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Treacher Collins syndrom

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frin hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet Treacher
Collins syndrom. Under vistelsen far férdldrar, barn med diagnosen
och syskon ny kunskap, mdjlighet att utbyta erfarenheter och tréffa

andra 1 liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhallet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat frén
barnens forutsdttningar, mojligheter och behov. I programmet ingér

forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehdllet frin forelisningarna pa Agrenska 4r grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillgidnglig for allménheten har varje foreldsare
sakgranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
sjukdomen eller syndromet beréttar en familj om sina erfarenheter.
Familjedeltagarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pi Agrenskas hemsida,

www.agrenska.se.
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Treacher Collins syndrom

Medicin och genetik vid TCS

En diagnos ar viktig eftersom den ger en forklaring till
symtomen som individen har. Diagnosen gor det mojligt att
stilla en korrekt medicinsk behandling och underliittar ocksa
for att ge en prognos, siger Eva-Lena Stattin, overlikare pa
Klinisk genetik vid Akademiska sjukhuset i Uppsala.

Treacher Collins syndrom, TCS, kénnetecknas av symmetriska
missbildningar i ansiktets kranium. Syndromet &r ett av de
medfodda kraniofaciala missbildningssyndromen och varierar i
omfattning och svarighetsgrad.

Begreppet syndrom kommer fran grekiska och betyder “’springa
tillsammans”. Det beskriver flera olika symtom hos en och samma
patient som tillsammans pekar mot en viss diagnos.

Vanliga tecken pa TCS &r symmetrisk ansiktsmissbildning,
underutvecklade kindben och haka, missbildning av 6ron och de
nedre 6gonlocken. Ansikts- och gomspalter dr vanligt.

Diagnos stélls ofta redan nir barnet dr nyfott med hjélp av yttre
kdnnetecken, &ven om variationen pa symtom é&r stor. Vid misstanke
undersoks barnet ibland med ultraljud och rontgen. Diagnosen kan
bekréftas med en genetisk analys. TCS é&r en séllsynt sjukdom. 1
Sverige far omkring tva nyfodda barn varje ar diagnosen.

Namnet Treacher Collins syndrom kommer den engelske kirurgen
och dgonldkaren Edward Treacher Collins som beskrev syndromet
ar 1900. Det kallas ocksa mandibulofacial dysostos
(mandibel=underkéke, facies=ansikte, dysostos=bristande
benbildning) eller Fransceschetti-Zwahlen-Kleins syndrom.

Orsak

Treacher Collins syndrom orsakas oftast av en fordndring (mutation)
i genen TCOF1 som sitter pd den ldnga armen av kromosom 5.
Arftligheten 4r autosomalt dominant, vilket innebir att en av
foréldrarna kan bdra pd anlaget. Hos drygt hélften uppkommer TCS
genom en nymutation, vilket betyder att den uppstar for forsta
gangen hos barnet och inte dterfinns hos nagon av fordldrarna.
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Kinnetecken

Ansiktet utvecklas ur forsta och andra gédlbdgen redan i fjérde till
tionde veckan av fosterutvecklingen. Det dr en komplicerad process,
dér mutationerna som finns vid TCS, leder till de symtom som
uppstar.

Vanliga yttre kdnnetecken vid TCS dr underutvecklade kindben med
ett underutvecklat mellanansikte och nedatsluttande 6gonspringor. I
de undre 6gonlocken ses ofta ett jack i 6gonlocket, ett sa kallat
kolobom. Ogonfransar ir ofta glesa eller saknas.

Oronen kan vara sma, forindrade till formen eller saknas helt. Det &r
vanligt att horselgangen ar trdng eller att den saknas helt

P& grund av att benen i mellandrat sitter ihop, har fordndrad form
eller saknas dr horselnedsittning vanligt.

En flik med harbeklddd hud kan finnas pa kinden. Fibrom, hudflikar
eller fistlar finns ofta ocksa.

Mindre vanliga tecken vid TCS é&r skelning, synnedséttning eller
blindhet. Vid TCS kan det vara svart att sluta 6gat pa grund av den
det undre 6gonlockets form.

Kluven gom- och léppspalt tillhér de mindre vanliga tecknen.
Missbildningarna gor att det dr svart for barnet att suga. Det kan
leda till att barnet behdver sondmatning.

Det dr ovanligt att ndsan dr missbildad, men den ser ofta stor ut i
forhallande till mellanansiktet. Mundppningen kan vara forstorad.

Luftvégsproblem tillhér de mindre vanliga symtomen. De kan bero
pa en liten underkdke och gomspalt eller stor tunga, som faller bakat
i svalget. En fortrdngning eller ssmmanvéxning av ndsoppningen i
svalget, sa kallad koanalatresi, forekommer ocksa.

Barnet kan sakna enstaka ténder, ha trang mellan tdnderna, Gverbett
eller fordndringar av emaljen.

Bland de mer ovanliga tecknen vid TCS ses missbildningar av inre
organ och skelett, liksom litet huvudomtang.

Normal mental utveckling och tillvixt

Barn med Treacher Collins syndrom har normal tillvdxt och en
vanligtvis normal mental utveckling.
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Om barnet har horselnedséttning dr det viktigt med stod for en god
sprakutveckling.

Utredning av litet barn

Alla barn med kraniofaciala missbildningar far tréffa ett
kraniofacialt team for utredning och planering av operationer.
Sadana team finns pé alla universitetssjukhus. Uppsala ldns dr sedan
2012 ansvarigt for rikssjukvéarden for viss kraniofacial kirurgi.

I utredningen ingar undersdkning av barnets luftvégar,
svalgfunktion, horsel, 6gon och tinder.

Aven forildrarna bor erbjudas en utredning, d4 en del av dem har
diagnosen. Det finns en stor variation av symtom bland individerna
med TCS bade inom familjen och mellan familjer.

En del har sa lindriga tecken att de far diagnos, forst i samband med
att de fatt ett barn med mer uttalade symtom pa Treacher Collins
syndrom. Andra har livshotande andningssvarigheter, darfor ar det
viktigt att bedoma luftvigarna hos alla nyfédda barn.

Genetik

Viéra arvsanlag finns lagrade i cellkdrnan dér de &r tétt forpackade i
kromosomer. Vi har 46 kromosomer (23 fran pappa och 23 frén
mamma). Kromosomerna bestér av tva parallella DNA strangar med
vara gener. DNA ir uppbyggt av fyra kvdvebaser A, C, T, G kallade
nukleotider. De ér recept for 4ggvitedmnen som 1 sin tur ska bygga
kroppens kérlvéiggar, bindviv, brosk, skelett och funktioner.
Tillverkningen sker i cellernas ribosomer (proteinfabriker).

Ibland forloras eller byts bokstdverna ut i receptet vilket leder till att
en genetisk fordndring (mutation) uppstar.

— Alla méanniskor har olika varianter i sin arvsmassa och sina gener,
normalvariationer, dessa gor oss till de unika individer vi ar, sdger
Anna-Lena Stattin.

Det finns genetiska kliniker vid sex av landets universitetssjukhus.
Vid klinikerna utreds patienter som ldkaren missténker har en
genetisk sjukdom f0r att diagnos ska stéllas.

Genetikerna tréffar patienter infor diagnos, hjélper till att stilla
diagnos och ger information vid diagnos. De gor ocksa
sldktutredningar och bistar nar fordldrar, till ett barn med genetisk
sjukdom, planerar att skaffa syskon.
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Genetik vid Treacher Collins syndrom

De symtom som uppstar vid Treacher Collins syndrom orsakas av
fordndringar i tre gener. Hos 78 till 93 procent finns en fordndring i
TCCOF1-genen pé kromosom 5.

Hos cirka 8 procent finns fordndringar pd POLR 1D, pd kromosom
13 och POLRIC pa kromosom 6. Dessa gener kodar for eller ar
recept pa olika delar av ribosomerna. Ribosomerna ses som sma
korn i cellerna och utgor cellernas ”proteinfabriker”. TCOF1 genen
ar receptet pa proteinet treacle som uttrycks kraftigt i neurallistens
celler. Neurallistens celler &r en tillfallig grupp av celler som finns
hos embryot och ger upphov till en rad andra celler. Fordndringen
av de kraniofaciala strukturerna uppstér under fostervecka 4-10. Da
formas ansiktet ur forsta och andra gidlbagen och neurallistens celler
bildar dessa skelettdelar 1 ansiktet, som dé blir forminskade eller pa
annat sitt fordndrade 1 formen.

— Orsaken till att en ribosomal sjukdom som Treacher Collins
syndrom leder till ett foréndrat skelett vet man inte sékert idag,
sdger Eva-Lena Stattin.

Arftlighet vid TCS

Hur stor risken ir att {4 ett barn till med diagnosen beror pa den
bakomliggande orsaken. Oftast har TCS uppstatt genom en
nymutation, det vill sdga ingen av fordldrarna har anlag for
sjukdomen. Men fyra av tio barn med Treacher Collins syndrom har
fordldrar med syndromet. For barn med TCS som har nedirvd form
ar den autosomalt dominant.

Det giller mutationerna i generna TCOF1 och POLR1D och innebér
att den ena foréldern har en normal gen och en muterad gen. D4 blir
sannolikheten for sévil soner som dottrar att drva syndromet 50
procent. De barn som inte fatt den muterade genen far inte
syndromet och for det inte heller vidare.

Hos drygt hélften uppstar TCS genom en nymutation. Sannolikheten
att de pa nytt far ett barn med syndromet ar liten och uppskattas till
mindre dn en procent. Den nyuppkomna mutationen hos barnet blir
dock arftlig och kan foras vidare till ndsta generation.

Fosterdiagnostik

Fosterdiagnostik kan goras med fostervattenprov eller
moderkaksprov 1 graviditetsvecka 10-12 vid forhojd risk att fa
ytterligare ett barn med TCS. Den genetiska forandringen maste
vara kédnd for att det ska vara mojligt att gora fosterdiagnostik.
— Det dr ovanligt med fosterdiagnostik vid detta syndrom da
utvecklingsstorning inte ingar, sdger Eva-Lena Stattin.
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Det gar ocksa att anvdnda Preimplantatorisk Genetisk Diagnostik,
PGD, dir man genom provrdrsbefruktning planterar in ett 4gg som
inte bér pa den genetiska fordndringen.

