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Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sdallsynta diagnoser och en unik métesplats 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 ocksé Informationscentrum for
séllsynta 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. Till varje familjevistelse kommer ungeféar tio familjer med
barn som har samma séallsynta diagnos, i det har fallet Phelan-
McDermids syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet 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, majligheter och behov.

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

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Genetik vid Phelan-McDermids syndrom

— Den genetiska orsaken till syndromet ar oftast att en
liten bit av kromosom 22 saknas. Det berattar
Britt-Marie Anderlid som ar dverlakare pa klinisk
genetik vid Karolinska Universitetssjukhuset.

Kroppen ar uppbyggd av celler och i varje cellkarna finns hela var
arvsmassa, vart DNA. Varje person far halften av sin arvsmassa fran
mamman och halften fran pappan. DNA finns i cellkarnan i kroppens
alla celler i form av kromosomer. Kromosomerna utgors av packade
DNA-spiraler. Manniskan har 46 kromosomer (23 kromosompar),
varav ett par ar konskromosomerna (kvinnor har tva X-kromosomer
och man har en X- och en Y-kromosom). Generna, som &ar ungefar
20 000 till antalet, utgor cirka 2 procent av arvsmassan och ar spridda
over kromosomerna. Alla gener, utom de pa X och Y-kromosomerna,
finns i tva kopior, en fran vardera foraldern.

Genernas byggstenar, nukleotiderna, utgdr mallar for hur proteiner
ska se ut. Proteinerna gor att cellerna och manniskokroppen
fungerar. Olika forandringar i generna, mutationer, kan leda till
problem nar proteinerna ska bildas. Om en gen saknas pa en av
kromosomerna (deletion) bildas for lite protein. Andra typer av
mutationer, till exempel ett "stavfel” i mallen, kan leda till att det bildas
ett felaktigt eller forkortat protein. Proteinet fungerar da inte som det
ska, vilket orsakar olika typer av symtom.

Alla méanniskor har mutationer och de flesta mutationer sker spontant
och leder inte till sjukdom. En mutation kan ocksa leda till en
forbattrad funktion hos genen och till att manniskan som art
utvecklas.

— Det finns séllan nagon yttre orsak till en mutation utan det sker
slumpmassigt, sager Britt-Marie Anderlid.

Vanliga typer av mutationer ar deletioner, (férlust av en bit av en
kromosom), punktmutationer (en eller ett fatal nukleotider ar
forandrade) eller duplikationer (en extra kopia av en bit av en
kromosom).

Genetiska sjukdomar

De avvikelser i arvsmassan som leder till olika symtom brukar delas
in i kromosomavvikelser, monogena sjukdomar och multifaktoriella
sjukdomar.

Kromosomavvikelser ar stora avvikelser som ibland gar att upptéacka i
mikroskop. Den vanligaste kromosomavvikelsen ar Downs syndrom,
eller Trisomi 21, som orsakas av en extra kopia av kromosom 21.
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Mindre deletioner eller duplikationer kan inte upptackas med vanlig
kromosomanalys utan krdver metoder med hdgre uppldésning som till
exempel array-CGH.

Monogena sjukdomar ar tillstdnd som beror pa forandringar i enskilda
gener. For att diagnostisera dessa kravs att hela genen lases genom
sa kallad sekvensering. Phelan McDermids syndrom &r ett exempel
pa en monogen sjukdom.

Multifaktoriella (komplexa) sjukdomar ar tillstdnd som har genetiska
faktorer som samverkar med k&nda eller okanda livsstilsfaktorer, till
exempel astma, autism, adhd eller diabetes.

Phelan-McDermids syndrom

Phelan-McDermids syndrom (aven kallat 22gq13-deletionssyndromet)
ar ett samlingsnamn som ar uppkallat efter Katy Phelan och Heather
McDermid, de tva genetiker som beskrev tillstandet i detalj ar 2001. |
samband med beskrivningen av symtomen upptackte man att genen
SHANKS3 oftast var paverkad. Det & den genmutation som framst
orsakar symtomen. Phelan-McDermids syndrom (PMS) omfattar
bade deletioner i segmentet 22q13 och punktmutationer i genen
SHANKS3. Bada orsakerna ger en liknande symtombild.

Den vanligaste orsaken till syndromet &r att det finns en deletion,
alltsa att det saknas genetiskt material, langst ner pa den langa
armen (g) pa kromosom 22. Hos de flesta med syndromet (cirka
75 procent) omfattar deletionen endast segmentet 22q13.3.
Deletionens storlek har viss betydelse for hur svara symtomen blir
och det mest kritiska segmentet omfattar ett fatal gener, daribland
SHANKS.

— Det &r inte sjalvklart att man har svarare symtom vid storre
deletioner, kopplingen finns, men den &r inte absolut. Det beror pa att
de flesta symtomgivande generna ligger inom ett litet omrade kring
genen SHANKS3, sager Britt-Marie Anderlid.

Deletionen vid PMS kan vara antingen terminal eller interstitiell.
Terminal deletion &r vanligast och innebar att deletionen uppkommit
genom ett kromosombrott som lett till att den yttersta delen av
kromosomen forsvunnit och saknas. Interstitiell deletion innebéar att
tva kromosombrott skett och att den mellanliggande delen forlorats.
Deletion av 22913 ar den nast vanligaste terminala deletionen. Den
uppskattas finnas hos 2—4 av 1 000 personer med
utvecklingsavvikelser som autism och intellektuell
funktionsnedsattning.

Deletionen ar sa pass liten att den inte gar att upptacka vid en vanlig

kromosomanalys, da genetikern tittar pA kromosomerna vid
celldelning i mikroskop. Istallet anvander man sig av en metod som
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kallas for microarray eller Array-CGH. D& gors en jamforelse mot en
testgrupp med DNA fran individer utan kanda symtom for att
upptécka avvikelser. Jamforelsen gors med infargning i
fluorescerande farg.

Forutom deletion pa 22913 kan forlusten av kromosommaterial
orsakas av andra strukturella kromosomavvikelser, som
ringkromosom 22 eller translokation samt en mindre forandring i
genen SHANKS.

Ringkromosom 22

En liten andel personer med PMS har syndromet pa grund av en
ringkromosom pa kromosom 22. Vid ringkromosom 22 kan genen
NF2 vara deleterad. Da finns en 6kad risk for neurofibromatos typ 2,
som kan ge godartade tumdrer i centrala nervsystemet.

— Det ar darfor extra viktigt att vid diagnos med arrayanalys aven géra
en vanlig kromosomanalys sa att man kan utesluta ringkromosom 22,
da barn som har en ringkromosom behdover féljas upp enligt ett
sarskilt protokoll, sager Britt-Marie Anderlid.

Punktmutation i SHANK3

Genen SHANKS3 kodar for proteinet SHANK3 som har en viktig
funktion nar nervcellerna kommunicerar med varandra, i de sa
kallade synapserna. Under fosterlivet ar proteinet bland annat viktigt
for utvecklingen av hjarnbarken och lillhjarnan. SHANKS3 ligger
vanligtvis i det deleterade omradet, men PMS kan ocksa orsakas av
en punktmutation i SHANK3 som gor att den fungerar felaktigt.

Obalanserad translokation

Deletionen av den langa armen pa kromosom 22 kan ocksa
uppkomma om barnet har en obalanserad translokation, vilket
innebar att delar av kromosom 22 och en annan kromosom har bytt
plats med varandra. Ofta beror den obalanserade translokationen pa
att en av foraldrarna har en balanserad translokation. Denna ger inte
upphov till nagra symtom hos foraldern sjalv eftersom alla
kromosomer finns i tvd uppsattningar och inget genetiskt material har
gatt forlorat. En foralder med en balanserad translokation medfér en
okad sannolikhet for infertilitet, missfall samt att fa barn med
intellektuell funktionsnedsattning och missbildningar p& grund av en
obalanserad translokation.

Arftlighet

| de allra flesta fall ar deletioner och mutationer i SHANK3 sa kallade
nymutationer. Det innebar att mutationen uppstatt for forsta gangen
hos barnet och sannolikheten att foraldrarna skulle fa ett till barn med
PMS ar ungefar 1 procent.
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Den nyuppkomna deletionen eller genvarianten hos barnet blir dock
arftlig och kan foras vidare till nasta generation.

Det forekommer att en av foraldrarna har den genetiska forandringen
i endast en del av sina kdnsceller, men inte i kroppens ovriga celler
(sa kallad germinal mosaicism). Foraldern har da inte sjalv
syndromet, men forekomsten av den genetiska forandringen i flera av
konscellerna okar sannolikheten att pa nytt fa ett barn med
syndromet. | de fall barnet har en obalanserad translokation och en
av foraldrarna har en balanserad translokation &r sannolikheten att fa
ett till barn med PMS nagot forhojd cirka 5-15 procent. Detsamma
géller vid ringkromosom 22. | de fall det finns en kand
aterupprepningsrisk finns mojlighet till fosterdiagnostik.

Intellektuell funktionsnedsattning, muskulér hypotoni
och en férsenad tal- och sprakutveckling hor till de
vanligaste symtomen.

— Personer med Phelan-McDermids syndrom far ofta
liknande symtom men alla far inte allt och
allvarlighetsgraden kan variera stort, sager Britt-Marie
Anderlid.

Det ar okant hur vanligt Phelan-McDermids syndrom &r i Sverige,
men enligt en studie fran Nederlanderna forekommer det hos cirka
3 personer per 100 000 fodda.

Intellektuell funktionsnedsattning

De flesta med PMS har en intellektuell funktionsnedsattning (IF). Det
innebar en nedsatt kognitiv formaga och svarigheter att lara sig och
forsta sammanhang. De sa kallade exekutiva funktionerna ar
paverkade och har ingar fardigheter som att tinka abstrakt, lara sig
saker, planera och utféra uppgifter samt formagan att I6sa problem.
Personer med IF har ocksd en nedsatt formaga att kommunicera och
forsta instruktioner.

Svarigheterna varierar stort beroende pa graden av nedséttning som
graderas fran lindrig till svar. Medelvardet for begavning pa 1Q-skalan
ar satt till 100 och gransen for IF gar vid ett IQ-varde pa 70. Hos barn
med PMS ar det vanligt med en IF som ar medelsvar till svar. Det ar
dock inte bara 1Q som avgor om det handlar om IF.

— Barn med IF har manga ganger en god adaptiv formaga som
innebar att man kompenserar for sina svarigheter med abstrakt
tankande genom till exempel goda sprakfunktioner, motorik eller ett
sinne for detaljer, sager Britt-Marie Anderlid.
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Muskular hypotoni

Manga barn med PMS har muskular hypotoni vid fodseln, det vill
sdga lag muskelspanning. Det visar sig ofta genom att barnet inte
haller ihop sin kropp och att hen har svart att suga. Barnet kan
behdva hjalp med tillvaxten genom nassond eller gastrostomi, knapp
pa magen.

Muskular hypotoni leder ofta till att den motoriska utvecklingen blir
forsenad. De allra flesta lar sig att g& men nagot senare, runt 2-3 ars
alder. Nar barnet blir aldre brukar muskular hypotoni inte innebara
nagra stora problem, men for en del & motorik och balans fortsatt
ostadig.

Tal- och sprakutveckling

Typiskt for PMS ar en forsenad tal- och sprakutveckling. Det lilla
barnet borjar ofta jollra som forvantat, men det kan ofta dréja flera ar
innan de forsta orden kommer. Det vanligt att sprakutvecklingen
sedan stannar upp. Barnen &r ofta battre pa att forsta an pa att
uttrycka sig, de har sa kallade expressiva svarigheter.

Regression

Regression innebar en tillbakagang i utvecklingen. Hos personer med
PMS ar det oftast motorik och sprak som paverkas av tillbakagangen.
Regressionen kan innebara att utvecklingen star stilla eller i vissa fall
gar tillbaka.

— Nar vuxna far en regression ar det oftast det sociala som paverkas.
Regressionen kan ga tillbaka men ibland blir den bestaende, sager
Britt-Marie Anderlid.

Epilepsi

Ungefar var fjarde person med PMS far epilepsi. Syndromet innebéar
inte risk for nagon sarskild form av epilepsi utan alla olika typer av
anfall forekommer. Det innebéar ocksa att epilepsi kan uppkomma
bade under barndomen och i vuxen alder. Risken for epilepsi ar inte
kopplad till storlek pa deletionen eller till genen SHANKS. Vid
behandling av epilepsi provar man sig fram med en eller flera olika
mediciner for att uppna anfallsfrihet.

— Naér epilepsin debuterar far en del barn regression, sager Britt-Marie
Anderlid.

