lyssna pa musik, dka vagn eller lyssna nir nagon
laser hogt ur en bok.

Genom att stimulera med tryck och berdring kan man frisitta
dmnen i1 kroppen som gor att det blir lattare att slappna av. Det kan
till exempel dstadkommas genom taktil massage eller genom att
barnet far slappna av i en varm bassing.

— Det finns ocksé gosedjur som vibrerar som man kan ldgga pa
olika delar av kroppen, vilket kan ha en avslappnande effekt, séger
Lena Svedberg.

Med dterhdmtning menas att hitta en balans mellan krdvande och
aterhdmtande aktiviteter under dagen.

— Det dr individuellt vad varje person aterhdmtar sig med. Man fér
prova sig fram tillsammans med barnet och uppméarksamma vad
som fér just hen att komma till ro och hdmta ny energi.

Upplevelser berikar oss alla

Alla ménniskor berikas av upplevelser. Det kan vara bra att tinka
pa att stimulera alla sinnen: att dofta pé havet, kénna virmen frdn
en brasa eller att uppleva fart i en pulka.

— Det finns goda mojligheter att vara delaktig i minga aktiviteter
dven om man sjilv inte dr s& motoriskt aktiv, sdger Lena Svedberg.
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Att vara delaktig och kunna utfora aktiviteter av olika slag &r
viktigt for alla ménniskor. Aktiviteter kan vara strukturerade, men
ocksa innehélla ovintade inslag.

— I 'vardagen vill de flesta av oss att rutinerna pa véra jobb och
skolor ska ha en viss struktur. Vi kommer och gér en viss tid och
ater lunch en viss tid. Annars fungerar inte dagen. P4 fritiden
efterfragar ménga mer spontanitet. Tank pa detta ocksé nir det
giller aktiviteter for era barn, séiger arbetsterapeut Asa-Sara
Sernheim.

Aktiviteter paverkar och paverkas dels av en persons fysiska och
intellektuella forutsittningar, men ockséd av motivation och av
omgivningen. Det géller bade miljon och hur personer i barnets
omgivning agerar.

— Aktivitet kan beskrivas som en persons genomforande av en
uppgift eller en handling. Det finns andra definitioner som
exempelvis ’allt vi gor for att overleva’, eller att aktivitet ar “allt vi
behover, vill och méste gora’. Den sista definitionen ér den jag
anvander mig av idag.

Vad séger forildrarna?

I en studie genomford 2008 fick fordldrar och personliga assistenter
till barn med en diagnos som liknar MECP2-duplikationssyndromet
beskriva vad barnen tyckte om att gora. Att lyssna pa musik eller se
pa film/tv, simma och bada eller gd promenader utomhus var
populira aktiviteter for manga. Aven aktiviteter som massage, att
vara med familj och vénner, sjunga och spela tillsammans och att
rida beskrevs som positiva.

— De ndmnda aktiviteterna kan delas in i tre underkategorier: vara i
rorelse, ta emot intryck och att ha kontakt med andra. Ridning &r ett
exempel pa en aktivitet dir allt det infrias, sdger Asa-Sara
Sernheim.

En annan studie visade att fordldrarna trodde att barnen bist
uppskattade de aktiviteter dér de sjdlva kunde utféra s& mycket som
mdjligt. Men barnen tenderade att sétta ett storre vérde pé vad
aktiviteten gav dem rent psykosocialt.

— Samspelet mellan méanniskor formar oss som méanniskor. Det gar
att vara delaktig och engagerad pd ménga olika sétt — och det dr vi
ocksa, hela tiden. Ta fotboll som exempel. Du kan vara spelare,
anhorig eller supporter, men ar i samtliga fall del av en gemenskap.
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Ett sitt att bli bittre pa att hitta bra aktiviteter kan vara att stilla sig
fragan varfor det man ska gora ar viktigt. Varfor personen vill, be-
hover eller méste gora det.

— Vet man varfor en aktivitet ska ske ar det littare att forklara hur
det ska ga till och 4 motivation att genomfora den.

Ldstips!

Jag dr med! dr en bok som dr bra som diskussionsunderlag for
familjer och assistenter. Boken gar att bestdlla kostnadsfritt fran
anhoriga.se/publicerat

Fragor till Lena Svedberg och Asa-Sara Sernheim

Finns det en podng i att stretcha i forebyggande syfte, eller ska vi
bara gora det niir ett problem uppstdr?

— Det dr inte nddvandigt att stretcha i forebyggande syfte, men sa
snart en tendens till felstéllning uppmérksammas ar det bra att
borja tdja eftersom det kan minska risken for att felstéllningen
forvérras.

Alexander bor pa korttidsboende ibland

Alexander har olika former av korttidsboenden, dir han bor ibland.
Totalt sover han borta ungefédr 150 nétter per ar. Ibland pé en
lagerverksamhet, ibland i en stédfamilj.

— Stodfamiljen dr fantastisk, de kdnner honom vil och élskar
honom. Han har det vildigt bra dér!

Korttidsboendena mojliggor ocksa for familjen att kunna hitta pa
saker med de andra barnen, vilket inte alltid ar sa latt nar Alexander
ar med. Som att aka till sommarstugan.

— Det har varit en smértsam process att inse att man inte orkar att ta
hand om sitt eget barn hela tiden. Men man behdver hjélp for att
orka, och for att kunna finnas for de andra barnen. Det ar s viktigt
att fa hora av omgivningen att det &r okej att kénna sa — och viktigt

att manniskor i vrden och pé andra stéllen séger rétt saker vid ratt
tillfallen.
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Habiliteringens roll for behandling, rad och stod

— Habiliteringen finns for att samordna stodet som erbjuds
barn och unga med behov av sirskilda stodinsatser. En forsta
kontakt med habiliteringen tas ofta niar det uppticks att ett
barn har en forsenad motorisk eller kognitiv utveckling.

Det séiger Barbro Westerberg som ir neuropediatriker och
habiliteringsoverlikare vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Sverige dr ett foregangsland nér det géller habilitering.
Verksamheten startade pa 1950-talet i Géteborg och Uppsala med
habiliteringscentrum for barn och ungdomar med cerebral pares.
Det som utmarker habiliteringens arbetssétt &r att personalen
arbetar 1 team dér lékare, sjukskoterskor, fysioterapeuter,
arbetsterapeuter, kuratorer, psykologer, logopeder,
specialpedagoger och ibland fritidskonsulenter ingar. De kommer
tillsammans med fordldrarna fram till vad barnet behover for
insatser inom varje omrade.

Barn med MECP2-duplikationssyndrmet har symtom fran manga
delar av kroppen och symtombilden varierar fran person till person.
Barnen har dérfor varierande behov av behandlingsinsatser och
stod.

— Ofta kan flera av insatserna, som exempelvis medicinska
aspekter, kommunikationstraning och fysioterapi, koordineras fran
habiliteringen, sdger Barbro Westerberg.

Det ar habiliteringspersonalens uppgift att se till att uppfoljningar
gors av de svarigheter och sjukdomar som barnen 16per 6kad risk
for pa grund av sitt syndrom.

— Vi pa habiliteringen vet vad vi kan erbjuda barnet och ska beritta
det for fordldrarna. Det dr inte fordldrarnas uppgift att sjdlva veta
vad de kan efterfraga for stod, sdger Barbro Westerberg.

P4 habiliteringen forsdker man att samordna besoken till de olika
teampersonerna sa att familjerna slipper komma vid onddigt ménga
tillfallen. Ibland kan habiliteringspersonalen ocksa gora hembesok
eller vid behov f6lja med pa moten med skolpersonal eller andra
personer 1 barnets vardag.

— Vi ordnar ocksa moten med fordldrar och mor- och farforildrar
eller andra néra anhoriga. D4 kan man prata om hur barnet mér, vad
funktionsnedséttningen innebér nu och i framtiden och hur det
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paverkar varje persons roll gentemot barnet. Sddant &r inte alltid
l4tt att tala om 1 vardagen.

Habiliteringsldkarna kan ocksé hjélpa till med att skriva intyg till
forsdkringskassan, kommunen, assistansbolag eller till andra
instanser inom sjukvarden och samhéllet.

— Vi gor en medicinsk beskrivning av vad barnet har for diagnos
och vad den innebér. Men det ar fordldrarna som vet alla detaljer i
vardagslivet, vilka behov som finns i hemmet och hur de ser ut,
sdger Barbro Westerberg.

Grundtanken med habiliteringen &r att underldtta for barnet att
anvinda sina formégor. Ordet habil betyder ”gora skicklig”. For att
tillhora en habilitering ska man ha behov av flera av habiliteringens
kompetenser.

Stod efter behov

En del av barnen med MECP2-duplikationssyndromet lér sig att gé,
andra har storre motoriska svarigheter och behdver rullstol. Samma
variation géller for sprakutvecklingen och den kognitiva
utvecklingen. Alla med syndromet har ndgon form av kognitiv
paverkan, men hur den ser ut varierar. Det gér inte att séga pa
forhand vilka svérigheter varje barn kommer att ha.

— Nar man tror att det finns en sannolikhet att barnet kommer att
komma ikapp andra jimnériga anvénds uttrycket
utvecklingsforsening. Om man daremot missténker att det inte
kommer att hinda, som é&r fallet vid det hédr syndromet, talar man
om en intellektuell funktionsnedsdttning. Tidigare sade man
utvecklingsstorning, sdger Barbro Westerberg.

Att kénna till barnets utvecklingsniva &r viktigt for att de
pedagogiska insatserna i forskola och skola ska kunna anpassas
efter barnets behov. Det gors alltid minst tvd begavnings-
bedomningar for att resultatet av utredningen ska bli s tillforlitligt
som mgjligt. Den som har en intelligenskvot som ligger under 70
har rétt till sdrskola. Det innebér inte att barnet behdver g i en
sarskild skola, hen kan ocksa ga i en vanlig klass med sérskole-
insatser.

