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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 sallsynta diagnos, i det har fallet Coffin-
Siris 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 Coffin-Siris syndrom
berattar ett foréldrapar 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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Medicinsk information och genetik

Coffin-Siris syndrom orsakas av en mutation
(férandring) i en av hittills atta kédnda gener. Dessa
gener ar i sin tur viktiga for funktionen av flera andra
gener.

— Darfor kan den lilla mutationen paverka manga olika
delar av kroppen.

Det sager Malin Kvarnung som arbetar pa Klinisk
genetik vid Karolinska Universitetssjukhuset.

Manniskokroppen ar uppbyggd av celler, som till exempel hudceller,
nervceller och muskelceller. | varje cellkarna finns hela var
arvsmassa, vart DNA. Alla méanniskor far halften av sin arvsmassa
fran sin mamma och hélften fran sin pappa.

Generna ar sektioner av DNA-molekylen och ar ungefar 20 000 till
antalet. De utgdr hoptvinnade DNA-spiraler som formar 46
kromosomer (23 kromosompar). Ett par ar konskromosomerna.
Kvinnor har tva X-kromosomer och man har en X-och en Y-
kromosom.

— Om man tar en enskild cell och stracker ut DNA-molekylen skulle
den bli tva meter lang. Det ar alltsa otroligt mycket information tatt
packad inne i varje enskild cell, sdger Malin Kvarnung.

Generna fungerar som ritningar for hur proteiner skall se ut.
Proteinerna behdvs for att cellerna och manniskokroppen ska
fungera. Nar ett protein ska bildas omvandlas DNA-koden i genen till
ett mMRNA. Sjalva processen nar DNA o6versatts till mRNA kallas for
transkription och mRNA fungerar som en budbé&rare for proteinet.

En forandring i en gen kan leda till problem nér protein ska bildas.
Ritningen for proteinet som ska bildas ar da felaktig, vilket gor att det
blir fel pa proteinet eller att det inte bildas nagot protein alls.

Coffin-Siris syndrom

Coffin-Siris syndrom (CSS) beskrevs for forsta gangen 1970 nar tva
l&kare, Grange S Coffin och Evelyn Siris, beskrev tre flickor med
liknande symtombild och utseende. Bland annat saknade flickorna
nageln och den Gversta toppen pa lillfingret. 20 ar senare beskrevs
tillstandet pa nytt av en lakargrupp i England. Denna gang skildrades
30 personer med samma symtombild. 2012 upptacktes den genetiska
orsaken till syndromet.

— Coffin-Siris syndrom orsakas av en férandring i en av flera gener.
Idag kanner man till atta olika CSS-gener, varav mutation pa ARID1B
ar vanligast. De flesta CSS-generna kodar for proteiner som ingar i
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ett proteinkomplex som kallas SWI/SNF eller BAF, sager Malin
Kvarnung.

SWI/SNF styr aktiviteten hos en rad andra gener som ar viktiga for
flera olika funktioner i kroppen. Man kan likna komplexet vid en
dirigent. Har det till exempel uppstatt en férandring pa genen
ARID1B, bildas det for lite ARID1B-protein. Eftersom SWI/SNF-
komplexet da fungerar annorlunda blir konsekvensen en obalans av
olika @mnen i kroppen.

Arftlighet

Vanligast ar att forandringen i genen uppstar for forsta gangen hos
barnet som en nymutation. D& ar sannolikheten att foraldrarna far ett
till barn med samma férandring mindre &n en procent.

Mutationen i genen arvs vidare genom ett sa kallat autosomalt
dominant nedarvningsmaonster. Det innebar att om en person med
CSS far barn ar det 50 procents sannolikhet att tillstandet fors vidare
vid varje graviditet.

Det gar inte att helt utesluta att forandringen finns i en del av den ena
foralderns konsceller men inte i kroppens évriga celler, sa kallad
germinal mosaicism, da ar sannolikheten for att fler barn arver
syndromet storre, men det & mycket ovanligt. Genetiska forandringar
uppstar hela tiden vid celldelningen. Det ar en del av manniskans
biologi och de allra flesta nymutationer ger inte upphov till nagra
symtom.

— Det handlar om slumpen i de fall mutationen hamnar i till exempel
genen ARID1B. De flesta "stavfel” i den genetiska koden far inga
konsekvenser, sager Malin Kvarnung.

Diagnostik

Vid misstanke om ett syndrom, till exempel nar ett barn har
intellektuell funktionsnedsattning (IF) eller autism i kombination med
andra symtom, tittar genetiker pa hela arvsmassan. Ofta anvander
man en metod som heter helgenomsekvensering dd man undersoker
alla gener som man i dagslaget vet kan ge upphov till IF.

— Idag kanner vi till ungefar 1500 gener som kan orsaka IF. Det ar
oftast genom helgenomsekvensering man hittar forklaringen till mer
ovanliga syndrom, sager Malin Kvarnung.

Forekomst

| dagslaget ar det okant hur manga som har Coffin-Siris syndrom i
Sverige. En forandring i genen ARID1B &r en av de vanligaste
genetiska orsakerna till IF. N&r 2000 barn med diagnosen IF
undersoktes for att kunna stalla majliga tillaggsdiagnoser hade 0,8
procent en forandring i genen ARID1B.
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— Knappt en procent av alla barn med IF har Coffin-Siris syndrom.
Bland 1500 gener som kan paverkas ar det en ganska stor andel,
séger Malin Kvarnung.

Paverkade gener

Personer med CSS kan uppvisa ett stort spektrum av symtom som
kan stracka sig fran lindrig till svar IF och de mer typiska
utseendemassiga sardrag som kannetecknar CSS.

Att ha en forandring pd ARID1B &r vanligast vid CSS, ungefar 50
procent har det, men det finns andra gener som kan vara paverkade
och leda till liknande symtom.

Andra gener som kan ge CSS ar: ARID1A, ARID2, DPF2, SOX11,
SMARCB1, SMARCA4 och SMARCEL.

— Coffin-Siris syndrom ar ett paraplybegrepp. Idag bendmns ibland
diagnosen utifran vilken gen som ar paverkad, till exempel ARID1B-
syndromet, sager Malin Kvarnung.

Symtom

Ett litet barn med CSS har ofta en sen motorisk och spraklig
utveckling och lag muskelspanning i kroppen, aven kallat hypotonus.
Ungefar halften av barnen har atsvarigheter. De allra flesta med CSS
har inlarningssvarigheter och nar barnen blir aldre far de ofta
diagnosen intellektuell funktionsnedsattning, men graden kan variera
stort. Det ar ocksa vanligt med narsynthet och/eller skelning.

— Atsvarigheterna kan fortséatta aven upp i aldrarna. Till exempel kan
man behdva anpassa konsistensen pa maten, sager Malin Kvarnung.

Andra symtom som kan férekomma:
e epilepsi
¢ laryngomalaci (andningshinder i strupen)
e cryptorchidism (avsaknad av testikel i pungen)
e skolios (sned rygg)
e horselnedsattning
e infektionsk&nslighet som barn
e medfddda hjart- och njurfel (sallsynt)
e underutvecklad hjarnbalk (forbindelsen mellan hjarnhalvorna )
e Kkortvuxenhet
e hormonpaverkan (tillvaxthormon, skoldkdrtelnormon, insulin)

— Jag far ofta frAgan om det finns en 6kad risk fér cancer och det
finns ingen kand sadan koppling idag, sager Malin Kvarnung.

Beteende

Personer med CSS kan ha utmaningar i vardagen som till exempel
atsvarigheter och kommunikationssvarigheter. Det tycks ocksa finnas
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en Okad férekomst av neuropsykiatriska diagnoser som adhd och
autism.

— Aven angslighet och en benagenhet att fa aggressionsutbrott ar
vanligt forekommande, sager Malin Kvarnung.

Enligt Socialstyrelsen finns det valdigt fa personer med Coffin-
Siris syndrom, stammer det verkligen?

— Det stammer att det inte finns nagon exakt siffra. For varje ar som
gar ar det fler och fler som far diagnosen. Det handlar om att
genetiska analyser som till exempel helgenomsekvensering, blir mer
tillgangliga i varden, vilket gor att man upptacker fler fall av CSS.

Gar det att anvanda CRISPR (gensaxen) for att behandla CSS?

— Gensaxen anvands for att klippa, klistra och laga i gener. Jag
kanner inte till att nagon forskning pagar kring detta specifikt for
Coffin-Siris syndrom. Det finns flera svarigheter, bland annat eftersom
genen behovs redan i fosterlivet och eventuell behandling maste
paborjas tidigt.

Finns det en storre forekomst av den har typen av mutationer pa
olika platser i varlden?

— Nej, inte vad vi vet. Det kan forefalla vanligare i vastvarlden men
det beror allra troligast pa att det har utférs genetisk testning.

Hur stor ar sannolikheten att fa ett till barn med CSS? Gar det att
gora fosterdiagnostik?

— Sannolikheten att fa ett barn till med CSS ér ytterst lag (eftersom
det nastan uteslutande ar nymutationer som ar orsaken). Teoretiskt
sett kan det anda vara sa att samma mutation i extremt sallsynta fall
finns i ett antal agg eller spermier hos mamman eller pappan, alltsa
inte enbart i det &gg eller i den spermie som gav upphov till det forsta
barnet. Sannolikheten att det ar pa det viset ar mindre &n en procent.
Om man anda vill sa finns majligheten att gora fosterdiagnostik vid
nasta graviditet och undersoka om barnet i magen bar p4 samma
mutation. Manga foraldrar véljer detta, aven om sannolikheten ar lag
att fa ett till barn med CSS.

Mitt barn har aterkommande lunginflammationer som ofta
stannar lange, ar det typiskt for syndromet?

— Det &r inget jag kanner till specifikt, men det kan mycket val vara
sa. Det ar valkant att det forekommer en generell infektionskanslighet
hos manga barn med CSS.
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Hur vanligt ar det att personer med CSS far ett utvecklat tal?
— Det expressiva talet ar ofta paverkat, det vill saga férmagan att
uttrycka sig. Manga far ett fungerande tal med tiden, men inte alla.
Det ar valdigt vanligt att talet kommer betydligt senare an hos
jamnariga.

Hur lange lever personer med CCS?

