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CHARGE- syndromet

CHARGE-SYNDROMET

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frin hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hir fallet CHARGE—-
syndromet. Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och
syskon ny kunskap, mgjlighet att utbyta erfarenheter och triaffa andra 1

liknande situation.

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

och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet frin forelisningarna pa Agrenska ir grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillgdnglig for allménheten har varje foreldsare
sakgranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
sjukdomen eller syndromet beréttar en familj om sina erfarenheter.
Familjedeltagarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas hemsida,

www.agrenska.se.
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CHARGE- syndromet

Information om CHARGE-syndromet

CHARGE-syndromet ir en genetiskt orsakad sjukdom som
tillh6r gruppen dovblindsyndrom. Svérighetsgraden varierar
mellan individer med syndromet — alla som har syndromet har
inte alla symtom. Det siger Josephine Wincent, ST-ldkare i
klinisk genetik vid Karolinska Universitetssjukhuset i
Stockholm.

Namnet dr en akronym dér varje bokstav stdr for vanliga symtom i
syndromet:

C Kolobom (coloboma of the eye) ir en ofullstandig slutning som
liknar ett svart falt 1 gats regnbdgshinna och kan stricka sig dnda in
till ndthinnan och synnerven.

H Hjirtfel (heart defects) av manga typer forekommer. Stora
kroppspulsadern (aorta) kan vara involverad.

A Koanalatresi (atresia of the choanae) star for hinder eller
sammanvéxning av bakre ndsOppning.

R Tillvixthdmning (retardation of growth and/or development) kan
vara bade kroppslig och intellektuell.

G Underutveckling av kdnsorganen eller missbildningar i
urinvégar (genital and/or urinary defects)

E Oronmissbildning med horselnedsittning eller dovhet (ear
anomalies and/or deafness).

Syndrom betyder “’springa tillsammans” och syftar pé att flera
symtom forekommer samtidigt och har en gemensam orsak.
CHARGE-syndromet hette tidigare CHARGE-association. I denna
dokumentation kallas diagnosen omvéxlande CHARGE-syndromet
och CHARGE.

Forekomst

Varje ar far ungefar tio barn i Sverige diagnosen CHARGE-
syndromet. Det finns ingen exakt uppgift, varken i Sverige eller
internationellt, om hur manga som har syndromet. Frimsta skélet ar
att det dr svart att stélla korrekt diagnos eftersom symtom och
missbildningar varierar mycket.
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Orsak

CHARGE-syndromet orsakas vanligen av fordndringar (mutationer)
1 ett arvsanlag (en gen) som heter CHD7. Det &r en gen pa
kromosom 8. Genen styr bildningen av ett protein som har stor
betydelse for den tidiga fosterutvecklingen av flera viktiga
organsystem, som hjérta, inneréron och néthinna.

(Lds mer 1 avsnittet om genetik)

Arftlighet

CHARGE-syndromet har ett autosomalt dominant
neddrvningsmonster. Det drabbar kvinnor och mén lika ofta.

I de flesta fall beror syndromet pa en nymutation. Det innebér att
forandringen 1 arvsmassan upptrader for forsta gangen hos personen
sjalv och &r inte nedarvd. Foréldrar till ett barn med en nymutation
har darfor mycket liten sannolikhet att fa ett nytt barn med
syndromet.

Den nyuppkomna forédndringen hos barnet blir dock érftlig och hen
riskerar att fora den muterade genen vidare till sina barn genom
autosomal dominant neddrvning. Det innebér att om den ena
fordldern har sjukdomen, det vill sdga en normal gen och en
forandrad gen, blir risken for savil soner som dottrar att drva
sjukdomen 50 procent. De barn som inte fatt den muterade genen far
inte sjukdomen och for den inte heller vidare.

Diagnos

CHARGE-syndromet upptécks oftast tidigt under forsta levnadsaret.
Vanligen uppstér forsta misstanken om barnet har kolobom och
koanalatresi (stopp i bakre ndsoppningarna) i kombination med
andra symtom.

Diagnos stélls om barnet har de symtom som ingér i syndromet.

Ett DNA-test kan anvéindas for att sdkerstilla diagnosen.

(Lds mer 1 avsnitt om diagnostik)

Diagnostiska kriterier — historik

De forsta diagnostiska kriterierna for CHARGE-syndromet stélldes
1979 av lakarna Hall och Hittner, som oberoende av varandra
uppmadrksammade nagra barn som hade kolobom, koanalatresi och
medfodda hjartmissbildningar.

1981 skapades akronymen CHARGE av ldkaren Pagon och det
faststilldes att barnet ska ha fyra av de sex symtomen, for att fa
diagnosen.
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Dessa kriterier anvénds inte ldngre. Idag anvinds kriterier foreslagna
av Blake eller Verloes och innebér att alla de organ som kan vara
paverkade undersoks infor diagnos.

SYMTOM

Kolobom

70— 85 procent har kolobom vid CHARGE-syndromet.

En del barn kan inte fixera eller f6lja med blicken och har daligt
samordnade 6gonrdorelser, vilket kan tyda pa synnedsittning.
Kolobomet kan vara en spalt eller en skiva som ser ut som ett falt i
Ogats regnbdgshinna. Beroende pd omfattning paverkar det bade
synskérpa och synfilt.

Synnedsittningen varierar fran latt till svar, beroende pa hur utbrett
kolobomet &r och om det omfattar savél ader- och nathinnan som
synnerven pa bada 6gonen. Manga barn behdver glasogon och
beroende pé graden av synnedsittning, dven andra synhjélpmedel.

Hjirta

En majoritet av barnen, 75 till 80 procent, har hjartpaverkan.
Vanligast ir ett lindrigt hjartfel, till exempel hdl mellan férmaken,
hal mellan kamrarna eller 6ppen forbindelse mellan kroppspulsddern
och lungpulsadern. Halrum och forbindelser kan slutas spontant,
men behover ibland opereras.

Koanalatresi

Ett nyfott barn &r beroende av att andas genom nésan, bland annat
for att kunna dta. Drygt hélften av alla med CHARGE- syndromet
har koanalatresi, en fortringning av de bakre ndsdppningarna mot
svalget.

Ldpp-kik-gomspalt forekommer hos 20— 50 procent, men inte
samtidigt med koanalatresi.

Hammad tillvaxt

Oftast fods barnen med normal fodelsevikt och fodelseldangd.
Tillvéixthdmningen brukar bli tydlig fran sex méanaders alder. Cirka
40-70 procent har tillvixthdmning.

Genitalier

Forandringarna 1 konsorganen kan vara liten penis, att testiklarna
inte vandrat ner eller avvikande placering av urinrérsmynningen.
Flickor med syndromet kan sakna livmoder och vagina.
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Oron

Vid CHARGE-syndromet har 90 procent paverkan pa orat.
Missbildningarna kan finnas pé ytter-, mellan- eller innerdra.
Ytterorat kan variera fran normalt formade 6ron till smé, korta, breda
eller utstdende 6ron. Det finns ofta en skillnad mellan vénster och
hoger oOra.

