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Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

PITT-HOPKINS OCH
MOWAT-WILSONS SYNDROM

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frén hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma sillsynta diagnos, i det hér fallet nagon av tva
diagnoser som liknar varandra: Pitt-Hopkins syndrom och Mowat-
Wilsons syndrom. Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen
och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter

och traffa andra i liknande situation.

Fordldraprogrammet innehaller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhaéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat
efter barnens forutséttningar, mojligheter och behov. I programmet

ingér forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér 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.
Sist i dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer

till forelasarna.

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbplats, dir de

kan laddas ner kostnadsfritt som PDF: www.agrenska.se
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Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Britt-Marie Anderlid, 6verldkare vid Neuropediatriska mottagningen
pa Astrid Lindgrens barnsjukhus i Stockholm och Karolinska Univer-
sitetssjukhuset 1 Solna.

Ann Nordgren, docent och 6verldkare vid Kliniskt genetiska
avdelningen pa Karolinska universitetssjukhuset 1 Solna.

Gunnar Braathen, 6verldkare och neuropediatriker pa habiliteringen
i1 Goteborg.

Barbro Westerberg, neuropediatriker vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus 1 Géteborg.

Britt Claesson, pedagog vid DART kommunikations- och
dataresurscenter for personer med funktionsnedsittning 1 Goteborg.
Marika Jonsson, sjukgymnast pa barn- och ungdomshabiliteringen
Hisingen i Goteborg.

Leva Evrell, fordlder till en vuxen dotter med Pitt-Hopkins syndrom,
Stockholm.

Gunnel Hagberg, personlig handlidggare pa forsékringskassan i
Goteborg.

Marianne Bergius, 6vertandldkare pA Mun-H-Center i Hovés.

Lisa Bengtsson, logoped pa Mun-H-Center 1 Hovés.

Gustaf Nylén, pedagog, Agrenskas barnteam.

Samuel Holgersson, sjukskoterska, Agrenskas barnteam.
Malena Ternstrom, socionom Agrenska.

Har nar du oss!

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

Redaktor Johanna Lagerfors
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Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

Genetisk oversikt vid Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

— Manga sjukdomstillstiand ér ett resultat av bade genetiska
faktorer och miljo. Genetiska faktorer gor att barn med ett
visst syndrom, orsakat av en eller flera mutationer i
arvsmassan, far vissa svarigheter. Men hur uttalade
svarigheterna blir for barnets vardag och liv paverkas till stor
del av omgivningsfaktorer.

Det séger Britt-Marie Anderlid som &r 6verldkare och arbetar vid
Neuropediatriska mottagningen pa Astrid Lindgrens barnsjukhus
och vid Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm. Hon
foreldste om genetiken bakom Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons
syndrom tillsammans med Ann Nordgren, som dr docent och
overldkare vid Kliniskt genetiska avdelningen pa Karolinska
Universitetssjukhuset.

Minniskans genetiska uppsittning

Varje ménniska har fatt hilften av arvsmassan fran sin mamma och
hilften fran sin pappa. Anlagen, alltsd generna, finns i cellkédrnan 1
kroppens alla celler. Generna ar drygt 20 000 till antalet och finns 1
de DNA-spiraler som formar véra 46 kromosomer (23
kromosompar).

Alla ménniskor har olika typer av fordndringar i sin arvsmassa,
men bara en mindre andel av dem ger upphov till symtom.
Forandringar som ger upphov till sjukdom brukar kallas
mutationer.

Det finns olika typer av mutationer. Punktmutationer ar till
exempel nir en enda nukleotid, alltsd en av "byggstenarna” i
DNA:t, dr fordndrad. En deletion innebér att det fattas genetiskt
material pa en kromosom, medan duplikation innebar att det finns
extra genetiskt material. Vid insertioner har genetiskt material
“klippts in” pa fel stille.

Viéra gener utgoér mallar for olika proteiner. Mutationer kan darfor
medfora olika konsekvenser vid bildandet av proteiner. Till
exempel kan ett protein bildas 1 for liten mingd eller helt saknas,
eller sé kan mutationen leda till att fel protein bildas. Detta leder till
olika symtom hos personen som har mutationen.

— Sé kallade frameshift-mutationer eller stoppmutationer ar den
allvarligaste typen av mutationer och oftast de som ger upphov till
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Pitt-Hopkins eller Mowat-Wilsons syndrom, sdger Britt-Marie
Anderlid.

En frameshift-mutation innebér att en eller flera nukleotider, alltsa
byggstenar i DNA-spiralen, tagits bort eller lagts till pé ett sitt som
gor att alla nukleotider som kommer efter den forskjuts och hamnar
i fel lage. Eftersom nukleotiderna kodar f6r aminosyror tre och tre
gor detta med storsta sannolikhet att fel aminosyror kopplas in i
proteinet efter forandringen, eller att avldsningen tar slut for tidigt.
En stoppmutation innebér att avldsningen av ett protein-recept
upphor pé fel stélle. Det gor att ett forkortat och felaktigt protein
bildas.

Analysmetoder

Vissa mutationer dr sma och kréver att varje nukleotid ldses av for
att de ska upptéckas. Andra dr stora och syns redan med den
trubbigare metoden kromosomanalys.

— Kromosomanalysen borjade anvéndas redan pad 1950-talet, det
var da vi insdg att varje person har 46 kromosomer. Forskningen
gar snabbt framat men fortfarande kan vi langt ifran allt om vara
genetiska forutsittningar, sdger Britt-Marie Anderlid.

Genetiken bakom Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom
De genetiska fordandringar som ger upphov till Pitt-Hopkins och
Mowat-Wilsons syndrom &r konstitutionella, vilket innebir att de
finns med fran fodseln i kroppens alla celler. (Motsatsen —
forvdrvade genetiska fordndringar — dr sddana som kan uppsta
senare 1 livet, exempelvis vid cancersjukdom.)

Pitt-Hopkins syndrom uppstar som en f6ljd av en mutation i genen
TCF4, som finns pa kromosom 18q21.1. Det betyder att den sitter
mitt pa den langa armen pa kromosom 18. Genen som &r fordandrad
vid Mowat-Wilsons syndrom kallas ZEB2 och ér lokaliserad till
kromosom 2q22.3, vilket innebar att den sitter pa den l&nga armen
pa kromosom 2.

Genetik och symtom vid Pitt-Hopkins syndrom

— Pitt-Hopkins syndrom ir en mycket ovanlig sjukdom. For
tillfillet finns bara sju kinda fall i Sverige.
Det siiger Ann Nordgren som ér klinisk genetiker pa
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Karolinska Universitetssjukhuset i Solna, och som ocksi
arbetar pa Centrum for sillsynta diagnoser.

Av alla barn som fods i Sverige har omkring en procent ndgon
kromosomrubbning. En till tva procent har en monogen sjukdom,
alltsa en sjukdom som uppstétt pd grund av en mutation i en enda
gen. Pitt-Hopkins syndrom é&r ett exempel pd en sddan sjukdom. En
dryg procent av alla barn som f6ds 1 landet har en allvarlig
missbildning och strax under tvd procent har en sé kallad icke-
specifik mental retardation, alltsé en utvecklingsstdrning som inte
har nagon klar orsak.

— Detta innebadr att uppemot sex procent av alla barn som fods har
ndgon svarighet som beror pa genetiska orsaker, sdger Ann
Nordgren.

Det finns mer dn 8000 séllsynta diagnoser, varav fler &n 700
paverkar ansiktets utseende. Drygt tusen paverkar kroppens langd
och/eller proportioner. Ett syndrom &r en kombination av symtom
som tros ha en gemensam genetisk bakgrund.

— Mutationer sker hela tiden och om det rikar ske i en gen som é&r
viktig kan en sjukdom uppsta. Saledes kan ingenting i miljon, vare
sig under graviditeten eller efter forlossningen, orsaka Pitt-Hopkins
syndrom, sdger Ann Nordgren.

Pitt-Hopkins syndrom

Pitt-Hopkins syndrom, som forkortas PTHS, férekommer hos ett
barn per 34 000 — 41 000 fodda. Det finns omkring 300-400 kdnda
fall 1 varlden, men sjukdomen ér troligtvis underdiagnostiserad. Det
kan finnas lindrigare former som mer sillan uppticks.

— PTHS ir lika vanlig bland kvinnor som bland mén, samt i alla
befolkningsgrupper, siger Ann Nordgren.

Sjukdomen upptécktes sedan tva ldkare 1 Australien beskrivit
patienter med utvecklingsstdrning och ovanligt stora munnar. 1989
fick sjukdomen sitt namn.

PTHS uppstar pa grund av en mutation i genen TCF4, som finns
mitt pa den langa armen pa kromosom 18. Det &r en stor gen. Olika
former av mutationer finns beskrivna hos patienter med sjukdomen,
men mutationens typ eller storlek tycks inte ha betydelse for
sjukdomens svérighetsgrad. Det pigar dock just nu forskning om
det hér.

— Proteinet som mutationerna kodar for dr viktigt och uttrycks i
ménga delar av kroppen, till exempel i hjérnan, lungorna,
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nervsystemet och i hinder och fotter. Det forklarar den komplexa
symtombilden, sdger Ann Nordgren.

PTHS uppstar oftast som resultat av en nymutation och ar dé inte
nedirvd fran ndgon av fordldrarna. Foréldrar till ett barn med
nymutation 16per darfor mycket liten risk att pa nytt fa ett barn som
har PTHS.

— Oftast ar risken inte 6kad alls, men fOr att sdga det sdkert maste
man veta vilken typ av mutation som orsakat sjukdomen. Ta girna
med eventuella syskon vid genetisk rddgivning, siger Ann
Nordgren.

Det finns fall beskrivna dir tvd syskon har sjukdomen. Detta &r
resultat av sa kallad germinal mosaicism, vilket innebar att den
mutation som patraffats hos det drabbade barnet ocksa finns 1 en
del av dggen eller spermierna hos nadgon av forildrarna.

— Det dr dérfor viktigt att utreda sjukdomens bakomliggande orsak.
Om man vet den exakta orsaken kan fosterdiagnostik erbjudas vid
en eventuell ny graviditet, sdger Ann Nordgren.

Personer som sjdlva har PTHS kan fora den vidare enligt ett
autosomalt dominant arftlighetsmonster. Det innebér att i
genomsnitt hélften av barnen kommer att drva sjukdomen. Dock
finns inga fall beskrivna dar personer med PTHS fatt egna barn.

Symtom vid PTHS

Barn med Pitt-Hopkins syndrom fods ofta vid utsatt tid, men har
lag muskeltonus och sen motorisk utveckling. I borjan sover de ofta
véldigt mycket och upplevs som “tysta och snélla” — de gor inte
mycket visen ifran sig. Det stora sémnbehovet gor att de kan
behova vickas nir de ska éta, och leder ibland till att de far svart att
halla vikten.

Motorisk utveckling

Barn med PTHS har forsdmrad motorik och koordinationsférméga.
De flesta borjar ga sent, ofta i fyra- till sexarsaldern. Det dr vanligt
att de gar ostadigt och med benen brett isdr. Vissa gar bra, andra
kan endast gd med stod. En del lér sig inte alls att ga.

Mental utveckling

Den psykomotoriska utvecklingen dr forsenad hos barn med PTHS,
och de har ocksé en utvecklingsstorning. Talformagan saknas hos
en del, och blir hos andra begransad.
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Epilepsi

Ungefir hilften av barnen har epilepsi. Den debuterar i olika &ldrar,
fran ett till 18 &rs dlder. Typ och svarighetsgrad kan variera, men
oftast kan epilepsin kontrolleras med hjélp av mediciner.

Hjdrnan

En magnetkameraunders6kning av hjérnan ser pd ménga barn med
PTHS helt normal ut. En del har dock viss paverkan pé hjarnan,
exempelvis en underutvecklad hjarnbalk och/eller vidgade
ventriklar.

Ogonavvikelser

Péverkan pa 6gonen forekommer hos 60 procent av barnen.

— Det ar viktigt att halla koll pa synen, en del utvecklar kraftig
nérsynthet redan innan tva ars alder, sdger Ann Nordgren.
Skelning, astigmatism (kr6kning av hornhinnan) och nystagmus
(6gondarrning) kan ocksé forekomma.

Skelett

Sma eller smala hénder och f6tter ar vanligt.

— Négra kan ha avsmalnande fingrar, andra breda fingertoppar. En
del saknar bdjveck pa tummens insida, siger Ann Nordgren.
Miénga barn med PTHS har plattfot, och/eller en éverlappande
femte td. Ungefdr en fjdrdedel drabbas av skolios, sned rygg. Det ér
viktigt att hélla koll pa eftersom tillstdndet kan forvirras om det
inte behandlas.

Mag- och tarmproblem

Det ar vanligt att barnen har uppfodningssvarigheter, men
problemen brukar béttra sig nér de blir dldre. Férstoppning ér
vanlig och kan stilla till stora besvér. Lite farre &n hélften har
problem med reflux, magsyra som lacker ut frdn magsicken.

— Det &r viktigt att utreda om barnet har reflux eftersom det kan
gora ont och leda till andningsbekymmer, sdger Ann Nordgren.

Andning

Lite fler an hélften av barnen har perioder av ”flasande andning” i
vaket tillstand, som kan efterfoljas av andningsuppehéll. Det kallas
episodisk hyperventilering.

— Detta kan vara under ndgra manader for att sedan forsvinna och
aldrig aterkomma. Men det kan ocksa stanna kvar under lang tid,
sdger Ann Nordgren.

Hyperventileringen kommer ofta i samband med oro eller
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upphetsning, men aldrig under sémnen. Oftast upptrader
andningsproblemen, om de alls kommer, nagon gdng mellan fem
och tio ars alder. De har inget samband med epilepsi.

Beteende

— Barn med PTHS beskrivs ofta som glada, men det 4r ocksa
vanligt med skrik och utbrott. Manga ar blyga och oroliga i nya
situationer, sdger Ann Nordgren.

Sjalvskadande beteende kan forekomma, liksom handstereotypier,
det vill sdga upprepade rorelser med hénderna. Det kan vara
viftningar, klappningar, tvittrorelser eller att barnet standigt for
hénderna till munnen. Omkring hilften har sémnstorningar.

En del barn med PTHS fér ocksa tilldggsdiagnosen “atypisk
autism”.

— Det dr dock inte sé vanligt, och barnen med atypisk autism ar
fortfarande mycket mer sociala &n barn med ’vanlig’ autism, séger
Ann Nordgren.

Utseende

Utseendefordndringarna hos barn med sjukdomen &r ofta diskreta
och kan vara svara att ens lagga mérke till for ndgon som inte vet
vad den ska titta efter. Men gemensamma drag for personer med
PTHS ar exempelvis fylliga, rdda ldppar, stor mun, gleshet mellan
tanderna, djupt liggande 6gon, hog nédsrygg och nedtryckt nistipp.
Ljusa flackar i huden (hypopigmenteringar) kan férekomma och
ibland har inte testiklarna vandrat ner hos det nyfédda barnet.
Ofta blir dragen mer tydliga med &ldern.

Tillvaixt

Tillvaxten dr oftast normal vid fodseln, men en fjardedel av barnen
véxer lite for langsamt. Det dr vanligt att huvudomféngets tillvéixt
planar ut. 10-60 procent av barnen har mikrocefali (litet huvud).

