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AICARDIS SYNDROM

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frén hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hir fallet Aicardis
syndrom. Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och
eventuella syskon ny kunskap, mdjlighet att utbyta erfarenheter och
traffa andra i liknande situation.

Fordldraprogrammet innehaller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat fran
barnens forutsittningar, mdjligheter och behov. I programmet ingér
forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér grund for denna
dokumentation om Aicardis syndrom som skrivits av redaktor
Marianne Lesslie, Agrenska. Innan informationen blir tillginglig for
allménheten har varje foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera
hur det kan vara att leva med sjukdomen eller syndromet berittar ett
fordldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har 1
verkligheten andra namn. Dokumentationerna publiceras dven pa
Agrenskas webbsida, www.agrenska.se.

Dokumentation nr 539 © Agrenska 2017 3


http://www.agrenska.se/

Aicardis syndrom

Foljande foreldsare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Caroline Lund, vuxenneurolog, Spesialsykehuset for epilepsi, Oslo
universitetssykehus, Norge

Cecilia Hulthe, specialistldkare, Klinisk genetik, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Goteborg

Tove Hallbook, 6verldkare, Barnneurologen, Drottning Silvias barn-

och ungdomssjukhus, Goteborg

Annika Alexandersson, epilepsisjukskoterska, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, Goteborg

Helen Drake, neuropediatriker, Habilitering och Hilsa Hisingen, Goteborg
Eva Holmgqyvist, arbetsterapeut, DART- kommunikations- och dataresurscenter
for personer med funktionsnedsittning i Goteborg

Elsa Trenning, psykolog, Neuromottagningen barn, Drottning Silvias
barn-och ungdomssjukhus i Géteborg

Medverkande fran Mun-H-Center:

Emma Brandquist, pedodontist

Joanna Malinowski, specialisttandlékare i barntandvard
Lisa Bengtsson, logoped

Pia Dornérus, tandskoterska

Medverkande frin Agrenska:

Emy Emker, koordinator

Cecilia Stocks, koordinator och socionom
Astrid Emker, pedagog

Anna Glenvik, pedagog

Ylva Wallentin, sjukskdterska

Marianne Lesslie, redaktor

Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon 031-750 91 00
E-post agrenska@agrenska.se

Dokumentation nr 539 © Agrenska 2017 4



Innehall

Aicardis syndrom- klinik, behandling och forskning
Linnéa har Aicardis syndrom

Genetik

Linnéa far diagnosen

Fragestund

Linnéa far epilepsi

Epilepsisjukskdoterskans roll

Habiliteringens roll for rad, stdd och behandling
Linnéa och habiliteringen

Kommunikation

Linnéa kommunicerar pa sitt sitt
Psykologiska bedomningar

Linnéa och skolan

Agrenskas pedagogiska erfarenheter
Syskonrollen

Linnéa och syskonen

Munhélsa och munmotorik

Sambhillets ovriga stod

Linnéa, hennes familj och framtiden
Informationscentrum for ovanliga diagnoser
Nationella funktionen sillsynta diagnoser

Dokumentation nr 539 © Agrenska 2017

13
14
16
10
16
17
21
25
26
30
31
33
34
37
40
41
45
48
49
49

Aicardis syndrom
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Aicardis syndrom- klinik, behandling och forskning

Aicardis syndrom beskrevs forsta gangen for femtio ar sedan
av den franske barnneurologen Jean Aicardi. Han var sarskilt
intresserad av barn med infantila spasmer.

— En grupp skildes ut fran de andra. De hade avvikelser i
corpus callosum, det vill sdga avsaknad av eller outvecklad
hjarnbalk. Senare fick de diagnosen Aicardis syndrom, siger
Caroline Lund, vuxenneurolog pa Spesialsykehuset for epilepsi
vid Oslo universitetssykehus i Norge.

Hjérnbalken dr ett band av nervfibrer som dverfor information
mellan de tva hjarnhalvorna. I fosterstadiet dr hjarnbalken viktig for
utvecklandet av funktioner, som exempelvis bildandet av
sprakcentrum.

— Om inte hjdrnbalken fungerar som den ska kan hjdrnan dnda hitta
alternativa vdgar for att 6verfora information. Oftast innebdr
tillstdndet generellt att personen har epilepsi och nagon form av
intellektuell funktionsnedsittning, sdger Caroline Lund.

Mest flickor

Aicardis syndrom orsakas sannolikt av en mutation pa X-
kromosomens korta arm och den uppstar mycket tidigt efter
befruktningen. Det &r ndstan enbart flickor som fods med
syndromet.

— Flickorna fods till synes friska, men efter ndgra veckor eller
ménader visar sig olika symtom som beror pa de for syndromet
karaktéristiska missbildningarna 1 hjdrnan, siger Caroline Lund.

Tre huvudKkriterier

Vid tre till sex manaders alder far manga flickor med Aicardis
syndrom epileptiska anfall. Forst kommer fokala anfall, det vill
sdga anfall med epileptisk aktivitet begriansade till en del av
hjérnan, som senare dvergér till infantila spasmer. Hos andra ér
infantila spasmer den forsta anfallstypen.

— Vid typiska infantila spasmer, bdjer barnet huvudet framét, slar ut
med armarna och bojer eller stricker hoftlederna. Anfallen kommer
1 serier med korta mellanrum. De kan 6ka 1 antal fran dag till dag
tills de bryts med mediciner, sdger Caroline Lund.

De flesta har ocksé en svar intellektuell funktionsnedsdittning, med
stor paverkan pé spraket, kommunikationen och motoriken. Ett
fatal har medelsvar kognitiv paverkan. Lindrig intellektuell
funktionsnedsattning forekommer men ar ovanligt.
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Ogonen paverkas alltid, och de flesta har nedsatt syn. Vid
ogonundersokning syns omraden med mindre pigment (retinala
lakuner) som vita flackar i 6gonbotten, vilket beror pa att
néthinnans pigmentceller och andra strukturer saknas i dessa
omraden. Om lakunerna sitter 1 gula flacken paverkar de
skarpseendet, annars inte.

Andra typer av missbildningar i 6gonen dr ocksé vanliga, som att
det ena O6gat d&r mindre dn normalt (mikrooftalmi), fordndringar i
synnerven och ofullstidndig slutning, spaltbildning av dgats hinnor
(kolobom). Det dr ocksa vanligt med snabba, ofrivilliga
ogonrdrelser (nystagmus).

Ovriga vanliga symtom

Cystor i1 hjdrnan och asymmetri mellan hjarnhalvorna férekommer
ibland.

— Med hjélp av EEG kan man se forandringar 1 hjdrnan, sa kallad
asynkroni 1 hjarnaktiviteten. Det beror pa att hdger och vénster sida
inte dr synkroniserade. Ofta syns det hos smé barn och det kan
forsvinna nédr de blir dldre, sdger Caroline Lund.

Olika neurologiska symtom forekommer. En del kan ge
forlamningar i armar och ben. Problem fran mag-tarmkanalen &r
vanligt, till exempel forstoppning, diarré och att den normala
ventilmekanismen mellan magsécken och matstrupen (6vre
magmunnen) inte fungerar som den ska och maginnehéllet darfor
lacker upp 1 matstrupen (gastroesofageal reflux). En del barn kan
ocksa ha svarigheter att dta. Extra revben eller avsaknad av revben
och missbildningar pé kotorna forekommer ofta. Under uppvixten
kan flickorna fa sned rygg (skolios).

— Vid vilken alder skoliosen utvecklas ar individuellt. Ibland vid
vissa tillstdnd ndr barnet vixer exempelvis framtrader skoliosen
och framskrider vildigt fort. Ar skoliosen kiind ska barnet gora
upprepade undersdkningar under uppviaxten, sdger Caroline Lund.
Skolios behandlas med fysioterapi, korsett och i manga fall med
kirurgi.

Behandlingar

Nir det giller behandling med likemedel anvédnds karbamazepin,
lamotrigin och valproat. Det dr ocksé vanligt att kombinera
valproat och lamotrigin. Ingen som har epilepsi blir anfallsfri av
medicinering, men mingden anfall kan reduceras.

Anfall som inte gar 6ver kan brytas med Buccolam, diazepam eller
kloralhydrat (som paverkar andningen minst).
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Andra behandlingsalternativ

Om ldkemedel inte hjdlper finns annat att ta till. Ketogen kost,
innebdr en noggrant berdknad kost som é&r rik pa fett, innehaller ett
minimum av kolhydrater och ger det dagliga behovet av protein.
Overskottet av fett bildar sviltkroppar (ketoner) som kan anvindas
istillet for glukos som brénslekilla for &mnesomséttningen 1
hjarnan. For en del barn leder det till att anfallen minskar.

Ett annat behandlingsalternativ &r vagusnervstimulator, VNS.
Vagusnerven ér en av tolv nerver som utgar direkt frdn hjarnan. En
liten batteridriven dosa opereras in under vinster nyckelben och en
tunn trad fran generatorn opereras runt den vénstra vagusnerven.
Generatorn stélls in sa att den sénder elektriska impulser till
hjarnan via vagusnerven med bestdmda intervall och bestdmd
styrka, som successivt 6kar vid behov.

Nir det giller mage och tarm fér vissa barn besvér med att Gvre
magmunnen inte kan hélla tétt och surt maginnehdll kommer upp.
En del barn har problem med att svilja och det &r vanligt med
forstoppning.

— Problem fran mag-tarmkanalen behdver utredas och kan
behandlas med lakemedel. De flickor som har svart att dta kan
behova fi 1 sig ndring via en ndssond eller en PEG, perkutan
endoskopisk gastrostomi, en inopererad knapp pa magen, som dr en
forbindelse till magsécken via bukvéiggen. Det &r viktigt att noga
folja flickornas tillvéxt, sdger Caroline Lund.

Puberteten

Valproat kan ha en hormonell paverkan pa kroppen. Aggen i
dggstockarna bildas inte, menstruationen kommer inte igang och en
graviditet dr utesluten. Om en kvinna vill bli gravid ska hon inte
medicinera med Valproat eftersom det ocksd kan paverka fostret
negativt.

— Ibland &r det trots allt bara Valproat som hjilper mot
epilepsianfallen och dd far man viga for- och nackdelar med
medicinen.

Puberteten startar normalt frén &tta - nio ar och den starkaste
indikatorn for tidig eller sen pubertet &r drftlighet. Det &r bra om
fordldrarna tanker tillbaka pa hur det var for dem.

— En stor viktuppgang som 4tta- tio kilo eller mer kan péaverka att
barnet kommer in i puberteten tidigare dn hon skulle annars
eftersom Ostrogen produceras i fettet. Viktuppgang ér inte bara
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intag av mat, utan ocksd hur mycket barnet ror sig och det kan bero
pa nyinsatta mediciner.

— Lakemedlet Valproat kan medfora 6kad aptit, sdger Caroline
Lund.

Forskning

I sin doktorsavhandling 2010, ”Genetisk og epidemiologisk
kartlegging av Aicardi syndrom”, undersokte Caroline Lund
forekomsten av Aicardis syndrom i Norge. Hon kartlade de kliniska
tecknen och forsokte att finna orsaken till syndromet. Sist kartlade
Caroline Lund och kolleger den kognitiva utvecklingen vid
Aicardis syndrom.

— Som sa ofta med forskning gér det inte alltid som det dr tdnkt. Vi
fann inte den genetiska koden, sdger Caroline Lund.

Sex flickor med Aicardis syndrom upptécktes i Norge. De var
mellan 6 och 27 ar och debutaldern for Aicardis syndrom varierade
mellan sex veckor och ett &r. Alla hade paverkan pé corpus
callosum (hjdrnbalken), retinala lakuner och skolios. Fem av sex
fick epilepsi vid ungefar sex veckors alder. Tva hade mikroftalmi,
det vill sdga att ena 6gongloben var mindre dn den andra. Tre hade
litet huvudomfang, sé kallad mikrocefali. Tre hade kolobom, ett hél
1 0gat som kan ge synforsamring och tre hade nervus optikus det
vill sdga missbildad synnerv.

Med EEG gick det att se att alla hade ndgon form av asymmetri
mellan hjdrnhalvorna och hypsarytmi, det vill séga infantila
spasmer. Tva flickor hade suppression bursts, en typ av
rytmstorningar som tyder pa omogen hjarna.

Niér det géllde hur flickorna fungerade, kunde tva av sex ga av egen
kraft och en flicka kunde prata. Fyra hade grav intellektuell
funktionsnedséttning. Alla hade svar epilepsi som sma barn, som
blev bittre med tiden.