Syn och horsel

Oftast har personer med PMS en normal syn, men det ar vanligt med
skelning. Hos ungefar fem procent forekommer en central
synstorning. Den beror pa en skada i det centrala nervsystemet som
innebar att det inte gar att tolka den ljushild som kommer in i 6gat.
Eftersom skadan inte sitter i 6gat gar den inte att behandla med
glasdgon.
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Horseln &r ofta paverkad och det beror framst p& upprepade
oroninflammationer eller pa svarigheter att uppfatta och tolka ljud, sa
kallade horselperceptionssvarigheter. Det kan ocksa innebéra en
kanslighet for olika typer av ljud.

— Det ar viktigt att félja upp horseln for att gynna den fortsatta tal- och
sprakutvecklingen, sager Britt-Marie Anderlid.

Tillvaxt och misshildningar

Tillvaxten ar oftast normal eller sa &r barnet lite stérre an forvantat.
Missbildningar i hjartat forekommer hos 5-20 procent. Avvikelserna
kraver sallan behandling eller operation utan vaxer oftast bort av sig
sjalv. Eftersom missbildningar i hjartat ar sa pass vanligt ar
rekommendationen att undersoka hjartat vid diagnos.
Missbildningar i urinvagarna forekommer hos upp till 30 procent, det
kan till exempel handla om cystor i njurarna eller urinvagsreflux.

— Urinvagsreflux medfor risk for urinvagsinfektioner som kan sprida
sig till njurarna och reflux bér darfér behandlas eller opereras, sager
Britt-Marie Anderlid.

Det finns en tkad férekomst av corpus callosum hypoplasi, vilket
innebar att hjarnbalken ar tunn och hjarnans halrum, ventriklarna, kan
vara vidare an normalt. Missbildningarna behover inte innebara nagra
symtom, men kan till exempel forklara svarigheter med
rorelsekoordination, nedsatt kognition och hypotoni.
Arachnoidalcystor férekommer hos cirka 15 procent av personer med
PMS. Det ar godartade vatskefyllda cystor som kan ge ett forhoijt
tryck i hjarnan med symtom som svar huvudvark.

— Det &r viktigt att vara uppmarksam pa symtom fran hjarnan vilket
kan vara svart da barnen ofta inte ar kansliga for smarta, sager Britt-
Marie Anderlid.

Mag-tarmsystemet

Det ar vanligt med en hog gom, vilket ar en vanlig form av gomspalt
som brukar leda till att det finns mindre utrymme for tanderna i
gommen. Det kan gora det svart att att svalja, tugga och tala.

Gastroesofageal relux forekommer hos cirka 30 procent. Det kan
innebara att magsaften fritt rinner uppat i matstrupen. Det kan leda till
krakningar och ovre luftvagsinfektioner eller aterkommande
lunginflammationer. Reflux behandlas med lakemedel eller i enstaka
fall operation.

Cykliska krakningar, det vill sdga perioder av upprepande krakningar,
forekommer hos en del och kan bero pa hogt tryck i hjarnan eller
reflux. Ifall trycket i hjarnan &r forhojt kan man behdva gora en
magnetkameraundersokning (MR).
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Forstoppning ar vanligt forekommande och kan bland annat
behandlas med lakemedel.

Neuropsykiatri

Overaktivitet som exempelvis koncentrationssvarigheter ar vanligt
forekommande. | vissa fall ges diagnosen adhd,. Manga barn med
PMS har aven autistiska drag eller autism med symtom som
bristande flexibilitet, ensidiga intressen, bristande kommunikation
samt stereotypa rérelsemonster.

Manga barn med PMS har problem med sémnsvarigheter, det kan
handla om bade insomningsproblem och svarigheter vid
uppvaknande. For att behandla svarigheterna finns det olika typer av
mediciner. Vid insomning kan man till exempel prova lakemedlet
melatonin, som &r ett kroppseget hormon.

— Det ar viktigt att bryta ett monster av dalig somn. Om man inte
sover ar det svart att ma bra och utvecklas under dagtid, sager Britt-
Marie Anderlid.

Personer med PMS kan fa andra typer av psykiatriska sjukdomar,
som bipolar sjukdom, tvangssyndrom och psykoser, men detta ar
vanligare i vuxen alder. Vid svara beteende- och
aggressionssvarigheter rekommenderar Britt-Marie Anderlid kontakt
med barnpsykiatrin for utredning och medicinering.

Ovriga symtom som kan férekomma

e Svarighet att reglera kroppstemperaturen, viktigt att informera
om infor narkos.

e Nedsatt smartk&nslighet, det ar inte sakert att barnet reagerar
pa smarta.

e Lymfodem, okad svullnad i vavnaden pa grund av att
lymfsystemet inte fungerar som det ska.

e Underfunktion hos skdldkdrteln, hypothyreos, boér kontrolleras
och behandlas.

Det finns en del diskreta gemensamma yttre drag hos personer med
PMS bland annat bred nasrot, epikantusveck, kuddighet kring 6gonen
samt en markerad haka.

Genetisk utredning

Vid en arrayanalys eller array-CGH gors en screening av hela
arvsmassan for att hitta deletioner och duplikationer. Med en sadan
analys hittar man de allra flesta genetiska férandringar som ger
Phelan-McDermids syndrom.
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Vid stark misstanke om ett syndrom pa grund av IF gors idag ofta en
helgenomsekvensering, det vill saga en screening av hela
arvsmassan for att hitta mutationer i enskilda gener.

Vid genetisk utredning ar det slutligen viktigt att géra en uppféljande
kromosomanalys for att utesluta ringkromosom 22.

— Idag kan vi ge en genetisk forklaring till manga fler tillstand &n vi
kunde tidigare tack vare helgenomsekvensering da vi tittar pa alla
kanda gener som orsakar intellektuell funktionsnedsattning, sager
Britt-Marie Anderlid.

Utredning vid diaghos
Vid en bekraftad diagnos ar det viktigt att géra
e ultraljud pa hjarta och njurar
e en kognitiv och neuropsykiatrisk utredning for att fa ratt stod i
skolan
e kontroll av skéldkortelfunktionen
e EEG vid misstanke om epilepsi
¢ MR-undersokning vid misstanke om oOkat intrakraniellt tryck.

Vid uppfoljning av ringkromosom 22 &r det &ven viktigt att gora
¢ regelbundna kontroller av hoérseln med hjarnstamsaudiometri
varje ar fran 10-12 ars alder.
e regelbundna kontroller med MR-undersdkning.

Behandling

Behandlingen syftar till att lindra symtomen och mdjliggéra barnets
utveckling att na sin fulla potential. Den stodjande behandlingen kan
handla om att trana upp olika funktioner. Genom habiliteringen kan
familjen fa kontakt med till exempel sjukgymnast, logoped,
arbetsterapeut, psykolog och specialpedagog.

Forskning

| en studie som pagar testar man olika medicinska behandlingar med
hormonerna tillvéxthormon, insulin och IGF1. Eventuellt finns en
positiv effekt pa beteende och utveckling. Studien ar &nnu inte fardig.
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o - - - -
Fragor till Britt-Marie Anderlid:
]

Vi tog ett genetiskt test 2012, finns det anledning att géra om
det?

— Den stora utvecklingen av tester skedde runt 2006—2007. Darfor
skulle man inte hitta mer vid en ny testning idag.

Jag som foralder har ett stort hack i kromosom 22, hur kan jag
anda vara sa pass frisk som jag ar?

— Vi har alla sma deletioner som inte ger symtom, men som anda kan
vara en riskfaktor. Du (féraldern) kan ha en interstitiell deletion som
inte omfattar de viktigaste generna i regionen och denna deletion kan
ha Okat i storlek hos barnet. Det kan ocksa handa att barnet har
nagon ytterligare genetisk faktor som leder till symtomen. Det &r
osannolikt att mamman i detta fall har tappat SHANK3-genen. Barnet
kan ocksa ha andra deletioner eller duplikationer.

Ser man regression i samband med sjukdom eller ett epileptiskt
anfall?

—Ja, det ar vanligt att man i de fall dar regression sker ser samband
med en allvarlig yttre h&ndelse som en infektion eller debut av
epilepsi.

Om man vet anledningen till regressionen (som epilepsin), varfor
sker anda bortfallet av funktion?

— Man vet inte varfér regression sker och man kan inte heller
forutsaga vem som kommer att fa det utifran genetiska fynd.

Hur vanligt ar det med njurar som sitter ihop?
— Det ingar i det som finns beskrivet vid syndromet. Det kallas for
hastskonjure och &r i sig inte nagot stort problem.

Brukar puberteten komma tidigt eller sent?
— Det finns ingen storre skillnad beskriven i litteraturen. Jag tror att
man ska forvanta sig en pubertet sa som det ser ut i familjen.

Vad kan man forvanta sig nar barnen blir vuxna?

— Det beror forstas pa hur svara symtom barnet har. Man ska inte
forvanta sig att det vaxer bort. Utvecklingen gar framat i sin takt &ven
om regression forekommer. Rdkna med att barnen behdver ett
fortsatt stod, men att det finns majlighet att flytta hemifran till ett
boende med stdd.
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Hur ser det ut med livslangden?
— Man tror inte att livslangden ar paverkad eftersom syndromet inte &r
kopplat till svara missbildningar.

Ida har Phelan-McDermids syndrom

Ida, fem ar, kom till Agrenska tillsammans med mamma Emelie,
pappa Henrik och storasyster Lina, nio ar.

Emelie och Henrik hade under en tid forsokt att fa ett syskon till Lina.
Nar Emelie blev gravid var osakerheten stor efter ett tidigare missfall
och i vecka 13 fick hon en blddning.

— Jag minns att jag tankte att nu ar det kort igen och vi sa till varandra
att bara barnet kommer ut levande ar vi glada, sager Emelie.

Den fortsatta graviditeten gick bra, till sist kom Ida ut med ansiktet
uppat, som en stjarnkikare sa barnmorskan. | och med komplikationer
under slutet av forlossningen oroade sig Emelie och Henrik for att Ida
hade fatt en forlossningsskada.

— Efter en tid upptackte vi att hon inte kunde titta at vanster med
vanster dga och hon lekte inte genom att imitera som hennes
storasyster hade gjort. Vi tyckte inte heller att hennes nackstyrka
utvecklades i tid och hon tittade pa sina egna hander lite for lange,
sager Henrik.

Eftersom Ida inte kunde titta at vanster gjorde man en
magnetkameraundersokning (MR) nar hon var sex manader for att
utesluta en hjarntumdr. MR visade bara att ventriklarna i hjarnan var
forstorade, vilket kan vara ett tecken pa olika tillstand, men det
behdver inte vara det. Familjen fick hjalp med dvningar av en
fysioterapeut och eftersom jollret inte kom i gang som foérvantat fick
de tr&ffa en logoped.

— Naér Ida var lite drygt ett ar traffade vi Henriks systers familj som har
ett barn som ar tre manader yngre &n Ida, da blev det otroligt tydligt
att hon inte bara var lite sen utan det var nagot mer, sager Emelie.

Emelie och Henrik kontaktade ater neurologen och stod pa sig att de
vill ga vidare med en genetisk utredning.

— | Idas journal hade de skrivit att vi foraldrar inte verkade ndmnvart
oroliga. Det reagerade vi pa. Vi larde oss snabbt att vi alltid maste
vara forberedda och veta vad vi ska fraga efter. Vi ringde och var
oroliga, men vi stod ocksa pa oss. Jag trodde att det var nagot
syndrom och vi ville inte vanta med att fa svar, sager Emelie.
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Den genetiska undersokningen hade tagit tre manader nar familjen
fick en kallelse till samtal pa mottagningen for klinisk genetik. Da
hade Ida precis lart sig att ga och skulle snart fylla tva ar.

— Under tiden hade vi last pa da vi funderade pa om det kunde vara
en hjarnskada, cp-skada eller nagot annat. Nar vi kom dit sa de att
Emelie hade ratt, det var ett syndrom, men lakaren hade aldrig hort
talas det, sager Henrik.

— Nar vi fick veta att det var Phelan-McDermids syndrom kom
chocken, men samtidigt var det skont att ha nagot att forhalla sig till,
sager Emelie.

Atande och nutrition

— Atande ar multifaktoriellt och paverkas bland annat
av anatomi, sensorik och milj6. Det sager logoped
Maria Térnhage som forelaste tillsammans med dietist
Marie Karpmyr.

Det kan finnas manga olika orsaker till att ett barn inte ater. Det kan
till exempel finnas medicinska orsaker som reflux/krakningar,
allergier, forstoppning eller mag-tarmsjukdom. Det kan ocksa bero pa
en tuff start i livet, att barnet &r for tidigt fott eller har ett syndrom som
innebéar nedsatt oralmotorik.