— Det kan vara en svér avvigning vilken skolform som dr bést for
barnet om resultatet av beddmningen ligger néra 70-strecket. Ibland
beddms ett barn inte behdva sdrskoleinsatser, men med tiden dkar
omgivningens krav vilket kan gora det svérare for barnet att hdnga
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med. D4 ér det bra att géra en ny beddmning, sdger Barbro
Westerberg.

Alla kan kommunicera

Att fa hjdlp att hitta ritt metod och hjalpmedel for att frimja
kommunikationen &r en betydelsefull del av habiliteringens
verksamhet. En del barn med MECP2-duplikationssyndromet
forstar vad omgivningen sédger men kan inte sjélva uttrycka sig med
tal. Detta kan vara frustrerande.

— Jag tycker att man tidigt ska koppla in en logoped och en
specialpedagog. Alla minniskor kan kommunicera men det dr
viktigt att hitta rdtt form for kommunikationen, sdger Barbro
Westerberg.

P4 habiliteringen kan man fa hjdlp med att testa och utveckla vilka
kommunikationssitt som fungerar bést for varje barn.

Autism &r vanlig hos barn med syndromet. Men det hénder ocksa
att personer med intellektuell funktionsnedséttning misstas for att
ha autism, eftersom kommunikationen inte fungerar sa bra. Autism
forekommer oftare hos barn med syndrom @n hos andra, men éar i
sig inget syndrom utan en funktionsdiagnos. Det finns ingen
enskild genetisk orsak till autism.

Fragor till Barbro Westerberg

Vad kan man begidira av likarna pd habiliteringen? Vi har viintat
i flera mdnader pa ett intyg som ndir det kom bara var ndgra
rader langt. Forsikringskassan kommer inte ndja sig med det.
Kan vi kriva mer?

— Medicinska intyg kan ibland vara s korta som ndgra rader och
dnd4 fylla sin funktion. Men rent generellt tycker jag att det ar
jatteviktigt att &ven de andra professionerna, sasom fysioterapeuter
och logopeder, ocksa bidrar med intyg for de delar som ror deras
arbete. Pa sa sitt visar intyget helheten.

Var stora frustration dr att mycket blivit siimre sedan vi flyttade
till en ny region. Virt barns papper frdan den forra habiliteringen
skickas inte till den nya, med hdinvisning till sekretess. Ska det
vara sd?

— Nej, absolut inte. Det hér dr helt fel. Sjédlvklart ska pappren
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skickas. Ar det s& manga sidor att det inte gar att skicka ska
habiliteringen gora en sammanfattning och skicka den.

Vem bestimmer var grinsen gdr mellan hjilpmedel och leksak?
Vi mdste betala for var sons timstock (ett tidshjilpmedel), vilken
vi vet att de flesta andra fir utskriven som hjilpmedel.

— Det hir varierar stort mellan olika delar av landet, och ocksa 6ver
tid. Exempelvis cyklar har gatt fran att kunna forskrivas som
hjélpmedel till att inte langre kunna gora det. Men en timstock ska
absolut forskrivas som hjidlpmedel. Allt annat &r fel.

Kommunikation

— Barn med MECP2-duplikationssyndromet kommunicerar pa
manga olika sétt, precis som alla minniskor gor. Hos barn med
intellektuell funktionsnedséittning ir spraksvarigheter en del av
symtombilden. Men med hjilp av olika hjilpmedel och
strategier kan man vidga kommunikationsmoéjligheterna.

Det séiger pedagog Britt Claesson som arbetar pa Dart
Kommunikations- och dataresurscenter for personer med
funktionsnedsittning i Goteborg.

Dart arbetar med att hjilpa personer med kommunikations-
svarigheter att hitta ritt metod och hjdlpmedel for att underlitta
kommunikationen. De arbetar ocksa med utbildning, utveckling
och forskning inom omradet. Utgdngspunkten &r alla minniskors
ratt till kommunikation, vilken bland annat finns beskriven i flera
av FN:s konventioner, bland annat barnkonventionen och konven-
tionen om rdttigheter for personer med funktionsnedsdttning.

Vad ar kommunikation?

Det finns méinga olika sétt att kommunicera, exempelvis genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och
bilder. Allt utbyte av information mellan manniskor, medveten eller
omedveten, 4r kommunikation. Det &r helt enkelt allt som nédgon
gor eller sdger, som ndgon annan reagerar pa.

— Alla manniskor kommunicerar. Redan som nyfédda borjar vi
kommunicera med kroppen och genom grat, séger Britt Claesson.
Vi kommunicerar for att f ndrhet, for att fa behov uppfyllda, for att
vara delaktiga och ldra oss nya saker, men ocksa for att bygga en
social kontakt med omgivningen. Barn kan visa att de vill
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kommunicera pd ménga sitt, ofta genom att peka, titta eller himta
nagot eller nagon.

— Det vi tolkar som bus eller ett *negativt beteende’ kan ibland vara
tecken pd att barnet vill fa uppmérksamhet och bli sett. Han eller
hon kan ha lart sig att utbrott vécker reaktioner hos de vuxna.
Betrakta detta som kommunikation och forsok rdkna ut vad barnet
egentligen vill séga, sdger Britt Claesson.

Kommunikation, spriak och tal — vad ir vad?

Spraket dr vart tankeverktyg som dr uppbyggt av ljud- eller
teckensystem, ordforrad, grammatik och formagan att forsta och
beridtta. Spriket bygger pa vara gemensamma dverenskommelser
om att vissa ljud och ord stér for vissa betydelser, och gor att vi kan
kommunicera bdde om saker som finns och saker som ar abstrakta.
— Att utveckla spraket, pa vilket sétt det &n mande vara, ér viktigt
eftersom det ger ett barn mdjlighet att uttrycka och utveckla sin
tanke, sdger Britt Claesson.

Talet ér ett av manga sétt vi har att uttrycka sprak pa. Nar vi talar
omvandlas signaler fran hjérnan till motoriska rorelser i munnen
och strupen, sé att vi kan forma ord. Alternativa
kommunikationsmetoder kan verka komplicerade, men ar i
allménhet forenklade jimfort med den komplexa talfunktionen.
Det finns ménga fler sitt dn tal att uttrycka sprak pé, exempelvis
teckensprak eller tecken som stdd, bilder och skrift.

— For att barnet ska kunna utveckla ett alternativt eller
kompletterande kommunikationssétt, méste omgivningen anvianda
samma kommunikationssitt. Anvénder barnet bilder ska man
anvdnda manga fler bilder &n de som barnet redan kan. S& gor vi
hela tiden nir vi talar med barn, det vill sdga anvdnder ord de
kanske inte hort tidigare for att ge dem chansen att ldra nytt och att
sjdlva plocka ut och vélja bland ord och begrepp, séger Britt
Claesson.

Kommunikation hos personer med sprakstorning

Barn med MECP2-duplikationssyndromet har oftast en
sprakstorning, men svarigheterna och styrkorna ser olika ut fran
person till person. Nagra anvénder tal, andra tecken och bilder eller
en kombination av dessa. Darfor maste ocksé stodet anpassas
individuellt.

For en del yttrar sig svarigheten expressivt vilket innebér
svérigheter att uttrycka sig sprakligt, ett nedsatt ordforrdd och svart
med ordmobilisering, det vill sédga plocka fram ord ur sitt ordforrad
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Uttalssvarigheter kan ocksa forekomma. Andra har impressiva
svdrigheter som innebdér att man har svart att uppfatta och forsta
verbal information.

Pragmatiska svarigheter forekommer ocksé. Det innebér bland
annat att man har svart att anpassa sin kommunikation efter

situationen och till den samtalspartner man kommunicerar med for
tillfallet.

Niér barn saknar konventionella sétt att kommunicera pa, som tal
eller teckensprak, kriver det mer frdn omgivningen. Det &r viktigt
att manniskor runt barnet anstranger sig for att forsta och pa sa sitt
kan utveckla barnets mojlighet att gora sig forstadd.

Tank girna pa att kommentera vad som hénder i omgivningen dven
om barnet inte alltid fragar. Om ett barn sitter i en rullstol med
ryggen mot dorren kan det vara skont om ndgon beréttar vad hen
inte ser. ”’Nu kom mamma in genom dorren”, eller liknande.

Kommunikationshjilpmedel

Kommunikationshjidlpmedel syftar till att forstarka, utvidga,
utveckla och underlitta kommunikationen. Aven den som har ett tal
kan ha nytta av ett alternativt kommunikationssitt. Det finns ingen
risk att man hdmmar talet bara for att man lir sig att kommunicera
pa andra sétt — forskningen visar tvdrtom att talutvecklingen
forstarks om den fér stod i1 andra typer av kommunikation.
Detsamma giller for flersprakighet — forskning om tvasprakiga
barn med funktionsnedsdttning visar att tvasprékigheten &r en
tillgdng 1 den kommunikativa och sprékliga utvecklingen.

Kommunikationsutvecklingen hos barn sker i olika steg. En
trappstegsmodell med fem steg beskriver utvecklingen, fran
spontana handlingar — dir barnet reagerar pa hiandelser inifran
kroppen, sdsom hunger och torst — till symbolkombination da barnet
kommunicerar med fler 4n 50 symboler och dessutom kan sétta
samman dem till meningar. Daremellan finns ett brett spektrum
med mojliga kommunikationssatt.

MECP2-duplikationssyndromet yttrar sig pa olika sitt hos olika
individer. Behoven vad géller stottning i den kommunikativa

utvecklingen varierar dérfor.

