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Agrenska ar ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik métesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer samt yrkesverksamma som moter
personer med funktionsnedsattningar i sitt arbete.
Agrenska ar belaget pa Lilla Amundén sdder om
Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser,
utbildningar och konferenser. Agrenska driver ocksa
Informationscentrum for sallsynta halsotillstdnd som ansvarar
for att ta fram och kvalitetssékra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand
och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, maéjlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och
diskussioner kring aktuella medicinska ron, pedagogiska
fragor, psykosociala aspekter samt det stod samhallet kan
erbjuda. Barnens program ar anpassat efter barnens
forutsattningar, maojligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med familjevistelsen och ar skriven av Sara Lesslie, redaktor
vid Agrenska. Innan informationen publiceras har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn som har CHARGE-
syndromet beréattar ett foraldrapar om sina erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras p& Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se.
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CHARGE-syndromet tillhdr gruppen dévblindsyndrom
med paverkan pa flera organ. Symtomen och deras
svarighetsgrad varierar mellan olika personer med
syndromet.

— CHARGE orsakas vanligen av en nymutation

I genen CHD7 som éar viktigt for den tidiga
fosterutvecklingen. Det sadger Cecilia Hulthe
Soderberg som ar dverlakare i Klinisk genetik och
genomik vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Det finns avdelningar for Klinisk genetik vid landets

sju universitetssjukhus. Vid klinikerna utreds personer dar det
finns misstanke om ett genetiskt tillstand. Pa Klinisk genetik
finns ocksa laboratorieverksamhet som analyserar DNA-prover
och gor fosterdiagnostik.

— P& mottagningen traffar vi ocksa friska personer som behéver
genetisk vagledning, sager Cecilia Hulthe Séderberg.

Arvsmassan

Varje barn har arvt halften av arvsmassan av sin mamma och
héalften av sin pappa. Generna ar ungeféar 20 000 till antalet hos
manniskan, och finns i cellkarnan i kroppens alla celler i form av
DNA-spiraler. Spiralerna formar 46 kromosomer som i sin tur
bildar 23 kromosompar. Det sista kromosomparet ar
kénskromosomerna, som hos kvinnor bestar av tva X-
kromosomer och hos méan av en X- och en Y-kromosom.

Basparen, som DNA-spiralerna bestar av, kopplar ihop sig

i olika sekvenser. Varje baspar utgors av tva av fyra nukleotider
som forkortas A, T, C och G. De &r genernas byggstenar,

och ordningen pa dessa ar viktig fér genens funktion.

— En enda gen kan styra valdigt olika delar av kroppen.

En gen kan vara aktiv under olika perioder och kan paverka
manga olika organ, sager Cecilia Hulthe Soderberg.

Alla manniskor bar pa forandringar, varianter, i arvsmassan.

De flesta k&nner vi inte till eftersom de varken ger upphov till
symtom eller sjukdomar. N&ar man talar om mutationer menar
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man vanligen genetiska forandringar som leder till sjukdoms-
tillstdnd. En mutation i en gen innebar att basparen har andrats
vilket kan paverka bildandet av proteinet som den aktuella
genen ar en mall fér. Om det bildas ett felaktigt protein kan olika
symtom uppsta. Vilka symtom som uppstar beror pa vilket eller
vilka proteiner som ar paverkade.

CHARGE symtom

Innan den genetiska orsaken till CHARGE hittades stélldes
diagnos baserat pa vilka symtom personen uppvisar. Namnet
CHARGE ar en akronym dar varje bokstav star for de symtom
som ar vanliga vid syndromet:

C — Kolobom (Coloboma of the eye) ar en ofullstandig slutning
som liknar ett svart falt i 6gats regnbagshinna. Kolobomet kan
stracka sig anda in till nathinnan och synnerven. Aven andra
6gonsymtom férekommer.

H — Hjartfel (Heart defects) av manga typer forekommer hos
75-80 procent av alla med CHARGE.

A — Koanalatresi (Atresia of the choanae) star for hinder eller
sammanvaxning av de bakre naséppningarna mot svalget.

R — Tillvaxthamning (Retardation of growth and/or
development) kan vara bade hammad tillvaxt (70 procent) och
férsenad motorisk och kognitiv utveckling (50 procent).

G — Underutveckling av kénsorganen eller missbildningar i
urinvagar (Genital and/or urinary defects)

E — Oronmissbildning (80-90 procent) med horselnedséttning
eller dévhet (Ear anomalies and/or deafness).

Andra symtom som kan férekomma
e paverkan pa kranialnerverna
e paverkan pa balansorganet
e lapp-kak-gomspalt
e paverkan pa skoldkorteln, hypotyroidism
o fetma
e paverkan pa matstrupe och luftstrupe
e fOrandringar i hjarnan
e njuravvikelser
e epilepsi.
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Mutationer pd CHD7-genen

Den genetiska orsaken till CHARGE ar olika mutationer pa
genen CHD7 som sitter pa kromosom 8. Dessa mutationer gar
att hitta hos 90 procent av alla med CHARGE. Konsekvensen
av mutationerna ar att proteinet CHD7, som genen ar en mall
for, blir felaktigt.

— Proteinet CHD7 paverkar andra gener, vilket &r en forklaring
till varfor det blir sA manga olika symtom, sager Cecilia Hulthe
Soderberg.

Arftlighet

CHARGE-syndromet orsakas i de allra flesta fall av en
nymutation. Det innebar att férandringen i arvsmassan
upptrader for forsta gangen hos barnet och inte nedarvd fran
fordldrarna. Foraldrar till ett barn med en nymutation har darfor
mycket liten sannolikhet att fa ett till barn med syndromet.
Sannolikheten beraknas till ungefar 1 procent da det inte gar att
utesluta att nagon av foraldrarna bar pa anlaget i sina
konsceller. Det kallas for gonadal mosaicism.

— Da kan foraldrar fa fler an ett barn med CHARGE, men det &r
mycket ovanligt, sdger Cecilia Hulthe Sdderberg.

Den nyuppkomna férandringen hos barnet blir dock arftlig,

och barnet kan i sin tur féra den muterade genen vidare till sina
barn genom autosomal dominant nedarvning. Det innebar att
om den ena foraldern har CHARGE, det vill saga har en normal
gen och en férandrad gen, blir sannolikheten for saval soner
som dottrar att arva tillstandet 50 procent. De barn som inte har
fatt den muterade genen far inte sjukdomen och for den inte
heller vidare.

Diagnos

Vid misstanke om CHARGE eller ndgon annan genetisk
sjukdom remitterar l&karen patienten till Klinisk genetik.

Pa avdelningen tittar man pa familjehistoria, sjukdoms-
berattelse, symtom och gor en lakarundersokning. Vid stark
misstanke om CHARGE kan man gora en riktad genetisk
analys genom ett blodprov. Da letar man specifikt efter
mutationer i CHD7-genen. Det gar ocksa att leta bredare i DNA
genom en helgenomsekvensering, da man tittar pa hela
arvsmassan.
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Genetisk vagledning

Pa avdelningarna for klinisk genetik kan man fa genetisk
vagledning. Da far familjen eller patienten mer information om
den genetiska orsaken till ett specifikt tillstand, samt information
om arftlighet och majlighet till fosterdiagnostik och
embryodiagnostik (PGT).

— Det ar viktigt att familjerna erbjuds genetisk vagledning bade
nar diagnosen stélls och senare nar den som har CHARGE
eller syskonen far egna funderingar, sager Cecilia Hulthe
Soderberg.

Ar det ndgot som jag har gjort som foralder som har
orsakat syndromet?

— Nej, det &r inget som gar att paverka. Det ar endast ett
resultat av den genetiska slumpen. Det ar vanligt att foraldrar
kanner skuld, men det ar viktigt att veta att alla manniskor bar
pa forandringar i sitt DNA. For de allra flesta hamnar dock
forandringarna pa stallen dar det inte spelar nagon roll.

Finns intellektuell funktionsnedséttning, autism och adhd
kopplat till genen?

— Ja, det ar kdnda symtom vid CHARGE som beror pa den
genetiska forandringen.

Om mina barn som inte har CHARGE far egna barn, har de
en 0kad sannolikhet att fAa CHARGE?

— Nej, om syskonen inte sjalva har CHARGE sa bar de inte pa
anlaget och kan inte heller féra det vidare till sina egna barn.
Nar syskonen borjar fundera kan det vara vardefullt att fa

en remiss for genetisk vagledning.
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Syn och horsel vid CHARGE-syndromet

— Vid CHARGE-syndromet har majoriteten en
kombinerad syn- och horselnedsattning. Nar ett eller
ett par sinnen faller bort behtver barnet kompensera
med hjalp av de andra sinnena. For att barn med
CHARGE ska bli delaktiga behover man tidigt hitta satt
att kommunicera. Det gor att omgivningens
bemo6tande och agerande ar valdigt viktigt. Det sager
Claes Moller, professor och overlakare vid
Universitetssjukhuset i Orebro.

CHARGE och syn

Ett av huvudsymtomen vid CHARGE ar synnedséttningen
kolobom som finns hos 80-90 procent. Kolobom innebar att
Ogat inte har slutit sig som det ska under fostertiden. Kolobomet
kan omfatta aderhinnan (koroidea), nathinnan (retina) och
regnbagshinnan (iris). Kolobom i mitten av 6gat som omfattar
alla hinnorna kan innebara att &ven synnerven ar skadad.
Kolobom syns ofta som en avvikande form pa pupillen.

Dock avgor inte dess utseende hur stor skadan pa synen
faktiskt ar.

— Det ar viktigt att veta var i 6gat defekten sitter.

Pa syncentralen bor barnen fa gora en funktionell kartlaggning
for att veta omfattningen av synskadan och hur barnet bast ser,
sager Claes Moller.

Kolobom paverkar bade synskarpa och synfalt. Nedsattningen
kan variera fran latt till mycket svar, beroende pa kolobomets
placering och utbredning. Kolobom &r inte en progressiv
synnedsattning. Barnets syn kommer alltsa inte férsamras éver
tid.

Andra 6gonavvikelser som kan férekomma:
e svarigheter att fixera eller folja med blicken
e skelning samt pendlande och darrande 6gonrorelser
(nystagmus)
e nathinneavlossning i sallsynta fall
e gra starr (katarakt).