Horselbenen 1 mellanorat kan vara missbildade liksom
orontrumpeten. Férdndringarna kan ge horselnedsattning pa grund av
ledningshinder.

80— 90 procent har missbildade balansorgan 1 innerdrat.
Balansformagan styrs av signaler fran muskler, leder och skelett
(proprioception), samt synen och balansorganet. Nér balansorganet
inte fungerar som det ska blir alla grovmotoriska férmagor
paverkade. Detta innebdr att nédstan alla barn med syndromet borjar
g4 senare dn andra barn.

Ovriga symtom

Avsaknad av dndtarmsoppning (analatresi) och dven andra
tarmmissbildningar kan forekomma.

En del barn fods med missbildningar av matstrupen, till exempel
fortrangning av matstrupen, esofagusatresi.

Okad kénslighet for virus- och bakterieinfektioner, som
oroninflammationer och langvarig snuva, luftvigsinfektioner och
lunginflammation ar vanlig.

De tolv kranialnerver som gar fran hjarnstammen till ansikte, hals
och mage &r ofta missbildade. Det kan leda till forlamning av
ansiktsnerven eller nedsatt funktion av andra nerver i ansikte,
munhala, svalg, 6gon och 6ron.

Karl har CHARGE-syndromet

Karl 12 ir kom till Agrenska tillsammans med mamma Anna,
och pappa Tor. Storebror Erik, 16 ar som precis borjat
gymnasiet dr kvar hemma.

Graviditeten med Karl var normal.

— Den var likadan som med Erik. Jag gick 6ver tiden med fjorton
dagar, precis som med honom, séger Anna.

Forlossningen var normal men det var svért att amma Karl. Han tog
inte brostet. P4 ldkarronden morgonen efter forlossningen gjordes en
ny ldkarundersokning. I samband med den missténkte ldkarna att

Dokumentation nr 540 © Agrenska 2017 8



Genetik

CHARGE- syndromet

Karl hade esofagusatresi, att forbindelsen mellan matstrupe och
magsdck dr avbruten, eftersom han inte tycktes kunna svilja.
Esofagus betyder matstrupe och atresi att det saknas naturlig kanal
eller 6ppning.

— Vi forsokte forsta vad detta innebar och fick svaret att vid
esofagusatresi gors en operation vid ett par av universitetssjukhusen
for att forbinda matstrupen med magsécken, sager Tor.

Strax efter fick de veta att Karl skulle transporteras till operation och
att de kunde ta taxi eller bil for att folja efter. De fick uppmaningen
att aka hem och packa.

— Vi hann inte forbereda oss. Det var brittom, sdger Anna.

— Nér vi fragade hur linge vi skulle behdva packa for, sa de en
vecka, sdger Tor.

Fordldrarna inkvarterades péa kvinnokliniken pé det storre sjukhuset
bland andra nyforlosta kvinnor. Medan de Gvriga satt med sina barn,
véntade Anna och Tor tomhénta pa besked om hur Karls operation
hade gatt.

— Jag var fortvivlad och grit, kanske var det dérfor vi fick plats pa
hotell istdllet, sdger Anna.

— Lakaren ringde mitt 1 natten och sa att operationen gatt bra, séger
Tor.

Det lugnade fordldrarna och de borjade hoppas att alla svarigheter
skulle vara over.

— Men da visste vi inte att det bara borjat, sdger Anna.

CHD7-genen ar som en dirigent som styr hur aktiva andra
gener ska vara. Den ar paverkad vid CHARGE-syndromet. Det
ar darfor syndromet kan ge s manga olika symtom, berittar
Josephine Wincent, ST-lédkare i klinik genetik.

Det finns genetiska kliniker vid sex av landets universitetssjukhus.
Vid klinikerna utreds patienter som ldkaren missténker har en
genetisk sjukdom for att diagnos ska kunna stillas.

Genetikerna traffar patienterna infor diagnos, hjdlper till att stélla
diagnos och ger information till familjerna. De gor ocksa
sldktutredningar och bistar nar fordldrar, som har ett barn med
genetisk sjukdom, planerar att skaffa syskon.

— Pa klinisk genetik finns laboratorieverksamhet och mottagning.
Laboratoriet analyserar DNA-prover, gor fosterdiagnostik och
utredningar vid infertilitet och leukemier. P4 mottagningen tar vi
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emot patienter med &rftlig cancer, barn med syndrom och personer
med allmdnna genetiska fragor, berdttar Josephine Wincent.

DNA ir mallen

Varje individ har fatt hilften av sin arvsmassa fran mamma och
hilften fran pappa. Den dr forpackad i kromosomer som numrerats i
storleksordning sa att den storsta kromosomen har nummer 1. I varje
cell finns 46 kromosomer 1 par med 23 fran mamma och 23 fran
pappa.

DNA ér mallen for var arvsmassa, en slags kokbok. RNA, kallas ett
mellansteg dir mallen kopieras. Denna kopia utgdr sedan receptet
for hur proteinerna som bygger var kropp och dess funktioner ska
goras. Proteiner dr den fardiga “matrétten”.

— Finns det en fordndring pd DNA-niva orsakar det ett fordndrat
protein, sdger Josephine Wincent.

Vid den genetiska analysen kan man titta pa hela arvsmassan genom
att analysera kromosomerna. Men dé ser man bara stora
fordndringar, ungefdr som nér man tittar pd en bokhylla och ser vilka
bocker som finns. For att hitta de fordndringar som ar fordndrade vid
CHARGE-syndromet maste man veta i1 vilken bok man ska titta i och
leta anda ner pa bokstavsniva.

Olika mutationer

Det finns en rad mutationer vid CHARGE-syndromet.
Forandringar finns i genen CHD7 pd kromosom 8. CHD7 ér en
stor gen. Mutationerna finns inte pa ett stdlle, utan ar utspridda
over hela genen.

Ungefir hélften av personerna med CHARGE har stoppmutationer,
vilket leder till att tillverkningen av CHD7-proteinet stoppas.
Ungefidr en av fyra har sa kallade frameshiftmutationer, vilket
innebdr att receptets bokstiver forskjuts och hamnar ett eller flera
steg fore sitt egentliga ldge. Det finns dven andra sorters mutationer
vid CHARGE-syndromet. Ibland kan hela CHD7-genen eller delar
av den saknas.