— Aven miljon kring barnet &r viktig, finns det mojlighet att hitta matro?
Kanner barnet smak? Innebar atandet obehag? Det a&r manga delar
av kroppen som paverkas nar vi ater, sager Marie Karpmyr.

Atutredning

Nar ett barn har svarigheter med atandet gér Marie Karpmyrs och
Maria Térnhages team en atutredning. Da beaktar man medicinsk
information, till exempel allergi och 6verkanslighet. Man tittar pa
barnets funktionsnivd inom omraden som koncentration,
kommunikation och grov- och finmotorik. Man understker
oralmotoriken, det vill sdga barnets formaga att suga, tugga, dricka
och svaélja, samt tittar pa munnens anatomi och muskulatur. Andra
viktiga delar i en &tutredning &r barnets samspel med omgivningen,
sensorik och barnets nutrition.

— Det behdver finnas ett multiprofessionellt bemétande. Jag som
dietist tittar pa vad barnet dter men det finns manga andra
bestandsdelar, som hur, var och nar, sager Marie Karpmyr.

Atsvarigheter — en ond cirkel

Ibland kan atsvarigheter rent av bli en ond cirkel: en infektion ger
dalig aptit, vilket leder till svag viktutveckling. Foraldrarna blir oroliga,
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och oron far barnet att matvagra. Viktkurvan kanske planar ut, barnet
riskerar undernaring och blir mer mottagligt for nya infektioner.

— Detta leder ocksa till orkesloshet, om man véantar for lange med
insatser har barnet ingen energi. Det behtvs ocksa energi for att orka
ata, sager Marie Karpmyr.

Marie Karpmyr ifragasatter uppfattningen "alla barn ater nar de ar
tillrackligt hungriga”.

— Det gér inte att tinka sa kring ett barn med atsvarigheter. Barnet
kanske inte uppfattar nagon koppling mellan hunger, aptit och lust att
ata. Hen kanske inte vill ta in mat i munnen av olika anledningar,
sager Marie Karpmyr.

Motoriska atsvarigheter

Motorik i munnen &r en forutsattning for sjalva utférandet av ett
fungerande atande. Musklerna eller styrningen av musklerna kan
vara paverkade av till exempel lattutlosta reflexer eller 1ag
muskeltonus och koordinationssvarigheter. For barn med motoriska
funktionsnedsattningar ar det viktigt att tinka pa sittpositionen under
maltiden. For att barnet inte ska behdva lagga for mycket energi pa
balans, muskeltonus, muskelstyrka och huvudkontroll kan det kravas
hjalpmedel for ett battre sittande.

Sensorik och motorik

For ett barn som har atsvarigheter kan det ofta vara extra svart vid
dvergang mellan olika konsistenser. Om steget blir for stort och det
inte fungerar ar det viktigt att anda fortsatta 6va pa att ata de
konsistenser som barnet inte tolererar.

— Matens konsistens ska alltid anpassas efter barnets atmotoriska
formaga och till eventuell sensorisk dverkanslighet. Det kan vara bra
att tanka ett spar for nutrition, att barnet ska fa i sig det hen behéver,
och ett spar for traning, sager Maria Tornhage.

Ett barn som har sensoriska svarigheter kan ata fysiskt och motoriskt,
men &r forhindrad att ata av andra skal. Barnets tolkning av maten ar
annorlunda vilket leder till att maten upplevs som obehaglig.
Sensoriska svarigheter kan ocksa uttryckas som att barnet undviker
berdring av mat eller bestick och att barnet kraks eller far kvaljningar.

Motoriska svarigheter kan innebara att sittposition och ergonomi
behover anpassas sa att situationen ska kannas trygg. Barn med
motoriska svarigheter kan fa svart att ata vid olika 6vergangar mellan
konsistenser.

— Om barnet dricker bra &r det ofta det sensoriska som spelar storst
roll, ifall barnet har svart for att dricka behovs insatser for att starka
munmotoriken, sager Maria Tdrnhage.
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Beddmning av kosten

Nar en dietist tittar pa hur mycket mat ett barn far i sig for att bedéma
om det ar tillrackligt &r matdagboken ett viktigt verktyg. Da loggar
man allt barnet ater och dricker i alla miljder under tre dagar.

— Det ar omstandligt att goéra men valdigt vardefullt, sdger Marie
Karpmyr.

Man tittar Aven pa kostanamnes, hur barnet har étit tidigare i livet och
pa barnets tillvaxtkurva — hur barnet vaxer pa langden, vikten och de
tva i relation till varandra, BMI.

— Vi fragar ocksa hur magen mar. Den paverkar aptiten jattemycket.
Det ar viktigt att fa magen att arbeta sa att man kan bibehalla aptiten,
sager Marie Karpmyr.

Om beddmningen visar att barnet behover fa i sig mer energi och
naring finns det flera satt att forsakra sig om det, till exempel
e genom anpassad och berikad mat och dryck eller
naringsprodukter via munnen
e genom sond i nasan, knapp pa magen eller infart direkt i
blodet.

Individuellt behovsanpassad kost

Barn med atsvarigheter behover en individuellt behovsanpassad kost.
Ett tips ar att servera maten "tacostyle”, det vill sdga dela upp maten i
olika skalar. D& ser barnet tydligt innehallet och det blir mindre
osékerhet.

— En annan fordel med att servera mat tacostyle ar att barnet kan ata
lite av varje vilket tillsammans kan bli mindre ensidigt, sager Maria
Tornhage.

Marie Karpmyr och Maria Térnhage tipsar ocksa om att servera sma
portioner till barnet sa att uppgiften inte kanns évermaktig. Det ar
ocksa viktigt att lata en maltid ta en viss tid och sedan bryter man.

— Lat det inte ta mer &n en halvtimme. Darefter far det bli paus till
nasta maltid. Da skapar man en forutsagbarhet bade infor, under och
efter maltiden, sager Marie Karpmyr.

Det kan vara viktigt att veta att ett barn som ater selektivt manga
ganger anda far i sig tillrackligt med naringsamnen under en vecka.

Attrappan

Maria Térnhage betonar betydelsen av att ata tillsammans med
barnet och att vara en forebild. Det &r ocksa viktigt att respektera
barnets reaktion pa maten.

— Forsok att beméta barnet i reaktionen. Maltiden kan behéva
avbrytas for att aterupptas senare, sager Maria Tornhage.
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Ett verktyg som manga logopeder anvander sig av vid behandling ar
attrappan. Den innebar att barnet successivt far ndrma sig maten och
steg for steg tolerera allt det matsituationen innebéar — som att kanna
doften av mat, kanna p& maten med handerna och slicka pa maten.
Forsta steget i attrappan ar att vistas i samma rum som mat eller sitta
ned vid bordet. Steg for steg far barnet sedan hjalp med att ta fram
mat, lukta pa den, kanna, slicka, bita och spotta ut. Sista steget i
trappan ar att barnet biter, tuggar och svaljer. Hela tiden ska lek och
gladje vara ledord.

Nyttig och onyttig mat

Det ar viktigt att det ar barnets behov som styr och inte alltid
uppfattningen om vad som ar nyttigt eller onyttigt. For att 6ka
energiintaget kan det vara chips som behdvs for att fa i barnet mer
kalorier. Om barnet inte ater frukost kanske hen behéver ata spagetti
och kottfarssas pa morgonen istallet.

— Det viktigaste av allt &r att barnet &ter. Vardera aldrig mat som bra
eller dalig utan att ha kunskap om helheten, sager Marie Karpmyr.

En viktig regel ar att aldrig ta bort ndgot som barnet dter om det inte
finns ndgot mer naringsrikt som barnet accepterar som ersattning.
Man bor till exempel aldrig ta bort valling utan att konsultera en dietist
som beddmer om det ar rimligt att ta bort den — annars finns det risk
for ett samre naringsintag an innan.

Forstoppning

Grundlaggande for att mat och atande ska fungera ar att ocksa
magen fungerar. Nar vi ater finfordelas maten i magséacken och
hamnar sedan i tunntarmen, dar naringsadmnen tas upp. | tjocktarmen
sugs vatskan upp. Ju langsammare passage maten har genom
tjocktarmen, desto mer vatska tas upp. Det betyder ju langre maten
finns kvar i tarmen, desto hardare blir avforingen. Darfor
rekommenderas barnet att ga pa toaletten en gang om dagen. Ifall
det inte fungerar ar det viktigt att binda vatska till tarminnehallet bade
genom att dricka rikligt och/eller anvanda preparat som hjalper till.

— Om man &r valdigt forstoppad behdver man bade binda vatska till
tarminnehallet med hjalp av mediciner och hjalpa barnet att fa i sig
vatska och mat via munnen. Var inte radd fér medicinering mot
forstoppning. L&kemedlen ar skonsamma och det ar battre att justera
dosen istéllet for att helt avbryta medicineringen, sdger Marie
Karpmyr.
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Boktips

e Varsagod — handbok for foraldrar till barn med atproblem av
Ingalill EK och Elisabeth Uhlén-Nordin.

e Nar ditt barn inte &ter av Kajsa Lamm Laurin.

e Barn med atsvarigheter, forhallningssatt och rad till forskolan
av Kajsa Lamm Laurin.

e Barn och mat, frAn smakportion till ta sjalv av Sara Ask.

e Forsta hjalpen vid matbordet: om barns matkrangel,
naringsbehov och smakfavoriter av Sara Ask.

Fragor till Maria Tornhage och Marie Karpmyr:

Vi har svart att veta om vart barn har reflux, hur kan man
upptacka det?

— Tecken kan vara obehag, slemmighet, hosta och frekventa
svaljningar.

Vid svara forstoppningsproblem ar val fettrik kost inte sa bra?
— Vatska i kombination med fibrer ar viktigt vid férstoppning. Fett
borde inte vara nagot problem.

Min dotter kraks upp frukosten efter lunch, varfér hander det?
— Det kan ha att géra med magsackens funktion. Det kan handla om
att hon tommer matsacken langsamt eller oregelbundet vilket kan
paverka aptiten. Vand er till en mag-tarmmottagning.

Vart barn tycks inte ha ndgon mattnadskansla, vad ska vi gora at
det?

— Forsok att hitta en balans genom att ata regelbundet. Servera
lagom stora portioner till barnet. Frukt och gronsaker far barn ata hur
mycket de vill av.

Hur stor skillnad ar det pa energiinnehallet i nylagad kontra
uppvarmd mat?

— Energiinnehall paverkas inte. C-vitamin kan I6sas upp, men for det
mesta ar frysta gronsaker till exempel battre vad galler
naringsinnehall.

Far mitt barn i sig all naring hon beh6ver genom naringsdrycken

via PEG?
— Ja om det ar en komplett naringsdryck.
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Den forsta tiden efter att Ida fatt sin diagnos letade Emelie och Henrik
information. Pa deras viktigaste frdga — om Ida skulle leva ett kortare
liv — hade lakaren svarat att det inte fanns nagot som tydde pa det.
Utbver det var det mesta hdljt i dunkel. De var i princip utlamnade till
det som fanns beskrivet om syndromet pa Socialstyrelsens
webbplats.

— Vi hittade mycket och lattillganglig information pa den amerikanska
foéreningens webbplats. Dar fanns mer dokumentation och riktlinjer for
varden, men vi saknade kontakt med andra. Vi visste inte om det
fanns ndgon mer i Sverige med Phelan-McDermids syndrom och det
var en stor ensamhet, sager Henrik.

Genom den amerikanska féreningens Facebook-grupp fick de kontakt
med fler foraldrar.

— Jag hittade en amerikansk mamma som jag skrev jattemycket med.
Jag sokte kanslan av, och tryggheten i, att hitta fler for att fa se hur
livet skulle kunna bli. Det barnet var sex ar aldre och jag fick berattat
for mig vad hon kunde gora och vilka bekymmer de hade i livet, sager
Emelie.

Kontakten med den amerikanska foraldragruppen ledde ocksa till mer
kunskap om det genetiska. En amerikansk pappa hade en blogg som
pa ett enkelt satt forklarade genetiken. Emelie och Henrik vet idag att
Ida har en nymutation och att deletionen inte kom fran nadgon av
foraldrarna.

— Det uppfyllde mycket av var tid i borjan. Vi ville forsta vad som hade
hant och var pa genetisk radgivning. Da fick vi reda pa att Ida har en
terminal deletion och med hjalp av vara amerikanska kontakter vet vi
idag exakt vilka gener hon saknar, vad de har generna kan orsaka
och hur stor deletionen ar, sdger Henrik.

| takt med att foraldrarna larde sig mer om diagnosen fick de ocksa
reda pa en mangd medicinska undersokningar som borde goras, som
kontroll av hjarta och njurar.