— De hade blivit behandlade med flera olika epilepsimediciner. Alla
hade provat ketogen diet med varierande resultat. Ett problem var
att det var svart att f fram hur vil dieten var genomford. Tre hade
provat behandling med vagusnervstimulator. Det hade effekt hos
tva av dem och en tog bort stimulatorn eftersom den inte gjorde
nagon skillnad, sdger Caroline Lund.

Tre av flickorna hade opererat ryggen pa grund av skolios. Fyra av
sex fick ndring genom en PEG.

— Sammanfattningsvis kan sdgas att de sex flickor som deltog i den
hér studien, hade en varierande sjukdomsbild. Minga hade svar
epilepsi fran borjan men den hade blivit battre med dren och de
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hade en hogre forekomst av skolios &n andra studier har visat, sdger
Caroline Lund.

Genetisk orsak

Ett mal 1 avhandlingen var att hitta den genetiska orsaken.

Tolv flickor frdn Norge, Danmark och Italien med Aicardis
syndrom genomgick genetiska undersokningar.

— Vi anvénde oss av moderna genetiska metoder, DNA-
sekvensering och exomsekvensering, sdger Caroline Lund.
DNA-sekvensering anvinds for att undersdka genetiska
fordndringar inom enskilda gener diar man kéanner till att dessa
mutationer ar kopplade till ett visst sjukdomstillstdnd. Med
exomsekvensering gar det att studera alla kroppens cirka 20 000
gener.

— Vi ville kontrollera om det fanns en foréndring i en specifik gen
hos alla flickorna med Aicardis syndrom och om det fanns
nymutationer, sdger Caroline Lund.

De fann inte ndgon fordndring i samma gen hos flickorna och inga
nymutationer.

— Aicardis syndrom dr fortfarande en gata. Manga forskare arbetar
med det. Vi kommer att komma pé vad orsaken dr, men kanske ska
vi leta pa andra sitt, sdger Caroline Lund.

Artikel nummer tre behandlar kognitiv funktion hos en flicka med
Aicardis syndrom.

Flickan var den enda av flera som kunde genomfora ett
neuropsykologiskt test. Hon fick gora testet tvd gdnger med sju rs
mellanrum.

— Hon var ocksé den enda flickan i gruppen som inte hade epilepsi.
Flickan blev undersokt 2004 och pé nytt 2011. Resultatet var att
hon hade lindrig intellektuell funktionsnedséttning, sdger Caroline
Lund.

Lank till de tva forsta artiklarna. Resultaten frdn den tredje artikeln
ar inte publicerad dnnu:
ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5073591/
sciencedirect.com/science/article/pii/S0887899414006535

Caroline Lund svarar pa nigra fragor innan hon ir tvungen
att gi ivig. Tove Hallbook, overlikare p4 Barnneurologen vid
Drottning Silvias barn-och ungdomssjukhus i Goteborg, tar
over och svarar pi ytterligare fragor om Aicardis syndrom.
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Finns Aicardis syndrom bara i vistvirlden?

— Nej, man tror att Aicardis syndrom &r lika vanligt 6ver hela
vérlden. Exakta uppgifter finns inte. Det dr inte heller sikert att
patienter med Aicardis syndrom far en diagnos dverallt.

Hur mdnga flickor finns det i Sverige med Aicardis syndrom?
— Jag tror att det dr 18 flickor. Det fods cirka en flicka per ar.

Hur tiinker du kring habiliteringens roll och samordningen kring
dessa barn? Det kan se olika ut.

— Det dr ndgot vi diskuterar mycket och det ar klart att det ska se ut
pa liknande sitt Over landet. Jag sitter i styrgruppen for nationella
riktlinjer for epilepsi och dir ér ett av huvudmalen jamlik vard over
hela landet. Det &r viktigt att Gverforing av information mellan
specialistmottagning och habilitering fungerar. Det gor det pa
mindre orter dir det ofta &r samma personal som arbetar pa bada
stdllena. Vart mal dr att vi ska kunna méta hur man gor i Skéne, i
Vistra Gotaland och s vidare och rekommendera att olika stéllen
foljer de styrdokument som finns och upprittar vardprogram med
mera. Fram till det fungerar riktigt 6verallt ar det viktigt att hitta en
fast vardkontakt och det behdver inte vara en ldkare utan kan vara
en fysioterapeut, sjukskoterska eller en arbetsterapeut till exempel.
Om négra ar, tror jag, kommer allt detta att fungera.

Manga av barnen vaknar mitt i natten och sover daligt. Vet du
vad det beror pa?

— Somnproblem kan ha manga olika orsaker. Reflux, smartor,
epileptiska anfall, biverkning av mediciner och symtom pé
forstoppning. Somnregistrering kan vara ett sétt att komma tillratta
med det, liksom video-EEG. Fundera ocksa 6ver hur mycket barnet
sover pa dagen, kanske sover det for mycket och blir inte
tillrackligt trott pa natten.

Nagra flickor med Aicardis syndrom kan gad, andra inte. Har det
med epileptiska anfalla att gora?

— Det finns sannolikt flera orsaker. En &r att sjukdomsbilden
varierar mellan individer. Vissa har férutom outvecklad hjérnbalk
missbildningar som péaverkar tillstdndet. Det stor kommunikationen
1 hjdrnan, det vill sdga hjarnans utveckling, och ger ofta en svarare
epilepsi och forlorade formagor.
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Varfor far var flicka epileptiska anfall hemma och ingen
annanstans?

— Vi vet att epileptiska anfall &r situations- och dygnsberoende. Det
ar till exempel vanligt med anfall i samband med insomning och
uppvaknande. Det kan ocksé vara sa att hon nir hon kommer hem
slappnar av och dé fordndras vakenhetsnivan och ett anfall kan
komma.

Vad séiger du om CBD-medicin, marijuana till exempel, vid
epilepsi och Aicardis syndrom?

— Det dr inget vi anvénder i Norge och inte i Sverige heller. Det ér
inte godkédnt som medicin. Men det finns studier som visar att det
hjalper vid véldigt stora tonisk kloniska anfall. Tyvarr har det stora
biverkningar och effekten &r kortvarig.

Ndr ska man vara nojd med medicineringen?

— Om man kan fa en situation utan langdragna toniska kloniska
anfall och absenser dr mycket vunnet. Har barnet mycket absenser
som paverkar kontakten med omgivningen behovs en behandling.
Man maéste rdkna med att det tar ett par tre veckor att konstatera
biverkningar med en ny medicin och ett par manader for att se om
medicinen hjdlper. Undantag giller vid akuta allergiska reaktioner
som kommer direkt efter insdttning av medicin.

Hur fungerar medicinerna som stoppar anfallen? Gor de att
musklerna slappnar av eller sker det ndgot i hjirnan?

— Akutmedicinerna dr bensodiazepiner, det vill sdga lugnande
mediciner som till exempel Stesolid. De gér in i hjdrnan och séger
till en mottagare som finns pa alla celler att producera mer GABA,
som dr en ddmpande transmittorsubstans 1 hjarnan.

Kan mdnga epilepsianfall ge for tidig pubertet?
— Det har man inte kunnat visa i nagra studier.

Paverkar kost och likemedel om barnet kommer tidigt eller sent
in i puberteten?

— Den som éter kortison kan fa en kraftig viktuppgang och det kan
dra igang tidig pubertet.

Ar det synfel barnet har bestiende eller kan det bli forsimrat?
— Ogon aldras och brytningsformagan forsdmras av alder. Har man
fran borjat ett problem med synen brukar det foréndras.
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Hur paverkar de retinala lakunerna synen?

— Om lakunerna &r i gula flacken paverkar det synskérpan. Det ér
inte ett brytningsfel utan en avsaknad av synnervsceller. Vid
Aicardis syndrom finns manga orsaker till nedsatt syn. Flickorna
kan ha helt normal syn ocksa.

Vad héiinder nir vi far reda pa den genetiska orsaken till Aicardis
syndrom och vad blir det for forindring for barnen?

— Vet vi vilket protein som fattas dr det mojligt 1 det langa loppet
att finna bra likemedel och behandlingar.

En person med Aicardis syndrom, har mdnga olika symtom, som
benskorhet, tidig pubertet och epilepsi. Hur gor man for att
samordna vdrden i Norge?

— Vi har barn- och vuxenhabiliteringen dér man moter patientens
olika behov. Det fungerar lite olika i olika lén.

Linnéa har Aicardis syndrom

Linnéa nio ar kom till Agrenskas familjevistelse, med sina
foraldrar Kristina och Johan och sméasyskonen Irma sex ar och
Sven fyra ar.

Naér Kristina var gravid med Linnea gjordes ett rutinultraljud 1
vecka 18. Barnmorskan sdg en avvikelse, att fostrets hjdrnhalvor
inte var symmetriska och tillkallade tvé ldkare, en kvinnolékare och
en barnldkare. Veckan efter fick Kristina tid for ett nytt ultraljud
och da trodde de inte att ndgot var fel. I vecka 38 f6ljde inte
livmodern sin kurva. Nir barnmorskan sedan tittade pa barnets
hjarna med ultraljud syntes ett tomrum.

— Da fick jag som ett tomrum inom mig, sdger Kristina.

Likare tillkallades och de pratade om hjarnblodning eller
vattenskalle.

Vid det storre sjukhuset konstaterades att det inte var en
hjérnblodning och de blivande forédldrarna drog en liten suck av
lattnad.

I vecka 40 forlostes Katarina med kejsarsnitt. Nér hon rullades ut
efter operationen sa en barnmorska till henne att hon sett manga
barn och ”’den hér flickan blir det inga problem med”.
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Avdelningar for klinisk genetik finns pa universitetsorter i
Sverige, Lund, Uppsala, Stockholm, Umed, Linképing och
Goteborg.

— Dir triffar vi patienter med olika syndrom, bland andra
Aicardis syndrom, siger specialistlikare pa Klinisk Genetik,
Cecilia Hulthe som arbetar pa Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Goteborg.

Varje individ far hilften av sin arvsmassa fran sin mamma och
hilften fran sin pappa. Anlagen, generna, finns i cellkdrnan i
kroppens alla celler. Generna &r runt 20 000 till antalet och utgérs
av hoptvinnade DNA-strangar som formar 46 kromosomer (23
kromosompar). En kromosom kommer frdn mamman och en fran
pappan. Ett par av kromosomerna dr konskromosomer, flickor har
tvd X-kromosomer och pojkar har en X-och en Y-kromosom.

— En kvinna ger alltid ifran sig ett X vid befruktningen, medan
mannen delar med sig av sitt X i femtio procent av fallen och sitt Y
1 femtio procent. Det dr alltsa den biologiska pappan som avgor
konet pa barnet, sdger Cecilia Hulthe.

Genernas byggstenar, nukleotiderna, utgér mallar for hur proteiner
skall se ut. Proteinerna gor att cellerna och darmed
ménniskokroppen fungerar.

Olika forandringar i generna kan leda till problem nér proteinerna
ska bildas.

— Generna kan ses som ord bestaende av bokstaver 1 bocker 1 ett
stort bibliotek. Om en gen eller bokstav saknas spelar det 1 vissa
fall ingen roll men ibland gor det stor skillnad. Det kan exempelvis
gora att ett protein inte bildas i tillrdcklig méngd eller att det blir
felaktigt och da kan inte cellen eller kroppen fungera som den ska,
sager Cecilia Hulthe.

En genetisk sjukdom uppstér nir “texten i boken” inte blir
forstaelig. Nér nagot eller nagra saker paverkas. Till exempel att ett
protein inte fungerar, eller att det fattas och det kan gora att barnets
utveckling avviker fran det forvintade. Samma protein kan ocksa
ha olika betydelser pd olika stillen i kroppen. Darfor kan barnen fa
symtom fran olika kroppsdelar.
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— Sédana har fordandringar behover inte alltid vara nedirvda fran en
forélder utan kan ha uppstatt for forsta gangen hos barnet, séger
Cecilia Hulthe.

Arftlighet

Naér det géller Aicardis syndrom har genetikerna inte kunnat fastsla
vilken gen som &r fordndrad. De tror att fordndringen sitter pa en av
X-kromosomerna eftersom det bara dr flickor som blir sjuka.
Pojkar med Aicardis syndrom 6verlever inte fosterstadiet.

— De har bara en X- kromosom och blir for sjuka, sdger Cecilia
Hulthe.