— Man vet inte s& mycket om livslangd. Det beror pa att man bara
kant till de har genforandringarna i ungefar tio ar. Troligtvis finns det i
dagslaget vuxna med CSS som inte har fatt ndgon diagnos. Vad vi
kanner till tyder inget pa att symtomen har paverkan pa livslangd.

Hur ser forskningen ut i framtiden?

— Det pagar mycket forskning, framfor allt forskas det pa att forsta
symtombilden. Nasta steg ar forskning kring riktade behandlingar.
Dar ar vi annu inte.

— Strukturen pa storhjarnan och lillhjarnan kan se
annorlunda ut hos personer med CSS. Dessa
avvikelser kan leda till att en del barn far epilepsi. Det
sager Attila Szakacs som ar overlakare pa barn- och
ungdomskliniken vid Hallands sjukhus.

Det ar vanligt att barn med Coffin-Siris syndrom har en férsenad
motorisk och kognitiv utveckling, det vill saga utvecklingen av
kroppsliga funktioner och hjarnans funktioner. Manga har lag
muskelspanning, nedsatt syn och hoérsel och de flesta har en
intellektuell funktionsnedsattning. Ungefar en tredjedel av barnen har
epilepsi.

Epilepsi

Epilepsianfall hos barn med CSS brukar debutera ndgon gang mellan
1 till 10 ars alder. Medelaldern for anfallsdebut &r fem ar.
Epilepsianfall brukar delas in i fokala och generella anfall. Det &r
vanligare med fokala anfall, vilket innebér att kramperna borjar i
enstaka delar av kroppen. Ett fokalt anfall kan 6verga i ett generellt
anfall, som beror hela kroppen. Ofta ar anfallen korta och de utgar, i
de flesta fall, ifran ett omrade i hjarnan som kallas fér motoriska
hjarnbarken. Det styr all motorik i kroppen.

— Att dokumentera anfallet kan hjalpa lakaren att ta reda pa var i
hjarnan epilepsin borjar. Det styr &ven vilka lakemedel vi borjar
anvanda nar vi ska behandla epilepsin, sager Attila Szakacs.
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Lakemedel mot epilepsi stabiliserar hjarnaktiviteten. Olika lakemedel
har effekt pa olika receptorer i nervcellens vagg. Oftast fungerar
lakemedel bra for att behandla epilepsi hos personer med CSS.

— Det finns en del mediciner som kan ge biverkningar i form av
beteendeproblem. Vi férsoker undvika att ge dem till personer med
syndrom déar beteendeproblem ingar i symtombilden, sager Attila
Szakacs.

Vid svarbehandlad epilepsi kan man kombinera lakemedel med en
vagusnervstimulator. Den fungerar som en liten pacemaker och ger
impulser till vagusnerven (nerven som forbinder hjarnan med de
viktigaste delarna i kroppen) for att halla hjarnan alert. Ofta intraffar
epileptiska anfall nar vakenheten sjunker. Darfér kan den epileptiska
aktiviteten ibland tryckas undan av hjarnaktivitet. Vagusnervstimulator
fungerar hos cirka 40 procent av personer med svarbehandlad
epilepsi.

Ketogen kost innebar mat med hogt fettintag. Nar fett bryts ned
producerar kroppen ketoner, vilka fungerar som bransle for hjarnan
istallet for kolhydrater. Att behandla epilepsi med ketogen kost
innebar en strikt diet, men kan fungera for upp till 40 procent av
personer med svarbehandlad epilepsi.

Corpus callosum

En del barn med CSS har en paverkan pa hjarnbalken. Den kallas for
corpus callosum och bestar av ett band av nervtradar som forbinder
de bada hjarnhalvorna. Dess funktion ar att skicka signaler sa att de
bada hjarnhalvorna kan kommunicera med varandra. De flesta barn
med CSS har en underutvecklad hjarnbalk i varierande grad. Det kan
innebara svarigheter med kognition, ldg muskeltonus, epilepsi och
paverkan pa syn, rorelsekoordination och horselproblem.

— Men det behover inte innebéra stora svarigheter. Aven om corpus
callosum helt saknas ger det inte nédvandigtvis nagra symtom. Det
kan till viss del ga att trana upp de bada hjarnhalvorna, séager Attila
Szakécs.

Myelinisering

Under de forsta levnadsaren hos alla barn sker
myeliniseringprocessen. Det innebar att varje enskild nervcell hakar
sig fast pa nasta nervcell och de bildar en synaps, en forbindelse. Vid
myeliniseringsprocessen tacks nervtradarna av fett for att skydda
dem och for att signalen mellan nerverna ska ga snabbt. Om den
processen ar forsenad gar ocksa signalerna mellan nervcellerna
langsammare. Da far man en paverkan pa den motoriska och
kognitiva utvecklingen. En dysmyelinisering gar att upptacka med en
magnetkameraundersdkning.
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— Myeliniseringen ar normalt sett fardig vid fyra ars alder. Om
processen ar forsenad gar det att upptacka nar barnet ar ett par ar
gammalt, sager Attila Szakacs.

Dandy-Walkers syndrom

Hos en del personer med CSS kan det finnas en missbildning som
involverar lillhjarnan, som kallas fér Dandy-Walkers syndrom.
Missbildningarna leder till att halrummet runt lillhjarnan blir stérre och
det kan samlas vatska i och runt hjarnan, vilket kallas for
hydrocefalus. Det kan ge ett tkat tryck i hjarnan och kan ge symtom
som krakningar och illamaende.

En av lillhjarnans viktigaste funktioner &@r balansen och att reglera
muskelspanning och koordination. Det ar funktioner som kan vara
paverkade vid Dandy-Walkers malformation.

— Lillhjarnan har ocksa betydelse for var intellektuella funktion. Darfor
kan Dandy-Walkers syndrom leda till att sprak och tal kan bli svarare
att forsta, sager Attila Szakacs.

Intellektuell funktionsnedsattning

De flesta med CSS har en IF. Det innebar en nedsatt kognitiv
formaga och att de sa kallade exekutiva funktionerna ar paverkade.
De exekutiva funktionerna ar fardigheter som att tdnka abstrakt, att
lara sig saker, planera och utféra uppgifter samt var formaga att l6sa
problem. Personer med IF har ocksa en nedsatt formaga att
kommunicera och forsta instruktioner.

Svarigheterna varierar stort beroende pa graden av nedséttning som
graderas fran lindrig till svar. Alla barn med misstankt IF bor utredas
innan skolan borjar for att ge barnet majlighet att fa ratt stod for att
lyckas.

— Mangden kunskap barnet kan ta till sig blir mindre vid intellektuell
funktionsnedséttning, men den formagan kan ocksa vara paverkad av
till exempel adhd, sager Attila Szakacs.

Autism

| samhallet i stort har ungefar tva till tre procent autism. Hos barn med
CSS ér det betydligt vanligare. Autism innebar en nedsatt formaga att
kommunicera och delta i socialt samspel med andra. Barnet har ofta
begransade intressen och ett stereotypt och repetitivt beteende.

— Barn med autism mar oftast bast av rutiner, som att alla alltid gor pa
samma satt hemma. N&r ordningen plotsligt férandras kan barnen till
exempel fa utbrott, sager Attila Szakacs.

Autism behandlas i férsta hand med pedagogiska metoder som
struktur, forberedelser och kommunikationshjalpmedel. Det finns
aven lakemedel som kan vara till hjélp vid svara beteendeproblem.
Lakemedlen &ar forknippade med en del biverkningar.
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Behandling och stéd

Barn med Coffin-Siris syndrom behdver samordnade insatser inom
flera olika specialistomraden. Genom habiliteringen far barnet ett
tvarprofessionellt bemétande i stod och behandling. Malet ar att
barnet ska utvecklas sa langt det ar mojligt utifran individens
forutsattningar. Insatserna planeras utifran barnets behov och sker i
nara samverkan med narstdende och andra i barnets natverk. Aven
psykologiskt och socialt stéd ar viktigt for familjen.

o - - V4
[}

Diagnostiserar man &ven vuxna personer med CSS?

—Ja, det gobr man. Men det kravs mer for att en vuxen ska hamna hos
genetikern. Vuxna behdver oftast sjalva vara intresserade och driva
det framat.

Mitt barn ar valdigt smarttaligt, vad kan det bero pa?

— Om barnet har autism kan det vara en forklaring eftersom
majoriteten av personer med autism har en hog smarttalighet. Fragan
ar om barnet inte kdnner smartan eller om hen inte visar det. Jag tror
att det ar nagonting pa nervniva som gor att hjarnan inte tolkar
signalerna pa smarta p4 samma satt.

Vi har valdigt svart att klippa haret pa vart barn, varfoér ar det sa?
— Barn med autism har en forh6jd kansel vid beréring. Berdring i sig
kan upplevas som smarta. Det ar valdigt vanligt att harklippning eller
att bara klader som sitter at kan upplevas som smartsamt for barnet.
Det blir fel i signaltolkningen.

Vad ar ett epileptiskt krampanfall?

— Det innebar att man har en repetitiv urladdning av grupper av
nervceller i hjdrnan som medfor ett rubbat rérelsemonster som
uttrycker sig i kramper. Man rycker lagfrekvent och rytmiskt.
Skakningar ar inte detsamma som krampanfall.

Kan corpus callossum bli samre?
— Den kan bli battre, men det kan inte bli samre. Med réatt stdd och
stimulans kan det bli en battre utveckling.

Rekommenderar du att barn med CCS ska understka
myeliniseringen?

— Vid lindriga besvar tillfor det inte sarskilt mycket, men det kan ge
svar pa vilka insatser som inte fungerar. Det forandrar forstaelsen,
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men man gar inte miste om nagot som skulle kunna behandlas om
man inte undersoker den.

Vi vet inte vem var behandlande lakare ar. Ska det vara genom
habiliteringen?

—Ja, lakarkontakten ar for det mesta genom habiliteringen.
Lakarbelaggningen pa habiliteringen ar ofta bristfallig. Det bidrar
forstas till att kontinuiteten tappas. Tanken ar dock att man har en
kontaktperson pa habiliteringen som ska halla i den roda traden och
informera lakaren.

Fred har Coffin-Siris syndrom

Fred, 15 ar, kom till Agrenska tillsammans med sin mamma Eva,
pappa Magnus och lillebror Hugo, 10 ar. Pa andra sidan Atlanten
finns storasyster Linn som &r utbytesstudent i USA.