© Agrenska 2024, nr 682 9
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— Regelbundna synundersdkningar och funktionella
beddmningar av synen ar viktigt vid CHARGE, sager Claes
Moller.

CHARGE och horsel

Horseln ar det sinne som bildas tidigast under foster-
utvecklingen. Orat bestar av tre delar: ytterorat, mellandrat och
innerdrat. Det synliga ytterorat samlar upp ljud och leder det in i
horselgangen. Via trumhinnan fors ljudet som vibrationer vidare
genom horselbenen (hammaren, stadet och stigbygeln) till
snackan i innerérat. Med hjalp av stigbygelns rérelser skapas
en vatskevag som sveper genom hoérselsnackan och bojer
snackans flimmerhar. Genom flimmerharens rérelser
omvandlas den mekaniska vatskevagen till elektriska impulser
som fors genom hérselnerven till hjarnan. Nar de elektriska
impulserna nar hjarnan blir vi medvetna om ljudet.

— Vi hér med 6ronen, men lyssnar med hjarnan, sager Claes
Moller.

Vid CHARGE har ungefar 85 procent av alla med tillstandet
missbildningar pa ytter-, mellan- och innerorat.
Svaérighetsgraden varierar. 90 procent har horselnedsattning.
Horselskador som sitter i mellandrat (hérselgangen, trumhinnan
eller horselbenen) brukar kallas fér ledningshinder.
Missbildningar i snackan ar ocksa vanligt vid CHARGE, vilket
kallas for en sensorisk horselnedsattning. Ibland &r aven sjalva
horselnerven skadad, vilket i de flesta fall innebar att barnet inte
hor nagot alls.

| 6rats hinnlabyrint finns ocksa balansorganet som har till
uppgift att bevaka kroppens alla rorelser.

— Balansorganet ar nastan alltid paverkat vid CHARGE, sager
Claes Mdller.

Hur barnet hor beror pa var missbildningarna finns.

Om harceller saknas pa en viss plats i horsnackan kan barnet
ha lattare att uppfatta bastoner. Saknas de pa ett annat stélle ar
det lattare att hora diskanten, eller sa hér barnet inte alls.

— Det ar alltsa lite som vid kolobomet och synen, var skadan
sitter avgor funktionen, sager Claes Mdller.

© Agrenska 2024, nr 682 10
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Horhjalpmedel

Det har skett en stor utveckling inom omradet horhjalpmedel.
En vanlig horapparat forstarker ljudet in i 6rat. Numera
anvander man ocksa teknik for tradlés kommunikation med
hjalp av blatand.

— Det ger helt andra mdjligheter att kommunicera.

Cochleaimplantat

Cochleaimplantat (CI) mojliggor att koppla forbi ett
ledningshinder i 6rat. En dator sitter pa utsidan av 6rat och
skickar ljudsignalerna via en elektrisk ledning direkt in i
snackan.

— Cochleaimplantatet skickar signalerna direkt till hérselnerven
och signalerna gar upp i hjarnan.

Vid en svar horselnedsattning nar horselgadngen inte fungerar,
men daremot snackan och hérselnerven, bér man évervaga
implantat aven vid CHARGE.

— Min erfarenhet ar dock att det inte gar att ha lika stora
forvantningar pa att implantatet kan forbattra hérseln som vid
andra horselnedsattningar.

Corpos callosum-dysgenesi

Med hjalp av magnetkameraundersokning (MR) av hjarnan har
man kunnat ta bilder pa nagra av de kraftigaste nervtradarna
som skickar ljudsignalerna vidare till hjarnan.

— Mellan hjarnhalvorna sitter en mittlinje, kallad corpus
callosum. Det ar ett band av nervfibrer som gor att
hjarnhalvorna kan kommunicera med varandra, sager Claes
Moller.

Magnetkameraundersdkningar av barn och vuxna med
CHARGE visar att denna mittlinje kan vara underutvecklad.
Det verkar inte finnas lika manga nervtradar har som hos de
som inte har syndromet.

— Kanske innebar bristen pa nervtradar vid CHARGE att
hjarnhalvorna inte kan kommunicera lika bra nar det galler
horseln, sager Claes Moller.

Det skulle kunna forklara varfor barn med CHARGE som har
fatt cochleaimplantat inte far lika bra resultat som andra barn.

© Agrenska 2024, nr 682 11
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Kommunikation

Vi manniskor kommunicerar pa olika satt. Syn och horsel ar
vara distanssinnen, och hela var tillvaro ar uppbyggd pa att vi
ser och hor. Att horhjalpmedel inte sjalvklart férbattrar barnets
horsel understryker vikten av att satsa pa barnets totala
kommunikation. Barn som har kombinerade syn- och
horselnedsattningar behover lara sig att kompensera med hjalp
av sina andra sinnen. Det kan vara i form av synliga eller taktila
tecken, ka&nsel samt lukt eller smak.

— Eftersom manga av barnen ocksa har synnedsattning ar det
viktig att utveckla deras taktila formaga sa mycket som majligt
for att kompensera fér andra brister. Alla med CHARGE bor lara
sig teckensprak, sager Claes Moller.

Skadat balansorgan

For att balansen ska fungera behdver olika sinnen samarbeta:
synen som talar om var vi ar, muskler, leder och skelett som
hanterar kroppens rorelser, och sjalva balansorganet i 6rat. Det
stora flertalet, 90 procent, med CHARGE har ett missbildat
balansorgan. Om inte balansorganet fungerar maste personen
viliemassigt undersdka vad det & som hen har framfor sig.

— De allra flesta som har detta svarigheter far kampa valdigt
lange for att lara sig ga till exempel. Min erfarenhet ar att de
flesta barn inte klarar att ga sjalva forran de ar tre till fem ar,
sager Claes Moller.

Claes Moller poangterar att vard- och habiliteringsteam runt
barnet maste jobba for att starka barnens rorelseférmaga. Barn
med CHARGE behdver mycket mer aktivitet och rorelsetraning
an andra barn.

— Det ar extremt viktigt for att de ska kdnna sig sakra nog for att
vaga utforska varlden. Barn med CHARGE behover
individanpassad idrott i skolan, sager Claes Moller.

Vardprogram for CHARGE syndrom

CHARGE syndrom ar inte bara ett dovblindsyndrom utan
medfor symtom fran manga fler organ i kroppen. Det innebéar
en mangfacetterad sjukdomsbild med ett stort behov av hélso-
och sjukvardsresurser under hela livet. Ett vardbehov som
paverkar hela familjen.

12
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Manga barn med CHARGE far diagnoserna intellektuell
funktionsnedsattning och autism. Claes Moller flaggar for att
svarigheterna med att utfora psykologiska tester pa barn med
dovblindhet kan bidra till felaktigt stallda diagnoser.

— Det finns inga psykologiska tester som kan satta fingret pa
styrkorna hos barn med CHARGE. Nagot som stokar till det for
manga ar atsvarigheter, nagot som ocksa kan paverka barnens
utveckling, sager Claes Modller.

Claes Mdller har varit med och skrivit ett medicinskt
vardprogram for CHARGE. | vardprogrammet finns &aven en
checklista for kontroller och uppfoljningar i varden. Las mer och
ladda ner hos Nationellt kunskapscenter for dévblindfragor:
https://nkcdb.se/produkt/medicinskt-vardprogram-for-

charge-syndrom/

Boktips
CHARGE syndrome (engelska)
https://www.adlibris.com/se/bok/charge-syndrome-

9781635502909
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Varfér har barn med CHARGE hég smarttroskel?

— | olika rapporter namns ofta tesen att personer med CHARGE
ofta har hogre smarttroskel jamfort med normalbefolkning.
Detta har undersokts i ett antal olika studier och har
presenteras nagra teorier: Barn med CHARGE har manga
symtom fran olika organsystem som kan ge olika slags smarta.
Det ar val kant fran andra kroniska sjukdomar att man kan
utveckla en hog smarttroskel.

Om personen sedan har kommunikativa svarigheter kan
uttrycken for smarta bli annorlunda. Standard for att méata
smarta ar sjalvrapportering, vilket manga ganger inte ar mojligt
vid CHARGE. Det &r ocksa beskrivet att vissa symtom pa
smarta kan resultera i till exempel oro, ilska, agiterat beteende
och sjalvskadebeteende. Det ar mindre troligt att personer med
CHARGE har farre smartreceptorer i hud och andra organ.

Varfor har barn med CHARGE svart att reglera
kroppstemperatur?

— Det har beskrivits att barn med CHARGE som so6vs ibland kan
fa ovantade reaktioner, som till exempel hog feber. Detta finns
ocksa beskrivet hos en del andra syndrom. Jag har sokt i den
vetenskapliga litteraturen, men har inte annu funnit nagon riktig
forklaring. Det som man kan fundera 6ver ar att vissa av de
centrum i hjarnan som ska reglera olika kroppsfunktioner inte ar
fullt utvecklade hos personer med CHARGE. Sa nar barn och
vuxna med syndromet ska sdvas behdéver narkoslakare vara
informerade om deras tillstand.
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Isolde har CHARGE syndrom

Isolde, 17 &r, kom till Agrenska tillsammans med mamma Erika,
pappa Jorgen och storebror Ceasar, 18 ar. Kvar hemma fanns
aldsta brodern Ludvig, 23 ar.

Graviditeten med Isolde var normal. Hon var Erika och Jorgens
tredje barn och foddes 13 manader efter storebror Ceasar.

— Graviditeten gick av bara farten. Jag gick tva veckor éver
tiden och behdvde en igangsattning. Nar vattnet gick kom det
otroligt mycket fostervatten, minns Erika.

Isolde kom ut och Erika minns att hon reagerade pa att nagot
sag annorlunda ut vid munnen.

— Flickan har gomspalt, sa barnmorskan pa ett valdigt
avdramatiserande satt. Jag minns att jag hann tanka att man
inte dor av gomspalt, sdger Erika.