Kaillor till mer information

Sarskild kunskap om sillsynta diagnoser som Treacher Collins
syndrom finns bland annat pa Centrum for séllsynta diagnoser
(CSD) vid landets universitetssjukhus. Andra kéllor 4r bland annat
Socialstyrelsen.se/ovanliga diagnoser, NORD (National
Organization for Rare Disorders) och Genetics Home Reference,
NIH.

Den som vill ha kontakt med patientforeningar eller ndtverk kan
vinda sig till kraniofaciala féreningen och treachercollins.org

Lias gidrna pa Nationella Funktionen Séllsynta Diagnoser for att hitta
mer, sdger Eva-Lena Stattin.

Olivia har Treacher Collins syndrom

Olivia tre och ett halvt ar kom till Agrenska med sin mamma Lisa,
pappa Marcus och storasyster Ellen snart sex ar.

Under graviditeten hade Lisa mer fostervatten dn forvéntat. Men
eftersom det var likadant med storasyster Ellen var Lisa och Marcus
inte s& oroade. De anade att den nya bebisen ocksa skulle komma
tidigare, d& Ellen gjort det.

Mycket riktigt, Olivia foddes fyra veckor fore berdknad tid.

— Eftersom hon kom fyra veckor for tidigt, var de extra
uppmaédrksamma redan nér vi kom in pa forlossningen, sdger Lisa.
Forlossningen gick bra, men Olivia varken skrek eller andades till
en borjan.

— Som tur var fanns det inga andra som skulle foda samtidigt, utan
hela personalstyrkan var fokuserad pé oss, sdger Marcus.

Niér Olivia fotts tog personalen henne direkt till akutrummet, innan
fordldrarna hade hunnit titta pa henne. De fick beskedet att ndgot
inte var som det skulle med flickan. Lisa blodde mycket och Marcus
stannade hos henne en stund tills 1dget var under kontroll innan han
gick in till den nyfodda. Det forsta jag lade mérke till var att hennes
Ora var s litet. Jag tinkte att det kanske berodde pé att hon var for
tidigt fodd och att det skulle veckla ut sig senare, sdger Marcus.

Nér Marcus skulle berétta for Lisa om deras nyfodda svimmade han.
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Olivia fick problem med andningen och barnldkaren ingrep. Laget
var akut.
— Det enda vi tinkte pé var om hon skulle 6verleva, sdger Lisa.

Négra timmar senare flyttades Olivia till neonatalavdelningen och
barnldkaren kom och beréttade att deras dotter har Treacher Collins
syndrom.

Olivia hade dubbel koanalatresi, vilket innebér att forbindelsen
mellan ndshdlan och bakre svalget ér trang eller helt blockerad.

— Vi fick se henne halv tre och sdg att hon andades sjdlv genom
munnen. D4 tinkte vi, hon dr en bebis, hon ir for tidigt fodd. Hon dr
helt okey, sdger Lisa.

Klockan atta ndsta morgon var oron-, nis- halsteamet pa plats och
forklarade hur det var med koanalatresin. En operation var
nodvindig for att Olivia skulle fa nya passager till ndsan for att
kunna &ta och andas. Turligt nog fanns en néskirurg pa sjukhuset.
Han stéllde in sin planerade julledighet for Olivias skull. Nér hon
var sex dagar gammal gjorde kirurgen tvd nya ndspassager till
Olivia.

— Operationen tog hela dagen. Det var en utmaning eftersom hon var
sé trang 1 andningsvigarna och en kort underkike, siger Marcus.
— Efterét berittade ldkaren att han hade varit tvungen att
improvisera. Dubbel koanalatresi dr sé ovanligt att det inte finns
nagra rutiner hur det ska utforas, sdger Lisa.

Nir fordldrarna fick traffa sin nyfodda flicka pa
uppvakningsavdelningen hade hon tva plastror i ndsan, som skulle
sitta ddr for att hindra nésgangarna att véxa igen.

Plastikkirurgisk behandling

Det ir viktigt att barnen sjilva far siga vad de missnéjda med
nir det giller utseendet, nir det giller funktionen maste vi
vardpersonal givetvis vara mera aktiva och radgivande i
behandlingen. Det siger Malin Hakelius, overlikare i
plastikkirurgi vid Kraniofacialt centrum, pa Akademiska
sjukhuset i Uppsala.

Plastikkirurgi anvinds for att med olika kirurgiska tekniker
aterstélla funktionen hos patienter med missbildningar, resttillstdnd
efter svara skador eller tumdrer som orsakar vivnadsdefekter.
Vanliga missbildningar som behandlas av plastikkirurger ar lapp-
kdk-gomspalt och andra kraniofaciala missbildningar och syndrom.
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Begreppet plastik kommer fran grekiska ordet plastikos, som
betyder skapa eller forma. Det handlar alltsd inte om materialet
plast, utan om att géra nagot funktionellt.

Team kring patienten

En av dem som betytt mycket for utvecklingen av dagens
behandling vid svara kraniofaciala missbildningar ar plastikkirurgen
Tord Skoog vid Akademiska sjukhuset. Han var tidigt intresserad av
hur man skulle kunna skapa bésta tinkbara virden och sdg virdet av
att skapa ett team av specialister kring patienten.

— Vi foljer Tord Skoogs tradition och fortsétter att utveckla den. I
Norden har vi den bésta tdnkbara behandlingen av barn med
kraniofaciala missbildningar, sdger Malin Hakelius.

Bade Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg och
Akademiska sjukhuset 1 Uppsala har lang erfarenhet och uppbyggda
team for behandling av barn.

Idag finns sex LKG-team (14pp, kék, gomspalt-team) i Sverige. |
teamet pad Akademiska sjukhuset ingar foljande specialister:
plastikkirurg, kontaktsjukskoterska, ortodontist, foniater, logoped,
oronldkare, kikkirurg, klinisk genetiker och psykolog. Som grund
for behandlingen finns ett vardprogram. Behandlingen av barn med
mer ovanliga kraniofaciala missbildningar, sd som Treacher Collins
syndrom, behandlas av samma team, men man kan behdva lagga till
andra specialister, allt efter barnets behov.

— Vérdprogrammet dndras efter det enskilda barnets individuella
behov. Olika missbildningar kriaver olika behandlingar, sdger Malin
Hakelius.

Prioritetsordning

Forsta prioriteringen ar atgirder som syftar till att barnet ska andas,
ata och ga upp 1 vikt. I behandlingen kan kirurgiska ingrepp for att
forbattra barnets funktioner inga.

— Alla andra kirurgiska ingrepp kan goras under barnets uppvéxt i
samrad med barnet sjilvt, siger Malin Hakelius.

Olika kirurgiska ingrepp

Det finns nédgra olika kirurgiska ingrepp som ar vanliga vid Treacher
Collins syndrom. Ett av ingreppen gors pé grund av liten underkdke.
— Har barnet en liten underkike kan det orsaka andningsbesvir sdger
Malin Hakelius.

Dokumentation nr 538 © Agrenska 2017 12



Treacher Collins syndrom

Internationellt opereras barnen med liten underkéke oftast tidigt.
Men i Sverige vantar man till senare under uppvixten eller till
vuxen dlder. I véntan pé operation behdver upp till fyrtio procent av
barnen en trakeostomi (ett andningsror via halsen).

Underkéken kan flyttas fram med sa kallad distraktionsteknik. Det
ar en kirurgisk metod som gor det mojligt att genom benforldngning
skapa nytt ben 1 till exempel ansiktsskelettet. Med hjdlp av en
speciell stdllning separeras segmenten langsamt frdn varandra
(distraktion) vilket stimulerar ny benbildning.

— Barnet maste vara vil informerat och vilja gora detta, darfor &r vi
mana om att vénta tills barnet &r lite storre. Under behandlingstiden
gar barnen i skolan, sdger Malin Hakelius.

Underkéken kan ocksé flyttas fram genom att dela kikarnas skelett i
segment och flytta ut dem med tdnder och allt och fésta ihop delarna
pa sina nya platser med hjélp av skruvar och plattor. D4 méste man
dock vara fardigvuxen, sa ingreppet kan ske forst vid cirka 19 érs
alder.

Oppet frontalt bett ir ett annat tillstind som ofta kriver kirurgisk
behandling, eftersom munnen inte kan stdngas helt. Da dr relationen
mellan 6verkédke och underkéke felaktig. I de flesta fall beror det pa
att underkéken ar liten, men 6verkdken behdver ocksé atgiardas for
att bettet ska bli rétt. Bettfelstdllningen kan justeras genom delning,
som vid liten underkéke eller med distraktion.

Underutvecklat kindben, avsaknad av okben eller underutvecklat
okben kan behandlas med fettransplantation, innan barnet ar
fullvuxet. Det dr ett lindrigt ingrepp, som kan upprepas flera génger.

Sluttande 6gonspringor och spalt vid nedre ogonlock (kolobom) ar
en annan anledning till korrigerande operationer. De storsta
problemen finns oftast vid nedre 6gonlocken, som é&r
underutvecklade, vilket gor att 6gat inte kan stidngas. Vid ingreppet
tas vivnad frn det 6vre 6gonlocket och 1dggs vid det nedre.

Vid Treacher Collins syndrom har ungefir trettio procent av barnen
gomspalt. Gomspalten kan vara lokaliserad i bara mjuka gommen
eller i bdde mjuka och harda gommen. Spalten i mjuka gommen
brukar opereras vid 1 ars alder och harda gommen brukar man
operera vid 2 ars alder.
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Det &r vanligt att ytteréron har en annan form, dr sma eller saknas
helt vid Treacher Collins syndrom, sé kallad microti. En
rekonstruktion kan goras nér barnet dr i skoldldern omkring sex till
sju érs dlder. D4 tas en bit av nedre revbensbrosket for att gora ett
nytt broskora.

— Det géller att ha rimliga forvantningar pa vad vi kan astadkomma
vid véra kirurgiska ingrepp nir det géller barnets utseende. Det
viktigaste dr att vaga prata 6ppet med barnet vad det inte dr nojt
med. Kan barnet beskriva vad det inte &r n6jt med har vi mycket
béttre chans att gora rétt dtgérd, s att barnen blir sa njda som
mdjligt, sdger Malin Hakelius.

Fragor till Malin Hakelius:

Behover vira barn skydd for ansiktet och huvudet ndr de trinar?
— Nej, barn med TCS &r inte mer skora i skelettet &n andra barn.

Varfor ska vi dka till Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg ndr vi bor ldangt darifran?