Nar Fred foddes tyckte Eva och Magnus att han var valdigt slapp i
kroppen, men lakaren sag inget ovanligt och familjen fick dka hem.
Eva, som var foréldraledig, oroade sig tidigt for att allt inte stod ratt till
med Fred. Nar han var ett par manader gammal akte familjen pa
skidsemester tillsammans med Magnus bror som ar lakare och hans
fru som ar sjukskdoterska.

—Jag minns att de sa: 'vi ar lite oroliga for Fred.” Da blev det pa
riktigt, nar nagon annan bekraftade min oro, séger Eva.

Efter fjallsemestern tog Eva och Magnus kontakt med en neurolog
och hamnade i ett virrvarr av sjukhusbesok och ovisshet. Ingen kunde
saga vad det var for fel pa Fred och lakaren ville vanta med
magnetkameraundersokning (MR) tills han var lite aldre. Foéraldrarna
lag pa och nar Fred val fick gora en MR-undersokning upptackte man
att han har paverkan pa corpus callosum. Bade Fred och foraldrarna
fick lAmna blodprov men sedan blev det tyst.

— Vi hade en valdigt erfaren barnneurolog och jag minns att vi var sa
irriterade pa att han anda inte kunde saga vad det var. Det var en
extrem pafrestning, sager Magnus.

— Vi landade till slut i att detta ar vart barn och det spelade mindre roll
vad det var for diagnos, séger Eva.

For bara ett par ar sedan fick foraldrarna ett samtal fran Centrum for
séllsynta diagnoser pa Karolinska om att de hade fatt en traff vid
analysen av Freds blodprov.

— De sa att Fred har ARID1B-syndromet. Vi fick svar pa fragorna
kring arftlighet och att det inte var nagot som jag hade gjort under
graviditeten. Vi har inte traffat nagra fler barn med Coffin-Siris tidigare
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eftersom det ar sa sallsynt. Darfor har det varit en stor lattnad att
landa har pa Agrenska och traffa fler familjer, sager Eva.

Tillvéxt och skoldkortelawvikelse

Det finns indikationer pa att en del barn med Coffin-
Siris syndrom har paverkan pa tillvaxt och
skoldkorteln.

— Men det finns flera andra faktorer som &r avgérande
for tillvaxten som till exempel nutritionsstatus och
foraldrarnas langder.

Det sager Eva Horemuzova som &ar barnendokrinolog
pa Barnsjukhuset Martina i Stockholm

Det finns manga olika faktorer som styr tillvaxt. Bland annat gener,
socio-ekonomisk miljo, naringsintag och hormoner.

— Redan i mammas mage finns det hormoner, sasom insulin eller
tillvaxtfaktorerna IGF1loch IGF-Il, som styr hur bebisen vaxer. Barnets
tillvaxt ar bland annat beroende av insulin, skoldkortelhormon,
glukokortikoider och tillvaxthormon, alltsd hormoner som spelar roll i
olika faser av barnets tillvaxt, sdger Eva Horemuzova.

Nar barnet vaxer genomgar det olika faser. | spadbarnsfasen, under
barnets forsta levnadsar, sker en valdigt snabb tillvaxt. Senare, under
barndomsfasen, véaxer barnet lite mer stadigt. Mellan 4 och 8 ars
alder ar det hormoner fran binjurarna som okar pa tillvaxten men inte
lika snabbt som under puberteten. Under pubertetsfasen ar det
framfor allt konshormon och tillvaxthormon som driver pa en
tillvaxtspurt.

Normal tillvaxt

Vad normal tillvaxt ar kan vara svart att bedoma forklarar Eva
Horemuzova. Darfor ar det viktigt att skilja mellan tillvaxtstandard-
och tillvaxtreferens. Referensen baseras pa friska barn i alla aldrar
och beskriver deras tillvaxtvariationer. Tillvaxtstandard daremot
beskriver tillvaxt hos en utvald grupp av barn och foreskriver hur barn
bor vaxa. Varden féljer hur barn vaxer genom tillvaxtkurvan som
jamfors med tillvaxtreferens. Barn som avviker mer an -2,5
standardavvikelser fran tillvaxtreferensen och/eller mer én -1.5
standardavvikelser fran foraldrarnas langder bor utredas for en
eventuell tillvaxthormonbrist.

— 95 procent av befolkningen aterfinns inom tva standardavvikelser
pa tillvaxtreferensen, sager Eva Horemuzova.
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Vid en bedémning av tillvaxten tittar man dven pa hur langa barnets
foraldrar ar och i vilkken gestationsvecka barnet féddes. | de fall barnet
ar for tidigt fodd ar det viktigt att veta hur tidigt for att kunna korrigera
mattet p& kurvan.

Olika delar av kroppen vaxer péa olika satt under uppvaxten.

— Darfor tar man vid bedomningen aven hansyn till olika matt som till
exempel sitthéjd, armspann och huvudomfang, sager Eva
Horemuzova.

Coffin-Siris syndrom

Endokrina avvikelser (hormonella avvikelser) som har beskrivits hos
personer med Coffin-Siris syndrom mellan aren 1995-2008 innefattar
aterkommande lagt blodsocker, prematur telarche och ett fall av
tillvaxthormonbrist. Prematur telarche innebéar kédnnbar
brostkortelvavnad under spadbarnstiden utan andra pubertetstecken
och utan langd- och viktspurt.

Vid de olika specifika genmutationerna kan man se att de som har
mutation pa generna SMARCA2, SMARCA4 och SMARCBL1 har
storre paverkan pa tillvaxten (ar kortare) an personer med mutation
pa ARID1A och ARID1B.

— En majoritet av barnen har uppfodningssvarigheter, vilket ar en
negativ tillvaxtfaktor, sager Eva Horemuzova.

Forutom tillvaxthamning och uppfédningsproblematik finns det
eventuellt en férekomst av hypotyreos, det vill séaga brist pa
skoldkortelhormon.

— Forekomsten gar dock inte att styrka d& underlaget ar for litet, sager
Eva Horemuzova.

Specifik tillvaxtkurva for CSS

2020 publicerades ett forsok att ta fram en specifik tillvaxtkurva for
Coffin-Siris syndrom. Studien gjordes pa en relativt stor grupp pa 99
personer med 57 procent pojkar. Antalet méatningar per individ per ar
var dock mycket litet och resultatet ar darfor svartolkat. Resultatet
visade att gruppen i stort ar kortare &n normalbefolkningen.
Spridningsmatt (standardavvikelser) mellan pojk- och flickgruppen
visar stora skillnader, men detta talar snarare for att det fanns for lite
samlad data under uppvaxten an att det finns nagon biologisk slutsats
att dra.

— Avsikten var god, men utan tillracklig data fér att underbygga
resultatet, sdger Eva Horemuzova.

Efter en genomgang av de publicerade studier som finns att tillga om

CSS konstaterar Eva Horemuzova att det inte finns nagot stod i
litteraturen som talar for en generell tillvaxthormonbrist eller
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skolkdrtelhormonrubbning. Barnets tillvaxtmonster ar snarare ett
resultat av:
¢ den underliggande mutationen i genen
e nutritionsstatus, det vill sdga uppfodnings- och atsvarigheter
e medfédda missbildningar
o foraldrarnas langder.

Vem ska man prata med om utredning av tillvaxt?

— Oftast reagerar BVC pa att barnet avviker fran tillvaxtkurvan och
remitterar till barnlakare pa barnlakarmottagningen. Vid oklarheter
kring tolkning av tillvaxtkurva kan en barnendokrinolog tillfragas.

Var son har fatt tillvaxthormon sedan han var tre ar. Behtver han
ta det hela livet?

—Jag kanner inte till er sons fall och vet darfor inte om han har akta
tillvaxthormonbrist eller inte. | de fall dar det &r en akta
tillvaxthormonbrist handlar det om en livslang behandling. | annat fall
brukar tillvaxthormonbehandling avslutas vid langdtillvaxtavslutning
efter puberteten.

ftsvarigheter

— Atande ar en komplex aktivitet som kraver balans,
motorik, sensorik och kommunikation. Nar ett barn inte
vaxer som det ska kan det bero pa atsvarigheter. Da
finns det mycket man kan gora for att det ska fungera
battre. Det séger Lisa Bengtsson, logoped pa Mun-H-
Center i Goteborg.

Atandet har sin egen utvecklingskurva parallellt med att det lilla
barnet utvecklas och vaxer. Barnet lar sig att ata genom 6vning och
formagan stottas upp genom att oralmotoriken utvecklas. For barn
med neurologiska svarigheter kan denna utveckling stéras. Da ar det
ar vanligt med atsvarigheter redan i nyfoddhetsperioden. Nar barnet
ar i tvaarsaldern vill barnet ofta bli mer sjalvstandigt i sitt &tande och
bestamma sjalv. Manga barn ar da misstanksamma mot nya smaker,
konsistenser och livsmedel.

— For en del ar selektiviteten mer omfattande och kvarstar. Ett barn
med atsvarigheter har stor inverkan pa vardagen for hela familjen.
Ofta beror svéarigheterna pé olika faktorer och kraver darfor insatser
fran flera olika professioner, sager Lisa Bengtsson.
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Atsvarigheter vid Coffin-Siris syndrom

De studier som finns rapporterar att 62—99 procent av barn med CSS
har atsvarigheter i bérjan av livet. Det finns oftast inte en tydlig orsak
till svarigheterna. Hos barn med CSS kan det till exempel bero pa
reflux (att surt innehall frin magsacken stéts upp i matstrupen),
forstoppning, 1&g tonus i mun, svalg och ansikte, tranga
andningsvéagar eller kommunikationssvarigheter. En del barn har en
paverkan pa hjarta, andning och somn, vilket i sin tur kan leda till att
det inte finns energi till att &ta. Manga av barnen har ocksa
utvecklingsneurologiska avvikelser som adhd och autism vilket i sig
kan vara en orsak till atsvarigheter.

— Oftast gar det inte att hitta en orsak till att &tandet inte fungerar
optimalt, utan det handlar om manga béackar sma. Ibland rent av en
ond cirkel: en infektion ger dalig aptit, som leder till svag
viktutveckling. Foraldrarna blir oroliga, och oron far barnet att
matvagra. Viktkurvan kanske planar ut, barnet riskerar undernéring
och far 6kad mottaglighet for nya infektioner, exemplifierar Lisa
Bengtsson.