En lakare kom och konstaterade att Isolde hade dubbelsidig
lapp-kék-gomspalt. En kort stund senare fick foraldrarna ringa
pa lakaren igen. Isolde hade det jobbigt och Erika trodde att
hon inte kunde f& upp slem ur halsen. Lakaren kom tillbaka och
berattade efter undersokningen att de misstéankte att Isolde
hade esofagusatresi.

— Da kandes det jobbigare. Esofagusatresi innebar att det
saknas en forbindelse mellan matstrupen och magséacken.

Nu kandes laget betydligt allvarligare, séger Erika.

Familjen flyttades till neonatalavdelningen och Isolde skulle
opereras akut.

— Vi satt klockan tre pa natten och tittade pa rontgenbilder pa
matstrupen. Allt kdndes absurt.

Dagen efter opererades Isolde. Andarna pa matstrupen lag
nara varandra och operationen gick bra. Tiden efterat var tuff.
Isolde ville inte ata och hade lag syresattning. Beskedet var att
det var bara var att vanta in Isolde. Familjen var kvar i

sex veckor pa neonatalavdelningen och vantade pa att Isolde
skulle fa igdng syresattningen och borja ata.

— Hela familjen fick bo pa Ronald McDonalds hus. Det var ett
fantastiskt stalle att vara pa. Det blev mgjligt for hela familjen att
f& vara tillsammans. Aven personalen pa neonatalavdelningen
var helt fantastisk. De sag helt till Isoldes behov, sager Erika.
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Neuropsykiatriska funktionsnedsattningar vid CHARGE

— Det ar viktigt att uppmarksamma autism vid
CHARGE. Vi vet att tidig diagnos och tydliggorande
pedagogik ger battre majligheter for barnen att
utvecklas sa bra som mojligt. Det minskar ocksa
forekomsten av beteendesvarigheter och risken for
framtida psykisk ohélsa. Det sdger Maria Johansson
som ar Overlakare pa BNK, Neuropsykiatrisk
mottagning for barn och ungdom i Géteborg.

Det finns manga faktorer som kan paverka utvecklingen hos
barn med CHARGE. En viktig faktor &r den kombinerade syn-
och horselnedsattningen. Men det kan ocksa handla om
paverkad kognitiv utveckling, neuropsykiatriska
funktionsnedsattningar (npf), motoriska svarigheter,
balanssvarigheter och manga sjukhusvistelser under de forsta
aren. Det ar vanligt att barn med CHARGE har intellektuell
funktionsnedsattning (IF), neuropsykiatriska
funktionsnedséattningar som autism och adhd, och aven andra
psykiska symtom som beteendesvarigheter, oro och angest.

Forsenad utveckling

Tidigare trodde man att alla barn med CHARGE har intellektuell
funktionsnedséttning. Idag vet man att det finns en stor
variation, och att nagra har normal begavning, en del har
specifika inlarningssvarigheter och nagra har intellektuell
funktionsnedséttning.

— De allra flesta med CHARGE har en forsenad utveckling,
sager Maria Johansson.

Autism

Autism ar en neuropsykiatrisk funktionsnedsattning som
innebar varaktiga brister i formagan till social kommunikation
och socialt samspel. Personer med autism uppvisar ocksa
begransade och upprepade moénster i beteenden, intressen och
aktiviteter.

Autism paverkar personens formaga att téanka, vara och

kommunicera med andra. Svarigheterna med socialt samspel,
kommunikation och 6msesidighet visar sig ofta som begransad
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formaga att kunna samspela med andra. Det ar vanligt med
spraksvarigheter och svarigheter att forsta andras kanslor och
upplevelser.

— Detta paverkar formagan att skapa och uppratthalla relationer
till andra, sager Maria Johansson.

Begransade och upprepade beteenden visar sig ofta som stark
rutinbundenhet och motstand mot forandringar. Det kan ocksa
handla om upprepade stereotypa kroppsrérelser, som att vifta
med handerna pa ett avvikande satt, att anvanda féremal eller
spraket pa ett upprepande och udda satt, att utveckla intressen
som ar ovanliga i intensitet eller innehall, eller att reagera
annorlunda pa olika sinnesintryck. Personer med autism &r ofta
kansliga for olika sinnesintryck. Det kan handla om hdga ljud,
selektivitet i atandet och kanslighet for till exempel olika
kladesplagg. Kansligheten kan bli sarskilt pataglig da sinnen
som syn och horsel ar nedsatta.

— Den har kansligheten, och aven svarigheterna att tolka andra
manniskor och sociala situationer, kréaver mycket energi och ar
utmattande. Darfor har barn med autism ofta ett stort behov av
vila, sdger Maria Johansson.

| de flesta studier uppfyller 5-50 procent av barn med CHARGE
kriterierna for autism. Variationen i svarighetsgraden av autism
kan dock vara stor. En del barn har nagra fa autistiska drag
medan andra uppvisar samtliga symtom pa autism.

Adhd

Adhd innebar svarigheter med uppmarksamhet, impulsivitet och
hyperaktivitet. Manga barn med adhd har svart att koncentrera
sig, ar lattdistraherade och blir latt uttrdkade. Det kan vara svart
for dem att hinna tanka efter innan de agerar. Det brukar ocksa
vara svart att hitta ratt aktivitetsniva. Hyperaktiviteten ar ofta
fysisk hos barn med adhd, medan den visar sig mer som inre
rastloshet hos vuxna.

— Det ar lite osakert hur vanligt adhd ar hos barn med
CHARGE, sager Maria Johansson.

Beteendesvarigheter

Det beskrivs ofta att barn med CHARGE kan ha
beteendesvarigheter. Dessa kan visa sig som
aggressionsutbrott, sjalvskadebeteende, sjalvstimulerande
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beteende och stereotypa kroppsrérelser. Maria Johansson
berattar att det troligtvis hanger ihop med bade dévblindhet och
neuropsykiatriska funktionsnedsattningar.

— Utmanande beteende hos barn med CHARGE kan ofta ha
bade sensoriska och neuropsykiatriska orsaker. Beteende-
svarigheterna okar ofta vid bristande mojligheter att
kommunicera, och kan ses som ett sétt att tala om att nagot
inte &r bra, sdger Maria Johansson.

Vid okande beteendesvarigheter ar det viktigt att forsoka utreda
orsaken. Det ar nagot som foraldrarna kan behova professionell
hjalp med.

Oro och angestsymtom

Manga barn med CHARGE har oro och angestsymtom.
Angesten kan ha méanga olika orsaker, som smérta,
Overbelastning av sinnesintryck och oférutsagbarhet

i omgivningen. Hog angestniva kan paverka barnens beteende.
— Aven har ar det viktigt att fundera éver orsaken, for att kunna
forbattra maendet och minska beteendesvarigheterna, sager
Maria Johansson.

Tvangstankar och ritualer

Ritualer och tvangshandlingar &ar ocksa vanliga vid CHARGE.
Det kan till exempel handla om att arrangera saker pa ett
speciellt satt, behtva rora vid saker eller gora saker i en viss
ordning.

— Upprepade beteenden och ritualer, som ar kannetecknande
for autism, upplevs ofta som positiva och trygghetsskapande for
barnet. Det ar ocksa ganska vanligt att barn med CHARGE far
diagnosen tvangssyndrom. Da upplevs handlingarna ofta mer
negativa och oonskade, sager Maria Johansson.

Tourettes syndrom

For att fa diagnosen Tourettes syndrom behover barnet ha
bade motoriska tics och ljudtics, som har visat sig i mer &n

ett ar. Dessa kan till en borjan handla om 6verdrivna blinkningar
eller ryckningar i ansiktet eller i armar och ben. Efter ett tag
tillkommer ofta olika laten som harklingar eller fnysningar, och
ibland hela ord eller meningar.

— Intensiteten i ticsen kan variera mycket. Om ticsen inte ar
funktionsnedséttande behdvs ingen behandling, men det finns
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bade psykologisk- och lakemedelsbehandling, sager Maria
Johansson.

Soémnsvarigheter

Ungefar halften av barnen med CHARGE uppskattas ha
svarigheter med somnen. Insomningssvarigheter och nattliga
uppvaknanden ar de vanligast férekommande
somnsvarigheterna. Sddana somnsvarigheter ar vanliga bade
hos barn med autism och hos blinda barn. Vid CHARGE é&r det
ocksa vanligt att andra fysiska symtom bidrar till att forsamra
somnen. Koanalatresi och lapp-kak-gomspalt kan paverka
andningen och ge sémnapnéer och snarkningar. Det ar viktigt
att forsoka utreda orsaken till somnsvarigheterna, och viktigt att
behandla dem for att barnen ska fungera i vardagen.

— Somnsvarigheter ska inte forbises, da somnen ar viktig for
bland annat vélbefinnande, inlarning och kansloreglering, sager
Maria Johansson.

Viktigt med tidig diagnos

Vid alla neuropsykiatriska funktionsnedsattningar ar det viktigt
med tidiga utredningar och tidig intervention, for att ge barnen
sa goda forutsattningar som majligt att utvecklas. Barn med
autism och andra neuropsykiatriska funktionsnedsattningar har
ett stort behov av tydliggérande pedagogik. Den ger samman-
hang i tillvaron och gor miljon tydlig, vilket &r nagot som barn
med CHARGE behdver ocksa utifran sina sensoriska
svarigheter. Psykologisk behandling och lakemedelsbehandling
kan vara hjalpsamt vid adhd, Tourettes syndrom, angest och
somnsvarigheter.

— Barn med CHARGE behdver anpassningar och tydliggérande
pedagogik. Alla barn har nytta av att miljon ar tydlig, och att de
vet om vad som kommer att h&nda, sédger Maria Johansson.

Fragor till Maria Johansson

Min son pratar bara i halva meningar, ar det vanligt?

— Det ar ganska typiskt vid autism. Barn med autism har svart
att halla en rod trad och forsta vad ahoraren behover veta.
Barnet kan férvanta sig att andra redan vet vad de ska saga.
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Var gors utredningar av barn med CHARGE?

— Ibland gors utredningen pa habiliteringen, ibland pa BUP.
Det ar forstas viktigt hur utredningen gors nar barnet har
nedsatt syn och horsel. Utredningen gérs grundligt och man
samlar s mycket information man kan fran olika delar av
barnets liv. Foraldrar och forskolepersonal far vara med och
till exempel fylla i frageformular.

