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Grouzons syndrom

Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik moétesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amunddn séder 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 halsotillstand
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, majlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

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

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med familjevistelsen och &r skriven av Sara Lesslie, redaktor
vid Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for
allmanheten har varje forelasare faktagranskat texten. For att
illustrera hur det kan vara att leva i en familj med ett barn med
Crouzons syndrom beréttar ett foéraldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra
namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
déar de kan laddas ner som PDF: agrenska.se
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— Barn med Crouzons syndrom fods med en
annorlunda huvudform. Den beror pa att suturerna i
skallbenet sluts for tidigt. Vilka symtom barnen far
varierar stort, men for de flesta innebar syndromet
flera operationer under barndom och tonar, sager Eva-
Lena Stattin som ar 6verlakare i Klinisk genetik pa
Akademiska sjukhuset i Uppsala.

Crouzons syndrom ar ett tillstand som tillhor grupperna
medfodda kraniofaciala missbildningssyndrom och FGFR-
kraniosynostossyndrom. Kraniosynostos ar ett samlingsnamn
pa olika tillstand dar en eller flera sommar —suturer — som
forbinder skallens olika ben har slutits for tidigt. Varje ar fods
cirka 4 barn med Crouzons syndrom i Sverige, vilket motsvarar
en forekomst pa 4 av 100 000 nyfddda.

Ordet syndrom ar grekiska och betyder "springa samman”. Det
innebar att en person har en grupp av symtom som forklaras av
tillstandet. Vilka symtom en person har och svarighetsgraden
varierar stort mellan olika individer.

Barn som fods med kraniosynostoser utreds och behandlas vid
ett av tva center for Nationell Hogspecialiserad Vard, i Goteborg
eller Uppsala. Teamen vid centren ar multidisciplinara, vilket
innebar att bland annat sjukskoéterska, plastikkirurg, éron-nésa-
hals-lakare, 6gonlakare, tandlakare, psykolog, kliniska genetiker
och kakkirurger samarbetar.

Genetik

Crouzons syndrom orsakas av en genetisk forandring, mutation,
i en av tva gener. Vanligast ar forandringar i genen FGFR2,
som finns pa kromosom 10, eller mer sallsynt i genen FGFR3,
som finns pa kromosom 4. Generna ar mallar for tillverkningen
av fibroblast-tillvaxtfaktor-receptorer. Dessa ar av stor betydelse
for bland annat skelettutvecklingen under fostertiden. Vid
Crouzons syndrom far receptorerna en 6kad aktivitet. Detta
medfor att forbeningen skyndas pa och sommarna mellan
skallens ben, suturerna, sluts redan under fosterutvecklingen
eller snart efter fédseln.
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Det finns flera olika syndrom som beror pa forandringar i
samma gen som kan ge en liknande symtombild, bland annat
Aperts syndrom och Pfeiffers syndrom.

Varje individ har fatt halften av sina arvsanlag fran mamma och
halften fran pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler. Det finns cirka 20 000 gener forpackade pa
hoptvinnade DNA-spiraler. Om man drar ut spiralerna ar de
dver tva meter langa. DNA-spiralerna bildar 46 kromosomer i
23 kromosompar, varav ett par ar kbnskromosomerna. Kvinnor
har tvd X-kromosomer och man har en X- och en Y-kromosom.
— En gen kan liknas vid ett recept for olika proteiner, man séger
att en gen kodar for ett protein. Receptet bestar av olika
aminosyror som satts ihop till proteiner vilka i sin tur bildar olika
vavnader, sager Eva-Lena Stattin.

Varje aminosyra har en egen kod i var arvsmassa och dessa
koder bestar av sma byggstenar som kallas nukleotider. Det
finns fyra olika typer av nukleotider i arvsmassan, som
benamns A, C, G och T (adenin, cytocin, guanin och tymin). En
kombination av tre av dessa nukleotider (till exempel CGA)
utgor en mall for en speciell aminosyra.

Om det uppstar ett stavfel vid celldelningen, det vill siga om en
mutation uppstar, blir det fel i kodningen. Det kan medfora att
ett felaktigt protein, eller inget protein alls bildas, vilket i sin tur
medfor symtom. Nar férandringarna ger upphov till symtom
brukar man tala om genetiska sjukdomar. Alla ménniskor har
forandringar i arvsmassan, men det ar bara en liten del som ar
kodande, det vill saga bildar protein.

— Arvsmassan gar att likna vid ett bibliotek. Bokhyllorna
motsvarar kromosomerna och bdckerna ar som gener. | boken
letar vi efter ett enda stavfel som kan forklara en sjukdom,
sager Eva-Lena Stattin.

Diagnostik

Vid misstanke om Crouzons syndrom kan man gora riktad
diagnostik da genetikern specifikt undersoker FGFR2 och
FGFR3-generna. Vanligare ar att gora en genpanel, da
genetikern tittar pa ett stdrre antal gener som ar kopplade till
olika sjukdomar dar kraniosynostos ar en del i symtombilden.
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Symtom

Det ar en stor variation mellan olika personer med Crouzons
syndrom, aven inom en familj med samma genférandring. De
vanligaste symtomen ar kraniofaciala avvikelser,
andningspaverkan och neurologisk paverkan.
Svarighetersgraden varierar fran sma utseendemassiga sardrag
till allvarligare symtom som andningssvarigheter, forhojt tryck i
huvudet och paverkan pa syn, horsel samt
uppfodningssvarigheter.

Hos det lilla barnet sker en kraftig tillvaxt av hjarnan under de
forsta tva aren. Darfor ar suturerna 6ppna och sluts i normalfall
forst efter ett par ar. Vid Crouzons syndrom far fibroblast-
tillvaxtfaktor-receptorerna 2 och 3, som paverkas av
genfoérandringen, en dkad aktivitet. Detta medfor att barn fods
med en eller flera suturer slutna redan fran fostertiden, eller att
de sluts strax efter fodseln. Det ger en annorlunda huvudform
och ett underutvecklat mellanansikte. Andningspaverkan beror i
huvudsak péa de trdnga forhallanden som uppstar runt
andningsvagarna pa grund av den tidiga suturslutningen. En
eventuell neurologisk paverkan beror pa att hjarnan inte har fatt
tillrackligt med utrymme att vaxa och att ett forhojt tryck kan
hindra hjarnvatskan fran att cirkulera.

— Den betydligt mer sallsynta varianten av Crouzons syndrom
som orsakas av en mutation i FGFR3-genen kan &ven ge okad
pigmentering i hudveck, sager Eva-Lena Stattin.

Kraniofaciala symtom

Det ar vanligt att skallformen blir h6g och avlang och att barnet
far en bred och hog panna. Vanligast ar att de koronala
suturerna, sagitala suturen och lambdoidal suturen &ar slutna.
Det innebéar mindre plats for hjarnan att vaxa.

— Skallformen blir olika beroende pa vilken eller vilka suturer
som ar slutna. Det &r inte alltid det &ar sa tydligt i borjan, men i
takt med att barnet vaxer blir den annorlunda huvudformen
tydligare, sdger Eva-Lena Stattin.

Eftersom &ven suturerna i skallbasen sluter sig tidigare blir
mellanansiktet underutvecklat. Det far konsekvensen att
dgonhalorna blir grunda. For barnet kan det innebéra att det ar
svart att sluta 6gonen, vilket kan leda till torra och inflammerade
hornhinnor. Skelning ar vanligt, liksom nystagmus, ofrivilliga
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ogonrorelser. Det &r vanligt med brytningsfel som kan
behandlas med glasogon. Tranga forhallanden i
horselgangarna kan ge problem med vatska i mellanérat och
upprepade 6roninflammationer. Aven missbildningar i
mellandrat eller innerdrat forekommer. Det tillbakasatta
mellanansiktet ger en ofta framskjuten underkéke och hdég gom.
Det kan gora det svart for det lilla barnet att suga. En liten
overkéake leder till underbett som kan innebéra svarigheter med
att bita och tugga samt tandtrangsel.

Las mer om tander, bett och munhalsa senare i
dokumentationen

Symtom pa andningspaverkan

Pa grund av den tidiga slutningen av skallben och skallbas blir
det trangt i 6vre luftvagar, svalg och nasa, vilket kan paverka
andning, svaljformaga och talformaga. Symtomen varierar
mellan olika personer, fran ingen andningspaverkan alls till
stora behov av andningsstéd.

Manga har svart att andas med stangd mun och snarkar.
Andningsuppehall under sémnen (sémnapné) ar vanligt och
behdver utredas med sémnregistrering. FOr en del barn ar
andningssvarigheterna sa pass svara att man behdver gora en
dppning pa halsens framsida for att skapa fri luftvag
(trakeostomi).

— Det kan ocksa finnas en blockerad passage, eller
missbildningar av struphuvudet, som innebér att barnet inte kan
andas genom nasan. Det behover atgardas med kirurgi och
darfor ar utredning av andningssvarigheter viktigt, sager Eva-
Lena Stattin.

Neurologiska symtom

De allra flesta barn med Crouzons syndrom har en normal
kognitiv utveckling. Det finns risk for neurologisk paverkan ifall
hjarnan inte har utrymme nog att utvecklas normalt. Vid forhojt
intrakraniellt tryck &r det vanligt att cirkulationen av vatskan som
finns runt hjarnan inte fungerar som den ska (hydrocefalus).
Trycket kan @ven paverka synnerven och darfér undersoks
dgonbottnarna regelbundet for att upptéacka tecken pa hogt
tryck. Ibland behdvs aven en tryckmatning av hjarnan.
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— Hydrocefalus behandlas med en shunt som &r en liten slang
som leder bort vatskan ner i bukhalan for att minska pa trycket,
sager Eva-Lena Stattin.

Chiari-missbildning ar ett tillstand da lillhjarnan pressas nedat
pa grund av det trdnga utrymmet i skallen. Det kan ge symtom
som huvudvark, nackont, illaméaende och central somnapné.
Corpus callossum, hjarnbalken, ar en struktur som kopplar ihop
de bada hjarnhalvorna med varandra. Avvikelser i den kan
paverka syn, utveckling och tal. Det kan ocksa vara orsaken till
att en del personer med Crouzons syndrom utvecklar epilepsi.