AKK som stod
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AKK ér en forkortning av alternativ, kompletterande
kommunikation, som finns for alla som har behov av ett alternativt
satt att uttrycka sig. Dart och de flesta habiliteringar har kurser for
fordldrar som vill ldra sig mer om dessa metoder och hur man kan
arbeta med dem tillsammans med barnen.

— Inom AKK pratar man om olika redskap och metoder som
underlattar kommunikationen. Det &r omgivningen som har ansvar
for att metoderna och redskapen ska fungera for personen som
behover stdd 1 sin kommunikationsutveckling.

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

— Man ska inte vara rddd att prova manga olika végar nér det géller
kommunikation. Detta forvirrar inte barnet — tvirtom kommer
barnet att sjdlv vélja de kommunikationsvdgar som fungerar bést.
Att presentera flera alternativ innebar att barnets palett av
mdjligheter blir storre.

Det sviara med AKK dr vanligtvis att veta vilka tecken eller bilder
man ska borja med, och hur man bygger upp ett anvindbart
ordforradd. Pragmatic Organisation Dynamic Display (PODD) ar
kommunikationsbocker dir man kan arrangera bilder sa att barnet
har tillgang till sina ord i de flesta situationerna.

For att AKK ska fungera behovs insatser och stod bade fran
fordldrarna och fran skola, habilitering och andra berdrda.

— Det underlittar om alla i omgivningen ar engagerade och pratar
ihop sig om ett gemensamt forhéllningssitt. Det underléttar for
barnet som da slipper uppfinna olika kommunikationssétt for olika
personer, siger Britt Claesson.

TaSSeLs - Tactile Signing for Sensory Learners

Den som ir pé en tidig kommunikativ nivé och i behov av en
forstarkt sensorisk kommunikation kan vara hjilpt av
kommunikationsmaterialet 7aSSeLs. Det beskrivs som ett enkelt
signalsystem med stdd av tecken i meningsfull kontext” och
innefattar ungefar 50 tecken som anvinds frekvent i vardagliga
situationer. Varje tecken har ett taktilt start- och slutldge som sitter
pa barnets egen kropp, vilket &r en fordel for barn med
synnedsittning. Det skapar tydlighet och delaktighet.

Metoden bygger pa att man alltid borjar med ett tecken for "hej, jag
ar hér!”. Det gors genom ett tryck i cirkelrorelser pé ena axeln,
samtidigt som man séger personens namn. Dérefter stryker man
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langs barnets armar for att sedan 1ata barnets hinder vila pé de egna
hénderna.

— Det dr bra eftersom det mojliggdr for barnet att vara mer aktivt.
Hen kan vilja att ta bort hinderna eller att sjilv driva tecknandet.

Viktigt med tidigt stod

Det finns méinga fordelar med att redan tidigt sétta in stodinsatser
for kommunikation. Genom att hjélpa barnet att uttrycka sig kan
man exempelvis minska frustration och problemskapande beteende.
Alla ménniskor kan utvecklas i sin kommunikation — hur 1&ngt
beror bland annat pa hur bra stdd personen far frdn sin omgivning.

Barn som har svért att motoriskt producera tal behdver stimulans
for att utveckla sitt sprak. Detta underléttar for anvindningen av
AKK, samt for tal-, 1ds- och skrivutveckling. Manga barn forstér
mer dn de sjdlva kan uttrycka, men andra kan behova AKK-stod
dven for forstielsen.

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

— Formagan att forstd och kommunicera varierar ocksd med
dagsform, humor och sammanhang. Ett epileptiskt anfall kan till
exempel orsaka trotthet resten av dagen vilket tillfélligt forsdmrar
mdjligheterna till kommunikation. Men det som é&r svért ena dagen
kan fungera jéittebra nésta, séger Britt Claesson.

Hur ska man borja?

Nir ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar det viktigt att inte gora
det for krangligt 1 borjan. Det dr bra att sétta igdng i en situation
som barnet gillar, da blir det ldttare att ldra in det nya.

— Fasta rutiner dr sjélvklart viktiga, men ocksa lek och spontana
situationer. Leken stimulerar oss till att utvecklas.

For att barnet ska forsta vad man ska anvinda tecken, bildkartor
och olika kommunikationshjilpmedel till — och vad de betyder —
behdver omgivningen vara modell. Modell dr den vuxne genom att
sjdlv anvinda samma kommunikationssétt som barnen, exempelvis
att peka pa bilder.

Ofta behover omgivningen alltsd fundera pé, och eventuellt
foréndra, sitt eget sétt att kommunicera for att underlatta for
personen med kommunikationssvarigheter. Det dr bra att vidga sin
syn pa vad kommunikation ar. En tumregel kan ocksa vara att
anvénda sig av responsiv kommunikationsstil, som ser ut sahér:
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1. Titta och lyssna: Se vad barnet gor och intresserar sig for. Var
uppmaérksam pé signaler.

2. Vinta och forvinta: Visa att du véntar dig ett svar eller en
reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker ar
intressant eller roligt. Att vénta lite ldngre &n man forst tror behovs
ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation. Visa med
ansiktsuttryck och kroppssprak att du ar forvantansfull infér barnets
reaktion.

3. Tolka och bekrifta: Tolka och bekrifta vad personen gor, inte
bara vad den sdger eller tecknar. Kommentera vad du ser, till
exempel “ah, du leker med bilen” eller ”spanar du efter katten
nu?”. Detta dr ocksd kommunikation.

Hiir hittar du appar och andra hjilpmedel

Det finns manga webbplatser, forum och facebookgrupper som
skriver om och diskuterar appar som hjélpmedel. Men det kan vara
svért att hitta ratt. P4 appstod.se kan man hitta och jimfora olika
appar for kommunikation och kognition.

Ett projekt pa Dart, Kom Hit — Kommunikationsstod i
vardsituationer, kom-hit.se har som syfte att tillgodose barnets ratt
till kommunikation enligt FN:s konventioner. Genom projektet vill
Dart bidra till 6kad aktivitet och delaktighet for barnet under
vardvistelse eller tandvérdande behandling.

Dart kan kontaktas via dart.su@vgregion.se, pd telefon:
031-342 08 01, eller via webbplatsen dart-gbg.org

Hdir kan man fd information och tillgang till AKK-hjdlpmedel:

e Logoped eller pedagog pa habiliteringen kan vara en forsta
kontakt.

e Dart ldgger ut en del symbol- och bildkartor pa webben.
Dir finns ocksa mer information om bra appar for
kommunikation.

e SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten), som hjalper
skolor att utforma stod till barn med sérskilda behov:
spsm.se

e Hjilpmedelscentralen.
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e Datatek eller bibliotek.

Fragor till Britt Claesson

Har ni kurser for personliga assistenter?
— Vara kurser dr 0ppna for alla sé sjdlvklart ar assistenter varmt vil-
komna, liksom sldktingar, skolpersonal och andra.

Vi brukar forsoka ge vdrt barn tvd valmdajligheter, men ibland dr
det svart att veta hur linge vi ska viinta pa ett svar. Hur ska vi
tinka?

— Det handlar om att kiinna in situationen, och kanske se pd barnens
ansikte om hen dr kvar i den hér tanken eller borjat tinka pa nagot
annat. En del barn har jéttesvart for att sdga nej vid val, andra sidger
nej till allt. Valsituationer &r ett bra sitt att gora barnet delaktig,
men det kan ocksa vara jobbigt att behdva vélja hela tiden. Balan-
sen dr viktig, sdger Britt Claesson.

— Ibland kan det rdcka att sdga *Har har vi ett pussel’ och se om
barnet reagerar intresserat eller inte. En annan géng kanske det ar
rétt att sdga ‘nu pusslar vi!” och bara sitta igdng. Ténk pé att vissa
barn séger nej nir de menar ’tyst nu, s jag far tinka en stund innan
jag bestimmer mig’.

Vi vill att vart barn ska testa 6gonstyrning, hur funkar det?

— Det finns flera olika styrsitt, som dator eller 6gonpekningsbok.
Hjélpmedel f6r 6gonstyrning gar att f forskrivna, efter att man
gjort en utprovning av vad som passar barnet, hos Dart eller hos
hjédlpmedelscentralen. Min upplevelse ér att 6gonstyrning fungerar
for de allra flesta, men pé olika sitt. Jag tycker att det bésta dr att
prova och se hur det fungerar.

Alexander har svart med kommunikationen

Kommunikationen har alltid varit en tuff bit for Alexander och hans
familj. Alexander talar inte men familjen har provat ménga olika
alternativa kommunikationssétt, som olika typer av bildstod. Bade
foton och symboler.

— Idag har han 6gonstyrning till datorn och det funkar bra, det gor
att han kan fa saker att hinda pa skirmen vilket han tycker &r roligt.
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Men han anvinder den inte for att exempelvis vélja vad han vill
gora, sdger Anna.

Istdllet visar han med kroppen. Han stricker sig efter saker han vill
ha, eller sdtter upp handen i ett nej” ndr han vill protestera mot
nagot.

Neuropsykiatriska aspekter

— Barn med MECP2-duplikationssyndromet har oftast en
intellektuell funktionsnedsittning. Autism och andra
beteendeavvikelser ér ocksi vanligare i den gruppen éin hos
befolkningen i stort.

Det siiger Maibritt Giacobini som idr barnpsykiatriker pa
Prima barn- och vuxenpsykiatri i Stockholm.

MECP2-duplikationssyndromet ar ett ovanligt syndrom, och
dessutom en relativt ny diagnos.

— Det innebaér att kunskapen om syndromet kommer att 6ka mycket
de narmaste aren, sdger MaiBritt Giacobini.