I den genetiska utredningen skiljer man mellan fenotyp (det vi ser av
symtom) och genotyp (det som syns vid genetisk analys). Vid
CHARGE-syndromet varierar det kraftigt mellan de bada. Det gar
alltsa inte att forutsdga de yttre symtomen baserat pa vilket mutation
personen har.
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CHD7 proteinet

CHD7-genen som ér paverkad vid CHARGE-syndromet &r viktig
eftersom den styr tillverkningen av andra gener. Det &r som en
dirigent: ni ska vara aktiva, ni ska vila. Den har betydelse for den
tidiga fosterutvecklingen av flera viktiga organsystem som hjérta,
innerdron och néthinna.

— CHD7 ir bara en av alla gener. Ovriga 21 000 gener paverkar
ocksa vilken individ barnet blir, sédger Josephine Wincent.

Genanalys

Det finns flera skél att géra en genanalys. Analysen syftar till att fa
svar pa nagra vasentliga fragor: Vad dr orsaken till sjukdomen? Om
fordldrarna planerar ytterligare graviditeter, kan de dé fa ytterligare
ett barn med diagnosen?

Oftast uppstar CHARGE genom en nymutation, men det finns
familjer dér syskonpar drabbats, eller att en fordlder med diagnosen
fott barn med CHARGE-syndromet.

— En fordlder kan ha en mycket lindrig variant av CHARGE och
dérfor vara ovetande om sin diagnos. Har fordldern CHARGE kan
hen fora vidare den genetiska avvikelsen, siger Josephine Wincent.
Det finns ocksé familjer med syskonpar som fatt CHARGE-
syndromet. En orsak till denna upprepningsrisk ar sa kallad
mosaicism. Det innebdr att en individ bara har mutationen 1 en andel
av kroppens celler. Finns mutationen bara i konscellerna ar personen
frisk, men riskerar att fa barn med syndromet.

Mosaicismen uppstdr tidigt i fosterutvecklingen nér cellerna delas.

Fosterdiagnostik

Om foréldrarna redan har ett barn med CHARGE-syndromet och
pavisad mutation finns mojlighet att gora fosterdiagnostik vid en ny
graviditet.

Ett prov kan tas pa moderkaka i graviditetsvecka 10-11 eller ett
fostervattenprov i vecka 12-16. Sedan gors ett DN A-test pa provet,
for att se om det drvt det i familjen forekommande anlaget for
CHARGE-syndromet.

Vérdprogram och forskning

Det finns ett internationellt vardprogram for vilka symtom som ska
kontrolleras vid olika aldrar vid CHARGE-syndromet.

— Ett svenskt vardprogram med liknande uppldgg skulle behdva
utvecklas. Anpassade tillvaxtkurvor skulle ocksd kunna vara av
vérde, sdger Josephine Wincent.
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Josephine Wincent anser att det behdvs mer forskning om hur vuxna
med syndromet har det. Det finns flera olika frdgor som kréver svar,
som hur de har det med smarta, hur beteendet utvecklats, benhilsa,
sura uppstotningar och vikt.

— Det dr inte ovanligt att vuxna med CHARGE utvecklar 6vervikt.
Vi vill gidrna forsta varfor smibarnsarens svarigheter att fa i sig
ndring 1 vuxenalder sedan tenderar att 6verga i problem med
overvikt, sdger Josephine Wincent.

Fragor till Josephine Wincent:

Behover personer med CHARGE- syndromet annan behandling
dn andra vid sura uppstotningar?

— Ja, pa grund av nedsatt rorlighet i tarmkanalen kan det vara virt att
prova medicin som paverkar rorligheten snarare én att dimpa
magsyran, som ir den vanliga behandlingen annars.

Kan vi fa reda pa vdrt barns mutation?

— Ja, ofta kan vi hitta mutationen genom att gora en genetisk analys.
Det ar en fordel att gora ett besok pa avdelningen for klinisk genetik
for att 4 en forklaring till resultatet av personal med genetisk
kompetens.

Hjarta

Det ir vanligt att hjirtat ar paverkat vid CHARGE-syndromet.
Problemen ér sillan allvarliga och kan atgéirdas. Det sdger
Britt-Marie Ekman-Joelsson, overlikare vid Barnhjartcentrum
pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Vid den forsta utredningen av ett misstankt medfott hjértfel brukar
barnet undersdkas med EKG och ultraljud. Ibland anvénds ocksa
datortomografi.

I en svensk unders6kning med 31 barn med CHARGE-syndromet
hade 52 procent hjartproblem. En internationell studie, ddr man sokt
efter hjartfel bland 299 patienter med mutationer pa CHD7-genen
(som é&r paverkad vid CHARGE), visade att 74 procent hade hjartfel.

Vid CHARGE ir det tva typer av hjirtfel som forekommer mest,
oppen forbindelse (duktus) och hil mellan kamrarna.

I den svenska studien var det vanligaste felet en 6ppetstaende
forbindelse mellan kroppspulsadern och lungpulsadern
(6ppetstdende ductus arteriosus). Det kallas PDA, persisterande
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ductus arteriosus, och innebdér att blod rinner fran aorta och tillbaka
till lungpulsddern. Mindre blod kommer da till magen och den nedre
delen av kroppen.

— Symtom vid dessa fel dr andfaddhet, svarigheter att svdlja maten
och trotthet, sdger Britt-Marie Ekman-Joelsson.

Atgirden ir att sluta 6ppningen genom att sitta in en kateter forsedd
med en plugg kallad coil. Pluggen placeras i 6ppningen. Nér det &r
gjort blir barnets hjarta friskt.

Det ér ocksa vanligt med hél 1 hjdrtats viggar, kallat VSD, ventrikel
septum defekt eller ASD, atrium septum defekt. Hélet kan finnas i
viggarna mellan kamrarna, formaken eller mellan aorta och
lungpulsadern. Felen atgérdas med operation for att sy ithop halet
eller genom att en lapp av gortex sys dver halet. Oppningen ticks
snart av hjartvavnad. Efter detta ar hjartat 1 funktion.

Ett mer komplicerat fel kallas AVSD, artrioventral septal defekt,
och innebdr ett centralt hél 1 hjértat. Halet kan tdckas, men hjértats
klaffar ar ocksé paverkade dirfor friskforklaras man inte helt efter
operation.

Det kan ocksa finnas en kombination av fel, kallade Fallot, efter
lakaren som upptickte dem. Dessa kraver operation.

Vid CHARGE-syndromet forekommer ocksé att barn har dubbelt
utflode fran hoger kammare pd grund av felanslutna blodkérl. Det
kallas DORV, double outlet right ventricle, vilket dtgérdas genom
operation.

Svérigheter for barn med hjértfel

Uppfoljningar av barn som behandlats for hjirtfel visar att de inte
bara paverkats fysiskt av sitt hjartfel. De kan drabbas av
koncentrationssvarigheter, neurologiska besvir, problem med att dta
och matsméltningen.

Utdver koncentrationssvarigheter finns en 6kad risk f6r adhd och
krisreaktioner hos barnet.