Rekommenderade kontroller vid Pitt-Hopkins syndrom

Det finns inget som tyder pa att personer med PTHS skulle fa ett
forkortat liv. Inga av symtomen é&r farliga pa ett livshotande sitt.
Barnen behover dock kontakt med ménga specialister under
uppviaxten och vuxenlivet. Nagra exempel ar:

e Neuropsykiatriska kontroller

e Habiliteringskontakter, exempelvis med sjukgymnast,
psykolog och logoped

e Kontakt med magtarmspecialist vid forstoppning
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e Kontroller av langd och vikt

e Undersokning av rygg och skoliosutveckling

e Andningsregistrering vid hyperventilation

e Regelbundna undersokningar av 6gonens funktion

e Barnneurologiska kontroller vid epilepsi

e Kontakt med barnpsykiatriker/habiliteringslékare vid
beteendeproblem

e QGenetisk vigledning i samband med diagnos. Da kan med
fordel aven syskonen folja med eftersom de ofta har minga
funderingar och frdgor som ror drftlighet.

Behandling

Behandlingen vid Pitt-Hopkins syndrom &r symtomatiskt, vilket
betyder att den syftar till att lindra de symtom som sjukdomen
medfor. Symtomen ser olika ut for varje individ — alla med
syndromet har inte alla symtom!

Genetik och symtom vid Mowat-Wilsons syndrom

— Mowat-Wilsons syndrom ér en relativt nyupptickt sjukdom
som ir ovanlig och medfor manga olika typer av symtom.

Det séiger Britt-Marie Anderlid som ér overlikare vid
Neuropediatriska mottagningen pa Astrid Lindgrens
barnsjukhus och vid Karolinska Universitetssjukhuset i
Stockholm.

Mowat-Wilsons syndrom beskrevs 1998 av David Mowat och
Meredith Wilson. De hade kontakt med sex patienter som liknade
varandra utseendemadssigt och som hade en liknande symtombild:
utvecklingsstorning, litet huvud och Hirschsprungs sjukdom.
Personer med Hirschsprungs sjukdom saknar nerver i ett avsnitt av
tjocktarmen vilket gor att tarmen blir utspind, med svar
forstoppning som foljd.

2001 identifierades mutationer i genen ZEB2 hos individer som har
Mowat-Wilsons syndrom. Genen kodar for ett sé kallat
zinkfingerprotein. Att ha minskad méngd av detta protein innebar
en paverkan péa gener som har betydelse for utvecklingen av
nervsystem, matsmaltningskanal och andra inre organ, samt for
ansiktsdragen.
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Det ér inte kdnt hur manga som har syndromet, men det
forekommer 1 alla befolkningsgrupper. En uppskattning &r att det
ror sig om tva personer per 100 000, vilket skulle innebéra att det
fods tvad barn per ar med syndromet i Sverige.

Arftlighet

Mowat-Wilsons syndrom nedirvs autosomalt dominant. Det
innebdr att om den ena fordldern har sjukdomen, alltsa en normal
gen och en muterad, blir risken for varje barn att drva sjukdomen
50 procent. De barn som inte fatt den muterade genen fér inte
sjukdomen och for den inte heller vidare.

Vanligtvis uppstar syndromet som resultat av en nymutation, alltsd
en fordndring av arvsanlagen som upptréder for forsta gdngen hos
personen sjilv och ér inte nedédrvd fran nagon av fordldrarna. Den
nyuppkomna forédndringen i arvsmassan hos barnet blir érftlig, och
som vuxen riskerar personen att fora den muterade genen vidare till
hilften av sina barn. Det dr dock inte kidnt huruvida ndgon med
Mowat-Wilsons syndrom har fatt egna barn.

Foraldrar till ett barn med en nymutation 16per en mycket liten
okad risk att pa nytt fa ett barn med sjukdomen. Det gar dnda inte
att helt utesluta forekomst av mosaicism, det vill sdga att en del av
konscellerna hos ndgon av fordldrarna har mutationen.
Upprepningsrisken dr dd forhojd.

— Om mutationen dr kind ar fosterdiagnostik mojlig vid en
eventuell kommande graviditet. Det dr viktigt att veta att risken for
syskon och Ovriga personer i familjen inte &r hogre dn for vem som
helst, séger Britt-Marie Anderlid.

Symtom

Alla barn med Mowat-Wilsons syndrom har en
utvecklingsstorning. De har 1ag muskelspanning, vilket leder till att
den motoriska utvecklingen blir forsenad. De flesta ldr sig att ga
forst i tva till fyra &rs alder och gér ofta med benen brett isér.

Forstoppning ér vanlig, liksom mikrocefali (litet huvud),
kortvuxenhet och andra utseendeméssiga sirdrag, samt epilepsi.
Det forekommer ocksa inre missbildningar pa hjérta, hjdrna, 6gon,
konsorgan och urinvéagar.

Utvecklingsstorning
Utvecklingsstorningen &r hos de flesta barn med syndromet maéttlig
till svar. Det medfor att sprakutvecklingen ar forsenad, att
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mdjligheterna att utveckla ett talat sprak dr begransade och att
barnen ofta forstar mer én de sjdlva forméar uttrycka.

— Maénga av barnen har en littsam personlighet, men
beteendeproblem dr ocksé vanliga. Barnen kan vilja tugga pa saker,
gnissla tdnderna och/eller ha repetitiva beteenden, alltsé att de
upprepar en rorelse eller ett ljud. Det dr ocksa viktigt att veta att
ménga har nedsatt smirtkéinslighet, sdger Britt-Marie Anderlid.

Epilepsi

70-75 procent av barnen har epilepsi. Mdnga olika typer av anfall
forekommer, vanligast dr fokala anfall och sa kallade
franvaroattacker.

— Det dr vanligt att anfallen debuterar nagon géng efter ett ars alder,
ibland till en borjan som feberkramper. I vissa fall blir epilepsin
svirbehandlad, framfor allt under barnadren. Manga klarar sig dock
utan mediciner nér de blir vuxna, sdger Britt-Marie Anderlid.

Utseendemdssiga sdrdrag

De specifika drag som férekommer hos barn med syndromet kan
vara subtila. Ofta dr de svéra att se hos det lilla barnet, men
fordndras over tid och kan bli tydligare med aren.

Anletsdrag som dr gemensamma for personer med Mowat-Wilsons
syndrom &r exempelvis langsmalt ansikte (frdmst hos éldre),
utstaende Oron, buskiga gonbryn, brett avstand mellan 6gonen,
rundad néstipp (frdmst hos yngre) och framtrddande haka.

Ogonsymtom

Barn med Mowat-Wilsons syndrom kan ha sma 6gonglober och
hiangande 6gonlock, s kallad ptos. En del skelar. Gra starr
forekommer ocksé, liksom pdverkan pé synnerven (opticusatrofi)
och Axenfelds missbildning (vilken medfor missbildningar i de
frimre delarna av 6gonen).

— Jag skulle rekommendera undersdkning hos 6gonldkare ndgon
gang per ar for att upptdcka eventuell paverkan pa dgonen eller
synen, sdger Britt-Marie Anderlid.

Forstoppning

Forstoppningsbesvir forekommer bade hos dem som har
Hirschsprungs sjukdom (vilket &r ungefér hilften av barnen), och
hos dem som inte har det.

— Kronisk forstoppning kan vara vildigt besvérlig, men genom att
medicinera med Movicol eller andra likemedel och ge dagliga
vattenlavemang kan man ofta halla magen i schack.
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Det kan ocksa hjdlpa att tinka pé vad man dter — gérna lattsmalt
mat som dr ’snéll” mot magen.

Missbildningar

Ibland férekommer missbildningar pa ett eller flera inre organ. Fyra
av fem barn med Mowat-Wilsons syndrom har mikrocefali, litet
huvud. Ungefdr hélften har en underutvecklad hjérnbalk.

Aven urinvigar och konsorgan kan vara paverkade.
Njurmissbildningar forekommer hos vissa, vilka kan pévisas med
hjélp av ultraljudsundersdkning. Pojkar kan ha testiklar som inte
vandrat ner 1 pungen, och/eller hypospadi (att urinréret mynnar pa
undersidan av snoppen).

— Ungdomarna kommer in i puberteten precis som andra jdmnaériga,
sdger Britt-Marie Anderlid.

Olika typer av hjértfel ses hos ungefar hélften av barnen, men det
ar ovanligt att hjértfelen ar livsforkortande.

— Utdver symtomen som ndamnts kan ocksé skolios (sned rygg),
krokiga fingrar, tillvixthdmning, kluven gom och bettavvikelser
forekomma. Men alla barn med syndromet drabbas forstas inte av
alla symtom. Det &r viktigt att komma ihdg! séger Britt-Marie
Anderlid.

Att stilla diagnos och behandla sjukdomen

En misstanke om syndromet uppstir som f6ljd av kliniska
observationer och bekriftas genom DNA-analys. Det dr ocksa
mycket viktigt att utreda graden av svarigheter inom de olika
omraden som kan paverkas. Det for att kunna bekrifta barnets
behov av stod, exempelvis i form av sirskolans resurser.

Behandlingen gér ut pé att minska konsekvenserna av de symtom
som uppstar. En del symtom kan krdva operation (exempelvis vissa
hjértfel, skolios och Hirschsprungs sjukdom) medan andra
behandlas med mediciner, sdsom epilepsi och kronisk férstoppning.
Det ar viktigt med en tidig kontakt med habiliteringen, dar barnet
och familjen kan fa hjélp av exempelvis sjukgymnast, logoped,
arbetsterapeut, specialpedagog, kurator och psykolog.
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Fragor till Britt-Marie Anderlid och Ann Nordgren

Vilka likheter och skillnader finns mellan Pitt-Hopkins syndrom
och Mowat-Wilsons syndrom?

— De béada syndromen har ménga likheter. Motoriska svérigheter,
hypotoni, utvecklingsstorning och diskreta utseendeférandringar &r
saker som forenar dem. Dessa symtom forekommer ocksa vid en
rad andra syndrom, som liknar dessa tvad. Mowat-Wilsons syndrom
skiljer sig fran Pitt-Hopkins i att det oftare férekommer inre
missbildningar hos de barnen. De andningsbesvér som forekommer
hos barn med Pitt-Hopkins syndrom férekommer inte hos barnen
med Mowat-Wilsons, sdger Ann Nordgren.

Ar det vanligt att barn med dessa syndrom har laktosintolerans
eller glutenallergi?

— Nej, inte vanligare dn hos andra. Men sjélvklart kan det
forekomma, precis som hos vem som helst, sdger Britt-Marie
Anderlid.

Vad kan man géra dat somnsvdrigheter?

— Barnens dygnsrytm kan vara rubbad, vilket kan bero pa
storningar 1 melatoninbalansen. Melatonin bildas normalt nér det ar
morkt och sjunker pd dagen nér det dr ljust. Om rytmen dr rubbad
kan man prova att tillsétta melatonin pa medicinsk vdg. Det ar ett
kroppseget hormon och dérfor inte konstigare att anvénda 4n att
tillsétta insulin om man &r diabetiker. Forutom medicinering kan
man ocksa prova att se over rutinerna kring sdmnen och/eller testa
vissa hjdlpmedel, som ett tungt kedje- eller bollticke som kan
hjélpa barnet att komma till ro, sdger Britt-Marie Anderlid.

Hur allvarligt iir det om mitt barn drabbas av skolios?

— De skolioser som drabbar barn med syndrom kommer ofta
tidigare och blir svérare dn de som drabbar barn generellt. Barn
med syndrom behover dirfor oftare opereras for sin skolios. Det ér
viktigt att som forélder papeka for lakaren att det &r viktigt att f6lja
upp ryggen regelbundet. Fraga girna hur ryggen ser ut vid
allménna kontroller sd att detta inte gloms bort, séger Britt-Marie
Anderlid.

Hur blir framtiden for barnen med Mowat-Wilsons syndrom?
— Personer med Mowat-Wilsons syndrom har ofta en mattlig till
svar utvecklingsstorning vilket medfor stora behov av hjélp under
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hela livet. Det innebér inte att barnen bor kvar hemma for alltid,
men att de inte kommer att kunna bo sjilvstdndigt och klara sig pa
egen hand. Sjukdomen é&r inte progressiv, motoriken forsdmras inte
med tiden och epilepsin blir tvirtom ofta béttre med aren, sdger
Britt-Marie Anderlid.

Vi upplever att vi alltid mdste kimpa mot myndigheterna. Hur
hanterar vi det?

— Mitt tips &r att engagera sig i en forening, det ar léttare @n att vara
ensamma. Kontakta gérna Riksforbundet Sillsynta diagnoser, de
har mycket samlad kunskap och erfarenhet av hur det ar att ha ett
barn med en sdllsynt diagnos. Manga fordldrar upplever det som
kadmpigt att de maste utbilda alla de méter i vad deras barns
sjukdom innebdr — dr den ovanlig kdnner ju véldigt fa till den. Ofta
ar det béttre ju dppnare man kan vara med information i olika
sammanhang, den som forstar mer blir ofta mer tolerant och lyhord
infOr situationen, sdger Ann Nordgren.

Oskar har Mowat Wilsons syndrom

Oskar ir 14 ar och kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans
med sin mamma Linda, sin pappa Rolf och systrarna Frida, 10 ar
och Maja, 4 ar.

Graviditeten med Oskar var som vilken som helst. Ingen markte
ndgot avvikande, berdttar Linda. Hon gick tiden ut med Oskar, men
nér han vl hade f6tts syntes det forsta tecknet pa att nagot inte var
helt som det skulle. Oskar foddes med hypospadi, vilket innebér att
urinrdret mynnade ut pd undersidan av snoppen istéllet for pa
ollonet.

— Sé fort han hade kommit ut horde jag personalen prata om att de
"maéste ta kromosomprover’. Det kidndes véldigt 14skigt och
konstigt, och det var svart att forstd vad det innebar, sdger Linda.

Under fOrsta natten at inte Oskar som han skulle. Magen svullnade
upp och han ville inte lugna sig. Det visade sig att ett fel pa
tarmarna gjorde att han inte kunde bajsa, och Oskar opererades
darfor i magen ndgon dag senare. D4 fick han stomipése.

— Vi lag inne pa sjukhuset i tva-tre veckor, och under den tiden
upptécktes ocksé ett hjartfel. Oskar hade ASD och VSD samt
oppen ductus. ASD innebdér att det finns ett hal i1 skiljevdggen
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mellan formaken, vilket gor att formak, kammare och lungpulsader
forstoras. VSD innebir att det finns ett hal 1 skiljevdggen mellan
kamrarna. Felet gor att blodet blandas och fir gé en extra gang
genom lungorna. Hjirtat far da arbeta mer.

Till en borjan gjorde man ingenting at Oskars hjartfel eftersom
lakarna ville att han skulle fi aterhdmta sig efter magoperationen.

Stomin fungerade bra fran forsta borjan. Under de forsta
ménaderna var Oskar dock sld, sov mycket och &t varannan timme.
Pa grund av hjértfelen orkade han inte &ta sig fullt métt varje gang
han 4t utan behovde istéllet dta lite oftare.

Vid fyra ménaders &lder korrigerades hjirtfelen genom en
operation.

— Alla operationer har lyckligtvis gétt véldigt bra for Oskar. Vi har
legat inne tva veckor varje gdng men sluppit komplikationer i
samband med ingreppen, sdger Linda.

Operation nummer tre gjordes nir Oskar var ett drygt ar. Da visste
lakarna att hans tarmproblem var Hirschsprungs sjukdom, det vill
sdga avsaknad av nervceller i en del av tarmen. Halva tjocktarmen
opererades bort. Likarna lade ocksa ner tarmen sa att Oskar skulle
kunna bajsa normalt istéillet for via stomin.

— Det var starten pa stora tarmbesvar som holl 1 sig dnda tills Oskar
var tio ar. Han blev svért forstoppad och kraktes mycket.
Tarmproblemen har nog dverskuggat alla andra symtom och
svarigheter for var del, sdger Linda.