2020 publicerades en studie i syfte att ta fram diagnosspecifika
tillvaxtkurvor for att kunna folja barn med CSS, bade pa individniva
och som grupp. Resultatet av studien visar att barnen vanligtvis har
en normal tillvaxt i mammans mage, men att manga av barnen har
problem med att ata och suga i spadbarnsaldern vilket ocksa leder till
en langsammare tillvaxt. Manga av barnen behdver naringsstod, till
exempel via nassond eller gastrostomi. Vid tio ars alder borjar vikt
och huvudomkrets vara de samma som hos befolkningen i dvrigt.

— Da naringstillskott och sondmatning ofta anvands for att stodja
tillvéxten visar inte tillvaxtkurvorna det "naturliga tillvaxtmaonstret”,
utan tillvaxten hos individer som far naringsstod. Det ar viktigt att ha
med sig, sdger Lisa Bengtsson.

Behandling: tva parallella spar

For att behandla atsvarigheter kravs ofta ett multiprofessionellt
omhandertagande med till exempel lakare, sjukskoterska, dietist,
logoped och tandlékare. Behandlingen foljer tva spar: dels syftar den
till att sékerstélla barnets behov av naring och energi. Parallellt
behover barnet fa attraning for att komma vidare i sin atutveckling.

| forsta hand ar det viktigt att behandla medicinska akommor som
reflux och forstoppning.

— Ett viktigt andra steg &r att se dver barnets fysiska forutsattningar.
Det kan kradvas anpassad kost och hjalpmedel for att sitta stabilt, &ta
och dricka, séager Lisa Bengtsson.
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Nedsatt matlust

Nar ett barn har nedsatt aptit eller inte har ork att ata kan det bero pa
till exempel andningssvarigheter, illamaende eller att barnet har en
intraoral 6verkanslighet. Det innebar att en del har brist pa
upplevelser kopplade till munregionen eller manga negativa
upplevelser kring munnen, mat och atande. Da kan krakreflexen vara
kanslig och finnas kvar langt fram i munnen.

Attraning

Manga barn behdver attraning. Sadan traning syftar till att starka
funktionerna for att kunna ata och dricka, men ocksa att stimulera
barnet att komma vidare i sitt &tande genom att prova nya livsmedel
och konsistenser. Den som har nedsatt munmotorik kan behdva
sarskild tréning i att tugga och svélja, gapa och stanga munnen, men
ocksa att prova nya saker, att ata sjalv eller att ata storre mangder.
Barn som ar éverkansliga i munnen behover forsiktig stimulering av
munnen for att s& smaningom klara av att ata. Ett satt att stimulera ar
genom massage, som kan ske med handerna eller med olika redskap
som vibrerar.

Dricktraning kan ske med speciella nappflaskor, sugror eller
specialmuggar. Tugg- och kéktraning kan man gora med sarskilda
traningshjalpmedel som "tuggtuber”, men ocksa genom att erbjuda
saker att ata som kraver en lagom stor utmaning. Barnanpassade
"snacks” (i barnmatshyllan finns det varor som kallas "finger food”,
avsedda for sma barn) eller andra matvaror som smalter i kontakt
med saliv &r bra att borja med. Mat i stavar kan ocksa fungera bra. Att
fa maten direkt mellan kindtanderna gor att barnet slipper momentet
att putta maten med tungan till tanderna, nagot som ar svart for
manga med munmotoriska nedsattningar. Det finns sarskilda
traningsredskap, som munskarmar, och skedmatningstekniker for
barn som har svart att stanga lapparna. Att lara sig att svélja ar en
annan viktig del av atandet. Ofta ar det lattare att svalja vatska nar
den ges i sma portioner och placeras i kinden, till exempel med en
mjuk sugrorsflaska eller en liten spruta utan nal.

— Anpassa flédet och konsistensen pa det som ska svaljas. En
smoothie kan vara lattare att svalja an vatten, som rinner véldigt fort.

Ett verktyg som manga logopeder anvander sig av i behandling ar
”Attrappan”. Den innebér att barnet successivt far narma sig mat och
olika livsmedel steg for steg, och tolerera allt det matsituationen
innebar — som att kanna doften av mat, se och kanna pa mat, smaka
och svélja. Forsta steget i Attrappan ar att vistas i samma rum som
mat eller sitta med vid bordet.

— For en del barn kan bara det vara ett stort steg, séger Lisa
Bengtsson.
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Steg for steg far barnet sedan hjalpa till att ta fram mat, lukta pa den,
k&nna, slicka, bita och spotta ut. Sista steget i trappan &r att barnet
biter, tuggar och svaljer. Hela tiden ska lek och gladje vara ledord.

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

Nar det inte fungerar

Nar ett barn inte far i sig tillrackligt med néaring via atandet genom
munnen, kan en nassond eller gastrostomi, en knapp pa magen, vara
nddvandigt och livsviktigt.

— Det kan ge en trygghet i att barnet far i sig det hen behdover for att
vaxa och utvecklas. Nar barnet har sond eller knapp ar det fortsatt
mycket viktigt att stimulera munnens motorik och sensorik och att
borsta tdnderna, séger Lisa Bengtsson.

Lat atutvecklingen ta tid

For ett barn utan specifika svarigheter tar det minst tva ar att lara sig
att ata. For ett barn med de utmaningar Coffin-Siris syndrom kan
medfdra, ar det inte ovanligt att inlarningen tar langre tid &n sa. Lisa
Bengtssons rad ar att lata traningen och atutvecklingen ta tid. Fortsatt
presentera nya smaker — det kan ta tio ganger eller manga fler innan
barnet accepterar en ny smak.

— Ett rad ar att ni foraldrar ocksa tanker igenom era egna beteenden
kring maten. Hur reagerar ni pa barnets ovilja att ata, till exempel?
Nagra tips ar att uppmuntra barnen for minsta framsteg och forsoka
vara bra forebilder genom att prata om mat och atande pa ett nyfiket
sétt, vaga leka lite sjalva och forsoka gora maltiden till en trevlig
stund, oavsett hur mycket av maten som kommer ner i barnets mage.
Och ha talamod! sager Lisa Bengtsson.

Fred @r social och omtyckt

Med aren larde sig Fred saker i sin egen takt. Han stéllde sig upp pa
stapplande ben i trearsaldern. Han hade svart med grov- och
finmotoriken, men larde sig allt eftersom. Forst fick Fred glaségon och
senare ror i 6ronen for att forhindra aterkommande
oroninflammationer. Mandlar skulle tas bort och testiklar skulle flyttas
ned.

— Det har varit mangder med lakarbesok och vi har stangats med
habiliteringen. Till slut kande vi att det var sa manga att kampa emot
att vi gav upp habiliteringen. Det fanns en rivalitet mellan dem och
forskolan som orsakade mycket frustration och det var valdigt daligt
skott, sager Magnus.
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Samtidigt som habiliteringen svek utvecklades Fred pa andra satt.
Han ar omtanksam mot sina kamrater och det ar viktigt for Fred att
skydda dem han tycker om. Hemma kan han vara straffande mot sina
foraldrar och mot lillebror, men ocksa ta Hugo i férsvar som en liten
extrapolis. Freds grundinstallning har oftast varit glad.

— Nu nar han ar tonaring ar grundinstallningen snarare arg. Fred far
utbrott. Jag har alltid tankt att det beror pa att han har svart att
kommunicera. D4 slass han och blir utdtagerande. Daremellan ar han
valdigt nojd och glad, men Fred ar valdigt oférutsagbar, sager Eva.

— Vi vet aldrig riktigt vad som ska handa. Det kan bara smalla till
ibland. Fred kan helt plétsligt borja slass. Syskonen kanner att de
maste vara pa sin vakt, sager Magnus.

Eva och Magnus berattar hur det har paverkat syskonen, de har bada
statt tillbaka och inte kravt samma utrymme och uppmarksamhet som
Fred. Linn, som ar storasyster, har tagit ett stort ansvar for att vara
forstdende och stotta Fred.

— Hugo, som &r yngre, har blivit lite mer &ngslig och orolig eftersom
Fred far plotsliga vredesutbrott och kan bli hardhant utan att Hugo
forstar varfor, sager Eva.

Nagot som Fred har gemensamt med manga andra barn med
syndromet ar oférmagan att initiera saker pa egen hand. En stor del
av foraldrarnas tid agnas at att driva pa Fred. Alternativet ar mycket
skarmtid och daligt samvete for Eva och Magnus. Att standigt halla
koll p& Freds humor och driva aktiviteter har blivit en pafrestning.

— Det finns en konstant stress. Vi maste alltid ha koll pa Fred. Det
fungerar oftast battre i stérre sociala sammanhang, da ser Fred hur
andra gor och bara hanger pa, sager Eva.

— Fysioterapi handlar om att férbattra och forebygga.
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 Coffin-Siris syndrom har fatt sin diagnos remitteras
hen till barn och ungdomshabiliteringen som sedan féljer barnet till 18
ars alder. Till grund for fysioterapeutens insatser ligger en bedémning
av barnets forutsattningar for rorelse, funktion, aktivitet och
delaktighet. Vid ett besok 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
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barn utan funktionsnedsattning klarar att uppna de motoriska
milstolparna i femarsaldern. Barn med Coffin-Siris syndrom har ofta
en férsenad motorisk utveckling.

— 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 istéllet, sager Viktor Bjurlid.

Muskular hypotoni

Att ha en lIag 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).
Muskelspéanningen ar foranderlig 6ver tid och kan ofta vaxla 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 innebéra
problem med lederna och balansen. | forlangningen 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 CSS har motoriska svarigheter. Det kan handla om
att samordna kroppen for att till exempel kunna klattra eller hoppa
eller att kunna utféra finmotoriska uppgifter som att halla i en penna.
Eftersom barnen kan ha svart for att planera komplexa uppgifter rader
Viktor Bjurlid till att forsoka forenkla fysisk aktivitet sa langt det gar,
det ar bra for bade barn och foraldrar.

— Det ar viktigt att k&nna att man lyckas med aktiviteten. Fundera
kring bade fin- och grovmotoriken nar ni ska hitta bra anpassningar
och évningar. 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 funktion i vardagen
alltid i centrum. Barn med funktionsnedsattning har genom
habiliteringen tillgang till hjalpmedel. Malen med hjalpmedlen &r att
kompensera for de motoriska svarigheterna och trana barnens
fardigheter, 6ka barnens delaktighet och valbefinnande samt att
forbattra och vidmakthalla barnets kroppsliga funktioner.