Forsenad motorisk utveckling pd grund av minskad ork och
psykologiska skél dr andra foljder som uppmérksammats i studier.
Barn med medfddda hjértproblem behdver mer kalorier &n andra
barn och att ofta fylla p4 med kolhydrater. De kanske inte orkar dta
pa grund av att de dr andfadda och trotta, darfor ar det viktigt med
tata méltider.

— Det finns en risk att barn med hjartfel blir stillasittande, men det ar
inte bra eftersom det innebér en risk for forstoppning.
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Missbildningar i magen och magkatarr kan ocksé paverka magens
arbete negativt, sdger Britt-Marie Ekman-Joelsson.

Det &r viktigt att barn med hjértfel ér fysiskt aktiva eftersom motion
stiarker kroppen och minskar risken for nedstdmdhet.

Det har tidigare funnits en rekommendation att personer med
hjartfel ska ges antibiotika vid ”blodiga” ingrepp i tandvéarden, for
att forebygga risk for bakterier i blodet. Men det géller inte léngre.
— Det récker att tugga och borsta tinderna for att {4 bakterier i
blodet. Alla utsétts dagligen for bakterier i blodet, det finns ingen
generell anledning att tillsétta antibiotika for barn med CHARGE—-
syndromet i samband med tandvard, sédger Britt-Marie Ekman-
Joelsson.

Fragor till Britt-Marie Ekman-Joelsson:

Vilka ér symtomen vid kérlring?
— Det kan vara astmaliknande besvir eller att barnet har svart att
svilja.

Kan man se pa ultraljud att mitt barns aortabdge dr hogerstilld
istillet for viinsterstdilld?

— Vi forsoker alltid se pa ultraljud om aortabagen &dr hogerstélld
istéllet for vénsterstélld (det vanligaste). Ibland &r det svart,
eftersom metoden inte dr hundraprocentig. Hjartat kan ocksa
undersokas med datortomografi.

Hur kan man forklara att barn som behandlats for hjirtfel far
koncentrationssvarigheter?

— Tidigare trodde man att det berodde pa tiden 1 hjart-lungmaskin
under operationen, men nu dr uppfattningen att det troligen hor ihop
med att de maste genomga méanga behandlingar under
smébarnsaren. Narkosmedlen som barnet sévs med kan péaverka.
Problemen kan ocksé bero pa att de pd grund av daligt blodflode fatt
for lite syreséttning av hjdrnan. Problemen kan ocksa bero pa
medfodda orsaker.
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Karl maste operera hjartat

Vid nya undersokningar visar sig Karl ha ett hjértfel. Hans duktus,
en Oppen barridr i hjartat som behovs hos fostret men ska véxa igen,
ar for stor. Karls hjirta undersoks dagligen med ultraljud.

Dagarna gar pa sjukhuset. Under tiden hittar lékarna fler och fler
symtom hos Karl, som behdvde behandlas.

— Nar Karl 6ppnade 6gonen i en hiss, la vi mérke till att 6gonen var
olika stora.

Efter en 6gonundersokning fick de reda pa att han troligen inte sag
ndgot.

Aven horseln bedémdes paverkad. En hjirnstamsaudiometri gav
resultatet att Karl var dov.

— Efter de beskeden bestimde vi oss for att aka hem. Vi orkade inte
mer, sager Tor.

— Vi ville triaffa storebror Erik, som hade bott omvéaxlande hos
mormor och morfar, farmor och farfar och hos oss pa
sjukhushotellet, sdger Anna.

Sjukhuspersonalen lovade att ta hand om Karl.

— De forsokte inte overtala oss att stanna, sdger Tor.

— De forstod att vi behovde dka hem. Deras stdd kédndes skont, séger
Anna.

Tor stannade kvar hemma hos Erik, som var fyra &r medan Anna
akte tillbaka till sjukhuset 1 sdllskap med sin mamma. Under resan
ner, ringde personalen fran sjukhuset och sa att Karls hjérta maste
opereras for att stinga hans duktus.

— Dé vénde det for mig. Allt jag kunde tinka var om vi skulle hinna
ner i tid och om han skulle 6verleva. Att jag och Tor just da bestdmt
oss for att dela pa oss kéndes som helt fel tidpunkt. Vi skulle varit
thop d&, sdger Anna.

Karls hjéartoperation gick bra. Nya undersokningar visade att Karl
hade esofagusatresi, kolobom, avsaknad av baggingar och 6ppen
duktus.

Fordldrarna sokte pa internet efter CHARGE.

— Lakaren uppmanade oss att inte leta pa namnet och betonade att
alla barn inte har alla symtom, sidger Anna.

— Men vi googlade forstas anda. Vi dr bdda sadana att vi vill veta,
sdger Tor.

De laste om alla mojliga symtom vid CHARGE-syndromet och om
de Karl har. De forsokte forestélla sig hur Karl hade det utan syn
och horsel, morkt och tyst, tinkte de.
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— Vi undrade ocksd om han nigonsin skulle kunna ta sig ur sdngen
sjélv.

Efter fyra ménader pd det storre sjukhuset fick familjen flytta till
hemsjukhuset. Fordldrarna som haft personal som hjdlpte dem
dygnet runt pa storsjukhuset, fick nu sjdlva ansvara for skotseln av
Karl. Han matades genom sond och kriktes flera gdnger varje natt,
sé att de fick byta hans kldder och sidngklader.

— Vi fick aldrig ndgon somn. Till slut bestdmde vi oss for att flytta
hem istéllet, sédger Tor.

— Hemma turades vi om att ta nétterna, sa att atminstone en av 0ss
fick sova, sdger Anna.

Genom kommunen fick de hjdlp med korttidsboende f6r Karl,
nattetid. Det var en stor littnad. Antligen fick fordldrarna sova.

Under det forsta aret fick Karl sin néring via sond genom nésan. For
att forbéttra hans mojligheter att i framtiden ita sjélv, borjade
fordldrarna tidigt att mattrdna honom. Via kommunalt stod (LSS)
fick de hjdlp ndgra timmar i veckan med avldsare som kom hem och
hjélpte till runt méltiderna. Familjen hade dven ett stort stod 1 farmor
som kunde komma och ge Karl ett mal mat om dagen.

— Att dta dr numera ett stort ngje for honom, séger Tor.

— Idag dr mat och fika bland det basta Karl vet.

Syn vid CHARGE-syndromet

Syn ér inte bara synskirpa utan mycket mer. Omgivningen
maste forsta att vid CHARGE-syndromet ser barnen pi ett
annat sitt och kompensera for det. Det siiger Sten Andreasson,
professor vid 6gonkliniken pa Skines Universitetssjukhus i
Lund.

Ogat utvecklas under 44 dagar i fosterstadiet och ska sedan sluta sig.
Men vid CHARGE-syndromet sluter det sig inte. Missbildningen
kallas kolobom och finns hos 80-90 procent av dem som har
syndromet.