— Det var inget som vi erbjéds utan det fick vi sjélva krava. Det ar den
genomgaende kanslan vi har — det ar inget som erbjuds — men vi ar
handlingskraftiga och har 16st mycket sjalva. Ida har inga stérre
medicinska problem. Hon har reflux och forkylningsastma, men ar
overlag frisk. Magen fungerar hyfsat och hon mar bra, sager Henrik.

Malet med allt sokande har hela tiden varit en 6nskan om att fa svar
pa hur de bast kan stétta Idas utveckling.
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— Dar far vi inga svar. Vi behovde forstd men vi kom bara en bit och
framtiden &r fortfarande oviss. Nu har vi landat i att Ida &r Ida och vi
hanger med pa resan, sager Emelie.

Intellektuell funktionsnedsattning och heteende

© Agrenska 2021, nr 636

— Ofta ser vi pa beteende som nagonting negativt,
men i sjdlva verket beho6ver vi tolka utmanande
beteenden som kommunikation, sdger Heidi Nag som
ar specialpedagog vid Frambu kompetansesenter for
sjeldne diagnoser i Norge.

Frambu ar ett kompetenscenter for sallsynta diagnoser utanfor Oslo.
Det &r en systerorganisation till Agrenska, och de tva
organisationerna samarbetar inom flera omraden. Frambu har lang
erfarenhet av familjevistelser, bland annat for personer med Phelan-
McDermids syndrom.

Sjélva diagnosen kan forklara orsaken till olika symtom och
beteenden, men Heidi Nag betonar att samhallet alltid maste se till
individen.

— Diagnoser ger inget facit for hur atgarder och stodinsatser ska
utformas, utan kan snarare ses som gemensamma namnare som
pekar pa viktiga fokusomraden. Det &r inte personen med diagnos
som ska anpassas utan miljén runt omkring, sager Heidi Nag.

Beteende och Phelan-McDermids syndrom

Ett utmanande beteende kan bero pa manga olika faktorer. For att fa
en samlad bild &r det darfor viktigt att kanna till bade de
gemensamma styrkor och de symtom som k&nnetecknar personer
med PMS.

Styrkor hos personer med Phelan-McDermids syndrom:
e svarar val pa& musikterapi
o forstar sprak bra (battre pa att forsta an pa att uttrycka sig)
e manga lar sig snabbt att anvanda alternativa
kommunikationskanaler for att uttrycka behov
e bra pa att utrycka kanslor som gladje och karlek.

Typiska symtom:
e intellektuell funktionsnedséattning
e sen sprakutveckling
e fdrsenad grov- och finmotorik
e nedsatt kdnsel vad géller smérta och temperatur
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e utdtagerande beteende och anfall

e sOmnsvarigheter

e synpaverkan och skelning.
— Symtomen paverkar hur personen uppfattar varlden runt omkring
och hur hen reagerar pa den, sager Heidi Nag.

Manga med PMS har ett autismliknande beteende, som dalig
o0gonkontakt, angslighet i sociala situationer, aggressivitet och behov
av sjalvstimulering. Det &r ocksa vanligt med tandgnissling och att
barnen tuggar pa klader och annat som inte ska atas.

Om ett barn verkar utatagerande kan det till exempel bero pa dalig
somn, hur barnet tar emot sinnesintryck, uppmarksamhets- och
koncentrationssvarigheter, humorsvangningar och varierande
dagsform.

— Jag sager alltid att om ett barns beteende har férandrats maste
man forst utesluta att barnet har ont. Smaérta ar starkt kopplat till
beteende, sager Heidi Nag.

Intellektuell funktionsnedsattning

De allra flesta med PMS har en intellektuell funktionsnedsattning (IF).
Det innebar att det tar langre tid att nd olika milstolpar i utvecklingen.
Det innebar ocksa svarigheter med inlarning och sprak och
kommunikation. Manga med PMS far neuropsykiatriska
funktionsnedsattningar som autism, adhd och tics i varierande
omfattning.

Vi anvander var kognition for att kunna I6sa olika uppgifter i
vardagen. Det innebér fardigheter som inlarning, problemlésning,
planering, abstrakt tankande, uppmarksamhet och formaga att lara av
erfarenheter. Vi anvander vara kognitiva fardigheter nar vi uppfattar
och tolkar sinnesintryck och for att filtrera uppmarksamheten, det vill
saga avgora vad i miljén runt omkring som vi behover stanga ute for
att kunna koncentrera oss.

— Kognitiva fardigheter ar sadant som ar problematiskt for de flesta
som har IF, sger Heidi Nag.

Diagnosen IF stalls utifran tre kriterier:
1. kognitiv funktionsniva
2. adaptiv formaga, det vill séaga att personen inte nar upp till
forvantad niva nar det handlar om sjalvstandighet,
kommunikation och social delaktighet i vardagen
3. bristerna visar sig tidigt i utvecklingsaldern.

Diagnosen intellektuell funktionsnedsattning stalls i fyra olika
allvarlighetsgrader: lindrig, medelsvar, svar eller mycket svar.
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For personer med IF tar det langre tid att [&ra sig saker och de har
svarare att kontrollera kanslor och impulser. Inlarning automatiseras
inte som den gor hos andra utan en uppgift som var latt igar kan vara
svar idag och det kan vara svart att Overfora en fardighet fran en
situation till en annan.

— Detta innebér att alla vi runt omkring maste ha en forstaelse for vad
IF innebar, ett stort tAlamod och en generositet och empati for att
hjalpa personen att fa en fungerande vardag, sager Heidi Nag.

Autismspektrumtillstdnd och adhd

Autismspektrumtillstand och adhd ar diagnoser som stélls baserat pa
beteende och inte genetik. De innebar en neurobiologisk dysfunktion
och brukar visa sig som ett avvikande beteende.

For diagnosen autism &r det framfor allt avvikelser i socialt samspel
och kommunikationsmonster. Det ar ocksa vanligt med begransade
intressen samt stereotypa och repetitiva uttryck.

Adhd kannetecknas framfor allt av hyperaktivitet, impulsivitet och
koncentrationssvarigheter.

Personer med PMS har ett annorlunda beteende och avvikande
socialt samspel, men det beror inte helt sjalvklart pa autism.

— Detsamma galler for adhd. Manga har problem med
koncentrationssvarigheter och impulsivitet, men det hanger ocksa
ihop med utvecklingsniva. Sma barn ar valdigt impulsiva, sager Heidi
Nag.

I hela befolkningen har drygt en procent autism och runt tre procent
adhd. Det finns for fa studier gjorda for att sakerstalla hur manga med
PMS som har autism, men mycket talar for att ungefar halften har en
liknande problematik.

— Det ar viktigt att veta att anpassningar for autism eller adhd kanske
inte ar lampligt for personer med PMS. Svarigheterna kan bero pa
brister i kommunikationen, sager Heidi Nag.

Anpassningar i vardagen

For att hitta ratt anpassningar i vardagen kan det vara vardefullt att
gora en kartlaggning och sétta upp realistiska mal. Fasta ramar ger
trygghet, struktur och férutsagbarhet. Det ar sarskilt viktigt i de kritiska
faserna — hur vi startar dagen och hur 6vergangen fran en aktivitet till
nasta ser ut. For att ge forutsagbarhet ar dversiktliga dagsplaner en
bra borjan.

— Vid olika aktiviteter i skolan och forskolan behéver fokus ligga pa en
sak i taget och att barnet far uppgifter som hen faktiskt kan klara av,
det ar viktigt att fa kanna att man lyckas, sager Heidi Nag.
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En 6nskan om att kommunicera

Beteende ar ett satt att kommunicera, betonar Heidi Nag. Darfor bor
vi tolka utmanande beteenden som kommunikation. Negativa
beteenden eskalerar for att personen inte kan uttrycka sin frustration
pa nagot annat satt. Darfor bor fokus laggas pa sprakmiljon och
kommunikationstréning — att lyssna pa vad barnet har att saga. Till
hjalp finns AKK, alternativ och kompletterande kommunikation. Det &r
aldrig for sent att borja anvanda ett nytt kommunikationshjalpmedel.
For att komma tillratta med beteenden och hitta ratt anpassningar ar
det viktigt att ha med sig att allt hanger ihop: kognitiv funktion,
kommunikation, koncentration, medicinsk problematik, somn och
sociala sammanhang.

— For att hitta bra anpassningar behéver man se till helheten, sager
Heidi Nag.

Tips:
Phelan McDermid syndrome foundation i USA.
pmsf.org

o - - -
Fragor till Heidi Nag:
n

Drabbas flickor i hogre grad an pojkar av PMS?
— Nej det tror jag inte, det har jag aldrig hort talas om.

Kan det vara fel att ge adhd-medicin?
—Ja, om det inte fungerar.

Né&r lda var ett och ett halvt ar sade hon sina forsta ord, men med
tiden blev det mindre och mindre prat och ljudande. Det gick lite fram
och tillbaka och sedan forsvann talet helt. For ett par ar sedan fick Ida
diagnosen autism och hon har en svar intellektuell
funktionsnedsattning.

— Vi fick hjalp med att anvanda Pecs, som ar en typ av bildstod, men
Ida tréttnade snabbt pa bilderna. Vi vet att hon kan forsta abstrakta
bilder, men véljer att inte anvanda dem. Vi har inte sett det sa mycket
som en regression utan mer som att hennes autism tog dver. Hon
ké&nde inte behovet av att prata, sdger Emelie.

Forutom bilder har Emelie och Henrik forsokt med olika ljudande
hjalpmedel.

— Det ar roligt ett tag, men sedan vill hon inte. Hon tar i vara hander
och drar i dem for att visa vad hon vill, sa vi forstar henne for det
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mesta. Vi har hittat andra vagar att kommunicera med lda. Vi tror nog
att vi skulle kunna f& henne att kommunicera mer om vi kravde mer
av henne, men da tror vi ocksa att hon skulle vara mer frustrerad. For
det mesta ar lda ganska nojd med livet, sager Henrik.

Ida har svarigheter med det sociala. Emelie och Henrik beskriver det
som att hon lever i sin egen lilla bubbla och att det kan stalla till det
ibland. Hon har svart for att halla fokus i olika aktiviteter och har en
del utmanande beteenden. Emelie har fatt hjalp av autismteamet pa
habiliteringen med att bordstrana for att stotta Ida i utvecklingen.

— Det var pa mitt eget initiativ, men vi ar jatteglada for det stodet.
Manga andra saker som ar tankta for barn med autism fungerar inte
med Ida, sager Emelie.

Idas sOmn har varit besvarlig for familjen. Efter spadbarnstiden kom
hon aldrig in i en normal sémnrytm och hon ar periodvis vaken
mycket pa natterna.

— En period var vi vakna med Ida i flera timmar varje natt. Det
paverkade oss mycket. Ibland kommer det tillbaka men just nu sover
hon ganska bra, sager Henrik.

— Om vi inte hade haft kontakt med andra foraldrar och forstatt att
dalig sémn ar en del av syndromet hade vi nog trott att det skulle I6sa
sig av sig sjalv och stretat pa. Jag har haft kontakt med andra familjer
dar man har byggt upp stora sovburar for barnen nar de ar vakna pa
natterna sa att de inte ska ta sig ut och skada sig, sager Emelie.

— Kommunikation ar lika viktigt som att sova, &ata och
rora pa sig. Det handlar inte bara om att kunna be om
nagot, det kan ocksa vara att skamta, sédga nej och
ropa hej.

Det sager Eva Holmqgvist som ar arbetsterapeut och
arbetar pa DART i Géteborg.

DART ar vastra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter for
personer med funktionsnedséttning, en del av Sahlgrenska
universitetssjukhuset. De arbetar patientnara men ocksa med
utbildning, utveckling och forskning inom omradet. Utgadngspunkten &r
alla ménniskors ratt till kommunikation, vilket bland annat finns
beskrivet i svensk lag i form av barnkonventionen och i FN:s
konventioner, exempelvis den om rattigheter for personer med
funktionsnedsattning.
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Vad ar kommunikation och hur utvecklas den?

Det finns manga olika satt att kommunicera, exempelvis genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder.
Allt utbyte av information mellan méanniskor, medveten eller
omedveten, & kommunikation. Vi soker kontakt for att f& narhet, fa
behov uppfyllda, vara delaktiga och lara oss saker, men ocksa for att
bygga en social kontakt med omgivningen. Sma barn visar att de vill
kommunicera pa manga satt, ofta genom att peka, titta eller hamta
nagot eller nagon.