Epilepsi och kognitiv utvecklingsstorning

— Epilepsi dr vanligare hos personer med utvecklingsstorning
in hos andra. Minga barn med Mowat-Wilsons eller Pitt-
Hopkins syndrom har epilepsi i nagon form.

Det siger Gunnar Braathen, overlikare och neuropediatriker
p4 habiliteringen i Gioteborg.

Alla barn med Pitt-Hopkins eller Mowat-Wilsons syndrom har en
kognitiv utvecklingsstorning, men svarighetsgraden varierar.
Diagnosen utvecklingsstorning stélls utifran 1Q-niva, som mits
genom specifika tester. Hos en person med 1Q-niva mellan 50 och
70 riknas utvecklingsstérningen som lindrig, vid 1Q 35-50
betecknas den som mudttlig, vid 20-25 som svdr och under 20 som
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grav. Genomsnittsnivan for befolkningen &r ett 1Q pa 100.

— Det dr dock viktigt att veta att man inte stéller diagnosen
utvecklingsstorning enbart utifrdn IQ-tester, utan ocksa alltid viger
in den adaptiva formégan, alltsa hur bra barnet klarar vissa saker
utifran sin &lder. Det handlar till exempel om spraklig formaga, hur
vél det klarar sociala kontakter och ADL, allmén daglig livsforing,
sdger Gunnar Braathen.

I genomsnitt har en fjdrdedel av alla personer med
utvecklingsstorning ocksa epilepsi.

— Det ar vanligare med epilepsi hos dem som har en svérare
utvecklingsstorning, eftersom de ocksa har en svérare hjarnskada,
sdger Gunnar Braathen.

Ungefir tre av fyra barn med Mowat-Wilsons syndrom — och
hélften av barn med Pitt-Hopkins syndrom — har epilepsi.

Vad ir epilepsi?

Man skiljer pé enstaka epileptiska anfall och pa diagnosen epilepsi.
Ett tillfdlligt anfall kan bero pa tillfdllig 6veraktivitet 1 grupper av
nervceeller 1 hjarnan. Det blir di obalans i nervcellernas impulser,
vilket latt leder till rundgang dir nervcellerna paverkar varandra
och bli synkrona, det vill séga bildar en kortslutande enhet. For att
detta ska ske mdste minst 10 000 nervceller vara inblandade. Ett
sadant anfall kan ha manga olika orsaker, och forekommer ibland
bara en enstaka gang hos en person.

Att fa diagnosen epilepsi innebar ddremot att man har en 6kad
bendgenhet att f4 upprepade, oprovocerade epileptiska anfall.
Anfallen uppstar dé alltsé inte bara vid feber eller annan paverkan
pa kroppen, utan mer slumpvis. Det finns ménga olika former.

— Det dr viktigt att kartldgga vilken typ av epilepsi ett barn har
eftersom behandlingsmetoderna och prognoserna skiljer sig at,
sdger Gunnar Braathen.

Genom EEG-undersdkning av hjdrnan kan en lidkare se om det
forekommer epileptisk aktivitet. EEG-bilden kan ocksa ge svar pa
vilken typ av epilepsi det ror sig om.

Olika anfallstyper

Det finns manga olika typer av epilepsi, och manga olika typer av
anfall. En del personer med epilepsi far samma typ av anfall varje
gang, andra drabbas av ménga olika.

Anfallen delas in 1 tva huvudtyper: primdrt generaliserande (da
hela hjérnan dr engagerad frén anfallets start) eller fokala (da
anfallet startar i en specifik del av hjdrnan.)
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Den vanligaste typen av anfall &r generaliserande toniskt kloniska
anfall, det som tidigare kallades grand mal. Sadana anfall gor att
kroppen spénns och faller ihop, personen som drabbas kan bli bl
och det hela ser oftast dramatiskt ut for omgivningen. Ungefér
hilften av alla med epilepsi har sddana anfall.

— Det &r inte farligt s& ldnge inte anfallet varar for lange, uppemot
30-60 minuter. D4 kan personen ta skada, men inte pa grund av
syrebrist som ménga tror, utan pa grund av ndringsbrist 1 hjarnan.
Under ett anfall gar enormt mycket energi at, siger Gunnar
Braathen.

Efter fem till tio minuter kan man dérfor ge kramplosande medicin
som bryter anfallet. Nackdelen med att ge medicin ar att den ofta
gor personen mycket trott efterat. Det kan ta ett helt dygn att repa

sig.

Absenser dr sa kallade franvaroattacker, som ocksa ar en form av
primirt generaliserande anfall. Absenserna ar inte lika tydliga for
omgivningen, men kan mérkas genom att den som drabbas blir
franvarande, “tappar trdden” och kanske stirrar tomt framfor sig
under en kortare stund. Den som drabbas minns inget av anfallet
efterét.

Vid myoklona anfall kan man vara vid medvetande men fa kraftiga
muskelryckningar i armar, ben eller huvud. Ofta rycker det i hela
kroppen samtidigt. Dessa anfall kommer oftast pd morgonen och
personen som drabbas kan 1 efterhand beritta hur det kéndes.

Toniska anfall innebér att kroppen spénns och striacks utan
ryckningar, medan atoniska anfall medfor att all muskelspanning
slépper. En lindrig variant av den senare formen kan vara att man
nickar till med huvudet.

Fokala anfall uppstar i1 en begrinsad del av hjarnan och kan
exempelvis synas genom ryckningar i ena armen eller ena
kroppshalvan. Personen som drabbas ir ofta delvis vid medvetande,
exempelvis kan det vara sd att hen sjélv mirker vad som hiander
men kan inte prata.

— Den hér typen av anfall kan fa pdga lite lingre innan man ger
Stesolid eller annan medicin, siger Gunnar Braathen.

Det &r vanligast att fokala anfall kommer nér man slappnar av efter
aktivitet. Perioden runt insomning och uppvakning ar ocksa extra
kéinsliga.
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Prognos

Tre faktorer paverkar hur epilepsin utvecklar sig: orsak, debutdlder
och lokalisation (var 1 hjdrnan epilepsin uppstar). Ofta &r det stor
skillnad mellan epilepsi som drabbar en 1 dvrigt frisk person, och
epilepsi som drabbar en person som en del av ett syndrom.

— Aven debutalder spelar in nir man ska bedéma hur prognosen ser
ut. Om epilepsin debuterat néir barnet var mellan tva och tio ar &r
utgangsliget ofta béttre &n om den debuterade tidigare én sé, séger
Gunnar Braathen.

Behandling

Den framsta behandlingsmetoden for epilepsi dr medicinering. Det
finns en mingd olika ldkemedel och manga gdnger behovs en
kombination for att uppna bésta effekt. Darfér maste man prova sig
fram. Personer med utvecklingsstorning som ocksa har epilepsi féar
ofta en mer svarbehandlad epilepsi édn personer som i dvrigt dr
friska.

— Om inte medicinering hjélper bor man dvervéga epilepsikirurgi.
For ménga leder det till anfallsfrihet, men tyvérr gér inte alla
former av epilepsi att operera, sdger Gunnar Braathen.

Ungefar 70-80 procent av dem som opereras blir helt av med sina
anfall. Nar epilepsin sitter pé flera stéllen i hjdrnan ar dock inte
kirurgi mgjlig.

En annan metod &r stimulering av vagusnerven (VNS), som gér ut
pa att man med hjélp av en liten medicinteknisk apparat sander
elektriska impulser till den vénstra vagusnerven i halsen.
Signalerna nér hjarnan och bromsar nervcellsaktivitet som kan ge
upphov till epileptiska anfall. Metoden fungerar ofta inte direkt, det
kan ta ndgra manader innan man mérker av eventuell
anfallsforbattring.

En del personer med epilepsi blir hjdlpta av en specifik kost, sa
kallad ketogen diet. Da gar man dver till en extremt fettrik och
kolhydratfattig kost, vilket kan minska anfallen.

— Kosten dr mycket detaljerad och omléggning till en sddan diet
maéste ske med hjélp av en dietist, det dr inget man kan eller ska
mixtra med pd egen hand, sdger Gunnar Braathen.

Miénga faktorer paverkar helhetssituationen

Det ér inte bara typen av anfall och utfallet av behandlingen som
paverkar situationen for barn med epilepsi.

— Mycket runt barnet dr viktigt att ta hansyn till, sisom
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omgivningens attityder, hur bra det fungerar i skolan och sa vidare,
sdger Gunnar Braathen.

Det &r bra att ta hjdlp av sérskilda epilepsiteam for att skapa en sé
bra situation som mgjligt. Utprovningen av ldkemedel innebér ofta
en vagskal mellan 6nskan att bli anfallsfri och att slippa
biverkningar av medicinerna.

— Om anfallen minskar till hdlften anser man att medicinen fyller
sin funktion. D& ska man fortsdtta med behandlingen, s ldnge
biverkningarna dr acceptabla, siger Gunnar Braathen.

Eftersom barn med utvecklingsstérning oftare drabbas av en mer
komplicerad epilepsi dn andra, med olika typer av anfall, &r det
vanligare att det behdvs en kombination av flera olika mediciner.
Detta 6kar 1 sin tur risken for biverkningar. Biverkningar som &r
overgdende dr exempelvis trotthet, illamaende, magont och yrsel.
Av dem ir trotthet och yrsel ofta beroende av dosen, de blir alltsd
varre om dosen dr hog.

— Vid kombinationer av mediciner &r det viktigt att man inte tar en
for hog dos av varje preparat, sdger Gunnar Braathen.

Kognitiva och motoriska biverkningar i form av minnesproblem,
koncentrations- och koordinationssvarigheter samt paverkad
reaktionsformaga kan ocksa forekomma.

— De mer allvarliga biverkningarna, som innebdir att man genast ska
sluta med en medicin, dr exempelvis utslag, pdverkan pa lever eller
benmérg, humorfordndringar, extrem trotthet eller drastisk
viktokning.

Chansen att bli anfallsfri ar storst for dem som redan tidigt far en
positiv effekt av behandlingen.

Fragor till Gunnar Braathen

Hur linge ska man fortsiitta att behandla efter att en person med
epilepsi blivit anfallsfri?

— Det vanliga dr att man brukar prova att sitta ut medicinerna om
patienten varit anfallsfti i tva r. Om han eller hon haft en svar form
tycker jag dock att man kan vénta i tre ar.

Spelar typen av anfall nagon roll for risken att de kommer

tillbaka niir man satt ut medicinerna?
— Det kan finnas fog for att vara mer forsiktig med att sétta ut
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mediciner om barnet haft fokala anfall frin start. I det ldget kan det
stélla till det om man slutar for tidigt och anfallen kommer tillbaka.
Men om barnet haft stora anfall tidigare bor det vara lika l4tt att bli

anfallsfri igen om man skulle ha otur och anfallen kommer tillbaka.

Oskar var ungefar tva ar ndr han fick tre eller fyra stora epileptiska
anfall pa kort tid. Linda r8kade vara hemma ensam med Oskar
varje gang och tyckte att anfallen sag otdcka ut.

— Det gjordes snabbt ett EEG, och dérefter sattes medicin in for att
vi skulle fa bukt med anfallen. Det hjélpte direkt och Oskar blev
nastintill anfallsfri, sdger hon.

Négra ar senare fick Oskar nya anfall, denna gang i form av
frdnvaroattacker. Likarna bedomde att det berodde pa att han vuxit
ur medicinen. Han fick prova en ny, som hjalpte.

— Vi har forstatt att epilepsin kan vara vildigt besvérlig for manga
men for oss har det inte varit nagot stor grej. Medicinerna hjilper
véldigt bra och epilepsin &r ingenting vi tdnker pa alls 1 vardagen,
sdger Linda.

Habiliteringens roll for behandling, rad och stod

— En forsta kontakt med habiliteringen tas ofta nir det
uppticks att ett barn har en forsenad motorisk eller kognitiv
utveckling.

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

Sverige ar ett foregdngsland nér det géller habilitering.
Verksamheten startade pa 1950-talet i Goteborg och Uppsala med
habiliteringscentrum for personer med cerebral pares.

Det som utmérker habiliteringens arbetssétt dr att personalen
arbetar i team dér likare, sjukskoterskor, sjukgymnaster,
arbetsterapeuter, kuratorer, psykologer, logopeder,
specialpedagoger och fritidskonsulenter ingar. De kommer
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tillsammans med fordldrarna fram till vad barnet behover for
insatser inom varje omrade.

Barn med Mowat-Wilsons eller Pitt-Hopkins syndrom har symtom
frdn manga delar av kroppen och symtombilden varierar fran
person till person. Barnen har dirfor varierande behov av
behandlingsinsatser och stod.

— Ofta kan manga av insatserna, som exempelvis medicinska
aspekter, kommunikationstridning och sjukgymnastik, koordineras
fran habiliteringen, séger Barbro Westerberg.

Fysisk aktivitet dr viktig och ménga habiliteringar har motorik-,
sim- och ridgrupper eller liknande aktiviteter. Man kan prova sig
fram fOr att hitta ritt traningsform for barnet.

Grundtanken med habiliteringen &r att underlitta for alla formégor
som barnet har. Ordet habil betyder ”géra skicklig”. For att tillhora
en habilitering ska man ha behov av flera av habiliteringens
kompetenser.

Alla kan kommunicera

Att f4 hjélp att hitta ratt metod och hjidlpmedel for att frimja
kommunikationen &r en betydelsefull del av habiliteringens
verksamhet. Manga barn med Pitt-Hopkins eller Mowat-Wilsons
syndrom forstar vad omgivningen sidger men kan inte sjilva
uttrycka sin reaktion pa det som sagts. Detta kan vara mycket
frustrerande.

— Jag tycker att man tidigt ska koppla in en logoped och en
specialpedagog. De ér viktiga personer for barn med de hér
syndromen. Alla ménniskor kan kommunicera men det &r valdigt
viktigt att hitta réitt form, sdger Barbro Westerberg.

Pa habiliteringen kan man fa hjilp med att testa och utveckla vilka
kommunikationssitt som fungerar bést for varje barn.
Utvecklingsnivan for barnen med Pitt-Hopkins eller Mowat-
Wilsons syndrom varierar och det gér inte att sdga pa forhand vilka
svarigheter varje barn kommer att ha.

Ibland misstas personer med utvecklingsstorning for att ha autism,
eftersom kommunikationen ofta inte fungerar sé bra. Autism
forekommer nagot oftare hos barn med syndrom 4n hos andra, men
ar 1 sig inget syndrom utan en funktionsdiagnos. Det finns ingen
genetisk orsak till autism.
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Utvecklingsforsening eller utvecklingsstorning?
Utvecklingsforsening ér ett uttryck som anvédnds nér man tror att
det finns sannolikhet att barnet kommer komma ikapp andra
jdmnariga. Nar man misstinker att det inte kommer att hinda, som
exempelvis vid Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom, sidger
man istillet utvecklingsstorning.

— Det dr viktigt att kénna till barnets utvecklingsniva for att kunna
anpassa pedagogiska insatser i forskola och skola, sdger Barbro
Westerberg.

Det gors alltid minst tva begavningsbeddmningar, ibland fler, for
att resultatet ska bli sé tillforlitligt som mojligt. Infor skolstarten ar
det bra att se 6ver vilka insatser som kan komma att behovas,
sasom exempelvis sérskola.

Det &r habiliteringspersonalens uppgift att se till att uppfoljningar
gors av de svarigheter och sjukdomar som barnen pa grund av sitt
syndrom I6per 6kad risk for.

— Vi pa habiliteringen vet vad vi kan erbjuda barnet och ska beritta
det for fordldrarna. Det &r inte fordldrarnas uppgift att sjélva veta
vad de kan eller ska be om hjilp med.