— Barn med Treacher Collins syndrom &r en sd liten grupp, dar det
dnnu saknas evidens for basta behandlingen. For att bygga upp en
kunskapsbas, dr det dérfor viktigt att dokumentera och samla in
kunskap genom uppfoljning och behandling vid ndgra fa enheter.

Olivia behover en sond

Forédldrarna kom hem frdn BB med sin lilla flicka. Nu f6ljde en
slitsam tid da foréldrarna kimpade med att fa i Olivia tillrackligt
med mat. Med hjélp av nappflaska forsokte de ge henne mat var
tredje timma dygnet runt for att hon skulle 6ka i1 vikt. Men det var
svart. Efter en tid forstod de att ndsgdngarna vaxt igen.

— Det var inte konstigt att hon inte ville &ta, varje gang hon fick
nappflaskan 1 mun kunde hon inte andas, sdger Lisa och Marcus.
Det blev en ny ndsoperation. Efter den hade Olivia en sond genom
nésan for att hon skulle fa i sig tillrickligt med mat.

Men varje gang de matade henne genom sonden kréktes Olivia
kaskader och sonden akte ut. Lisa och Marcus insag snart att de inte
kunde dka in till sjukhuset for att fa personalens hjilp att sitta in
sonden varenda maltid, utan beslot att lira sig gora det pa egen
hand.
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— Jag gjorde det pa mig sjélv for att veta hur det kéndes. Det var en
tunn liten slang for barn, men kindes dnda vildigt obehagligt. Jag
forstod att det inte skulle gé att sdtta pa Olivia, utan satte sonden i
munnen istéllet, sdger Lisa.

Hon larde sig snabbt om slangen hamnade 1 luftroren istillet. Da
hordes ett gurglande ljud i sonden och Olivia reagerade med obehag.
Olivia blev genast beroende av sin sond och vigrade 6ppna munnen
fOr att ata.

— Vi hade ambitionen att hon skulle mattrdna, men det gick inte,
sdger Marcus.

Niér Olivia var tre manader hade hélen upp till ndsan véxt igen péd
nytt. Det blev en tredje operation dér ldkaren vidgade pd nasroren.
Samtidigt fick hon en PEG, perkutan endoskopisk gastronomi, en
sond 1 magen for att hon skulle fa i sig tillrdckligt med mat.

— Tack vare PEG:en slutade hon krikas nér hon at och hon gick upp
1 vikt.

Sedan fick hon en knapp, en gastronomiport som dr mer diskret dn
PEG, och mattridningen kunde bdrja pa riktigt.

Andningssvarigheter vid TCS

Andningsproblem av olika slag ar vanligt vid Treacher Collins

syndrom. Det siiger Malin Svensson, dverlikare vid 6ron-nésa-

halskliniken, Kraniofacialt centrum pa Akademiska sjukhuset i
Uppsala.

Barn med Treacher Collins syndrom har oftare andningsproblem dn
barn som inte har diagnosen. Det dr fa studier gjorda om
andningsproblemen vid TCS, mest statistik finns 6ver hur andningen
fungerar pa natten. Da dr somnapne, sémnuppehéll vanligast.

Symtom péd andningsproblem i vaket tillstdnd kan vara att barnet:
Andas med munnen 6ppen

Later pd andningen

Fér jobba med andningen

Har svart att dta

Vixer daligt

Délig syresittning

Symtom péd andningsproblem under sémn ér:
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Snarkning
Andningsuppehaéll

Orolig somn

Far jobba med andningen
Ligger med huvudet bakat
Délig syresittning

Andningssvarigheter pa natten ger konsekvenser dven pa dagen. De
kan visa sig som koncentrationssvarigheter, trotthet, att barnet har
huvudvirk och véxer daligt.

— Det dr ként att andningsuppehéll tar energi och leder till ett
stresstillstdnd som gor att barnen véxer sdmre, sdger Malin
Svensson.

En forklaring till att problemen blir storre under natten r att de
muskler som haller andningsvédgarna 6ppna under dagen, slappnar
av under somn. Vid gomspalt faller tungan létt bakat och tapper till
nédr man ligger ner.

— Dessutom har barn med TCS trdnga forhallanden i ndsan och
bakaét, vilket forsvarar situationen, sdger Malin Svensson.

Utredning

Vid misstanke om andningssvarigheter bor en utredning géras hos
en Oron, nés, halsspecialist d4 ndsa, mun och svalg undersoks. En
andningsregistrering under somn ska ocksé goras.

Vid andningsregistrering méts barnets andetag, syreméttnad,
andningsrdrelser och barnets ldge (pa mage eller rygg).

— Utredningen kan behdva upprepas under barnets uppvéxt. Det som
fungerar ena gangen, kan ha péverkats nir barnet véxer, siger Malin
Svensson.

Atgirder

Nér barnets svarigheter ar kartlagda finns det en rad hjdlpmedel att
sétta in.

For barn som besviras av snarkningar pa grund av gomspalt, kan en
gomplatta hélla tungan framat.

Nés-svalg-tub, kallad kantarell, 4r ett ror som sétts in och slutar
strax ovanfor luftstrupen, och ddrmed ger fria luftvigar.

— Som alla andra barn kan de med TCS ocksa ha halsmandlar eller
kortel bakom nésan, som kan vara orsak till snarkningarna. Stors
barnets andning kan halsmandlarna eller kortlarna behdva opereras
bort, sdger Malin Svensson.
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Det kan behdvas andningshjélp till exempel med en CPAP eller
BiPAP, dér ett tryck laggs pd andningsflodet.

Trakeostomi &r ytterligare en 16sning for att sdkra andningsvégarna.
— Trakeostomi kan vara en tillfallig 16sning, som barnen kan bli av
med nédr de ar storre, sdger Malin Svensson.

Ogonkirurgi vid TCS

Det ér viktigt med kontinuerlig kontroll av 6gonen vid Treacher
Collins syndrom dé synproblem ér vanliga. Det siger Sven
Sahlin, dverlikare vid Klinisk rekonstruktiv plastikkirurgi vid
Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm.

Ett av symtomen vid Treacher Collins syndrom dr 6gonbesvir. De
kan yttra sig som torra ogon, synnedsdttning eller utseendemdissiga
besvdr. Dock finns det mycket fa studier om 6gonsvéarigheter vid
TCS.

Torra 6gon hor ihop med att det undre 6gonlocket ofta &r
underutvecklat vilket gor att 6gonlocken inte sluter tatt. Det leder till
att 6gat som ska fuktas varje gdng vi blinkar inte aterfuktas som det
ska varken 1 vaket tillstind eller under somn. Bristen pa den tunna
vatskefilmen gor att 6gat blir torrt, kliar, skaver och det riskerar att
bildas sar pa dgats hornhinna.

Behandlingen vid torra 6gon bestar 1 att aterfukta 6gat med droppar
eller salva, att anvdnda fuktig kammare som skydd for dgat eller sa
kallade puctumpluggar som minskar tararnas avflode.

— Vi kan ocksé korrigera 6gat med kirurgi, sdger Sven Sahlin.

Synnedsiittning

Synnedsittning forekommer hos 33 procent. Det kan vara i1 form av
brytningsfel, skelning eller hingande 6vre 6gonlock (Ptos).

— Vid TCS har 60 procent brytningsfel, darfor ar det viktigt med
kontinuerliga synkontroller. Brytningsfelen kan vara orsaken till
bade skelning och ptos, sdger Sven Sahlin.

Skelning behandlas med en lapp for det friska 6gat, for att stimulera
synen pa det svagare dgat. Utan stimulans finns risken for nedsatt
synutveckling pa det svagare dgat vid skelning.

Brytningsfel behandlas med glasdogon.

Kirurgi anvénds for att forbattra funktionen i 6gat, men ocksa av
kosmetiska skil. Det kan finnas flera skal till kosmetisk operation av
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ogonen, som underutvecklat skelett kring dgat, att undre 6gonlocket
ar underutvecklat, nedatsluttande 6gonspringa eller att undre
ogonlocket saknar tarkanal.

Standardbehandlingen for att bygga upp det nedre underutvecklade
ogonlocket ar att med vidvnad stadga upp pa insidan. Det krdvs ofta
flera operationer, innan personerna blir besvérsfria.

— Nar det giller rent kosmetiska operationer av 6gat vantar vi tills
barnen ar tillrdckligt stora for att sjdlva sdga hur de vill ha det, sédger
Sven Sahlin.

Sven Sahlin vill gidrna komma i kontakt med alla som har Treacher
Collins syndrom. Han kommer att genomfora en undersdkning av
besvir och resultat av behandling nér det géller 6gonbesvir.

De som vill kan maila honom pa sven.sahlin@sll.se

Oron och horselproblematik vid TCS

Oron- och hérselproblem ir vanliga vid Treacher Collins
syndrom och maste undersokas och atgardas tidigt efter
diagnos.

Det sidger Radi Jonsson, overlikare vid oron-nisa-hals-
verksamheten pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Var horsel har tva viktiga funktioner. Med hjélp av horseln kan vi
orientera oss 1 omgivningen. Genom ljudets styrka (svagt eller
starkt) forstar vi om vi befinner oss nira eller langt ifran en ljudkélla
och 1 vilken riktning den finns. Horseln har ocksa en viktig funktion
for kommunikation och utveckling av det talade spraket.

Horselnedsittning

Orat bestér av en uppfangande del i ytterdrat, forstirkande delar i
mellandrat, och en omvandlande del som ger nervimpulser till
hjérnan dér ljuden uppfattas och tolkas.

— Orat eller 6ronen &r viigen in, men vi hor med hjérnan. For att
utveckla horseln méste redan det nyfédda barnet stimuleras med
ljud. Viktigast av alla ljud dr den ménskliga rosten, sdger Radi
Jonsson.

Det finns 1 huvudsak tva slags orsaker till horselproblem. Det ar
ledningshinder (konduktiv orsak) att vdgen in i Orat dr paverkad
eller sensorisk (neural) att forstéelsen av ljuden &r paverkad.
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De flesta barn med Treacher Collins syndrom har en normal
funktion pa sitt innerdra, sensorisk neural formaga, ddremot ar
ytterdra, horselgang och mellandra ofta paverkat, pa grund av
ledningshinder, en sé kallad konduktiv orsak till horselnedsattning.

Utredning

En utredning om barnets horsel bor goras sa snart de mest akuta
problemen, som andning och dtsvarigheter, atgirdats. Syftet med en
horselutredning dr att ge forutséttningar for en horsel som dr sé nédra
normal horsel som mdjligt och att barnet ddirmed kan utveckla sitt
sprék och sin kommunikationsférmaga.