Andra symtom

En del personer med Crouzons syndrom far sammanvéaxta
halsryggskotor vilket kan leda till skolios och instabilitet i
ryggraden.

Pfeiffers syndrom

Pfeiffers syndrom och Crouzons syndrom betraktas som tva
olika tillstand som har liknande symtom och beror pa
forandringar i samma gen. Det har hant att samma genetiska
forandring har givit bada diagnoserna, det vill saga ibland
diagnosen Crouzons och ibland Pfeiffers syndrom.

Vid Pfeiffers syndrom ar ofta fler sommar i skallens ben slutna
och barnet har ett mer uttalat tillbakasatt mellanansikte, vilket
ocksa leder till mer uttalade symtom. Det forekommer aven
vissa mindre allvarliga skelettavvikelser vid Pfeiffers syndrom.

Arftlighet

Vanligast ar att den genetiska forandringen uppstar for forsta
gangen hos barnet (de novo). | de fallen ar det en valdigt liten
sannolikhet att samma foraldrar far ytterligare ett barn med
Crouzons syndrom. Sannolikheten beraknas till mindre an en
procent, men man kan inte utesluta att en annan konscell hos
en av foraldrarna bar pa samma mutation, sa kallad
konscellsmosaicism.

Ibland &r Crouzons syndrom autosomalt dominant nedarvt fran
en foralder med syndromet. Om det ar en ny genetisk
forandring hos barnet, blir den arftlig och nedéarvs autosomalt
dominant.
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Det innebér att vid varje graviditet blir sannolikheten 50 procent
att barnet arver mutationen och far Crouzons syndrom.

— Det gar inte att uttala sig om hur svarighetsgraden pa barnets
symtom kommer att bli, eftersom det finns en sa stor variation,
sager Eva-Lena Stattin.

Fosterdiagnostik

Vid kand genetisk orsak ar det mojligt att fa information om vad
som kan goras for att fa ett barn som inte har Crouzons
syndrom. Fosterdiagnostik innebar att blivande foraldrar kan fa
reda pa om fostret bar pa genmutationen eller inte. Detta sker
genom ett moderkaksprov i vecka 10-12, eller ett
fostervattenprov i vecka 12—16. Det forutsatter att den
genetiska forandringen ar kand, alltsa att man vet det exakta
felet och vilken gen som bar pa férandringen som forekommer
inom familjen.

— Fosterdiagnostik ar alltid frivilligt. Det finns ungefar en
procents risk for missfall vid ett moderkaksprov, sager Eva-
Lena Stattin.

Ett annat alternativ ar preimplantatorisk genetisk testning, PGT,
som innebar att man gor en genetisk analys vid
provrérsbefruktning (IVF). Ett befruktat &gg som efter analys
bekraftats inte bara pa mutationen aterfors till kvinnans
livmoder.

Uppféljning och kontroller
Vid regelbundna bestk hos det kraniofaciala teamet gors
kontroller och uppféljningar enligt vardprogrammet for vard av
kraniofaciala syndrom. Vid behov kontrolleras andningen
genom andningsregistrering under somnen. Ibland behdver
halsmandlarna och kérteln bakom néasan tas bort och behovet
av andningsstdd utredas. En dgonlékare kontrollerar 6gonen
med understkning av dgonbottnar och synnerven.
Undersokning och uppfdljning av horseln gors och barn med
mycket vatska i mellanérat kan behova operera in ror. Under
besoket kontrolleras eller bedbéms aven:

e risk for Okat tryck i huvudet och hydrocefalus

¢ halsryggsinstabilitet

e tandhélsa

e talutveckling

e psykomotorisk utveckling.
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Kallor till mer information

Sahlgrenska universitetssjukhusets webb om Kraniofaciala
teamet — sahlgrenska.se/omraden/omrade-4/verksamhet-
klinisk-genetik-och-genomik/enheter/centrum-for-sallsynta-
diagnoser-vast/Kraniofaciala-teamet

Akademiska universitetssjukhusets webb om Kraniofacialt
centrum — akademiska.se/for-patient-och-besokare/hitta-pa-
sjukhuset/a-till-o/kraniofacialt-centrum

NORD rare disease database — rarediseases.org
Socialstyrelsens kunskapsdatabas for sallsynta halsotillstand —
socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-
regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/crouzons-syndrom
Amerikanska patientféreningen for kraniofaciala tillstand —
faces-cranio.org/crouzon

Kraniofaciala féreningen Sverige — kraniofaciala.se

[-] - -
Fragor till Eva-Lena Stattin

Varfor ar det sa stor skillnad mellan den uppféljande
varden i Goteborg och Uppsala?

— | Uppsala finns teamet i samma hus och darfér har vi alltid
teamkonferenser. Det har varit latt att fA pa plats eftersom alla
arbetar pA samma sjukhus och det under manga ar funnits rutin
for multdiciplinara teamkonferanser/mottagningar. Det finns
dock ett nara samarbete mellan de tva centra for
hogspecialiserad vard.

Finns det en fordel att kanna till ifall barnet har Crouzons
syndrom redan innan det ar fott?

— Ibland kan man behova planera forlossningen sa att barnet
fods pa ett stalle dar man snabbt kan ta hand om barnet, men
beredskap finns alltid och det brukar ga bra anda. For
foraldrarna kan det ocksa vara bra att vara forberedd.

Finns det risk for en svarare forlossning om barnet har
Crouzons syndrom?

— Rent teoretiskt skulle det kunna vara sa och den beredskapen
finns alltid i férlossningsteamet.

© Agrenska 2023, nr 662 11
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Mitt barn har nystagmus, varfor ar det sa?

— Det beror pa att 6gonen ar sa framskjutna pa grund av de
grunda 6gonhalorna. Nystagmus paverkar for det mesta inte
synen. Om man normaliserar dgonhalorna med kirurgi kan det
bli battre.

Nar kontrolleras om mitt barn har halsryggsinstabilitet?

— Den kraniocervikala évergangen ses alltid pa datortomografi.
Det ar viktigt med 6kad uppméarksamhet till exempel i samband
med sévning.

Vad orsakar olika svarighetsgrader inom syndromet? Ar
det mutationen i sig eller handlar det om andra
kringliggande gener som kan vara paverkade?

— Det ar nagonting vi inte riktigt vet. Det kallas for genotyp-
fenotyp-korrelationer. Alltsa kunskapen om pa vilket satt gen
paverkar symtom. Det vet vi annu inte vid Crouzons syndrom.
Inom samma familj med samma genetiska forandringar finns
det &nda en stor variation.

© Agrenska 2023, nr 662 12
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Hugo, 10 ar, kom till Agrenska tillsammans med mamma Karin,
pappa Peter och lillasyster Linnea, 6 ar. Kvar hemma fanns
ocksa storebror Jonas, 13 ar.

Efter en normal graviditet och en lang och svar forlossning
féddes Hugo.

— Eftersom det var min andra férlossning hade man kunnat tro
att det skulle ga lattare, men sa var det verkligen inte for mig,
sager Karin.

Hugo madde bra och familjen fick aka hem fran sjukhuset. Nar
Hugo var sex manader fick han en virusinfektion och fick aka till
akuten for att andningen var anstrangd.

— Efter det markte vi att andningen blev valdigt paverkad av
forkylningar. Jag minns ocksa att han snarkade mycket som
bebis, sager Karin.

Nar Hugo skulle pa ettarskontroll pa BVC blev laget plotsligt
akut.

— De tyckte att han hade ett véaldigt mjukt huvud och var radda
for att det var ett for hogt tryck, s de skickade oss till
centralsjukhuset, sager Peter.

Det var ingen fara med Hugo som madde bra. Lakaren
misstankte anda att det var nagonting som inte stimde och
frdgade om de ville vara med i en genetik-studie. Hugo fick
bland annat genomga en hjartundersdkning och lamna olika
prover.

Tiden gick och Hugo hade en del &terkommande
oroninflammationer och problem med andningen genom nésan.
Han hade fyllt fem ar nar Karin och Peter fick ett samtal fran
Klinisk genetik. De hade hittat en forandring pa FGFR2-genen.
— Vi fick veta att Hugo hade Crouzons syndrom. Det var
omtumlande. Som liten hade han inte sa uttalade symtom, men
han hade de karaktaristiska stora 6gonen, sager Peter.
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— De flesta barn med Crouzons syndrom genomgar
minst tre storre operationer under barndomen. En
bakre skallexpansion gors redan under det forsta
levnadsaret. Det sager Giovanni Maltese som ar
plastikkirurg och éverlakare pa Kranioenheten pa
Sahlgrenska universitetssjukhus i Goteborg.

De forsta vetenskapliga beskrivningarna av personer med
Crouzons syndrom kom redan i boérjan av 1800-talet, men det
var den franske neurologen Octave Crouzon som 1912 fick ge
sitt namn till tillstdndet. Crouzon beskrev en familj i Paris med
flera familjemedlemmar som hade syndromet. De hade
forandringar i skallen och ansiktsskelettet, grunda 6gonhalor
och utatstaende 6gon; symtom som ar typiska for syndromet.

En samtida lakare med Crouzon, René LeFort, upptackte i
borjan av 1900-talet pa vilket satt skallbenet binds samman
med suturer, sémmar. Hans arbete med att kartlagga suturerna
ligger &n idag till grund foér den kirurgi (osteotomi) som gors for
att korrigera kraniofaciala tillstdnd. René LeFort har gett namn
till de osteotomier som gors pa bland annat barn med Crouzons
syndrom for att justera mellanansiktet och dverkaken.

— | slutet av 1960-talet genomférde kirurgen Paul Tessier den
forsta lyckade LeFort 3-operationen pa en person med
Crouzons syndrom, sager Giovanni Maltese.

Skallsuturer

Crouzons syndrom tillhér gruppen kraniosynostoser som ar ett
samlingsnamn for olika tillstand dar en eller flera av de suturer
som forbinder skallens olika ben ar for tidigt slutna. Suturerna
fungerar normalt som tillvaxtzoner for att hjarnan ska kunna
vaxa.