Pa habiliteringen forsoker man att samordna besoken till de olika
teampersonerna sa att familjerna slipper komma vid onddigt manga
tillfallen. Ibland kan habiliteringspersonalen ocksé gora hembesok
eller vid behov folja med pa moten med skolpersonal eller andra
personer i barnets vardag.

— Vi ordnar ocksd moten med fordldrar och mor- och farfordldrar
eller andra néra anhoriga. Da kan man prata om hur barnet mér, vad
funktionsnedsattningen innebér nu och i framtiden och hur det
paverkar varje persons roll gentemot barnet. Sddant dr inte alltid
latt att tala om 1 vardagen, sdger Barbro Westerberg.

Habiliteringslédkarna kan ocksa hjilpa till med att skriva intyg till
forsikringskassan, 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 &r foréldrarna som vet alla detaljer i
vardagslivet, vilka behov som finns i hemmet och hur de ser ut,
sdger Barbro Westerberg.
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Fragor till Barbro Westerberg

Vad iir en habiliteringslikare?

— Det dr en utbildad barnldkare med vidareutbildning inom
barnneurologi och habilitering. Barnen som é&r inskrivna hos
habiliteringen behover ocksa triaffa barnldkare utanfor
habiliteringen, till exempel vid akuta sjukdomsfall, eftersom
habiliteringarna inte har samma resurser som sjukhusen har.

Hur vet man att barnen har ont om de inte kan uttrycka det?

— Det dr naturligtvis jétteviktigt att veta om barnen har ont, och inte
alltid latt att avgora om det forhaller sig sa. For det forsta finns det
specifika smértor som dr vanliga for barn med en viss diagnos.
Dessa ir extra viktiga att hdlla koll pa. Barn som inte ror sig s
mycket kan till exempel léttare dn andra fa frakturer pé skelettet.
En del barn kan fa huvudvérk i samband med epileptiska anfall och
forstoppning, som ir ett vanligt problem, kan leda till magont. Men
barnen kan forstas ha ont var som helst, precis som alla andra.

— Det dr viktigt att leta reda pad om och varfor barnet har ont.
Fordldrarna vet ofta skillnaden pé nér barnet skriker av smérta och
ndr det skriker av frustration eller ilska. Den kunskapen maste vi
som ldkare ta hjdlp av nér vi ska undersoka barnen.

Vir son diter och vixer pd lingden men gadr dndd inte upp
tillrdackligt i vikt. Vad kan vi gora?

— Att han véxer pé langden visar att han tillgodogdr sig néring.
Barn som ar pigga pa dagarna och sover bra far i sig det de
behover, jag skulle tro att er son kommer att borja ligga pé sig vikt
ritt vad det 4r. Barn med syndrom har ett fel pa ndgon gen vilket
orsakar problem, men de har ju ocksa méngder av friska gener fran
sina fordldrar. Dessa gener paverkar naturligtvis ocksé barnen. Det
kan vara bra att tinka pé att alla barnens egenskaper inte har med
syndromet att gora.

Oskar far kontakt med habiliteringen

Nér Oskar var omkring ett dr blev han inskriven pé habiliteringen,
eftersom han var sen i sin motoriska utveckling. Han kunde inte
sitta sjalv och fick bland annat hjélp med sittraning och annan
trining med stdd av sjukgymnast.
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— Vi hade ingen aning om att de olika problemen som Oskar hade
haft hdngde ithop med varandra och var en del av ett syndrom, sidger
mamma Linda.

Oskar borjade i1 forskolan nér han var 1,5 ar, i vanlig grupp men
med en egen resursperson.

— Vi hade varit oroliga innan eftersom Oskar varken kunde ga eller
gora ljud ifran sig, men det fungerade jittebra pa forskolan, sdager
Linda.

Niér familjen flyttade fick Oskar istéllet plats pa en sérskild
resursforskola med farre barn. Det fungerade ocksa bra och Linda
och Rolf var ndjda med beslutet att byta till specialforskolan. Dér
hade personalen erfarenhet av att arbeta med barn med sérskilda
behov.

Nér Oskar var 3,5 &r borjade han ga med stod av en rollator. Efter
ytterligare nagot ar kunde han sldppa den och ga pa egen hand.
Ungefdr 1 samma veva foddes hans lillasyster Frida.

— Det var skont att han larde sig gd nér Frida kom, men det blev
dnd4 en vildigt korig period. Under ett halvar hade vi det
jattestressigt 1 vardagen. Till slut sag en kvinna pa habiliteringen
hur déligt jag madde. Hon ordnade dé sé att Oskar kunde fa vara
hela dagar pé forskolan istéllet for de vanliga 15 timmarna 1
veckan. Det gjorde enorm skillnad for oss, sdger Linda.
Forandringen gjorde att hon fullt ut kunde koncentrera sig pé att
vara mamma till Frida pd dagarna. Nir Oskar var hemma mycket
behovde han sin mammas fulla fokus.

— Oskar har alltid trivts pa forskolan och haft jétteroligt dir, sa det
kéndes heller inte som ndgon nackdel for honom.

Hypospadin, urinrdret som satt lite fel, korrigerades genom tva
operationer ndr Oskar var i fyradrsaldern. Sedan dess har han inte
haft ndgra problem med att kissa. Men han var ofta sjuk under de
forsta dren. Han hade s& ménga 6roninflammationer att han fick hal
pa trumhinnan och varje gdng han blev forkyld fick han hog feber.
Han blédde ofta i tarmen och familjen var mycket pa sjukhus.
Efter ett av besdken hos habiliteringsldkaren nér Oskar var fem-sex
ar, blev Linda och Rolf uppringda efterdt. Lékaren hade lést en
artikel om ett syndrom som han ville testa Oskar f6r. Nagra prover
togs och en vecka senare stélldes diagnosen Mowat-Wilsons
syndrom.

— Det var mest skont, vi visste ju redan att ndgot inte stimde med
Oskar. Det var en ldttnad att slippa leta mer efter orsaken, sdger
Rolf.
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Informationsmissigt gav diagnosen dock inte sa mycket. Mowat-
Wilsons syndrom dr sa pass ovanligt att familjen hittade véldigt lite
information om sjukdomen pa internet. De forstod dock att ménga
av Oskars symtom hingde ihop med varandra och var en del av
hans syndrom.

— Vi kunde bocka av symtomen som fanns beskrivna ett efter ett,
och det var pa nagot sitt skont eftersom det fick oss att tdnka att det
da kanske inte skulle dyka upp s& mycket mer framover. Det stod
att det mesta brukar lugna ner sig efter skoldldern och det har ocksa
stamt for Oskars del, sédger Linda.

— Barn med Pitt-Hopkins eller Mowat-Wilsons syndrom
kommunicerar pa manga olika siitt, precis som alla ménniskor
gor. Hos barn med utvecklingsstorning ir spraksvarigheter en
del av symtombilden, men med hjilp av olika hjdlpmedel 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 hjélpa personer med kommunikations-
svarigheter att hitta ritt metod och hjdlpmedel for att underlatta
kommunikationen. De arbetar ocksa mycket med utbildning,
utveckling och forskning inom omradet. Utgangspunkten &r alla
manniskors ritt till kommunikation, vilken bland annat finns
beskriven i1 tva av FN:s konventioner: barnkonventionen och
konventionen om réttigheter for personer med
funktionsnedséttning.

Vad idr kommunikation?

Det finns méanga olika sétt att kommunicera, exempelvis genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och
bilder. Allt utbyte av information mellan méinniskor, medveten eller
omedveten, &r kommunikation. Alla minniskor kommunicerar.
Redan som nyfodda borjar vi kommunicera med kroppen och
genom grét, sdger Britt Claesson.

Vi kommunicerar for att f nirhet, for att fa behov uppfyllda, for att
vara delaktiga och lédra oss saker, men ocksé for att bygga en social
kontakt med omgivningen. Barn kan visa att de vill kommunicera
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pa manga sitt, ofta genom att peka, titta eller himta nagot eller
nagon.

— Det vi tolkar som bus eller ett “negativt beteende” kan ibland
vara tecken pa att barnet vill f4 uppmirksamhet och bli sett. Han
eller hon kan ha lért sig att utbrott vacker reaktioner hos de vuxna.
Betrakta detta som kommunikation och forsok rdkna ut vad barnet
egentligen vill séga, sdger Britt Claesson.

Kommunikationshjilpmedel

Kommunikationshjélpmedel 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 himmar talet bara for att man lér sig att kommunicera
pa andra sétt — forskningen visar tvéirtom att talutvecklingen
forstiarks om den fér stod i andra typer av kommunikation.
Detsamma giller for flersprakighet — forskning om tvasprakiga
barn med funktionsnedséittning visar att tvasprakigheten ar en
tillgdng 1 den kommunikativa utvecklingen.

Kommunikationsutvecklingen hos barn sker i olika steg. En
trappstegsmodell med fem steg beskriver utvecklingen, fran
Spontana handlingar — dir barnet reagerar pa hindelser inifrdn
kroppen, sdsom hunger och torst — till Symbolkombination da
barnet kommunicerar med fler 4n 50 symboler och dessutom kan
sdtta samman dem till meningar. Daremellan finns ett brett
spektrum med mojliga kommunikationssétt.

Pitt Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom yttrar sig pa olika satt
hos olika individer. Behoven vad giller stottning i den
kommunikativa utvecklingen varierar darfor.

Sprak och tal

Spraket dr vart tankeverktyg som &r uppbyggt av ljudsystem,
ordforrad, grammatik och formagan att forsta och beritta. Det
bygger pa vara gemensamma dverenskommelser om att vissa ljud
och ord star for vissa betydelser.

Talet ér ett av manga sétt vi har att uttrycka sprék pa. Nar vi talar
omvandlas signaler fran hjérnan till motoriska rérelser i munnen
och strupen, sé att vi kan forma exakta ord. Alternativa
kommunikationsmetoder kan verka komplicerade, men ar i
allménhet forenklade jimfort med den komplexa talfunktionen.
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AKK som stod

AKK ér en forkortning av alternativ, kompletterande
kommunikation, som finns for alla som har behov av ett alternativt
satt att uttrycka sig. DART har kurser for foréldrar 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
underlédttar kommunikationen. Det &r omgivningen som har ansvar
for att metoderna och redskapen ska fungera for personen som

behover stdd 1 sin kommunikationsutveckling, sédger Britt Claesson.

Foérutom bilder, tecken, symboler, kommunikationsapparater och
datorer finns idag ocksé appar till smarta telefoner och surfplattor
som kan anvédndas 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 kommunikationsvagar som fungerar bist.

Det svara med AKK é&r vanligtvis att veta vilka tecken eller bilder
man ska borja med, och hur man bygger upp ett anvindbart
ordforrad. Pragmatic Organisation Dynamic Display (PODD) ar
kommunikationsbocker ddr man kan arrangera bilder sé att barnet
har tillgang till sina ord 1 de flesta situationerna.

For att AKK ska fungera behovs insatser och stod bade fran
foréldrarna och fran skola, habilitering och andra berdrda. Det
underléttar om alla i omgivningen dr engagerade och samarbetar.

Viktigt med tidigt stod
Det finns manga fordelar med att redan tidigt sitta in stodinsatser
for kommunikation. Genom att hjdlpa barnet att uttrycka sig kan

man exempelvis minska frustration och problemskapande beteende.

Alla ménniskor kan utvecklas i1 sin kommunikation — hur langt
beror bland annat pa hur bra stdd personen far frn sin omgivning.

Barn som har svart att motoriskt producera tal behdver stimulans
att utveckla sitt sprk. Detta underléttar for anvindningen av AKK,
samt for tal-, 14s- och skrivutveckling. Ménga barn forstar mer dn
de sjdlva kan uttrycka, men andra kan behova AKK-stod dven for
forstaelsen.

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

— Formagan att forstd och kommunicera varierar ocksd med
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dagsformen. Ett epileptiskt anfall kan till exempel orsaka stark
trotthet vilket tillfalligt forsdmrar mojligheterna till
kommunikation. Men det som ar svart ena dagen kan fungera
jattebra nista, sidger Britt Claesson.

Hur ska man boérja?

Nir ett nytt hjédlpmedel ska introduceras ar det viktigt att inte gora
det for krangligt for barnet och samtalspartnern 1 borjan. Det dr bra
att sitta igdng i en situation som barnet gillar, da blir det littare att
lara in det nya.

— Fasta rutiner &r sjilvklart viktiga, men ocksé lek och spontana
situationer. Leken stimulerar oss till att utvecklas, séger Britt
Claesson.

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

Ofta behover omgivningen alltsd fundera pé, och eventuellt {6r-
dndra, sitt eget sétt att kommunicera for att underlétta for personen
med kommunikationssvarigheter. Det &r bra att vidga sin syn pé
vad kommunikation dr. En tumregel kan ocksa vara att anvinda sig
av responsiv kommunikationsstil, som ser ut sahér:

1. Titta och lyssna: Se vad barnet gor och intresserar sig for. Var
uppmaérksam pa signaler.

2. Vinta och forvinta: Visa att du véntar dig ett svar eller en reakt-
ion, och ge barnet tid att uttrycka vad hen tycker &r intressant eller
roligt. Att vénta lite lingre 4n man forst tror behovs ér ofta nyckeln
for att fa till en kommunikation.

3. Tolka och bekrdfta: Tolka och bekrifta vad personen gor, inte
bara vad den sdger eller tecknar. Kommentera vad du ser, till ex-
empel ”ah, du leker med bilen” eller ”spanar du efter katten nu?”.
Detta dr ocksa 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
svart att hitta rétt. Darfor finns projektet Appar for kommunikation
som samlar appar och styrsitt for smarta telefoner och surfplattor i
ett forum pé internet. Det hittar du hér:

www. hi.se/kommunikationsappar
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En del barn lagger hela handen pa skdrmen och har svart att bara
anvénda spetsen av pekfingret. D& kan man ta pa en
bomullshandske och klippa hal for pekfingertoppen. Det kan gora
det lattare att anvédnda surfplattan eller telefonen! Det finns ocksa
speciella pekhjélpmedel och andra alternativa styrsatt att tillga.

Ett projekt pd DART, Kom Hit — Kommunikationsstéd i
vardsituationer, har som syfte att tillgodose barnets ritt till
kommunikation enligt FNs barnkonvention och konvention for
personer med funktionsnedséttning. Genom projektet vill DART
bidra till 6kad aktivitet och delaktighet for barnet under
vérdvistelse eller tandvardande behandling.

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

Hdr kan man fa 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 appar for kommunikat-
ion med mera.

e SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten)
WWW.spsm.se

e Hjilpmedelscentralen

e Datatek / bibliotek

Oskars pedagoger borjar anvanda tecken

Redan pé forskolan borjade Oskars pedagoger att anvinda tecken
som stdd 1 kommunikationen med honom. Det tyckte Linda och
Rolf var jéttebra, det var skont att personalen pa den nya forskolan
var van vid att stotta barn med sérskilda behov.

De fick ocksa sjdlva, tillsammans med flera nira sléktingar, gé en
teckenkurs for att lara sig mer om hur de kan anvéinda tecken som
stod.

— Det var vildigt vardefullt, men samtidigt svart nér vi inte fick
nagon respons fran Oskar. Det gjorde att var teckenanviandning
hemma dog ut med tiden. Men de fortsatte med den i forskolan och
skolan, sdger Rolf.
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Det drdjde ménga ar innan Oskar sjdlv gjorde ndgot tecken tillbaka,
men familjen har alltid uppfattat att Oskar forstar mycket av vad de
sdger.

— Han é&r vildigt kommunikativ &ven om han inte talar. Han pekar
och visar pd andra sitt aktivt vad han vill, sdger Linda.