© Agrenska 2021, nr 635 21



© Agrenska 2021, nr 635

Coffin-Siris syndrom

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 forskrivs oftast av
arbetsterapeuten. Kommunikationshjalpmedel forskrivs oftast av
logoped. Ortopediska hjalpmedel, som ortoser, korsetter och staskal,
forskrivs i samverkan med ortopedlakare och ortopedteknisk
mottagning.

— Stall hoga krav pa habiliteringen. Tyvarr ar det ofta sa att om man
inte staller krav far man inte heller hjalp. Just nar det géller
hjalpmedel maste man ofta sjalv komma pa vad det & man behover.
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
rorelse 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
utveckla sin 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 traningen ar den som blir av. Genom att anpassa sin
vardagssituation kan man skapa utmanande aktiviteter som
stimulerar barnet till mer rorelse 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 tillsammans med barnet i
traningen. Barn goér som vi gor, inte som vi sager, 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
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Idrottsféreningar
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

Fragor till Viktor Bjurlid:

Hur ska vi som foraldrar veta vilka hjalpmedel som finns? Ofta
vet vi inte vad vi ska fraga efter.

— Tyvarr har knappt vi som jobbar med att forskriva hjalpmedlen helt
och hallet koll pa sortimentet. Mitt tips &r att fraga pa
hjalpmedelscentralen vad som finns att tillga.

Min son har en knaledsluxation. Det ar svart med traning, men
han gillar att hoppa pa studsmatta. Fungerar det?

— Det kan vara bra med en studsmatta som inte har sa mycket studs i
sig. Det finns ocksa ortoser och tejp for att stabilisera knat. Borja
garna lite lugnt och gor lite olika hopp, inte bara upp och ner. D& kan
det fungera bra som koordinationstraning.

— Kommunikation ar lika viktig som att sova, ata och
rora pa sig. Det ar inte bara att fa begara nagot, det

kan ocksa vara att fa skamta, saga nej och ropa hej.
Det sdger Eva Holmqvist som &r arbetsterapeut och

Anna Nilsson som ar logoped och arbetar pa DART i
Goteborg.

DART ar vastra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter for
personer med funktionsnedsattning, en del av Sahlgrenska
universitetssjukhuset. De arbetar patientnara men ocksa med
utbildning, utveckling och forskning inom omradet. Utgangspunkten ar
alla ménniskors ratt till kommunikation. Den finns bland annat
beskriven i svensk lag i form av barnkonventionen och i FN:s
konventioner, bland annat den om rattigheter for personer med
funktionsnedsattning.

© Agrenska 2021, nr 635 23



Coffin-Siris syndrom

Vad a 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 fa narhet,
behov uppfyllda, vara delaktiga, lara oss saker, men ocksa for att
bygga en social kontakt med omgivningen. Barn kan visa att de vill
kommunicera pa manga satt, ofta genom att peka, titta eller hamta
nagot eller nagon.

— Onskan att kommunicera startar redan innan ett barn fods. Nyfédda
kan kommunicera genom att till exempel imitera enkla ansikts- och
handroérelser, sager Eva Holmgvist.

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

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

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

Nar barnet inte svarar som forvantat pa kontakt, pa grund av till
exempel sin 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.
— Istallet behover vi 6sa p& 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 Holmgvist.

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig och/eller
forsta vad andra sager kanner stor frustration. Det kan leda till
utmanande beteende. Att omgivningen anpassar sin kommunikation
och anvander AKK med personen kan férebygga och minska
utmanande beteende.
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AKK som stéd

AKK &r en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, metoder som tagits fram 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 lara sig mer om dessa
metoder och hur man kan arbeta med dem tillsammans med barnen.
Forutom 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 véalja de kommunikationsvagar som fungerar bast.
AKK hindrar inte talutvecklingen utan stimulerar den och 6kar
chansen 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 till ett litet barn talar
vi manga timmar varje dag och det dréjer anda omkring ett ar innan
barnet sager sitt forsta ord, sdger Eva Holmqvist.

Tecken som AKK

Nar man anvander Tecken som AKK (TAKK) tecknas de
betydelsebarande orden med h&nderna samtidigt som man talar.
Tecknen kommer fran svenska teckenspraket och de kan hjalpa
barnet att uttrycka sig, eller 6ka barnets forstaelse. Fordelen med
TAKK &r att de alltid finns med, nackdelen &r att inte alla ar bekanta
med TAKK. Att barn tecknar "slarvigt” kan bero pa motoriska
svarigheter. Att barn hittar pa egna tecken tyder pa att de ar
uppfinningsrika och sugna pa mer kommunikation.

Ritade bilder och symboler

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

Samtalsknippa

Knippor ar buntar med laminerade bildkort eller sma samtalskartor.
Det ar praktiskt att anvanda i till exempel skolmilj6. Knippan blir
skolpersonalens stod i kommunikationen med barnet, men kan ocksa
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anvandas hemma. Det kan kannas krangligt att bladdra och leta, men
med tiden brukar det bli enklare. Pa bildstod.se kan man tillverka
egna knippor.

PODD

Pragmatic Organisation Dynamic Display (PODD) ar
kommunikationsbhécker som kommer med ett fardigt ordférrad — ord
som barn ofta anvander. PODD kan ge mojligheter for ett barn som
inte kan prata att fa ett stort ordférrad i bilder. Det finns &ven som
hogteknologiskt hjalpmedel till pekdator eller surfplatta.

— Vi brukar prata om att barn behdver bada i AKK. De behover 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, sager 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 varfér det
hander. Bilderna blir ett stdd i att behalla fokus i ett samtal.

Talande hjalpmedel

Tal och ljud verkar lockande och stimulerande och kan underlatta
forstaelsen av 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 ar ett viktigt redskap, en resurs fér kommunikativa
rattigheter och en metod som mgjliggor att uttrycka asikter och
kanslor med hjalp av visuellt stdd. 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 bemoter
barnet. Det finns manga olika séatt att gora, till exempel i
pappersformat eller som app for digitalt kommunikationspass. Se till
exempel appen Rattvisat fran Bracke Diakoni.
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Skriva —ju fler satt desto béattre

Det finns manga olika satt att lara sig skriva och fa en 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 mgjligt att prata in och det
produceras text, det kallas for diktering eller tal till text.

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

Hur ska man bdérja?

Kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka, utvidga, utveckla
och underlatta. Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar 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 kommunikationshjalpmedel till — och vad de betyder — behdver
omgivningen vara modell. Den vuxne ska alltsa sjalv anvanda samma
kommunikationssatt som barnet, exempelvis peka pa bilder,
kombinerat med sitt tal. Ofta behdver omgivningen alltsa fundera pa,
och eventuellt férandra, sitt eget satt att kommunicera for att
underlatta for barnet.

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

— Vi brukar saga att eftersom det tar lite langre tid for manga barn
med funktionsnedséttning att lara sig kommunicera, borja tidigt. Men
kom ocksa ihag att det aldrig ar for sent att borja med AKK, sager
Eva Holmquvist.

Tips pa webbsidor:

vgregion.se/ov/dart — DART:s webbsida. Har finns mer kunskap 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 bildstod med sokmotor.

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

Spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten.
symbolbruket.se — bildmaterial och strategier.
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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 stod.
brackediakoni.se/rattvisat - Rattvisat app, ett kommunikationspass i
appform

Tips pa rapporter som belyser forskning om kommunikation och
AKK:

Tidiga kommunikations- och sprakinsatser till férskolebarn
habiliteringisverige.se/arkiv/iebh_report/tidiga-kommunikations-
och-sprakinsatser-till-forskolan-rev-2014

Metoder for att stimulera sprak och kommunikation hos barn,
ungdomar och vuxna inom habiliteringen
habiliteringisverige.se/arkiv/ebh_report/metoder-for-att-
stimulera-sprak-och-kommunikation-hos-barn-ungdomar-och-
vuxna-inom-habiliteringen-2015

Att férebygga och minska utmanande beteende i LSS-verksamhet
socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-
dokument/artikelkatalog/kunskapsstod/2015-12-3.pdf

o - - -
Fragor till Eva Holmquist och Anna Nilsson:
n

Vad ar Snapcore?

— Det ar ocksa ett jattebra hjalpmedel liknande PODD som ar helt
digitalt. Det bestar av ett stort system av bilder som personen kan
orientera sig mellan.

Vi anvander en app som heter fotokalender, vet du nagon
likvardig app?

— Nikki diary &r ett forslag fran en deltagare, den gar att
sakerhetskopiera. Eva rekommenderar att man gar in pa appstod dar
det finns granskade appar.

A K I iska erfarenhet

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en stor erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under
vistelsen p& Agrenska har barnen ett eget anpassat
program, med aktiviteter som ska bidra till att starka
deras delaktighet och sjalvkansla. Barnteamet ar noga
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med att anpassa innehallet s att dagens aktiviteter
blir optimala for varje barn.

Barn som har Coffin-Siris syndrom har olika kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i
sin tur till olika funktionsnedsattningar. 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 éar alla forstas ocksa egna personer med egna
personligheter. Det utgdr vi ifran vid alla méten héar pa Agrenska,
séger AnnCatrin Rojvik som &r specialpedagog.

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

— En framgangsfaktor nar man arbetar med barn med sallsynta
diagnoser ar specifik kunskap om diagnosen och barnen. Ju mer
kunskap vi pedagoger har, desto battre kan vi mota upp individens
forutsattningar. Vi dversatter de medicinska symtom barnen har till
pedagogiska konsekvenser i skolsituationen och vardagslivet, sager
AnnCatrin Rojvik.

Delaktighet

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

Strategier for att optimera forutsattningarna for barnen

Att erbjuda en miljo dar barn och elever kdnner trygghet och trivsel &r
en viktig malsattning under veckan. Det gor man genom att varje
familj har en huvudansvarig personal fran barnteamet som har en
kontinuerlig kontakt och dialog med familjen under veckan.
Personalen &r tillsammans med barnen i dagens alla aktiviteter och
har barnens forutsattningar, intressen och behov som utgangspunkt
vid utformning av aktiviteterna.
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Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar om barnet vet vad
som ska handa och vilka férvantningar hen har pa sig. Personalen ar
ocksa flexibla och lyhdrda for att tillgodose barnens uttryck och
onskemal.