Hur ska man tanka kring antidepressiva lakemedel hos
barn med autism?

— Barn med autism ar ofta kansligare for SSRI och andra
lakemedel, vilket kan innebara att de inte far dnskad effekt eller
ger oonskade biverkningar. Ofta brukar man bérja med en lagre
dos an vanligt och oka i langsammare takt vid insattning.

Hur kan man medicinera for att fa bukt med tidiga
uppvaknanden pa natten?

— Ibland kan man forsoka ge Melatonin aven pa natten.

Det finns @ven Cirkadin, som ar melatonin som ges i depa-
beredning. Atarax ar ett lakemedel som ar angestdampande
och som gar att testa. Lergigan och Propavan ar andra
alternativ.

Hur kan man gora en utvecklingsbeddmning av dovblinda
barn med CHARGE som blir rattvisande?

— Det gar inte alltid att gora en utvecklingsbedémning pa
samma satt som man brukar. Man far ofta lagga storre vikt vid
intervjuer med foraldrar och skola till exempel. Det viktigaste
med utredningen ar kanske inte vad man satter for diagnos
utan att kartlagga och beskriva barnets tillstand sa gott det gar,
sa att barnet far de insatser och anpassningar av miljon som
gagnar barnet bast.
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Familjen far komma hem

Nar familjen antligen fick komma hem beskriver Erika och
Jorgen det som att hela vardkedjan satte igang. Isolde fick

en PEG pa magen att &ta genom. Pa horselprovet sdg man att
Isoldes horsel var nedsatt. Samtidigt skulle lapp-kak-gom-
spalten opereras i flera steg pa Plastikkirurgen i Malmo.

— Den forsta operationen skulle géras ganska tidigt.

Vi bestamde oss for att lagga orsaken till alla Isoldes symtom at
sidan, eftersom vi hade fullt upp med allt annat, sager Joérgen.

Nar Isolde var tre manader gammal opererades lappen ihop.
Kort darefter visade det sig att Isolde troligen aven hade
paverkan pa synen. Erika hade ett samtal med chefslakaren pa
Plastikkirurgen.

— Han sa till mig att flickan nog har kromosomfel. Det var forsta
gangen nagon namnde nagot om grundorsaken till Isoldes
problem, sager Erika.

— Det var bara att gilla laget. Det finns alltid ndgon som har det
varre har jag alltid sagt, sager Jorgen.

Ganska tidigt markte foraldrarna att Isoldes balans var
paverkad.

— Hon hade inga ambitioner att borja krypa, i stéllet rullade hon
fram. Isoldes storebror Ceasar sprang och hon rullade efter
honom, sager Erika.

Efter en tid med knapp pa magen kunde Isolde borja dta med

munnen. | ett par ar levde hon pa bananer och Sandwich-glass
i kombination med naringsdryck. ldag ater hon mat.
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— Majoriteten av barn med CHARGE syndrom har
hjartfel. De allra flesta kan behandlas, har god prognos
och begransar inte livet for barnet. Det sager Britt-
Marie Ekman-Joelsson som ar barnkardiolog vid
Barnhjartcentrum pa Drottning Silvias barnsjukhus i
Goteborg.

Hjartat bestar av hoger och véanster kammare och hdger och
vanster formak. | héger formak kommer blod in fran kroppen
som ar syrefattigt. Blodet pumpas vidare fran hoger kammare
genom lungpulsadern ut till lungorna. Till vanster formak
kommer syresatt blod fran lungorna som sedan pumpas vidare
fran vanster kammare. Det syrerika blodet pumpas ut i kroppen
genom aortan, kroppspulsadern.

Orsaker till utvecklingsfel i hjartat

Hjartat bildas valdigt tidigt i embryots utveckling. Redan nar
embryot ar tre veckor gammalt borjar ett forsta primitivt hjartslag
sla under utvecklingen av organet. Tre manader in i graviditeten
ar hjartat fardigutvecklat.

— Hjartat ar det enda organet som forsorjer kroppen samtidigt
som det utvecklas, sager Britt-Marie Ekman Joelsson.

Orsaker till att det blir fel i utvecklingen av hjartat kan vara
otillracklig celltillvéxt och otillrackligt tillbakabildande av vissa
tillfalliga strukturer som behovs under fosterutvecklingen. Det
kan ocksa bero pa att det blir fel vid cellvandringen. | embryot
som haller pa att bildas forflyttar sig cellerna mellan de olika
strukturerna och bildar olika organ.

— Vid CHARGE hander det att det uppstar storningar i den har
cellvandringen. Detta sker alltsa pa ett valdigt tidigt stadium

I utvecklingen, sager Britt-Marie Ekman Joelsson.

Olika typer av hjartfel

Vid CHARGE forekommer alla typer av hjartfel, men det finns
tva grupper av hjartfel som ar vanligare vid CHARGE &an i
befolkningen som helhet.
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Conotruncala hjartdefekter omfattar karlen som reglerar blodets
inflode och utfléde till och fran hjartat. Fallot & en kombination
av fel som innebar att lungpulsadern ar valdigt smal och
kroppspulsadern (aorta) valdigt bred. Transposition innebar att
aorta och lungpulsadern har bytt plats.

— Transposition behéver opereras under den forsta levnads-
veckan. Vid Fallot brukar man vanta ett par manader med
operation, sager Britt-Marie Ekman Joelsson.

Den andra typen hjartfel som ar éverrepresenterad vid
CHARGE ar ett hal centralt i hjartat (AVSD, atrioventral septal
defekt).

— Det ar ett mer komplicerat hjartfel. Halet kan tackas, men
aven hjartats klaffar ar paverkade, sager Britt-Marie Ekman
Joelsson.

Duktus ar en karlférbindelse hos fostret som normalt sluts i
samband med fodseln, da barnet inte langre ar beroende av
blod frin mamman. PDA (persisterande ductus artesiosus) ar
ett vanligt hjartfel som innebar att duktus inte har slutits som
den ska. Det blir da en 6ppen forbindelse mellan
kroppspulsadern och lungpulsadern.

— PDA brukar atgardas genom att man sluter ppningen med
en kateter forsedd med en plugg, sager Britt-Marie Ekman-
Joelsson.

Karlring

| den tidiga fosterutvecklingen forflyttas cellerna genom blodkéarl
i form av bagar. Dessa karlbagar tillbakabildas nar processen ar
fardig. Vid CHARGE hander det att karlbagarna inte har
tillbakabildats som de ska. Istéllet sitter karlen kvar runt
matstrupen och luftstrupen. Detta kallas for karlring och kan
innebéra svarigheter vid svaljning och andning.

— Om barnet har atsvarigheter, som att ha svart att svélja fasta
bitar och ofta satter i halsen, bor karlring utredas, sager Britt-
Marie Ekman-Joelsson.

For att utreda och diagnostisera karlring racker det inte med
ultraljud. Istéllet behdver man understka matstrupen genom
svaljrontgen med kontrastvatska eller en gastroskopi. Vid en
datortomografi (CT) eller magnetkameraundersdkning (MR) av
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matstrupen och luftstrupen kan man ocksa se hur blodkarlen ar
placerade och upptacka karlringen.

Immundefekt

Britt-Marie Ekman Joelsson berattar att det finns en misstanke
om att barn med CHARGE ocksa kan ha en immundefekt.

Den beror sannolikt pa att brassen, eller thymus, saknas eller ar
paverkad. Brassen ar en kortel som ar viktig for kroppens
immunférsvar. Tidigare behdvde ofta hela brassen avlagsnas
vid hjartoperationer.

— S& gor vi inte idag, men det kan ocksa finnas medfodda
defekter hos thymus hos barn med CHARGE. Detta ar

ett omrade dar det annu saknas tillrackligt med forskning, sager
Britt-Marie Ekman Joelsson.

Vid konstaterad immundefekt behandlar man barnet
férebyggande for att undvika allvarliga infektioner.
Vaccinationer ar viktiga, men det ar viktigt att avsta fran
levande vaccin, som kan innebara livsfara for barn med svar
immunbrist.

— Vid upprepade infektioner ar det mycket viktigt att barn med
CHARGE far en utredning av immunsystemet, sager Britt-Marie
Ekman-Joelsson.

-] - - -
Fragor till Britt-Marie Ekman-Joelsson

Vad vet man om férvantad livslangd vid enkammarhjarta?
— Det vet man annu inte sa mycket om. Det beror pa att de allra
forsta operationerna gjordes pa 1980-talet. Riskerna ar storst
under det forsta levnadsaret.

Vilken typ av undersékning kan man goéra for att se om det
finns en karlring?

— Det gar att se vid en svaljrontgen. Da ser man att karlringen
trycker pa matstrupen. Vid en datortomografi kan man sedan se
mer exakt hur karlen gar.
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— Vi vill hgja kunskapen om metoder och insatser for
att oka delaktigheten for barn och ungdomar med
dovblindhet. Det sager Caroline Lindstrom som &r
bitradande verksamhetschef och specialpedagog pa
Nkcdb.

Dovblindhet &r en kombination av syn- och horselnedséttning
dar graden av nedséattning ar sa allvarlig att syn och horsel har
svart att kompensera for varandra. Dévblindhet paverkar
kommunikation med omgivningen och medfor specifika
funktionsnedsattningar. Nkcdb, som star for Nationellt
kunskapscenter for dévblindfragor, ar en resurs for de som

| sitt arbete moter personer med dévblindhet.

Projekt om barn och ungdomar med dovblindhet

Fran 2018 till 2021 genomférde Nkcdb ett projekt med malet att
hoja kunskapen kring metoder och insatser for barn och
ungdomar med dovblindhet. Projektet bestod av tre delar:

en intervjustudie, en systematisk kunskapsdversikt och en
kartlaggning av insatser till barn och ungdomar med
dovblindhet och deras familjer.

De tre rapporterna fran projektet finns att l1asa i sin helhet pa
Nkcdb:s webbplats.

Resultat fran projektet

Barnen och ungdomarna som deltog i projektet beréattade att de
upplevde en stor brist pa delaktighet. Manga kéande att de inte
blev tilltalade, utan att personer i omgivningen istéllet vande sig
till deras foraldrar. Foraldrarna i projektet berattade om
funktionsnedsattningens komplexitet och att de sjalva behdvde
vara experter pa sina barn. Det stora kontaktnatet behévde de
sjalva samordna vilket tog mycket tid och energi.