— Barn med TCS bor utredas tidigt efter sin diagnos for att
habiliteringen med horselhjdlpmedel ska starta s snart som mojligt
och inkludera familjen, sédger Radi Jonsson.

En vanlig 6ron- och horselutredningen bestar av en kartldggning av
barnets forutsittningar redan nir det dr nyfott.

Daérefter gors en noggrann horselutredning och uppfoljning baserad
pa barnets diagnos och insatsernas resultat.

Under uppvixten foljs sedan barnet genom barnhélsovardens och
skolhélsovérdens kontinuerliga kontroller.

En utredning bestar av en visuell, synlig beddmning av barnets
horsel och av horselmitningar. Det finns objektiva metoder, till
exempel hjarnstamsaudiometri, som via luft eller ben kan ge svar pa
om barnet har horsel. Den kan goras redan nér barnet dr nyfott.
Barnets horsel kan ocksa kontrolleras med sa kallade
psykoaukustiska metoder fran fem ménaders alder.

Da presenteras barnet for olika ljud via horlurar, ben, luft och tal.

— Syftet ar att konstatera om barnet har en horselnedséttning eller
inte, sdger Radi Jonsson.

Har barnet en horselnedsittning ér nésta fraga vilken typ, var den
finns, svérighetsgrad och orsak. Det behovs svar pa alla frdgorna for
att kunna forbattra funktionen och ge en prognos for framtiden.

Nir orsaken till horselproblem vid TCS ska utredas undersoks
barnet visuellt och med datortomografi eller MR,
magnetresonanstomografi. Viktiga kontroller 4&r om barnet har ett
ytterora eller saknar det, hur dr det med horselgang, mellandra,
horselben och ansiktsnerv?

— De allra flesta barn och vuxna med TCS har konduktiv
horselnedséttning, orsakad av maximalt ledningshinder. Det beddms
som en mattlig horselnedsittning, sdger Radi Jonsson.
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Behandling

Behandling vid horselnedséttning pa grund av ledningshinder
orsakad av TCS bestér av flera delar. Den ena &r att forbéttra
mojligheten till kommunikation med horhjdlpmedel. Den andra av
horselforbattrande kirurgi eller kosmetisk kirurgi.

Vid konduktiv horselnedsattning behdvs oftast en horapparat som
leder ljudet via benet bakom o6rat, en benférankrad
horledningsapparat (implantat), kallad BAHA.

— Barnet ska ha pa sig sin horapparat under alla vakna timmar, for
att bygga upp sin horsel, sdger Radi Jonsson.

Barn med horselnedsittning behover ocksa kommunikations- och
sprakstod.

— Se till att det gors uppfdljningar och kontroller av barnets horsel
och hjidlpmedel under uppvéxten. Och skaffa kunskap om barnets
prognos. Med rétt stod kan ditt barn fungera battre nir det géller
inldrning, kommunikation och tal, sdger Radi Jonsson.

Kirurgin kan vara kosmetisk, till exempel for att fa en ny form pa
ytterorat. Den kan ocksa goras for att forbéttra funktionen 1
horselgdngen och mellandrat.

Framtiden

Niésta steg nér det géller benforankrade implantat &r att de fésts pa
insidan med en magnet pa in och utsida huden for att slippa
genomforingar i huden.

Fragor till Radi Jonsson:

Kommer vdira barn som har BAHA att fi leva med dem resten av
livet?

— Ja, det ar troligt. Vi har god erfarenhet av personer som levt
vialfungerande liv med sina implantat.

Varfor blev vart barn halvsidesforlamat i ansiktet vid
oroninflammation?
— Barn med TCS ska alltid ha antibiotika vid éroninflammation,

eftersom bakterierna kan pdverka ansiktsnerven som i ert fall.

Hur ska vi veta om vdrt barn har oroninflammation nér han har
ont och har feber?
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— Smérta och ansiktsforlamning ar tydliga tecken, da horselnerven
ligger sé néra ansiktsnerven.

Olivia far en horapparat

Redan nér Olivia var nyfodd gjordes en horselstamsaudiometri pa
henne som visade att hon behdvde horapparat. Hon bara nagra
veckor gammal fick hon en BAHA.

— Jag markte direkt att hon blev mer uppmérksam och nirvarande
nér hon fick sin horapparat, séger Lisa.

De fick ocksa tréffa alla andra specialister som audionom,
horselrehabiliteringslédkare, 6gonlékare och genetiker.

— Genetikern var jéttebra. Vi fick reda pé att Treacher Collins
syndrom inte var arftligt 1 vart fall, siger Marcus.

— Det var skont att {4 veta att det inte var nagot som vi gjort under
graviditeten som orsakat detta. Det berodde bara pa slumpen, sdger
Lisa.

Forildrarna har valt att inte anvinda tecken, utan de kommunicerar
med Olivia genom tal.

— Pa skolan anvénder de tecken, for alla barns skull, sidger Lisa.

— Darfor kan Olivia tecken, men vi pratar bara, sdger Marcus.

Tal och sprak hos personer med TCS

Vid problem med kommunikation bor personer med Treacher
Collins syndrom tas om hand av ett multidisciplinirt team.
Det séiger Christina Persson, logoped vid Institutionen for
neurovetenskap och fysiologi, Enheten for logopedi pa
Sahlgrenska Akademin, Goteborgs Universitet i Goteborg.

Barn med TCS, som fotts med ldpp-, kédk- eller gomspalt kan behova
besoka en logoped for utredning och traning av sin
kommunikationsforméga.

Kommunikation &r ett helhetsbegrepp och betyder samspel med
omgivningen. Det kan ske med tal (verbalt), eller utan ord
(ickeverbalt) i form av kroppssprék, blickar, gester eller tecken.

Som en del i kommunikationen finns vart sprak. Det ar vart

tankeverktyg och bestér av ljudsystem, grammatik och ordforrad.
Med dessa redskap skapar vi vara berittelser.
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Talet 4r vart satt att fa ut berdttelserna. For att tala, artikulera oss
och forma ord anvinder vi inte bara var rost utan lappar, tunga och
gom i ett komplicerat samspel.

— Talet kan ocksa kompletteras med tecken eller AKK, Alternativ
Kompletterande kommunikation, sdger Christina Persson.

Hon beskriver hur gom, nisa, hals och stimband anvinds for att vi
ska skapa olika ljudbilder. For att kunna gora ljud krivs att mjuka
och harda gommen har rétt utformning. Fér barn med gomspalt av
olika slag leder det till olika svarigheter som sprdkstorning eller
talsvdrigheter. Aven horselnedsdttning paverkar formagan att
uttrycka sig.

Sprakstorning
En sprakstérning kan betyda svérigheter med till exempel:
- ljudsystemet
- meningsuppbyggnad
- ordforrad
- sprékforstaelse
- berittande
- samspel
Orsakerna till en sprakstorning kan vara flera.
Det kan handla om arftlighet, kognitiv funktionsnedsittning,
horselnedséttning eller kombinationer av dessa faktorer.

Talstorning

En talstorning kdnnetecknas av problem med rost och andning,
artikulation och nasalering (nasalt tal, det vill séga att ljudet
paverkas av att det dr Gppet upp i gommen).

Talstorning kan ha strukturella orsaker, som gomspalt,
bettavvikelser, avvikande proportioner som djupt eller trangt svalg.
Den kan ocksa bero pé bristande muskelkontroll eller storningar i
formagan att planera motoriska rorelser. Att tala dr en mycket
komplex funktion.

En talstorning kan ocksa bero pa felinlérning.

Horselnedséttning

Horselnedsdttning dr en anledning till paverkat sprak och
talformédga. Horselnedséttning ar vanligt vid Treacher Collins
syndrom. I en amerikansk studie med 30 deltagare med TCS hade
alla horselnedséttning. En norsk studie, dér Christina Persson ér
medforfattare, hade 16 av 19 deltagare horselhjalpmedel.
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Gomspalt torekommer vid TCS, men inte alltid. I den amerikanska
studien hade 40 procent gomspalt och i den norska var det 26
procent.

En gomspalt kan vara 6ppen eller dold.

Maénga i den amerikanska gruppen hade bettavvikelser och 9 av 19 i
den norska studien. 23 procent respektive 10 procent hade
trakeostomier.

Det mest pétagliga var att klang och resonans i résten var pdverkad,
liksom gomfunktionen vid TCS, enligt de tva studierna. 77 procent i
den amerikanska gruppen hade avvikande rostklang och resonans.
Oftast var det 1 form av ndgon slags nasalering. Det finns
hypernasalering (6ppen nasal klang) och hyponasalering (sluten
nasal klang), eller kombinationer av dem béda.

Det ar viktigt att skilja dem at eftersom orsakerna &r olika. Vid
hypernasalering ar det for mycket nasalt ljud pa grund av att
gommen inte stanger till upp till nésan.

Hyponasalering innebadr att det dr trangt i ndsan. Det leder till
svérigheter att siga m, n, ng tydligt och later ungefar som nér vi ar
forkylda.

— Det kan ocksa vara bade och, vilket gor det komplicerat, sdger
Christina Persson.

I bdda de studerade grupperna fanns paverkan pa rosten. Det var
problem pa grund av kanyl till traketomin eller heshet eller lackande
svagt rostlige.

Studierna visade att artikulationen kunde péverkas av flera olika
skil. I den amerikanska studien fanns ett stort samband mellan
svarigheter med artikulationen och bettavvikelser.

— Vanligast var ldspning och svarigheter att uttala t, d, n, p b och m,
men talet var andd mojligt att forsta vél, sdger Christina Persson.
Artikulationen paverkades ocksd av gomfunktionen eller
utvecklingsmaissiga avvikelser.

Resultaten i den norska studien tydde pa att artikulationen blev
ndgot bittre genom atgérder av bettet.

Bade studierna visar att det fanns ett samband mellan antal
talsymtom och gomspalt.
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Atgirder

Eftersom flera faktorer dr viktiga for talet, som horsel, gomfunktion
och bett, dr det viktigt med ett multidisciplindrt omhédndertagande av
personer med Treacher Collins syndrom.

— For sma barn &r det viktigt att fa mdjlighet att kommunicera.
Erfarenhet och studier visar att det blir béttre forutsittningar for
kommunikation med 6kande alder, sdger Christina Persson.

Fragor till Christina Persson:

Vad kan man gora om barnet trots operation och évningar hos
logoped talar nasalt?