Den genetiska fordndringen sitter langst ner pa X-kromosomen, i
genen MECP2 som sitter 1 Xq28-regionen ldngst ner pa
kromosomen. MECP2-protein finns i alla kroppens celler. I hjédrnan
finns hoga koncentrationer 1 nervceller som ar viktiga for
nervsystemets mognad och synapsbildning.

— Naér vi forstir vad som hénder i kroppen vid en genetisk avvikelse
kan vi ocksd komma ndrmare forstaelsen av hur vi ska kunna
behandla personen, men ocksa hur vi ska forsta olika beteenden hos
honom eller henne, sdger MaiBritt Giacobini.

Neuropsykiatriska aspekter

Pojkar med MECP2-duplikationssyndromet har en intellektuell
funktionsnedséttning, vilket paverkar inldrningsférmagan och
funktionen i vardagen. Barnen har ocksé ett férsenat och/eller
begrénsat tal eller sprak, och det dr vanligt med autistiska drag.
Uppemot fyra femtedelar av barnen med syndromet har autistiska
drag eller autism.

Flickorna har ofta lindrigare symtom. Inom vetenskapen har man
beskrivit autistiska och mer depressiva symtom, som oro och
angest, som vanligare &n de &r i befolkningen i stort.
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— Dessa symtom dr vanliga dven i de fall de inte finns en
intellektuell funktionsnedséttning. Det kan vara bra att vara
uppmaérksam pa att det kan finnas en sérbarhet &ven hos dem som
inte har uppenbara symtom, sdger MaiBritt Giacobini.

Olika faser i livet

Det &r vanligt att graviditet och forlossning forloper helt utan
avvikelser. Ofta upptéicks dock barnets hypotoni (muskelsvaghet)
redan tidigt i nyfoddhetsperioden.

Barn med syndromet har ofta svérigheter att nd motoriska
milstolpar som att sitta, krypa och gi, liksom forsenad eller
utebliven talutveckling. Hilften har uppfodningssvérigheter, det
vill sdga svart att éta.

Det finns inte s& mycket tillgénglig information rérande puberteten
hos unga med MECP2-duplikationssyndromet. Men barn med
autistiska svarigheter ar ofta pé olika sdtt kansliga for sin
omgivning.

— Puberteten &r en tid med mycket kroppsliga forandringar, och min
erfarenhet ar att &ven symtom som aggressivitet och frustration kan
Oka under den hér perioden, ibland &nnu mer hos dessa barn &n hos
andra tondringar. Det dr dock inte s for alla. Ett forandrat beteende
ar ofta ett sétt for barnet att kommunicera nagot, sé det géller att
forsoka forstd vad det dr. Det kan vara att det gor ont ndgonstans,
kénns konstigt i kroppen, eller ndgot helt annat.

Ibland ses en 6kning av epileptiska anfall under puberteten.

Hos flickor med syndromet &r det vanligt med en nagot tidig
pubertet och oregelbunden menstruation, liksom att senare 1 livet ga
in 1 klimakteriet nagot tidigare &n andra.

Intellektuell funktionsnedséittning

Pojkarna med syndromet har ofta en méttlig till grav intellektuell
funktionsnedsattning. Det &r viktigt med anpassad skolgang och
stdd 1 vardagen. Flickorna har en mer varierad bild dér graden av
intellektuell paverkan kan skilja sig stort fran person till person.

Spraket och kommunikationen paverkas 1 varierande grad. Hos
pojkar dr det vanligt med forsenat eller uteblivet tal, och ibland ses
en tillbakagang av spraket i tondrsperioden.

— Manga av barnen har léttare att forstd én att sjélva uttrycka sig.
Ibland behovs teckensprak eller andra kommunikationshjalpmedel,
sdger MaiBritt Giacobini.
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Barnen anvinder ocksa gester, minspel och ljud for att
kommunicera sina behov och kénslor.

Aven beteendet varierar forstas mellan individer. Manga ir lugna,
vanliga och sociala i sina kontakter med andra, men kan bli
frustrerade och fa utbrott som en reaktion pa svérigheterna att fa
omgivningen att forstd. Aggressivitet och generell paverkan pa
sinnesstimningen ses hos en del.

— Ibland efterfragar familjer eller skolpersonal mediciner for att
minska aggressivitet. Sddana finns, men det viktigaste ar att
forsoka forstd varfor utbrotten uppstar.

Orsakerna kan vara manga, till exempel att barnen har ont
ndgonstans. Barn med syndromet I6per en 6kad risk for
forstoppning och kan ibland fa ont pa grund av det. Men
frustrationen kan ocksa bero pa att det skett nagon fordndring i
barnets liv som hen reagerat pd men inte fatt forklarat for sig.

Autism hos barn med syndromet

Uppemot fyra av fem barn med MECP2-duplikationssyndromet har
autism eller det man kallar autistiska drag. Det ar en funktions-
diagnos som 1 sig inte sdger nagot om orsaken. En del har autism
till foljd av MECP2-duplikationssyndrom.

Autism dr en neuropsykiatrisk funktionsnedsattning som péverkar
personens samspel med andra. Spraket och kommunikationen
paverkas, liksom motoriken och koncentrationsformagan. Ofta har
personer med autism begrinsade intressen, kénsliga sinnen och
svért med abstrakt tdnkande.

— Barn med autism undviker ofta 6gonkontakt och kan fésta sin
uppmaérksamhet pa annat @n just 6gonen. En hjélp kan vara att ge
barnet nigot att titta pa, som hen gillar. Ar man medveten om att en
individ inte har 6gonkontakt men dr med i samtalet andé&, blir det
lattare att inte haka upp sig pa att man inte far 6gonkontakt. Det
hjélper alltsé att omgivningen fér en bra forstéelse for hur barnet
fungerar, sdger MaiBritt Giacobini.

Personer med autism mar ofta bra av kontinuitet och tydliga rutiner.
— Att éka ivdg och gora nagot roligt som de flesta barn gillar
kanske inte passar just barn med autism. De kan uppleva det som
jobbigt ndr det &r mycket nytt i omgivningen och de inte vet vad
som ska hénda. Det betyder inte att ett barn aldrig vill gora just den
aktiviteten, men det kan ta lang tid att vinja sig vid den och borja
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uppskatta den. Kanske kan man introducera den i lagom dos i
borjan?

Autistiska drag hos barn med MECP2-duplikationssyndromet med-
for ofta, men inte alltid, symtom/beteenden som nedan:

e Begridnsade ansiktsuttryck/mimik.

e Nedsatt 6gonkontakt.

e Fa eller inga sociala initiativ.

e Repetitivt sprak (att upprepa saker man hor).

e Ekolali (att man upprepar vad motparten sager i ett sam-
tal).

e Repetitiva beteenden, som huvudskakningar eller fing-
ervridningar.

e Nedsatt kinslighet for temperatur och/eller smarta.

e Okad kinslighet for ljud.

e Svérigheter med forandringar.

— Genom att kénna till dessa sarbarhetsfaktorer kan det bli léttare
att hitta atgirder som hjélper barnet i vardagen. Ménga som ér ljud-
kinsliga kan exempelvis uppleva det som vildigt skont att ha ett
par horlurar 6ver dronen, sdger MaiBritt Giacobini.

Varfor utreda for autism?

Att utreda ett barn for autism kan vara viktigt for att omgivningen
ska fa en okad fOrstielse for barnets forutsittningar, vilket &r avgo-
rande for att man ska kunna sétta in rétt stod och atgarder.

Vid autismspektrum-problematik kan det exempelvis bli aktuellt
med fordldrautbildning, anpassad skolgang, kognitiva hjdlpmedel,
social fardighetstraning och beteendeterapi fran tidig alder, vilket
kan paverka prognosen.

Studie

En studie fran 2009 undersokte nio pojkar med MECP2-
duplikationssyndromet, i dldrarna 3-15 ar. Den visade att alla hade
en svar intellektuell funktionsnedséttning, och alla uppfyllde
kriterierna for en autismdiagnos.

I studien undersoktes ocksd nio kvinnor som var bérare av den
genetiska avvikelsen. De hade en blandad kognitiv profil — en del
hade en intellektuell paverkan i ndgon grad, medan andra hade en
god kognitiv forméga.

Bland kvinnorna i studien hade ungefar hélften behandlats for
depression och tre av fyra hade haft nagon form av
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angestproblematik. Fyra av nio uppfyllde kraven for en
autismdiagnos.

Fragor till MaiBritt Giacobini

Viar son far mdnga mediciner, bland annat mot depressioner, och
de gor honom trott och aptitlos. Hur ska vi tinka kring det?

— Mediciner kan ju ge biverkningar som trotthet och forlust av ap-
tit. Det &r viktigt att vdga for- och nackdelar med medicinerna for
att bedoma om hjdlpen &r storre dn de negativa konsekvenserna
som kan uppsta. En del mediciner &r krdngliga pa sd sétt att de tar
lang tid att sétta in och sétta ut, s man kan behdva ha lite tdlamod.

Vir flicka har inte sd tydlig mimik. Kan det ha att gora med
hypotonin?

— Ja, barn med det hir syndromet har mindre ansiktsmimik dn
andra som en foljd av att de har slappare muskler. Men det &r inte
alltid sjalvklart vad som beror pé det och vad som beror pa eventu-
ell autism.

Var dotter glommer namn och personer vildigt litt. Har hon inte
triffat sin mormor pd linge kinner hon inte igen henne nir vi vi-
sar en bild. Vad vet man om minnesfunktionerna hos barn med
MECP2-duplikationssyndromet?