I de flesta fall anser man att Aicardis syndrom uppkommer som en
forandring 1 en av fordldrarnas konsceller (dgget eller spermien)
tidigt under embryoutvecklingen. Sannolikheten att fordldraparet
pa nytt far ett barn med sjukdomen uppskattas i sddana fall som
mycket 1dg, mindre &n en procent.

— I enstaka fall kan mutationen finnas i flera av fordldrarnas
konsceller och detta kallas for gonadal mosaicism. Detta gor att det
dnd4 finns en liten upprepningsrisk, sdger Cecilia Hulthe.

Skulle en flicka med Aicardis syndrom fa barn ar det femtio
procents sannolikhet att hon for syndromet vidare om det drvs sa
som man tror.

Genetisk vigledning

Ett fordldrapar som fatt en flicka med Aicardis syndrom kan fa
genetisk vigledning pd avdelningarna for klinisk genetik pa
universitetssjukhusen i Sverige.

Fragor till Cecilia Hulthe:

Ar det for fi som drabbas for att det ska bli intressant att ligga
ner pengar pd forskning och att hitta genen?

— Det tror jag inte. Det 4r ménga forskare som dr intresserade av
Aicardis syndrom. Det géller bara att finna ritt gen.

Ar det sd att iildre forildrar oftare fir barn med Aicardis

syndrom?
— Det dr inget jag kénner till.
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Linnéa far diagnosen

Linnéa undersoktes av barnneurolog och det var mycket riktigt ett
tomrum mellan hjarnhalvorna. Barnneurologen beréttade att Linnéa
formodligen skulle fa epileptiska anfall nédr hon blev lite dldre. De
fick virsta scenariot beskrivet for sig, s att de skulle vara
forberedda. Pa sin tvAménadersdag fick Linnéa sitt forsta
epileptiska anfall och borjade medicinera darefter.

— Jag gick som pa nélar och vintade pd de hemska krampanfallen,
s& ndr hon fick infantila spasmer tyckte jag inte det var farligt. Jag
hade fatt virre anfall beskrivna for mig, sédger Kristina.

Johan sokte pa internet och ldste om olika mgjliga syndrom och
fastnade for ett som han tyckte stimde in pa Linnéa. Han sa inget
om det till Kristina.

— Vi dr lite olika med det. Jag mar bédst av att ta dagen som den
kommer medan Johan vill veta mer, sdger Kristina.

Nista gdng de besokte barnneurologen frdgade Johan om det kunde
vara Aicardis syndrom.

—Det &r ett av de syndrom vi missténker’, sa hon, beréttar Johan.
Nér Linnéa var fem manader undersoktes hennes 6gonbottnar och
lakaren fann pigmentfordandringar, sa kallade retinala lakuner. Da
fick hon diagnosen Aicardis syndrom.

Linnéa far epilepsi

Nér Linnéa var tvd manader gammal och fick sina forsta anfall 14g
hon inne en ldngre period pé sjukhus. Hennes forsta medicin
Sabrilex® provades ut da. Nar det gitt ndgra manader kom anfallen
tatare igen och medicinen tappade sin verkan. Genom &ren har hon
fétt testa ménga olika mediciner.

— En medicin, Iktorivil®, slog ut henne helt. Hennes utveckling
efter spadbarnsstadiet stannade av, hon slutade skratta och ville
bara ligga och sova. Det fordndrades inte pa fem manader. Nér vi
kom till en annan ldkare tog han bort medicinen och satte dit en ny,
sdger Kristina.

Linnéa har provat Keppra® och Absenor®. Nu tar hon Orfiril®
och Frisium® och dr inne i1 en bra fas med epilepsin.

— Vi har inte provat ketogen kost eller vagusnervstimulering
eftersom vi inte stott pa ndgon som kunnat rekommendera det. Nu
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nér epilepsin dr sé bra &r vi forsiktiga med att &ndra nagot, séger
Kristina.

Epilepsisjukskoterskans roll

— Min roll pa mottagningen ér att prata med forildrar pa
avdelningen och over telefonen. Som epilepsisjukskoterska éir
jag van vid att mota vildigt mianga olika frigor, siger Annika
Alexandersson, epilepsisjukskoterska vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

For det mesta borjar samtalet med att fordldern vill prata om ett
problem eftersom de behover formulera ett &rende for att komma
fram, men det landar ofta i allt det som @nd& fungerar bra.

— Ofta avhandlar vi drendet ganska snabbt och pratar mer kring
hela situationen och min funktion &r manga ganger att bekréfta att
de gor ritt, sdger Annika Alexandersson.

Epilepsiteamet pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
bestar av barnneurolog, kurator, logoped, neuropsykolog, psykolog,
fysioterapeut och arbetsterapeut. I det hir teamet ar
epilepsisjukskoterskan spindeln i nitet.

— Min roll &r inte att kunna besvara allt och 16sa alla fragor. Teamet
finns omkring barnet och jag kan bolla fragor med dem och
formedla kontakt vidare. Manga har exempelvis frdgor kring
ersittning och Forsékringskassan och da leder jag vidare till
kuratorn, sdger Annika Alexandersson.

Niér ett barn kommer in akut med anfall och far diagnosen epilepsi
ar epilepsisjukskoterskan manga génger forsta kontakten med
mottagningen. Efter det att barnet tréffat lakare pa mottagningen
och fétt mer information om diagnosen sa har hen ett uppfoljande
telefonsamtal for att f6lja upp medicin samt besvara de fragor som
dykt upp efter likarbesoket.

— Jag har hort att man tar in hogst tio procent av den informationen
man far nér man ar i1 chocktillstdnd sa fordldrar dr ofta oroliga och
har manga fragor. Jag gér dven igenom sa att fordldrarna kanner sig
trygga kring akuta omhandertagandet och 1 att hantera
akutmedicinen. Ofta har de praktiska fragor som exempelvis att
lakaren skrivit ut en halv Diazepam klysma. *Hur ger man
egentligen en halv Diazepam?’ "Hur viktigt &r det att den blir precis
en halv?’ Och liknande frigor, sdger Annika Alexandersson.
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Somnbrist

Ett &terkommande bekymmer for fordldrar dr somnbrist. De vigar
inte sova eftersom de &r oroliga for att barnet ska fa anfall.
Fordldrarna gér ofta i skift och turas om att sova. Om barnet
dessutom ska borja forskola eller skola s& kan det vara svart for
fordldrar att formedla till personalen vad pedagogerna ska gora vid
ett anfall eller forklara vad epilepsi dr och vad de ska tdnka pa.
Ibland kan det vara oroligt om pedagogerna aldrig har sett ett anfall
och dérfor &r oroliga for vad som ska komma eller om de &r radd att
gora fel.

— DA ér det en del 1 min roll att stotta fordldrarna sa att de kénner
sig trygga och hjilpa till att informera forskolan eller skolan. Det ar
viktigt att fordldrarna vagar lita pa att barnet blir vdl omhéndertaget
1 skola och forskola.

En pedagog i publiken beréttar att i borjan nir ett barn hade fatt
diagnosen epilepsi samlades alla ur personalen nir barnet hade ett
anfall. Vi ville att alla skulle fa vara med om det och samtidigt ha
ndgon med sig som inte var rddd”. En annan person i publiken
sdger: “Det dr sa skont att hora fran en fordlder att vi har gjort helt
ratt.” ”Ni kunde inte hanterat det béttre. Bra jobbat, bra hanterat”,
sade forédldern.

— Den kontakten mellan personal och fordldrar ar viktig. D& kidnner
alla sig trygga, sdger Annika Alexandersson.

Om epileptiska anfall

Nir epilepsisjukskoterskan triaffar pedagoger tillsammans med
barnets fordldrar informerar hen om vad epilepsi dr. Ungefar sa hér:
Epilepsi dr den vanligaste neurologiska sjukdomen, cirka

50 miljoner ménniskor i véirlden har epilepsi. I Sverige har cirka

50 000 vuxna och 10 000 barn epilepsi. Varje ér far 3 500 vuxna
och 1 500 barn i Sverige epilepsi.

Definitionen av epilepsi &r tvd spontana anfall som inte framkallats
av annan sjukdom, skada eller av feber. Ett anfall ar ett plotsligt
utbrott av okontrollerad aktivitet i nervceller 1 hjarnbarken.
Anfallen bendmns efter var i hjdrnan utbrottet startar och ser olika
ut beroende pa det och hur de sprider sig. De bendmns fokala anfall
eller generaliserade anfall eller &r anfall som inte kan klassificeras.
Fokala anfall ger olika symtom beroende pé var de startar 1 hjarnan
och hur de sprider sig. Vissa har bevarat medvetande vid fokala
anfall medan andra forlorar medvetandet. Generaliserade anfall
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pagar 1 hela hjérnan och dessa anfall kan yttra sig pa manga olika
sétt. Det kan vara franvaroattacker, sa kallade absenser, korta
muskelryckningar, sé kallade myoklona anfall, kloniska anfall,
toniska anfall, tonisk-kloniska anfall och atoniska anfall sa kallade
”droppattacker”.

Utredning

Niér epilepsin utreds tillfrdgas barnet 1 forsta hand om hur anfallet
upplevdes och vad barnet kommer ithadg. Om barnet inte kan
beskriva eller inte minns nagot efterfragas en anfallsbeskrivning
frdn den som bevittnat anfallet, oftast fordldrar eller skolpersonal.
Sedan gors ofta elektroencefalogram (EEG) och hjdrnavbildningar
med datortomografi (CT) eller magnetresonanstomografi (MRT).

Behandling

Behandlingen kretsar mycket kring ldkemedel.

— Det dr en balansgéng mellan positiv effekt och odnskade
biverkningar. Ungefér hélften blir anfallsfria av den forsta
medicinen. Om epilepsin har orsakats av en hjirnskada ar chansen
liten att personen ska kunna sluta med medicinen. Anfallsutlosande
faktorer dr individuella men ménga &r kénsliga for feber,
infektioner, somnbrist, hormonella faktorer, starka emotionella
upplevelser, flimrande ljus och forstoppning.

Omhindertagande vid epilepsianfall

De flesta anfall gar 6ver av sig sjilva efter tva till tre minuter
Anfallen dr som regel inte smértsamma eller livshotande. Se till att
andningsvégarna ér fria. Lossa étsittande kldder, halssmycken och
tag av eventuella glasdgon. Om mojligt, 14gg barnet pd sidan,
skydda huvudet mot stétar med hjdlp av ndgot mjukt underlag, till
exempel jacka, véska eller kudde. Stoppa inte ndgot i munnen, det
gor mer skada dn nytta. Ge inte ndgot att dricka, eftersom barnet
inte kan svilja. Observera och ta tiden pé anfallet, s att det gar att
beskriva det efterat.

Om barnet tidigare har haft ldngdragna anfall och har medicin for
att bryta dessa till exempel Buccolam®, Diazepam® eller
Stesolid®, ge da det om anfallet inte gatt dver av sig sjélv, efter tre
minuter. Stanna kvar hos barnet tills det dterfatt fullt medvetande.
Om barnet skadat sig, tag kontakt med sjukhus. Ring ambulans om
anfallet inte gar 6ver eller om anfallen avldser varandra utan att
barnet vaknar emellan. Lt barnet vila efter anfallet.
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Anfallsdokumentation

Pa mottagningen far familjen vid behov en anfallskalender dar
fordldrarna kan fora in de olika anfallen. Det &r av intresse att veta
nér anfallen kommer, hur anfallen ser ut och hur linge de héller pa.
Ofta ér det svart att forklara hur de ser ut med ord. Numera kan
man lattare filma anfallen med mobiltelefonen.

— Manga har kameror néra till hands och det dr bra att de anvinder
dem for att filma anfallen. Vi ser sa sdllan anfallen pa
mottagningen.

Nationellt handlaggningsstod

Det finns ett nationellt handldggningsstdd for barn med epilepsi,
som finns att I4sa pd Svenska epilepsiséllskapets hemsida,
epilepsisallskapet.se.

— Det definierar bland annat min roll som epilepsisjukskoterska.
Dir finns checklistor for uppfoljning av patienter med nydebuterad
epilepsi och for uppfoljning av sjukskoterska.

Annika Alexandersson brukar boka in en telefonkontakt tva-tre
veckor efter lakarbesok.

— Dessa samtal handlar oftast om att prata igenom hur anfallen ar
och hur de paverkar vardagen, sémnen och om de medfér mycket
oro. Vi pratar ocksa om eventuella biverkningar av medicinen. Det
ar da vi kan vérdera om det fungerar med medicinerna. Vi vill ha
den Onskade effekten av medicinen men helst inte biverkningarna.
Detta brukar vi prata mycket om.