Vid Crouzons syndrom ar det vanligt att mer &n en sutur ar for
tidigt sluten, men vilka suturer som ar paverkade varierar. Den
metopiska suturen ar en stor sém i mitten av pannan som
normalt sluts ett par manader efter fédseln. Andra suturer som
de koronala, som sitter vid sidan om framhuvudet, och den
sagitala, som gar langs med toppen av huvudet, vaxer
vanligtvis ihop forst nar barnet ar 1-2 ar. Nar den sagitala
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suturen ar for tidigt sluten kan inte hjarnan véaxa pa bredden
utan skallen far en lang och smal form.

— Anledningen till att vi har sommarna ar for att hjarnan ska fa
plats att vaxa. | takt med att barnet vaxer 6kar avstandet mellan
suturerna och nytt ben bildas daremellan, sager Giovanni
Maltese.

Suturerna i skallen ar nara sammanlankade med suturer i
skallbasen vilket innebar en paverkan aven pa ansiktsskelettet.

Behandling

Cirka 20 procent av alla med Crouzons syndrom far
hydrocefalus. De behandlas med en shunt.

— Vi vill inte satta in en shunt for tidigt hos barn med Crouzons
syndrom eftersom barnet kan komma att behdva kirurgi under
de forsta aren, sager Giovanni Maltese.

Barn som har andningssvarigheter nattetid pa grund av
sdmnapné kan behandlas med CPAP. Det ar en apparat med
en mask som sitter 6ver mun och nasa och blaser in en jamn
luftstrom i lungorna. Vid svarare andningssvarigheter behover
en del barn med Crouzons syndrom goéra en trakeostomi, som
innebar en 6ppning pa halsens framsida for att skapa en fri
luftvag.

— Ett av malen med den tidiga kirurgin &r att andningen ska ga
|attare och att barnen kan bli av med trakeostomin, men det ar
inte alltid mdjligt, sager Giovanni Maltese.

Kirurgi

For att behandla symtomen kravs kirurgi for de allra flesta barn
med Crouzons syndrom. Den forsta operationen gors vanligtvis
nar barnet ar 6 till 12 manader. Den kallas for en bakre
skallexpansion och innebéar att man flyttar fram pannan.
Kirurgen anvander fjadrar for att foérhindra att suturerna sluts
och for att stimulera bentillvaxt daremellan. Fjadrarna tas bort
efter 4 till 6 manader.

—| osteotomilinjen bildas nytt ben och nar vi tar bort fjadrarna
ska det inte falla tillbaka. Operationen ger mer plats bak i
skallen for hjarnan att vaxa. Efter operationen foljs patienten
noga och ibland behdvs ytterligare en likadan operation, sager
Giovanni Maltese.

© Agrenska 2023, nr 662 15



Crouzons syndrom

Uppfdljning efter operationen gors i huvudsak kliniskt, vilket
innebar att lakaren tittar och kanner pa skallen och fragar om
mojliga symtom. Man ar aven uppmarksam pa symtom pa hogt
intrakraniellt tryck. Aven CT- eller MR-undersékning gors,
liksom undersdkning av 6gonbottnarna (fundoskopi).

Nar barnet ar lite aldre gors vanligen en LeFort 3-operation som
innebar att mellanansiktet flyttas fram. Med hjalp av ett
distraktionssystem som satts fast i skallbenet skruvar barnet
sjalv eller foraldrarna fram benet en millimeter per dag tills man
har natt en 6nskad framflyttning (ofta cirka 20 millimeter).

Livskvalitet

Vid en registerstudie genomfoérd p& vuxna personer som har
genomgatt kraniofacial kirurgi i Goteborg ville man ta reda pa
hur den sjalvupplevda halsan var hos patienterna. Resultatet
visar pa en signifikant lagre utbildningsniva hos de som
genomgatt kraniofacial kirurgi jamfort med en kontrollgrupp. De
hade ocksa en nagot lagre sannolikhet att skaffa barn och en
storre sannolikhet att bli utsatta for mobbing och bli
deprimerade.

— Nar det galler den psykiska hélsan ar det viktigt for oss i
varden att veta att det finns risk for psykisk ohalsa. Varden kan
till exempel tillhandahalla tidiga insatser som psykologsamtal. |
dvrigt mar patientgruppen jamforbart med 6vrig befolkning i
vuxen alder, sager Giovanni Maltese.

Fraga till Giovanni Maltese

Nar gors datortomografiundersékning (CT) efter forsta
operationen

— Uppfoljningen ar klinisk i forsta hand, det vill sdga att vi &r
uppmarksamma pa symtom. Innan vi tar bort fjadrarna gor vi
oftast en CT. Om det inte &r nddvéandigt vantar vi helst med
rontgenundersokning, eftersom barnet utsatts for
rontgenstralning manga ganger under uppvaxten.
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Hugo fick traffa Kraniofaciala teamet i Uppsala, men varden
skedde framforallt pa hemsjukhuset. Dar kontrollerades dgon,
tander, horsel och luftvagar. Hugo fick géra sémnregistreringar
eftersom han sov oroligt. De aterkommande
oroninflammationerna var det stérsta bekymret.

— Till slut fick han operera in ror i 6ronen. Det gick inte sa bra.
Hugo bdrjade bloda eftersom blodkarlen sitter annorlunda. Det
visste man inte pa hemsjukhuset. Varden i Uppsala och hemma
var inte synkade, men det har blivit battre och battre, sager
Peter.

Lagom till skolstart fick Hugo hérapparat pa bagge éronen.

Var tredje manad fick Hugo ga till dgonlakaren for att kontrollera
att inte trycket i huvuden blev fér hogt. Peter och Karin berattar
att de slas av all okunskap de métt, nar de ser tillbaka pa Hugos
uppvaxt.

— Framfor allt hos de som inte &r specialister. Dels ar det sa
manga som inte kanner till Crouzons, men framférallt manga
som inte tar reda pa fakta infor undersokningar. Sedan har det
varit rena pahitt som att det stod i journalen fran vardcentralen
att Hugo ar en pojke med utvecklingsstorning. Vi reagerade
forstas pa ordvalet, men framfor allt har inte Hugo nagon
intellektuell funktionsnedsattning, sager Karin.

En gang om aret aker familjen till Uppsala for att traffa teamet.
— Det fungerar otroligt bra. Vi kommer bara dit och far traffa alla
olika specialister pa samma gang. Det kanns jattebra.
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— Vi traffar barnen under hela uppvaxten, men sjalva
kakkirurgin brukar planeras in i slutet pa tonaren nar
barnens permanenta tander ar pa plats och kaken har
vuxit klart. Det s&ger Anna Larsson, specialistlakare,
och Lars Rasmusson, ¢verlakare, som bada arbetar
pa Specialistkliniken for kakkirurgi i Goteborg.

Pa Kakkirurgen arbetar bland annat tandlakare, lakare,
tandskoéterskor och tandhygienister. Familjer med barn som har
Crouzons syndrom kommer ofta till Kékkirurgen flera ganger
under barndomen. Orsaken till besoket kan bland annat vara
uttagningar av tander, forflyttning av kakarna (ortognatkirurgi)
eller insattning av tandimplantat.

Infor planeringen av kak- och ansiktskirurgi (ortognatkirurgi) far
familjen komma pa ett informationsbesok och ett besok for
ansiktsmatning. Da méats mjukdelarna — sjalva ansiktet — noga i
olika vinklar och riktningar for att fa en uppfattning om ansiktets
proportioner relation till det som syns pa roéntgen.

— Ansiktsmatning kan upplevas som lite jobbigt, men &r viktigt.
Tillsammans med rontgenbilderna &r det grunden for
planeringen av kirurgin, sager Anna Larsson.

Utover rontgenbilder och ansiktsmétning gors en avgjutning av
bettet. Avgjutningen blir till en gipsmodell som kirurgerna sedan
kan analysera for att bettet ska bli s& bra som majligt.

— | framtiden kommer vi kunna gora ett digitalt avtryck med hjalp
av en kamera. Det kan underlatta for patienter som tycker det ar
jobbigt att ta avtryck, men den storsta vinsten ar att vi kan
analysera bettet i ett datorprogram stéllet, sager Anna Larsson.

De allra flesta personer med Crouzons syndrom har behov av
kakkirurgi. Skalen kan vara bade funktionella, som en férbéattrad
tal- och tuggférmaga, och estetiska.

— Det framsta skalet idag ar andningen som kan vara ett stort
problem fér personer med olika k&kstallningsfel, sager Lars
Rasmusson.
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Distraktion

En distraktion innebar att man forflyttar ben en millimeter om
dagen genom att skruva pa en stallning som ar monterad i
benet. Det &r skonsammare &n storre kirurgi eftersom det ar
lattare att f& med sig mjukvavnad da forflyttningen sker
lAngsammare. Distraktion gors ofta nar barnen ar sma och har
andningsproblematik. Efter forflyttningen sitter distraktorn kvar i
3 till 4 manader sa att utrymmet som bildas emellan
mineraliseras, det vill sdga det bildas nytt ben.

— Distraktorn sitter vanligen genom huden och foraldrarna
hjalper till med att skruva varje dag. Det brukar ga valdigt bra
eftersom de sma barnen ar sa anpassningsbara, sager Lars
Rasmusson.

Ortognatkirurgisk operation

Tandlakare och kirurger féljer noga barnets bettutveckling och
kakarnas tillvaxt. Ett par ar fore planerad operation genomgar
barnet tandreglering.

— Vi har som mal att fa till en fungerande andning, ett bra
tugglage och forstas det estetiska sa att ungdomarna blir néjda
med hela behandlingen, sager Lars Rasmusson.

Den kakkirurgi som planeras till slutet av tonaren kallas for
LeFort 1 och innebér att 6verkaken flyttas fram for att
normalisera bettet. Ibland behdver aven underkaken flyttas, en
sa kallad Sagittal split, och det kan goras samtidigt som flytten
av Overkaken.

Nationellt kvalitetsregister

Det nationella registret for ortognatkirurgi, NROK, startades
hdsten 2017, och sedan dess registreras varje kakkorrigerande
operation som utfors i Sverige. Syftet &r att kvalitetssékra
varden, sakerstalla en jamlik vard och bidra till den fortsatta
utvecklingen och forskningen om ortognatkirurgisk vard.