Kolobomet kan finnas i alla delar av 6gat. Det kan ses som ett svart
filt i 6gats regnbagshinna. Ar det i bara i aderhinna eller nithinna
behovs instrument for att uppticka det. Om kolobomet sitter i mitten
av 0gat och omfattar alla hinnorna kan synnerven ocksé vara
skadad.

Kolobomet kan paverka synskérpa, synfilt, synnerv, gula flicken
(dér vi ser skarpt) och formégan att stilla om 6gat efter d&ndrade
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ljusforhallanden till exempel. Det dr vanligt med en skillnad mellan
hdger och vénster 6ga.

— Syntavlan med dess bokstéver dr ett grovt sitt att undersoka en
persons seende. Vid CHARGE-syndromet géller det ofta att
anvanda andra metoder for att kartldgga barnets synformaga, séger
Sten Andreasson.

Undersokning

Alla barn med CHARGE-syndromet kan inte medverka vid en
vanlig synundersokning framfor en syntavla. Det géller sérskilt barn
under fyra ar. Darfor kan en undersokning under narkos behdva
goras.

— Vi kombinerar flera olika undersékningar pa en gang, for att
undvika att barnet behover sévas omigen, sdger Sten Andreasson.

Under narkos maéts bland annat hur 6gats stavar och tappar
(ljuskénsliga mottagare i ndthinnan) fungerar. Det gar ocksé att méta
gula flackens och synnervens funktion. Nér dessa undersdkningar &r
gjorda kan fordldrarna fa en beskrivning av hur deras barns syn
fungerar.

Synskirpa

Synnedsittningen varierar fran latt till svar, beroende pa hur utbrett
kolobomet &r och om det omfattar savél ader- och nathinnan som
synnerven. Manga barn behdver glasdgon, och beroende pa graden
av synnedsittning, 4ven andra synhjilpmedel.

Synfiltet

Manga barn med CHARGE-syndromet har ett kolobom i nedre
delen av 6gat. Det innebér att de ser bra nerat, men att synen upptill
ar begrinsad.

— Barnet kan di se maten framfor sig pa bordet, men inte glaset som
stér en bit ldngre bort, utan vélter det. Barnet kan uppfattas som
klumpigt, men att det vilter glaset beror pé synfaltets begriansning.
Hjdrnan tror att det som syns ar allt som finns, séger Sten
Andreasson.

Som omgivning ar det viktigt att veta hur barnets synfalt dr
begrénsat for att kunna kompensera for det.

— Jag brukar uppmana foraldrar att alltid stélla sig 1 barnets synfalt
innan de borjar prata med det, eftersom vi har lattare att hora nér vi
ocksa ser personen som talar, sdger Sten Andreasson.
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Det &r ocksa bra att berétta for barnet att dess synfilt ar begrinsat:
Du ser inte s mycket pa vénster sida.

— Kanske héller ert barn huvudet pa sned ibland. Det kan vara ett
satt fa ett battre synfilt pa grund av sitt kolobom, séger Sten
Andreasson.

Ljus och morker

Formagan att stidlla om synen vid kraftigt ljus eller plotsligt morker
ar ofta paverkat. P4 grund av kolobomet tar det ldngre tid for 6gat
att stdlla om nér det bldndas vid kraftiga ljussken till exempel.

— Pedagoger har berittat att barn med CHARGE-syndromet kan bli
stdende pa trappan en stund nér det dr rast. Deras 6gon behdver
nagra minuter extra innan det stdller om sig till dagsljuset. Nar det ar
klart kan de ga ut och leka, sdger Sten Andreasson.

P& grund av denna kénslighet dr det viktigt att se 6ver ljuskdllorna
dven inomhus och undvika att barnet bldndas av ljus frén sidan.

Vanligtvis tar det omkring tjugo minuter i mdrker, sedan kan vi
borja urskilja lite grann 1 omgivningen. Men hos nagra med
CHARGE-syndromet hjélper det inte hur linge de véntar, 6gat
formar inte stélla om till morkerseende.

— Nar det giller fargseendet ser personer med CHARGE- syndromet
farger lika bra som andra, sdger Sten Andreasson.

Horsel vid CHARGE-syndromet

Vid CHARGE-syndromet har majoriteten en horselnedsiittning.
For att de ska bli delaktiga ir det viktigt att tidigt hitta sitt for
barnen att kommunicera pa. Det siiger Claes Moller, 6ron-niisa-
halslidkare, audiolog och professor i handikappvetenskap vid
Universitetssjukhuset i Orebro.

Horseln dr det sinne som bildas tidigast under fosterutvecklingen.
Redan nér de forsta sparkarna kénns hos den blivande moderna kan
ett foster reagera pa ljud.

Orat bestér av tre delar: ytterdra, mellandra och innerdra. Det
synliga ytterorat samlar upp ljud och leder det in i horselgdngen. Via
trumhinnan fors ljudet vidare genom horselbenen (hammare, stad
och stigbygel) till innerdrats snidcka och dess vétska. Med hjilp av
stigbygelns rorelse skapas en vitskevag som sveper genom
horselsnidckan och bojer sndckans flimmerhar. Rorelsen omvandlar
den mekaniska vétskevagen till elektriska impulser genom
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nervtradar till hjarnan. Nér de elektriska impulserna nér hjarnan blir

vi medvetna om ljudet.

— Vi hor med 6ronen, men lyssnar med hjérnan, sédger Claes Mdoller.

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

Vi hor med olika styrka, pa olika frekvenser och vi hor ocksé
tystnad. Vi kan undertrycka de ljud vi inte vill hora. Vi hor det vi
vill hora.

— Vid en horselskada kan man ha fel pé savél volymkontroll som
frekvens, sdger Claes Moller.

Horsel vid CHARGE- syndromet

Vid CHARGE- syndromet har ungefar 85 procent missbildningar
pa ytter-, mellan- och innerdronen. Svarighetsgraden varierar. 90
procent har horselnedsittning. De flesta har missbildade
balansorgan.

— Har ytterdrat en annorlunda form kan det vara ett tecken pa att det
dven finns missbildningar i mellan- och innerdra, sédger Claes
Moller.

Hur barnet hor beror pa var missbildningarna finns. Om de lett till
att harceller saknas pa en viss plats 1 horsndckan kan barnet ha
lattare att uppfatta bastoner, saknas de pa ett annat stélle dr det
lattare att hora diskanten eller sa hor barnet inte alls.

— Det dr alltsé lite som vid synen och kolobomet, var skadan sitter
avgor funktionen, sdger Claes Moller.

Med hjélp av magnetkamerabilder pa hjdrnan har man kunnat skapa
bilder pa nagra av de kraftigaste nervtradar som skickar
ljudsignalerna vidare till hjdrnan.