I borjan kan kontakten mellan epilepsisjukskoterska och fordldrar
vara varje vecka om det dr en besvirlig anfallssituation eller om
fordldrarna dr oroliga. Nér situationen lugnar sig s glesas
kontakten ut.

Las mer pé Svenska epilepsiforbundet, epilepsi.se. Eller i
Epilepsiappen som finns att ladda ner till mobiltelefon eller
lasplatta.

Fragor till Annika Alexandersson:

Ar epilepsisjukskiterskan en fast virdkontakt for forilder och
barn?

— Vi dr fyra sjukskdoterskor pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus och &r inte formellt utsedda till fast vardkontakt
men 1 manga fall fungerar vi som det da vi dr stationerade pa
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mottagningen mandag-fredag. I vissa fall far patienten inte samma
lakare varje géng och d4 &r vi mest fasta vardkontakten.

Brukar du triiffa personalen pd skola och forskola ensam eller iir
fordldrarna alltid med?

— Oftast tréaffar jag personalen tillsammans med fordldrarna
eftersom forédldrarna har information om hur anfallen ser ut. Sedan
kan jag forklara varfor anfallen ser ut som de gor.

Gar pulsen alltid upp innan ett epileptiskt anfall?
— Det kan se olika ut. Vissa séger att pulsen gér upp.

Habiliteringens roll for rad, stod och behandling

— Jag kan tinka mig att erfarenheten av habiliteringen ser
olika ut beroende pa var man kommer ifrin i Sverige. Det ir
inte konstigt eftersom habiliteringen ir olika organiserad,
sdger Helen Drake, barnneurolog pa Habilitering och Hiilsa pa
Hisingen i Goteborg.

Habilitering och Hilsa &r en ung organisation. Den kom till pa
mitten av 1990-talet och 1 GGteborg sé sent som ar 2002.

— Det dr en sammansmaltning av sjukvarden och kommunen, kan
man siga. Innan dess fick barn med funktionshinder, framforallt de
med mycket rorelsehinder, stod inom sjukvéarden. De som hade
kognitiva funktionsnedséttningar horde organisatoriskt till
kommunen. I och med skapandet av en samordnad habilitering
sméltes de ihop till en organisation som kallades f6r Habilitering
och hilsa, sdger Helen Drake.

Sa fungerar habiliteringen

Négra habiliteringar dr mer vardanpassade &n andra. En del
habiliteringar fokuserar pa hilsobringande och vardagliga
stodatgérder.

Det ér en organisation som lyder under landstinget, men som ar
separerad fran sjukvarden. Habilitering och hilsa styrs av tva lagar:
HSL det vill sdga Halso- och sjukvardslagen och LSS- Lagen om
stdd och service till vissa handikappgrupper. De som har tillging
till habiliteringen har omfattande och langvariga
funktionsnedsattningar.

— Personalen som arbetar pd Habiliteringen ska ha en sérskild
kunskap om funktionsnedséttning, inte bara i den medicinska
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bemairkelsen utan de ska veta hur funktionsnedsattningen paverkar
vardagslivet, hdlsan och deltagande i samhéllslivet. P4 manga orter
har man ocksé knutit den medicinska uppfoljningen till
habiliteringen, sédger Helen Drake.

P& Habilitering och Hélsa arbetar personalen med
tvarprofessionella team i flera olika yrkeskategorier, sésom
fysioterapeut, arbetsterapeut, logoped, psykolog, specialpedagog,
kurator, sjukskoterska, dietist, fritidskonsulent och ldkare.
Likarens roll dr att ha oversikten 6ver det som hander och reda ut
vad som paverkas av funktionsnedséttningen.

— Vi dr inte specialister pa allt utan har néra samarbete med andra
lakare med andra specialister, sdésom barnkirurger och
barnortopeder. Det som vi inte kan sjdlva bollar vi over till dem,
sdger Helen Drake.

Aicardis syndrom

Vid Aicardis syndrom finns ofta en kognitiv och en motorisk
funktionsnedsattning, svarigheter med kommunikationen och
synnedsittning. Det kan ge paverkan pa kroppsliga funktioner som
mag- och tarmsystemet, andningen, sémnen och puberteten.

— Vid barnets forsta besok pa habiliteringen far det ga igenom en
utvirdering sa att alla forstar hur det fungerar for just det hir
barnet, sdger Helen Drake.

Motoriken &r ofta forsenad och det hor ihop med 14g muskelspéanst
eller 1ag tonus som det ocksa heter. De flesta sitter i rullstol.
Flickorna sitter kanske ihopsjunket och &r mjuka i kroppen.

— De kan behova extra stdd och dir dr arbetsterapeuten en viktig
kontakt. Ett stabilt sittande och staende dr nddvéandigt for
delaktigheten i1 vardagen. Den som inte kan prata kan ldra sig att
anvédnda andra sitt att kommunicera pa, till exempel med armar och
ogon, sidger Helen Drake.

Skolios, det vill séga roterad ryggrad, ar vanligt bland barn med
Aicardis syndrom.

— Om ni ser en krokning pa ryggraden be da fysioterapeuten vid
habiliteringen att titta pa ryggen. Da rontgas ryggen och sedan
konsulteras en ortoped om krokningen ar stor. Medan barnet véixer
ar det bra att anvinda en korsett som ar hard och stabil. Den hjélper
ryggen att hélla sig rak. Om krokningen dr véldigt uttalad opereras
skoliosen, sdger Helen Drake.
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Arbetsterapeuten pa habiliteringen undersoker forutsittningarna for
bostads- och bilanpassning.

— Arbetsterapeuten kommer hem och ser vad som behdver édndras
hemma och i bilen. Sedan skriver arbetsterapeuten intyg till
Forsédkringskassan som utreder om bidraget ska beviljas. Det gar
ocksa att vid behov fa bidrag till kop av bil, sdger Helen Drake.

Syn

Synen paverkas pa olika sitt vid syndromet. Det kan handla om
uppfattning av synintrycken, brytningsfel eller paverkan pa
synbanorna.

— Undersokningstekniken vad géller synen ar begrénsad. Sitter felet
1 0gat dr det inte nagra problem. Det gér att titta in 1 6gat och méta
linsen och se brytningsfelet. Sitter det ddremot bakom 6gat i
synnerven och handlar om tolkningen av synintrycken,
synperception och visuell perception, adr
undersokningsmdojligheterna sémre, sdger Helen Drake.

Det finns olika sétt att utreda detta, men det krdver medverkan av
barnet och bestir av psykologiska tester.

— Det blir kanske inte en exakt undersokning med ett precist svar,
s& som man hade 6nskat sig.

Det ar viktigt att fordldrarna kontrollerar hur barnet uppfattar sin
omgivning.

— Ibland kan man mérka att synen fungerar battre i ett l4ge &n i ett
annat. Vid Aicardis syndrom handlar det ofta om en visuell
perceptionsstorning och det betyder att transporten av synintrycket
genom synbanorna inte fungerar. Det har d& med hjdrnan att gora
och kallas for hjarnsynskada, sdger Helen Drake.

Somn

Att fa barnet att sova ordentligt pa natten kan ibland vara svart av
olika skal. Kanske har barnet ingen tydlig dygnsrytm, sa att det inte
blir trott pd natten.

— Det gar att medicinera med melatonin som ir ett kroppseget
somnhormon och som gor barnet somnigt.

Orsakerna till att barnet vaknar om natten kan vara flera. Det kan
bero pa epilepsianfall, spanningar i kroppen, att det ligger
obekvamt, att det dr for varmt eller langtan efter mamma eller
pappa.
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— Nér det giller somnproblem dr det bra att ta hjélp av
habiliteringen och gora en noggrann kartlaggning. D4 skriver man
ner hur dagarna fungerar och hur sdmnen ser ut pé natten.

Atarax® (allergimedicin), Theralen® (psykofarmaka) och
Lergigan® (psykofarmaka) dr ldkemedel som anvands for att
barnet ska sova pa natten.

— Melatonin anvénds for att somna och de andra medicinerna for att
barnet ska fortsétta at sova under natten. Basen for véilbefinnandet
ar att man sover bra, sdger Helen Drake.

Annat som borgar for en bra nattsémn &r att fa in bra dagliga
rutiner, se till att det ar svalt i rummet, ha det morkt i rummet och
prova tyngdticken som arbetsterapeuten kan skriva ut.

— Det kan kinnas skont for barnet med tyngden pé kroppen. Det
gor ofta att de kan somna om, om de vaknar. Har man inte
tyngdticken sé kan man prova gamla vaddtdcken och vira in barnet
i det som en kaldolme.

Mag-tarmsystemet och andningen

Att rora sig sa mycket som mdjligt dr bra for bade mag-
tarmsystemet och andningen.

— Det samlas ofta slem 1 luftréren vid stillasittande och ett
stillasittande barn kan behdva inhalationer och olika hjdlpmedel
som slemsug eller hostmaskiner, for att f4 bort slemmet. Det skots
av en lungspecialist eller en barnlikare.

Habiliteringen kan undersdka hur barnet andas pa dagen och natten
och kontrollera syresdttningen.

— Dalig syresittning ger trotthet pa dagen och om barnet sover dd
far det somnproblem pa natten, sédger Helen Drake.

Tips till anhoriga: www.nka.se

Fragor till Helen Drake:

Hur ska det medicinska intyget till Forsdkringskassan skrivas for
att barnet ska fa personlig assistans?

— Det medicinska intyget innehaller information om barnets
diagnoser. Det beskriver inget om det som hdander hemma i
vardagen. Det méste fordldrarna beskriva sa tag kontakt med
kuratorn pa habiliteringen och diskutera igenom innan. Vi pa
habiliteringen brukar skriva ett intyg dér flera yrkeskategorier
bekriftar fordldrarnas berittelse. Det ska vara den som kdnner
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barnet vil som skriver intyget. Ar det s att barnet har mycket
kontakt med en lungldkare dr det viktigt att den personen ocksa
skriver ett intyg. Forsdkringskassan vill ha bekréftat att det
foréldrarna skriver stimmer.

En del likare tar betalt for intygen, en del gor det inte. Varfor dr
det sa?
— Det dr ett politiskt beslut.

Finns det ett sirskilt gradantal di man mdste operera en skolios?
— Om den 6verskrider 25 grader ér det aktuellt med en behandling
av skoliosen och da brukar man borja med en stel korsett. Den ska
vara pa hela dygnet. Sen rontgar man en gang i halvaret och far pa
det viset kontroll 6ver skoliosen. Blir ryggen rakare av korsetten
fortsdtter behandlingen med den. Vid ungefér 40 graders vinkel &r
det aktuellt med operation.

Hur pdverkas barnet av ett langvarigt bruk av melatonin?

— Det finns inte manga studier pé det, men vi funderar p4 om
lakemedlet melatonin kan paverka det kroppsegna melatoninet
ungefdr som ndr man ger andra hormoner vid bristtillstand 1
kroppen. Ofta minskar da kroppens egen produktion av hormonet.
Det fir konsekvensen att om man vill sluta med melatonin maste
det trappas ner under lang tid, for att ge kroppen en chans att trappa
upp den egna produktionen. Annars finns det inga
langtidsbiverkningar med melatonin. Erfarenheten &r god av
behandlingen och det &r biverkningsfritt.

Linnéa och habiliteringen

Sedan Linnéa fick sin diagnos har hon varit inskriven vid
habiliteringen. Ibland har fordldrarna upplevt att hon har fatt hjalp
och stdd ibland inte.

— Naér vi tréffar rétt person far vi hjélp. De som tror pd det de gor ér
oftast duktiga i sitt arbete, séger Johan.

De tycker att det skett allt for sdllan under de nio aren som Linnéa
varit inskriven.

— Istdllet &r det genom andra fordldrar i samma situation som vi fatt
reda pa det Linnéa har nytta av och &r berattigad till, inte genom
habiliteringen, sdger Kristina.

Fordldrarna skulle vilja att arbetsterapin och fysioterapin pa
habiliteringen satte upp mal och arbetade mot dem.
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— Ett mél kunde vara att Linnéa nadgon géng skulle kunna sitta upp
av egen kraft, men det dr som att de inte tycker att det &r nagon idé.
De ser inte det som skulle kunna bli en fordndring for Linnéa, sdger
Kristina.