— Det dr en knepig situation, ibland far man goéra en operation igen
och skapa en svalglamba, som kan forbéttra ljudet.

Om barnets gom dr éppen kan man dd trina mer for att forbiittra
talet?

— Nej satsa hellre pa att ldra barnet och er sjédlva tecken. Vid en
Oppen gom finns inte de ritta forutsédttningarna for tal.

Psykologiska aspekter

Prata tidigt med barnet om diagnosen. Da blir det naturligt och
liattare for dem att svara pa fragor sjilva om sitt tillstind. Det
sidger Marizela Kljajic, psykolog vid Plastikkirurgen pa
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Det finns nédgra studier om Treacher Collins syndromet, men de som
handlar om de psykologiska aspekterna dr fa och med fatal
deltagare.

Dérfor har Marizela Kljajic utgatt frdn vad som kan tdnkas vara
gemensamt for barn med Treacher Collins syndrom och andra med
kraniofaciala tillstdnd som hon mott 1 sitt arbete.

Orienteringsfas

Under den fOrsta tiden efter barnets fodsel ar det ofta dramatiskt.
Barnet kanske dr véldigt pdverkat av andnings- eller dtsvarigheter.
Fokus kan vara pa att f4 barnet stabilt.

Sedan kan fragor dyka upp, som; Hur blev det sdhidr? Hur kommer
det att paverka oss som familj? Hur ska framtiden bli?
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Sjukhusvistelser

Manga fordldrar beskriver det som att det kénns som att det ar
sjukhusets eller virdens barn, med tanke pa hur ménga
undersokningar och behandlingar som barnet méste genomga i
borjan.

Det kan vara svart att ta till sig barnet, att knyta an, nér ingen vet hur
det kommer att bli. Tdnk om barnet dor? Det &r ldtt att kdnna sig
orolig och ensam som forilder.

— Det dr viktigt att fi stod i den hér tiden, av nétverk, av nira och
kéra. Och inte glomma syskonen, sdger Marizela Kljajic.

Omgivning

Fordldrar har beskrivit att de 1 borjan efter barnets fodelse undvek
kontakt med sina vénner. De visste inte hur de skulle berétta eller
besvara fragor nir de sjilva saknade kunskap. Ibland kunde de
beskriva att de skdmdes, att de kénde sig skyldiga till att barnet fotts
med detta tillstdnd. Och samtidigt skimdes de dver att ens ha sa
negativa tankar kring sitt barn.

Manga fordldrar funderar ocksd kring om de vagar ta med sitt barn
ut pa en promenad. Hur ska okénda reagera nér de tittar in i vagnen?
Hur ska de hantera att folk pekar och tittar? Det var ocksa svart att
veta hur de skulle svara pa andras frdgor. Vad vill man dela med
sig?

Marizela Kljajic brukar be fordldrar forestilla sig situationer som
kan uppsta och fundera 6ver hur de skulle vilja svara eller agera.

— Det kan vara bra att forbereda sig. Ga ut och véga ta plats. Lat inte
andra hindra er.

Forskola och skola

Infor forskola och skolstart dr det viktigt med forberedelser. Bade att
fordldrarna informerar om de behov barnet har, men ocksa att sjélva
vaga lita pd att ndgon annan kan tillgodose de behov ens barn har.
Maénga foraldrar dr oroliga kring hur barnet ska kommunicera och
skapa sociala kontakter, eller att barnet ska bli utsatt for mobbing.

— Jag fér ofta frdgan fran fordldrar till barn med lépp-, kdk och
gomspalt hur de ska hantera mobbningssituationer. Jag brukar siga
att det &dr viktigt att de pratar med sitt barn om i det hér fallet spalten
och att det sker tidigt, sdger Marizela Kljajic.

I vardagen kan det till exempel goras nédr mat eller vétska fastnar 1
spalten. Genom att bendmna det visar fordldrarna att &r ok att prata
om den och hur man ska prata om barnets spalt. Det ger barnet ett
satt att uttrycka sig och forklara sin spalt, si att det vid senare
tillfalle nér det far fragor kan besvara dem pa egen hand.
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— Detta ir starkande. Om ni borjat kommunicera med ert barn tidigt
om svéra och jobbiga saker som kan dyka upp lédngs végen sa
kommer barnet troligtvis att anfortro sig till er och beritta nir det far
problem, sdger Marizela Kljajic.

Hon uppmanar fordldrarna att engagera barnen i foreningsliv och
fritidsaktiviteter. Det dr en investering 1 deras framtid och deras
sjalvkansla.

Tonar

Tonéren dr turbulenta for alla ménniskor. Det dr en period nér vi gar
igenom en identitetsprocess for att hitta oss sjdlva. I en familj med
en tonaring med ett kraniofacialt tillstdnd kan det vara svért att skilja
vad som &r ’vanlig tondrsprocess” och vad som &r kopplat till
tillstdndet. Nu pabdrjas ocksa de forsta romantiska kinslorna, eller 1
alla fall en 6nskan eller striavan efter dessa. Det kan finnas en oro
infOr att ndgonsin hitta ndgon som vill vara med mig.

— Vet inte om ni sjdlva minns det fran era tondr, siger Marizela
Kljajic.

Under senare tondren kan storre operationer goras nér ansiktet borjar
vixa fardigt.

— Den som viljer att opereras bor pa forhand tdnka igenom nér man
ar fardig med operationerna och vad som krévs for kdnna sig
tillfreds med det utseende man har.

Plastikkirurgen kan beritta om eventuella mgjlighet att forsoka
forbattra ndgot och kalkylera med chanser och risker. Men dven om
mycket kan goras gar det inte att operera bort ett tillstand.

— Infor en oronrekonstruktion, till exempel giller det att forklara
tydligt att det inte kommer att ge barnet horsel. Barnet behover veta
vad det kan forvénta sig.

Vuxenlivet

Infor vuxenlivet borjar planerna pa att flytta hemifran, skaffa en
utbildning och skapa sig ett eget liv. Att bilda familj vicker ocksa
funderingar kring arftlighet.

— Ténk om barnet drver min Treacher Collins. Ar det egoistiskt att
vilja ha barn om det riskerar samma tillstind? Hur ska man prata om
detta med sin framtida partner, beskriver Marizela Kljajic négra av
de vanligaste fraigorna som kan dyka upp.

Forskning

I en forskningsartikel om erfarenheterna att leva med Treacher
Collins syndrom kom det fram att vissa ldrare gav for snélla
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uppgifter for att underlitta. Andra har erfarenhet av att bli
underskattade pa grund av sitt utseende, att man bedomde deras
kompetens som ldgre pa grund av hur de sig ut.

— Nér de intervjuade kom till universitetet beskriver manga att
omgivningen fordndras. Studenterna brydde sig mindre om att stirra
och forundras nir de sdg nagon med Treacher Collins syndrom.
Andra berittade att de hade svért att ta emot hjélp 1 borjan, med talet
eller anvdnda en horapparat, for att inte sticka ut eller anses var
mindre kapabla. Men sedan insag de att en horapparat trots allt
kunde vara ett bra hjdlpmedel att ha.

De hade olika strategier for att hantera att ménniskor stirrade. Ibland
startade de en konversation genom att sdga Hej. Eller konfronterade
genom att berétta om tillstandet.

— Nar barn stirrade, kunde de intervjuade bestdmma sig for att dra
slutsatsen att barnen gjorde det av nyfikenhet snarare @n att uppfatta
stirrandet som nagot offensivt eller negativt.

Fragor till Marizela Kljajic:

Varfor ligger vi skulden pa oss sjilva om vi fitt ett barn med
Treacher Collins syndrom?

— Att skapa mening och begriplighet gor det enklare att ta kontroll
over situationen och gé vidare.

Vilket svar kan man ge pd lekplatsen ndir barn stiller fraga pad
fraga varfor vdrt barn ser annorlunda ut?

— En strategi kan vara att lata barnen stélla tre fragor och sedan sédga
att: Nu ricker det.

Forildratips:

Ett fordldrapar som &r med pa familjevistelsen berittar att de svarar:
- Viktor dr fodd sa.

Det brukar barnen vara ngjda med.

Andra forédldrar beréttar att de fragade tillbaka en géang nér ett barn
frdgade varfor deras dotter sdg annorlunda ut:

Hur tycker du att hon ser ut?

— Hon ar s6t, svarade barnet.

Dokumentation nr 538 © Agrenska 2017 27



Treacher Collins syndrom

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 program.

— Vi dr noga med att anpassa innehallet sa att forutsittningarna

for barnen blir sa bra som mdjligt under veckan, berittar
pedagog Elisabeth Lundquist frin barnteamet om Agrenskas
pedagogiska arbete vid en familjevistelse.

Barn som har Treacher Collins syndrom har olika kombinationer av
symtom som forekommer 1 varierande svérighetsgrad. Det dr dérfor
viktigt att alltid se varje individs forutséttningar och behov. Med
detta som utgingspunkt har pedagogerna pa Agrenska utformat
programmet for barnen under veckan.

Personalen laser in medicinsk information och dokumentation
frén tidigare veckor och samtalar med fordldrarna om barnen
med diagnos. De hiamtar ocksé in information fran barnens
forskola eller skola. Dérefter planeras veckans aktiviteter med
barnen.

Delaktighet

Ett vergripande mél for familjevistelsen pa Agrenska #r att barnen
ska kénna sig delaktiga. Detta utgar ifrdn ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hilsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och
funktionsnedséttning. Modellen tar hdnsyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel.
Samtliga ar lika viktiga for hur man kan paverka och genomfora
olika aktiviteter och hur delaktig en person kan kdnna sig.
Eftersom en funktionsnedsittning ofta dr bestdende, blir de
omgivande faktorerna och att géra dem sd bra som mojligt, mycket
viktiga. Delaktighet styrs av de kroppsliga faktorerna, men ocksé
mycket av omgivningens faktorer. Ansvaret att anpassa och
kompensera vilar pa omgivningen.

Sarskilda mal vid Treacher Collins syndrom

Att stimulera och stodja kommunikation och tal éar viktiga
maélséttningar under veckan. Det gor man genom att tala tydligt och
anviinda tecken och kroppssprak. P4 Agrenska ir erfarenheten att
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barnen mar bra av att ha ett tydligt schema. D4 vet de vilka
forvintningar de har pa sig och orkar halla koncentrationen.

Under vistelsens aktiviteter och samlingar anvinds AKK i form av
tecken som stdd, bilder, fotografier och symboler for att forstirka
det som ségs och ge stod for minnet. Det finns ocksa en rad talande
hjalpmedel och talande bocker och scheman som konkretiserar och
ger struktur pa dagen.