— Mellan hjarnhalvorna sitter en mittlinje, kallad corpus callosum.
Det ér en struktur som gor att hjarnhalvorna kommunicerar med
varandra. Nér ljudet kommer in fran vardera orat korsar cirka 70
procent 6ver till den andra hjédrnhalvan och 30 procent har tradar
som gar till samma hjérnhalva, vilket innebér att &ven om du dr dov
pa ena Orat ”hor” bada hjdrnhalvorna ljudet, sdger Claes Moller.

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

Dokumentation nr 540 © Agrenska 2017 19



CHARGE- syndromet

— Kanske innebér bristen pé nervtradar vid CHARGE att
hjérnhalvorna inte kan kommunicera lika bra nir det géller horseln,
sdger Claes Moller.

Det skulle kunna forklara varfor barn med CHARGE som fatt
cochleaimplantat (ett horhjdlpmedel som opereras in), inte far lika
bra resultat som andra barn.

— Jag har mott ett 15-tal barn med CHARGE som fatt cochlea
implantat. Min erfarenhet &r att det inte gér att ha lika stora
forvintningar pé att implantatet kan forbattra horseln, som vid andra
horselnedséttningar. Detta dr ndgot som cochlea-teamen bor vara
medvetna om, sdger Claes Moller.

Att horhjalpmedel inte sjdlvklart forbattrar barnets horsel
understryker vikten av att satsa pa barnets totala kommunikation.
Det kan vara i1 form av synliga eller taktila tecken, kinsel samt lukt
eller smak.

— Eftersom ménga av barnen ocksé har synnedséttning dr det viktig
att utveckla deras taktila forméga s& mycket som mojligt for att
kompensera for andra brister, sdger Claes Moller.

Dovblindsyndrom

CHARGE tillhor gruppen dovblindsyndromen. De flesta har bade en
horselnedséttning och en synnedsittning.

— Dovhet ar en funktionsnedséttning, synnedséttning ér en
funktionsnedsattning. Har jag béda blir det ett funktionshinder,
eftersom omgivningen inte dr anpassad efter mina behov. D4 blir det
inte 1+1=2, utan 1+1=3 eller 4 eftersom forutséttningarna forandras
kraftigt, siger Claes Moller.

Forutom att syn och horsel dr nedsatta har manga andra organ sdmre
funktion.

Skadat balansorgan

Claes Mdller visar en bild pé en tvaarig flicka precis nir hon sparkar
ivdg en boll. Hon stdr pé ett ben med armarna utstrickta och 6gonen
fixerade pa bollen som flyger ivdg. Bilden illustrerar de tre
funktioner som samarbetar for att balansen ska fungera: synen (som
talar om var vi dr), muskler, leder och skelett (som hanterar
kroppens rorelser) och balansorganet.

Det stora flertalet, 90 procent, med CHARGE har missbildat
balansorgan. Om inte balansorganet fungerar maste personen
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viljemadssigt undersdka vad det &r som de har framfor sig. De flesta
har dessutom svar synnedséttning.

— De allra flesta som har detta problem far kdmpa vildigt linge for
att ldra sig gé till exempel. Min erfarenhet ar att de flesta inte klarar
att ga sjdlva forrdn de ar fyra till fem ar. Tank att det ar en stor
bedrift att utan balansorgan och med minimal syn helt lita till
signaler fran fotter, leder, skelett och muskler. Det finns ocksa
muskelproblem som nedsatt kinsel i1 fotsulorna som manga maste
hantera.

Claes Mdller podngterar att team runt barnet maste jobba for att
starka barnens rorelseforméga. Barn med CHARGE behdver ha
mycket mer av aktivitet och rorelsetrdning dn andra barn.

— Det ar extremt viktigt for att de ska bli sapass sdkra att de kan
utforska virlden, sdger Claes Moller.

Svart uttrycka sig

Vid CHARGE-syndromet verkar barnen forstd mer dn de formar
uttrycka. Den impressiva formégan dr béttre dn den expressiva.
Han tycker det dr fel att tolka det som att det beror pd intellektuell
funktionsnedsattning bara, det kan bero pé andra saker.

— Personer med CHARGE far fragment av intryck via synen, andra
fragment via horsel, men de tycks ha svart att sdtta samman
informationen deras sinnen ger dem. Det i sin tur paverkar formégan
till utveckling och ldrande och ger sannolikt ett stort stresspéslag,
sdger Claes Moller.

Att arbeta aktivt fOr att stotta barnets kommunikationsformaga ar
dérfor en grundldggande uppgift for omgivningen.

Nationellt expertteam

Claes Moller har varit med och byggt upp Nationellt expertteam for
diagnosticering av personer med dovblindhet. Syftet har varit att
samla kunskap fOr att géra en kartldggning av personernas
formagor, men ocksa lyfta fram individens forutsittningar till
exempel hur familjesituation r.

— Det dr en viktig undersdkning for att 6ka mdjligheten till
delaktighet for personer som har syn- och horselnedsittning, sdger
Claes Moller.

Teamet kommer att fordndras, eftersom Socialstyrelsen aviserat att
man vill bygga upp det 1 annan form.
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Fragor till Sten Andreasson och Claes Moller:

Hur ska vi fordldrar och personal forsta hur barnet ser?

— Det méste goras en riktig utredning. Ogonkliniken i Lund far
remisser fran hela landet for att undersoka barnets synforméga. De
ménga remisserna visar att manga inser det stora vérdet att forsta
barnets synformaga.

Viart barns syn undersoktes niir han var liten. Ska vi gora om
undersokningen nu ndr han dr storre?

— Oftast fordndras inte synen vid CHARGE. Darfor racker det att
gora en ordentlig undersdkning tidigt, men synen ska dnda foljas
under uppvéxten. Barnen kan fa andra 6gonsjukdomar, till exempel
gron starr eller gra starr. Om man maérker att barnet blir klumpigare
kan det vara ett tecken pd att synen dr pdverkad. D4 ska barnets syn
undersokas pé nytt.

Virt barn har ofta huvudvirk. Vad kan det bero pa?

— Har ni undersokt hur barnet ser? Det kan vara nédgot problem med
ogonen. Kanske behover barnet glasdgon? Huvudvérk ar valdigt
vanligt vid CHARGE, det hor ofta thop med att hjérnan jobbar hart
med att fOrsta sinnesintrycken.

Kommunikation, specialpedagogik och beteendeproblematik

Syndromet ar en sensorisk funktionsnedsattning, men ofta
ocksi kognitiv. Tro pa barnets forméaga, men sink de formella
kraven som kan vara svira att leva upp till. Det séiger Hans-
Erik Frolander, psykolog och Sonja Friberg, specialpedagog
fran Specialpedagogiska skolmyndigheten, Resurscentrum
Dévblind.