Las mer pa nrok.registercentrum.se
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Fragor till Anna Larsson och Lars Rasmusson

Nar borjar planeringen av kakkirurgin?

— Planering sker egentligen under hela uppvaxten, aven om
den specifika kirurgiska planeringen borjar nagon gang i
tonaren. Barnet kan ha tandstallning flera ganger och den sista
tandregleringen sker cirka tva ar fore planerad operation.

Vid vilken alder gors kakkirurgin?
— Ofta runt 17 ars alder. Det viktigaste ar att man ar fardigvaxt.
Det gar aven att gora operationen senare.

Behover vi foraldrar ta estetiska beslut om operationer for
vara sma barn?

— Det tycker jag inte att man ska behova gora. For sma barn ar
det i huvudsak funktion vi justerar for.

Har ni kontakt med barnens tandlékare?
— Ja, framst via vara tandregleringstandlakare som skoter
kontakten med tandlakare pa hemorten.

Mycket blev hittre efter operationen

Né&r Hugo fick sin diagnos borjade han ta trycknedsattande
medicin for att minska pa trycket i hjarnan. Efter ett par ar
borjade Hugo fa svarare och svarare problem med huvudvark,
vilket ocksa paverkade aptiten. Foraldrarna visste att nar trycket
blev for stort skulle det kravas kirurgi.

— Till slut bestamdes det att vi maste gora operationen. Da
flyttade de fram pannan sju millimeter. Operationen gick bra,
det var nog varst for oss som satt och vantade, sager Peter.

— Jag minns néar han rullades in till intensiven for att vakna. Han
lag dar alldeles uppkopplad. Han sag ut som en uppsvullen
boxare och hade bara sma tunna springor vid 6gonen. Det var
en tuff tid efterat, sager Karin.

Nar Hugo hade aterhamtat sig efter operationen madde han
mycket béattre.

— Huvudvarken férsvann och han fick tillbaka sin aptit. Han at
som aldrig forr. Det var roligt eftersom Hugo alltid har gillat mat,
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men han blev sa paverkad av medicinerna han var tvungen att
ta tidigare.

Hur utveckias hettet och vad hander med tinderma?

— For att bettfunktionen ska bli sa bra som majligt
behover barnet oftast tandstallning i samband med
kékkirurgin. En ortodontist foljer barnets tandutveckling
under uppvaxten. Det sager Sara Rizell som ar
ortodontist i det Kraniofaciala teamet och pa
Odontologen i Goteborg.

Det forsta besoket hos ortodontisten, tandreglerings-
specialisten, brukar ske ndgon gang i tidig skolalder. Besoket
koordineras ofta med bestk hos de andra i Kraniofaciala
teamet. Vid besoket tittar ortodontisten pa vilka tander som
finns, om de ar permanenta eller mjolktander och hur sjalva
bettet ser ut.

— Jag tittar ocksa pa om det ar valdigt trdngt i munnen och om
de permanenta tanderna kommer att fa plats. Sedan
fotograferar vi bettet for langsiktig planering och bettanalys,
sager Sara Rizell.

Nar barnen blir lite aldre tar ortodontisten avtryck av bettet.
Barnet far da bita i en massa som det gors en gipsmodell av.

— Rontgenbilderna visar vilka tandanlag som finns, hur tanderna
lutar och deras form. Tillsammans med gipsmodellen far vi
information som &r viktig i planeringen av tandregleringen och
kakkirurgin, sager Sara Rizell.

Ansiktets tillvaxt

Vid Crouzons syndrom kan skallen inte vaxa som den ska.
Aven i skallbasen finns suturer som sluts for tidigt, vilket innebar
att ocksa skallbasen kan fa en annan form. Det paverkar hur
Overkaken hamnar i ansiktet. Det finns aven flera suturer i
Overkéken som sluts for tidigt, bland annat rakt igenom
overkaken. Om den suturen sluts for tidigt far barnet en valdigt
smal tandbage.

— Detta innebar att Overkéken paverkas i alla dimensioner. Den
blir kort och smal, samtidigt som underkéaken vaxer i stort sett
normalt. Det blir alltsa en stor skillnad mellan kakarna som blir
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storre med tiden, vilket ger en liten och kort 6éverkake och ett
stort underbett, sager Sara Rizell.

Bett och tandanlag

Barn med Crouzons och Pfeiffers syndrom far, pa grund av
ansiktets och skallens anatomi, olika typer av bettavvikelser.
Utdver underbett, som innebar att underkéken skjuter ut utanfor
Overkaken, ar korsbett vanligt. Det innebar att tinderna i
overkadken biter innanfér underkakens ténder. De flesta har
ocksa Oppet bett, det vill saga att tanderna framtill inte kan mota
varandra vilket gor det svart att bita av. Nar barnet kommer in i
puberteteten blir bettavvikelserna storre.

— Det blir ocksa trangt i munnen. Det ar sallan som hela
tanduppsattningen far plats i bettet och da maste man ta bort
tander i 6verkéken, sager Sara Rizell.

Ungefar 40 procent av barnen med Crouzons och Pfeiffers
syndrom saknar nagot eller nagra tandanlag. Det ar ocksa
vanligt med ett stort tandframbrott. Da kan tanderna av nagon
anledning inte vaxa fram av sig sjalva.

— De tanderna maste vi halla koll pd. Man kan behova ta bort
tander for att slappa fram en tand. Med hjalp av tandstallning
flyttar vi ihop tanderna for att f4 en funktionell tandrad, trots
avsaknad av tandanlag. Det ar ocksd mojligt att ersatta tander
med implantat, sager Sara Rizell.

Tandreglering

For att barnet ska fa ett bra bett efter kakkirurgin ar det viktigt
att tandreglering sker i samband med den. Barnet far
tandstallning forst nar barnens permanenta tander har kommit
upp och bettet har vuxit klart. Dessforinnan 6vervakas
tandraden och ibland behdéver tander tas bort, eller dras fram
med tandstallning. En annan atgard som kan behovas ar att
forhindra oonskade tandforflyttningar genom en passiv bage
som haller tanderna pa plats. Pa nasta sida ar en beskrivning
av bettets olika tidsperioder under uppvaxten.
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Alder Typ av bett Atgéarder
6 manader till 6 ar | Mjolktandsbettet | Ingen atgard

7 till12 ar Vaxelbettet Overvakning av
tanderna sa att de
kan véaxa fram.

12 till15 ar Permanenta Jamna till 6verkakens
bettet tander i tidiga
tonaren, om barnet
sjalv onskar det.

16 till 19 ar Fardigvuxet bett | Tandreglering och
och tander kakkirurgi

Tandstallning innebar en extra belastning pa tanderna. For att
ge bra forutsattningar for enklare tandreglering ar en god
munhélsa och friska tander viktigt.

— Folj darfor kallelser till allman- och specialisttandvarden.
Kampa pa med era barns munhalsa for da kan det bli en mindre
komplicerad tandreglering, sager Sara Rizell.

Fragor till Sara Rizell
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Har barn med Crouzons syndrom samre tander &n andra
barn?

— Nej, det skulle jag inte saga, men det kan finnas en
emaljstdrning som gor att emaljen ser lite annorlunda ut.
Tanderna kan ocksa ha en lite annorlunda form.

Ska man fokusera pa att lara barnet borsta sina tander sjalv
eller ska jag som foralder se till att borsta ordentligt? Hur
ofta ska vi borsta tanderna?

— Morgon och kvall racker. Ofta brukar man hjalpa barnen upp
till tiodrsaldern. Man far inte karies bara for att det ar trangt,
utan det ar fler faktorer som paverkar, till exempel vad man ater
och salivproduktionen.

Kan man slippa gora en mellanansiktesoperation i tonaren
om man har gjort en som barn?

— Sannolikheten att slippa operationen &r inte jattestor eftersom
tillvaxten under puberteten paverkar underbettet sa mycket.
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Blir det mer plats i 6verkaken efter kakkirurgin?
— Nej det blir inte mer plats i sjalva tandbagen utan hela paketet
flyttas fram.

Far man implantat om man har farre tander i 6verkaken?

— Det kan man fa, men det beror lite pa den enskilda individens
forutsattningar. Det ar inte heller alltid det ar nédvandigt
eftersom det ofta ar trangt. Ofta fungerar bettet lika bra aven
med farre tander.

— 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 logoped. Det sager specialisttandlakare
Danijela Toft och logoped Lisa Bengtsson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska péa Lilla Amundén
samt pa Odontologen vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att
samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhdalsa och munmotorik hos personer med sallsynta
halsotillstdnd. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhandertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhdériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum
for sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umed 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
vardnadshavare gor en tandlakare och en logoped en
oversiktlig understkning och beddémning av barnens munhalsa
och munnens funktioner. Observationerna, tillsammans med
information som vardnadshavare lamnat, sammanstalls i
databasen MHC-basen.
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Kunskap om séllsynta halsotillstand sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se och via MHC-appen.

Munhalsa vid Crouzons syndrom
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med Crouzons syndrom:

e sent tandframbrott

e avvikande bett framforallt underbett, trangstallning och

Oppet bett

e avvikelse i tandantal (vanligast att sakna anlag)

e Okad risk for karies och tandkéttsinflammation

e tandslitage (dental erosion)

e hogt smalt gomvalv

e nedsatt gapformaga

— Idag har vi traffat glada och samarbetsvilliga barn. Nagra
hade lite plack och tandsten. Vi sag ocksa hoga och smala
gomvalv och olika bettavvikelser, men alla barnen hade fina och
rena tander, sager Danijela Toft.

Tandgnissling

Tandgnissling ar vanligt i mjolktandsbettet. Om intensiv
tandgnissling fortsétter i permanenta bettet kan det ge besvar i
form av isningar i tanderna, spanningshuvudvark och smarta i
kakarna. Det kan ocksa ge smarta i kdkarna och slitage pa
tdnderna som ibland ger besvér. En bettskena kan skydda, men
kraver att man till en borjan kan gora ett avtryck av barnets
tander, och att hen sedan accepterar bettskenan. Manga
personer som gnisslar tdnder finner en stimulans och ett lugn
genom att gnissla, vilket ar viktigt att tinka pa nar man valjer
avledningsféremal eller aktivitet.