De efterfrdgade kunskap om vilket stod som finns att fa.
Personalen upplevde varierande erfarenhet av att méta barn
med dovblindhet.
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— Delaktighet ar valdigt viktigt, och att fa traffa andra i liknande
situation. Familjerna upplever ocksa att det ar viktigt att fa traffa
professionella med specifik kunskap om doévblindhet, sager
Caroline Lindstrom.

Caroline Lindstrom konstaterar att nar det géaller forskning om
barn med dovblindhet finns det for fa studier for att kunna dra
nagra tydliga slutsatser och hoja kunskapen.

— Mer forskning behovs med fokus pa habilitering-
rehabiliterings- och pedagogiska insatser for barn och
ungdomar med dévblindhet och deras familjer, sager Caroline
Lindstrom.

| den tredje rapporten fran projektet finns checklistor med tips
pa olika anpassningar och rad for att kunna kompensera for till
exempel synnedsattning, horselnedsattning och svarigheter
med socialt samspel. Dar gar ocksa att lasa om rad for battre
delaktighet, fritidsaktiviteter och 6vergang till vuxenlivet.

Nkcdb héller i kurser med olika teman for foraldrar till barn med
dovblindhet. Las mer p& webbplatsen nkcdb.se.

Fraga till Caroline Lindstréom

Arbetar Nkcdb med att fa till rattvisa psykologiska
bedémningar av barn med dévblindhet?

— Vi arbetar for att na ut med information och kunskap till
professionella, till exempel psykologer. Utredningar och tester
bygger oftast pa att personen kan se och héra. Som psykolog
kan man behova anpassa eller franga gangse manualer och

i hogre utstrackning forlita sig pa observationer. Nkcdb har
sakkunniga psykologer som man kan vanda sig till med fragor
om psykologiska bedémningar: psykosocialt@nkcdb.se
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Ett stort problem de forsta aren var att Isolde inte hade nagon
diagnos. Hon fick inte heller komma till habiliteringen utan
foraldrarna skotte sjalva all samordning i sjukvarden. Lakaren
ville vid ett tillfalle att hon skulle fa gora en
magnetkameraundersokning (MR)

— P& MR-bilderna kunde de se att hon inte hade nagra
baggangar. Det var kopplat till balansorganet och da forstod vi
varfor det hade kranglat. Isolde borjade inte ga forran hon var
tre ar, sager Erika.

Efter rontgenundersokningen borjade Erika leta pa internet efter
just skador pa baggéngarna och fick upp en gammal Agrenska
dokumentation om CHARGE.

— Nar jag laste gréat jag i tre timmar. Det var sa sjalvklart att
Isolde hade CHARGE. Vi laste familjeportréattet och det stamde
in sa val pa var Isolde, sager Erika.

Nasta steg var att testa Isolde genetiskt for CHARGE.

— Jag fick tjata, men till slut gick neurologen med pa det. Hon
trodde inte att det var CHARGE eftersom Isolde inte har
hjartpaverkan eller kolobom. Efter en tid ringde neurologen och
berattade att Isolde har CHARGE. D& var hon fyra ar och vi fick
komma till habiliteringen. Allt blev lite enklare av lite mer
samordning, sager Erika.

En tid efter Isolde fick sin diagnos var Erika pa en forelasning
med specialpedagogen David Brown som forelaste om
CHARGE.

— Det var forsta gangen jag fick pusselbitarna som saknades.
Det var som att han gav Isolde hennes personlighet. Det var
otroligt upplyftande. Han pratade om sinnena och om olika
styrkor som de har barnen har, sager Erika.

Las mer om David Brown och ladda ner hans artiklar om
sinnenas samspel kostnadsfritt pa SPSM:s webbplats.
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— Vi ger rekommendationer till skolorna fér hur de ska
kunna anpassa skolmiljon sa att det gynnar barnet sa
mycket som mgjligt. Det s&ger Ulrica Ravinale som ar
specialpedagog pa Resurscenter dovblind pa
Specialpedagogiska skolmyndigheten. Hon forelaser
tillsammans med Ida Eriksson som ar psykolog pa
samma myndighet.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM, stottar skolor sa
att alla elever oavsett funktionsnedsattning ska kunna n& malen
for sin utbildning. P& Resurscenter dévblind gors
specialpedagogiska utredningar av barn med dovblindhet pa
uppdrag av skolor. Utredningens syfte ar att utifran barnets
forutsattningar titta pA omgivningen runt barnet och foresla ratt
pedagogiskt stod.

Typiska beteenden vid CHARGE

Barn med CHARGE har manga gemensamma drag. De
beskrivs ofta som malmedvetna, med sinne for humor och
sociala. Manga barn med CHARGE ar normalbegavade, en del
har lindrig intellektuell funktionsnedsattning (IF) och ganska fa
har en svarare grad av IF.

Personer med CHARGE har svart med sjalvreglering. Det kan
handla om hur man upplever och hanterar smarta, hur man
kompenserar for syn och hérsel och hur man hanterar oro och
stress. Det kan ta sig uttryck i ovantade eller utmanande
beteenden.

— Det finns en hdg grad av sjalvstimulering som till exempel
repetitiva beteenden, som dkar under stress, sager Ida
Eriksson.

Barn med CHARGE behdover ofta stod for att sjalva kunna
uttrycka och reglera sina kanslor och beteenden, till exempel
vid oro och smarta. Dovblindhet paverkar det sociala samspelet
samt sprak- och kommunikationsutvecklingen hos barnet.

— Barn med stora kommunikativa svarigheter kraver betydligt
stdrre kompetens hos omgivningen for att hjalpa till att tolka,
sager lda Eriksson.
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Pedagogiska utmaningar

Skolan och forskolan behoéver ta hansyn till barnets sensoriska
funktionsnedsattningar och kognitiva och sprakliga formagor,
som alla paverkar barnets uppfattning och tolkning av
omgivningen. Barn med CHARGE har ocksa flera andra
utmaningar som skolan behdver kunna hantera: motorik och
balans, uppmarksamhet och uthallighet, det sociala samspelet
och kamratrelationer.

SPSM hjalper forskolor, skolor och anpassade skolor med att
utvardera olika miljoer i skolan.

| larmiljon tittar man pa vad som ar hindrande och gynnande for
barnet. Man tittar pa pedagogiken och hur den ar utformad.
Finns det fungerande rutiner, struktur och tydlighet i [armiljon?
— En god larmiljo kan ocksa hjalpa for att minska utmanande
beteenden i klassrummet, sager Ulrica Ravinale.

Man tittar ocksa p& hur sprakmiljon ar utformad. Hur personalen
kommunicerar med barnet och hur barnet kommunicerar med
sina klasskamrater. Vid sidan om personalens kunskaper ar
syn- och horselhjalpmedel viktiga.

— En viktig aspekt ar att barnet maste far tillrackligt med tid for
att kunna uttrycka sig, sager Ulrica Ravinale.

En annan viktig aspekt ar den fysiska miljon — hur lokaler inne
och ute ar anpassade och hur val barnets fysiska hjalpmedel
fungerar. Man tittar ocksa pa barnets majlighet till delaktighet
och samspel med sina kamrater.

— Vilka utbildningsinsatser som behovs for att héja kunskapen
hos personalen i skolan, ar en annan viktig del som SPSM kan
hjalpa till med, séger Ulrica Ravinale.

Ida Eriksson ger foraldrar radet att sjélva tipsa skolor om att ta
hjalp av SPSM, som ar en kostnadsfri insats.

— Tyvarr vet inte alla skolor och férskolor om att de kan fa det
har stodet fran SPSM, sager Ida Eriksson.

Las mer om SPSM:s arbete och om myndighetens
specialskolor pa webbplatsen: spsm.se.
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Fragor till Ida Eriksson och Ulrica Ravinale
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Ar det skolan eller foraldrarna som begar att SPSM kommer
och gor en bedémning?

— Det kan vara lite olika. Vi arbetar pa skolans uppdrag, men
ofta &r det foraldrar som har patalat behovet, och vi har ofta
ocksa kontakt med foraldrar. Foraldrar far garna tipsa skolorna
om att vi finns som resurs till skolor och forskolor.

Om skolan sager nej till hjalp fran SPSM, hur ska jag som
foralder gora?

— Vi kan tyvarr inte uppsoka en skola pa uppdrag av

en foralder. Kanske gar det att fa ledningen pa skolan att forsta
att vi alla gor detta for barnets skull, och att vi ar en fri resurs for
skolan att nyttja.
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Isolde gar pa Ostervangsskolan

Nar Isolde var liten gick hon i en vanlig forskola. Nar det var
dags for skolval tog Erika och Jorgen hjalp av habiliteringen.
— Vi fick chansen att bestka en dovskola i Lund,
Ostervangsskolan. Vi kande efter en kvart att har ska Isolde
vara, sager Erika.

Isolde borjade Ostervanggskolan i forsta klass och har gatt dar
sedan dess. Nu gar hon i tian.

— Det ar sa fantastisk personal och pedagogik pa skolan.

Det har bara varit fem till sex elever i klassen och det har
fungerat fantastiskt bra i alla ar, sager Erika.

Isolde har en lindrig intellektuell funktionsnedsattning,
synnedsattning och nedsatt horsel. Hon har tva titanskruvar
inopererade som horapparaten sitter pa.

— Jag brukar saga att Isolde hér det hon vill héra. Horseln har
dock blivit samre med aren. Istéllet ar Isolde fullt teckensprakig.
Hon tecknar med oss, men hon pratar lite ocksd. Hon séager:
"Pappa, du maste trana mer pa tecken”, erkanner Joérgen.

Ibland kan Isolde bli frustrerad nar spraket inte racker till och
hon inte kan gora sig forstadd.

— DA blir hon ledsen och det kommer stora tarar. Ofta blir det
begransningar i teckenspraket nar Isolde behover uttrycka stora
kanslor, sager Erika.

Att uttrycka positiva kénslor ar lattare. Isolde ar for det mesta
positiv och glad.