— Talet dr en ganska liten del av vir kommunikation.
Kommunikation sker ocksid med gester, mimik, teckenspraik,
kroppsrorelser, skrift och bilder. Allt utbyte av information
mellan minniskor, medveten eller omedveten, éir
kommunikation, sidger specialistarbetsterapeut Eva Holmqvist,
som arbetar pa Dart, Kommunikations- och dataresurscenter
for personer med funktionsnedsittning i Goteborg.

Dart hjélper personer med kommunikationssvarigheter att hitta ratt
metod och hjdlpmedel for att underlédtta kommunikationen. Dart
arbetar ocksa med utbildning, utveckling och forskning inom
omradet.

— Vi dér ett av flera liknande kommunikationscenter 1 landet. Dart
jobbar mot Vistra Gotalandsregionen. I Stockholm finns StoCKK,
i Skéne finns KommSyn, SOKcentrum ir sddra regionens
kommunikationscenter och SPRIDA finns i Orebro kommun och
Dako i Halland. Det kan vara lite olika inriktningar. Om det inte
skulle finnas ett sddant hir center dér ni bor s kan
hjédlpmedelscentralen ocksé hjélpa till med en hel del, sdger Eva
Holmqvist.

Utgangspunkten for kommunikationscentret ar alla méanniskors rétt
till kommunikation, vilken finns beskriven 1 FN:s konventioner,
bland annat i konventionen om réittigheter for personer med
funktionsnedséttning.

Vi kommunicerar for att fa nérhet, for att f4 behov uppfyllda, for att
vara delaktiga och att ldra oss saker, men ocksé for att bygga en
social kontakt med omgivningen.

— Kommunikation 4r det en person gor som ndgon annan reagerar
pa. Det kan vara medvetet eller omedvetet och det sker hela tiden
sé fort vi dr 1 samma rum som nagon annan person, siger Eva
Holmgqvist.

Alla kan kommunicera och alla kommunicerar, men det ar olika hur
vi gor. Ju svarare ett barn med funktionsnedséttning har med sin
kommunikation ju mer hénger det pa omgivningen att forstd och
vénta in.
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— Vi méste lédra oss att tolka de kommunikationssignaler barnen
sander ut, sdger Eva Holmquvist.

Eva Holmgqvist uppmanar foréldrar, pedagoger och annan personal
att 1 ett par minuter prata om en situation da det fungerade att
kommunicera med barnet. Ett par personer, en fordlder och en ur
personalgruppen berittar om sadana tillféllen.

’Var dotter har tecknat lange och kan tecknet for att det gér ont
men har tidigare inte kunnat visa var det gor ont. Hon har istéllet
pekat obestdmt ut i rummet. I morse vid frukosten tecknade hon
tecknet for att det gjorde ont och pekade sen pé sin knapp pé
magen. Jag sag efter och korsetten satt for tajt, det skavde och
gjorde ont. Jag ordnade till det och da blev hon ngjd.’

’Vi brukar titta pa en tupp som sitter pa en taknock och samtidigt
gora latet som en tupp gor. Det tycker hon ar roligt. I andra
sammanhang kan hon gora tecknet tupp och sé later jag som en
tupp och sa upprepar vi det en géng till. Det blir ett fint samspel.’
— Det dr samspelet och att sjdlv kunna paverka ett skeende som ér
viktigt, sdger Eva Holmqvist.

Naér det géller barn som har svérare att kommunicera maste vi som
finns omkring fordldrar och pedagoger, anvinda sérskilda
strategier.

— Det blir viktigare att vi kommunicerar tydligare, sdger Eva
Holmgqvist.

Far vi mindre gensvar dr det naturligt att vi backar, men vi ska gora
precis tvirtom med de barn som behover det, enligt Eva Holmqvist.
Vi maste ge dem mer tid och visa positiv forvéntan.

— Det vet ju ni som &r nédra era barn att ibland fir man vénta lédnge.
Ibland brukar vi séga att man ska rikna till tjugo innan man kan
rdakna med att fi ett svar. Man behdver tinka pé att vinta samtidigt
som man sjilv ska vara snabb i sin kommunikation till barnet.

Det ar bra att inte anvénda fragor utan istéllet kommentera det som
hénder. Inte friga vad dr det? Istdllet sdga; Dér dr katten.

Kommunikation, sprak och tal

Genom att se kommunikation, sprak och tal utifran tre cirklar som
gar 1 varandra dr det lattare att forsta hur vi kan stodja barnens
kommunikationsutveckling, menar Eva Holmqvist.
Kommunikation, det 6vergripande och storsta omradet 1 cirkeln
handlar om samspel med andra och tillgangen till
kommunikationsmdjligheter.
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Sprak det omrade som ligger innanfor och dr ndgot mindre, &dr vart
tankeverktyg som bestar av ordforrdd, grammatik och ett sprakligt
ljudsystem.

Tal ar mer specifikt och symboliseras av den lilla ringen mitt 1
dgget. Tal dr ett sétt att uttrycka sprak, en motorisk aktivitet som
kan sitta 1 munnen, men ocksa i svalget.

Underlattar kommunikationen

AKK ér en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation, som finns for den som har behov av ett alternativt
sdtt att uttrycka sig och att forsta.

— Inom AKK pratar vi om olika redskap och metoder som
underlédttar kommunikationen. Det talade ordet och det skrivna dr
symboler och sen kan man behdva olika typer av hjdlpmedel. Det
kan till exempel vara bokstavskarta, pratapparat, tangentbord,
joystick och 6gonstyrning, siger Eva Holmqvist.

Det man vet idag &r att AKK, bildstddsmaterial och talande
hjélpmedel inte hindrar talutvecklingen.

— Det dr precis tvéartom enligt studier. Ju mer olika typer av
kommunikationssitt som infors desto mer stimuleras dvrig
kommunikation hos barnet.

En annan viktig sak &r att barn inte ska behova bevisa att de forstar
bilderna eller hjdlpmedlen. De lir sig genom att anvinda det.

P4 habiliteringen ar det logoped, arbetsterapeut och specialpedagog
som introducerar bildstddsmaterial.

TaSSeLs

TaSSeLs ér ett taktilt signalsystem. Det &dr utvecklat i England av
en specialpedagog och en logoped. Grundtanken &r att se och
respektera barnet. TaSSeLs vander sig till barn och ungdomar pa
tidig utvecklingsnivé, som kan ha synnedsittningar,
horselnedséttningar och stora rorelsehinder.

— Tidigare forberedde man inte alltid barnet med grav
funktionsnedsattning pé att ndgot nytt skulle hinda. Ndgon kom
och tog tag i rullstolen och kdrde ivédg barnet till en ny aktivitet,
sager Eva Holmqvist.

En av grundtankarna dr dérfor med TaSSeLs att barnet ska
forberedas pa ett bra sitt. Allra forst gors ett kontakttecken med
berdring som talar om for barnet att nu ska jag sdga nagot till dig.
— Da maste personen som gor det vara uppmaérksam pa om barnet
vill vara med eller inte och respektera barnets uttryckta vilja, sdger
Eva Holmgqvist.
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TaSSeLs bestar av 49 grundtecken och man viljer de tecken som ar
relevanta i situationen. De som viljs ut gors av alla som finns runt
omkring och de gors fore aktiviteten.

— Tanken &r att foréldern eller pedagogen kan backa i sitt stod nér
barnet vil har lért sig sjilv, sdger Eva Holmqvist.

Tidigare har det inte funnits ndgon kommunikationsmetod for barn
med tidig utvecklingsniva. TaSSeLs- materialet bestar av ett
kompendium pé 170 sidor och cd- och dvd-skivor. Det kan
bestillas av Britt Nedestam pd www. penndraget.se

Olika redskap for AKK

Det kan vara tecken, bildstod och talande hjdlpmedel.

Big mac ar en inspelningsapparat som kan anvindas i ménga
situationer. Surfplattan som man i vissa landsting kan fa som
hjalpmedel, kan anvindas till exempel som fotokalender att berédtta
kring.

En samtalsmatta kan barnet anvédnda for att tala om vad det tycker
om saker och ting. Till samtalsmattan hor symboler som det har &r
bra, det tycker jag ar roligt, det dr trakigt. Ofta anvédnds en vanlig
billig dorrmatta och tre olika uppsittningar med bilder. Bilder for
en visuell skala, bilder for samtalsimnen och bilder for
fragestillningar som relaterar till samtalsdmnet. Genom att stélla
Oppna fragor kring &mnen som é&r relevanta for personen, och
genom att lata hen placera bilderna av fragestillningarna i
forhallande till en visuell varderingsskala som sitter pa mattan, far
omgivningen en tydlig bild av vad personen tycker och tinker om
olika saker.

Kommunikationspass ér en liten bok som beskriver barnet som
person. Passet kan personen ha med sig och visa fram vid behov.
Tips pa bocker som finns att ladda ner pa Darts hemsida ar: Boken
om asnan med teckenstdd och Sagan om den lilla, lilla gugmman,
som &r en interaktiv saga.

Dart arbetar ihop med habiliteringen, skola, forskola och familjen
runt barnet.

— Vi jobbar inte lika langsiktigt som habiliteringen med ett barn
utan ungefir i ett till ett och ett halvt &r. Vi brukar sitta mal som é&r
realistiska. Vi infOr ett sétt, en metod och utvarderar den sedan efter
tre ménader. Vad har hdnt? Vad blev bra? Mindre bra?

Anvindbara webbadresser for kommunikationsstod:
bildstod.se (bildstodsverktyg — registrera och logga in)
appstod.se (information om appar f6r kommunikation och
kognition)
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kom-hit.se (kommunikationsstdd i vardsituationer)

dart-gbg.org diverse information, tips och material
habilitering.se/stockk/information-och-material (SToCKK) diverse
information, tips och material
lul.se/Landsting--politik/Verksamheter/Halsa-och-
habilitering/Verksamhet/Hjalpmedelscentralen/Center-for-
kommunikativt-och-kognitivt-stod/ (eller googla ckk uppsala)
diverse information, tips och material.

Fragor till Eva Holmqpvist:

Ar TaSSeLs tecken samma som taktila teckenspriket?

— Nej, det dr det inte. Det dr andra tecken men de gér att
kombinera. TaSSeLs é&r tdnkt for den som inte anvdnder andra
tecken.

Vem remitterar till Dart?
— Oftast ar det habiliteringen. Bor man utanfér Vistra Gotaland ér
det forenat med en kostnad att komma till Dart.

Har alla de hiir organisationerna en hemsida?
— En del har det, andra delar hemsida med Hjélpmedelscentralen.
De gar att soka via Hjdlpmedelscentralens hemsida.

Linnéa kommunicerar pa sitt satt

Linnéa kan visa nér det gor ont nagonstans men hon kan inte peka
pa ett vattenglas. Hon visar gliddje och reagerar med apati om hon
tycker att hon har trakigt. Nér hon borjade forskolan blev
pedagogerna radvilla. De visste inte hur de skulle kommunicera
med henne och tog efter att ha konsulterat familjen, kontakt med
SPSM-Specialpedagogiska skolmyndigheten. Pedagogerna och
familjen fick ldra sig att kommunicera med Linnéa.

— Efterat blev Linnéa mer ndjd och tyckte att det var id¢ att svara
oss pa sitt sitt. Ett exempel dr ndr hon later armen hinga ner sa att
den blir smutsig av rullstolens hjul och hon riskerar att skada sig pa
hjulet.

— Nar vi eller assistenterna papekar det for henne, tar hon numera
upp armen efter ett tag. Det tar ungefar lika 1ang tid som att rdkna
till 20 och vi har lart oss att vinta in henne. Det dr sa lang tid det tar
innan det vi sdger nar in och hon forstér, sdger Kristina.

Familjen har lért sig att anvinda beréringstecken.
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— Vi anvinder fyra till fem tecken. Det racker annars blir det for
mycket, sdger Kristina.

Psykologiska bedomningar

En utvecklingsbedomning och/eller en neuropsykologisk
utredning gors av olika skiil exempelvis infor skolstart och nir
psykologutredning ingér i ett virdprogram.

— Det viktiga ér att fa en bild av hur barnet fungerar och hur
utvecklingstakten ér. Vi foljer ofta barn under en ling period,
siager Elsa Trenning, psykolog vid Neurologmottagningen barn
pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Ofta blir en utredning aktuell om barnet verkar ha svarigheter inom
nagot omrade och omgivningen kanske dr bekymrad 6ver dess
utveckling. For smé barn kan det handla om att fordldern lagger
maérke till att barnet inte jollrar och senare i utvecklingen saknar
ord eller att det inte gor de forvantade motoriska framstegen.