— Foréldrar till barn med autism undrar ofta hur det kan komma sig
att deras barn kan allting om nagot specifikt, men har noll koll pa
andra saker. Det kan bero pé olika saker. Dels dr det vanligt med
sdrskilda intressen och att barnen léttare glommer saker som inte
faller inom ett sddant intresse. Arbetsminnet, alltsa formédgan att
lara sig nya saker och hélla information i huvudet, kan ocksa vara
nedsatt vid autism.

Vid vilken dlder kan depression och dngest forviintas debutera
hos flickor som dr bdrare av det forindrade anlaget?

— Det vet vi inte riktigt, de studier som finns dr gjorda pa unga
vuxna. Men min erfarenhet fran flickor med andra genetiska
syndrom &r att man ska ténka tidiga tondr nir de géller den typen
av symtom.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pi Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika sillsynta diagnoser. Under
vistelsen pa Agrenska har barnen ett eget anpassat program,
med aktiviteter som ska bidra till att stirka deras delaktighet
och sjilvkinsla. Barnteamet ir noga med att anpassa
innehillet sa att veckans aktiviteter blir optimala for varje
barn.

Barn som har MECP2-duplikationssyndromet har olika
kombinationer av symtom som férekommer i varierande
svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till olika
funktionsnedséttningar. Det dr darfor viktigt att alltid se varje
individs behov. Med detta som utgdngspunkt har veckans program
for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov forenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksa sina egna personer, med sina egna
personligheter. Det utgér vi ifrén vid alla moten hir pa Agrenska,
sidger Anna Glenvik som #r pedagog i Agrenskas barnteam.

Infor en familjevistelse ldser personalen in medicinsk information
om den aktuella diagnosen och samtalar ocksa med fordldrar om
barnen med diagnos. De fir dven information frdn barnens skolor
eller forskolor. Dérefter skraddarsys veckans aktiviteter med
barnen. Aven syskonen fér ett eget program.

— Barn med den hir diagnosen har inte bara olika symtom,
symtomen varierar ocksd over tid. Ibland fran dag till dag eller
timme till timme. Vi forsoker att alltid analysera varfor en aktivitet
fungerar bra nér den gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma
omstdndigheterna, siger Anna Glenvik.

Delaktighet

Ett dvergripande mél for familjevistelsen pa Agrenska ér att barnen
ska kénna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstdand, funktionshinder och hdlsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och funktions-
nedséttning. Modellen tar hinsyn till kroppsliga, personliga och
omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. De ér alla lika
viktiga for man ska kunna skapa bra forutséttningar for aktiviteter
och for att en person ska kénna sig delaktig. Eftersom en
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funktionsnedsattning ofta dr bestdende, blir de omgivande
faktorerna (och anpassningen av dem), mycket viktiga.

Att stirka barnens sjdlvkdnsla och sociala samspel ar viktiga
malséttningar under veckan. Det gor man genom att genomgéaende
ha en tydlig struktur i aktiviteter och miljo. Mdjligheterna till
delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska hinda och vilka
forvantningar han eller hon har pa sig.

— Jag tinker ofta pa Shakespeares citat 'Det dr forst ndr du kan
manus, som du kan bdrja improvisera’. Vi dr noga med att
tydliggora vara aktiviteter och vélja aktiviteter dir alla kan delta pa
sina egna villkor. Da blir barnen mer aktiva, sdger Anna Glenvik.

Strategier for att optimera forutsittningarna for barnen

Manga barn med MECP2-duplikationssyndromet mar bra av en
lugn miljo, fasta rutiner och tydlig struktur.

— Vi har bland annat bildscheman 6ver vad vi ska hitta pd under
dagen. Da ser barnen vad vi ska gora och i vilken ordning.

Barnen har en samling varje morgon och veckans dagar har alla fétt
en egen farg och en egen doft, som barnen fér lukta pa i en doft-
flaska. Det underléttar uppfattningen av vilken dag det ar och hur
mycket som ir kvar av veckan.

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjilvstindiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande. Det gor att
bade grov- och finmotoriska formdgor tranas under lekar och
aktiviteter. Individuellt anpassade arbetsuppgifter, bildscheman och
tidshjélpmedel hjélper till att skapa tydlighet.

Alla ménniskor har nytta av olika metoder for att komma 1hag och
strukturera. De allra flesta vuxna har kalendrar och god kunskap
om vad som forvéntas av dem pa jobbet varje dag.
Specialpedagogik for barn med sérskilda behov bygger pa samma
principer om tydlighet och struktur.

Tanken &r att alla aktiviteter ocksa ska kdnnas roliga for barnen sa
att deras motivationsniva halls uppe.

— Vi brukar ocksa forsoka se till att 4ven vardagssituationer, som
paklddning och liknande, blir bra och virdefulla traningstillfallen
for barnen, sdger Anna Glenvik.

Personalen dr noga med att vara lyhord infor barnens trotthetsniva
och lagger in extra tid 1 schemat dér det behovs.

For att stimulera och stédja sprdak och kommunikation ar personalen
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pa Agrenska lyhord, ger barnen tid och invintar bekriftelse. De an-
véander tydliga ord, ljud och tecken och konkret material som for-
stdrker och stimulerar alla kroppens sinnen. Det kan till

exempel handla om talande bocker och andra inspelningsbara
hjalpmedel, fotmassage eller foremal som é&r roliga att kénna pa.
P4 6n finns bade harda klippor och strander med mjuk sand som
kan vara skon att stoppa fotterna i.

— Ett annat jéttebra tips dr en s kallad reldbox som kan kopplas till
elektriska apparater. Det gor att barnet sjélv kan sétta pa eller av
stereon, bakmaskinen eller en lampa genom att trycka pa en stor
knapp.

For att stirka sociala samspel introduceras aktiviteter dér barnen
far uppleva att de lyckas och dér de far positiv forstarkning.

Skolans stod — elevens rittigheter och skolans skyldigheter

I skollagen betonas barnens rétt till anpassat stod. Lagen garanterar
alla elevers ritt att utvecklas sa 1dngt som mdjligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ér skyldiga att utreda om en elev behover
sarskilt stod. Om sa &r fallet ska ett atgardsprogram upprittas. I det
ska det tydligt framga vilka mélen dr och hur de ska uppnas.

Atgirder som kan bli aktuella ir exempelvis handledning och fort-
bildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska hjalp-
medel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgirderna — eller beslut om att inte gora ett atgérdsprogram — kan
overklagas. Det dr viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjdlv onskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och erfaren-
heter, da kickas den ”goda cirkeln” igang. Den innebdr att lust-
fyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ, vil-
ket 1 sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. D& upp-
muntras utvecklingen.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (www.spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjélpa till med radgivning.

Liis mer om vilket material som anvinds pd Agrenskas webbplats:
www.agrenska.se

Ovriga linktips:
skolappar.nu
logopedeniskolan.blogspot.se
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skoldatatek.se/verktyg/appar
mtm.se — Myndigheten for tillgdngliga medier (talbocker,
punktskrift och ldttldst material)

Syskonrollen

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behdver kunskap,
nigon som lyssnar pa dem och méjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning pa omradet och
erfarenheter frin Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har 1 livet.
Den ir ofta livets ldngsta och innehéller néstan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsittning kdnner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
madste hitta ett sétt att forhalla sig till den, sdger Samuel Holgersson
som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar féljande:

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

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

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

Syskon maste f& mojlighet att stélla sina egna frigor angéende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

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

Det &r vanligt att syskon bar pd fragor de aldrig vagat stélla till
ndgon. En del dr rddda att funktionsnedsdttningen smittar, andra har
en kansla av skuld och tror att de sjdlva kan ha orsakat skadan.

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre fran sin syster under fostertiden. Det hade hon ként
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skuld 6ver i minga ar. Och en pojke frdgade om hans hérda tag pé
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekréftade. De maste kdnna att de ocksa far egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besta av tid som “’&dnda blev dver”. Detsamma giller for
fordldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn berittade att hon fatt hogsta betyg i1 skolan och att
fordldrarna sa ’bravo’ nér de fick veta. Men nir hennes sjuke
lillebror ldrde sig att lyfta en mugg sjalv stélldes det till med
tartkalas. Aven om flickan forstod varfor det blev sa olika
reaktioner kéndes det orittvist.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjélp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva.

I nio-tiodrsaldern 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. Barnen noterar blickar och
reaktioner frdn omgivningen och borjar fundera pé hur de ska
forklara for andra.

— Dé ir det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssétt. Det
kan vara att sdga namnet pd diagnosen, men det fungerar lika bra
att sdga “min brorsas svaga muskler’ eller ’kramp’ istéllet for
epilepsi.

Aldre syskon tar ofta p4 sig ansvar for att fordldrarnas ska orka. De
funderar ocksa dver érftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det. En del
kdnner skuld 6ver att vara friska.

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

Kunskap, kinslor och bemistrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kinslor och
bemastrande.
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Kunskap ges utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det r ofta ldttare for dem att formulera fragor i
grupp, som sedan besvaras av en lékare, sjukskoterska eller annan
kunnig person.

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte bar nadgot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjélper dem med strategier for hur de ska
hantera fragor fran omgivningen. Nir de &ker fran Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Kidinslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dér alla ska
kénna sig bekviima med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som
grupp, da blir det lattare att prata om personliga saker. Det ar
viktigt att inte avvisa jobbiga kénslor utan att sitta ord pa dem.

— Om vi vuxna séger ’det dar behdver du inte tinka pa’ eller "oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kénslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det &r béttre att bekrifta barnets tankar
och prata om vad kinslorna star for, siger Samuel Holgersson.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pd sddant
som kan kallas for daliga hemligheter”.

— Det kan till exempel handla om skam 6ver de kdnslor man kédnner
infor syskonets funktionsnedsattning. Det kan vara bra och logiska
tankar, men om man inte far prata om dem blir de ganska tunga att
béra.