— En 6nskan om att kommunicera startar redan innan ett barn fods.
Nyfodda kan kommunicera genom att till exempel imitera enkla
ansikts- och handrérelser, sager Eva Holmgvist.

| de forsta stegen av kommunikationsutvecklingen &r vi beroende av
att ha en omgivning som tolkar det vi uttrycker — kommunikationen ar
partnerberoende. Det lilla barnet reagerar spontant pa handelser och
visar det med kroppen.

| nasta steg borjar barnet utforska omgivningen och forsta att hen kan
paverka vad som hander runt omkring. S& smaningom upptacker
barnet att det gar att gora flera saker samtidigt. Barnet lar sig att styra
omgivningens uppmarksamhet, kan begara, peka och saga nej. Nar
barnet kan mer &n 50 symboler eller ord bérjar hen kunna kombinera
orden till meningar. Ordforradet vaxer oavsett om det ar talat eller
tecknat.

— Barn med funktionsnedsattning kan befinna sig pa flera
utvecklingssteg samtidigt, sdger Eva Holmqvist.

Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt, pa grund av till
exempel en funktionsnedsattning, har vuxna en tendens att bli lite
forsiktiga och kommunicera mindre. Manga ganger blir omgivningen
mer styrande i kommunikationen genom att till exempel frdga mycket.
— Istéllet behover vi 6sa pa med mer kommunikation och kommentera
istallet for att fraga. Vi behdver jobba aktivt med att bade prata och att
lyssna. Ge barnet tid och ha en positiv forvantan. Kanske behdver du
vanta pa respons i 20 sekunder, sager Eva Holmquvist.

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig och/eller
forsta vad andra sager kanner stor frustration, vilket kan leda till ett
utmanande beteende. Att omgivningen anpassar sin kommunikation
och anvander AKK med personen kan férebygga och minska ett
utmanande beteende. Ofta behover omgivningen alltsa fundera pa,
och eventuellt férandra, sitt eget satt att kommunicera for att
underlatta for personen med kommunikationssvarigheter. En
tumregel kan ocksa vara att anvanda sig av responsiv
kommunikationsstil, som ser ut s&har:
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1. Titta och lyssna: Se vad barnet gor och intresserar sig for. Var
uppmarksam pa signaler.

2. Vanta och férvanta: Visa att du vantar dig ett svar eller en
reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker
ar intressant eller roligt. Att vanta lite Iangre &n man forst tror
behovs ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation. Visa
med ansiktsuttryck och kroppssprak att du ar forvantansfull
infor barnets reaktion.

3. Tolka och bekrafta: Tolka och bekréafta vad barnet gor, inte
bara vad hen sager eller tecknar. Kommentera vad du ser, till
exempel "ah, du leker med bilen” eller "spanar du efter katten
nu?”. Det &r ocksa kommunikation.

AKK som stod

AKK &r en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, och finns for alla som har behov av ett alternativt satt
att uttrycka sig och/eller forsta talat sprak. Manga habiliteringar har
kurser for foraldrar som vill Iara sig mer om dessa metoder och hur
man kan arbeta med dem tillsammans med barnen. Férutom
lagteknologiska AKK som bilder, tecken, symboler och
kommunikationsapparater finns det idag ocksa hogteknologiska AKK
som datorer och appar till smarta telefoner och surfplattor som kan
anvandas i samma syfte.

— Man ska inte vara radd for att prova manga olika vagar nar det
géaller kommunikation. Det forvirrar inte barnet — tvartom kommer
barnet sjalvt att valja de kommunikationsvagar som fungerar bast.
AKK hindrar inte talutvecklingen utan stimulerar den och 6kar
mojligheten att utveckla sin kommunikation, sdger Eva Holmqvist.

For att AKK ska fungera behdvs insatser och stod bade fran foraldrar,
skola, habilitering och andra berérda.

— Barn ska inte behdva bevisa att de forstar bilder eller hur ett
hjalpmedel fungerar for att fa tillgang till det. Oftast behovs lang tid for
att beharska ett kommunikationssatt. Tank pa att vi talar manga
timmar varje dag med ett litet barn och det drojer anda omkring ett ar
innan barnet séger sitt forsta ord, sager Eva Holmqvist.

Tecken som AKK

N&ar man anvander Tecken som AKK tecknas de betydelseb&rande
orden med handerna samtidigt som man talar. Tecknen kommer fran
svenska teckenspraket och de kan hjalpa barnet att uttrycka sig eller
Oka barnets forstdelse. Fordelen med TAKK ar att de alltid finns med,
nackdelen ar att inte alla ar bekanta med TAKK. Att barn tecknar
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"slarvigt” kan bero pa motoriska svarigheter. Att barn hittar pa egna
tecken tyder pa att de ar uppfinningsrika och sugna pa mer
kommunikation.

Tassels

Tassels ar ett taktilt signalsystem foér personer med svar
flerfunktionsnedséttning. Som forebild anvander man berdring och
forbereder barnet p& ndgot som ska handa. Sedan anvander man
tecken och lar barnet dem genom att teckna med barnets hander i
sina egna.

Ritade bilder och symboler

Nar man anvander bilder som AKK pekar man pa dem samtidigt som
man talar. Fordelarna med ritade bilder &r att de kan ge barnet ett
konkret uttrycksséatt och de kan anvandas for att 6ka barnets
forstaelse. Det finns en stor variation, alltifran konkreta avbildade
bilder till abstrakta symboler. De kan anvandas enskilt eller samlas i
system av bilder och symboler.

Samtalsknippa

En knippa &r en bunt med laminerade bildkort eller sma
samtalskartor. Den ar praktisk att anvanda i till exempel skolmiljo.
Knippan blir skolpersonalens stdd i kommunikationen med barnet,
men kan ocksa anvandas hemma. Det kan kannas krangligt att
bladdra och leta, men med tiden brukar det bli enklare. P& bildstod.se
kan man tillverka egna knippor.

PODD

Pragmatic Organisation Dynamic Display (PODD) ar
kommunikationshécker som kommer med ett fardigt ordforrad — ord
som barn ofta anvander. PODD kan ge ett barn som inte kan prata
mojlighet att fa ett stort ordforrad i bilder. De finns &ven som
hogteknologiska hjalpmedel till pekdator eller ipad.

— Vi brukar prata om att barn behdver bada i AKK. De behdver ett
sprakbad och till det kan PODD passa bra. Det finns ocksa andra
fardiga vokabular i programvaror, som till exempel Snap Core First
eller Grid Super Core, séger Eva Holmqvist.

Ritprat

Ritprat ar en metod som har utvecklats for att visualisera olika
handelser och situationer for personer som har kommunikativa och
kognitiva svarigheter. Genom att rita och prata hjalper man barnet att
visualisera vad som har hant eller vad som ska handa och varfor det
hander. Bilderna blir ett stod i att behalla fokus i ett samtal.
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Talande hjalpmedel

Tal och ljud verkar lockande och stimulerande och kan underlatta
forstaelsen vid bildkommunikation. Det kan vara ett satt att lara sig att
en bild kan sta for ett kommunikativt begrepp. Om bilden pratar kan
det bli tydligare att jag kan prata med bilden. Det finns manga talande
hjalpmedel som kan hjalpa barnet att ta plats i samtal. Prata garna
med habiliteringen for att fa olika alternativ presenterade.

Samtalsmatta

Samtalsmattan &r ett viktigt redskap, en resurs for kommunikativa
rattigheter och en metod som gor det mgjligt att uttrycka asikter och
kanslor med hjalp av visuellt stod. Det ar en matta dar barnet sjalv,
med hjalp av bilder eller ord med kardborreband pa baksidan, har
mojlighet att gradera sin instéllning eller sina kanslor i forhallande till
saker och ting. Samtalsdmnena kan till exempel vara "Hur var din dag
i skolan?” eller "Hur gick det att aka taxi?”.

Kommunikationspass

Med ett kommunikationspass kan man forbereda personlig
information om hur barnet kommunicerar och hur man bast beméter
barnet. Det finns manga olika satt att gora detta, till exempel i
pappersformat eller som en app for ett digitalt kommunikationspass,
se till exempel appen Raéttvisat fran Bracke Diakoni.

Skriva — ju fler sétt desto battre

Det finns manga olika satt att lara sig skriva och fa extra hjalp pa
vagen. Manga vanliga surfplattor och datorer har idag ordprediktion,
alltsa att det racker att skriva en bokstav for att fa ett forslag pa ord.
Det finns ocksa programvaror dar barnet kan skriva med bilder och
symboler. P& vissa surfplattor ar det majligt att producera text genom
att spela in tal, det kallas for diktering eller tal till text.

— Det finns manga andra satt att skriva an for hand, sager Eva
Holmqvist.

Hur ska man bdrja?

Kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka, utvidga, utveckla
och underlatta. Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras &r det viktigt
att inte gora det for krangligt i borjan. Det ar bra att satta igang i ett
par situationer som barnet gillar, da blir det lattare att lara in det nya.
For att barnet ska forsta vad man ska anvanda tecken, bildkartor och
andra kommunikationshjadlpmedel till — och vad de betyder — behdver
omgivningen vara modell. Den vuxna ska alltsa sjéalv anvanda samma
kommunikationssatt som barnet, exempelvis peka pa bilder,
kombinerat med tal.
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— Nar vi som forebilder anvander AKK talar vi langsammare vilket i
sig ar viktigt. Vi vuxna tenderar att prata lite for fort, sager Eva
Holmquvist.

For att fa hjalp att komma vidare med barnets kommunikation kan
man vanda sig till en logoped, arbetsterapeut eller pedagog pa
habiliteringen.

— Vi brukar séga att man ska bdrja tidigt, eftersom det tar lite langre
tid for manga barn med funktionsnedsattning att lara sig
kommunicera. Men kom ocksa ihag att det aldrig &r for sent att borja
med AKK, sager Eva Holmqyvist.

Tips pa webbsidor:

vgregion.se/ov/dart — DART:s webbsida. Har finns mer information
om kommunikation och AKK samt fardigt material, till exempel
samtalskartor.

akktiv.se — Kursmaterial och information om foraldrakurser, kurser
for personal i skola och forskola samt fardiga samtalskartor for
utskrift.

bildstod.se — Material till bildstéd med s6kmotor.

kom-hit.se — Kommunikationsstéd i vardsituationer.
larportalen.skolverket.se — Tematiska arbetssatt och digitala
verktyg.

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten.
symbolbruket.se — Bildmaterial och strategier.

regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-som-
alternativ-och-kompletterande-kommunikation — Gratis webbkurs i
TAKK fran habiliteringen i Uppsala.

appsok.regionstockholm.se — Tillganglighetsgranskade appar.
vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/appar-for-
smartphones-och-surfplattor/appar-som-stod —
Tillganglighetsgranskade appar som stdd.
brackediakoni.se/rattvisat — Appen Réttvisat, ett
kommunikationspass i appform

Fragor till Eva Holmquist:

Vilka ar for- och nackdelarna med att anvanda pictogram-bilder
istallet for ritade bilder?

— Pictogram &r svartvita bilder som inte ar riktigt lika konkreta som de
ritade. Det riskerar att bli ganska abstrakt, speciellt i en
kommunikationskarta med flera bilder/symboler. Det finns andra
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ritade bilder som kan vara lattare att ta till sig pa till exempel
bildstod.se.

Kan det bli for mycket for barnet?

— Om du som forebild ska kunna beratta saker for barnet behdvs en
ganska stor vokabular. Man behéver inte borja med allt pa en gang. |
borjan kan man valja ut specifika situationer som ar roliga och
motiverande bade for barnet och den som ska vara modell.

Kan man ga direkt pa en digital e-podd?

— Ja absolut, det kan vara lattare att ta med sig. Det kan forenkla
bade for barnet och den vuxna. Det kan vara bra att ocksa ha tillgang
till en pappersvariant om/nar tekniken fallerar.

Ar widgit online samma som podd?
— Nej, pa widgit online kan man hamta hem bilder att anvanda, och
sjalv bygga upp en vokabular. Podd ar ett fardigt spraksystem.

Kan man anvanda fotografier i bildst6d?

— Ja, det gar att lagga in fotografier ocksa. Det som fungerar béast for
er och som barnet lattast tar till sig ar det basta sattet. Tank pa att ett
foto oftast star for en specifik person, plats eller sak. En ritad bild ar
mer generell.

Viktor Bjurlids forelasning blev instélld pa grund av sjukdom. Darfor ar
nedanstdende sammanfattning fran en tidigare dokumentation.

— Fysioterapi handlar om att férbattra och férebygga.
Vi traffar ofta barnen tidigt for att forhindra
forslitningsskador nar de blir aldre.

Det sager Viktor Bjurlid som &r fysioterapeut pa barn-
och ungdomshabiliteringen Frélunda i Goteborg.