Nir det var dags for skolstart borjade Oskar i1 en sérskoleklass och
fick for forsta gidngen dka skolskjuts till skolan.

— Det kéndes ovant till en borjan, att skicka ivdg honom pé egen
hand sadér, men vi var med i borjan och det har fungerat toppen,
sdger Linda.

Niér Oskar hade borjat skolan provade sig lararen fram med ett stort
antal kommunikationsmetoder. Logopeden pa habiliteringen hjélpte
till att skriva ut olika hjalpmedel.

— Mycket, till exempel en handdator, fungerade daligt eftersom den
kréavde finmotoriska fardigheter som Oskar inte hade, sdger Linda.
Att trycka pa saker fungerade inte heller sa bra eftersom Oskar da
bara tryckte och tryckte utan att stanna upp och reflektera 6ver vad
han sag.

Med tiden upptéckte familjen dock att han var intresserad av bilder,
och att han var duktig pa att se bilder och detaljer d&ven nir de var
smd, berittar Rolf. Oskar tycker om att titta pa bilder, bade foton
och ritade figurer, och skolpersonalen borjade anvinda bilder som
stod 1 samtalen.

Det har fungerat jattebra. Idag har Oskar en kommunikationsbok
full med bilder som han alltid har med sig. De forestéller bade
foton pa personer i omgivningen och ritade symboler for olika ord.
I boken kan Oskar peka for att kommunicera med omgivningen. I
skolan finns samma bilder uppsatta pa stora ark vilket gor att det
gar dnnu snabbare att pekprata.

— Han ér jétteduktig och hittar rétt bland bilderna mycket snabbare
an vi gor, sdger Linda.

For nagra ar sedan, ndr Oskar var i tioarsaldern, akte han ivig
tillsammans med sina fordldrar pa en kommunikationsutredning.
Dir testades manga olika kommunikationssétt och utredaren
bekriftade fordldrarnas kinsla av att kommunikationsboken med
bilder i var det som fungerade allra bast for Oskar.
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Motorik och rorelse

— Fysisk aktivitet dr viktig for alla barn, sjalvklart iiven for
barn med funktionsnedsittning. Att rora pa sig ir bra dels for
att kroppens funktioner ska fungera optimalt, men ocksa for
att skapa delaktighet i sociala sammanhang.

Det siiger Marika Jonsson som ér legitimerad sjukgymnast pa
Habiliteringen Hisingen i Goteborg.

Sjukgymnastik, eller fysioterapi som det numera oftast kallas, utgar
ifrdn evidensbaserad forskning. Det &r studier som vetenskapligt
bevisat vilka metoder och traningsformer som har effekt for olika
fysiska symtom. For vissa séllsynta diagnoser rader det ibland brist
pa forskningsstudier eftersom sé fa personer dr drabbade.

— I de fallen &r det viktigt att noga utvirdera resultaten av
traningen. Jag trdffar ménga barn med séllsynta diagnoser och
arbetar da utifrdn symtombilden, alltsa vilka motoriska fardigheter
och svarigheter just det barnet har, sdger Marika Jonsson.

Maénga barn med Pitt-Hopkins eller Mowat-Wilsons syndrom ar
sena 1 sin motoriska utveckling. Hos en sjukgymnast kan barnen
bland annat fa rdd om trianing och hjélp med att utreda orsakerna
till de motoriska svérigheterna. For varje barn gors en individuell
analys, ddr sjukgymnasten bland annat tittar pa ledrorlighet,
muskeltonus, muskelstyrka, huvudkontroll, balans, hur kroppen
svarar pa belastning och vilken viljemassig rorelseférmaga barnet
har 1 olika positioner.

— Maénga barn med de hér tvd syndromen har 1dg muskeltonus och
kan vara 6verrorliga, det vill sdga ar slappa i kroppen. Det paverkar
bland annat sittandet, stdendet och gdendet, siger Marika Jonsson.
Lag muskelspanning och dverrorlighet paverkar ocksé hur vil
barnet kan hélla uppe huvudet. Huvudkontrollen &r vildigt viktig
for balansen.

— Dérfor tittar jag pa hur barnet héller sitt huvud och hur detta
paverkar rorelserna i resten av kroppen. Om ett barn exempelvis
sitter med huvudet aningen framatvinklat kan det bli svérare att
svilja, sdger Marika Jonsson.

Att huvudet hamnar i en bra position ar viktigt av ergonomiska och
funktionella skél, men ocksé for barnets mojligheter att aktivera
sig. Darfor dr det bra att justera sittstillningen vid behov.

— Andra position ofta. Ingen sittstillning 4r god nog att sitta timme
ut och timme in 1, sdger Marika Jonsson.

Dokumentation nr 475 © Agrenska 2014 33



Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

Barn med Pitt-Hopkins eller Mowat-Wilsons syndrom 16per nagot
hogre risk én andra att utveckla skolios, sned rygg.

— Ortoser och andra hjilpmedel kan vid behov hjélpa barnen att
stotta upp, forbattra kroppens funktioner och skydda lederna, sager
Marika Jonsson.

En del barn som dr overrorliga ligger nattetid i en stéllning som gor
att lederna ér i sina ytterldgen, vilket &r ogynnsamt. D4 &r det
viktigt att hjdlpa dem hitta en sovstéllning som dr mer skonsam.

Balanssvéarigheter

Balans ir otroligt komplext, och kraver samspel mellan synen,
horseln, proprioceptionen (kroppens forméga att avgora
kroppsdelarnas position) och det vestibuldra inflodet (kroppens sétt
att registrera hur vi ror oss).

Vid balanstraning ar det bra att tinka pd att yttre forutsittningar,
sasom exempelvis bra belysning, har stor inverkan pa
balansformagan.

— Se till att barnen ser sd bra som mdgjligt. En kvéllspromenad 1
skymningen kan vara en alltfor svar utmaning for ett barn med
balanssvérigheter, sdger Marika Jonsson.

En forklaring till att en del barn har svért att g, std och rora sig kan
vara att de har en forsdmrad férberedande muskelaktivering som
hos andra forbereder kroppens muskler pa de motoriska rorelser
som véntar.

Det ar viktigt att analysera 1 vilka situationer barnet behdver
forbattra sin balansforméga. Att kunna sta pa ett ben dr kanske inte
sa viktigt, medan man kan ha god nytta av att kunna std upp pé en
buss, eller sitta bra pa en stol.

— Det vi vet dr att man blir bittre pd det man gor. Fundera pa i vilka
situationer barnet behdver sin balans och fokusera traningen dér.
Barn med forsenad motorisk utveckling behover mer tid pa sig, och
mer stod 1 att lockas att utfora vissa rorelser som de kanske annars
gédrna undviker pa grund av svérigheterna.

Viktigt med fysisk aktivitet

Marika Jonsson betonar vikten av att barnen fér rora pa sig mycket.
Det ar bra dels for konditionen, men ocksa for att lindra smaérta,
forbittra andningen, 6ka blodcirkulationen, forbattra mag- och
tarmaktiviteten och for att minska risken for benskorhet. Nar man
ror sig far ocksa ledbrosket sin niring. Okad aktivitet kan dven leda
till att koncentrationsformagan forbéttras och att barnets
delaktighet i sociala sammanhang okar.
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— Forsok locka barnet till s4 mycket rorelse som mojligt. Man far
testa sig fram for att hitta aktiviteter som passar just ens eget barn.
Ridning och simning eller vattenlek fungerar bra fér ménga barn. |
en basséng kan barnen rora sig pé ett annat sdtt 4n pé land, séger
hon.

Forskning visar att motorik och kognition hdnger tdtt samman. Det
innebdr att fysisk aktivitet ocksd kan stimulera de kognitiva
fardigheterna. Alla barn mar bra av att aktivera sig fysiskt, men
aktiviteterna bor anpassas individuellt.

— Ibland moéter jag barn som har hjértfel, vilket till exempel kan
forekomma vid Mowat-Wilsons syndrom. I dessa fall tar jag som
sjukgymnast alltid kontakt med barnets hjértlakare. Nar jag
utformar sjukgymnastiken utgar jag alltid fran hjartldkarens
bedomning av hur mycket och hur anstrangande aktivitet som ar
optimalt for just detta barn, sdger Marika Jonsson.

Personer 1 barnens omgivning maste skapa forutséattningar for
rorelse. Det ar viktigt att ge tillrdcklig hjélp — men inte for mycket
sé att barnens egna initiativ till utveckling hdmmas.

— Motivation &r en jdtteviktig faktor, om inte barnet sjdlvt ar
motiverat kommer det inte hdnda sd mycket. Familjemedlemmarna
spelar en betydande roll eftersom de kan komma med idéer om hur
trdningen kan goras rolig for just deras barn eller syskon, sdger
Marika Jonsson.

Lyft siikert — bade for din egen och barnets skull

Ergonomi — att hitta hjdlpmedel och metoder som skonar kroppen i
olika situationer — &r viktigt for alla ménniskor for att kroppen ska
hélla i langden. For foréldrar till barn med sdrskilda behov, som
kanske behover lyftas mycket, dr det extra viktigt att vara medveten
om sin lyftteknik. Det dr bra att jobba forebyggande for att
motverka att man far ont i ryggen.

Tdnk pa att:

e Haélla barnet néra din egen kropp.

e Boja pd knéna, inte pad ryggen.

e Khnipa vid lyft.

e Undvika vridningar under lyften.

e [Lita barnet hjélpa till s mycket som mgjligt.

Dokumentation nr 475 © Agrenska 2014

35



Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom

e Anvinda tillgidngliga hjdlpmedel som exempelvis lyftar,
gabélten, handtag pd viggen eller snurrbara bilbarnstolar.

— Det dr de sma lyften som gors i vardagen som i langden resulterar
1 ryggsmarta. Det ar viktigt att lata barnen hjélpa till och stétta upp
1 lyftet s& gott det gér. Det underléttar for den som lyfter och hjil-
per dessutom barnen att bibehalla den muskelstyrka de har, séger
Marika Jonsson.

Kontakten med sjukgymnasten ir olika tét i olika utvecklingsfaser.
I en tillvaxtfas kan en tétare kontakt vara bra for att sjukgymnasten
ska kunna stilla in hjdlpmedel och hjilpa till att utforma tranings-
program.

— Senare kan det komma perioder dé det ricker att barnet kommer
for uppfoljning ndgon gang om éaret.

Fragor till Marika Jonsson

Min son har inte triiffat ndgon sjukgymnast pd tva dar. Tycker du
att det dr for lang tid?

— Det tycker jag spontant later lite ldinge, men det dr beroende pa
hur fardigvuxet barnet &r. Om barnet ndrmar sig vuxen alder kanske
det inte hinder sd mycket motoriskt just nu, och d4 minskar
behovet av tit kontakt med sjukgymnast. Detta maste avgoras
individuellt. Om ett barn till exempel l6per risk att utveckla skolios
eller andra skador &r det viktigt att tréffas oftare &n om barnet inte
16per okad risk for det.

Oskar har svart att komma till ro

Oskar har kontakt med en sjukgymnast men tréffar henne inte sé
ofta. Familjen tar kontakt med henne nér de tycker att det behovs.
Somnen ar ett omrdde som varit problematiskt. De forsta &ren var
Oskar vaken flera timmar per natt, men i fyradrsaldern fick han
melatonin for att sova béttre, vilket hjdlpte.

— Han vaknar fortfarande varje natt, men nir nagon av oss lidgger
oss intill honom somnar han om. Det gjorde han inte nér han var
yngre, dd ville han upp och leka vad klockan &n var, séger Linda.
Just nu testar familjen ett sa kallat kedjeticke for att se om det kan
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forbattra Oskars somn. Ett sddant ger lite tyngd mot kroppen och
kan gora det lattare att komma till ro. Hittills har det dock inte
medfort ndgon stor skillnad for Oskar.

Ett tag testade han ocksa medicin mot ADHD-problematik,
eftersom han har svart att koncentrera sig och snabbt tappar
intresset for det han héller pa med. Medicinen gjorde honom
lugnare, men hade nackdelen att det tog honom flera timmar varje
kvill att komma till ro och somna.

— Med tanke pa att han har sémnsvarigheter redan som det ar var
det helt klart inte vért det, séger Linda.

Att ha ett barn med Pitt-Hopkins syndrom

Leva Evrell &r mamma till Katarina Evrell, som ar 28 ar och
har Pitt-Hopkins syndrom. Lena kom till Agrenskas
familjevistelse for att beratta om hur det idr — och hur det har
varit genom dren — att vara mamma till ett barn med
diagnosen.

Lena Evrell och hennes man har tre barn: Henrik som ar 32 ar,
Katarina som &r 28 ar och Mimmi som é&r 25 ar.

Det ar Katarina som har Pitt-Hopkins syndrom. Hon foddes i
Storbritannien nar familjen bodde dér under en period.

— Jag sag direkt att ndgot inte riktigt stimde med Katarina, kanske
for att det var mitt andra barn och jag darfor hade Henrik att
jdmfora med. Katarina var liten till vixten och kunde inte suga
ordentligt, siger Lena.

De tidiga kontakterna med sjukvarden blev negativa for henne,
eftersom hon inte kénde att hon blev trodd i sin oro dver att nigot
var fel med dottern.

— Lakarna uppfattade mig bara som en overdrivet orolig mamma.

Men med tiden uppmérksammades dock Katarinas olika
svarigheter. Hon &r bland annat gravt synskadad och har haft
glasdgon sedan ett ars dlder.

— Synnerven dr skadad och det dr svért for oss att veta exakt hur
mycket hon uppfattar med synen. Hon ser litegrann pa nira hall
men inte pa langt hall, sdger Lena.

Katarina var ocksé sen i den motoriska utvecklingen. Hon hade en
missbildning pé fotterna, som tenderade att bojas inat, och satt till
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en borjan i rullstol. Trots besviren fick hon ingen diagnos, ldkarna
kallade hennes tillstdnd “grav utvecklingsstorning av okénd
anledning”.

— Det hade tagit lang tid att ens f4 mina tankar om
utvecklingsstorning bekriftade. Allt detta komplicerade
kontakterna med myndigheter som gérna vill ha ett namn pa
problemen, sdger Lena.

Katarina borjar i forskolan

Niér Katarina skulle borja i forskola tankte hennes fordldrar att hon
skulle gé 1 en vanlig grupp, precis som “alla andra” barn. Det
fungerade dock inte riktigt sa bra som de hade hoppats. Lena
upplevde att Katarinas autistiska beteende forvarrades och blev mer
patagliga.

— Vi upplevde att integreringen av barn med sérskilda behov pd den
tiden fungerade mer som en skola for de andra barnen, for att de
skulle ldra sig att det finns barn med funktionsnedséttningar. Detta
kindes hogre prioriterat &n att utveckla och anpassa pedagogiken sé
att den ocksa passade barnen med sérskilda svarigheter, sdger Lena.
Eftersom det fungerade sa daligt pa forskolan fick Katarina borja i
forsta klass, 1 en sdrskola, ett ar for tidigt.

— Det var en enorm ldttnad for oss och en fantastisk forbattring for
Katarina. I skolan fanns hjdlpmedel och erfaren personal som
gjorde hennes skolgang till nadgot utvecklande.

Nér Katarina var sju ar fick hon diagnosen Retts syndrom, som har
en del likheter med Pitt-Hopkins syndrom. Att fa ett namn pa
hennes svarigheter kéindes som en lattnad for familjen. Samtidigt
trodde Lena aldrig riktigt pa att det verkligen var Retts syndrom
Katarina hade. Hennes symtombild stdmde inte riktigt med det som
stod skrivet om sjukdomen.