Vad sager syskonen sjilva?

I intervjuer beréttar syskon till barn med funktionsnedséttning att
de tycker att de gloms bort ibland, och far mindre uppmirksamhet
an brodern eller systern. Ibland fragar ldrarna i skolan oftare ”hur
mdr din syster?” &n "hur mar du?”, vilket kan bidra till den kénslan.
En del onskar att ldrarna skulle visa storre hinsyn till att de ofta ar
trotta, eftersom syskonet ibland héller hela familjen vaken pa
nétterna. Andra tycker det ar trakigt att ofta behdva avbryta roliga
aktiviteter pa grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sddana
saker kan ju ingen ge nigra exakta svar pa, men ofta r det battre
att fundera tillsammans med barnen 4n att inte berdra d@mnet alls.
Man kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur
den kan bli. Ménga dmnen mister lite av sin “farlighet” nér man far
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sétta ord pa dem.

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

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedséttning. De ldr sig tidigt att
respektera olika méanniskor, att ta ansvar och vara sjilvstandig,
kdnna empati och forstaelse, samt att sétta saker i perspektiv.

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

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
www.syskonkompetens.se

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

Alexander har tva syskon

Alexander har bade en storasyster, som dr 15 ar, och en lillebror,
som dr sex. De heter Clara och Ruben.

— Clara var ganska stor ndr Alexander fick sin diagnos, sex ar. Hon
forstod mycket av vad som hénde, att det togs prover pa lillebror
och att ndgot inte stimde, sdger Anna.

Clara forstod tidigt att Alexander var annorlunda och blev ledsen
for det.

— Hon kunde séga men jag vill att han ska léra sig g&!” eller ’jag
vill leka med honom’. Hon har tagit mycket ansvar och oroat sig
mycket for sin bror.

Med lillebror Ruben var allt annorlunda, han féddes ju in 1 en
familj som redan fungerade, berittar Anna.

— Ruben ldrde sig snabbt att ta plats, han kan domdera 6ver oss
andra. Han tycker att det &r jobbigt nir Alexander kommer hem
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igen frén korttidsboendet och kdnner att vi dd inte kommer ha lika
mycket tid for honom. Detta sdger han hogt och kénner inget déligt
samvete Over. Men det ér sjdlvklart bra att han vagar vara drlig med
sina tankar, sdger Anna.

Clara gar pa simtrining varje vecka och har en halvtimmes
bilkoérning per vdg. Da brukar Anna kora henne, och pa sa vis fir de
en fin stund dér de hinner prata med varandra i bilen.

— Den ér vildigt vardefull. Clara kriaver inte mycket av oss sa nér
hon foreslar ndgot, som att hon vill aka och shoppa, géller det att
nappa direkt och planera in det.

Innan Ruben féddes funderade Anna och Johannes mycket dver ett
tredje barn. Redan tidigare hade de fatt genetisk rddgivning och
blodprover hade visat att sjukdomen uppstétt hos Alexander som en
nymutation.

— Vi visste dock att det finns en liten risk att jag skulle kunna ha
forandringen bara i mina konsceller, vilket ju inte gar att testa.
Sjukhuschefen tyckte inte att den risken var ndgot att bry sig om,
men ndr en underbar lidkare tagit var oro pd allvar fick vi gora
moderkaksprov i borjan av graviditeten. Det var jatteskont, och
provet visade att jag bar pé en frisk pojke!

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, garna med en barntandvards-
specialist. Om det finns svarigheter med tal, sprak och dtande
behovs dven kontakt med logoped.

Det séiger overtandlikare Christina Havner och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pA Mun-H-Center i Hovis.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska p4 Lilla Amundén.
Det ér ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhilsa och
munmotorik hos personer med sillsynta diagnoser. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omhédndertagande och en hogre
livskvalitet for de berorda patientgrupperna och deras anhoriga.

MHC-basen
Genom samarbetet med Agrenska triffar Mun-H-Center manga
personer med olika funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter
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godkénnande fran fordldrarna gor en tandldkare och en logoped en
oversiktlig undersokning och bedomning av barnens
munforhallanden. Observationerna, tillsammans med information
som fordldrarna ldmnat, stdlls samman i en databas.

Kunskap om sillsynta diagnoser sprids via webbplatsen
mun-h-center.se, samt via MHC-appen och pA Mun-H-Centers
facebooksida och youtube-kanal.

Tand- och munvard fér barn och unga med sérskilda behov
Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvéarden &r sa bra att
en god munhilsa kan bevaras. Att komma igdng med goda vanor
tidigt dr viktigt. Alla bor anvinda fluortandkrdm. Tandvarden
rekommenderar forédldrar att hjdlpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva ganger om dagen. For att underlétta tandborstningen
tipsar Christina Havner om att sta bakom barnet och anvinda den
egna kroppen som stod.

— D4 kommer man at béttre och det blir léttare att borsta.
Alternativt kan man lata barnet ligga ner pa en sing.

Niér nya kindtdnder kommer &r det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att 4 hil.

Det finns méinga olika typer av hjdlpmedel som kan underlitta
munvarden. Tandvardspersonalen hjélper till att individuellt prova
ut lampliga hjalpmedel.

Vid érliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att
tandlékaren far kinnedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, d& det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hél i tinderna, som f6l;d.
Kontroll av bettutveckling, kidkleder och kikmuskulatur &r ocksa
viktig att utfora, forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tinder. Ett eller tva dterbesok mellan de ordinarie besdken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tinderna.
For barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sirskilda
tandkrdmer utan smak. Det finns ocksd tandkrdmer som inte
skummar s& mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sérskilda behov ett anpassat
tandvardsomhéndertagande.

Munhiilsa vid MECP2-duplikationssyndromet
Foljande munrelaterade symtom kan — men behover inte —
forekomma hos personer med MECP2-duplikationssyndromet:
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e Tandslitage.

e Likemedelsbiverkningar i munhalan.

e Infektionskénslighet i munslemhinnan.

e Tandskador pa grund av balanssvérigheter och fall.

e Eventuellt 6kad kariesrisk.

e Paverkan pa tal- och sprakformaga, samt oralmotorisk
formaga.

— Naér vi undersokt barn med syndromet har vi sett en stor variation,
bland annat olika bettavvikelser. Det verkar ocksé vanligt att barn
med syndromet far sina tdnder ndgot senare dn andra och att
emaljfordndringar dr vanligare, sdger Christina Havner.

Personer som ofta drabbas av reflux, vilket dr vanligt vid MECP2-
duplikationssyndromet, l6per dkad risk for sar och infektioner i
munslemhinnan. Tédnderna fér 14tt fritskador och barnen kan
uppleva sveda i munnen och isningar i tdnderna.

— En del av barnen gnisslar tdnder vilket kan slita pa ténderna. I
kombination med reflux kan de slitas hart ganska snabbt. Ett rad &r
att undvika tandkrdmer med slipmedel. Det 4r sddana som
marknadsfors med att de har en *whitening effect’, sdger Christina
Havner.

En del barn med syndromet har ménga mediciner, vilket kan ge
biverkningar. Muntorrhet dr en vanlig biverkan orsakad av
lakemedel. Ju fler lakemedel, desto storre ar risken for muntorrhet.
Likemedel kan ocksa ge illamaende, svampinfektioner, sér och
salivpaverkan.

Risken for karies kan vara forh6jd om man iter ofta, har minskad
salivméngd och nedsatt sjalvrengdéringsférmaga (att man inte
kommer at att peta bort matrester med tungan). Det kan ocksa vara
svért for fordldrar att komma &t ordentligt vid tandborstning.

Att tinka pa for barn med MECP2-duplikationssyndromet:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom. Ség till om det
finns nagot i miljon som ni tror kan vara stérande for barnet.

e Forbered barnet pa tandvardsbesoket, till exempel genom att
visa bilder pa lokalerna, pa tandlékaren och stolen hen ska
sitta i. (Anvédndbara bilder finns pa bildstod.se, och kom-hit.se)
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e Tal- och kommunikationstrianing dr ofta motiverad. En del
barn behdver ocksé at- och sviljtraning hos logoped.

e Hemma ér det bra att inspektera munnen regelbundet och
avldgsna eventuella matrester. Fukta och smorj girna lappar
och munslemhinna (exempelvis med proxident, eller med helt
vanlig rapsolja/solrosolja).

e Borsta tdinderna med en mjuk tandborste med ljummet vatten,
och anvénd tandkrdm utan natriumlaurylsulfat (SLS).

o Forebygg karies och erosionsskador med hjilp av fluortillagg.

Munmotorik vid MECP2-duplikationssyndromet
Nir det giller barn med det hédr syndromet har personalen pd Mun-
H-Center observerat foljande symtom:

e Forsenad oralmotorisk utveckling.
e Hypotona, slappa muskler.

e Tal- och spraksvérigheter.

e Bitovanor/tandgnissling.

e Salivldckage.

e Atsvérigheter.

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, dta och kontrollera saliven. Hos barn som har l1ag
muskelspdnning dr ofta &ven munmotoriken péverkad, séger
logoped Lisa Bengtsson.

Orsaken till délig salivkontroll (dregling) &r nistan aldrig for hog
salivproduktion. Istéllet kan det bero pé forsvagad muskelstyrka i
ansiktsmuskulaturen, eller pd sittstdllning och huvudhallning.

— Att se over sittstidllningen och trdna oralmotoriken kan ge goda
resultat. Nér det inte hjédlper kan man ta till medicinering.

Vad gér logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsférmdga, sug-tugg- och
svaljformdga och munmotorisk formdga hos barnet.

— Det ar viktigt att veta att alla barn har rétt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska aldrig ndja sig med
forklaringen att svarigheterna *ingér i sjukdomen’, séger Lisa
Bengtsson.