Nar ett barn med Phelan-McDermids syndrom har fatt sin diagnos
remitteras hen till barn och ungdomshabiliteringen som sedan foljer
barnet till 18 ars alder. Till grund for fysioterapeutens insatser ligger
en beddémning av barnets forutsattningar for rorelse, funktion, aktivitet
och delaktighet. Vid ett besdk utgar fysioterapeuten fran den
grovmotoriska utvecklingen. Man tittar till exempel pa hur val barnet
kontrollerar huvudet, rullar, sitter, kryper, star och gar. De allra flesta
barn utan funktionsnedsattning klarar att uppna de motoriska
milstolparna i femarsaldern. Barn med Phelan-McDermids syndrom
har ofta en férsenad motorisk utveckling.
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— Vi jamfér med den normala motoriska utvecklingen, men barnet
maste inte ga igenom varje steg for att komma vidare. Manga barn
med motoriska funktionsnedséattningar lar sig inte att krypa utan rullar
eller hasar sig fram istallet, sager Viktor Bjurlid.

Muskular hypotoni

Att ha en lag muskelspanning kallas for muskular hypotoni och kan
ha olika orsaker. Det kan orsakas av en skada i centrala
nervsystemet eller bero pa éverrorliga ligament (ledband).
Muskelspénningen ar foranderlig 6ver tid och kan ofta véaxla mellan
slapp och spand. Det &r viktigt att kanna till att muskelspanningen inte
paverkas av viljan.

Hypotoni kan leda till 6verrdrlighet, vilket i sin tur kan innebara
problem med lederna och balansen. | férlangningen kan barnet fa
problem med kontrakturer (stela leder), instabilitet i hoften som kan
leda till hoftluxation (att hoften gar ur led) och skolios (sned rygg).
Darfor ar det viktigt att behandla den laga muskelspanningen genom
till exempel aktiviteter som tranar muskulaturen och koordinationen.
— Ridning &r en valdigt bra traningsform for barn som har lag
muskelspanning. Hastens rorelser stimulerar normala gangrorelser
och musklerna tranas nar man forsoker att halla sig kvar pa hasten.
Vi vill stimulera musklerna till att jobba och bli starka, sager Viktor
Bjurlid.

Motoriska svarigheter

Manga barn med PMS har motoriska svarigheter. Det kan handla om
att samordna kroppen for att till exempel kunna klattra eller hoppa
eller att kunna utfora finmotoriska uppgifter som att halla i en penna.
Eftersom barnen kan ha svart for att planera komplexa uppgifter rader
Viktor Bijurlid till att forsoka forenkla fysisk aktivitet sa langt det gar,
det ar bra for bade barn och foraldrar.

— Det ar viktigt att kdnna att man lyckas med aktiviteten. Fundera
kring bade fin- och grovmotoriken och nar ni ska hitta bra
anpassningar och 6vningar. Exempelvis kan man tidigt borja trana pa
att skriva pa ett tangentbord. Det &r en jattebra 6vning, sager Viktor
Bjurlid.

Hjalpmedel for 6kad aktivitet

Nar fysioterapeuten hjalper familjer star barnets vardagsfungerande
alltid i centrum. Barn med funktionsnedséattning har genom
habiliteringen tillgang till hjalpmedel. Malen med hjalpmedlen ar att
kompensera for de motoriska svarigheterna och trana barnens
fardigheter, 6ka deras delaktighet och vélbefinnande samt att
forbattra och vidmakthalla barnets kroppsliga funktioner.
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Ett hjalpmedel skrivs ut efter att fysioterapeut och arbetsterapeut har
kartlagt, utrett och bedomt barnets behov. Gang- och stahjalpmedel
ligger inom fysioterapeutens omrade. Rullstolar, toalettstolar,
arbetsstolar samt kognitiva hjalpmedel forskriver oftast
arbetsterapeuten. Kommunikationshjalpmedel férskrivs oftast av
logoped. Ortopediska hjalpmedel, som ortoser, korsetter och staskal,
forskrivs i samverkan med ortopedlakare och ortopedteknisk
mottagning.

— Stall hoga krav pa habiliteringen. Tyvarr ser det ofta ut sa att om
man inte staller krav far man inte heller hjalp. Just nar det galler
hjalpmedel maste man ofta sjalv komma pa vad det ar man behdéver.
Gor det och var jobbiga, det ar mitt tips, sager Viktor Bjurlid.

Traning ska vara roligt och funktionellt

En viktig uppgift for en fysioterapeut ar att hjalpa till att hitta
fritidsaktiviteter och tréaning som barnet tycker om, med bade fysisk
rérelse och social interaktion med andra.

— Idag arbetar vi med funktionell traning, alltsa att barnet 6var pa
vardagliga aktiviteter utefter sina individuella forutsattningar. Det ar
viktigt att leka in traningen med barnet. Det ar precis som for oss
vuxna, det ar svarare att trana om det inte ar roligt, sager Viktor
Bjurlid.

Utover rorelse- och styrketraning ar det ocksa bra for barnet att
bearbeta svarigheter med koordination.

— Forsok att fA med hela kroppen i traningen, det hjalper barnet att fa
en battre kroppskannedom. Komplexa rorelser kan brytas ner i lattare
sekvenser som man sedan upprepar, sager Viktor Bjurlid.

Rorelse i vardagen

Den basta tr&ningen ar den som blir av. Genom att anpassa sin
vardagssituation kan man skapa utmanande aktiviteter som
stimulerar barnet till mer rérelse och rorelsegladje. Traning kan till
exempel vara att ta trapporna istallet for hissen, plocka ur
diskmaskinen eller att ga ut i naturen pa helgerna.

— Alla barn behéver ha en rolig och motiverande fysisk aktivitet minst
en timme om dagen. FOrsok att vara med barnet i trdningen. Barn gor
som vi gor, inte som vi séger, avslutar Viktor Bjurlid.

Lanktips fran Viktor

Aktivitetstips till skola och idrottsféreningar
videnomhandicap.dk/alletilidraet/alle-til-idraet-hent-kapitler-og-
aktiviteter
varsam.se/hjalpmedel/bocker/visst-kan-alla-vara-med
Idrottsforeningar

33



Phelan-McDermids syndrom

parasport.se/tranaochtavla/borja

Cykeltips

facebook.com/jagkancykla

Skidakningstips

totalskidskolan.se
friluftsframjandet.se/regioner/ost/vart-arbete/skicamp
7h.paraalpint.se

Hjalpmedel

varsam.se

gulare.com

Syskonrolien

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning
inom omréadet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik nagon annan relation man har i livet. Den
ar ofta livets langsta och den innehaller nastan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort sitt syskon
utan maste hitta ett satt att forhalla sig till situationen, sager Linda
Kjellgren Ohman som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséttning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna 6verskattar ofta hur mycket syskonen
vet om den.

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

e Att forstd och fa kunskap tar tid. Man kan behova prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen forandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Syskon maste fa majlighet att stalla sina egna fragor angaende
systerns eller broderns funktionsnedsattning.

— Informationen gar ofta via foraldrarna, men var erfarenhet visar att
det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om, sager Linda Kjellgren Ohman.
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Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stéalla till nagon.
En del &r radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kénsla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.
Intervjuer med syskon visar att de behodver bli sedda och bekréftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska
vara avsatt speciellt for dem och inte bara besta av tid som "anda
blev 6ver”. Detsamma galler for féraldrarnas uppmarksambhet.

— Ett barn beréattade att hon fatt hogsta betyg i skolan och att
foraldrarna sa "bravo ” nar de fick veta. Men nar hennes sjuke lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stélldes det till med tartkalas. Aven
om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kéandes det
orattvist, sager Linda Kjellgren Ohman.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjélp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva. | nio- till tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
De borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nAgon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner fran omgivningen och bdrjar fundera pa hur de ska forklara
for andra.

— Da ar det bra att i familjen ha ett gemensamt férhallningssatt. Det
kan vara att séga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga "knappen ” om man far mat genom en sond eller "’krampen ”
istallet for epilepsi, sager Linda Kjellgren Ohman.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarna ska orka. De
funderar ocksa 6ver arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjalva inte drabbades néar deras syster eller bror gjorde det. En del
k&nner skuld 6ver att vara friska.

— | tonaren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jamnas ut och man kanske hittar pa saker
tilsammans. For en person som har ett syskon med
funktionsnedsattning kan det da bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det &r en fin
relation &r den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sager Linda Kjellgren Ohman.

Kunskap, k&nslor och bemastrande

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

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,

© Agrenska 2021, nr 636 35



Phelan-McDermids syndrom

som sedan besvaras av en lakare, sjukskéterska eller ndgon annan
kunnig person.

— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frAn omgivningen. Nar de ker frdn Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Linda
Kjellgren Ohman.

Under vistelsen for Phelan-McDermids syndrom fick syskonen stalla
fragor till lakaren Britt-Marie Anderlid, som tidigare forelast for
foraldrarna.

— Syskonen fick valdigt bra svar pa sina fragor och det var viktigt for
dem att fa stalla de dar fragorna de kanske inte vagat stalla till er
foraldrar, sager Linda Kjellgren Ohman.

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,
da blir det lattare att prata om personliga saker. Det &r viktigt att inte
avvisa jobbiga kanslor utan att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager "det dar behdver du inte tanka pa” eller ” dig inte
for det” sdger vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar forbjudna.
Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar och prata
om vad kanslorna stér for, sager Linda Kjellgren Ohman.

Bemastrande handlar om att hitta vagar och strategier i vardagen, om
att utbyta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant
som kan kallas for "daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg 6ver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att bara, sager Linda Kjellgren
Ohman.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen gora en berattelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
Phelan-McDermids syndrom.

— Det ar deras egen bok, som de sjalva véljer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Men var tanke &r att boken ska kunna fungera
som ett underlag for bra samtal med féraldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager
Linda Kjellgren Ohman.

Vad séger syskonen?

| intervjuer berattar syskon till barn med funktionsnedsattning att de
gloms bort ibland, och far mindre uppmarksamhet &n brodern eller
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systern som har en diagnos. Ibland fragar lararna i skolan oftare “hur
mar din syster/bror?” an "hur mar du?”, vilket kan bidra till den
kanslan. En del tycker det ar trakigt att ofta behéva avbryta roliga
aktiviteter pa grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge nagra svar pd, men ofta ar det battre att
fundera tillsammans med barnen an att inte beréra &mnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli. For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
identifiera kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna goéra istallet.

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandiga, kanna empati
och forstaelse samt att satta saker i perspektiv.

— Det ar ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
namner manga att det ar harligt att f& ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Boktips!

Orjan, den hojdradda 6rnen av Lars Klinting.

Flyg Engelbert! av Lena Arro.

Pricken av Margaret Rey.

Litet syskon, om att vara liten och ha en syster eller bror med
sjukdom eller funktionsnedséttning.

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
agrenska.se/syskonkompetens

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och lastips. Dar finns
ocksa filmer som illustrerar olika situationer och fragestallningar,
bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon
Lilly och Leon. "Alskar ni honom mer &n mig?” undrar Lilly nér
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av foraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex ar, som &r storebror till Abbe,
fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjartfel, och
i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kanns att ha en bror
som ar sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/
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o - - - H
Fraga till Linda Kjellgren Ohman:
]

Hur arlig ska man vara mot syskonen?

— Jag tycker att man ska vara sa arlig som ar majligt vid de svara
fragorna. Det ar forstas viktigt att ta hansyn till barnets alder, men
svara pa syskonens fragor.

Ida har en storasyster

Nar Ida foddes var storasyster Lina fyra ar. Relationen mellan de tva
ar som mellan de flesta syskon. Lina har manga ganger tagit ett stort
ansvar for sin lillasyster och det har varit viktigt for Emelie och Henrik
att hon ska vara involverad, men samtidigt vara sjalvstandig och fa
egen tid med foraldrarna.

— Lina alskar Ida och Ida alskar Lina. Manga ganger har Lina uttryckt
att det ar jobbigt att Ida har PMS men sager i samma andetag att hon
inte skulle vilja ha det pa nagot annat satt, sager Henrik.

Lina har gatt i syskongrupp pa habiliteringen och familjen ar med i
RBU (Riksforbundet for rorelsehindrade barn och ungdomar) dar de
ar med pa olika familjeaktiviteter.

— Dar har Lina hittat mycket gemenskap. Vi forsoker dela upp oss i
familjen sa att bada barnen far vad de behover. Det som ar svart ar
det har dubbla med Lina, att hon alltid vill ha Ida med sig men
samtidigt tycker att det ar jobbigt, sdger Emelie.
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Agrenskas pedagoyiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en 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. Barnteamet ar noga
med att anpassa innehallet sa att dagens aktiviteter
blir optimala for varje barn.