En konsekvens av syn- och horselnedsittning och andra sensoriska
nedsdttningar vid CHARGE-syndromet ér att formagan till
anknytning och emotionell trygghet paverkas negativt. Det leder latt
till angslan och begrinsar barnets tillgéng till varlden, med
konsekvenser for den psykiska hélsan. Nedsdttningarna kan ocksé
paverka den intellektuella (kognitiva) formagan och dirmed
larandet.

Hur allvarliga konsekvenserna blir beror pa flera faktorer:

Dokumentation nr 540 © Agrenska 2017 22



CHARGE- syndromet

— Omfattningen av syn- och horselskadan och dess karaktér, samt
omgivningens mojligheter att anpassa miljon och forhallningssittet,
har stor betydelse for barnets utveckling, sdger Sonja Friberg.

Intellektuell forméaga

Intellektuella processer handlar om att ta emot, bearbeta, skapa och
overfora information. Vid CHARGE-syndromet visar
kartldggningar att cirka 50 procent har normala intellektuella
forutsattningar, 25 procent har mattlig funktionsnedsattning och 25
procent har stora intellektuella svarigheter.

— Eftersom olika definitioner och matt tillimpats far man dock vara
forsiktig med att dra alltfor entydiga slutsatser av dessa resultat,
sdger Sonja Friberg.

Kognitiva funktionsnedsittningar finns ocksa dokumenterade hos
andra med dovblindhet. Det finns studier som visar att dver 70
procent av vuxna med tidigt intrédffad dovblindhet har
beteendemdssig eller psykisk funktionsnedséttning. Av dem
bedomdes drygt 30 procent ha en kognitiv funktionsnedsittning.
Det &r svart att avgora vilka psykiska problem som har med
dovblindheten att gora och vilka som har med individens kognitiva
forutséttningar att gora.

— Har man en syn- och horselnedséttning och nedsatt kognitiv
formaga minskar det mojligheten att utnyttja sina resurser pa bésta
sétt, siger Hans-Erik Frolander.

Trots normal kognition beter sig barn med CHARGE-syndromet
dnd4 inte sjélvklart som jidmnariga. En forklaring kan vara att
inldrning tar langre tid, pd grund av nedsatt syn och horsel likvil
som andra sensoriska nedséttningar. En annan forklaring kan vara
att samverkan mellan sinnena inte fungerar fullt ut, vilket gor att
inldrning tar ldngre tid. Barnen fér inte de manga sinnesstimulanser
som andra barn far, med en forsenad utveckling som konsekvens.
— Studier visar att fordldrar ofta tycker att deras barn ér
understimulerade, sdger Sonja Friberg.

Vila viktigt

Samtidigt behdver barn med CHARGE-syndromet mer regelbunden
vila @n andra barn. Det ska gdrna vara flera vilopauser under dagen,
for att bearbeta intryck och komma 1 kapp sig sjalv.

Nedséttningen av syn och horselfunktionerna innebér att barn med
CHARGE maste anvénda en avsevérd del av sin uppmérksamhet for
att utifran bristféllig eller inkomplett information kunna uppfatta
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och forstd vad som formedlas vid kommunikation. Det innebér att
kognitiv kraft maste anvéndas till att uppfatta snarare @n att forhalla
sig till innehéllet och reflektera dver det.

Tillaggsdiagnoser

Forutom sin CHARGE-diagnos kan barnet ha andra
tilldggsdiagnoser som paverkar beteendet. Mdnga med medfodd
eller tidig dovblindhet far diagnos inom autismspektrumet. Det finns
studier om att autism &r vanligare vid CHARGE an generellt vid
tidigt intrdffad dovblindhet. Men alla barn med syndromet har inte
autism.

Barnets beteende kan bero pa en brist i utvecklingen som foster.
Men de kan ocksa vara orsakad av yttre omstédndigheter. Det tidiga
samspelet med fordldrar, syskon och de nidra omgivning kan
paverkas negativt av de omfattande vardinsatser som ofta ar
nodvindiga nér barnet dr nyfott.

— Under den tid barnen ska knyta an till sina fordldrar vardas barnen
ofta av professionella, vilket naturligtvis inte &r de optimala
forutsattningarna for att samtidigt utveckla en trygg anknytning.
Stress och oro, somnsvérigheter, 1dnga tider pa sjukhus i
kombination med olika omgivningsfaktorer kan ha negativ
paverkan.

— Sédana omsténdigheter kan fordrdja barnets psykosociala
utveckling och ge upphov till avvikelser i beteendet.

Sinnena vid CHARGE

For att barnet ska ldra kénna sig sjélv och sin omgivning behdvs en
omsesidig tillit mellan barnet och omgivningen. Och att
omgivningen gor ett utforskande majligt.

Sinnena ar vara budbérare for att vi ska ta emot, tolka, processa och
agera. Vara sinnen ar syn, horsel, smak, lukt och kdnsel. Kénseln
kan delas upp 1 tva; hudsinnet, det taktila sinnet och muskel- och
ledsinnet, proprioceptionen.

Med det faktila sinnet registrerar vi beroring, varmt och kallt, tryck
vibrationer och smérta.

Proprioceptionen ger oss kénslan av att vara en kropp, var de olika
kroppsdelarna befinner sig och kontrollerar att vi stricker oss
tillrackligt langt for att nd muggen eller ta steget framat.
Balanssinnet, som innefattar det vestibulédra sinnet, samarbetar med
syn- och muskelsinnena /proprioceptionen och det taktila sinnet for
att vi ska hélla balansen.

Sinnena ska samverka, men det fungerar inte alltid vid CHARGE-
syndromet. Det som gér bra ena dagen fungerar inte en annan.
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Bristen pa samverkan kan paverka alltifrdn formégan att rakna en
uppgift till att g sjélv till matsalen eller att utfora en rorelse med
tillrackligt stor eller liten kraft.

— Stress av bade yttre och inre art dkar risken att sinnena inte
samverkar pa basta sitt, sdger Sonja Friberg.

For att kompensera bristerna i syn och horsel kan barnet anvinda
strategier som att stotta huvudet i hdnderna, luta sig mot mdbler,
véiggar eller staket ute eller andra personer. Eller utforska
omgivningen med olika sinnen genom att smaka eller kdnna.

Stotta kommunikationen

Det ar viktigt att stotta det som ofta fungerar vid CHARGE-
syndromet och uppmuntra det.

— Barn med CHARGE-syndromet dr mycket fokuserade om de ar
motiverade och har en stark livsvilja och drivkraft, siger Hans-Erik
Frolander.

Ofta finns svarigheter att tala. Eftersom det dr genom
kommunikation som larande och utveckling sker, giller det att i
igdng kommunikationen pé andra sitt sa att barnet har mdjlighet att
uttrycka kinslor och tankar. Kommunikationen kan vara med tal,
teckensprak, gester eller bilder. Att erbjuda ett taktilt teckensprak
kan vara framgangsrikt. Barnen viljer ofta ett eget sétt att
kommunicera, ndgot omgivningen behdver vara uppmarksamma pa
och bekréfta.