— Gnisslandet i kombination med dental erosion pa grund av
till exempel krakningar kan orsaka omfattande tandslitage,
sager Danijela Toft.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den foérebyggande tandvarden ar sa
bra att en god munhélsa kan bevaras. D& kan man undvika
smarta, karies och infektioner. Att komma igdng med goda
vanor tidigt ar viktigt. Alla bér borsta tanderna med
fluoridtandkram tva ganger om dagen. Tandvarden
rekommenderar foréldrar att hjalpa barn med tandborstningen
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tills barnet ar motoriskt moget att ta stérre ansvar for
tandborstningen, oftast i 10-12 ars alder. Det finns manga olika
typer av hjalpmedel som kan underlatta munvarden. Goda
kostvanor ar viktigt. Tumregeln ar att tanka pa
maltidsfrekvensen, dricka vatten som torstslackare samt att
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 fluor, sager Danijela Toft.

Danijela Toft tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid
tandborstning. Som 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,
tandborste som borstar alla sidor av tanden samtidigt (Collis-
curve) och munvinkelhallare.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om
smaken pa tandkramen eller att det skummar, da finns det
andra alternativ. Extra fluor i tandkramen och munskaljning kan
vara bra for manga. Liksom att med viss regelbundenhet géra
en egenkontroll med infargning av tanderna, sager Danijela
Toft.

Att tanka pa:

e Det ar viktigt med tidig kontakt med
barntandvardsspecialist och forstarkt forebyggande
tandvard.

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

e Tandlakaren bor informeras om barnets diagnos, och
tand- och bettutvecklingen maste foljas sarskilt genom
kontakt med specialisttandvarden.

e FoOrbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och
stolen barnet ska sitta i (anvandbara bilder finns pa
bildstod.se och kom-hit.se).

e Under tandvardsbesoket kan manga ha nytta av taktil
stimulans genom till exempel en tyngdvast eller olika
foremal att pilla pa.
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Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande.

Oralmotorik vid Crouzons syndrom

Det finns en stor variation i hur oralmotoriken fungerar for barn
med Crouzons syndrom. Kraniofaciala forutsattningar kan gora
att barnet inte har tillgang till sin motorik pd samma satt. Bettets
utformning kan innebéara en paverkan pa talet (artikulation och
klang), atandet (sug-, tugg- och svaljformaga) samt
salivkontrollen.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla
kommunikationsformaga och atformaga hos barnet. Logopeden
kan ocksa ge rad angdende matning och atande, bedoma hur
barnet bast tranar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska
behandlingen kan vara att minska salivlackage, forbattra
atandet samt vid behov 6ka eller minska kanslighet i munnen.
— Oralmotorisk traning ar som "fysioterapi for munnen”, man
forsoker stimulera, aktivera och stabilisera, sager Lisa
Bengtsson.

Atsvarigheter

Atsvarigheter hos barn kan ofta ha flera olika orsaker, och
darfor ar en individuell bedémning viktig for att kunna behandla
svarigheterna. En del av barnen kan behdva attréaning. Sadan
traning syftar till att stérka funktionerna for att kunna &ta och
dricka, men ocksa till att stimulera barnet att komma vidare i sitt
atande genom att prova nya livsmedel och konsistenser. Den
som har nedsatt munmotorik kan behdva sarskild traning i att
tugga och svélja, gapa och stanga munnen, men ocksa att
prova nya saker, ata sjalv eller &ta storre mangder. Barn som ar
overkansliga behover forsiktig stimulering av munnen for att sa
smaningom klara av att ata. Ett satt att stimulera ar genom
massage, som kan ske med handerna eller med olika redskap
som vibrerar.

— Syftet ar att locka fram rorelse och aktivering av musklerna,
sager Lisa Bengtsson.
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Ibland finns behov att 6ka eller minska kansligheten i barnets
mun.

— Att ha ont i mun och tander kan géra att man varjer sig for
berdring i och runt munnen. Att minska en 6verkanslighet i
munnen kan i sin tur underlatta att ta hand om tadnderna, som ju
ska halla hela livet. Det kan bli lattare att borsta tanderna och
att besoka tandvarden, sager Lisa Bengtsson.

Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) ar nastan aldrig for
hog salivproduktion. Istallet kan det bero pa lag
muskelspanning (tonus) i lappmuskulaturen, nedsatt kéansel i
munhalan, att barnet inte svéljer undan eller att tungan har ett
rorelsemonster som puttar ut saliven. Manga ganger ar det flera
olika faktorer som paverkar.

— Att se over sittstaliningen och huvudhallningen och trana
oralmotoriken kan ge goda resultat. For en del har tandreglering
en positiv effekt. Nar det inte hjalper kan man ta till medicinering
for att minska salivutsdndringen, sager Lisa Bengtsson.

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

Samordning

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser i varden. D& kan man be
habiliteringen att samordna kontakten mellan tandlakare,
logoped, oralmotoriskt team och nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nedsatt
salivkontroll eller Bitbeteende. De finns att lasa eller bestélla pa
Mun-H-Centers webbplats mun-h-center.se

Fraga till Danijela Toft och Lisa Bengtsson

Ska man fukta tungan nattetid om den ar ute mycket?
— Ja absolut, annars kan det vara en obehaglig kansla pa
tungan. Man kan smdorja med rapsolja eller sarskilda
munsmorjande produkter.
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Hugo spelar tv-spel och innebhandy

Nagot som har upptagit mycket av féraldrarnas tankar ar oro for
mobbning.

— Oron har funnits dar hela tiden. Nar han skulle borja
forskoleklass och nar han bytte till mellanstadiet. Men an har
det inte funnits ndgon mobbningsproblematik kring hans
utseende, sager Peter.

— Vi har pratat om Crouzons syndrom i klassen pa
foraldramoten. Sa foraldrarna har alltid kant till det om det skulle
komma fragor. Hugo har inte sjalv varit s medveten fram tills
nu. Han vet att han ser lite annorlunda ut och att han behover
gora vissa operationer for att ma bra, sager Karin.

Hugo har varit lite forsiktig socialt. Han ogillar stora grupper och
sitter garna lite vid sidan av. Skolan har varit lyhord for Hugos
svarigheter. Han har fatt ga ifran och sitta lugnt nar det behovts
och han har en horselslinga s& han kan hora ordentligt.

Ett stort intresse for Hugo ar att spela tv-spel. Karin ar ledare for
ett innebandylag som Hugo spelar i och pa sommaren haller
familjen p& med orientering. | de sammanhangen har
fordldrarna inte berattat att Hugo har Crouzons syndrom fér de
andra barnen, men de har informerat ledarna.

— Jag har daremot berattat for barnen om Hugos
horselnedsattning, sager Karin.
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Talspraksmiissiga aspekter

— Mellanansiktets och bettets anatomi kan paverka tal-
och sprakutvecklingen for barn med Crouzons
syndrom. Da kan det vara bra att trana pa sprakljud
och anvanda alternativa kommunikationsséatt. Det
sager Justin Weinfeld som ar logoped i det
Kraniofaciala teamet vid Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Géteborg.

Det forsta steget i sprakutvecklingen ar att det lilla barnet lar sig
hur man anvander spraket (pragmatik). Barnet lar sig tidigt om
orsak och verkan, till exempel "om jag skriker far jag mat eller
en ny blgja”. Spraket byggs pa med olika bestandsdelar och
allra sist kommer det talade spraket.

— Ett litet barn har alltsa i de allra flesta fall en storre forstaelse
for sprak an vad de sjalva kan uttrycka, sager Justin Weinfeld.

Att tala ar en komplex aktivitet som kraver samspel mellan
manga olika delar av kroppen. Sjalva rosten, som bar talet,
kommer fran de vibrerande stambanden och ljudet formas av
tungans och lapparnas rorelser. Att forsta och formulera spraket
sker i hjarnan.

Tal- och spraksvarigheter

Olika utvecklingsmassiga eller fysiska sprakstorningar kan
hindra en normal sprakutveckling. En logoped kan utreda och ta
reda pa var svarigheterna finns och hur man kan éva upp dem.
Justin Weinfeld beréattar att barn med Crouzons syndrom ar en
heterogen grupp och det ar mojligt att ha en sprakstorning,
intellektuell funktionsnedséttning (IF) eller annan diagnos utan
att syndromet primart &r orsaken till svarigheterna. Spektrumet
ar stort och stracker sig fran inga svarigheter alls och kanske
endast en tat (hyponasal) klang, till [app-k&k-gomspalt och
neuropsykiatriska diagnoser som paverkar tal- och
sprakformagan.

— Forskningen om barn med Crouzons syndrom ar begrénsad
vilket gor det svart att generalisera kring vilka svarigheter som
finns, sager Justin Weinfeld.

Faktorer som kan paverka den kommunikativa formagan hos
barn med Crouzons syndrom ar till exempel mellanansiktets
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och bettets anatomi. Tranga nasgangar kan ge en nasal klang.
Bettets struktur och eventuellt en hog gom kan forsvara uttal
och talmotorik. Aven horselnedsattning paverkar tal- och
sprakférmagan och en synnedsattning kan paverka formagan
till alternativa och kompletterande kommunikationslésningar
(AKK).

— Aven generella riskfaktorer for kommunikativa svarigheter
som miljoaspekter paverkar. Om barnet till exempel har varit
borta mycket fran forskola och skola kan det paverka tal- och
sprakutvecklingen, sager Justin Weinfeld.

Bedomning av tal- och spraksvarigheter

Under uppvaxten bedoms barnets tal- och sprakférmaga
kontinuerligt genom screening pa till exempel BVC,
logopedmottagning eller hos det Kraniofaciala teamet. Man
bedomer barnets sprakforstaelse, pragmatik, grammatik och
ordférrad samt sprakljud, klang och uttalsavvikelser.

— Generellt sett ska barn ha alla sprakljud vid fem ars alder,
sager Justin Weinfeld.

Hos det Kraniofaciala teamet traffar logopeden barnen vid 3
och 5 ars alder.