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska ar att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. Tillsammans med andra kan barnen kdnna en unik
gemenskap och utbyta erfarenheter. | gruppaktiviteterna finns det ett
fokus pd att samarbeta och lara kdnna varandra. Programmet pa
Agrenska ar ocksa utformat for att bidra till att 6ka barnens kunskaper
och insikt om den egna diagnosen och dess konsekvenser.

— Genom samtal och lek ges mojlighet att utbyta erfarenheter om hur
det ar att ha en funktionsnedséttning eller att vara ett syskon.

Varje vistelse far skolbarnen traffa en lakare med kunskap om
diagnosen. Denna vecka traffade syskonen barnneurolog Attila
Szakacs och fick stalla sina fragor, sager AnnCatrin Rojvik.

Manga barn med Coffin-Siris syndrom mar bra av en tydlig struktur i
schema, aktiviteter och miljo. For att minska konsekvenserna av
inlarnings- och koncentrationssvarigheter ar miljoén lugn och
arbetspassen individuellt anpassade med mdjlighet till paus.
Arbetsmaterialet &r konkret och personalen anvander tidshjalpmedel
och tecken som st6d.

— Vi har bland annat ett bildschema, dar barnen far se vad vi ska hitta
pa under dagen, sager AnnCatrin Rojvik.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjélvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt kravande. For att starka
fin- och grovmotorik sker aktiviteterna i olika miljoer som i skogen och
pa stranden far barnen plocka snackor, pyssla och réra sig till musik.
En populér lek ar walkie-talkie-gémme, dar ena laget gémmer sig och
ger ledtradar om sitt gomstalle till laget som letar. | den leken skapas
naturliga vilopauser. Ett bra tips i lekar med tavlingsinslag ar att tavla
mot klockan eller att gemensamt samla poang, istéllet for att tavia
mot varandra. Det skapar lagkéansla och sammanhallning istéllet for
vinnare och forlorare.

— 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.

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

Gemensamma aktiviteter med vuxenstod bidrar till att stimulera det
sociala samspelet och skapa forutsattningar for delaktighet och
forstaelse i aktiviteterna. Personalen ar noga med att vara lyhérda
infor barnens trétthetsniva och kanslolage och lagger in extra tid i
schemat dar det behovs. Alla aktiviteter foérbereds med en tydlig
struktur och enkla, korta instruktioner och manga lekar aterkommer
varje dag.

— Varje morgon far barnen vacka Kalle Kanin som ar sa trott sa trott
och som varje dag har med sig aktiviteter at barnen. Sa vacker vi ett
intresse och en struktur i en samling. Barnen kan redan pa kvallen
borja fundera pa vad Kalle ska ha med sig imorgon, sager AnnCatrin
Rojvik.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stéd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som maijligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behéver
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 hjélp-
medel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte gora ett atgardsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor barnet 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.
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mfd.se — myndigheten for delaktighet.

hattenforlag.se — teckendockor, bocker, spel, musik, dvd med
tecken.

varsam.se — hjalpmedel och tréning.

komikapp.se — material och inredning.

nyponforlag.se — sprakstimulerande material.
abcleksaker.se - fina, roliga och pedagogiska leksaker.
lekolar.se — forskola och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

Idag gar Fred i sjunde klass integrerat i grundskolan enligt
sarskoleplan. Beslutet att Iata Fred ga i vanlig klass var inte helt latt
och fran borjan tankte Eva och Magnus att han nog skulle ga éver till
sarskolan efter en tid.

— Vi testade vanlig skola och fick aterkoppling om att det fungerade
valdigt bra socialt. Han fick manga nya kompisar och barnen
accepterade Fred som han &ar och det har foljt med hela tiden, trots
att glappet mellan honom och kamraterna hela tiden blir storre.
Skolan sager att Fred ar delaktig och har det bra, sager Magnus.

Fred &r social, duktig pa sprak och gillar bokstaver. | skolan har han
en resurs som hjalper honom att halla fokus och ser till att han jobbar
pa. Han har ett talat sprak men har ofta svart for att beratta saker. Att
stélla fragor fungerar inte och han tar sallan egna initiativ till att
beratta saker.

— Darfor har vi varit oroliga for hur han har det i skolan men vi blir
alltid lugnade. Han har sporrats otroligt mycket av de andra eleverna
och far draghjalp av dem. Han ar med pa allt och det &r helt
fantastiskt. Fred langtar varje morgon till skolan, sager Eva.

UNIKA patienter och familjer

© Agrenska 2021, nr 635

UNIKA-projektet ar en studie av kognition, beteende
och hjarna vid séllsynta syndrom.

— Med hjélp av olika undersokningar kan vi ringa in
styrkor och svarigheter och forsoka forsta vagen fran
gener till beteende och kanslor.

Det sadger Johan Lundin Kleberg som ar psykolog och
forskare vid Forskargruppen for sallsynta diagnoser
vid Karolinska institutet.
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Syftet med UNIKA-projektet ar att 6ka kunskapen om hur personer
med sallsynta genetiska syndrom fungerar. Man vill sprida
informationen till anhoriga, vardpersonal och samhélle genom att till
exempel bidra till kliniska riktlinjer. Forhoppningen ar att det ska leda
till ett forbattrat bemdtande, omhandertagande och behandling.

— Studien syftar till att 6ka kunskapen om sallsynta genetiska
syndrom pa bredast méjliga satt, sager Johan Lundin Kleberg.

Véagen fran gener till beteende

Det finns valdigt lite kunskap kring likheter och skillnader mellan olika
syndrom sarskilt nar det kommer till beteende. Johan Lundin Kleberg
forklarar att vi ofta kanner till den genetiska orsaken till syndromen,
men vi vet valdigt lite om hur hjarnan fungerar hos personerna och
hur det i sin tur paverkar kanslor och beteende.

Genom olika undersdkningar ringar Johan Lundin Kleberg och hans
kollegor in styrkor och svagheter hos personer med séllsynta
diagnoser, bland annat Coffin-Siris syndrom.

For att battre forsta hur nagon uppfattar och tar in information kan
man studera dgonrérelser. Teknologin heter eye-tracking och mater
hur 6gonen ror sig nar personen tittar pa olika bilder. Aven pupillerna
forandras i storlek beroende pa olika synintryck. Till exempel blir
pupillerna storre nar man tittar pa ett argt ansikte.

— Alla manniskor anvander sina 6gonrdrelser omedvetet och
kontrollerat. En enkel uppgift kraver att man gér en massa
blixtsnabba 6gonrorelser och genom att studera dem kan vi géra
liknande uppgifter for personer i olika aldrar och se hur de skiljer sig
fran varandra, sager Johan Lundin Kleberg.

Att forsta ansiktsuttryck

Vi manniskor ar for det mesta bra pa att avlasa ansikten, vi uppfattar
vad de uttrycker trots att variationerna ar sma. Hittills har UNIKA-
studien gjort flest undersokningar bland personer med diagnosen
Williams syndrom och ett preliminart resultat visar att de forstar
ansiktsuttryck pa ett annorlunda séatt. Vuxna med Williams syndrom
dras ofta till ansikten snarare an till objekt. Samtidigt kan det vara
svart att identifiera nar nagon exempelvis ser arg eller hotfull ut.
Personer med Williams syndrom har ofta latt for att minnas ansikten,
men kan ha svart att se dem som en helhet.

Hur man lar sig vid Coffin Siris syndrom

Inlarning genom sannolikhet ar en av de viktigaste formerna av
inlarning i vardagen. For att forsta hur barn med syndrom lar sig far
de i UNIKA-projektet bland annat spela enkla spel. Genom att blasa
upp ballonger samlar barnet poang. Lyckas barnet far hen antingen
ett glatt ansikte (social feedback) eller en h6g med guldpengar.
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Barnet far spela spelet flera ganger. Experimentet vill ta reda pa hur
barnet lar sig hur man tar poang och om typen av bel6ning paverkar
ens sétt att lara sig uppgiften.

— Den har typen av undersokningar kan hjalpa oss att forsta var
styrkorna och svagheterna finns. Vi vill lara oss vilka strategier
personerna anvander sig av for att lara sig for att i nasta steg kunna
arbeta fram pedagogiska verktyg for de har olika grupperna, sager
Johan Lundin Kleberg.

Vem kan delta?

Personer som har en diagnos, ar sex ar eller aldre och kan ta sig till
Karolinska Universitetssjukhuset eller géra uppgifter med
dgonsparning pa Agrenska och spela spel hemifran &r valkomna att
anmala intresse.

Anmal intresse pa karolinska.se/forskningsstudie

[-] - -
Fragor till Johan Lundin Kiebery:
n

| vilken utstrackning beaktar ni autism hos testpersonerna?

— Vi &r intresserade av det pa flera olika satt. Manga med sallsynta
genetiska syndrom har autistiska symtom. Vi forsoker ocksa mata
det. Ogonsparning har ocksa gjorts pa barn med autism som inte har
syndrom. Vi ar valdigt intresserade av att jamfora sa att vi kan forsta
syndromen, men ocksa autism.

Finns det en referensgrupp som ni jamfor grupperna mot?

- Ja, lite beroende pa vilka uppgifter vi gor. Vi har en grupp med
Williams syndrom som har gjort de flesta uppgifterna redan. Sedan
har vi en stor grupp vuxna personer utan syndrom som fungerar som
referensgrupp.

Vad kan den enskilda individen fa ut av att vara med i projektet
och far man aterkoppling?

— Det beror lite pa vilka delar man gor. Nar man kommer och gor en
grundlig undersokning far man alltid en sammanfattning av vad
undersokningarna visar. Deltagarna far aterkoppling pa medicinska
och psykologiska undersokningar. Ogonrérelseméatningarna ar
experiment snarare &n medicinska undersokningar, darfor kan vi inte
pa samma satt uttala oss om enskilda individer.

Ar metoderna for eye-tracking vedertagna?

— Eye-tracking har anvants mycket i forskning om autism och social
angest och ar vedertagna i de sammanhangen.
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En aktiv familj som siktar pa att trappa ner

Eva och Magnus tycker sig ha kommit till flera insikter under vistelsen
pa Agrenska. Genom &ren har de levt ett aktivt liv, Fred aker bade
skidor och simmar. Pappa Magnus har under otaliga vintersemestrar
kampat pa i slalombacken med Fred.

— Alla aktiviteter har haft ett hogt pris. Vi inser att vi behdver séanka
tempot lite bade for var egen skull och fér barnens. Vi ska ju halla
hela vagen. Det ar tankar som vacks nu nar vi ar har. Man far valdiga
aha-upplevelser, sager Magnus.