Diagnosen Pitt-Hopkins syndrom stédlldes forst minga ar senare.
Katarina var med i en forskningsstudie angéende de
andningsuppehéll som hon har haft savil dagtid som nattetid under
ménga ar. Idag vet familjen att detta dr ett vanligt symtom vid Pitt-
Hopkins syndrom, men det visste de inte tidigare.
Andningsbesviren borjade ganska tidigt. Forst trodde man att det
rorde sig om franvaroattacker, en typ av epileptiska anfall, och
nattetid att hon hade mardrommar eftersom hon kunde skrika till
nér hon vaknade. Katarina var 20 &r nir det konstaterades att det
rorde sig om andningsuppehall.

— I samband med forskningsstudien tridffade vi en ldkare som
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misstinkte att Katarina kanske hade en annan diagnos 4n den som
redan stillts. Det togs darfor en del prover, varefter vi fick beskedet
att hon har Pitt-Hopkins syndrom, beréttar Lena.

Det fanns ingen eller mycket lite information att hitta om
syndromet pa internet, eftersom det &r s& ovanligt. Lena fick dock
via nétet kontakt med négra andra foréldrar till barn med Pitt-
Hopkins syndrom, bade i Sverige och i andra ldnder. Det tyckte hon
var till stor hjilp.

Andningsproblemen har med tiden blivit mycket béttre — nu i
vuxen dlder verkar det som att Katarina vuxit ifran besviren. Den
senaste métningen tydde pé att de forsvunnit.

— Hon hyperventilerar fortfarande ibland, bdde dagtid och nattetid.
Det kan komma nér hon anstrdnger sig, men ocksé helt spontant nir
hon bara sitter. Men hon far inte langre uppehall i andningen vilket
ar véldigt skont, sdger Lena.

Aven de beteendestorningar Katarina hade som barn, till fljd av
sin autismliknande stérning, har blivit bittre med &ren. Hon &r som
vuxen mycket lugnare.

Overgingen till vuxenvirlden

Nér Katarina blev myndig blev det dags att skriva 6ver henne till
vuxensjukvérden. Lena uppfattar dverflyttningen fran
barnhabilitering till vuxenhabilitering som bade svar och
chockartad.

— Jag hade behovt vara mycket mer forberedd én jag var. Jag trodde
att Katarina bara kunde flyttas dver, att nya kontakter tog vid dir de
gamla slutade. Sa var det inte alls, berdttar hon.

Pa barnhabiliteringen hade familjen haft kontakt med en lékare som
var kunnig, kidnde Katarina vil och fungerade som lénken i
kontakten med de olika specialisterna.

— P4 vuxenhabiliteringen finns ingenting sadant, dér var vi tvungna
att halla i alla tradar sjdlva.

Lena tycker att det hade varit ldttare om sjukvarden hade forklarat
béttre vad som skulle hdnda nir Katarina blev vuxen, och hur
kontakterna med sjukvérden skulle komma att se ut framover.

Nér Katarina blev vuxen aktualiserades ocksa fragan om
hemifranflytt. Lena och hennes man hade redan nér Katarina var
14-15 ar borjat prata med kommunen f6r att vara ute i god tid. Det
var de senare mycket tacksamma for.

— Vi skapade en individuell plan for Katarina, som sedan foljdes
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upp fran ar till ar. Nér det till slut blev aktuellt for henne att flytta
hemifran fanns det redan kontakter och andra forberedelser
vidtagna for att detta skulle fungera p4 ett bra sitt, sdger Lena.
Hon tyckte att det var bra att dra igdng processen sé tidigt, det
gjorde att hon och hennes man ocksd hann vinja sig vid tanken pa
att hon en dag skulle flytta. Dessutom tror de inte att flytten hade
varit mojlig att genomfora sa pass snabbt om de dragit igdng
processen forst nar det var dags.

For Katarinas del fanns tvé alternativ géllande boende:
gruppboende eller ett eget boende med personlig assistans.
Familjen valde ett gruppboende, dér Katarina idag bor tillsammans
med fem andra.

Katarina flyttar hemifrin

Katarina flyttade till gruppboendet nér hon var 22 ar. Da borjade
hon ocksa 1 daglig verksamhet, vilket hela tiden sedan dess har
fungerat jittebra. Verksamheten bestar bland annat av sinnestréning
och musikterapi.

— Kattis trivs och dr idag mycket lugnare och mindre utitagerande
an hon var tidigare, séger Lena.

Hon rekommenderar fordldrar till barn eller unga med sdrskilda
behov att besoka olika dagliga verksamheter om det finns flera
alternativ i staden diar man bor, for att hitta den verksamhet som
kinns bést for ens barn. Att kénna sig trygg med det gor stor
skillnad.

Idag gor Lena och resten av familjen manga roliga saker
tillsammans med Katarina. De gér ut och dter pa restaurang och
aker pa semesterresor, till exempel. Det brukar fungera smidigt och
bra.

Vad har erfarenheterna inneburit?

Lena séger att hon har lart sig mycket av Katarina och av
situationen i stort.

— Den har fitt mig att sitta mig in i saker jag inte skulle ha gjort om
det inte vore for henne, och jag har triffat miangder av ménniskor
jag annars inte skulle ha kommit i kontakt med, sidger Lena.

Hon tror ocksé att hennes livssyn fordndrats.

— Jag har insett att man inte kan planera och bestdimma vad som ska
hénda i livet. Min instédllning handlar mycket mer om ’hédr och nu’
an den gjorde tidigare.

Nir det giller ndtverk och kontakter med andra har det inte alla
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ganger varit sa litt att ha ett barn med syndrom. En del sldktingar
ur den dldre generationen upplevde Katarinas tillstdnd som “det
varsta som kunde hidnda”, berittar Lena.

— Det dr trakigt, men vi har forsokt att ta emot all hjalp vi fatt fran
annat hall, frdn samhéllet till exempel. Katarina borjade till
exempel tidigt pa korttidsverksamhet eftersom vi beddmde att det
var bra bade for henne och for oss andra i familjen.

Lena tror inte att Katarinas syskon hamnat i kldm pé grund av att
Katarina behovt extra mycket stod.

— Katarina har ju ett dldre och ett yngre syskon och bdda har idag
jattemycket kontakt med henne.

Lena tycker att det dr skont att kdnna att Katarina har ett gott liv
idag. Manga symtom har blivit béttre.

— Det enda som egentligen har blivit simre med aren 4r hennes
forstoppningsproblem. Idag dr hon beroende av Microlax, ett
lavemang, varje dag, sdger Lena.

Motoriskt klarar sig Katarina ganska bra, hon kan ga men ror sig
lite “klumpigt”, och gar brett isdr med benen. Nér hon var 14 ar
stelopererades fotterna for att inte vika sig indt. An idag har
Katarina ortoser pa fotterna dag och natt.

Katarina pratar nistan ingenting, hon kan bara sdga “mamma”.
Men hon forstar véldigt bra. Under &ren har hon anvént manga
olika kommunikationshjélpmedel och hon har en bra ordforstéelse.
— Vi mirker att hon forstar valdigt mycket av vad vi siger, &ven om
hon inte sjélv kan uttrycka sig i tal till oss, sdger Lena.

P& det stora hela upplever familjen att Katarina har det bra, hon ar
glad och har en meningsfull vardag som hon trivs med.

— Det dr det viktigaste. Katarina mar bra och det far ocksa resten av
familjen att mé bra, sdger Lena.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pi Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Barnen har under
vistelsen ett eget anpassat program.

— Genom veckans aktiviteter vill Agrenska bidra till att stirka
deras delaktighet och sjilvkiinsla, och barnteamet dr noga med
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att anpassa innehéllet s att forutsiittningarna for varje barn
blir sa bra som mojligt, siger Gustaf Nylén som arbetar i
Agrenskas barnteam.

Barn som har Pitt-Hopkins eller Mowat-Wilsons syndrom har olika
kombinationer av symtom som férekommer i varierande
svérighetsgrad. Det dr darfor viktigt att alltid se varje individs
behov.

Personalen pa Agrenska liser infor varje vistelse in medicinsk
information och dokumentationer frén tidigare familjevistelser for
den aktuella diagnosen, samt samtalar med forédldrarna till de barn
som ska komma. De far ocksd information frn barnens forskolor
eller skolor. Utifrdn informationen skraddarsys sedan veckans
aktiviteter: ett for barnen med diagnos och ett for syskonen.

— Barn med Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom har inte
bara olika symtom, symtomen varierar ocksa over tid. Det som
kdnns problematiskt en dag kan fungera bra nésta. Det dr darfor bra
att forsoka analysera varfor en aktivitet fungerar bra nér den gor
det, for att kunna aterskapa de gynnsamma omsténdigheterna, sdger
Gustaf Nylén.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska #r att barnen
ska kénna sig delaktiga. Pedagogiken utgér fran ICF, som é&r ett
klassifikationsredskap dér man bedomer den totala livssituationen
for personer med funktionsnedséttning. Det dr framtaget av
Virldshilsoorganisationen, WHO. Péverkansfaktorer for
delaktighet handlar dels om kroppsliga faktorer, men ocksé om
omgivningen.

— Forr fokuserade man mest pa fysiska forutséttningar for varje
barn. Idag utgar pedagogiken ifran personer och miljé omkring
barnet, och hur dessa faktorer kan anpassas pa olika sétt. Vi
forsoker se mojligheter istdllet for att 1ata oss begrénsas av de
hinder som finns, sdger Gustaf Nylén.

Att stirka barnens delaktighet, sjélvkénsla och sociala samspel ar
viktiga mélséttningar under veckan. Det gor man genom att
genomgaende ha en tydlig struktur 1 aktiviteter och miljo.
Mgjligheterna till delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska
hinda och vilka forvintningar han eller hon har pa sig.

— Vi dr noga i valet av aktiviteter och anpassar aktiviteterna sé att
alla kan delta pa sina egna villkor.

Som personal eller fordlder géller det att ge barnen vuxenstod nér
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det behdvs, men ocksd att ha fingertoppskéansla nog att backa undan
ndr det ar mojligt. Att hitta den balansen &r svart men viktigt.

Det som kan vara svart

Miénga barn med Pitt-Hopkins eller Mowat-Wilsons syndrom har
kommunikationssvérigheter. Att frimja kommunikationen &r ett
viktigt mal under vistelsen, och det gors bland annat genom att
personalen ar lyhord, invéntar svar och tolkar individens egna
uttryck, som miner, dgonrdrelser, bilder och tecken. En viktig del 1
att kommunicera ar att barnet sjélv kan vara med och paverka sin
situation.

Det finns exempelvis manga kommunikationshjdlpmedel som gér
ut pa att trycka pé saker for att f4 fram olika ljud. Ytterligare ett tips
ar att anvianda en reldbox som kan kopplas till olika elektriska
apparater, som en elvisp eller musikanldggning. Pa sa sétt kan
barnen genom att trycka pa en storre knapp sitta pa och stinga av
maskiner som annars kan vara svéra att mandvrera. Gor man bara
pa ritt sitt kan alla hjélpa till att baka!

En lugn milj6 och fasta rutiner underlattar for att skapa struktur.
Barnen har en samling varje morgon och veckans dagar har alla fétt
en egen farg och en egen doft, som barnen far lukta pd i en
doftflaska. Det underlittar uppfattningen av vilken dag det dr och
hur mycket som ar kvar av veckan.

— Vi har ocksa bildscheman &ver vad vi ska hitta pa under dagen.
Da ser barnen vad som ska hénda och i vilken ordning vi ska gora
aktiviteterna, sdger Gustaf Nylén.

Alla ménniskor, med eller utan diagnos, har nytta av olika typer av
strategier for att komma ihag, kunna planera och forbereda sig. De
allra flesta vuxna har kalendrar och god kunskap om vad som
forvintas av dem pé jobbet varje dag. Specialpedagogik for barn
med sirskilda behov bygger pa samma principer om tydlighet och
struktur.

Blandning av aktiviteter

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjilvstindiga aktiviteter,
liksom lugna lekar, taktil stimulans och avslappning varvas med
mer motoriskt krdvande programpunkter. For att stimulera grov-
och finmotorik halls méinga av aktiviteterna utomhus, till exempel i
skogen eller pé stranden. Tanken ir att alla aktiviteter ska kdnnas
roliga och naturliga for barnen sé att deras motivationsniva halls
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uppe. Personalen dr noga med att vara lyhord infor barnens
trotthetsniva och ligger in extra tid 1 schemat dér det behovs.

— For att stirka sociala samspel och kamratrelationer introduceras
lekar déir barnen far uppleva att de lyckas och dér de fér positiva
forstarkningar.

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.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (www.spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjélpa till med radgivning. Skolmiljon
ska ge barnet stimulerande upplevelser och erfarenheter, da kickas
den ”goda cirkeln” igang.

— Den innebér att lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att
ta egna initiativ, vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig
och aktiv. Da uppmuntras utvecklingen.

Léis mer om vilket material som anvénds pd Agrenskas webbplats:
www.agrenska.se

Ovriga linktips:
skolappar.nu
logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behdver kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och mojlighet 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 innehdller néstan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kinner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
maste hitta ett sitt att forhalla sig till den, sdger Samuel Holgersson
som arbetar i Agrenskas barnteam.
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Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar foljande:

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 det tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.

e Att forstd och skapa kunskap tar tid. Man kan behdva prata
om saken kontinuerligt d situationen foréndras, liksom
frdgor och funderingar.

— Syskon maste fa mojlighet att stdlla egna frdgor angdende
systerns eller broderns funktionsnedsdttning. Informationen gér
ofta via foridldrarna, men var erfarenhet visar att det ofta finns saker
som syskonen inte vigar eller vill prata med sina foréldrar om,
sdger Samuel Holgersson.

Det &r vanligt att syskon bér 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 graviditeten. Det hade hon ként
skuld 6ver i manga ar. Och en pojke fraigade om hans héarda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

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

— Ett barn berittade att hon fatt hogsta betyg i1 skolan och att
fordldrarna sa *bravo’ nér de fick veta. Men nér hennes sjuke
lillebror ldrde sig att lyfta en mugg sjilv stélldes det till med
tartkalas. Aven om flickan forstod varfor det blev sd kiindes det
oréttvist, sdger Samuel Holgersson.

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

I niodrsaldern fir barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De borjar
se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att syskonet i
ndgon man dr avvikande. Barnen noterar blickar och reaktioner fran
omgivningen och bdrjar fundera pa hur de ska forklara for andra.
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— Dé ir det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssétt. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra
att sdga 'min brorsas svaga ben’ eller "kramp’ istéllet for epilepsi.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att fordldrarnas ska orka. De
funderar ocksé over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det. En del
kénner skuld over att vara friska.

Kunskap, kinslor och bemistrande

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

Kunskap ges utifran frigor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det dr ofta ldttare for dem att formulera fragor i
grupp, som sedan besvaras av en ldkare, sjukskoterska eller annan
kunnig person.

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjdlper dem med strategier for hur de ska
hantera frigor frin omgivningen. Nir de dker frin Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

Kdnslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kénna sig bekviima med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
manga roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade
som grupp, da blir det ldttare att prata om personliga saker.

Det &r viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor 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 &r
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 handla om sorg dver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pd samma sitt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att béra.

Manga barn har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare.
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Sadana saker kan ju ingen ge nigra svar pd, men ofta dr det bittre
att fundera tillsammans med barnen &n att inte berdra d&mnet alls.
Man kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur
den kan bli.

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.

Samuel Holgersson beskriver ocksa positiva aspekter for syskon till
barn med funktionsnedsittningar. De ldr sig tidigt att respektera
olika ménniskor, att ta ansvar, kdinna empati och forstaelse, samt att
satta saker 1 perspektiv.