Personalen 4r mana om att ge barnen tid, invénta och ge bekriftelse.
Da far de en chans att kommunicera efter sina egna forutsittningar.
— Munmotoriken stimuleras genom sanger och lek med sdpbubblor
till exempel, siger Elisabeth Lundquist.

For att minska konsekvenserna av horselnedsdittning 1aggs stor vikt
vid att skapa en lugn och anpassad milj6. Personalen forsoker ta bort
storande ljud och 4r mana om att teckna, anvianda bilder och ett
konkret material.

Ett tredje méal ar att bidra till att stirka sjdlvkdnslan.

Det gors genom samlingar och gemensamma aktiviteter dir var och
en deltar pa sina villkor.

— En av vara allra biasta medarbetare dr Kalle Kanin, han ser och
bekréftar varje barn. Kalle bor i en resviska och varje dag utgar
morgonsamlingarnas sanger och lekar frdn det Kalle har med sig,
sdger Elisabeth Lundquist.

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjilvstindiga aktiviteter,
och lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande. Tanken é&r att
alla aktiviteter ocksa ska kénnas roliga for barnen si att deras
motivationsniva hélls uppe. For att stirka sociala samspel och
kamratrelationer introduceras lekar dir barnen far uppleva att de
lyckas och dér de fér positiva forstirkningar.

Sinnena stimuleras pa manga olika sétt under dagarnas olika
aktiviteter. Nar dagens schema presenteras far barnen lukta pa
dagens doft till exempel.

Horseln stimuleras genom samlingarnas musik, rytminstrument och
ljudspel eller leksaker. Synen fér stimulans i Sinnenas rum eller i
aktiviteter med bild och form och i rorelselek med fallskdrm i olika
farger.

Under vistelsen ar det manga samlingar och gemensamma
aktiviteter dér var en och kan delta pé sina egna villkor. Barnen
och ungdomarna blir bekriftade och far kdnna att de lyckas.
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Syftet med alla aktiviteter &r att fa igang den goda cirkeln dér
barnet kdnner sig stirkt och far lust vilket foder viljan att prova
nya saker.

Linktips

http://logopedeniskolan.blogspot.se
http://www.skoldatatek.se/verktyg/appar

http://www.skolappar.nu (appar kopplat till det Centrala
innehalleti1 Lgr 11)

http://www.appstod.se (samlingsplats for appar som
stod) http://www.mathforest.com (1&g/mellan vilj
niva)

Myndigheten for delaktighet www.mfd.se

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

komikapp.se -material och inredning

nyponforlag.se -sprékstimulerande material

abcleksaker.se -fina, roliga och pedagogiska leksaker

lekolar.se -forskola och skolmaterial leksaker, pyssel, hjalpmedel

goteborg.se/eldorado -upplevelsehus, studiebesok, kurser och
utbildningar

Efter en fjarde ndsoperation, som gjordes for att vidga ndsgdngarna
pa Olivia, riktade forédldrarna allt fokus pa att dttrdna henne. Hon
fick mat via en sond pa natten, men péd dagen at Olivia vanlig mat. I
borjan spottade hon ut vad de dn erbjod. Fordldrarna liste allt de
kom Over 1 amnet mattridning, sokte pa internet och pratade med
andra fordldrar 1 liknande situation. Och med sin logoped, som sa att
de skulle erbjuda Olivia massor av smaker: oliver, senap, chili...
Naér Olivia var ett och ett halvt ar slutade de att sondmata henne.

— Hon 1&g under minus tva pa tillvixtkurvan och en ldkare

protesterade mot vart beslut att sluta med sondmaten, sdger Lisa.
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Syskonrollen

Treacher Collins syndrom

— Visst hade vi tvivel pa oss sjdlva, men vi tinkte att hon méste fa
bli hungrig om hon ska bli lockad att dta vanlig mat och sluta vara
sondberoende, sdger Marcus.

Deras logoped stottade fordldrarnas beslut. Hon sa:

”Ni kdnner Olivia. Jag vet att ni kommer in till sjukhuset om det
skulle bli ndgon fara med henne.”

— Logopedens stdd och tilltro till oss, har betytt vialdigt mycket for
oss, sdger Lisa och Marcus.

Det tog ndgra ménader, sedan kunde de ta bort knappen. Olivia
ligger fortfarande pa minus tva pa sin viktkurva. Hon éter allt,

smakar gidrna, men éter inte mycket.

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behéver kunskap,
att fa triaffa andra och ha nagon som lyssnar pa dem. Det
visar forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i deras utsatta roll i vira

syskongrupper, berittar Marcus Berntsson, idrottspedagog
pd Agrenska.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast dr den ldngsta
relation vi har i livet. Den dr fylld av gemenskap och karlek, men
praglas ocksé av rivalitet, avund och konflikter. Vad som
dominerar kan vara olika och dven éndra sig 6ver tid.

— Vi vill ge redskap 1 rollen som syskon till en syster eller bror
med funktionsnedsittning, sdger Marcus Berntsson.

Under veckan utgér personalen fran syskonets behov och fragor,
for att de ska fa strategier att hantera sina kadnslor och sin vardag.
Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
program for syskonen som utgar ifran kunskap, kénslor och
bemistrande. Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som
syskonen arbetat fram tillsammans. Kdnslor hanteras genom ett
oppet och tillatande klimat, dér alla ska kénna sig bekvima med
att prata fritt.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pa sadant

som kan kallas for daliga hemligheter”.
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Kiinslor och fragor

Att fi ett syskon med funktionsnedséttning vicker manga fragor
och kénslor. Det &r en orolig tid. Den nya situationen paverkar
vardagen och syskonrollen.

Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedséttning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksé att fordldrar tenderar att dverskatta barns
kunskap och vad barn forstatt. Barn har mindre mdjligheter att
paverka sin situation och omgivning pé grund av sin dlder och
sociala situation.

Redan i vildigt ung &lder dr syskon till barn med en
funktionsnedséttning duktiga pa att uppfatta andras behov av
hjalp. De har ménga varfor-fragor som behdver svar, men det ar
viktigt att bemota barnet pa rétt niva.

Efter 9-arséldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron dn de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppméarksammar
omgivningens reaktioner.

I den aldern borjar det bli jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. De noterar blickar och borjar
fundera pa hur de ska forklara f6r andra.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att forildrarnas ska orka.
De funderar ocksa over drftlighet och existentiella frigor som
varfor de sjdlva inte drabbades nir deras syster eller bror gjorde
det.

Syskonens program

Den forsta dagen pa Agrenska ir det fokus pa barnet eller
ungdomen vars syskon har hjarntumor. Syskonen beréttar om sig
sjélv eller sin familj om man vill. Andra dagen borjar man
fundera kring diagnosen och formulera fragor till sjukskoterska
eller lakare. Till dem kan de stilla alla fragor de har.
Informationen om diagnosen utgér alltid frdn barnens egna fragor
och funderingar. I de yngre &ldrarna riacker det ofta att syskonen
fér ett namn pa sjukdomen och en kort beskrivning av hur den
paverkar deras bror eller syster.

I nioarséldern véxer en mer realistisk syn pa tillvaron fram.
Barnen inser att villkoren &r olika. De borjar se och forsta
konsekvenser av syskonets sjukdom. Fragorna kan handla om hur
det ska ga for deras bror eller syster i skolan och hur framtiden ser
ut.
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I dldre syskons frdgor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld 6ver
att de sjilva inte fick funktionsnedséttningen. Men ocksé sorg
over att inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far
fragor som de burit pa linge en chans att luftas.

P4 onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kéanslor. Syskonen triffas i sma
grupper. Ofta dr det forsta gingen de traffar andra som har broder
eller systrar med samma diagnos.

Utover samtalen gor syskonen olika samarbetsdvningar. De kan
gora kamratbanan som bestér av dventyrsbanor dér far agera
tillsammans for att klara 6vningarna.

Att lara kdnna varandra och ha roligt tillsammans ldgger grunden
for samtal dir de kan dela hemligheter, kénslor och strategier.
Personalens uppgift i samtalen ar att bekréfta barnens kanslor,
inte att avvisa dem genom att ge trost. Det dr viktigt att syskonen
far lufta det svéra.

-Forsok att forst bara bekrifta barnets kinslor. Nér vi gjort det
kan vi ge fornuftiga argument och fakta.

De behover veta att det dr okej att kinna som de gor och att de
inte dr ensamma i1 den kinslan. Det osagda kan ldtt kdnnas som en
klump 1 magen eller ndgon annanstans i kroppen. I familjen dr det
kanske inte alltid sa 14tt att prata eftersom fordldrarna har sa
mycket att géra med barnet som har funktionsnedséttning att
syskonet inte vill belasta dem.

Att bira det tunga inom sig skapar stress.

Berittelsebok

Under veckan skapar syskonen en berittelsebok om sig sjélv, om
diagnosen och om sina egna strategier. [ boken ritar de av sin
hand, som en symbol for dem sjédlva. Vid tummen ska de rita tva
saker de dr bra pa. Vid pekfingret saker de vill ska hdnda om tva
ar. Vid langfingret, vad andra siger de &r bra pd. Vid ringfingret
drommar. Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

En annan del i beréttelseboken &r att fylla en cirkel med tértbitar
av kanslor. Gladje, sorg och ilska. Cirkeln blir en utgangspunkt
for att diskutera vilka de svéra kinslorna ar och vad man kan goéra
at dem. Men ocksé vilka de hirliga kdnslorna dr och hur de kan
kénnas oftare.
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Innehallet i veckan gar ut pa att skapa ett Oppet och tillatande
klimat dér det &r okej att prata kinslor och ha drdmmar. Da kan
dven de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern

Brist pa egen tid med forédldrarna dr ocksé nagot som syskonen
pratar om. Nistan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa.
Men de drommer inte om ndgon utlandsresa, utan det ar
vardagstid som ar det viktiga.

Syskonens egna tips till fordldrarna dr att de ska berdtta om
diagnosen och vad den innebér. De ska prata om hur den dr idag
och hur den kan bli 1 framtiden.

Men det ér inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att
barnen har 6kad mognad jamfort med jamnariga, har stark empati,
engagemang, ansvarskénsla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen.

En bra erfarenhet tycker de sig ha fitt genom att deras syster eller
bror har en funktionsnedsattning ar att alla fods olika och har
olika forutsittningar i livet.