Behandling

Behovet av behandling varierar beroende pa alder och mognad.
Tidiga interventioner handlar oftast om handledning till foraldrar
som till exempel olika kurser som Komlgang och TAKK-kurs
(Tecken som AKK). Barnet kan fa prova olika
kommunikationshjalpmedel och fa behandling pa
logopedmottagning.

— Da arbetar man efter uppsatta mal tillsammans med
logopeden, séger Justin Weinfeld.

En logoped hjalper ocksa till med munmotorisk traning. Det
tranar inte direkt talet, men kan uppratthalla och forstarka
funktionen av muskelgrupper som behdvs for att forma
sprakljud. Munmotorisk traning kan ocksa behovas for att
forbattra féormagan att ata eller kontrollera saliven.
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Fragor till Justin Weinfeld

Vad ar ett kommunikativt forhallningssatt?

— Att ha ett kommunikativt forhallningssatt ar att till exempel
fundera 6ver hur man ska svara sitt barn for att uppmuntra
kommunikation. Ett satt ar att inte stalla for mycket fragor utan
istéllet beratta och kommentera vad som sker och vad barnet
gor. Tank dig att du ar en sportkommentator. Det kan hjalpa ett
barn som har svart bade med forstaelse och med att uttrycka
sig. FOrsok att locka fram berattande ur barnet istallet for att
hela tiden sjalv driva konserverationen och satta press pa
barnet att svara.

Vad ar bra spraktraning for barn med Crouzons syndrom?
— Det ar bra att trana pa hur man uttalar olika ljud. Om barnet
inte har ljuden hittar han eller hon ofta p& kompensatoriska ljud
pa egen hand. Forsok att undvika att trana pa ljud som barnet
inte har forutsattningar for. Ge det réatta uttalet men sag inte att
barnet sager fel. Det ar viktigt att fa kanna att man lyckas.

Kan det vara problematiskt for talutvecklingen om barnet
tecknar istallet?

Tecken ar jattebra, men hur bra tecken an ar sa ar talet battre.
Inget barn som kan utveckla en god talférmaga kommer valja
tecken istéllet for tal.

Att vara vuxen med Crouzons syndrom

Clara har varit med om att byta utseende i ansiktet tva
ganger under uppvéaxten. En stabil grund hemifran,
med hogt i tak och tid for samtal har varit betydelsefullt
for att hantera det.

— For mig har det varit bra att beréatta och vara 6ppen.
Det har gjort att jag vagar ta plats och inte kanner mig
annorlunda, sager Clara, som &r vuxen med Crouzons
syndrom.

Clara ar 25 ar och bor i Lettland dar hon studerar till Iakare. Hon
ar ursprungligen fran Uddevalla och har under uppvaxten traffat
det Kraniofaciala teamet pa Sahlgrenska.

© Agrenska 2023, nr 662 32



Crouzons syndrom

Nar Clara foddes var det ingen pa sjukhuset som reagerade.
Hennes mamma, som hade fott sex aldre broder, kande pa sig
att nagot med Clara var lite annorlunda. Utan gehor fran varden
hittade Claras mamma bilder pa personer med Crouzons
syndrom som liknade Clara i en bok. Efter ett par ar fick Clara
sin diagnos och fick komma till teamet pa Sahlgrenska.

Nar Clara var tva ar gammal gjorde hon sin forsta operation.
Hon gjorde ytterligare en vid nio ars alder for att korrigera
dgonlocken som kunde fastna. Nar Clara var 18 ar gjorde hon
kakkirurgin.

— Jag har varit med om att byta utseende tva ganger, vid 9 och
18 &r. Det har varit valdigt speciellt. Man &r van vid att se sig
sjalv i spegeln varje dag och plétsligt kanns det som att nagon
annan star dar.

Trivs pa sjukhus

Clara har alltid varit ndjd med varden vilket har varit en
bidragande orsak till hennes yrkesval. Hon berattar att det varit
manga lakarbesok och tandlakarbesdk genom aren. Situationer
da det ar helt normalt att kdnna radsla och oro, men istallet var
Clara inspirerad och nyfiken.

— Min mamma har uppmuntrat mig och varit trygg i alla
situationer. Hon avspeglade ingen radsla. Mina erfarenheter av
sjukhusvistelser har ocksa varit bra, bemotandet fran
personalen har varit fantastisk.

Clara beskriver det som att hon mest hangde med i varden néar
hon var liten. | tonaren och infor kakoperationen var hon lite mer
nervos, men hon hade siktet instéllt pa resultatet.

— Funktionen har varit viktig for mig. Jag led s& mycket av mitt
underbett. Sedan har jag alltid vetat att fler operationer vantar,
sa jag har varit forberedd.

Att hantera ett annorlunda utseende

Tonaren var en jobbig tid for Clara. Hon kande sig oséaker och
annorlunda, men hon understryker att det ar kanslor som de
flesta upplever i den perioden.

— | tonaren blir man s& mycket mer sjalvmedveten. Jag kande
nastan varje dag hur mitt underbett forvarrades och det var
forstas jobbigt. Att det var jobbigt att tala infor folk och att jag
var oséaker och hade daligt sjalvfortroende, det gallde nog inte
bara mig. De kanslorna har nog de flesta tonaringar.
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Clara berattar att hon alltid haft en trygg bas hemifran och nara
vanner genom uppvaxten att anfortro sig at. Aven lararna i
skolan var snabba med att markera ifall klasskamrater retades.
— Jag har varit val rustad och férskonad fran mobbing. Det finns
ocksa en forestallning om att utseende betyder s& mycket, nar
det egentligen handlar om personlighet. Om man kanner sig
annorlunda paverkar det mycket. Jag kande mig trygg och
inkluderad.

Nar barn har tittat och fragat har Clara haft lite outtalade
strategier.

— Jag har stirrat tillbaka och sett glad ut. For mig har det varit
bra att vara 6ppen med att jag har Crouzon och beratta for de
som fragar att jag ar fodd sahar.

| lag- och mellanstadiet kom Claras mammai till skolan och
berattade for foraldrar och larare om att Clara hade Crouzons
syndrom. Hennes foréldrar pratade tidigt med Clara om
syndromet och satte namn pa det.

— For mig har det varit bra att beratta och var 6ppen om det. Nu
nar jag studerar pa universitetet ar det inget jag pratar om annat
an for mina narmsta vanner.

| nya situationer med mycket barn kande Clara sig trygg med att
hennes foraldrar stéttade henne och sade ifran om det blev for
mycket tal om utseende. Det ar ocksa en lardom och
uppmaning som Clara tagit med sig.

— Kommentarer om utseende brukar jag reagera pa. Jag tycker
inte att vi ska prata s& mycket om hur andra ser ut. For mig ar
det viktigt att bidra till att forstka tona ner hur andra pratar om
utseende.

Clara blev sarskilt medveten om det nar hon sjalv blev ertappad
med att stirra.

— Jag minns en gang nar vi var pa Skara sommarland och jag
sjalv stod och stirrade pa nagon som sag annorlunda ut. Da
frdgade min mamma mig hur jag tyckte de kandes nar folk
stirrar. D& skamdes jag.

Clara berattar att flytten fran barn- till vuxensjukvard fungerade

bra. Hon gjorde sin kakoperation innan hon fyllde 18 ar och fick
en trygg kontakt med vuxensidan strax darefter.
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Foraldrarna pa vistelsen var intresserade av att héra hur Claras
foraldrar hade pratat om Crouzons syndrom med Clara néar hon
var liten.

— HOgt i tak tror jag ar bra, och att uppmuntra fragor och samtal.
Det utmanar en att vaga ta mer plats. Det har ocksa hjalpt mig
och mina foraldrar att traffa andra med Crouzon. Vi har deltagit
pa manga traffar och lager med Kraniofaciala foreningen. Da
kanner man sig som en i mangden, en skon kansla.

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 nAgon annan relation. Den &r ofta
livets langsta relation, och den innehaller nastan alltid bade
positiva och negativa inslag.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséttning visar
foljande:

e Syskonen har en bristfallig kunskap om sin brors eller
systers funktionsnedsattning och féraldrarna dverskattar
ofta hur mycket de vet om den.

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

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

Studierna visar ocksa att syskon maste fa mojlighet att stalla
sina egna fragor om systerns eller broderns
funktionsnedsattning. Informationen om diagnosen gar ofta via
foraldrarna, men det finns saker som syskonen inte vagar eller
vill prata med sina foraldrar om. Det ar vanligt att syskon bar pa
fragor som de aldrig vagat stélla till nagon. En del ar radda att
funktionsnedséttningen smittar, andra har en kénsla av skuld
och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan eller sjukdomen.
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Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekraftade. De behover kanna att de ocksa far egen tid med
fordldrarna; tid som ar sarskilt avsatt for dem och inte bara ar tid
som "anda blev over”.

Kunskap, kanslor och beméastrande

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

Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen 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 saddana situationer
nar de aker hem fran Agrenska.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet 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 bekréafta 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 saddant som kan kallas for "daliga hemligheter”. 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.

L&as mer om syskon

Det finns mycket konkret information om vart arbete med
syskongrupper pa Agrenskas webbplats. Dér finns bland annat
information om syskonrollen i olika aldrar, arbetsmaterial som
exempelvis verktyg for samtal med syskon, filmer och
litteraturtips: agrenska.se/syskonkompetens
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Hugo har tva syskon

Hugo har en storebror, Jonas och en lillasyster, Linnea.
Syskonrelationerna &r som de ar mest.

— Hugo busar och brakar med bada, men det innebar ocksa ett
socialt natverk dar de kan umgas tillsammans, séager Peter.

Nar foraldrarna var pa vardbesok och operationer med Hugo
nar han var yngre brukade Jonas inte vara med.

— Det kan nog ha paverkat honom pa det viset att han ar valdigt
sjalvgaende och inte tar s mycket av var tid. Han har nog varit
tvungen att anpassa sig, sager Karin.