Logopeden kan ocksé ge rdd angédende matning och &tande,
beddma hur barnet bist trdnar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk trdning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen
kan vara att minska salivlickage, forbéttra dtandet samt vid behov
oka eller minska kéanslighet i munnen.
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— Det kan 1 sin tur underlétta for mdjligheterna att ta hand om
tdnderna, som ju ska hélla hela livet. Det kan bli lattare att borsta
tanderna och att besoka tandvarden, sdger Lisa Bengtsson.

Viktigt med ett fungerande dtande

Tuggandet dr viktigt for ett sidkert dtande, eftersom det gor att vi
sviljer lagom stora bitar och inte sitter i halsen. Viljan att éta
paverkas av aptit, illamaende, andning, allméntillstdnd och hur
personen upplever mat och dtande. Férmdgan att dta kraver god
funktion for att kunna tugga, suga, svilja och dricka. Logopedens
atgirder fOr ett forbattrat dtande kan vara medicinsk,
kompensatorisk eller innebéra traning av sjélva funktionen.

— Sjélva édtandet &dr det vi ser, men processen engagerar egentligen
manga delar av kroppen, sdger Lisa Bengtsson.

Olika hjdlpmedel kan underlitta dtande och drickande. Man kan
ocksa anpassa kostens konsistens. Vid stora problem, exempelvis
vid upprepade luftvagsinfektioner eller ridsla for att sdtta i halsen,
kan en svdljningsutredning vara bra. Da utreds barnets formaga att
svilja.

— Forutom att trdna oralmotoriken, anpassa kosten och se over
matningsteknik och sittstdllning finns dven lakemedel, exempelvis
mot reflux, som kan hjdlpa. For vissa personer kan kirurgiska
ingrepp ocksa bli aktuella.

En del barn med MECP2-duplikationssyndromet har gastrostomi
("knapp pa magen”). Det dr viktigt att komma ihag att skota
munhilsan precis som tidigare 4ven om barnet inte dter genom
munnen, liksom att stimulera munnen for att motverka
overkénslighet i munhélan.

— Maénga barn uppskattar att fa smakupplevelser 4ven om de inte
svidljer maten. Det kan till exempel vara att slicka pa en isglass eller
tugga pa en tuggpase, en sa kallad safe feeder, med en apelsinklyfta
1, sdger Lisa Bengtsson.

Bitovanor, att bita pa exempelvis kldder eller hdnder, &r relativt
vanliga.

— Det lilla barnet uppticker viarlden med munnen, som ér ett viktigt
centrum for sinnesupplevelser. Att fortsdtta med sédana vanor upp 1
dldre &ldrar dr nagot vanligare hos den hér gruppen &n hos andra,
sdger Lisa Bengtsson.

Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel lindra smirta i
munnen eller handla om sjdlvstimulering som upplevs som positiv
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for barnet. Det dr darfor viktigt att forsoka ta reda pa orsaken innan
man beslutar om eventuell behandling.

Som forilder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. D& kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandldkare, logoped, oralmotoriskt
team eller nutritionsteam.

Lds mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formdga i
vardagssituationer i skriften ”Uppleva med munnen”. Den gdr att
bestdlla via Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se

Information fran Forsakringskassan

Hos Forsidkringskassan kan forildrar till barn med
funktionsnedsiittning fa olika typer av stod. Vardbidrag,
tillfillig forialdrapenning, kontaktdagar och assistansstod ér
nigra exempel.

Forsékringskassans syfte ér att forenkla vardagen for personer med
funktionsnedsattning och deras anhoriga. Myndigheten har efter ge-
nomforda kundundersokningar éndrat sitt arbetssitt i grunden for
att anpassa det till den enskildes behov sé att moten ska bli enklare,
tryggare och mer personliga. De som har storst behov av stod ska
erbjudas en kontaktperson som ansvarar for att samordna alla kon-
takter med Forsakringskassan.

I en ansokan till Forsdkringskassan ska ett utforligt medicinskt in-
tyg, utfardat av behandlande ldkare, bifogas. Intyget ska s tydligt
som mojligt beskriva barnets funktionsnedsittning. Handlédggaren
bokar in ett utredningssamtal med sdkanden, vilket kan genomforas
pa Forsdkringskassan, i hemmet eller via telefon. Handlédggaren
lagger sedan ett forslag till beslut, som till sist fattas av en sdrskilt
utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid Forsdkringskassans omprov-
ningsenhet. Avslag déar kan 6verklagas 1 Forvaltningsrétten, daref-
ter i Kammarritten och i Hogsta Forvaltningsdomstolen. Varje in-
stans avgor dock om provningstillstdnd lamnas eller inte. Det inne-
bér att Forvaltningsrétten kan bli den slutliga instansen.

Mer info och blanketter for ansokan finns pa www.forsakrings-
kassan.se
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Véardbidrag

Vardbidrag ér till for dem som vardar ett sjukt barn eller ett barn
med funktionsnedsittning. Det kan betalas ut fran att barnet &r
nyfott till och med juni det &r hen fyller 19 ar. Dérefter kan hen
sjdlv ansoka om handikappersittning och aktivitetsersittning.

For att man ska kunna f& vardbidrag méste barnet behdva sérskild
vard och tillsyn under minst sex manader. Vard- och tillsyns-
behovet innefattar exempelvis medicinering, hjdlp med
kommunikationen, aktivering, trdningsprogram och tillsyn for att
avstyra farliga situationer.

Vardbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Nar annat samhéllsstod finns, exempelvis om
barnet bor hos stodfamilj eller dker pé korttidsverksamhet,
paverkas nivan pa vardbidraget. Om barnet beviljas
assistansersattning omprovas bidraget.

Vardbidraget &r skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestaende funktionsnedséttning kan bli beviljade
vérdbidrag pd “obegrinsad tid”. Forsékringskassan foljer da upp
vérdbehovet genom att gora efterkontroller. Som bidragstagare ar
du skyldig att anmila fordandrat vardbehov eller om du beviljats
annat samhaéllsstod.

Merkostnader

Utover vardbidraget — som &r en ersdttning for den extra arbetsin-
sats funktionsnedsdttningen medfor for fordldrarna — kan familjen 1
vissa fall {4 erséttning for merkostnader. Dessa innefattar exempel-
vis slitage av kldder, extra kostnader for 6kat tvittbehov, special-
kost, behandlingsresor eller -besdk och kostnader for kommunikat-
ionstrianing eller motorisk traning. Merkostnaderna dr de extra
kostnader familjen har till f61jd av barnets funktionsnedséittning,
alltsd inte den totala kostnaden for varje kategori.

Tillfallig foridldrapenning

Tillfallig fordldrapenning &r en ersattning for inkomstbortfall nédr en
fordlder méste avsta frin arbete for exempelvis vérd av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman.

Erséttningen kan betalas ut tills dess att barnet fyller 12 ar, och i
vissa fall upp till 16 &r. Det finns dven mdjlighet att fa tillfallig
fordldrapenning for barn med en allvarlig diagnos och en pagiende
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akutbehandling dér det foreligger hot mot barnets liv, tills dess att
barnet fyller 18 ar.

Samhallets ovriga stod

Emy EmkKer iir socionom och arbetar pi Agrenska. Hon
informerar om vilket stod som finns att fa for personer med
funktionsnedsittning, utover det stod Forsiakringskassan
erbjuder.

Sambhillets ovriga stod utgar bland annat ifran tva lagar; LSS (La-
gen om stdd och service till vissa funktionshindrade) och Social-
tjédnstlagen, SoL.

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

1) ...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande till-
stand.

2) ...med betydande eller bestdende begavningsmassigt funkt-
ionshinder eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom

3) ...med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsned-
sattningar som uppenbart inte beror pa normalt dldrande,
om de &r stora och fororsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsforingen och ddrmed ett omfattande behov av
stod eller service.

Om man beddms inga i ndgon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser som ingér 1 LSS. Hér
ar nagra av dem:

Personlig assistans

For att f4 en personlig assistent krdvs att man har stora och
varaktiga funktionsnedséttningar. Assistenten ska hjélpa till med att
tillgodose grundldggande behov sasom maltider, pa- och
avklddning, kommunikation och personlig hygien.

Behoven maste vara av praktisk karaktér — att behdva hjélp med
aktivering, paminnelser och motivation ar inte tillrackliga skél for
att {4 assistans.

Det ér bara da behovet av assistent understiger 20 timmar i veckan
som den soks via kommunen, i1 annat fall ansvarar forsakrings-
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kassan for drendet.

Korttidsvistelse / stodfamilj

— Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar
bade till att ge anhoriga avlosning och mer tid for syskonen, men
ocksa till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och
rekreation, siger Emy Emker.

Tanken &r att barnet ska f4 mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan 1 tidig alder.

Avlosarservice i hemmet

— Den hir insatsen finns for att anhoriga ska f4 mdjlighet till
avkoppling och till att utritta drenden utanfor hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt fran fall till
fall.

— Det ar viktigt att tinka pa att avlosarservice kan paverka
vérdbidraget. Man maste komma ihdg att meddela
forsdkringskassan om man fir nya insatser beviljade, siger Emy
Emker.

Ledsagarservice

En ledsagare hjdlper till med kontakter i samhéllet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nar
funktionsnedsattningen inte &r alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begéras per tillfdlle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

— En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och
ska ses som ett icke-professionellt stod, en medménniska, sédger
Emy Emker.

Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver inte rapportera om vad
man gjort till ndAgon myndighet.

Hit kan man viinda sig for att fa hjilp med stodinsatser

e Habilitering / kurator.

e LSS-handldggare.

e Brukarstdodsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhorigstddjare i kommunen.