— En annan fordel ar att de far gé fore 1 kon till Liseberg. Och éka
allt tva génger.

Lis mer om Agrenskas syskonarbete pa
www.syskonkompetens.se

www.detoutsagda.se

Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och ldstips i
amnet. Dar finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestillningar. De bygger pé fordldrars egna berittelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratman
dlar-och-syskonkarlek/

Olivia har en storasyster

Olivias storasyster Ellen var tva och ett halvt &r, ndr Olivia
foddes. Forsta gdngen Ellen sidg Olivia, hade hon en bild med sig
pa henne som personalen tagit. Hon kldttrade upp pa en stol och
visade sin syster som lag i en plastbalja pa neonatalavdelningen
bilden: Det dr du, det 4r du, sa hon.

— En sjukskoterska tog en bild av den stunden. Det var s& himla
rart, siger Marcus.
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Ellen bodde med sin syster och sina fordldrar pé sjukhuset fran
det att lillasyster foddes. Hon fortsatte i sin forskola pé heltid.
Marcus och Lisa séger att det dr ”formodligen vérldens bista
forskola”. Personalen stillde upp till tusen. Om Ellen inte hade
haft det s bra, ar det inte troligt att de sjdlva hade hanterat
situationen sa bra som de trots allt gjort, menar fordldrarna.

— Dar fanns en stor trygg famn 1 en av pedagogerna. Ellen fick
den tid hon behdvde, sdger Lisa.

— Ville hon sitta en halv dag i en famn kunde hon gora det. Dir
fanns ett stort engagemang for henne, sdger Marcus.

Redan frin fOrsta stund har fordldrarna berittat for Ellen om sin
lillasysters diagnos. Forklaringarna har anpassats efter Ellens
alder och de har varit enkla:

”Lillasyster har inga 6ron. Hon har lite jobbigt att andas. Hon &r
lite liten, darfor maste hon dta ofta.”

Ellen har varit med nér Olivia vaknat upp efter operationer. Hon
har sett sina fordldrar vara ledsna och oroliga. De har valt att gora
henne delaktig i alla steg av Olivias behandling och
undersdkningar.

— Vi har forsdkrat oss om att det aldrig ar kusligt for henne, séger
Marcus.

— Har det kommit blod, efter en nidsoperation till exempel, har vi
kunnat forklara att det inte dr négot att vara rddd for, utan att det
ar bra, for nu kommer Olivia att kunna andas sjélv, séger Lisa.

De kénner att Ellen forstér att det 4r ndgot med Olivia som inte ar
som hos andra. Men de har aldrig pratat om att lillasyster ska
behandlas pa ndgot annat sitt, eller att de ska vara extra forsiktiga
med henne.

— Vi har tur for Ellen dr fodd med ett vildigt stort hjdrta med stor
empati, siger Marcus.

— Hon dr mycket lyhord for sin omgivning och har hanterat hela
situationen med Olivia pé ett bra sétt, sdger Lisa.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvérden, giirna en barntandvéirdsspecialist. Om
det finns svarigheter med tal, sprik och dtande behdvs dven
kontakt med logoped.
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Det siiger 6vertandlikare Anna Odman och logoped Asa
Mogren, som arbetar pi4 Mun-H-Center i Hovis.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundon
samt pa Odontologen 1 Goteborg. Det dr ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvard, munhilsa och munmotorik hos barn med
séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berorda
patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tvd kompetenscentrum for séllsynta
diagnoser som ror munhélsa i Umed och 1 Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och
familjevistelser traffar Mun-H-Center ménga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar. Efter godkdnnande fran
foréldrarna gor en tandldkare och en logoped en dversiktlig
undersokning och beddmning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som forédldrarna
lamnat, stills samman i en databas.

Kunskapen om séllsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats (mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Tand- och munvard for barn och ungdomar med sérskilda
behov

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden ér sé bra
att en god munhélsa kan bevaras.

Att komma igdng med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor
anvinda fluortandkrdm. Tandvarden rekommenderar forédldrar att
hjilpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger om
dagen. For att underlitta tandborstningen tipsar Anna Odman om
att st bakom barnet och anvinda den egna kroppen som stod.

— D& kommer man at béttre och det blir léttare att borsta.
Alternativt kan man lata barnet ligga ner i en sing eller liknande.
Nér nya kindtdnder kommer &r det extra noga med tandborstning
av groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken for hél.

Det finns méanga olika typer av hjdlpmedel som kan underlatta
munvarden. Tandvardspersonalen hjilper till att individuellt prova
ut ldampliga hjdlpmedel. Vid arliga undersokningar pa tandklinik
ar det viktigt att tandldkaren far kinnedom om barnets aktuella
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hélsa och medicinering, d& det kan paverka salivens kvalitet och
ge muntorrhet med 6kad risk for karies, hal i tdinderna, som foljd.
Kontroll av bettutveckling, kdkleder och kdkmuskulatur dr ocksé
viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien,
tandkott och tédnder. Ett eller tva aterbesok mellan de ordinarie
besoken rekommenderas for polering och fluorbehandling av
tanderna. For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns
sdrskilda tandkrdmer utan smak. Det finns ocksd tandkrdmer som
inte skummar s mycket.

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

Munhiilsa vid Treacher Collins syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behover inte —
forekomma vid TCS:

e Okad forekomst av hog och smal gom

e Gomspalt, lappspalt

e Liten underkike, vilket kan medfora trangstédllning
e Bettavvikelser; Oppet bett

e Ténder saknas (aplasier)

e Mineralstorningar

e Muntorrhet

Nér vi undersokt barn med Treacher Collins syndrom har vi sett.
Barnen har fina tidnder. Det forekommer dverbett, Oppet bett,
korsbett och trangstéllning och mineralisationsstorningar, sédger
Anna Odman.

Att tinka pa for barn med Treacher Collins syndrom:

e Ta kontakt med tandvarden innan forsta besoket och se till
att behandlaren far kunskap om barnets behov.

e Forbered gidrna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa personalen barnet
ska mota och stolen barnet ska sitt i (anvdndbara bilder
finns pa bildstod.se och kom-hit.se

e Tal- och kommunikationstréning &r ofta motiverad. En del
barn behdver ocksé dt- och sviljtraning hos logoped.
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Munmotorik vid Treacher Collins syndrom
Symtom som kan — men inte behover — forekomma vid Treacher
Collins syndrom:
- Talsvérigheter, framforallt nir det géller klang, resonans,
rOst och artikulation. Horseln dr ofta paverkad.
- Atsvérigheter som att tugga, beroende p3 bettavvikelser
och eventuellt nedsatt salivproduktion
- Svarigheter med andningen, snarkning och sémnapné
- Péverkan pa mimisk muskulatur
Munmotoriken &r viktig for minga funktioner i munnen, som att
prata, dta och kontrollera saliven. Logopedens roll att vid behov
utreda kommunikation, sug-, tugg- och sviljformaga och
oralmotorik (=munmotorik) Logopeden ger ocksa rad kring
matning och dtsvérigheter.
— Som logopeder arbetar vi ockséd med tréaning av tal, sprak och
kommunikation, siger Asa Mogren.
Det &r viktigt att veta att alla barn har ritt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Som forélder ska man inte ndja sig
med forklaringen att svdrigheterna “ingér i diagnosen”.

Atsvarigheter

Det kan finnas manga orsaker till att barnet har svart att dta. En &r
att viljan att dta beror pa brist pa aptit, mag- och tarmbesvir,
andningen eller allméntillstandet eller ett 6kat behov av mat. En
annan orsak kan vara att barnets forméga att dta ar paverkad. Att
suga, dricka, tugga och svélja och kénna dr komplexa aktiviteter.
Darfor dr det viktigt att forstd vad som stor barnets forméga.

Om barnet inte dter via munnen ar det viktigt att fortsdtta
stimulera munnen for att minska risken for overkanslighet i
munnen och for att bibehalla en god munhélsa.

— Det gar fort att bli 6verkénslig. Da ar det risk att det blir svart
att borsta tinderna, vilket kan leda till problem att behalla en god
munhilsa, siger Asa Mogren.

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

Las mer om oralmotorik 1 skriften Uppleva med munnen och hur
man kan stimulera oralmotorisk formdga i vardagssituationer.
Den gér att bestilla eller ladda ner frain Mun-H-Centers
webbplats.
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Olivia idag

Olivia ar tre och ett halvt ar. Hon gér pa en uteforskola dir hon
har en resursperson anstélld pa halvtid for att halla ordning pa
hennes horapparat. Olivia har en BAHA och resurspersonen har
en sarskild mikrofon pé sig, sé att Olivia hor henne tala dven om
de dr langt ifran varandra.

— Det dr mycket spring i benen pé Olivia, hon dr envis och kan
argumentera for det hon vill ha, sdger Lisa.

— Hon é&r véldigt nyfiken och gillar att lira sig saker, som
matematik till exempel, sdger Marcus.

Olivia har manga kompisar. Forédldrarna har aldrig hort ndgra
kommentarer fran andra barn, ddaremot fran vuxna, om hennes
utseende. Olivia ar trygg 1 sig sjdlv och dr medveten om att hon
ser annorlunda ut. Hon kan sédga: Jennifer har stora 6ron och jag
har sma Gron.

Information fran Forsakringskassan

Vardbidrag, kontaktdagar och assistansersittning iar nagra
av de stod som Forsidkringskassan kan ge till foraldrar som
har barn med funktionsnedsattning. Marianne Lundgren,
som ér personlig handliggare pa Forsikringskassan i
Goteborg, informerade om det ekonomiska stod familjerna
kan erbjudas.

Forsédkringskassan har dndrat sitt arbetssétt 1 grunden for att
anpassa det till den enskildes behov sa att moten skall bli
enklare, tryggare och mer personliga. Forsakringskassan har
numer en guide pé sin webbplats, didr man kan skapa sin egen
sammanstéllning av de bidrag barnet eller ungdomen har rétt
till. Las mer pa forsakringskassan.se

Ovriga forindringar ér bland annat:

e En kontaktperson hos Forsikringskassan. De
som har stdrst behov av stdd ska erbjudas en
kontaktperson med ansvar for att samordna alla
kontakter med forsdkringskassan.

e Stod till fordldrar med barn som ér svart sjuka
eller har en funktionsnedséttning. Mgjligheten att
kunna f2 stod fran forsdkringskassan redan pa
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sjukhuset eller habiliteringen finns redan pé vissa
stéllen och det ska utokas till att bli tillgdngligt i hela
landet.