— Hon ar valdigt social och har humor. Det méarks om inte annat
pa att hon forstar ironi. Det mesta ar roligt med Isolde, till och
med att ga till sjukhuset, sager Erika.

Erika och Jorgen berattar att mycket med Isolde har fatt sin
|6sning genom talamod. Som den gangen néar hon hade
problem med 6ronen och endokrinologen samtidigt ville att
Isolde skulle ta en spruta med tillvaxthormon varje dag.

— Da blev det for mycket. Till slut vagade vi saga nej och att

vi inte orkar. D4 slutade vi med tillvaxthormon. Nar vi kom
tillbaka efter ett halvar och 6ronen var battre behévde hon inte
tillvéxthormon mer, sager Erika
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— Vi har fatt lara oss att vanta in Isolde och ibland bara lata
saker och ting ta den tid det tar. Vi kan inte géra mer an vart
basta, sager Jorgen.

ilgrenskas nedagogiska eriarenheter och arhetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under
vistelsen p& Agrenska har barnen ett eget anpassat
program med aktiviteter som ska bidra till att starka
deras delaktighet och sjalvkansla.

Barn med olika funktionsnedsattningar har kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt utformas veckans program fér barnen och
ungdomarna. Infor en familjevistelse laser personalen in
medicinsk information och dokumentation fran tidigare vistelser.
For att skraddarsy veckans aktiviteter med barnen samtalar
barnteamet med foraldrarna om barnen med diagnos, och far
information fran deras skolor. Aven syskonen far ett eget
program.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och halsa, som ar Varldshélsoorganisationens (WHO:s)
begreppsram for att beskriva halsa och funktionsnedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa. De &r alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och
for hur delaktig en person kan k&nna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande
faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

Allmanna mal for familjevistelsen

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att
barnen ska fa traffa andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de mdtena kan barnen kadnna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksé
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utformat for att skapa en miljo dar barnen kanner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet, och barnens unika férutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar hos den som
vet vad som ska handa och vilka forvantningar hen har pa sig.
Det galler aven for barn. Darfér ar personalen tydlig och
anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhdrda for barnens uttryck och 6nskemal, och &r
beredda att anpassa aktiviteterna efter dem. Ett exempel pa
tydliggorande specialpedagogik och ett tryggt inslag ar att Kalle
Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen varje
morgon. Kalle har med sig bilder pa de aktiviteter som barnen
ska goéra under dagen.

Infor varje familjevistelse pa Agrenska utformar barnteamet
aven specifika mal i planeringen av aktiviteter. Malen baseras
pa de typiska symtom som ar kopplade till diagnosen.

Las mer om Agrenskas arbete pa agrenska.se.

Lanktips

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
symbolbruket.se — webbtjanst for bildstod
specialnest.se — webbtidning som bevakar neuropsykiatri
attention.se — intresseorganisation for personer med npf

funkamera.se — hjalpmedel och pedagogiska verktyg
lekakademin.se — larande och utvecklande leksaker
varsam.se — hjalpmedelsbutik

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter

lekolar.se — forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling
nyponochviljaforlag.se — bokférlag med lattlast litteratur.

© Agrenska 2024, nr 682 33


file:///C:/Users/lessar/Ågrenska/Dokumentationer%202024/680%20-%20Ektodermal%20dysplasi/agrenska.se
https://www.skolverket.se/
https://www.spsm.se/
https://symbolbruket.se/
https://www.specialnest.se/
https://attention.se/
https://funkamera.se/
https://lekakademin.se/
https://www.varsam.se/
https://www.komikapp.se/
https://www.lekolar.se/
https://www.abcleksaker.se/
https://hattenforlag.se/
https://www.nyponochviljaforlag.se/

CHARGE-syndromet

Isolde har hiangt med pa det mesta

Erika beréttar att hon tog ett stort ansvar for familjen och
administrationen av Isoldes vardbesok nar barnen var sma.
Jorgen reste i arbetet och kom hem pa helgerna. | provande
stunder ryggade Erika inte for att ta emot hjalp.

— Vi har ett fantastiskt natverk av vanner som har stallt upp
genom aren. Ingen har backat utan de har bara stéttat upp oss.
Det har ocksa varit viktigt for oss att alltid ha Isolde med oss. Vi
har aldrig velat ggmma undan henne. Det &r inget som jag och
Jorgen egentligen har uttalat eller diskuterat med varandra,
sager Erika

Faktorer som har underlattat vardagen har varit Isoldes goda
humor.

— Hon ar glad, envis, bestamd och busig. Dessutom har hon
alltid sovit hela natterna. Det har gjort oss lite klarare i huvudet.
Det forsta hon gor nar hon slar upp 6gonen pa morgonen ar att
ge oss varldens storsta leende, sager Erika.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar erfarenheter
fran Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation ar inte lik ndgon annan relation. Den &r ofta
livets langsta relation, och den innehaller nastan alltid bade
positiva och negativa inslag.

Agrenskas erfarenhet av syskon till barn med
funktionsnedsattning visar féljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors
eller systers funktionsnedsattning. Foraldrarna
Overskattar ofta hur mycket syskonet vet om
funktionsnedséttningen.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Det gar inte
att veta hur mycket syskonet har forstatt och hur hen har
tolkat informationen om funktionsnedsattningen och vad
den innebar.

e Att ta till sig kunskap tar tid. Det ar viktigt att prata om
tillstandet kontinuerligt, eftersom situationen forandras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Studierna visar ocksa att syskon maste fa mojlighet att stalla
sina egna fragor om systerns eller broderns funktions-
nedsattning. Informationen om diagnosen gar ofta via
foraldrarna, men det finns saker som syskonen inte vagar eller
vill prata med sina foraldrar om. Det &r vanligt att syskon bar pa
fragor som de aldrig har vagat stalla till nagon. En del ar radda
att funktionsnedsattningen smittar, andra har en kéansla av skuld
och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan eller sjukdomen.

Intervjuer med syskon visar att de behéver bli sedda och
bekraftade. De behover kanna att de ocksa far egen tid med
foraldrarna; tid som &ar sarskilt avsatt for dem och inte bara ar tid
som “"anda blev over”.
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Kunskap, kanslor och beméastrande

Under familjevistelserna p& Agrenska har barnteamet utarbetat
ett koncept for syskonen som utgar fran kunskap, kanslor och
bemastrande.

Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen har
arbetat fram tillsammans, eftersom det ofta ar lattare att
formulera fragor i grupp. Fragorna besvaras sedan av en
lakare, sjukskoterska eller annan kunnig person. Syskonen far
ocksa hjalp med strategier for hur de ska hantera fragor fran
omgivningen om syskonet med funktionsnedsattning.
Ambitionen ar att de ska ha fatt med sig bra verktyg for att
hantera s&dana situationer nar de &ker hem fran Agrenska.

Kanslor hanteras genom ett Gppet och tillatande klimat, dar alla
ska kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och
ungdomarna gor roliga aktiviteter tillsammans for att bli
sammansvetsade som grupp. D4 blir det lattare att prata om
personliga saker. Det ar viktigt att inte avvisa jobbiga kanslor
utan istallet bekrafta och satta ord pa dem.

Bemastrande handlar om att hitta vagar och strategier i
vardagen, om att utbyta erfarenheter med andra syskon och att
satta ord pa tankar som man kanske skams Gver att ha.
Det kan handla om sorg Over att inte ha fatt en bror eller syster
som man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker
med sina syskon. Tankarna kan vara bra och logiska, men kan
ocksa bli tunga att bara om man inte far prata om dem.

Las mer om syskon

Det finns mycket konkret information p& Agrenskas webbplats
om deras arbete med syskongrupper. Dar finns bland annat
information om syskonrollen i olika aldrar, arbetsmaterial med
exempelvis verktyg for samtal med syskon, samt filmer och
litteraturtips: agrenska.se/syskonkompetens.
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Isolde har tva syskon

Isoldes storebror Ceasar var bara 13 manader nar hon foddes.
De tva har haft en nara relation under hela uppvaxten.

— Hon hade aldrig tagit sddana utvecklingssteg om det inte vore
for honom. Han har aldrig sett Isoldes funktionsnedséttning.

De tva har ett eget sprak och en egen relation, sager Erika.

Den aldsta brodern Ludvig har ocksa ett nara band med sina
syskon. Han haller pa att lara sig teckensprak for att battre
kunna kommunicera med Isolde.

— Storebror har hon runt lillfingret. De tva har ett jattefint band
mellan varandra. Han beskyddar henne och brukar saga till mig
att jag inte far skalla pa Isolde, sager Erika.

Erika berattar hur de forsta aren bara gick. Hon kande sig
tvungen att kampa for Isolde. Efter ett par ar fick hon utrymme
att reflektera Over tillvaron pa ett annat satt.

— Det kandes skont att faktiskt fa s6rja och att fa omfamna
sorgen. Jag har varit sa radd for att bryta ihop eller for att nagot
ska hédnda mig. Det blev inte som vi hade tankt oss, till exempel
ar Ceasars andra levnadsar helt bortraderat ur minnet for mig.
Jag tillat mig att bryta ihop for jag visste att jag skulle komma
tillbaka.

Erika och Jorgen har ocksa pratat med Ludvig om uppvéaxten
och om de skulle ha gjort ndgot annorlunda.

— Da sa Ludvig spontant att vad skulle vi gjort utan Isolde.
Hon har gett oss sa enormt mycket lardom. Vi ser pa livet

pa ett annat vis. Bagateller later vi bli. Det ar inte sa viktigt.

Vi gor annat an att stada och alta. Pa helgerna ar vi
tillsammans. Vi har prioriterat det som &r viktigast, sager Erika.
— En annan viktig sak ar att vara tva soner bada har utvecklat
sa fin empati. Det &r inget vi hade kunnat lara ut. Det ar Isolde
som har gett det till dem. Det ar vi sa stolta och tacksamma
Over, sager Jorgen.
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— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med en logoped. Det sager dvertandlakare
Danijela Toft som forelaser tillsammans med logoped
Asa Mogren. Bada arbetar p& Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén
samt pa Odontologen, vid Sahlgrenska universitetssjukhuset,

| Goteborg. Det &r ett nationellt kunskapscenter med syfte att
samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhdalsa och munmotorik hos personer med sallsynta
halsotillstand. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhandertagande och hogre livskvalitet for de berérda
patientgrupperna och deras anhériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och

ett i Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran
vardnadshavarna gor en tandlakare och en logoped

en Oversiktlig understkning och beddémning av barnens
munhalsa och munnens funktioner. Observationerna,
tillsammans med information som vardnadshavarna har lamnat,
sammanstalls i databasen MHC-basen.