— Ibland sétts utredningen igdng nér forédldrar patalar att barnet har
svarigheter med sprak och kommunikation. For de dldre barnen kan
det vara personal pa skola som konstaterar inldrnings- och
uppmaérksamhetssvarigheter, sdger Elsa Trenning.

En utredning kan ocksa goras nér vissa behandlingar startar, till
exempel ndr barnen ska pabdrja en ketogen kostbehandling eller
genomga utredning for eventuell epilepsikirurgisk atgérd.

En kartliggning av barnets utveckling

Syftet ndr det giller utvecklingsbedémning av sma barn &r att fa en
bild av hur barnet fungerar inom olika omraden.

En bedomning av motoriken delas upp i1 grov- och finmotorik. Nir
grovmotoriken beddms stills fragor som: Kan barnet vdnda sig?
Sitta upp? Stélla sig upp?

Niér det géller finmotoriken handlar det om hur det greppar saker
och hur det lilla barnet flyttar olika ting mellan hinderna. De storre
barnen observeras ndr de bygger med klotsar, anvénder kritor och
pennor.

Utvecklingen gér fran léten, joller, ord till meningar. Nér spraket
hos det lilla barnet ska bedomas tittar psykologen pa hur barnet
reagerar pa ljud, senare i utvecklingen handlar det istéllet om
forstaelse av ord och enklare instruktioner.

Det personliga och sociala beteendet handlar om hur barnet
reagerar pa kontaktforsok och sjdlv soker kontakt.
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— Vi iakttar hur barnet reagerar nir den vuxne leker och talar med
barnet. Hur det svarar den vuxne? Ar kontakten utifran egna villkor
eller kan barnet vara med i en aktivitet som ndgon annan foreslar.
Man observerar ocksd hur barnet uppfattar manniskor, miljon runt
omkring och hur det tar in information.

Kognition ror grundldggande funktioner som uppmarksamhet men
ocksa mer komplicerade forméagor som hur man I6ser problem.
Kognition i den hér aldern kan rora hur barnet 16ser ett praktiskt
problem, exempelvis hur det fir tag i nagot som ligger en bit bort,
sdger Elsa Trenning.

Materialen som anvénds vid testerna dr leksaker som &r bekanta for
barnet och som man tidnker &r stimulerande for dem att handskas
med.

Utifrdn mognad och élder gors sedan en neuropsykologisk
undersokning. 1 den ingar bland annat att bedoma intellektuell
formaga.

— Testerna fokuserar dessutom pa sprak, forstielse och
uttrycksforméga. De handlar om perception och
konstruktionsformaga. Uppmirksamhet och formagan att
koncentrera sig ingar ocksa. Inldrning och minne testas, vidare det
man kallar for exekutiva funktioner som handlar om att kunna
planera och hitta strategier i tillvaron och sedan utvdrdera det som
gors. Det dr manga formagor som stélls pé sin spets i
skolsituationen, sdger Elsa Trenning.

Malet med utredningen &r att ge en bred bild av barnets
funktionsniva inom olika kognitiva omraden och bestér av flera
olika deltester. Testen anpassas efter barnets mognad.

— Har ett barn stora svarigheter att forsta anvinder vi test for yngre
barn. Det dr viktigt att kunna se vad barnet klarar av och att fa fram
barnets svarigheter men ocksa dess starka sidor, sdger Elsa
Trenning.

Utvecklingsbedomningarna och neuropsykologiska utredningar
foljs ofta upp.

— Barnet utvecklas ju hela tiden och omgivningen maste veta vilken
niva som &r den bista att bemota barnet pd. Vi gor ofta
aterkopplingar till skolpersonal for att belysa vad vi har kommit
fram till. For en del av barnen som testas infor skolstart kan det bli
aktuellt med sérskola, sdger Elsa Trenning.

Dokumentation nr 539 © Agrenska 2017

32



Aicardis syndrom

Fragor till Elsa Trenning:

Linnéa och skolan

Vem bestimmer att det ska goras en neuropsykologisk utredning?
— Vi psykologer far oftast en remiss fran barnets ldkare. Nér barnet
och fordldrarna kommer till forsta besoket gar vi igenom det som
ska utredas och hur de ser pé det.

Kan barnet anviinda tecken vid en utredning eller maste ni ha en
verbal kommunikation?

— Det viktiga for mig r att ta reda pd barnets formagor och déarfor
maste jag anpassa mig efter hur barnet kommunicerar.

Hur lang tid tar en utredning?

— En utvecklingsbeddmning tar ungefér en timma. En
neuropsykologisk utredning tar langre tid och striacker sig over
flera timmar och kan vara uppdelad pé ett par tillféllen.

Om forildern inte dr nojd med den bedomning som gjorts gar det
dd att agera som fordlder?

— Ja det gér det. Det ar viktigt att man som fordlder stiller fradgor
under processen om det dr nagot man undrar 6ver eller har
synpunkter pa. Ofta tréffar vi dessutom barnet och fordldrarna
under lang tid och beddmning gors vid flera tillféllen.

Nér Linnéa skulle borja skolan gjordes en neuropsykologisk
undersokning av en psykolog och den visade att hon har grav
utvecklingsstorning.

— Det var ingen stor dverraskning. Det dr Linnéas niva helt enkelt.
Kristina har kdmpat en 14ng tid for att traningsskolan ska vara
integrerad i den vanliga skolan. Nu gér Linnéa i den tillsammans
med tva andra elever.

— Linnéa trivs. Hon far stimulans. Framforallt tycker hon om
musiklektionerna och hon élskar nér de badar 1
varmvattensbassdngen varje fredag.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Pedagogik vid sillsynta funktionsnedsittningar bygger pa
specifik kunskap om diagnosen, samt information om barnets
forutsiattningar och behov.

Barnteamet pi Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser.

— Vi dr noga med att anpassa innehéillet si att
forutsittningarna for barnen blir sa bra som mojligt under
vistelsen, berittar pedagog Anna Glenvik och medicinskt
ansvariga sjukskoterskan Ylva Wallentin frin Agrenska.

Barn som har Aicardis syndrom har olika kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad, vilket far
komplexa konsekvenser. Det ar déarfor viktigt att alltid se till varje
individs behov. Med detta som utgangspunkt utformas programmet
for barnen och ungdomarna under veckan.

Personalen ldser om diagnosen och samtalar med fordldrarna om
barnens behov och intressen. Information himtas dven in fran
barnens forskola och skola. Dérefter planeras veckans aktiviteter
for barnen.

Delaktighet

Ett vergripande méal for familjevistelsen pa Agrenska #r att barnen
ska kénna sig delaktiga. Det pedagogiska arbetet utgér fran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och hilsa. Det &r WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och
funktionsnedséttning. Modellen tar hdnsyn till kroppsliga och
omgivande faktorer och dess dynamiska samspel. Samtliga &r lika
viktiga for hur det gar att paverka och genomfora olika aktiviteter
och hur delaktig barnet kan kénna sig.

Eftersom en funktionsnedséttning ofta &r bestaende, blir de
omgivande faktorerna och att géra dem s& bra som mojligt, extra
viktiga.

Vad ir det som underléittar i vardagen for era barn?

Fragan stills till fordldrar och personal och de far prata med
varandra en stund. Efter fem minuter berittar ndgra vad grupperna
har enats om.

De ndmner att det ar viktigt med struktur och ett schema.
Framf6rhallning och planering av tillvaron dr A och O, sdger
ndgon. Ha roligt hela familjen, vara tillsammans och busa, sdger en
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mamma och manga hummar instimmande. Ge barnet tid att tinka
efter sdger en pappa.

For att allt detta ska fungera &r det flera olika faktorer som
paverkar. Barnets egna fysiska formaga, men ocksa
omgivningsfaktorer (attityder, sociala sammanhang och den fysiska
miljon). Ménga av de goda erfarenheterna beror pa att miljon
anpassats sa bra som mdjligt efter behov och forutsittningar.

— Ansvaret for att kompensera for funktionsnedséittningarna vilar pa
omgivningen. Barnet maste fi tillgdng till och anvénda sina
resurser sd optimal som mdjligt, sdger Anna Glenvik och Ylva
Wallentin.

Sirskilda mal

Barnens individuella omvdrdnadsbehov dr ett viktigt mal for att
dagen ska fungera.

— Vi vet att de kan kdnna trotthet pa grund av antiepileptiska
mediciner och personalen dr lyhord for fordndringar i méendet.
Barnen fér den tid de behdver till matsituationer, pa- och
avkladning och omvérdnad. Det finns ocksa tillfillen till vila under
dagen. I samrad med fordldrarna anvénds personliga hjdlpmedel i
olika aktiviteter.

Ett annat mél ar att stirka barnens delaktighet och sociala samspel.
Det gors bland annat genom att erbjuda en tydlig struktur,
aterkommande aktiviteter, gemensamma aktiviteter och samlingar,
dér var och en deltar pé sina egna villkor och far uppleva att de
lyckas.

De yngre barnen har en samling varje morgon da Kalle Kanin
dyker upp i sin resvéska.

— P4 méindagen, den forsta dagen barnen &r hér, dr handdockan
Kalle ocksa ny och blyg, sedan blir han mer och mer van vid
barnen och barnen kénner igen sig i Kalle. Kalle blir levande f6r
dem. Ett barn sa ’du Anna &r du slidkt pa nagot vis med Kalle?’
Veckans dagar far en egen farg och en doft, som barnen luktar pa i
en doftflaska. Det kan underlétta uppfattningen om vilken dag det
ar och hur mycket som é&r kvar av veckan.

De éldre barnen har ocksd gemensamma samlingar. Alla, med eller
utan diagnos, har nytta av struktur.

De allra flesta vuxna har kalendrar och god kunskap om vad som
forvintas av dem pé jobbet varje dag. Specialpedagogik for barn
med sédrskilda behov bygger pa precis samma principer om
tydlighet.
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Ett mal med vistelsen ar att minska konsekvenserna av inldrnings-
och koncentrationssvarigheter. Det innebér fasta rutiner och
aktiviteter som dterkommer varje dag. Barnen ska veta; Nar? Var?
Med vem? Och vad som ska hdnda sedan.

— Shakespeare lar ha sagt att det dr forst den som kan manus som
kan borja improvisera, sdger Anna Glenvik.

Det finns bollvéstar som starker koncentrationen att lana. Fasta
rutiner och tydlig struktur i schema hjilper till.

Nya aktiviteter forbereds noga. Aktiviteter med naturliga pauser
aterkommer varje dag. Arbetspassen anpassas individuellt.

Ett viktigt mal &r att stimulera och stodja kommunikation och tal
genom sanger, lekar och samlingar.

Barnteamet anvénder konkreta ord och visualiserar genom att
anvénda tecken och bilder. Infor nésta aktivitet &r personalen noga
med forberedelser, sa att barnen vet vad som ska hinda.

— For att stodja kommunikation och tal ger barnteamet barnen tid,
invéntar deras svar och bekriftar dem.

Det finns olika scheman, talande scheman, mobila scheman att ha
med sig, tidshjédlpmedel som timstock som ocksa finns som app.
Bilder, samtalskartor, samtalsmattor och kommunikationspass som
ar till for att locka barnen att kommunicera med varandra och med
vuxna.

Genom en strukturerad miljo sévél inne som ute minskar
konsekvenserna av synnedsdttning. Personalen tydliggér vad som
sker genom tal och konkreta material.

Sinnena stimuleras, hérseln genom sang och ljudspel. Synen med
bild och form, rorelselekar och utevistelser. Kdnseln med
kinselpasar och massage. Lukten genom dagens doft och att bara
vara ute i skogen och vid havet.

Under veckan stimuleras fin- och grovmotorik genom musiklekar
med rorelser, lekar med bollar, ballonger och lekar inom- och
utomhus. Kroppskdnnedomen stérks med hjélp av hand- och
fotbad, taktil massage och bollmassage.

— Stimulerande upplevelser startar den goda cirkeln och vicker
barnens lust att ta egna initiativ, vilket leder till 6kad aktivitet och
motivation, sdger Anna Glenvik och Ylva Wallentin.