Genom aren har Magnus anpassat sitt arbetsliv efter
familjeforhallandena och gatt ner i arbetstid. Fér honom blev jobbet
sharare en mdjlighet att koppla bort en anstrangd situation hemma.
—Jag har inte orkat driva en karriar utan lagt all fokus hemma. Jag
har vilat i jobbet. Eva har kort pa och jag har anpassat mig. Jag drog
mig ocksa undan det sociala for manga ar sedan. Vi slutade helt
enkelt att bli hembjudna, sager Magnus.

Familjen har haft valdigt lite avlastning som har fungerat. Eva och
Magnus har i flera omgangar testat korttidsboende och
avlastningsfamilj, men de bor i en liten kommun déar det funnits for fa
barn. Dynamiken mellan barnen har inte fungerat. Nu &r Fred pa
korttidsboende en helg i manaden och p4 sommaren, men det &r pa
lanad tid.

— Det blir nog ett nej till sommaren. Da far vi bérja om den processen
igen. Helgerna nar Fred ar pa korttids pustar vi ut och stressen
sjunker. Jag blir lite ledsen av den kanslan. Man far perspektiv pa
tillvaron vi faktiskt lever i till vardags, sager Eva.

Eva och Magnus har enats om att de behdver skala ner pa
aktiviteterna, planera mera, fokusera pa en sak i taget och forbereda
Fred battre pa det som ska handa. Samtidigt ar bada tva 6verens om
att deras ambition att leva ett "normalt” liv har varit positivt for Fred.
Att fa tid till att diskutera vardagsproblem med andra foraldrar under
vistelsen har varit vardefullt.

— Som det har med att Fred dnskar sig ett Playstation 4 i julklapp och
pratar om det precis hela tiden. Det faktum att vi inte har berattat for
honom forran nu att han ska fa det han onskar sig har varit outhardligt
fér honom. Nu nar han vet ar han helt lugn. Vilken aha-upplevelse,
det ar sddana nycklar man kan fa av att dela erfarenheter med andra,
sager Magnus.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning pa
omradet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

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

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

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar foljande:

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

¢ 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 innebar.

e Att forstd och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, 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 Samuel Holgersson.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stalla till ndgon.
En del &r radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.
Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréaftade.
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 stalldes det till med tartkalas. Aven
om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kandes det
orattvist, sager Samuel Holgersson.
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Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behover svar som anpassats efter deras
niva. | nio- till tiodrsaldern 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 boérjar 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 sond eller 'syndromet’ istallet
for Coffin-Siris syndrom, sager Samuel Holgersson.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella frdgor som varfér de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
k&nner skuld dver 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, ar den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Samuel Holgersson.

Kunskap, kédnslor och bemastrande

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

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tillsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lékare, sjukskoéterska eller annan kunnig
person.

— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte bar ndgot ansvar for att syskonet
blivit sjukt och hjélper dem med strategier for hur de ska hantera
fragor frAn omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de ha fatt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Samuel
Holgersson.

Under vistelsen for Coffin-Siris syndrom fick syskonen stalla fragor till
lakaren Attila Szakéacs, som tidigare forelast for foraldrarna.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska

kénna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp,
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da blir det lattare att prata om personliga saker. Det ar viktigt att inte
avvisa jobbiga kanslor utan att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager 'det dar behover du inte tanka péa’ eller ‘oroa dig
inte for det’ sager 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 star for, sdger Samuel Holgersson.

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 Samuel
Holgersson.

Under vistelsen p& Agrenska far syskonen géra en beréattelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
CssS.

— Det ar deras egen bok, som de sjalva valjer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Var tanke ar att boken ska kunna fungera som
ett underlag for bra samtal med foréldrarna. Den kan bli en brygga till
amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager Samuel
Holgersson.

Vad sager syskonen?

| intervjuer beréattar syskon till barn med funktionsnedsattning att de
gléms bort ibland, och far mindre uppmarksamhet an brodern eller
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 behdva 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 pa, men ofta ar det battre att
fundera tillsammans med barnen &n 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 sjalvstandig, kanna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.
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— Det a@r ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
namner manga att det ar harligt att fa 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/

Fred pratar mycket om framtiden. Att han ska flytta hemifran for da far
man spela och dricka hur mycket lask man vill och att han vill bo med
sina kompisar.

— Vi tror att ett gruppboende skulle fungera bra fér honom och vi vill
att han ska vara pa en vanlig arbetsplats dar det han arbetar med har
betydelse, séger Eva.

— Jag brukar saga att han kan jobba i affaren till exempel, da sager
Fred att han kanske kan bli skddespelare. Vi skulle bli stolta 6ver
bada, sager Magnus.
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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 behovs aven
kontakt med logoped. Det sager Overtandlakare
Christina Havner och logoped Lisa Bengtsson, 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,
munhélsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en
hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhoériga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
séllsynta halsotillstdnd inom tandvarden, ett i Umea 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, tillsammans med information som vardnadshavare
lamnat, sammanstalls i en databas. Kunskap om séallsynta
halsotillstdnd sprids via MHC-appen, och via Mun-H-Centers
webbplats: mun-h-center.se.

Munhélsa vid Coffin-Siris syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
forekomma hos personer med Coffin-Siris syndrom:

e |&pp- kdk- gomspalt

e tandutvecklingsstorningar

e svarigheter att andas genom nasan (trangt i mellanansikte och

svalg)
e svarigheter att delta i munvard och tandvard

— Nar vi har undersoékt barn med Coffin-Siris syndrom ser vi att flera
har lite mindre mellanansikte, vilket kan ge upphov till bettavvikelser
sasom underbett. Tandutvecklingsstorningar ar sannolikt lite
vanligare och ibland ser man en paverkan pa fargen eller kvalitén pa
emaljen, vilket ar bra att vara observant pa. En del av barnen har en
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smalare tandform eller saknar vissa tandanlag. Det ar bra for
tandvarden att kanna till , séager Christina Havner.

Saliven hjalper till att skydda tanderna mot karies och dkar komforten
i munhalan. Vid viss medicinering kan muntorrhet uppstd som en
biverkning, men ocksa om barnet ofta gar med 6ppen mun.

— Vi rekommenderar att vid behov anvanda smdrjande medel (till
exempel rapsolja) samt att anvanda lite extra fluor, sdger Christina
Havner.

Att tanka pa:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets syndrom.

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)

e Barn som har svart att delta i tandvard och munvard kan
behova sarskild inskolning och tata besok.

e Vid tandbehandling under narkos, vilket kan vara aktuellt for
vissa, bor behandlande tandlakare vara informerad om
forekomst av nackinstabilitet och laryngomalaci.

¢ Vid hjartfel kan antibiotikaprofylax behévas vid olika typer av
tandbehandlingar — radfraga lakare.

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

Det finns ocksa tandkramer som inte skummar s& mycket.
— Vid behov kan vi ocksa fissurférsegla tuggytan pa nya permanenta

kindtander. Det gor att man minskar risken att fa karies pa dessa
tandytor, sager Christina Havner.

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

Munmotorik vid Coffin-Siris syndrom
Det finns en stor variation mellan individer med Coffin-Siris syndrom,
men de flesta har en paverkan pa munmotoriken.
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— Barn med Coffin-Siris syndrom har ofta nedsatt motorik och
sensorik, samt hypotona muskler. Det leder i manga fall till
talsvarigheter, atsvarigheter, svarigheter till sjalvrengoring i munnen
(t.ex. att peta bort matrester med tungan), nedsatt salivkontroll och
bitovanor hos barn med syndromet, sager logoped Lisa Bengtsson.

Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug-tugg- och
svéljformaga och munmotorisk formaga hos barnet. Logopeden kan
ocksé ge rad angaende matning och atande, bedoma hur barnet bast
tranar sin kommunikation samt oralmotorisk traning vid behov.

Taltraning

Barn kan ha svart att utveckla sitt tal och sprak pa flera olika sétt. De
kan ha svart att uttala ord, ha svart att forsta vad andra sager eller att
gora sig forstadda. Det finns stod och behandling att fa om barnet
behdéver det.

— Det behovs alltid en individuell bedémning av barnets
kommunikation for att se var man ska ’lagga krutet’, sager Lisa
Bengtsson.

Talsvarigheter kan till exempel bero pa en sen oralmotorisk
utveckling, slappa och svaga muskler i mun och ansikte eller att
barnet har svart att planera talets rorelser, s kallad dyspraxi. Aven
om barnet har sprakforstaelse och kan manga ord sa kanske hen inte
har formagan att forma orden med munnen. D& kan det vara aktuellt
med taltraning. Lisa Bengtsson tipsar om att taltréningen bor ha fokus
pa motorik och sensorik. Det beror pa att man sallan ar medveten om
hur munnen ror sig nar man pratar.

Nedsatt salivkontroll

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

— Att se dver sittstallningen, huvudhallning och trana oralmotoriken
kan ge goda resultat. Nar det inte hjalper kan man i andra hand ta till
medicinering for att minska salivutsondringen, sager Lisa Bengtsson.
Om det blir aktuellt med medicinering ar det viktigt att informera
tandvarden. Beslut om sadana insatser sker i samrad mellan olika
behandlare.

Bitovanor

Det ar vanligt att barn med Coffin-Siris syndrom har bitovanor eller sa
kallade "oral habits”.
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— Det lilla barnet upptacker varlden med munnen, som ar ett viktigt
centrum for sinnesupplevelser. Att fortsatta med sadana vanor upp i
aldrarna &r nagot vanligare hos den har gruppen an hos andra, sager
Lisa Bengtsson.

Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel bero pa smarta i
munnen, pa oro eller handla om sjalvstimulering 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 tuggtraning, men ocksa att forsoka byta ut det
barnet biter/suger pa till lampliga foremal sa som anpassade
"bitsmycken”.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. Da kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlakare, logoped, oralmotoriskt team
eller 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 Christine Havner och Lisa Bengtsson:

Hur ofta bor vara barn ga till tandlakaren?

— Vi rekommenderar tata besok, garna minst tva ganger per ar. Det ar
ocksa viktigt for att barnen inte ska glomma oss och for att de ska fa
Ova pa att klara av ett tandlakarbesok.

Finns det nagon uppsokande tandvard?