Kunskap om séllsynta hélsotillstdnd sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se och via MHC-appen.

Munhalsa vid CHARGE-syndromet
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med CHARGE:

e emaljdefekter

e avsaknad av tandanlag

e Dbettavvikelser

e hdg smal gom
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e tandslitage

e tandsten

e nedsatt salivkontroll

o |app-kdk-gomspalt

e ansiktsforlamning (facialispares).

Bettavvikelser

Det finns en 6kad forekomst av olika bettavvikelser hos barn
med CHARGE syndrom. Vanliga bettavvikelser ar 6ppet bett
och underbett samt hég och smal gom. Det ar vanligt med lapp-
kak-gomspalt, och en okad risk for tandavvikelser som
avsaknad av tandanlag och avvikande tandform.

— Vid hdg och smal gom kan matrester fastna uppe i munnen.
Det ar bra att vara observant pa, sager Danijela Toft.

Tandsten

Barn som far mat genom en knapp pa magen (PEG) kan ha
en 6kad mangd tandsten. Tandsten orsakas av bakterie-
belaggningar (plack) som mineraliseras. Det ar viktigt att halla
tander fria fran tandsten for att undvika tandkottsinflammation
och andra skador. Vid CHARGE férekommer ibland ocksa
svarta missfargningar pa tanderna, som orsakas av en speciell
bakterie i saliven som producerar jarnsulfid. Det ger ingen
skada pa emaljen och gar att polera bort.

Reflux

Gastroesofageal reflux innebar att surt innehall fran magsacken
stots upp i matstrupen. Det kan ge en minskad komfort

i munnen med sveda och torrhetskansla. Det finns ocksa

en Okad risk for sar och infektioner i munslemhinnan.

Utan behandling kan reflux ge erosionsskador (kemiskt slitage)
pa tanderna, pa grund av den fratande magsyran.

— Nattlig hosta kan vara ett tecken pa tyst reflux. Det gar att
forebygga slitage pa tanderna genom att ofta skélja munnen
med vatten och anvanda munvardsprodukter med
natriumflourid, sager Danijela Toft.

Tandgnissling

Tandgnissling &r vanligt hos barn med mj6lktander. Det kan ge
besvar som Okat slitage pa tanderna, huvudvark och smarta i
kakarna. En bettskena kan skydda, men kraver att man till en
borjan kan ta ett avtryck av eller digitalt skanna barnets tander,
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och att barnet sedan accepterar bettskenan. Manga personer
som gnisslar tander finner en stimulans och ett lugn i att
gnissla, vilket ar viktigt att tanka pa nar man valjer
avledningsforemal och avledningsaktiviteter.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa
bra att en god munhélsa kan bevaras. D& kan man undvika
smarta, karies och infektioner. Att komma igang med goda
vanor tidigt ar viktigt. Alla bér borsta tanderna med
fluortandkram tva ganger om dagen. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen. Aven goda kostvanor ar viktigt. Tumregeln &r
att tanka pa maltidsfrekvensen, dricka vatten som torstslackare
och undvika mat pa natten.

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sakerstalla barnets
tillvaxt och naringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med
en bra forsvarsfaktor som lite extra fluorid, sdger Danijela Toft.

Danijela Toft tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid
tandborstning. Det gar till exempel att visualisera tid med en
tandborste som blinkar eller med ett enkelt timglas. Andra
exempel ar bildstéd med ett tandborstschema och hjalpmedel
for forstorat grepp, en tandborste som borstar alla sidor av
tanden samtidigt (Collis-curve) och en munvinkelhallare.

Med viss regelbundenhet ar det bra att géra egeninfargning
av tanderna for att se hur vél rengjorda de faktiskt ar.

Att tanka pa:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besoket
och lamna information om barnets diagnos och
medicinering.

e Det kan finnas behov av till exempel extra tid,
tillvanjning, distraktion, taktil stimulans och bildstod.

e Det &ar bra om barnet gar pa tata besok med inskolning
hos tandlakaren for att rengora tanderna, fluorlacka och
forsegla kindtéanderna.

e FoOrbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och
pa stolen dar barnet ska sitta (anvandbara bilder finns pa
bildstdd i varden).
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e RoOntgenbilder for kontroll om tandanlag saknas bor tas
senast vid nio ars alder.

e |bland kan barnet behdva lugnande eller smartstillande
medel eller narkos. Radfraga alltid lakare vid
sbmnapnéer eller andra medicinska riskfaktorer.

Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut
lampliga hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker for
pedodonti erbjuder barn och ungdomar med sarskilda behov ett
anpassat tandvardsomhandertagande.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla barnets
kommunikationsformaga och atférmaga. Logopeden kan ocksa
ge rad kring matning och atande, bedoma hur barnet bast
tranar sin kommunikation, och vid behov ge rad om
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska
behandlingen kan vara att minska salivlackage, forbattra
atandet och vid behov 6ka eller minska kansligheten i munnen.

Oralmotorik vid CHARGE-syndromet
| MHC-basen finns 71 personer med CHARGE syndrom.
Manga har svarforstaeligt tal och at- och dricksvarigheter.

Foljande oralmotoriska symtom kan forekomma hos personer
med CHARGE-syndromet:

e Kkort tungband

e lapp-kak-gomspalt

e bitovanor

e tandgnissling

e nedsatt salivkontroll.

Atsvarigheter

Halften av barnen med CHARGE i MHC-basen har
atsvarigheter i hog grad. Konsekvenserna kan bli behov av
naringstillforsel via sond (gastrostomi). Atsvarigheter beror ofta
pa flera olika faktorer. Darfor bor insatserna hanteras av ett
multiprofessionellt team med till exempel l&kare, sjukskoterska,
dietist, logoped och tandlakare.

— Att ha ett barn med atsvarigheter leder ofta till stress och oro
hos vardnadshavarna. Ibland kan till exempel en psykolog
behdvas for att stotta foraldrarna, sager Asa Mogren.
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En del av behandlingen handlar om att sakerstélla barnets
behov av néaring och energi. Forst och framst bér medicinska
akommor behandlas, som reflux och férstoppning.

— Man behover ocksa se éver barnets fysiska forutsattningar.
Det kan kravas anpassad kost, och ibland behdvs hjalpmedel
for att sitta stabilt, sager Asa Mogren.

Attrappan ar en behandlingsmetod som logopeder anvander sig
av. Den innebar att barnet successivt far narma sig mat och
olika livsmedel steg for steg. Forsta steget i attrappan ar att
vistas i samma rum som maten eller sitta med vid bordet.
Barnet far sedan stegvis hjalpa till att ta fram maten, lukta pa
den, kanna, slicka, bita och spotta ut. Sista steget i trappan ar
att barnet biter, tuggar och svaljer. Hela tiden ska lek vara

ett ledord.

— Lat barnet kladda och leka med maten. Lek ar den basta
vagen till inlarning, sager Asa Mogren.

Ibland behdver barnet en sond, knapp eller PEG for att fa i sig
mat. D3 ar det viktigt att skota munhygienen precis som vanligt.
— Aven barn som inte ater s& mycket via munnen behéver
munmotorisk stimulans for att halla igdng munnen och
motverka dverkanslighet i munhélan, sager Asa Mogren.

Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) &r nastan aldrig

for hog salivproduktion. Istéllet kan det bero pa lag
muskelspanning (tonus) i lappmuskulaturen, nedsatt kansel

i munhalan, att barnet inte svéljer undan eller att tungan har
ett rérelsemonster som puttar ut saliven. Manga ganger ar det
flera olika faktorer som paverkar.

— Att se over sittstallningen och huvudhaliningen, och att trana
oralmotoriken kan ge goda resultat. Nar det inte hjalper kan
man i andra hand ta till medicinering for att minska
salivutsondringen, sager Asa Mogren.

Som ett tredje och sista steg kan man behandla nedsatt
salivkontroll kirurgiskt, men det &r ovanligt.
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Bitovana

Det ar vanligt att barn har bitovanor eller sa kallade oral habits.
Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel bero pa
oro, smarta i munnen, eller handla om sjalvstimulering som
upplevs som positivt for barnet. Det ar darfor viktigt att forst ta
reda pa orsaken innan man beslutar om eventuell behandling.
Behandlingen kan besta av stimulering och tuggtraning, men
ocksa av att forsoka byta ut det som barnet biter eller suger pa
till lampliga foremal som anpassade bitsmycken.

Samordning

Som forélder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser i varden. Da kan man be
habiliteringen att samordna kontakten mellan till exempel
tandlakare, logoped, oralmotoriskt team och nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga

| vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nar
barnet har svart att ata, Nedsatt salivkontroll och Bitbeteende.
De finns att lasa eller bestalla pA mun-h-center.se.

Fragatill Asa Mogren

Vad kan man anvanda for typ av vibrationer for att avlieda
fran tandgnissling?

— Det finns manga hjalpmedel som kan vara bra.

Till exempel kan man testa att stimulera med en z-vibrator eller
en eltandborste fran utsidan av kinden.
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Stod i samhallet

Louise Jeltin ar enhetschef inom personlig assistans
och koordinator for familje- och vuxenvistelser pa
Agrenska. Hon informerar om vilket stéd som finns att
fa for barn med CHARGE-syndromet och deras
familjer.

| Sverige ar det offentliga stodsystemet uppdelat mellan stat,
region och kommun. Det finns dessutom en rad privata,
idéburna och icke-vinstdrivande organisationer som erbjuder
stodinsatser till familjer med barn som har séllsynta diagnoser.
— Manga upplever att det ar svart att veta vilka man ska
kontakta i olika sammanhang. | Sverige har vi ett stort
stodsystem, som kan vara svart att navigera i, séager Louise
Jeltin.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som barnet behéver, utéver det som ar vanligt for barn

i samma alder utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget
finns i fyra nivaer, och Forsakringskassan bedomer barnets
totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal med
foraldrarna. Skatt ska betalas p4 omvardnadsbidraget och
pengarna ar pensionsgrundande. De olika beloppen justeras
vid varje arsskifte.