Barnen ska fa vil genomtidnkta pedagogiskt aktiviteter som okar
deras forutsittningar till ldrande. Fordldrarna &r en sjalvklar
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samverkanspartner. Andra som kan bidra till kunskap, stéd och

hjalp ar
sjukvérd/habilitering
barnhélsovard/elevhélsa
kommunens resursteam
Specialpedagogiska skolmyndigheten
spsm.se

Lianktips:

logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar

skolappar.nu

— appar kopplat till det Centrala innehallet i Lgr 11
appstod.se

— samlingsplats for appar som stod

mathforest.com

—lag/mellan vilj niva

mfd.se

— myndigheten for delaktighet

hattenforlag.se

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

— program med tecken, kan laddas ner som app
varsam.se

— hjilpmedel och trianing

komikapp.se

— material och inredning

nyponforlag.se

— sprakstimulerande material

abcleksaker.se

— fina, roliga och pedagogiska leksaker

lekolar.se

— forskola och skolmaterial leksaker, pyssel, hjalpmedel
goteborg.se/eldorado

— upplevelsehus, studiebesok, kurser och utbildningar

Syskonrollen

Syskon till barn med funktionsnedséittning behover kunskap,
nigon som lyssnar pa dem och mdjlighet att triiffa andra i
liknande situation. Det visar forskning pa omradet och
erfarenheter frin Agrenskas syskonprojekt.
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En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation. Den &r ofta
livets ldngsta och innehéller nastan alltid bade positiva och
negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsittning kdnner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
maste hitta ett sitt att forhalla sig till den, sdger Astrid Emker som
4r pedagog i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristfillig kunskap om sin
brors/systers diagnos och fordldrarna dverskattar ofta hur
mycket de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Ingen vet hur
mycket syskonet forstitt och hur det tolkat informationen
om funktionsnedsittningen och vad den innebir.

e Att forsta och skapa kunskap tar tid. Det behovs pratas om
saken kontinuerligt da fragor och funderingar féréndras.

— Syskon maste f& mojlighet att stélla sina egna frigor angéende
systerns eller broderns funktionsnedsittning. Det blir létt sa att all
information gar via fordldrarna, men var erfarenhet visar att det
ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
fordldrar om, sdger Astrid Emker.

Det ar vanligt att syskon bér pa fragor de aldrig végat stélla till
nagon. En del dr rddda att funktionsnedsdttningen smittar, andra har
en kénsla av skuld och tror att de sjélva kan ha orsakat skadan.

— En 14-4rig tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel
att hon tagit allt syre frén sin syster under graviditeten. Det hade
hon ként skuld 6ver i ménga ar. Och en pojke fragade om hans
harda tag pd innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer,
sdger Astrid Emker.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och
bekréiftade. Genom att involvera syskonen kan man skapa
forstaelse och 6ka mojligheterna till problemldsning.

— Det dr viktigt for syskonen att kdnna att de ocksé far egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besta av tid som ’dnda blev over’.

Redan i véldigt ung alder &r syskon till barn med funktions-
nedsdttning duktiga pa att uppfatta andras behov av hjilp. De har
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ménga varfor-fragor som behdver svar, och det dr viktigt att bemata
barnen pa ritt niva.

Efter niodrséldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron én de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppméarksammar
omgivningens reaktioner.

— I den dldern kan det kdnnas jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. Barnen noterar blickar och
borjar fundera pé hur de ska forklara for andra. Dé ar det bra att ha
ett gemensamt sitt i familjen angéende hur man forklarar hur
situationen ser ut for barnet som har en funktionsnedséttning. Det
kan vara att sdga namnet pé diagnosen, eller kanske att beskriva det
som att syskonet har ’trétta ben’ eller liknande, sdger Astrid Emker.
Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att fordldrarnas ska orka. De
funderar ocksa dver érftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjélva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det.

Tre ledord for syskonverksamheten

Under familjevistelserna p4 Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kinslor och
bemistrande.

Kunskap ges utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det &r ofta littare for dem att formulera fragor 1
grupp, som sedan besvaras av en ldkare, sjukskoterska eller annan
kunnig person.

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte har orsakat
funktionsnedsattningen och hjélper dem med strategier for hur de
ska hantera fragor frin omgivningen. Nir de aker frin Agrenska
ska de ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Kidnslor hanteras genom ett Oppet och tillatande klimat, dér alla ska
kdnna sig bekvima med att prata fritt.

— Vi gor olika aktiviteter med barnen och ungdomarna for att bli
sammansvetsade som grupp. D4 blir det mycket ldttare att prata om
personliga saker. Det dr viktigt att inte avvisa jobbiga kénslor utan
att istillet prata om dem och vad de star for.

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

— Det kan handla om sorg 6ver att de inte fick en bror eller syster
som kan leka pd samma sitt som ens kompisar leker med sina
syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om det inte gar
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att prata om dem blir de ganska tunga att béra.

Manga barn undviker dessutom att prata med fordldrarna om det
som &r jobbigt med syskonet, eftersom de inte vill belasta
fordldrarna med fler tunga saker. Dérfor giller det att skapa
strategier for hur de ska prata om det som kdnns svart.

Under veckan gor barnen och ungdomarna en beréttelsebok dar de
skriver om sig sjdlva, om sjukdomen de sjélva eller syskonet har
och om vad de kan sdga nér andra stéller frdgor. En 6vning som
ofta anvénds dr “cirkeln”, dar de ska fylla i kénslor och hur stor
andel av en sjdlv som bestar av glidje, ilska, oro och andra kénslor.
— De hér 6vningarna blir ofta en bra ingdng till fortroliga samtal.
De dldre syskonen anvander istillet *kénslokort’ och andra spel och
ovningar som fér igang snacket. Det dr vanligt att forsta varvet
handlar om vardagliga saker, efter en stund kommer de in pé det
som handlar om syskonet med diagnos, sdger Astrid Emker.

Hon beskriver ocksa manga positiva aspekter for syskon till barn
med funktionsnedsittning.

— Maénga far en storre respekt for andra manniskor. De lér sig tidigt
att ta ansvar, kdnna empati och forstaelse. Dessutom nimner manga
att det ar harligt att fa ga forbi kon pé Liseberg. Sadana saker kan
spela stor roll 1 ett barns tillvaro!

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
www.syskonkompetens.se

Linnéa och syskonen

Linnéa ér en glad tjej och syskonen gor henne dnnu gladare. Hon
tycker det dr roligt med liv runt omkring sig och det far hon med
dem. Skulle hon ndgon gang befinna sig ensam ropar hon hogt for
att pakalla uppmérksamhet, beréttar fordldrarna. Nu hdnder det inte
sérskilt ofta eftersom assistenter finns i narheten dygnet runt och
hon har en stor familj.

Niér inte de vanliga assistenterna arbetar kanske Kristina har glomt
av det och ropar ut i rummet; ’Ar det nigon assistent som jobbar
idag? Nej det ar vi sjdlva, sdger Johan.

— Da dr det min tur att hjdlpa Linnéa hors det frén Irma som dr sex
ar. Irma hjélper gérna till, sdger Kristina.

For smédsyskonen dr Linnéas funktionsnedséttning det normala. De
leker lekar ddr de sondmatar dockorna i knappen pé magen och
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dockan i1 dockvagnen dr ibland sjuk i huvudet, eftersom Linnéas
sjukdom tog sin borjan dér.

Att skaffa syskon till Linnéa var ndgot Kristina och Johan ville.

— De friska barnen ger oss mycket kraft och energi. Skulle vi
fordldrar ga bort fore Linnéa, sd har hon tva syskon som kan se till
hennes basta, sdger Kristina.

For att utesluta Aicardis syndrom gjorde de forst ett genetiskt test
pa Klinisk genetik. Sedan gjordes ett fostervattenprov i vecka 15
under varje graviditet.

— Men det dr klart att det 4nd4 var lite nervost under graviditeterna,
sdger Kristina.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med séirskilda behov kommer i
kontakt med tandvérden tidigt, gdrna med en
barntandvérdsspecialist. Finns det svirigheter med tal, sprak
och dtande behovs dven kontakt med logoped. Det siger
overtandlikare Emma Brandquist och logoped Lisa Bengtsson
pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska p4 Lilla Amundén
samt pa Odontologen 1 Goteborg. Det dr ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskap om tandvard, munhélsa och munmotorik, hos barn med
sdllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett béttre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berorda
patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser som ror munhélsa, i Umeé och 1 Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar. Efter godkénnande fran
foréldrarna gor en tandldkare och en logoped en dversiktlig
undersdkning och beddmning av barnens forhallanden i munnen.
Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stills samman i en databas.

Kunskap om sillsynta diagnoser sprids bland annat via Mun-H-
Centers webbplats (www.mun-h-center.se), Facebook, You Tube
och via MHC-appen. Kortfattad information om sillsynta
sjukdomar och tand- och munvard, finns pad www.mun-h-center.se
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Tand- och munvird for barn och ungdomar med sirskilda
behov

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden r sa bra att
en god munhélsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt dr viktigt. Alla bor anvinda fluortandkrdm, och sedan
individuellt komplettera med andra fluorprodukter efter
rekommendation av ansvarig tandldkare, exempelvis
fluorskoljning. For de barn som inte kan spotta rekommenderas en
sa kallad muntork som gér att fukta i fluorlésning och badda
tanderna med. For barn som har svart att acceptera smak och skum
finns tandkrimer utan detta. Aven tandkrim med extra hog
fluorhalt kan vara aktuellt f6r vissa barn. Tandvarden
rekommenderar fordldrar att hjélpa sina barn med tandborstningen
tva gdnger om dagen. For att underlitta tandborstningen tipsar
overtandldkare Emma Brandquist om att det &r bra att std bakom
barnet och anvénda den egna kroppen som stéd for barnets huvud.
Da kommer den vuxne &t bittre och det blir ldttare att borsta. Yngre
barn och barn med nedsatt balstabilitet kan ligga i en sidng eller pa
golvet ndr den vuxne borstar barnets tdinder och upplever ofta en
trygghet 1 det. Det finns manga olika hjdlpmedel som kan
underldtta munvarden. Exempelvis bitstod, som fordldrar kan
anvénda for att underlétta tandborstningen av barnet.
Tandvardspersonalen hjélper girna till att individuellt prova ut
lampliga hjélpmedel.

Nér nya permanenta kindtdnder kommer &r det extra noga med
tandborstning i1 groparna péd tuggytan. Dessa kan i vissa fall behova
forseglas med plast for att minska risken att fa hal.

Vid arliga undersokningar pa tandklinik ar det viktigt att
tandlékaren far kinnedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, d& det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies (hél i tinderna) samt erosioner
(fratskador pa tdnderna) som f6ljd. Kontroll av bettutveckling,
kikleder och muskulatur i1 kdkarna dr viktig att utfora utdver
sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott och tander. Ett eller tva
aterbesok mellan de ordinarie besoken rekommenderas for att ge
barnet extra stod.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sirskilda behov ett anpassat
tandvardsomhéandertagande.
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Generellt om mun och tinder vid Aicardis syndrom och
epilepsi

P4 Mun-H-Center har man under tidigare vistelser pa Agrenska
traffat 17 flickor och kvinnor med Aicardis syndrom.

Foljande munrelaterade symtom kan, men behover inte,
forekomma: Muntorrhet av medicinering och krékningar.
Tandkottsproblem, tandgnissling och tandskador pa grund av fall.

Vad har vi sett idag?

Under familjevistelsen for Aicardis syndrom undersoktes
ytterligare atta flickor. Barnen medverkade vél efter formaga. De
visade sig ha vélskétta tdnder och friskt tandkétt, flera av barnen
har 6verbett och Gppet bett.

Syftet med oralmotorisk trining

Oralmotorisk trédning kan anvéndas med syfte att forsoka oka
formagan att kontrollera saliv, forbéttra dt- och tuggformaga,
forbattra forutsdttningarna for att trina artikulationsformagan,
minska 6verkénslighet 1 munnen, 6ka kansligheten 1 munnen, ge
battre forutséttningar for munvérd och férebygga ohilsa.

Vad har vi sett idag nir det giller munmotorik?

Barnen har 6verlag en forsenad oralmotorisk utveckling och
hypotona muskler det vill sdga “muskelslapphet”. En del dreglar.
Flera har talsvarigheter. Det finns flera olika typer av
talsvarigheter, darfor behdvs alltid en individuell beddmning av
barnets tal, sprdk och kommunikation for att se vad man ska gora
och hur man ska borja en eventuell traningsinsats eller intervention.