Barn som har Phelan-McDermids syndrom har olika kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i
sin tur till olika funktionsnedséattningar. Det ar darfor viktigt att alltid se
varje individs behov. Med detta som utgangspunkt har veckans
program for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksa enskilda personer med egna
personligheter. Det utgar vi ifr&n vid alla méten har p& Agrenska,
sager Sanna Olsson som &r pedagog och arbetar pa Agrenska.

Infor en familjevistelse laser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar ocksa med
foraldrar om barnen med diagnos. De far ocksa information fran
barnens skolor. Darefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen.
Aven syskonen far ett eget program.

— Barn med den har diagnosen har inte bara olika symtom.
Symtomen varierar ocksa over tid, ibland fran dag till dag eller timme
till timme. Vi forsoker alltid analysera varfoér en aktivitet fungerar bra
nar den gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma
omstandigheterna, sdger Sanna Olsson.

Delaktighet

Ett dvergripande mal fér familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som ar
Varldshalsoorganisationens begreppsram for att beskriva halsa och
funktionsnedsattning. Modellen tar h&nsyn till kroppsliga, personliga
och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. De ar alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfdra olika aktiviteter och for hur
delaktig en person kan kanna sig. Eftersom en funktionsnedséttning
ofta ar bestaende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen
av dem), mycket viktiga.

Att erbjuda en miljo dar barn och elever kdanner sa stor trygghet och
trivsel som mojligt ar en viktig malsattning under veckan. Det gor man
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genom att nadgon i barnteamet ar huvudansvarig for respektive familj
och genom att ha barnens forutséttningar, intressen och behov som
utgangspunkt vid utformning av aktiviteter. Mojligheterna till
delaktighet och inflytande 6kar om barnet vet vad som ska hénda och
vilka forvantningar han eller hon har pa sig. Darfor ar personalen
lyhord for barnens uttryck och dnskemal.

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att skapa
tillfélle till méte med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de métena kan de kanna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksa utformat for att bidra
till att 6ka barnens kunskaper och insikt om den egna diagnosen och
dess konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Manga barn med Phelan-McDermids syndrom mar bra av en tydlig
struktur i schema, aktiviteter och miljo. For att skapa forutsattningar
for delaktighet och forstaelse i en aktivitet aterkommer aktiviteterna
varje dag och lugna aktiviteter varvas med mer motoriskt kravande.
Arbetsmaterialet ar konkret och personalen anvander tidshjalpmedel.
— Vi har bland annat ett bildschema, dar barnen far se vad vi ska hitta
pa under dagen. Pedagogerna anvander ett tydligt kroppssprak och
tecken under barnens individuellt anpassade aktivitetspass, séger
Sanna Olsson.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt kravande. For att
stimulera fin- och grovmotorik sker aktiviteterna i olika miljéer som i
skogen och pé stranden. | pysselrummet far barnen anvanda bild och
form. Pedagogerna ser till varje barns omvardnadsbehov och halsa
genom att anpassa aktiviteter efter tid och ork och ge tillfalle till vila
och avslappning under dagen. Barnens individuella hjalpmedel ingar i
aktiviteterna pa ett naturligt satt och maltidssituationerna anpassas
efter varje barns behov.

— Som personal eller foralder galler det att ge barnen vuxenstod nar
det behovs, men ocksa att ha fingertoppskansla nog att backa undan
nar det ar mojligt. Att hitta den balansen ar svart men viktigt, sager
Sanna Olsson.

Genom att ge barnen tid, invanta och ge bekréftelse vill personalen
stodja sprak och kommunikation. | barngrupperna anvander
pedagogerna korta meningar och kommunicerar mycket med sang
och ramsor. Barnens kommunikation &r individuell och darfor maste
personalen invanta och uppmarksamma barnets egna uttryck.
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— Nar vi kommunicerar med barnen tanker vi multimodalt genom att
variera rostlage, anvanda tecken och bilder for att visa tydligt vad
som ska héanda, sager Sanna Olsson.

Gemensamma aktiviteter da barnen deltar pa sina egna villkor, alltid
med vuxenstdd, bidrar till att stimulera socialt samspel. Personalen ar
noga med att vara lyhdrda infor barnens trétthetsniva och kanslolage
och lagger in extra tid i schemat dar det behovs. Alla aktiviteter
forbereds med en tydlig struktur och enkla, korta instruktioner.

— Vi vill starka gemenskapen genom gemensamma lekar, aktiviteter
och samlingar, sager Sanna Olsson.

Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stéd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som mgjligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behoéver
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram upprattas. | det
ska det tydligt framga vilka malen &r och hur de ska uppnas.

Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och fort-
bildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska hjalp-
medel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte géra ett atgérdsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv énskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor att barnet blir intresserat av att ta egna
initiativ, vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv.
D& uppmuntras utvecklingen.

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

Las mer om vilket material som anvands p& Agrenskas webbplats:
agrenska.se

Lanktips:

skolappar.nu — appar kopplat till det centrala innehallet i Lgr 11.
appstod.se — samlingsplats fér appar som stod.
mathforest.com — lag/mellan valj niva.

mfd.se — myndigheten for delaktighet.

hattenforlag.se — teckendockor, bécker, spel, musik, dvd med

tecken.
varsam.se — hjalpmedel och traning.
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komikapp.se — material och inredning.
nyponforlag.se — sprakstimulerande material.
abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker.

ournormal.org — for att hitta andra familjer i liknande situation.

widgitonline.se — symbolstod och bildstdd.
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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 logoped. Det sdger dvertandlakare
Danijela Toft och logoped Agneta Rubensson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhalsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en
hogre livskvalitet for de berdérda patientgrupperna och deras anhériga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umed och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en Oversiktlig undersdkning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna samt information som vardnadshavare lamnat
sammanstalls i en databas.

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

Munhélsa vid Phelan-McDermids syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med Phelan-McDermids syndrom:
e Bettavvikelser
e Hog smal gom
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e Tungpress (ca 15 procent)
e Tandgnissling hos cirka 25 procent, risk for tandslitage
e Okad risk for fratskador/dental erosion (reflux/krakningar)

Nar barnet har kvar sina mjolktander ar det vanligt med tandgnissling.
Nar de permanenta tanderna har kommit ar det bra att skydda dem
mot slitage med en bettskena. Om barnet har en refluxproblematik
kan det i kombination med tandgnissling orsaka en snabb erosion av
tanderna.

Det &r bra att tanka pa maltidsfrekvensen, det vill saga att undvika
smaatande och helst lata det ga tva timmar mellan maltiderna. Om
majligt, undvik mat och dryck pa natten och anvand vatten som
torstslackare.

— Det allra viktigaste ar forstas att sékerstalla barnets naringsintag.
Om ni klarar av tandborstning tva ganger per dag med fluor har ni
gjort otroligt mycket for ert barns munhélsa, sdger Danijela Toft.

Att tanka pa:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
den som behandlar barnet har kunskap om barnets syndrom.

e Det ar bra om barnet gar pa tata besok med inskolning hos
tandlakaren, minst en gang per ar.

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

e Vid narkostandvard ska personalen informeras om att det
forekommer svarigheter med kroppstemperaturreglering.

Det ar en stor férdel om den férebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Det ar viktigt att tidigt komma igang
med goda vanor. Alla bér anvanda fluortandkram. Tandvarden
rekommenderar féraldrar att hjalpa barnen med tandborstningen och
borsta tva ganger om dagen. Det finns manga olika typer av
hjalpmedel som kan underlatta munvarden. For barn som inte tycker
om tandkréamssmaken finns sarskilda tandkramer utan smak. Det
finns ocksa tandkramer som inte skummar sa mycket.

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.
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Munmotorik vid Phelan-McDermids syndrom

Det Mun-H center k&nner till om personer med PMS &r att det finns
en stor variation mellan individer. Barnen har ofta nedsatt motorik och
sensorik, samt hypotona muskler. Det leder ofta till talsvarigheter,
atsvarigheter, svarigheter till sjalvrengéring i munnen (att peta bort
matrester med tungan), nedsatt salivkontroll och bitovanor hos barn
med syndromet.

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen. Hos barn
som har motoriska svarigheter ar ofta aven munmotoriken paverkad.
Det géller ocksa personer med Phelan-McDermids syndrom, sager
logoped Agneta Rubensson.

Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsformaga, sug-tugg- och
svaljformaga och munmotorisk formaga hos barnet. Logopeden kan
ocksa ge rad angaende matning och atande, bedoéma hur barnet bast
tranar pa att kommunicera samt vid behov foresla oralmotoriska
ovningar. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara att
minska saliviackage, forbattra dtandet samt vid behov 6ka eller
minska kansligheten i munnen.

Nedsatt salivkontroll

Orsaken till nedsatt salivkontroll (dregling) &r néastan aldrig for hog
salivproduktion. Istallet kan det bero pa den férsvagade
muskelstyrkan i ansiktsmuskulaturen, nedsatt kansel i munhalan, att
man inte svaljer undan eller att tungan puttar ut saliv. Manga ganger
ar det flera olika faktorer som paverkar.

— Att se dver sittstallning, huvudhallning och tréana oralmotoriken kan
ge goda resultat. Nar det inte hjalper kan man i andra hand ta till
medicinering for att minska salivutsondringen, sager Agneta
Rubensson.

Som ett tredje steg finns det mojlighet till kirurgi.

Bitovanor

Det &r vanligt att barn med PMS har bitovanor eller sa kallade "oral
habits”.

— Det lilla barnet upptéacker varlden med munnen, som &r ett viktigt
centrum for sinnesupplevelser. Att fortsatta med sadana vanor upp i
aldrarna ar nagot vanligare hos den har gruppen an hos andra, sager
Agneta Rubensson.

Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel lindra smérta i
munnen, bero pa oro eller handla om sjélvstimulering som upplevs
som positiv for barnet. Det ar darfor viktigt att forsoka ta reda pa
orsaken innan man beslutar om eventuell behandling. Behandling kan
besta av stimulering och tuggtréaning, men ocksa att forstka byta ut
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det barnet biter/suger pa till lampliga foremal s& som anpassade
"bitsmycken”.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. 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 skriften "Uppleva med munnen”. Den gar att
bestélla via Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se.

Fragor till Danijela Toft och Agneta Rubensson:

Vid vilken alder kan man fa en bettskena?

— Vi vill att barnen ska ha fatt sina permanenta framtander och
sexarstanderna som sitter langt bak i munnen. Det beror pa att det &r
viktigt att bettskenan passar och kan anvandas under en langre
period innan den behdver goras om och anpassas till nya
bettforhallanden.

Ar det en nackdel att anvanda napp for en sjuaring?

— Forlangd sugovana paverkar bettet negativt och barnet riskerar att
utveckla ett 6ppet bett och en smal 6verkdke. Vi rekommenderar att
forstka byta ut nappen mot till exempel ett sug/bitsmycke.

Idag gar Ida i forskolan och det fungerar valdigt bra. Mycket beror pa
att foraldrarna sjalva har tagit reda pa information om vad de kan
krava och drivit igenom det. Ett exempel pa det ar att familjen har
avlosare som tar hand om Ida i hemmet 16 timmar i manaden.
Emelies lillasyster och hennes kompis delar pa timmarna.

— Avlastningen ar jattebra. Da kan vi aka ivag, prioritera Lina, handla
och sa vidare, sager Emelie.

Den stora ovissheten med att ha ett barn med ett sallsynt
halsotillstdnd och kanslan av ensamhet har avtagit, till stor del tack
vare ldas sétt att vara.

— An sd lange &r det mycket béattre &n vad vi kunde forestalla oss i
borjan. Det jobbiga & sémnbristen och den standiga tillsynen, men
det & manga saker som har blivit mycket battre an vi kunde tanka
0ss, sager Henrik.
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— Vi uppskattar varje stund som ar bra. Idas personlighet hjalper
verkligen till, hon &r oftast glad och rolig att vara med, sdger Emelie.

Jenny Velund arbetar som kurator pa Drottning Silvias
barnsjukhus i Goteborg. Hon informerar om vilket stéd
som finns att fa fran samhallet.

Kuratorer finns bade pa sjukhuset, pa habiliteringen och inom
primarvarden. En viktig uppgift ar att samordna alla
samhallskontakter for familjerna, men ocksa att ge stod. Kuratorerna
samarbetar aven med psykologer pa barnsjukhuset.

— Naér ett barn far en diagnos ar vi ofta med, forst som krisstod till
foraldrarna och sedan néar fragorna kommer om vad det finns for stod
i samhallet.

Héalso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat patienter ratt att valja 6ppenvard i en annan
region, till exempel habilitering eller specialist.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se.