— Det kan kénnas tufft att skriva ner allt som kraver extra
omvardnad hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av

en kurator, sager Louise Jeltin.

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning for kostnader
som beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan
bedomer vad som rdknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och
resor med egen bil. Man behdver komma upp i en viss summa
per ar, sager Louise Jeltin.

Tillfallig foraldrapenning, eller vard av barn (vab), gar att fa

aven efter att barnet har fyllt 12 ar, om det finns en bestaende
funktionsnedséttning.
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Kontaktdagar finns till for barn som omfattas av LSS. Man kan
fa ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar.

Las mer pa forsakringskassan.se.

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur héalso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas.

Alla vardgivare ar skyldiga att folja bestammelserna i HSL.
Patientlagen &ar en viktig lag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat réatt att valja dppenvard eller specialistvard
i en annan region an hemregionen. Lagen ger aven réatt att
begara en ny medicinsk bedémning.

— Patientlagen har ockséa okat barns inflytande Gver sin egen
vard. De har ratt att fa information pa ett satt som de forstar,
sager Louise Jeltin.

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen vid

en instans med vardansvar for barnet skyldighet att utse en fast
vardkontakt. En fast vardkontakt kan samordna vardens
insatser och formedla kontakter. Den fasta vardkontakten kan
vara en lakare eller nagon annan som arbetar inom varden,
som en sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso-
och sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever
behov av samordning mellan olika instanser och dar ansvars-
fordelningen behover tydliggéras. Planen uppréttas vid moten
dar de professionella fran de beroérda verksamheterna ar
skyldiga att delta.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se.

1177 efter 13 ar

| normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare
fram tills barnet har fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det mojligt att
ansoka om tillgdng aven efter 13 ars alder. Men det maste
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goras pa varje enskild mottagning. Det ar verksamhetschefen
for enheten som ska godkanna ansokan.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se.

LSS —lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade
Samhallets stod utgar bland annat fran Lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade — LSS. Det ar en
rattighetslag, som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stéd
for insatser och sarskild service fér personer:
¢ med intellektuell funktionsnedsattning, autism eller
autismliknande tillstand
e med betydande och bestaende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd
av yttre vald eller kroppslig sjukdom
¢ med varaktiga fysiska eller psykiska funktions-
nedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de ar stora och férorsakar betydande
svarigheter i den dagliga livsféringen och darmed ett
omfattande behov av stod eller service.

— LSS ar en rattighetslag, och alla beslut som tas om insatser
kan 6verklagas i domstol, sdger Louise Jeltin.

Exempel pa insatser enligt LSS
e avlbsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service
e personlig assistans.

Personlig assistans
Personlig assistans ar en av de insatser som omfattas av LSS.
For att ha ratt till personlig assistans ska barnet behéva hjalp
med de grundlaggande behoven som ar

e andning

e personlig hygien

e att ata och dricka

e av- och pakladning
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e kommunikation med andra

e stdd for att forebygga skada vid en psykisk
funktionsnedséttning

e stdd som behdver ges I6pande pa grund av ett
medicinskt tillstand.

AnsOkan om personlig assistans ska goras skriftligt, och
medicinska underlag kravs. Om de grundlaggande behoven
bedoms uppga till fler an 20 timmar per vecka anstker man om
assistansersattning fran Forsakringskassan. Om de
grundlaggande behoven inte beraknas uppga till 20 timmar
ansoker man om personlig assistans hos kommunen. | de fall
en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov som exempelvis méjlighet att
delta i samhallslivet, fritidsaktiviteter, umgas med sléakt och
vanner samt hushallsarbete.

De grundlaggande och andra personliga behoven kan ocksa
innebara skal for dubbelassistans. Det kan handla om
aktiviteter utanfor hemmet, till exempel vid resor, eller for att
kunna utféra olika traningsprogram dar assistenterna behover
vara tva.

Assistans i foérskola och skola

| vissa fall finns det skal till att ett barn har en personlig
assistent aven i forskola, skola och korttidsverksamhet. Det kan
till exempel handla om en person som har svarigheter att
kommunicera med andra &n den personliga assistenten, eller
att personens halsotillstand kraver att en personlig assistent
alltid finns till hands.

Att vélja personlig assistent

| manga fall kan det vara svart att rekrytera och behalla
personliga assistenter. Det kan aven vara en utmaning att hitta
ratt assistenter. Manga faktorer spelar in, som bland annat
personlighet, intressen och tidigare erfarenheter.

— Mitt rad ar att ta hjalp av ett assistansbolag som jobbar for att
behalla och kompetensutveckla sina assistenter, sager Louise
Jeltin.

Det finns flera skal till att anhdriga (féréldrar, syskon, mor- och
farforéldrar) valjer att bli personliga assistenter. Det kan handla
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om ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik
mojlighet att vara nara barnet.

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp for den som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig
assistans genom att driva LSS-mal i domstol. Det finns dock
jurister p& manga av assistansbolagen som har kunskap och
kan ge stod. Man kan aven fa radgivning och stod fran olika
intresseorganisationer och féreningar som arbetar med
rattigheter for personer med funktionsnedsattningar.

SoL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mojlighet att delta i samhéllets gemenskap och att leva som
andra. Darfor finns olika former av stéd som utgar ifran
individens behov. Man har alltid ratt att séka bistand och fa

ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med ansdkan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med stéd av
SoL om man inte tillhér nagon av LSS:s personkretsar, sager
Louise Jeltin.

Skollagen

Enligt den svenska skollagen har barnen ratt till stod for att na
skolans kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga
skillnader i elevernas forutsattningar att tillgodogéra sig
utbildningen. Det ar rektorns ansvar att eleven far

ett atgardsprogram om det behovs.

Exempel pa extra anpassningar i skolan:
e handledning/fortbildning av personal
e resursperson
e minskning och/eller anpassning av elevgrupp
e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang.

For att ha ratt att ga i anpassad grundskola kravs diagnosen

intellektuell funktionsnedsattning. Placeringen foregas av
noggranna tvarprofessionella utredningar.
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Bostadsanpassning

AnsOkan om bostadsanpassning gors till kommunen.
Atgarderna behéver vara "nédvandiga for att bostaden ska vara
andamalsenlig”. Behovet ska styrkas av en arbetsterapeut,
lakare eller annan sakkunnig.

Las mer pa& bostadscenter.se.

Centrum for séllsynta diagnoser — CSD

CSD ar sjukvardsregionala centrum for sallsynta diagnoser.
De arbetar tillsammans med foretradare for hélso- och
sjukvarden, andra samhallsaktorer och intresseorganisationer
for att 6ka kunskapen och forbattra livsvillkoren for personer
som lever med sallsynta halsotillstdnd och deras narstadende.

Las mer p& csdsamverkan.se

Fonder

Vid 6kade omkostnader pa grund av sjukdom kan man sdka
pengar till hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller
habiliteringen kan man fa hjalp av en kurator med att hitta
passande fonder att s6ka pengar ur.

— Det kan lona sig att sbka pengar ur fonder eftersom
stiftelserna vill avyttra sina pengar, sager Louise Jeltin.

Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan stka
efter lampliga fonder:
stiftelser.lansstyrelsen.se.

Lanktips

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla
parasport.se — om idrott for personer med
funktionsnedséttning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhdriga
minstoradaqg.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — motesplats for familjer med barn med
funktionsnedséttning.
anhoriga.se — Nationellt kompetenscentrum for anhériga
funktionshindersquiden.se/ — kurator pa webben.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades 1998 av
foraldrar till barn med olika syndrom. Det &r en
paraplyorganisation dar ett 70-tal diagnosféreningar
finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever
med ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och
stodinsatser i ratt tid och utifran behov. Férbundets uppdrag ar
att driva politiska fragor som rér personer med funktions-
nedséattning samt sprida kunskap om sallsynta diagnoser.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte
missgynnas pa grund av att andra inte kanner till s mycket om
deras situation. Férbundet har genom aren drivit flera projekt
dar resultatet har blivit konkret material som alla far ta del av,
sasom utbildningsfilmer, sammanstallningar av rattigheter i
halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan gora en sa
kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika
diagnoser. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar livslanga, sa
gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska orsaker.
— Det ar séallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kdnna sig
ensam om man ar den enda i sin hemstad som lever med ett
sallsynt halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager
Malin Grande, kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Las mer pa sallsyntadiagnoser.se.
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Informationscentrum for sillsynta hilsotilistand

Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Informationen ar till fér personer som arbetar inom vard,
omsorg, skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som
lever med ett sallsynt héalsotillstand, deras narstaende och
andra som de har kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven
vara anvandbar for personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an
300 sallsynta halsotillstand. Nya informationstexter tillkommer
varje ar, och befintliga texter uppdateras regelbundet.
Underlagen till texterna skrivs av medicinska specialister i
Sverige. Informationen bearbetas av redaktérer vid
Informationscentrum och faktagranskas av en sarskild
expertgrupp. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post
sallsyntahalsotillstand @agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00.

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand:
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum

© Agrenska 2024, nr 682 51


mailto:sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
https://www.socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand
https://www.agrenska.se/informationscentrum

CHARGE-syndromet

En sammanfattning av dokumentation nr 682

CHARGE-syndromet tillhdr gruppen
dovblindsyndrom. Namnet ar en
initialforkortning dar varje bokstav star for
vanliga symtom vid syndromet, som paverkan
pa dgon, oron, hjarta och tillvaxt.

CHARGE upptacks oftast tidigt under det
forsta levnadsaret. Vanligen uppstar den
forsta misstanken om barnet har kolobom och
koanalatresi (stopp i bakre naséppningarna)
I kombination med andra symtom.

| dokumentationen kan du bland annat hitta
information om genetik och symtom,
specialpedagogik och neuropsykologi.
Har ges aven en inblick i hur det ar att leva
i en familj med ett barn som har
CHARGE-syndromet.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
2 Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2024 | agrenska.se
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