Atsvarigheter

Flera har rapporterat dtsvarigheter och det kan ha olika orsaker och
dven 1 detta fall behovs en individuell bedomning av ett
multiprofessionellt team. Det kan dels handla om avsaknad av en
vilja/ork att dita, nedsatt aptit, problem med mage/tarm, andning
och allmaéntillstdnd, men det kan ocksa handla om en oférmdga
eller svdrigheter att dta, det vill siga barnet har svarigheter att
suga, dricka, tugga, svilja och kdnna maten i munnen pa grund av
svaga muskler eller svarigheter att koordinera muskler och styra
dem. En del kan vara péverkade av medicinering och kénna
illaméende.
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Nir barnet inte iter tillrickligt

Da giller att forst identifiera orsaken, behandla eventuell reflux
(sura uppstotningar), forstoppning med mera. Kanske ge berikad
kost och naringsdrycker om barnet har svért att fa i sig tillrackligt
med energi. I en del fall kan oralmotorisk trdning vara motiverad,
om barnet till exempel har svarigheter att tugga. Ibland behover
barnet sondmatning via nésa eller bukvagg.

— Vid sondmatning dr det viktigt att ge fortsatt stimulans av
munnen, sdger Lisa Bengtsson. Barnet riskerar annars att bli extra
kénsligt i munnen.

Att tugga

Att tugga underléttar matsméaltningen. Det &r viktigt att tugga for
att kinna maittnad och att dta lagom mycket. Genom att tugga far
barnet starkare tuggmuskler och en battre kékposition, det ger ett
sakert dtande och kan eventuellt ocksd pdverka bitovanorna/oral
habits till det béttre.

God tuggforméga

God tuggforméga innebar ett véilfungerande bett, rotatoriskt
tuggmonster, att tuggan blandas med saliv, att kunna fora tuggan
mellan kindtdnderna och forma maten till ett sasmmanhéngande
stycke. Det handlar ocksa om att kunna kénna efter och anpassa sig
efter konsistenser och svélja sdkert nér det &r dags.

— En ovilja att dta viss mat kan handla om svérigheter med att
hantera en viss konsistens, sdger Lisa Bengtsson.

Den biista hjilpen p4 hemmaplan?

Fés genom habiliteringsteam, pa logopedmottagningar, hos 6ron-
ndsa-och halsldkare/foniater eller i nutritionsteam. P4 flera héll 1
landet finns ocksa oralmotoriskt team dir bland annat logopeder
och tandldkare samarbetar.

— Ni ar alltid vdlkomna att kontakta oss pd& Mun-H-Center om ni
har frégor eller vill diskutera, sdger logoped Lisa Bengtsson.

Lds mer om hur en kan stimulera oralmotorisk formdga i
vardagssituationer i den nya skriften ”Uppleva med munnen”. Den
gar att bestdlla via Mun-H-Centers hemsida:
www.mun-h-center.se
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Samhallets ovriga stod

Socionom Cecilia Stocks frin Agrenska tar upp fragor kring
forskola, skola och hjilpmedel. Avlastning och olika andra
stodinsatser kommunen kan ge, genom LSS- lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade och genom
Forsdkringskassan. Hon berittar ocksid om olika fonder som
det gar att soka stod ifran.

LSS

Den som har en funktionsnedsittning kan ha rétt till insatser enligt
lagen om stod och service till vissa funktionshindrade, LSS. Den
som omfattas av LSS tillhor ndgon av f6ljande tre kategorier eller
personkretsar, som det kallas:

1. Personer med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand.

2. Personer med betydande och bestaende begdvningsméssig
funktionsnedséttning efter hjdrnskada 1 vuxen alder foranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom.

3. Personer med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedséttningar, som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande. Funktionsnedséttningarna bor vara stora och fororsaka
betydande svarigheter i den dagliga livsféringen och personen bor
ha omfattande behov av stdd eller service.

For den som har rétt till LSS finns ett antal olika insatser. Insatser
som kan vara aktuella ndr man har barn ar avlsarservice,
korttidsvistelse, kontaktperson.

Avlosarservice i hemmet

Med avldsarservice 1 hemmet kan anhoriga fa mojlighet till
avkoppling och att utrétta sysslor utanfor hemmet. Avlosarservice
kan erbjudas bade som regelbunden insats och som ldsning vid
akuta behov. Behovet bedoms individuellt fran fall till fall.

Korttidsvistelse hos stodfamilj, korttidshem, helg-och
sommarliger

Korttidsvistelser ger barnet mojlighet till personlig utveckling. Det
tillgodoser barnets behov av miljoombyte och rekreation Anhoriga
far en mgjlighet till avlosning och utrymme for avkoppling.

Dokumentation nr 539 © Agrenska 2017



Aicardis syndrom

Ledsagarservice

Personligt stod for att kunna besdka vinner, delta i fritidsaktiviteter
samt vardbesok.

Kan inte kombineras med personlig assistans.

Bedomningen gors utifrdn barnets livssituation, dlder, intressen och
behov

SoL- Anhorigstod

Enligt Socialtjdnstlagen, SoL 5 kap 10 § ska kommunen ocksa
erbjuda stdd till anhoriga. Med anhoriga menas en familjemedlem,
(till exempel dldre syskon, morforéldrar eller farfordldrar) eller en
god vin till nagon med fysisk och, eller intellektuell
funktionsnedséttning.

Behovet styr hur stodet ska se ut, till exempel védgledning,
samtalsstod, friskvard.

Ta kontakt med en anhdrigkonsulent/ anhorigstodjare 1 kommunen,
kommunens vixel.

Vart viinder vi oss?

Prata igenom situationen i familjen med LSS-handldggare i
kommunen. Titta pa vilka behov som finns, forutsittningar och
mojligheter. Beslutet som tas kan 6verklagas inom tre veckor. Det
gar ocksa att kontakta anhorigkonsulent, www.lul.se/infoteket.
Habiliteringen/kuratorn. Brukarstédsorganisationer (Lasse 1
Goteborg och Bosse 1 Stockholm). Brukarstodscentrum.
Organisationer (HSO, FUB, DHR, RBU).

Skollagen

Skollagen 1 kapitlet 4 § innebér att skolan ska ta hinsyn till elevers
olika behov. Elever ska ges stod och stimulans sé att de utvecklas
sé langt som mojligt. Skolan ska ocksa striva efter att uppviga
skillnader i elevernas forutséttningar att tillgodogdra sig
utbildningen.

Stod i skolan

Personalen i skolan ska f4 handledning och fortbildning. Eleven ska
ha mdjlighet till en resursperson eller assistent. Elevgruppen ska
kunna anpassas efter behov, lokaler ska anpassas liksom laromedel,
stolar och bord.

Resurs i skolan eller forskolan
Extra personal, for alla i gruppen eller speciellt for ett barn.

Forskolechef/ rektor vinder man sig till, tryck pa behov.

Dokumentation nr 539 © Agrenska 2017 46



Aicardis syndrom

I andra hand omrades chef eller politisk nimnd i kommunen som
styr skolan.
Framf6r kraven skriftligt.

Infor forindringar och stadiebyten i skolan

Ta kontakt med skolan eller forskolan. Ge skriftlig information om
Aicardis syndrom, till exempel denna dokumentation. Ha ett méte
med alla inblandade, rektor, skolskoterska, matpersonal, mentor
och klassforestandare.

— Ar ni osikra pa vilken forskola eller skola ert barn ska gé, gor
studiebesok pé flera, uppmanar Cecilia Stocks.

Vart viander vi oss?

Om familjen dr missndjd med nigot beslut som beror barnet 1
skolan vinder man sig i1 forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nista instans dr ansvarig tjinsteman eller nimnd 1
kommunen. Det gar ocksa att vinda sig till Skolverket
www.skolverket.se. Skolverkets upplysningstjinst har telefon 08-
527 332 00. Skolinspektionen nas pa, www.skolinspektionen.se.
Beslut 6verklagas hos Skolvdsendets dverklagandendmnd,
www.overklagandenamnden.se.

Motesteknik

Se till att beslutsfattare d&r med och skjut upp motet annars. Ta med
en kontakt fran habiliteringen eller sjukvérden. Ha en dagordning.
Kom &verens om hur lang tid métet ska vara. For protokoll och
varje beslut om atgérd bor kopplas till en namngiven utférare. Ny
tid for aterkoppling och uppf6ljning av dtgiarderna ska bokas i slutet
av motet.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pé sjukhus kan man fa hjélp med
att hitta fonder. De finns ocksa i bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Léansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: www.stiftelser.lst.se/Stift Web/SSearch.aspx. Vissa
foretag hjdlper ocks4 till att hitta rétt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra hemsidor:

www.agrenska.se — Agrenska
www.agrenska.se/syskonkompetens
www.anhoriga.se-nationellt kompetenscentrum for anhoriga.
www.fk.se - Forsikringskassan
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www.1177.se — Sjukvérdsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket
www.skolinspektionen.se

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.mfd.se — Myndigheten for delaktighet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.mun-h-center.se — Mun-H-center

www.notisum.se — Lagar pa nitet

www.nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser

Linnéa, hennes familj och framtiden

Familjen har tidigare inte 14tit Linnéas funktionsnedséttning
hdmma dem. De har till exempel gjort semesterresor med alla
barnen. For ett &r sedan blev Linnéa vildigt sjuk 1
lunginflammation och lag 1 sju veckor pa sjukhus. Sedan dess dr det
inte sa latt langre.

— Vi kom ut dérifrdn med en massa inhaleringsapparater som gor
oss mer ordrliga. Senaste semestern fick vi lamna Linnéa hemma
med assistenter. Det gick bra men vi saknade henne och det var inte
samma sak, sdger Kristina.

Snart vintar ocksé en fjérde operation av hennes skolios. Linnéa
har ett inopererat stag i ryggen som ska bytas ut allteftersom hon
vaxer.

Fransett allt detta dr det bra nu. Linnéa umgés gérna med
grannflickan som har cerebral pares och som ocksa har svar
funktionsnedséttning.

— Det &r ocksé trevligt for assistenterna, eftersom de har fétt
arbetskamrater genom grannflickans assistenter. De hittar pd roliga
utflykter ihop, séger Kristina.

Kristina ar larare men arbetar nu hemma med Linnéa och Johan har
sitt arbete men &r ofta hemma négon dag 1 veckan. De har bada
andningshél pa fritiden som gor att de mér bra. Johan har golfen
och Kristina har en Tollare retriever som hon &lskar att tréna.

— Nar det har varit som jobbigast med Linnéa har jag kunnat
fokusera pd hunden och matt bra av det, sdger Kristina.

De har alltid forsokt att se positivt pa Linnéas sjukdom.

— Vi har aldrig haft instéllningen att det var orédttvist att det hinde
oss. Istdllet har vi tdnkt varfor inte vi? Den instdllningen har hjélpt
oss genom svara stunder, sdger Kristina.
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Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehiller for nirvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga
diagnoser vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande
medicinska experter och foretriddare for patientorganisationer.
Kvalitetssikring sker genom granskning av en sdrskild expertgrupp
utsedd av universitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna §versitts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns dven en folder som kan bestéllas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar dven pa fragor och hjélper till att
sOka information, och nés pé telefonnummer 031-786 55 90 eller
via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Lds mer pa: www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

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

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

NFSDs uppgift ér att:

- bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvérdens resurser for personer med sdllsynta sjukdomar liksom
okad samordning med bland annat socialtjédnst och
frivilligorganisationer.

- bidra till spridning av kunskap och information till alla delar av
hélso- och sjukvérden och till andra berdrda samhallsinstanser samt
till patienter och anhoriga

- bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter mellan de
aktorer som bedriver verksamhet pa omradet
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- identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra l4dnder och internationella organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
séttning, deras familjer samt professionella som de moter.

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pd www.nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 539

Aicardis syndrom dr en medfodd fordndring i en eller flera
gener pa X-kromosomens korta arm. Det fods en flicka
vartannat ar 1 Sverige med Aicardis syndrom.

Flickorna fods till synes friska och utvecklas normalt de
forsta manaderna, men sedan visar sig olika symtom.
Syndromet karakteriseras av total eller delvis avsaknad av
hjarnbalken som forbinder hoger och vénster hjarnhalva,
O0gonbottenfordandringar sa kallade retinala lakuner och
epilepsi. De flesta barn med Aicardis syndrom har svér eller
mattlig intellektuell funktionsnedséttning.

Det gar att underlitta barnets och familjens livssituation med
olika hjdlpmedel bade for motoriska brister och kommunikativa
svérigheter.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
© Agrenska 2017

AGRENSKA

www.agrenska.se
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