—Jag tror inte att det finns, maojligen inom skolan. Ofta gor vi
speciallésningar hos oss pa Mun-H center. Det ar absolut ndgot som
hade kunnat behdvas.

Hur &r det med fluortandkram om barnet inte spottar?

— Doseringen i tandkramen ar sa lag att det inte ar nagon fara om
barnet inte spottar. Det ar ocksa mojligt att anvanda en muntork for
att ta bort 6verflodet. Det viktigaste ar att anvanda fluor.
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Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planeringen av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stdd som
finns att fa for personer med funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

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

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsakringskassan
bedomer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med foraldrarna. Om familjen har flera barn med funktionsnedséttning
kan foraldrarna som mest fa ett helt omvardnadsbidrag per barn.
Bagge foraldrarna kan soka bidraget. Da fordelas pengarna mellan
de tva. Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen
justeras vid varje arsskifte.

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

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning. For att det ska vara
aktuellt att fa ersattningen behéver merkostnaderna uppga till minst
12 075 kronor per ar.

— Merkostnadsersattningen &r inte "krona for krona” utan man far
ersattningen i olika nivaer. Det finns mycket bra information om vad
man kan fa ersattning for pa Forsakringskassans hemsida, sager
Louise Jeltin.

Kontaktdagar finns till for barn som omfattas av LSS. Dagarna finns
for att foraldrar ska fa 6kad kunskap om hur de ska kunna stétta sitt
barn. Man kan fa erséttning for 10 kontaktdagar per barn och ar.

Det ar mojligt att ansoka om utokad ersattning for vard av barn eller
tillfallig foraldrapenning aven efter att barnet fyllt 12 ar.

Halso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som starker stallningen for patienter.
Den ger bland annat ratt att valja 6ppenvard i en annan region, till
exempel habilitering eller specialist. Det ar lattare att fa en ny
medicinsk bedémning.
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— Lagen har ocksa tkat barns inflytande 6ver sin egen vard. De har
ratt att fa information pa ett satt som de forstar.

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 onskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, férmedla kontakter inom varden och vara
kontaktperson for andra samhaéllsaktorer.

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 héalso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar samordning efterfrdgas och
kompetens fran flera verksamheter behovs och dar
ansvarsfordelningen behover tydliggtras. Planen upprattas vid méten
dar de professionella ar skyldiga att delta. Den kan g6ras néar en
person upplever att det behdvs en samordning mellan olika instanser.

LSS

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

LSS ger stod for insatser och sarskild service for tre personkretsar.
For att omfattas av lagen och beviljas insatser enligt LSS ska
personen beddmas ha utvecklingsstorning, autism eller
autismliknande tillstand. Eller betydande och bestaende
begavningsmassiga funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder
foranledd av yttre vald eller kroppslig sjukdom. Den tredje
personkretsen omfattar andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de ar stora och fororsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsféringen och darmed ett omfattande behov av stod eller
service.

— LSS &r en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
Overklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

SoL

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

Exempel painsatser inom LSS/SolL

Avlbsarservice 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 bedoms individuellt.

Korttidsvistelse / stodfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade till
att ge anhériga avlosning och mer tid for syskonen, men ocksa till att
tillgodose barnets behov av miljgombyte och rekreation.

Tanken ar att barnet ska fa mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.

Ledsagarservice

En ledsagare hjalper till med kontakter i samhallet och kan félja med
pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen galler nar
funktionsnedsattningen inte ar alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begaras per tillfalle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfér familjen och ska
ses som ett icke-professionellt stdéd, en medmanniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad mot
exempelvis ledsagare) och behover alltsd inte rapportera om vad hen
gjort till nAgon myndighet.

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap § 10 ska kommunen ocksa
erbjuda stod till anhdriga. Med anhoriga menas en familjemedlem, (till
exempel syskon, mor— och farféraldrar) eller en god van till ndgon
med fysisk eller psykisk funktionsnedséttning.

Som anhorig kan man fa majlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller individuellt anpassat stod och fa tips, rad och hjalp med
kontakter. Detta stdd ska sokas hos kommunens anhérigkonsult.
Denna tjanst kan heta olika i olika kommuner.
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Personlig assistans

For att omfattas av insatsen personlig assistans behéver barnet ha
grundlaggande hjalpbehov som ar mycket privata och kénsliga for
den personliga integriteten.

De grundlaggande behoven ar
e personlig hygien
e intagande av maltider
e av- och pakladning
e att kommunicera med andra
e annan hjalp som forutsatter ingdende kunskaper om barnet
som person, till exempel tillsyn.

Personlig hygien, maltider och av- och pakladning réaknas i varierande
grad som foraldraansvar upp till 9 ars alder. Tillsyn réknas som
foraldraansvar fram tills barnet har fyllt 12 ar. Ansékan om personlig
assistans ska goras skriftligt och medicinska underlag kravs. Om de
grundlaggande behoven bedéms uppga till fler an 20 timmar per
vecka ar det Forsakringskassan som betalar, annars ar det
kommunen.

Skollagen 1 kap 4

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

Exempel pa anpassningar i forskola och skola:
e sarskilt schema dver skoldagen
e extra tydliga instruktioner
e stdd att satta igang arbetet
e anpassade laromedel
e nagon extra utrustning
e enstaka specialpedagogisk insats
e sarskilt stod
e handledning/fortbildning av personal
e resursperson/’assistent”
e minskning/anpassning av elevgrupp
e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang.
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Infér alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det galler till
exempel nar barnet borjar forskola och vid évergangen fran forskola
till skola samt vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor garna studiebesok
pa skolan om det finns osakerhet kring vilken som passar barnet
bast. Ge skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen
om barnets diagnos nar det ar dags for skolstart.

Natverksmoten

Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det manga
moten med de parter som omger barnet. Det &r bra att var val
forberedd och att ha med alla beslutsfattare pa motet. Ha en
dagordning och bestam pa forhand hur lang tid motet ska ta. For ett
protokoll om vem som ska gora vad till néar. Boka en ny tid for
aterkoppling och uppféljning av atgarderna.

— Det ar vanligt att skola och habiliteringen har natverksmoéten men
det kan aven galla sjukvard, LSS och assistansholag. Ni har en
rattighet att ha motena och ratt att valja vilkka som ska vara med,
sager Louise Jeltin.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missndjd ska i forsta hand vanda sig till skolans rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen.

Eller till Skolverket, skolverket.se telefonnummer 08 - 527 332 00.

Undantagsbestammelsen

| skollagen finns en undantagsbestammelse i 10 kap 21 § (tidigare
kallad Pysparagrafen). Den ger elever med funktionsnedsattning ratt
att undanta vissa delar i kunskapskraven och @nda fa godkant betyg.
Formuleringen lyder: "Om det finns sarskilda skal far det vid
betygssattningen bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav som
eleven ska ha uppnatt. Med séarskilda skal avses funktionsnedsattning
eller andra liknande personliga forhallanden som inte ar av tillfallig
natur och som utgor ett direkt hinder for att eleven ska kunna na ett
visst kunskapskrav.”

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa habiliteringen
kan man f& hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att soka
pengar ur. LAnsstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
soka efter mojliga fonder. Vissa foretag hjalper ocksa till att hitta ratt
fonder for en mindre summa.

— Det kan I6na sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Louise Jeltin.
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Sexualitet

For att fa stod och hjalp med fragor kring pubertet och sexualitet kan
man vanda sig till en kurator eller psykolog pa habiliteringen, skolan
eller BOSSE i Stockholm och LASSE i Vastra Goétalandsregionen
som &r kunskapscenter som ger rad och stdd till personer med
funktionsnedsattning.

Fler tips fran deltagare kring unga och sexualitet:

e Podden Funka olika

e Habilitering & Halsa Region Stockholm nyhetsbrev fran
oktober 2021.

e mittprivatliv.se

e umo och jumo — ungdomsmottagningens webbplatser.

e polisen.se/delbart — material fran polisen om att vara pa
natet.

e Klassen — UR Play

Tips pa brawebbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se - Forsakringskassan

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

1177.se — Sjukvardsupplysningen

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
csdsamverkan.se — Centrum for séllsynta diagnoser
stiftelser.lansstyrelsen.se — Lansstyrelsernas gemensamma
stiftelsedatabas

hejaolika.se — Nyheter om ett samhaélle for alla

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — Nationellt kompetenscentrum fér anhériga

Hur aberopar jag SIP som foralder?

— Det ar lite olika organiserat. Ett forslag ar att ga till LSS-
handlaggaren. Ni som foraldrar far bestamma vilka ni anser ska vara
med. Om ni kallar till ett sddant méte far inte instansen tacka nej.

Ar ungdomarna med p& SIP-motet?
— Det brukar inte vara sa men det finns inget som hindrar det.
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Centrum for séllsynta diagnoser finns vid universitetssjukhusen och
bestar av expertteam for olika diagnoser och diagnosgrupper. Syftet
med webbplatsen CSD i samverkan ar att sprida information for att
oka kunskapen inom omradet séllsynta diagnoser.

Las mer pa csdsamverkan.se

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

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

syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosfdreningar 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 utifrdn behov och att paverka for och patala att
séllsynta diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte missgynnas
pa grund av att andra inte kanner till s3 mycket om deras situation.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit
konkret material som alla far ta del av, sdsom utbildningsfilmer,
sammanstallningar av rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa
hur man kan gora en sa kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika diagnoser som
sinsemellan &r 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.

Har hittar du Riksforbundet sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

Informationen &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, kvalitetssékrad information om fler an 300
séllsynta halsotillstdnd. 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

© Agrenska 2021, nr 635 51


mailto:sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

En sammanfattning av dokumentation nr 635

Coffin-Siris syndrom &r ett medfott tillstand som
ké&nnetecknas av sen motorisk och kognitiv
utveckling. Manga med Coffin-Siris syndrom har
gemensamma utseendemassiga drag, bland
annat 6kad beharing pa kroppen och ovanligt sma
naglar pa lillfingrar och lilltar.

Coffin-Siris syndrom orsakas av en mutation i
nagon av flera kanda gener, hittills kanner man till
atta stycken. Den vanligaste orsaken till Coffin-
Siris syndrom &r en mutation i genen ARID1B.

| dokumentationen kan du bland annat lasa om
medicinsk och genetisk information, om
atsvarigheter, fysioterapi och kommunikation .
Dessutom far du en inblick i hur det ar att leva i en
familj med ett barn med Coffin-Siris 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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