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

En patientlag fran 2015 stirker patientens stdllning inom
sjukvérden. Patienter har bland annat rétt att vilja 6ppenvérd 1
andra landsting, och ska vid behov littare kunna f& en ny medicinsk
beddmning.

Kommun och landsting ar skyldiga att vid behov uppritta en
samordnad individuell plan (SIP), enligt bade socialtjanstlagen och
hélso- och sjukvérdslagen. Det gors exempelvis nir samordning
efterfragas, nér det behovs kompetens frén flera verksamheter eller
ndr en person upplevt att hen “bollats runt”.

Via den hir ldnken fran SKL finns mer information om SIP:
skl.se/halsasjukvard/kunskapsstodvardochbehandling/samordnad
individuellplansip.samordnadindividuellplan. html

Det hiir giller i skolan

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att na skolans kun-
skapsmal. Det dr rektorns ansvar att eleven far ett atgdrdsprogram
om det behovs. Skolan ska ta hdnsyn till elevers olika behov och ge
stdd och stimulans sa att de utvecklas sé langt som mojligt.

Den svenska skollagen fran 2011 géller for bade offentliga och
privata skolor, och éven for forskolor. Skolinspektionen har
mdjlighet att ge vite till eller stinga skolor som misskoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen ar skyldig att utreda om en elev
behover sirskilt stod, sdger Emy Emker.

Stodéatgirder

Stodatgirderna till en skolelev med funktionsnedsittning kan se
olika ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksé fé en resursperson. I andra fall gors en
omorganisation s att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller laromedel kan rdknas som stod.

— Vind er i forsta hand till forskolechef eller rektor, och tryck pa de
behov som finns. [ andra hand kan man kontakta omrédeschefen
eller den politiska nimnd 1 kommunen som styr skolan, sdger Emy
Emker.

Sarskolan

Sérskolan ér en egen skolform som finns till f6r personer med
intellektuell funktionsnedsittning. Den &r obligatorisk pa nio ér,
precis som grundskolan, men har egna ldroplaner som ger eleven
mdjlighet till ytterligare ett 14sdr om kunskapsmaélen inte uppnétts
efter nio ar.
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Sérskolan indelas i1 grundsérskola och traningsskola. Innan eleven
antas till sdrskolan gors en utredning for en pedagogisk,
psykologisk, medicinsk och social bedomning. Beslutet att anta
eleven fattas av den ansvariga politiska ndmnden i kommunen.

— Att ga 1 sdrskola behdver inte innebira att eleven gér i en annan
skola. Det finns sérskoleklasser i grundskolan. Enskilda individer
kan ocksa gé integrerade i1 en grundskoleklass, siger Emy Emker.

Betyg i siarskolan

Att ldsa pa sirskola innebér begransningar nér det géller framtida
studier. Men sérskoleelever kan dndé fa provning i ett eller flera
dmnen i den vanliga grundskolan och dé fa grundbetyg i dessa.
Inom sdrvux och pé folkhdgskolor finns utbildningar {for personer
som gatt 1 grundsarskola.

Tips infor moten med skolan

— Som foralder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
ménga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
infor sddana moéten och se till att ha med berorda beslutsfattare.
Det ér bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till nir. Det 6kar chanserna att forslagen
faktiskt genomfors. Det dr ocksa viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppfoljning av atgiarderna.

Vart vinder vi oss?

Om familjen dr missndjd med nigot beslut som beror barnet 1
skolan vinder man sig i forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nista instans dr ansvarig tjinsteman eller ndmnd i
kommunen. Man kan &ven vénda sig till Skolverket for att fa med
information: www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjdnst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

For att 6verklaga beslut om t ex skolskjuts eller atgdrdsprogram
vénder man sig till Skolvdsendets 6verklagandendmnd:
www.overklagandenamnden.se

Hjalpmedel

Hjdlpmedel skrivs ut for att forbattra eller vidmakthélla funktion
och formaga. Den kan ocksa skrivas ut att kompensera for en
nedsatt eller forlorad funktion eller forméga att klara det dagliga
livet.
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— Det giller dock inte produkter som &r vanliga i hemmet, som
exempelvis en dator, siger Emy Emker.

Hjdlpmedel ér oftast landstingens ansvar och kriver hilso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Beslutet kan inte overklagas.
Hjélpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen,
hjédlpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Boende och daglig verksamhet

Niér det kommer till boende kan kommunen hjélpa till med tva
former av gruppbostédder for personer med sarskilda behov. Det ena
ar en gruppbostad, dar de boende far hjilp med allt, sdsom
stadning, matlagning och annat. Det andra alternativet kallas
servicebostad, och hér dr de boende mer sjélvstindiga, men har
tillgéng till fast anstdlld personal vid behov.

Daglig verksamhet faller ocksa inom ramen fér kommunens
insatser, och &r tiankt att utveckla den enskildes mojligheter till
forvirvsarbete. Den ska paminna om en arbetsplats men anpassas
efter behov, forutséttningar och intressen. Den dagliga
verksamheten ska erbjuda stimulans och utveckling, och en kénsla
av meningsfullhet och gemenskap.

Man ansoker om bade boende och daglig verksamhet hos
kommunens LSS-handliggare.

God man

Niér barnet fyller 18 &r kan det bli aktuellt att f4 en god man. En
god man hjélper individen att bevaka juridiska, ekonomiska och
personliga intressen. Ansdkan gors av ndrmast anhorig och man
ansoker hos kommunens dverformyndarndmnd/
overformyndarforvaltning. Personen som far god man kallas
huvudman. Det dr tingsritten som fattar beslut om godmanskap.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsittning eller sjukdom behover
hjélp att anpassa sin bostad ska fa sddan hjdlp om de har ldkarintyg
samt intyg frén arbetsterapeut eller sjukgymnast. Med hjélp av ett
bostadsanpassningsbidrag kan man gora de anpassningar som &r
nodvindiga for att det dagliga livet ska fungera. Atgirderna ska
vara “nodvéndiga for att bostaden skall vara &ndaméalsenlig”.
Ansokan gors till kommunen. Mer information om hur man gar till
véga finns pad www.bostadscenter.se. Boverket har tillsyn 6ver
kommunens bidragsverksamhet for bostadsanpassning.
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Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjélpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa habiliteringen
kan man fa hjilp av en kurator med att hitta passande fonder att
sOka pengar ur. De finns ocksa 1 bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Léansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa
foretag hjdlper ocks4 till att hitta rétt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser:

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsakringskassan

1177.se — Sjukvérdsupplysningen
socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen
skolverket.se —Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
riksdagen.se — Riksdagen

regeringen.se — Regeringen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

tlv.se — Tandvards- och ldkemedelsformansverket
mun-h-center.se — Mun-H-center

notisum.se — Lagar pa nitet

nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehiller for nirvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga diagno-
ser vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande medicinska
experter och foretrddare for patientorganisationer. Kvalitetssdkring
sker genom granskning av en sérskild expertgrupp utsedd av uni-
versitetet.

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

De som skriver texterna svarar dven pé fragor och hjélper till att
sOka information, och nés pé telefonnummer 031-786 55 90 eller
via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Lds mer pd: www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sillsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av
en grupp forildrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ar en paraplyorganisation dir en mingd olika
diagnosforeningar finns representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva handikappolitiska
fragor, att pdverka och pétala att séllsynta diagnoser maste
uppméirksammas och forskas kring.

— Personer med sidllsynta diagnoser har ritt till samma insatser fran
samhillet som alla andra, till exempel nér det giller vard och
behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att andra inte
kanner till s& mycket om deras syndrom eller sjukdom, sdger
ordforande Elisabeth Wallenius.

En sillsynt diagnos definieras som en obotlig sjukdom som medf6r
funktionsnedséattning och som drabbar férre &n 100 personer per
miljon invénare. Det finns hundratals olika sillsynta diagnoser
vilket innebér att en till tva procent av svenskarna har en sillsynt
diagnos.

Forbundets 12 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan dr véldigt olika, men
gemensamt dr att alla sjukdomar eller syndrom é&r livslénga,
obotliga och néstan alltid har genetiska orsaker.

— Det ar sdllsynthetens dilemma som forenar oss, inte sjukdomen
eller syndromet i sig, sdger Elisabeth Wallenius.

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

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sillsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD, som drivs av
Agrenska.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012 arbetat i
enlighet med uppdraget. Uppdraget ar att:

e ...bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso-
och sjukvardens resurser for personer med séllsynta
sjukdomar liksom 6kad samordning med bland annat
socialtjénst, frivilligorganisationer.

e ...bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hélso- och sjukvarden och till an-dra berérda
samhillsinstanser samt till patienter och anhdriga.

e ...bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet.

e ...identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet
och information med andra lédnder och internationella
organisationer.

Agrenska, som driver NFSD, ir ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedsattning, deras familjer samt professionella som de
moter.

Lds mer om NFSD:s verksamhet pa www.nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 541

MECP2-duplikationssyndromet dr en medfodd kromosomavvikelse

som orsakas av att en specifik region pa X-kromosomen finns i en extra
kopia. Syndromet drabbar framfor allt pojkar, eftersom de bara har en
X-kromosom. Flickor som har duplikationen far oftast lindrigare symtom.

MECP2-duplikationssyndromet medfor mattlig till grav intellektuell
funktionsnedsédttning och svérigheter med motorik och kommunikation.
Epilepsi och autism &r vanliga tilliggsdiagnoser.

Forekomsten dr okdnd. Endast 200 individer som har syndromet har
beskrivits 1 vetenskapliga artiklar. I Sverige har ett 20-tal pojkar fatt
diagnosen.

Behandlingen syftar till att minska konsekvenserna av funktions-
nedsittningarna som syndromet medfor.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER ACGRENSKA

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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