Psykologiska aspekter vid annorlunda utseende

— Manga barn med Crouzons syndrom far oénskad
uppmarksamhet pa grund av sitt utseende. Det kan
vara utmanande bade socialt och for sjalvbilden.
Darfor ar det viktigt att starka barnet genom kunskap
och strategier for hur man kan hantera omgivningen.
Det sager Marizela Kljaji¢ som ar psykolog vid
Centrum for kraniofacial kirurgi pa Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

Marizela Kljaji¢ ar en del av det Kraniofaciala teamet vid
Sahlgrenska universitetssjukhuset. Till mottagningen kommer
barn som har fotts med olika tillstdnd som paverkar ansiktet
eller huvudet och som kraver olika plastikkirurgiska ingrepp.
— Manga av tillstdnden vi behandlar ar ovanliga och ofta ar
barnen sma. Foraldrarna har manga funderingar kring
operationer, men ocksa om framtiden. Jag &r nagon man kan
kontakta nar fragor uppkommer, sager Marizela Kljajic.

Manga sjukhusvistelser

Barn som féds med Crouzons syndrom far ofta genomga
manga sjukhusvistelser, kontroller och operationer tidigt i livet.
— Att vara mycket pa sjukhus ger signaler om att nagot inte star
ratt till och att nagot ar fel pa en vilket kan paverka sjalvbilden
negativt, sager Marizela Kljajic.
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For en del barn kan det medfora att de utvecklar
behandlingsradsla. Manga lite aldre barn blir trétta pa sjukhus,
operationer, sprutor och infarter.

— Nar barnet blir lite aldre ar det viktigt att ge mojligheten att fa
ta beslut om sin egen kropp. Barnet behdver information om
varfor ett ingrepp maste goras och fa bli lyssnad pa, sager
Marizela Kljajic.

Att prata om Crouzons syndrom

Det kan upplevas som svart att prata om utseende med ett litet
barn. Faktum &r att frAn det att barnet ar ett litet spadbarn pratar
vi med barnet hela tiden. Vi tanker hdgt och beréttar vad vi ska
gora — "nu byter vi din bldja”, "nu ska du fa sova” och sa vidare.
Pa samma satt kan vi beratta om Crouzons syndrom — "detta ar
nagot du foddes med, det ar inte farligt och inget som smittar”. |
takt med att barnet blir aldre bygger man pa med fler
uttryckssatt kring tillstandet. Ett bra tillfalle att prata lite mer ar
infor sjukhusbesdk. D& forbereder man samtidigt barnet infor
undersokningar och ger en forklaring till varfér man ska ga till
en lékare.

— Malet ar att barnet ska forstad och ha kunskap om sitt tillstand
sa att han eller hon sd smaningom kan prata om det och
besvara fragor fran omgivningen, sager Marizela Kljaji¢.

Att hantera omgivningen

Barn och unga med kraniofaciala tillstand som Marizela Kljaji¢
traffar berattar om uppmarksamheten de far for att de ser
annorlunda ut. Det ar svart att smalta in och fa vara anonym —
for det ar sa manniskan fungerar, berattar Marizela Kljaji¢. Vi
soker av omgivningen efter sadant som avviker for att bedoma
om det ar farligt. Men utan strategier for att hantera blickarna,
skapas kanslor av otrygghet och oro for att vara i omgivningar
déar det samlas mycket manniskor.

— Nar barnet hamnar i nya sammanhang, som vid 6vergangar
mellan forskola och skola eller vid aktiviteter finns mojligheten
hitta strategier for att hantera detta, och visa sina barn hur de
kan gora. Detta kan i sin tur rusta dem for framtida situationer,
sager Marizela Kljajic.

Aven om det ar onskvart att forandra samhallets normer kring

utseende ser Marizela Kljaji¢ det som ett svart uppdrag fér den
enskilda familjen. Darfor ar det battre att fokusera pa det som ar
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mojligt att paverka. Fundera tillsammans med barnet pa hur
man kan tanka och kanna nar nagon stirrar eller sager nagot
olampligt.

— Hur paverkas man av nar nagon stirrar och vad man kan gora
for att inte bli sa paverkad av det? Vilka fragor kan jag fa och
vilka svar kan jag ge? Da far barnet chansen att ta kontroll 6ver
situationen. Detta ar ndgot som man behdéver trana pa.

Marizela Kljaji¢ ger nagra exempel:

— Nar nagon fragar varfor ser dina tander ut sa eller varfor ser
dina 6gon ut pa det viset? Da vet barnet att det har ar fragor
som jag kan fa, och jag kan svara att jag foddes sa, eller jag har
opererat mig, eller mitt ansikte vaxer lite annorlunda.

Sjalvbilden

Den samlade bilden av hur en person ser pa sig sjalv ar ens
sjalvbild. Det finns alltsd mycket annat &n utseende som kan
paverka. Ett annorlunda utseende medfor en hogre risk for en
negativ sjalvbild.

Marizela Kljaji¢ betonar att utseendet ar en valdigt personlig
upplevelse och darfor svart att mata objektivt. Hon exemplifierar
genom ett citat fran en intervjustudie:

"Mitt utseende star ofta i vdgen, sa da férsoker jag att visa
andra manniskor vem jag ar pa riktigt genom att anvanda min
personlighet.”

Manga ungdomar som Marizela Kljaji¢ traffar forestéller sig att
kirurgi ska l6sa den negativa sjalvbilden och ge ett nytt ansikte
som de vagar ta plats med i sociala sammanhang. Kirurgin kan
vara till stor hjalp for att fa den dar extra skjutsen till att vaga,
men den loser inte osakerheten och radslan infér sociala
sammanhang helt och hallet. Man blir inte en helt ny person
med andra tankar och kanslor bara for att man gjort en
operation. Barnet behover ocksa tréana pa sin sociala formaga
och arbeta med att utsatta sig for sadant som upplevs som
obehagligt. Forskning och erfarenhet visar att bristande kontroll
over obekvama situationer kan orsaka en social sarbarhet. Det
kan resultera i angest och radsla infor att traffa nya manniskor
och skapa relationer till andra. Darfor &r det viktigt att hitta
strategier for att hantera jobbiga sociala sammanhang.
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Strategierna kan i langden starka sjalvbilden hos barn och
ungdomar med ett annorlunda utseende.

Hur och vad gér man?

Ge barnet verktyg for hur han eller hon ska hantera andras
blickar och fragor. Skapa strategier ihop med barnen genom att
testa olika svarsalternativ, till exempel "jag har opererat mig”
eller "jag fdddes sahar”. Prata ocksa med barnen om hur de har
tankarna och kanslorna paverkar hur man mar. Kunskap om
tillstandet ar ocksa valdigt viktigt — att barnen sjalva vet varfor
de ser annorlunda ut. Nar barnen blir aldre ar det viktigt att f&
ett namn pa sin diagnos och vetskap om att man inte ar ensam
om sitt tillstand. Att f& traffa andra med Crouzons syndrom kan
starka barnet och hela familjen. Via patientféreningar kan man
fa tips och strategier som andra kommit pa& och som kan vara till
hjalp for det egna barnet och familjen.

— Det betyder mycket att fa veta att det finns andra med ett
annorlunda utseende och med Crouzons syndrom.

Vid besok till sjukvarden ar det viktigt att barnet tidigt far komma
till tals om sin behandling. Det ar ett ypperligt tillfalle att bygga
kunskap kring tillstdndet och att prata om det pa ett neutralt
satt.

— Ta garna bilder nar ni ar pa sjukhuset som ni kan titta pa
tillsammans infor nasta besok. Det blir en del i forberedelsen.

Strategier for foraldrar

Som féralder kan man férebygga obehagliga situationer genom
att informera om barnet nar det ar dags att byta miljo, till
exempel innan barnet borjar forskolan, skolan, i en ny klass
eller pa en fritidsaktivitet. Genom att ocksa informera om
diagnosen i forskole- eller skolklassen kan man undvika
situationer dar personer i omgivningen blir dverraskade av
barnets annorlunda utseende. Det kan ocksa vara bra att ge en
beskrivning av hur man kan prata om tillstandet, till exempel
vad skolpersonal kan svara om andra barn har fragor. Foraldrar
kan ocksa stotta sitt barn genom att forsoka hitta
fritidsaktiviteter eller intresseomraden dar barnen kan delta och
far kanna att de lyckas.
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Vad sjukvarden kan goéra

Sjukvarden ansvarar for att informera familjen om diagnosen —
det kan behdva goras vid mer an ett tillfalle. Ibland kan
sjukvarden formedla kontakt med andra familjer i samma
situation. Varden ska ocksa upplysa familjerna om vilket stod
och vilka resurser samhaéllet erbjuder.

— Det ar viktigt att vi som arbetar inom varden forsoker
engagera barnet att delta i diskussioner om sin vard. Vi maste
ocksa uppmuntra familjen att fraga om risker och konsekvenser
med olika behandlingar och att f& en ny medicinsk bedémning
innan de fattar ett svart beslut, sdger Marizela Kljajic.

Tips

Barnpsykologerna podd, Marizela Kljaji¢ medverkar i avsnitt
156 och i avsnitt 157 berattar en person om hur det ar att vaxa
upp med en synlig funktionsnedsattning.

Hemma hos Elliott, barnprogram med Elliot som har Crouzons
syndrom pa SVT Barn.

Fragor till Marizela Kljaji¢

Mitt barn har utvecklat en stickradsla, hur ska vi hjalpa
honom med det?

— Det ar viktigt att koordinatorn i teamet far kannedom sa att vi
kan forbereda honom infor besok. Han kan till exempel behdva
ett langre bestk med en rundvandring pa avdelningen och fa
kéanna pa materialet som ska anvandas vid sticket. Vi i varden
behover informera om varfor det ar viktigt med operationer och
vad som ska handa. Vi kanske ocksa behover ha en annan
plan och till exempel séva med mask for att slippa nalen. Det
gar ocksa att genomfdra en behandling mot stickradslan. Nagot
som &r otroligt viktigt ar att ni foraldrar aldrig tvingas halla fast
ert barn utan samtycke fran barnet.

Ar det viktigt att benamna syndromet med ratt ord?