— Dessutom ndmner manga att det dr hérligt att f4 gé forbi kon pé
Liseberg. Sddana saker kan spela stor roll 1 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 Hugo, sex ar, som dr
storebror till Abbe, fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett
allvarligt hjdrtfel, och i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur
det kéinns att ha en bror som dr sjuk.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandl
ar-och-syskonkarlek/

Oskar har tva systrar

Oskar har tva yngre syskon: Frida som ér tio &r och Maja som ar
fyra.

For Linda och Rolf har det varit viktigt att se till att tjejerna inte
kommer i1 skymundan eftersom Oskar tar mycket av fordldrarnas
tid och kraft. Sedan Oskar var atta ar har han bott pa ett
korttidsboende vissa dagar.

— I borjan var det jattesvart, han grit nér vi hdmtade eller lamnade
honom. Men vi kdmpade pé och efter nigot ar upptickte vi att det
fungerade mycket bittre om Oskar akte fardtjanst till
korttidsboendet efter skolan. Det forflyttades brytpunkten for
hédmtning och l&dmning, sdger Linda.

Idag trivs Oskar bra pa sitt korttidsboende, dir han bor tre
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veckodagar och tre helgdagar i manaden. Vardagskvillarna ser ut
ungefar som hemma, men pa helgerna brukar personalen hitta pa
roliga aktiviteter, som bowling eller bio.

Korttidsverksamheten fungerar bra och har varit viktig for familjen.
Nér Oskar ér ddr far de en paus och hans systrar extra tid med
fordldrarna.

— Nar Oskar var sjuk ofta nir han var liten tinkte vi mycket pa
Frida och pa hur det paverkar henne. For Maja dr det lite
annorlunda, under hela hennes liv har l4dget varit lugnare och
stabilare med Oskar, sdger Linda.

Frida och Maja har lite olika relation till Oskar. Frida har alltid
varit medlaren i familjen, den som gett med sig direkt och rackt
over en leksak till Oskar om han borjat brdka om den. Hon har
hjélpt till mer hemma pé ett sidtt som Maja inte behdvt. Maja, den
yngsta systern, bjuder Oskar pa lite mer motstdnd och sédger ifran
mer dn vad Frida gor, precis som hon gor till vem som helst.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvirden, giirna en barntandvardsspecialist.
Om det finns svirigheter med tal, sprik, fitande eller salivkon-
troll behovs aven kontakt med logoped.

Det siger overtandlikare Marianne Bergius och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pa Mun-H-Center.

Mainga diagnoser manifesterar sig orofacialt, det vill sdga paverkar
funktioner i munnen och ansiktet. Mun-H-Center dr ett nationellt
orofacialt kunskapscenter vars syfte dr att samla, dokumentera och
utveckla kunskapen inom detta omrade nér det géller sillsynta dia-
gnoser.

Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett béttre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berorda
patientgrupperna och deras anhoriga. Mun-H-Center ar ocksé ett
nationellt resurscenter for orofaciala hjdlpmedel for personer med
funktionsnedsattningar. I landet finns ytterligare tva
kompetenscentrum for sdllsynta diagnoser som ror munhélsa — 1
Umea och Jonkdping.
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MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center tréffat manga personer med séllsynta diagnoser
och kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av
diagnoserna. Fordldrar far innan vistelsen fylla i ett frigeformulér
om tandvérd och munhygien och eventuell problematik kring

munmotorik och munhélsa.
Tandlékare och logoped frdn Mun-H-Center gor under familjevis-

telsen en Oversiktlig undersdkning och beddémning av barnens mun-
forhédllanden. Dessa observationer och uppgifter i frageformuléret
dokumenteras i en databas. Familjerna bidrar pa sa vis till 6kade
kunskaper om munnen och dess funktioner vid séllsynta diagnoser.
Denna information sprids via Mun-H-Centers webbplats
(www.mun-h-center.se) och via MHC-appen:

Tand- och munvird

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden r sa bra att
personen kan bevara en god munhélsa. I den regelbundna under-
sOkningen pa tandklinik bor dven kontroll av kikleder och tugg-
muskulatur inga. Bettutveckling, munhygien och eventuell medici-
nering dr andra viktiga faktorer att uppmérksamma. Vissa medici-
ner kan ge muntorrhet och 6kad risk for karies, hal 1 tinderna.

Munhiilsa vid Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behover inte —
forekomma hos personer med Pitt-Hopkins eller Mowat-Wilsons
syndrom, enligt den medicinska litteraturen:

e Bred mun

e Framskjutande underkdke

e Glesstillning av tdnderna

e Overbett

e Tandgnissling dagtid

e Bitovanor

e Tiander som kommer fram senare dn hos andra
e Nedsatt sméartkidnslighet
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— Nattlig tandgnissling &r ganska vanlig hos alla barn, men om man
gnisslar tander dagtid okar risken for smaérta eller skador pa
tanderna. Darfor dr vi lite extra observanta pa det, sdger Marianne
Bergius.

Tandvard for barn med sdrskilda behov

Pedodonti erbjuder barn och ungdomar med speciella behov ett
anpassat tandvardsomhéndertagande. En god forebyggande
tandvérd innebér bland annat tita besok, polering och
fluorbehandling av tdnderna. Alla bor anvédnda fluortandkrdm, som
sedan individuellt kan kompletteras med andra fluorprodukter efter
rekommendation av ansvarig tandldkare. For barn som inte tycker
om tandkrdmssmaker finns sérskilda tandkrdmer utan smak.

En bra metod for att forebygga karies &r att plasta in tuggytorna pa
nya kindtinder. Da fyller man i gropiga tdnder med ett tunt
plastlager och skapar en slét yta, vilket skyddar mot bakterier. For
att underlatta tandborstningen kan man sta bakom barnet och
anvédnda den egna kroppen som stdd. Nar man ska borsta tinderna
pa vildigt sma barn kan det vara léttare att ligga dem ner pé en
sdng eller en matta.

Tandvarden rekommenderar foréldrar att hjélpa sina barn med
tandborstningen och helst borsta tva ganger om dagen. Det finns
manga olika typer av hjdlpmedel att vilja bland, sésom exempelvis
olika typer av borstar och bitstod.

Att tinka pa:

e Ta kontakt med tandvéarden infor forsta besoket. Kom girna
redan nidr barnet ar litet for en forsta bedomning.

e Forbered gérna barnet pd tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandldkaren och
stolen barnet ska sitta 1.

e Se till att behandlaren har kunskap om barnets sjukdom. Ta
gdarna kontakt med barnets ldkare, i synnerhet om barnet har
ett hjartfel. Det kan vara bra att kénna till inf6r olika
ingrepp.

e Samboka girna tandvardsingrepp om barnet énda ska sovas
for ndgon annan typ av ingrepp.

e Tal- och kommunikationstrining &r ofta motiverad. En del
barn behover ocksé oralmotorisk traning hos logoped for att
forbattra dtande och salivkontroll.
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e Vissa mediciner kan ge muntorrhet, vilket dkar risken for
karies.

— Viktigast av allt ar att forebygga problem med ténderna, eftersom
eventuella ingrepp kan bli extra svéra att genomfora nér det géller
barn med utvecklingsstdrning eller andra svérigheter. Den
forebyggande tandvérden ska vara sa bra att sjukdomar i munnen
kan undvikas. Darfor dr det bra att tinka pa vad man éter, hur ofta
man borstar tinderna och hur ofta man besoker tandvarden, sdger
Marianne Bergius.

Munmotorik vid Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom
Logopeder finns pa habiliteringen, inom varden och pa vissa hall
aven inom skolan. De kan till exempel utreda kommunikations-
forméga, sug-tugg- och svéljformaga samt munmotorisk formaga
hos barnet.

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

Hos barn som har motoriska svarigheter ér ofta &ven munmotoriken
paverkad. Munmotoriken dr viktig for ménga funktioner i munnen,
som att prata, dta och kontrollera saliven.

Barn med Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom kan vara
hypotona, alltsé ha en lag muskelspénning, och ha péverkan pa
sensoriken 1 munnen. De kan ocksa ha svarigheter med att styra
munnens rorelser. Detta kan bland annat leda till talsvarigheter, &t-
tugg- och sugproblem och bitovanor.

— Flera av barnen vi undersokt har ocksa svart med salivkontroll,
alltsa dregling. Detta kan variera frén dag till dag och se olika ut for
olika individer, sdger Lisa Bengtsson.

Ofta dr den sensoriska péaverkan orsak till dreglingen. Barnen
kénner inte alltid nér det dr dags att svilja undan eller stinga
munnen och da rinner saliv ut.

Kommunikationsproblem beror ofta pa en kombination av
svérigheter, sd som utvecklingsniva, spraklig formaga och
svarigheter att forma tal.

Vad gor logopeden?

En logoped kan ge rdd angaende matning och/eller dtsvarigheter,
tal- och kommunikationstraning samt hjélpa till med oralmotorisk
traning.
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— Oralmotorisk traning dr bland annat bra for att hélla igdng
munnen sa att inte muskulaturen forsvagas och for att 6ka
formagan att kontrollera saliven, sdger Lisa Bengtsson.

Traningen kan ocksé pdverka eventuellt bitbeteende, forbattra at-
och artikulationsférméaga samt vid behov oka eller minska
kénsligheten i munnen.

Barnen med Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom har ofta
hypotona muskler, vilket till exempel kan visa sig genom att ocksa
munmuskulaturen &r slapp. Det kan, men behover inte, medféra
svarigheter med att 4ta och tugga.

Atsvdrigheterna kan bero pa fysiska svarigheter att suga, dricka,
tugga och svélja, men ocksa pa aptit, andningsproblem, upplevelse
av mat och dtande eller péd allméntillstdndet. En del barn har reflux
och/eller magtarmproblem vilket ocksé paverkar dtandet.

— Har man dtsvérigheter ar det viktigt att titta pd orsaken for att
kunna gora nagot it problemen, sdger Lisa Bengtsson.

Att tugga ordentligt dr viktigt, bland annat for att underldtta
matsmaltningen, dta sikert, stirka tuggmuskulaturen och for att
kdnna mittnad och &dta lagom mycket.

God tuggformaga innebédr bland annat att ha ett vélfungerande bett,
att kunna blanda tuggan med saliv och att fora tungan mellan
kindtédnderna for att forma tuggan.

Dregling kan ocksa ha manga olika orsaker. Det kan till exempel
bero pa oral dyspraxi, medicinering och sittstdllning.

— Det finns inte en enda specifik 16sning pé detta, utan ménga olika.

Man maéste ocksa tinka dver vems problemet &r, har barnet besvir
av sin dregling eller dr det frimst omgivningen som har det? sdger
Lisa Bengtsson.

Aven bitovanor av olika slag forekommer hos barn med
syndromen.

— Det lilla barnet undersoker hela virlden med munnen. Detta
beteende finns kvar hos en del ildre individer, bitovanor r till
exempel ganska vanliga hos barn med epilepsi, sédger Lisa
Bengtsson.

Vi vet inte sékert orsaken till bitovanor. Att bita pa saker kan ha
med vakenhet att gora, helt enkelt vara ett sitt att halla
medvetandegraden uppe. Barn kan ocksé bita pa hénder eller saker
for att lindra smérta 1 munnen, eller for stimulering. Ibland hjalper
det dé att erbjuda alternativ, andra anpassade foremal att bita pa
eller sensomotorisk stimulering sésom munmassage.
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Det ar bra med tvérprofessionella samarbeten dér olika specialister
som har med barnet att gora kan samverka for att na basta resultat.
Det kan vara tufft att som forélder alltid vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. D& kan man be habiliteringen ta
kontakt med tandldkaren, logopeden och/eller ett oralmotoriskt
team.

Lds mer hur man kan stimulera oralmotorisk formdga i vardagssi-
tuationer i den nya skriften Uppleva med munnen. Den gar att be-
stdlla via Mun-H-Centers hemsida:

www.mun-h-center.se

Oskar nu och i framtiden

Oskar har varit inskriven i specialisttandvarden sedan han var liten.
Han gér till tandldkaren fyra ganger per ar.

— Besoken gér oftast inte sa bra. Oskar har jéttesvart med allt som
ror kontakt néra ansiktet och huvudet, sd en tandldkarundersdkning
ar svar att genomfora. Men det ér bra att tandvéardspersonalen haller
koll sa gott de kan sé att hans tandhélsa bibehalls, sdger Linda.

Idag ar Oskar en glad och aktiv kille och sjukvardskontakterna
totalt dr betydligt farre dn nér han var yngre. Han kontrollerar
regelbundet synen och horseln, och méter blodvérdet tva génger per
ar for att se att tarmen fungerar som den ska.

Under de tio forsta &ren hade Oskar standigt sar i tarmen. Han hade
ont och skrek mycket, och fick jarntillskott ett par gdnger i veckan.
Idag skoter han magen med ett vattenlavemang varje dag och det
har inneburit en stor skillnad.

— Nu ér han frisk och mar toppen. Hans blodvérden é&r stabila och
hela situationen dr annorlunda, sdger Linda.

Vart tredje ar gér Oskar ocksé pé kontroller for sitt hjartfel.

— De kontrollerna sker mer och mer séllan. I borjan gick han varje
ar, sedan vartannat och nu vart tredje. Lékarna sdger att hjartfelet
inte bor orsaka honom nagra problem 1 livet och det 4r skont att
laget blir stabilare hela tiden, sdger Linda.

Hon och Rolf dr personliga assistenter for Oskar de timmar han &r
hemma. Det tycker de dr en bra 16sning, eftersom de ként att de inte
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vill ha ndgon utomstédende person nirvarande i familjelivet.

Oskar behover mycket hjilp och stod, och Rolf och Linda har insett
att han aldrig kommer att klara sig pa egen hand. De pratar en del
om vad som kommer hinda sedan, nar Oskar blir vuxen.

— Man ser framf6r sig skola, gymnasium, kanske en flytt. Men
sedan dr det stopp. Vad hinder sedan? sédger Rolf.

Han 6nskar att informationen fran myndigheterna genom aren hade
varit tydligare, sa att familjen kunnat fokusera mer pa Oskar och
mindre pa byrakrati.

— Ingen berittade om vardbidrag eller andra insatser som finns att
soka. I borjan lag vart fokus helt pad Oskar och hur han médde, inte
vid pengar och bidrag och séddant. De bitarna hade det varit skont
att fa hjalp med, sdger han.

Information fran forsakringskassan

Vardbidrag, tillfillig fordldrapenning, kontaktdagar och assi-
stansstod dr nagra av de stod som forsiakringskassan kan ge till
fordldrar som har barn med funktionsnedsattning. Miirta
Loof-Andreasson, som ir personlig handliggare pa forsik-
ringskassan i Goteborg, informerade om det ekonomiska stod
familjerna kan erbjudas.

De som har barn med funktionsnedsittning kan ansdka om vérdbi-
drag, bilstdd och assistanserséttning. Frdn och med juli det ar de
blir 19 ar kan funktionsnedsatta ungdomar sjidlva ansoka om handi-
kapperséttning och aktivitetsersittning.

Ansokan

Nér man skickar en ansokan till forsidkringskassan ska ett utforligt
medicinskt intyg utfiardat av behandlande likare bifogas. Intyget
ska beskriva barnets funktionsnedsattning. Nér alla handlingar in-
kommit tar handldggaren, helst inom en vecka, kontakt med sdkan-
den for att boka tid for utredningssamtal. Detta kan ske pa forsdk-
ringskassan men ocksa i hemmet eller via telefon. Handldggaren
utreder drendet och lagger ett forslag till beslut, och beslut fattas till
sist av en sérskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid forsédkringskassans omprov-
ningsenhet. Far man avslag dér kan drendet 6verklagas i Forvalt-

ningsratten, ddrefter i Kammarratten och Hogsta Forvaltningsdom-
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stolen. Dessa avgor dock om provningstillstdnd ldmnas eller inte.
Detta innebér att Forvaltningsratten kan bli den slutliga instansen.
— Eftersom forsékringskassan gor en individuell prévning i varje
enskilt fall ar det viktigt att man Gverklagar beslut man inte &r n6jd
med. Overklagan behover inte vara komplicerad, det ricker med ett
brev dir man pa ett enkelt sétt forklarar varfor man ar missnojd
med beslutet, siger Marta Lo6f-Andreasson.