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt for att sakerstalla patientens behov av
samordning om patienten dnskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, formedla kontakter inom varden och vara
kontaktperson for andra samhallsaktorer. Den fasta vardkontakten
kan vara en lakare eller annan profession inom varden, som
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 gors nar samordning efterfrdgas och
kompetens behovs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen uppréttas vid
moten dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras nér
en person upplever att man behoéver en samordning mellan olika
instanser.

Forséakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som finns att séka for den som har ett barn med
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funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behover utéver det som ar vanligt for barn i samma alder
utan funktionsnedsattning.

— Det kan k&nnas tufft att skriva ner allt hos barnet som kraver extra
omvardnad. Har kan man fa hjalp och rad av en kurator. Ansék om
bidraget via "Mina sidor” pa FK:s webb, skicka in lakarintyg som
styrker diagnosen och be sedan att handlaggaren ringer upp eller gor
hembesok, sager Jenny Velund.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsakringskassan
bedomer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med foraldrarna. Om familjen har flera barn med funktionsnedsattning
kan foraldrarna som mest fa ett fullt omvardnadsbidrag per barn.
Bagge foraldrarna kan soka bidraget, da fordelas pengarna mellan de
tva.

— Bidraget ar pensionsgrundande men inte sjukpenninggrundande
och det kan vara av varde att fundera pa vem som ansoker om det
utifran en framtida pension, sager Jenny Velund.

Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen justeras vid
varje arsskifte.

Tillfallig foraldrapenning for vard av barn kan man normalt sett
ansoka om fram till den dag barnet fyller 16 ar. For barn som ar
inlagda pa sjukhus eller ar allvarligt sjuka gar gransen vid 18 ar. Om
barnet har LSS-tillhérighet har foraldrarna mdjlighet att vabba tills
barnet fyller 21 &r och i vissa specifika fall (om man ar svart
rorelsehindrad eller gar pa specialskola) anda fram tills han eller hon
fyller 23 ar.

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning. For att det ska vara
aktuellt att fa ersattning behéver merkostnaderna uppga till minst
11 635 kronor per ar.

Vard

For en familj som har ett barn med en funktionsnedsattning finns det
ofta manga olika vardkontakter. Inom primarvarden ar det framfor allt
vardcentralen och barn- och ungdomsmedicin. Manga har aven
kontakt med till exempel barn och ungdomspsykiatri (BUP),
barnneuropsykiatrisk klinik (BNK), habilitering och
specialistmottagningar pa sjukhus.

LSS

Sambhallets stod utgar bland annat fran LSS (Lagen om stéd och
service till vissa funktionshindrade). Det ar en rattighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor.

LSS ger stdd for insatser och sarskild service for personer
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e med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand

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

e med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de &r stora och fororsakar betydande
svarigheter i den dagliga livsforingen och darmed ett
omfattande behov av stdd eller service.

— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
overklagas i domstol. Aven om man inte har behov av insatser just nu
kan det vara en bra idé att ansoka om att tillhéra en av
personkretsarna ovan, da har man namligen rétt till tio kontaktdagar
per ar med ersattning fran Forsakringskassan. Dessa kan till exempel
anvandas till att delta i foraldrautbildningar, bestka forskolan eller
vara med pa aktiviteter som ordnas av forskola/skola, sager Jenny
Velund.

SoL

Enligt Socialtjanstlagen ska méanniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing f& maojlighet att
delta i samhallets gemenskap och att leva som andra. Darfor finns
olika former av stdd. Finns behov har man alltid ratt att soka en insats
och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa
sjukhuset kan hjalpa till med anstkan.

Exempel painsatser inom LSS/SolL

Korttidsvistelse/stodfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade till
att ge anhoriga avlosning och mer tid for syskonen, men ocksa till att
tillgodose barnets behov av miljidombyte och rekreation. Tanken ar att
barnet ska fa majlighet till personlig utveckling. Korttidsvistelse kan bl
aktuellt redan i tidig alder.

— Det handlar bade om att ge féraldrarna avlastning och att ge barnet
stimulans och ett socialt sammanhang, sager Jenny Velund

Avlosarservice i hemmet

Den har insatsen finns for att anhoriga ska fa majlighet till avlastning
och till att utratta arenden utanfor hemmet. Avldsarservice kan
erbjudas bade som regelbunden insats eller som l6sning vid akuta
behov. Behovet beddms individuellt.
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Kontaktperson
En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stdéd, en medmanniska.

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10, ska kommunen ocksa erbjuda
stod till anhoriga. Med anhdriga menas en familjemedlem, slékting
eller god van till nAgon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning.
Som anhdrig kan man fa majlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller fa individuellt anpassat stod samt tips, rad och hjalp
med kontakter. Detta stod ska sokas hos kommunens anhdrigkonsult
och kan heta olika i olika kommuner.

Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stodinsatser:

e habilitering/kurator

¢ L SS-handlaggare

e brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse)
e anhdrigstodjare i kommunen

e brukarstddcenter

e andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Stod i skolan

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att uppna skolans
kunskapsmal och utvecklas sa langt som mgjligt. Ett atgardsprogram
ska upprattas for hur eleven ska klara kunskapsmalen och vilket stod
som kravs. Det ar rektorns ansvar att ta fram ett atgardsprogram for
eleven om det behodvs. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader
i elevernas forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.

Sarskilt stdd i skolan och forskolan kan till exempel vara fortbildning
av personal, resursperson, minskning eller anpassning av
elevgruppen eller anpassad studiegang. Det atgardsprogram som tas
fram for barnet ska godkénnas av foraldrarna och féljas upp.

For att fa ga i sarskola kravs det att man har en intellektuell
funktionsnedsattning. Hemkommunen beslutar och utreder, och det
ska ske i samrad med vardnadshavare. Aven i sérskolan kan man
l&sa vissa &mnen enligt grundskolans laroplan.

Den som ar missndjd med skolan ska i forsta hand véanda sig till
skolans rektor. | andra hand kan man vanda sig till ansvarig
tjansteman eller namnd i kommunen. Det gar ocksa att vanda sig till
Skolverkets upplysningstjanst. | sista hand kan man 6verklaga
beslutet hos Skolinspektionen.
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Ut i vuxenlivet
Infor att ett barn fyller 18 ar ska det ske en 6verlamning, en sa kallad
transitionsprocess, till vuxenvarden. Det gar att fa stod och
information fran till exempel en kurator.
Saker som kan vara bra att tanka pd infor 18-arsdagen:
e Behdvs en god man?
e Behdover vardnadshavaren ha en fullmakt angaende pengar,
mediciner och sjukvardskontakter?
e BOr man soka annat ekonomiskt stod, till exempel
aktivitetsersattning?
e Hur ska boende och sysselsattning se ut pa sikt?

Las mer pa 1177.se.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas dar man kan stka efter passande fonder. Vissa foretag
hjalper ocksa till att hitta ratt fonder for en mindre summa pengar.
— Kurator kan hjalpa till med att skriva ett generellt intyg som kan
skickas med, sager Jenny Velund.

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsakringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

skolverket.se — Skolverket

csdsamverkan.se — Centrum for sallsynta diagnoser i samverkan
ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situation
assistanskoll.se — Assistanskoll

hejaolika.se — Nyheter om ett samhaélle for alla
kunskapsguiden.se — Kunskapsguiden

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — Nationellt kompetenscentrum fér anhériga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas
passalen.se/individuellt-stod — Aktiviteter for ungdomar med
funktionsnedsattning

minstoradag.org — Uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
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o -
Fragor till Jenny Velund:
[ ]

Kan man bjuda med FK till ett SIP-m6te?

— Min erfarenhet &r att de inte brukar komma om det inte finns ett
pagaende arende. Vill man ha med dem pa SIP-motet tycker jag man
ska bjuda in dem.

Hur kan man fa bilstod?

— Bilstod kan vara aktuellt om barnet har svarigheter att forflytta sig
och/eller &ka kollektivt, och svarigheterna kommer att finnas kvar i
minst 9 ar. Det finns olika typer av bilstod — grundbidrag,
anskaffningsbidrag och tillaggsbidrag. Man kan aven ansdka om
bidrag for att anpassa en bil, men da reglerna kring bilstod ar
tamligen specifika ar det viktigt att ta reda pa mera om detta pa FK:s
hemsida.

Var kan man hitta anpassade bilbarnstolar?

— Det gar inte att forskriva anpassade bilbarnstolar eftersom det ar en
trafikforsakringsfraga. Vand er till ntf, dar kan man prova ut bra
bilbarnstolar.

Centrum for sallsynta diagnoser - GSD

Centrum for séllsynta diagnoser finns vid universitetssjukhusen och
bestar av expertteam for olika diagnoser och diagnosgrupper. Syftet
med webbplatsen CSD i samverkan &r att sprida information for att
Oka kunskapen inom omradet séllsynta diagnoser.

Las mer pa csdsamverkan.se.

Phelan-McDermids syndrom Sverige

Foreningen Phelan-McDermids syndrom Sverige ar en ideell férening
for barn och vuxna med diagnos och deras familjer. Foreningens
vision ar att sprida information om PMS och skapa en plattform for
gemenskap och samhdrighet.

Foreningen har en stangd Facebookgrupp och medlemskap
kostar 100 kronor per familj och ar.

Las mer pa pmss.se.
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NOGC - natverket for ovanliga kromosomavvikelser

— NOC ar en unik forening dar familjer som lever med
ovanliga kromosomavvikelser och vissa ovanliga
genmutationer kan finna en samhdrighet. Vi finns dar
for att ge tips, rad och stod sager Johanna Ljunggren
som &r aktiv i féreningen.

Foreningen bildades ar 2000 da ett antal foraldrar till barn med
ovanliga kromosomavvikelser traffades pa Wiiks folkhogskola i
Uppsala. Initiativet togs av genetikern Goéran Annerén, som sag
familjernas behov av tillhdrighet. Idag har foreningen omkring 100
medlemsfamiljer. Varje ar arrangeras ett sommarlager i bérjan av juli
pa nagon folkhogskola i Sverige. Hela familjen star i fokus, inte bara
barnen med diagnos.

— Ett av foreningens huvudsyften ar att vara den formedlande lanken
mellan familjerna. Dar spelar sommarlagret en viktig roll. Vi sprider
ocksa information om féreningen pa olika vis och arbetar for allas lika
rattigheter och mdjligheter, sdger Johanna Ljunggren.

For informationsspridning anvander NOC bland annat sociala medier.
De har till exempel en 6ppen och en sluten facebookgrupp. Pa
webbplatsen finns information, lankar till andra organisationer och
informationskallor samt foraldraberattelser att ta del av.

— Ett problem med sallsyntheten ar att manga foraldrar far hora att de
ar helt ensamma om vara i den hér situationen. En del vet inte att var
forening finns. FOr mig har det blivit ett kall att vi alla ska kunna hitta
varandra och utbyta tips och erfarenheter, sdger Johanna Ljunggren.

Las mer pa nocsverige.se.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika
syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ca 70 olika
diagnosforeningar finns representerade.

Riksférbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska erbjudas jamlik tillgang till vard- och
stodinsatser i tid och utifran behov. Férbundets uppdrag &r att driva
politiska fragor som rér personer med funktionsnedsattning,
uppmarksamma séllsynta diagnoser och patala att det kravs
forskning.

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 kan ta del av, sdsom utbildningsfilmer,
sammanstallningar av rattigheter inom halso- och sjukvarden och tips
pa hur man kan gora en sa kallad sallsynt vardplan.

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

— Det ar séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt k&nna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet sallsynta diagnoser.

Las mer pa 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 &r till for personer som arbetar inom vard, omsorg,
skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som lever med ett
séllsynt halsotillstand, deras narstdende 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 diagnostexter tillkommer varje ar,
och befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berdrda 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.

Socialstyrelsen kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta héalsotillstdnd vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 636

Phelan-McDermids syndrom, aven kallat 22g13-
deletionssyndromet, ar en medfodd
kromosomavvikelse som leder till 1ag

muskelspanning under nyféddhetsperioden.

Barnens motorik, tal och sprak utvecklas senare

och de har ofta en intellektuell
funktionsnedsattning samt autistiska symtom.

Behandlingen syftar till att lindra symtomen och
minska konsekvenserna av de
funktionsnedsattningar syndromet medfér. Manga
barn behover kontakt med flera olika specialister
samt foljas av ett habiliteringsteam.

| dokumentationen finns bland annat information
om medicin, genetik, atsvarigheter, fysioterapi och
kommunikation. Har ges dessutom en inblick i hur
det ar att leva i en familj med ett barn som har
Phelan-McDermids syndrom.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2021 | agrenska.se
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