— Jag tror att det ar viktigt att introducera olika uttryckssatt som
ar aldersanpassade och som hjalper barnet och personal pa
forskolan kring hur man kan prata om det. Att benamna
syndromet ar relevant nar barnet &r i skolalder, min erfarenhet
ar att det ar viktigt att fa veta att det ar finns ett namn och att
barnet inte & ensam i varlden med den sallsynta diagnosen.

© Agrenska 2023, nr 662 41



Crouzons syndrom

Att Hugo har ett annorlunda utseende har framfor allt varit
tydligt for hans foraldrar.

— Det har varit situationer nar barn har pekat och sagt att han
ser ut som en zombie. Smabarn &r ju sa spontana och jag tror
egentligen inte att Hugo har reagerat pa det. Fér mig kanns det
i hjartat. Vi vill forstas inte att Hugo ska bli ledsen, sager Karin.

Det har fungerat bra for Hugo i skolan. Han &r duktig pa att
lasa, men det har varit lite svarare med talet.

— Hans horselnedsattning har nog paverkat ocksa och han var
lite sen i talet. Samtidigt upplever vi att han har ett gott
sjalvfortroende och det &r positivt, han tycker om sig sjalv,
sager Peter.

Karin och Peter vet att det kommer kravas fler operationer for
Hugo i framtiden, men de forstker att leva i nuet och inte oroa
sig over framtiden allt for mycket.

— Just nu mar Hugo bra och han mar inte battre av att vi oroar
0ss, sager Peter.

De har med tiden lart sig att inte tanka for mycket pa det som
annu ar ovisst.

— Vi har vissheten om att allting har I6st sig, det gor att man
kanske inte ska vara sa orolig. Barn ar sa otroligt
anpassningsbara, sager Karin.

Att fa ett barn med Crouzons syndrom har starkt banden i
familjen.

— Det har bara gjort var relation starkare. Vi har gatt igenom
tuffa upplevelser tillsammans. Men vi har ocksa fatt gora
mycket saker och traffa manga manniskor som vi inte annars
hade gjort. Det ar lite som ett &ventyr.
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Agrenskas pedagogiska arhetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under
vistelsen pa 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. Infér en familjevistelse laser personalen
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 fr&n deras skolor. Aven syskonen far ett eget
program.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar 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 ar alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfdra 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
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.
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Mojligheterna till delaktighet och inflytande dkar hos den som
vet vad som ska hénda och vilka férvantningar han eller hon
har pa sig. Det galler aven for barn. Darfor ar personalen tydlig
och anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhorda for barnens uttryck och 6nskemal och &r
beredda att anpassa aktiviteter efter dem. Ett exempel pa
tydliggérande 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 gora 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 p& agrenska.se

Lanktips:

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

mfd.se — myndigheten for delaktighet

mtm.se — myndigheten for tillgangliga medier (talbocker,
punktskrift och lattlast material)

ritadetecken.se — webbtjanst med ritade tecken
skoldatatek.se — digitala tips och appar for
tillganglighetsanpassning

skolappar.nu — appar kopplat till det centrala innehallet i Lgr 11

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

logopedeniskolan.blogspot.se — blogg om sprak- tal och
lassvarigheter

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
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Cecilia Stocks &r socionom och arbetar pa Agrenska,
bland annat med planeringen av familjevistelser. Hon
informerar om vilket stod som finns att fa for personer
med Crouzons syndrom.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka fér 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 pa omvardnadsbidraget och
pengarna ar pensionsgrundande. De olika beloppen justeras
vid varje arsskifte.

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt som kraver extra
omvardnad hos sitt barn. Mitt rad &ar darfor att ta hjalp av en
kurator, sager Cecilia Stocks.

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 hjdlpmedel, slitage och
resor med egen bil. Man behdver komma upp i en viss summa
per ar, sager Cecilia Stocks.

Tillfallig foraldrapenning (vab) gar att fa aven efter att barnet har
fyllt 12 ar om det finns en bestaende funktionsnedsattning.
Kontaktdagar finns till for barn som omfattas av LSS. Man kan
fa ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Halso- och sjukvardslagen

Det finns en patientlag som starker stéllningen for patienter.
Den ger bland annat réatt att valja dppenvard i en annan region,
till exempel habilitering eller en specialist. Det ska vara lattare
att fa en ny medicinsk bedémning.
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— Lagen har ocksa okat barns inflytande 6ver sin egen vard. De
har ratt att fa information pa ett satt som de forstar, sager
Cecilia Stocks.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen (HSL) har verksamhetschefen
vid en instans med vardansvar for barnet skyldighet att utse en
fast vardkontakt som kan sakerstélla patientens behov av
samordning om patienten 6nskar det. 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
ansvarsfordelningen behdéver tydliggoras. Planen uppréattas vid
moten dar de professionella fran de berdrda verksamheterna ar
skyldiga att delta.

1177 efter 13 ar

| normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare
fram tills barnet fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det mojligt att
ansoka om tillgdng aven efter 13 ar, men det maste goras pa
varje enskild mottagning och det ar verksamhetschefen for
enheten som ska godkanna.

— Det finns nagot som heter Freja ID, det ar en e-legitimation
med mojlighet att dela kontrollen med en narstaende eller god
man, sager Cecilia Stocks.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se och sok pa:
gor ditt barns vardarenden via natet.

LSS — Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade

Samhallets stod utgar bland annat fran LSS. Det ar en
rattighetslag, som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod
for insatser och sarskild service for personer:
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¢ med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand

e med betydande och bestdende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd
av yttre vald eller kroppslig sjukdom

e med varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa
normalt aldrande, om de &r stora och fororsakar
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 Cecilia Stocks.

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

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 soka bistand och fa ett
skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa sjukhuset
kan hjalpa till med ansokan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med stdd av
SoL om man inte tillndr nagon av LSS personkretsar, sager
Cecilia Stocks.

Anhdrigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen ocksa erbjuda stod till
anhoriga till nAgon med fysisk eller psykisk
funktionsnedsattning. Med anhdrig menas en familjemedlem,
(till exempel syskon, mor- och farforaldrar) eller en god van.
Som anhorig kan man f& majlighet att delta i samtalsgrupper, fa
tillgang till friskvard eller individuellt anpassat stod samt fa tips,
rad och hjalp med kontakter. Detta stod ska sokas hos
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kommunens anhérigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i olika
kommuner.

Skollagen

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader i
elevernas forutsattningar att tillgodogdora sig utbildningen.
Atgardsprogram ska upprattas fér hur eleven ska klara
kunskapsmal och vilket stod som kravs. Det &r rektorns ansvar
att eleven far ett atgardsprogram om det behovs. Skolan ska
ocksa ta hansyn till elevers olika behov. Elever ska ges stod
och stimulans sa att de utvecklas sa langt som mojligt.

Exempel pa extra anpassningar i skolan:
e ett sarskilt schema over skoldagen
e extra tydliga instruktioner
e stdd att satta igang arbetet
e anpassade laromedel
e digital teknik med anpassade programvaror
e handledning/fortbildning av personal
e resursperson
e minskning/anpassning av elevgrupp
e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang

Infor alla férandringar ar det viktigt med forberedelser. Det
galler till exempel nar barnet borjar forskola och vid Gvergangen
fran forskola till skola samt vid alla stadiebyten.

Gor garna studiebesok pa skolan om det finns osékerhet om
vilken skola som passar barnet bast.

— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos, nar det &r dags for
skolstart, sdger Cecilia Stocks.

Sarskola — anpassad grundskola

For att ha ratt att ga i sarskola kravs en IF-diagnos. Placeringen
foregas av noggranna tvarprofessionella utredningar i vilka det
maste framga att eleven inte bedoms kunna na grundskolans
mal. Det gar att lasa i sarskolan med vissa amnen enligt
grundskolans kursplan. Det gar ocksa att ga i en klass i
grundskolan och lasa enligt sarskolans kursplan.
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Skolformen séarskola byter namn i juni 2023 till anpassad
grundskola.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missnojd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller
namnd i kommunen. Vid fragor kan man kontakta Skolverkets
upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se

Bostadsanpassning

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

Las mer p& bostadscenter.se

Fonder

Fonder kan sdkas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
till hjalpmedel och rekreationsresor. P& sjukhuset eller
habiliteringen kan man fa hjalp av en kurator med att hitta
passande fonder att s6ka pengar ur.

— Det kan l6na sig att stka fonder eftersom stiftelserna vill
avyttra sina pengar, sager Cecilia Stocks.

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

Fler lanktips

spsm.se — specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhaélle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhériga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — motesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika

syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar 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 ror personer med
funktionsnedsattning och att sprida kunskap om sallsynta
diagnoser. De vill ockséa framja forskning och utveckling av
metoder for diagnostik och behandling. Personer som lever
med sallsynta halsotillstand ska inte missgynnas pa grund av
att andra inte kanner till s& mycket om deras situation.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har
blivit konkret material som alla far ta del av, sdsom
utbildningsfilmer, sammanstallningar av rattigheter i halso- och
sjukvarden och tips pa hur man kan gdra en sa kallad sallsynt
vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar éver 100 olika
diagnoser som sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt ar att
alla halsotillstand ar livslanga, sé gott som alltid obotliga och
nastan alltid har genetiska orsaker.

— Det ar sallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kanna 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.

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

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

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an
300 sallsynta halsotillstand. Nya diagnostexter 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 majlighet 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 héalsotillstand:
socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-

regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum for sallsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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Grouzons syndrom

En sammanfattning av dokumentation nr 662

Crouzons syndrom &r ett medfott kraniofacialt
missbildningssyndrom som orsakas av en
genetisk forandring. Barn med Crouzons

syndrom fods med en annorlunda huvudform

som beror pa att sommarna — suturerna — i
skallbenet sluts for tidigt. Vilka symtom

barnen far varierar stort, men for de flesta

innebar syndromet flera operationer under
barndom och tonar.

Varje ar fods cirka 4 barn med Crouzons
syndrom i Sverige.

| dokumentationen kan du bland annat lasa
om medicinsk bakgrund, genetik, kirurgi och
munhalsa samt psykologiska aspekter av ett
annorlunda utseende. Dessutom ges en
inblick i hur det &ar att leva i en familj med ett
barn med Crouzons syndrom.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
© Agrenska 2023 | agrenska.se
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