Forenklade och samordnade uppfoljningar.
For att gora vardagen mera forutsdgbar och trygg for den som har
en funktionsnedsittning ska Forsdkringskassan samordna och
forenkla de lagstadgade uppfoljningarna inom olika drenden som
den enskilda har hos forsdkringskassan.

— Kortare vantetider pé beslut

— En egen plan for framtiden for elever som gar pd gymnasiet

och har aktivitetserséttning
— Enklare digital kontakt med Forsdkringskassan

Ansokan

Nér man skickar en ansdkan till Forsakringskassan ska ett
utforligt medicinskt intyg utfiardat av behandlande lidkare bifogas.
Intyget ska beskriva barnets funktionsnedsittning. Nér alla
handlingar inkommit tar handlaggaren, helst inom en vecka,
kontakt med sdkanden for att boka tid for utredningssamtal. Detta
kan ske pd Forsékringskassan men ocksa i hemmet eller via
telefon.

Handldggaren utreder drendet och lagger ett forslag till beslut, och
beslut fattas till sist av en sdrskilt utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid Forsdkringskassans
omprovningsenhet. Fdr man avslag dér kan drendet 6verklagas i
Forvaltningsritten, darefter i Kammarrétten och Hogsta
Forvaltningsdomstolen. Dessa avgdr dock om provningstillstdnd
lamnas eller inte. Detta innebér att Forvaltningsrétten kan bli den
slutliga instansen.

Eftersom Forsdkringskassan gor en individuell provning 1 varje
enskilt fall dr det viktigt att man 6verklagar beslut man inte &r
ndjd med. Overklagan behdver inte vara komplicerad, det ricker
med ett brev dir man pa ett enkelt sétt forklarar varfor man ar
missndjd med beslutet.

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

Vardbidrag

Vérdbidrag ér till for dem som vérdar ett sjukt barn eller barn med
funktionsnedséttning. Det kan betalas ut frén att barnet dr nyfott
till och med juni det ar det fyller 19 ar.
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For att man ska kunna f& vardbidrag méaste barnet behdva sérskild
vérd och tillsyn under minst sex manader. Véard- och
tillsynsbehovet innefattar exempelvis medicinering, hjilp med
kommunikationen, aktivering, trdningsprogram och tillsyn for att
avstyra farliga situationer.

Vérdbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Det kan alltsd ges d@ven om ingen faststilld
diagnos finns. Nér annat samhaéllsstdd finns, exempelvis om
barnet bor hos stodfamilj eller dker pé korttidsverksamhet,
paverkas nivan pa vardbidraget. Om barnet beviljas
assistanserséttning omprovas vardbidraget.

Assistansersittning

Assistansersdttning ér ett ekonomiskt stod som ger de personer
med de allra svaraste funktionsnedsittningarna rétt till personlig
assistent for att kunna leva ett mer sjélvstandigt liv.

Personlig assistans kan ansokas hos kommunen eller
Forsikringskassan. Kommunen har ansvaret dé de grundldggande
behoven uppgar till hogst 20 timmar per vecka samt for att
hjalpbehovet tillgodoses. Staten (Forsdkringskassan) kan bevilja
assistansersittning for personlig assistans ndr de grundliggande
behoven dverstiger 20 timmar per vecka.

En person som beviljats ekonomiskt stod for personlig
assistans/assistansersittning och som sjélv anstéller sina
personliga assistenter ska anmaéla detta till IVO, Inspektionen for
vard och omsorg.

Detsamma giller personer som anstéller assistenter at sitt
minderariga barn. Blankett for anmaélan finns pa IVOs webbplats:
ivo.se

Tillfallig foraldrapenning

Tillféllig fordldrapenning dr erséttning for inkomstbortfall nér en
fordlder méste avsté fran arbete for bland annat vérd av sjukt
barn, behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman.
Ersittningen kan utgd 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 ar. Det finns d&ven mojlighet att fa tillfallig
fordldrapenning for barn med allvarlig diagnos, och en pagaende
akutbehandling dér det foreligger hot mot barnets liv, till dess
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barnet fyller 18 &r. Speciellt ldkarutldtande krivs da. Tillféllig
fordldrapenning vid allvarligt sjukt barn kan utgd med obegréansat
antal dagar.

For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till
vissa funktionshindrade) géller sdrskilda regler. Tillfallig
fordldrapenning kan i dessa fall utga upp till 21-23 ars dlder.
Foréldrarna till dessa barn har ocksa ritt till tio kontaktdagar per
barn och ar, vilka kan anvéndas for att ge fordldrarna mojlighet att
lara sig mer om hur de kan stddja sitt barn. Det kan exempelvis
ske genom kurser eller besoksdagar 1 skolan. Man kan fa tillféllig
fordldrapenning for kontaktdagar fram tills barnet fyller 16 ar.

Samhallets stodinsatser

Socionom Emy Emker som arbetar pa Agrenska
informerarom det ekonomiska stod som finns att fa for
personer med funktionsnedsattning, utover det stod
Forsikringskassan erbjuder.

Samhéllets ovriga stod utgdr bland annat frén tva lagar; LSS
(Lagen om stdd och service for vissa funktionshindrade) och
Socialtjanstlagen, SoL.

LSS ger stod for insatser och sérskild service for personer...
1)...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand

2)...med betydande eller bestdende begdvningsmassigt
funktionshinder eller hjdrnskada i vuxen alder foranledd av véld
eller kroppslig sjukdom

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

Om man bedéms inga i ndgon av dessa personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser ingar i LSS. Nagra
av dem kan vara aktuella for personer med Treacher Collins
syndrom.

Avlosarservice
Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avlastning och for att utrétta d&renden utanfér hemmet.
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Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller
som 16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt.

Korttidsvistelse

Kortidsvistelse 1 en stodfamilj eller pa korttidshem syftar bade till
att ge anhoriga avlosning och ge fordldrarna mer tid for syskon,
men ocksa att tillgodose barnets behov av miljdombyte och
rekreation. Tanken &r att barnet ska f4 mojlighet till personlig
utveckling. Korttidsvistelse kan bli aktuell redan i tidig alder.

Kontaktperson

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

Ledsagarservice

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

Hit kan man vinda sig for att fi hjilp med stodinsatser
Habiliteringen/kurator

LSS-handldggare

Brukarstodsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse)
Anhorigstodjare i kommunen

Brukarstddcenter

Det hiir giller i skolan

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att nd skolans
kunskapsmaél. Skolan ska ta hansyn till elevers olika behov och
elever ska ges stod och stimulans sa att de utvecklas sd langt som
mojligt.

I lagen star ocksa att skolan ska striva efter att uppvdga skillnader
1 elevernas forutsdttningar att tillgodogora sig utbildningen.

Stod i skolan

Stodatgiarder till en elev med funktionsnedséttning kan se olika ut
och exempelvis bestd av handledning och fortutbildning av
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personal. Eleven kan ocksé fé en resursperson. I andra fall gors en
omorganisation s att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller laromedel kan rdknas som stod.

Infor forindringar

Infor fordndringar, som att barnet ska borja ny skola, gora
stadiebyten eller att barnet far nya ldrare ar det bra att forbereda
forandringen 1 god tid. Det kan goras genom att kontakta skolan
och ge skriftlig information om barnets diagnos och sérskilda
behov (Agrenskas dokumentationer ér uppskattade
informationskéllor).

Det kan vara bra att ordna ett méte med alla inblandade parter
som rektor, skolskoterska och pedagoger. Vid osdkerhet om
vilken skola som passar barnet bist dr det en fordel att gora
studiebesok.

Motesteknik

Som foralder till ett barn med funktionsnedsittning blir det ménga
mdten med de parter som omger barnet. Det &r bra att ha en tydlig
dagordning och fora protokoll dver vem som ska gora vad — och
till nér. Det 6kar chanserna att forslagen faktiskt genomfors. Det
ar ocksa viktigt att boka in en ny tid for aterkoppling och
uppfoljning av atgéirderna.

Ar det nigot som inte tycks kunna 18sas ir det bra att fraga: Hur
gOr vi da? Att gora drendet till ett gemensamt problem kan vara
ett sdtt att f4 en 16sning.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pé sjukhus kan man fa hjélp med
att hitta fonder. De finns ocksa 1 bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa foretag
hjilper ocksa till att hitta riitt fonder for en mindre summa. Aven
Svenska kyrkan har fonder att soka.

Tips pa bra webbsidor

Agrenska.se — Agrenska
agrenska.se/syskonkompetens

1177 - Sjukvardsupplysningen

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
mfd.se — Myndigheten for delaktighet
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do.se — Diskrimineringsombudsmannen
mun-h-center.se — Mun-H-center

notisum.se — Lagar pd nétet

nfsd.se — Nationella funktionen sdllsynta diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det ir en nationell resurs for
alla som soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar r i stor utstrackning ocksa okédnda
sjukdomar. Behovet av kunskap ar dérfor stort. Informationscentrum
gor kontinuerligt uppdateringar av kunskapsliget tillsammans med
ledande specialister och handikapporganisationer och
patientforeningar.

I databasen finns 6ver 300 ovanliga diagnoser och nya tillkommer
hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs
en informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat
dess forekomst, behandling och forskning. Den som behover flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till forskole- eller
skolpersonal kan bestélla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser@gu.se

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omrédet séllsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012
arbetet i enlighet med uppdraget.

NFSDs uppgift ar att:

e bidra till 6kad samordning och koordinering av hilso- och
sjukvérdens resurser for personer med sillsynta sjukdomar
liksom 0kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.
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e bidra till spridning av kunskap och information till alla delar
av hélso- och sjukvarden och till andra berérda
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.
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En sammanfattning av dokumentation nr 538

Treacher Collins syndrom, TCS, kdnnetecknas av symmetriska missbildningar i ansiktets
kranium. Syndromet ingér bland medfédda kraniofaciala missbildningssyndrom och varierar i
omfattning och svarighetsgrad.

Omkring tva barn per ar far diagnosen i Sverige.

Barn med kraniofaciala missbildningar behandlas av ett sarskilt team, som utreder och
planerar de olika operationer som kan bli aktuella.

Sérskild uppmirksamhet dgnas 6ron och 6gon. Andning, mun och tinder bor foljas av
specialister under uppviaxten.

Barn och vuxna med syndromet erbjuds psykologiskt stod med fokus pa hur det ér att leva
med ett annorlunda utseende.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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