Mer info och blanketter for ansokan finns pd
www.forsakringskassan.se

Vérdbidrag

Vérdbidrag ér till for dem som vérdar ett sjukt barn eller barn med
funktionsnedséttning. Det kan betalas ut frén att barnet ar nyfott till
och med juni det ar det fyller 19 éar.

For att man ska kunna fa vardbidrag maste barnet behova sarskild
vérd och tillsyn under minst sex manader. Vérd- och tillsynsbeho-
vet innefattar exempelvis medicinering, hjélp med kommunikation-
en, aktivering, triningsprogram och tillsyn for att avstyra farliga
situationer.

Vérdbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken dia-
gnos barnet har. Det kan alltsa ges &ven om ingen faststilld diagnos
finns. Nér annat samhéllsstdd finns, exempelvis om barnet bor hos
stodfamilj eller dker pa korttidsverksamhet, paverkas nivan pa
vérdbidraget. Om barnet beviljas assistansersidttning omprovas
vardbidraget.

Ett helt vardbidrag &r 250 procent av prisbasbeloppet, som ar

44 400 kr (2014).

Vérdbidraget finns 1 fyra nivaer: helt, tre fjirdedels, halvt eller en
fjardedels bidrag. For 2014 ger det foljande belopp:

Helt vardbidrag 9 250 kr/ mén 111 000 kr/ar
Tre fjardedels vardbidrag 6 938 kr/mén 83 250 kr/ar

Halvt vardbidrag 4 625 kr/man 55 500 kr/ar
En fjardedels vardbidrag 2 313 kr/mén 27 750 kr/ar

Utover vardbidraget — som dr en ersdttning for den extra arbetsin-
sats funktionsnedséttningen medfor for fordldrarna — kan familjen
ocksa 1 vissa fall fa erséttning for merkostnader. Det innebér att om
det finns merkostnader pa 18, 36, 53 eller 69 procent av prisbas-
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beloppet, som godkénts av forsdkringskassan, kan denna del av
vardbidraget skattebefrias.

Det finns dven mojlighet att f4 merkostnadsersittning utdver bevil-
jat vardbidrag. Det sker om tillsyns- och vardbehovet for ett barn ar
sé stort att familjen fér ett helt vardbidrag och dessutom har mer-
kostnader pa minst 18 procent av prisbasbeloppet.

Merkostnader innefattar exempelvis.

e Slitage av klader

e [Extra kostnader for okat tvittbehov

e Specialkost

e Behandlingsresor/behandlingsbesok

e Kostnader for kommunikationstraning, motorisk traning etc.

Merkostnaderna ér de extra kostnader familjen har till f61jd av bar-
nets funktionsnedsittning, alltsa inte den totala kostnaden for varje
kategori.

Vardbidraget &r skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestaende funktionsnedséttning kan bli beviljade vardbi-
drag pd "obegrédnsad tid”. Forsdkringskassan foljer da upp vardbe-
hovet genom att gora efterkontroller.

Bidragstagarna ér skyldiga att anmaila fordndrat vardbehov eller om
man beviljats annat samhéllsstod.

Assistansersittning

Assistansersdttning dr ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svéraste funktionsnedséttningarna rtt till personlig assi-
stent for att kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

Personlig assistans kan ansdkas hos kommunen eller forsdkrings-
kassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande behoven
uppgér till hogst 20 timmar per vecka samt for att hjalpbehovet
tillgodoses. Staten (forsékringskassan) kan bevilja
assistanserséttning for personlig assistans nir de grundldggande
behoven dverstiger 20 timmar per vecka.

Personlig assistans till barn

For att assistans till barn ska kunna utgé krivs det att vardbehovet
ar betydligt storre én vad som normalt ingar 1 fordldraansvaret.
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Tillfallig foridldrapenning

Tillféllig fordldrapenning r erséttning for inkomstbortfall nér en
fordlder méste avsta fran arbete for bland annat vérd av sjukt barn,
behandlingsbesdk eller kurs av sjukvirdshuvudman. Erséttningen
kan utga maximalt 120 (60+60) dagar/ar och barn.

Om vérdbidrag betalas ut for barnet kan tillféllig fordldrapenning
inte betalas ut for samma vérd- och tillsynsbehov.

Erséttningen kan betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i
vissa fall upp till 16 &r. Det finns d&ven mojlighet att {3 tillfallig for-
dldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagéende ak-
utbehandling dér det foreligger hot mot barnets liv, till dess barnet
fyller 18 ar. Speciellt 1dkarutlatande kravs da. Tillfallig fordldra-
penning vid allvarligt sjukt barn kan utgad med obegransat antal
dagar.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) giller sérskilda regler. Tillfallig fordldrapen-
ning kan i dessa fall utga upp till 21-23 ars alder. Foréldrarna till
dessa barn har ocksa ritt till tio kontaktdagar per barn och &r, vilka
kan anvéndas for att ge fordldrarna mojlighet att 14ra sig mer om
hur de kan stdodja sitt barn. Det kan exempelvis ske genom kurser
eller besoksdagar i skolan. Man kan fa tillfallig fordldrapenning f6r
kontaktdagar fram tills barnet fyller 16 ar.

Bilstod

Bilstdd ér ett bidrag for inkop av bil (genom grundbidrag och an-
skaffningsbidrag), eller anpassning av bil.

Fordldern kan fa bilstod om barnets funktionshinder gor att famil-
jen har vésentliga svérigheter att forflytta sig med barnet eller att
aka med allmidnna kommunikationsmedel. Funktionsnedséttningen
ska vara bestéende eller 1 vart fall berdknas vara under minst nio ars
tid. Darefter finns det mojligheter att ansdoka om ett nytt bidrag.

Bilstodet bestar av ett grundbidrag pa 60 000 kronor, ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag pd maximalt 44 000 kronor samt ett bi-
drag for anpassning av bilen. For anpassningen finns inget kost-
nadstak.

Bilen far inte vara kopt innan beslutet dr fattat. Efter beslut har fa-
miljen sex manader pé sig att inforskaffa den nya bilen eller ge-
nomfora anpassningen. Familjen viljer sjalv bil men blir aterbetal-
ningsskyldig om den siljs inom nio ar efter att beslut om bilstod
fattades.
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— Vill man kopa en ny bil inom den tiden kan man fora en dialog
med sin handldggare, siger Méarta L66f-Andreasson.

Normalt kan man inte f& nytt bilstdd innan det gétt nio ar sedan
forra beslutet.

Samhallets ovriga stod

Socionom Johanna Skoglund ir koordinator vid Agrenskas
familjevistelser. Hon informerar om vilket stod som finns att f4
for personer med funktionsnedsattning, utover det stod
forsakringskassan erbjuder.

Samhéllets ovriga stod utgér fran tvd lagar; LSS (Lagen om stod
och service till vissa funktionshindrade) och Socialtjanstlagen,
SoL.

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

1) ...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstdnd.

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

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

Personlig assistans

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

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

Det &r bara da behovet av assistent understiger 20 timmar i veckan
som den soks via kommunen, i1 annat fall ansvarar Forsékrings-
kassan for drendet.
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Korttidsvistelse / stodfamilj

— Korttidsvistelse 1 en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar
bade till att ge anhoriga avldsning och mer tid for syskonen, men
ocksa till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och
rekreation, sdger Johanna Skoglund.

Tanken é&r att barnet ska f& 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, sager
Johanna Skoglund.

Avlosarservice kan erbjudas badde som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt fran fall till
fall.

— Det dr viktigt att tinka pa att avlgsarservice kan paverka
vardbidraget. Man méste komma ihig att meddela
Forsékringskassan om man far nya insatser beviljade, annars kan
man bli aterbetalningsskyldig, sdger Johanna Skoglund.

Ledsagarservice

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

Kontaktperson

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

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

Hit kan man viinda sig for att fa hjilp med stodinsatser

e Habilitering / kurator.

e LSS-handldggare.

¢ Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
¢ Brukarstddcenter.

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

Hjdlpmedel skrivs ut for att forbattra eller vidmakthélla funktion
och forméga. Den kan ocksé skrivas ut att kompensera for en ned-
satt eller forlorad funktion eller formaga att klara det dagliga livet.
— Det giller dock inte produkter som dr vanliga i hemmet, som ex-
empelvis en dator, sdger Johanna Skoglund.

Hjélpmedel ar oftast landstingens ansvar och kriaver hilso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Beslutet kan inte 6verklagas.
Hjdlpmedel finns pd bland annat pa habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Det hiir galler i skolan

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Det ar rektorns ansvar att eleven far ett
atgirdsprogram om det behovs.

Fran och med den 1 juli 2011 géller en ny svensk skollag for bade
offentliga och privata skolor. Den innebér bland annat skérpta krav
pa larare; endast behoriga larare ska kunna {3 tillsvidareanstillning.
Skolinspektionen har mojlighet att ge vite till eller stinga skolor
som misskoter sig.

— Rektorn eller forskolechefen ar skyldig att utreda om en elev
behover sdrskilt stod, sdger Johanna Skoglund.

Stodatgirder

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

Anpassad studieging

Niér andra stodatgirder inte riacker till 4r anpassad studiegang ett
alternativ for eleven.

Vid en anpassad studiegang skapas ett schema som avviker frén
ovrigas timplan, &mne och mal. Det ar rektorns ansvar att eleven
far en utbildning som sé l&ngt som mojligt ar likvardig ovriga
elevers utbildning.

Sarskolan
Sérskolan ér en egen skolform som finns till for personer med
utvecklingsstorning. Den &r obligatorisk pa nio ar, precis som
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grundskolan, men har egna ldroplaner som ger eleven mojlighet till
ytterligare ett 1dsdr om kunskapsmaélen inte uppnétts efter nio ar.
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 sérskola behdver inte innebira att eleven gér i en annan
skola. Det finns sédrskoleklasser 1 grundskolan. Enskilda individer
kan ocksa gé integrerade i en grundskoleklass, sdger Johanna
Skoglund.

Betyg och behorighet

Idag gar betygsskalan fran A till F. Eleven maste vara godkédnd
(alltsd minst ha betyg E) i 8-12 dmnen for att komma in pa en
vanlig gymnasieskola. Nér betyg sétts ska ldraren utga frén all
information som finns om elevens kunskaper.

— Det innebdér att en elev kan fa godként d&ven om den inte gjort ett
visst prov. Det finns andra sétt att visa sin kunskap, till exempel
genom ett muntligt prov eller en praktisk 6vning, sdger Johanna
Skoglund.

Betyg i sarskolan

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 da fi 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
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vil
infor sddana moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare,
sdger Johanna Skoglund.

Det ar bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till ndr. Det 6kar chanserna att forslagen
faktiskt genomfors. Det dr ocksé viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppfoljning av atgiarderna.

Vart vander 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 nimnd 1
kommunen. Man kan &ven vénda sig till Skolverket:
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www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjdinst:
Tel: 08 - 527 332 00
upplysningstjansten@skolverket.se

Boende och verksamhetsstod

Nér 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
tillgdng till fast anstdlld personal vid behov.

Daglig verksamhet faller ocksa inom ramen for kommunens
insatser, och &r tinkt att utveckla den enskildes mojligheter till
forvarvsarbete. Den dagliga verksamheten ska erbjuda stimulans
och utveckling, och en kinsla av meningsfullhet och gemenskap.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjélpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus kan man fa hjalp med
att hitta fonder. De finns ocksa 1 bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen 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 webbsidor

www.agrenska.se — Agrenska

www.fk.se - Forsdakringskassan

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

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.riksdagen.se - Riksdagen

www.regeringen.se — Regeringen

www.mfd.se — Myndigheten for delaktighet
www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvards- och likemedelsforméansverket
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Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for nidrvarande 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
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 dr 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 géller 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
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funktionsnedséattning och som drabbar férre én 100 personer per
miljon invanare. Det finns hundratals olika sdllsynta diagnoser
vilket innebir att en till tva procent av svenskarna har en sdllsynt
diagnos.

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

— Det dr séllsynthetens dilemma som fOrenar oss, inte sjukdomen
eller syndromet i sig, sdger Elisabeth Wallenius.

Har hittar du Riksforbundet for sdllsynta diagnoser:
www.sallsyntadiagnoser.se

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omréadet séllsynta 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 dr att:

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

e ...bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hélso- och sjukvarden och till an-dra berdrda
samhdllsinstanser samt till patienter och anhoriga.

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 ldnder och internationella
organisationer.

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

Lds mer om NFSD:s verksamhet pa www.nfsd.se
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Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlikare Britt-Marie Anderlid
Astrid Lindgrens Barnsjukhus
Neuropediatriska mottagningen
Karolinska universitetssjukhuset Solna
171 76 STOCKHOLM

Tel: 08 - 517 700 00

Docent, dverldkare Ann Nordgren
Klinisk genetik

Karolinska universitetssjukhuset Solna
171 76 STOCKHOLM

Tel: 08-51 77 00 00

Overlikare, neuropediatriker Gunnar Braathen
Habilitering & Hélsa

Habiliteringen Géteborg, ungdom och vuxen
Ekelundsgatan 8

411 18 GOTEBORG

Tel: 031 - 759 22 00

Neuropediatriker Barbro Westerberg
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Barnneurologen

416 85 GOTEBORG

Tel: 031 - 343 40 00

Pedagog Britt Claesson
DART

Kruthusgatan 17

411 04 GOTEBORG
Tel: 031-342 08 09

Fysioterapeut Marika Jonsson

Habilitering & HalsastiHabiliteringen Hisingen, barn och ungdom
Regnbigsgatan 1 A

417 55 GOTEBORG

Tel: 031-759 21 00

Personlig handldggare Marta Lo6f-Andreasson
Forsékringskassan

Funktionshinder

Box 8784

402 76 GOTEBORG

Tel: 010-116 70 85
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Medverkande fran Mun-H-Center

Overtandlikare Marianne Bergius

Logoped Lisa Bengtsson

Tandskoterska, koordinator Lena Romeling Gustafsson
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 HOVAS

Tel: 031 - 750 92 00

Medverkande frin Agrenska
Verksamhetsansvarig Annica Harrysson
Socionom Johanna Skoglund
Pedagog Gustaf Nylén
Sjukskoterska Samuel Holgersson
Socionom Cecilia Stocks
Socionom Malena Ternstrém
Agrenska

Box 2858

436 02 HOVAS

Tel: 031-750 91 00
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En sammanfattning av dokumentation nr 475

Pitt-Hopkins och Mowat-Wilsons syndrom &r tva mycket ovanliga
syndrom som till stor del liknar varandra. Bada medfor bland annat
utvecklingsstorning och risk for epilepsi, och paverkar manga av kroppens
organ och funktioner.

Vid Mowat-Wilsons syndrom &r det mycket vanligt med kronisk
forstoppning. En del barn med Pitt-Hopkins syndrom féar en péverkan pa
andningsmonstret.

Det f6ds uppskattningsvis tva barn med vardera syndromet i Sverige
varje ar. Det finns 4n sa ldnge fa kdnda fall, men bada syndromen ar
sannolikt underdiagnostiserade.

Behandlingen syftar till att lindra och minska konsekvenserna av de
symtom som uppstar.
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