Bra att tinka pa

Som omgivning kan vi ldra oss att forstd genom att
— skaffa goda kunskaper om CHARGE-syndromet
— bli bra pa att observera barnet

—undvika forutfattade meningar

— tro pa barnets forméga

— minska stressen.

Fragor till Hans-Erik Frolander och Sonja Friberg

Hur ska vi jobba for att forbiittra barnens proprioceptiska
formdga?

— Téank pa att vid CHARGE fungerar den proprioceptiska férmagan
inte automatiskt, utan méste trdnas. Uppmarksamma 1 vilka
sammanhang den inte fungerar och 6va sé att barnet fér strategier att
hantera dessa situationer.
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Varfor vill min elev giirna ha ndagot i handen hela tiden?

— Det har med den proprioceptiska formégan att gora. Att ha en sak i
handen hjélper honom att reglera musklerna och hitta andra
kompensatoriska system for att 16sa en uppgift.

Vir son avskyr liitt beroring, vad beror det pa?

— Det kan bero pa att han far for starka eller oklara signaler vid
berdringen. Ett sétt dr att forbereda honom pé beréringen, genom att
visa dig om han ser eller berdra pa ett neutralt stélle typ armen forst.
Och att ta i lite hrdare om han tycker om det

Det verkar som att vdrt barn har hog smdrttroskel, kan det vara
sa?

— Formégan att uttrycka smarta handlar om hur man processar
intryck. Vid CHARGE-syndromet kan personen sjilv ha svart att
lokalisera vad det 4r som smaértar och att uttrycka det.

Hur ska vi fa virt barn att uttrycka sig mer och berdtta om var det
gor ont till exempel?

— Finns det hinder i kommunikationen? Kanske far ni undersoka
barnet och hjélpa det forsta att det som kénns obehagligt dr smérta.
Om ni upptécker ett skavsar, som kan vara orsaken till att barnet inte
vill ga, d&r omsorgen nér ni lagger plaster pa, en stark signal till
barnet. Vérden stirker relationen och kanske meddelar sig barnet
lattare ndsta gang att det har ont.

Var 5-drige forskoleelev springer ofta runt och stokar. Vi vet inte
om han behoéver stimulans eller vila?

— Det kan vara svart att veta vad det handlar om. Det kan vara bade
och. Att rora sig mycket kan vara en vila fran en annan uppgift. Vid
rorelse far hjarnan starkare signaler och blir mer alert. Det kan ocksa
vara sa att han har for ménga intryck som han maste sortera, en sorts
stress. Da kanske han behdver hjélp att vila dven kroppsligt. Om han
vill och tycker om det kanske vila i en saccoséck eller soffa ér bra.
Det gor att det blir tryck pa stora delar av kroppen, vilket kan vara
skont. Manga génger handlar detta beteende om att barnet behdver
mer stimulans, pd ett sitt som &r anpassat till hans behov. Kanske
mar han bra av att vara ute lingre och ensam, efter att de andra
barnen gatt in.

Det kan vara bra att filma barn 1 samspel med andra och se vilka
strategier det anviander nér det fungerar val. Kan tydliggora viktiga
orsakssammanhang for underlag till att utveckla ett mer optimalt
bemotande. Det i sin tur kan frimja utvecklingen mot ett mer
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rationellt beteende. Samarbeta ocksd med familjen. Ar han helt
utmattad nir han kommer hem kan det tyda pd att forskole- eller
skoldagen &r for utmanade och behdver anpassas béttre efter barnets
behov.

Moten med varden under barnets forsta levnadsar

Samordnad och personcentrerad vard ir nodvindig vid
CHARGE-syndromet, eftersom barnen och deras familjer har
manga sjukviardskontakter. Det siger Agneta Anderzén—
Carlsson, professor i omvardnad vid Karlstad Universitet och
forskare i Handikappvetenskap vid Orebro Universitet.

I sin forskning har hon gatt igenom journalerna for fem barn med
CHARGE-syndromet. De var fodda mellan 1998 och 2005. Syftet
var att ta reda pa familjernas kontakt med varden i samband med
diagnos.

— Jag ville 6ka forstaelsen for vad de gar igenom under barnets
forsta ar, sdger Agneta Anderzén-Carlsson som arbetat som
barnsjukskoterska.

De flesta barnen, en flicka och fyra pojkar, var fodda efter en
normal graviditet av en frisk mamma. De forsta tecknen pé att nagot
var fel med barnet var olika; for ndgon var det lapp-kédk-gomspalt,
ett annat barn njurbdckeninflammation eller avsaknad av njure eller
koanalatresi.

Barnen fick sin diagnos i olika élder, ett barn nér det var sex veckor
ett annat vid 14 &rs alder. De flesta fick den vid nio manader.

— Beskedet att ndgot dr fel med barnet 4r en jobbig situation for
fordldrarna, dér de behover stod, bade for sin egen skull och for att
knyta an till barnet, sdger Agneta Anderzén-Carlsson.

Under barnens forsta levnadsér identifieras fler symtom: alla har
synnedséttning, fyra har hjartmissbildning, alla har
horselnedséttning.

— Nufortiden verkar man uppticka horselskadan tidigare, tack vare
att screening inforts av alla nyfodda, sdger Agneta Anderzén—
Carlsson.

Alla i studien har problem med urinvagar och genitalier. Alla fem
har uppfodningssvarigheter och infektioner ar vanliga, siarskilt med
symtom fran luftvigarna.
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Under sitt forsta levnadsar genomgick barnen mellan 10 och 34
diagnostiska procedurer.

— Ett extremt exempel &r ett barn dar det gjordes 28
rontgenundersdkningar av hjérta och/eller lungor, konstaterar
Agneta Anderzén-Carlsson.

De flesta undersokningar gjordes annars pa grund av
uppfodningsproblem. Antalet blodprov gar inte att uppskatta da de
inte journalforts. Alla barn opererades under sitt forsta ar. [
genomsnitt fick de 14 olika mediciner dér likemedel kopplat till
infektioner var vanligast.

Barnen lag i genomsnitt pa sjukhus 113 dagar under sitt forsta
levnadsar. De motte personal fran atta till tio yrken.

— Antalet personer i varje yrkeskategori var betydligt fler, sdger
Agneta Anderzén-Carlsson.

CHARGE-syndromet dr en mangfacetterad sjukdom, dir barnet
behover behandling av flera olika specialister. De ménga
vérdkontakterna paverkar hela familjen, syskon och andra relationer.
— Foréldrarna behover tidigt stod 1 hur de kan kommunicera med sitt
barn. Det &r sdrskilt viktigt infor alla de provtagningar barnet gar
igenom. Det dr en fordel om de uppmanas att bira sitt barn hud mot
hud eller vagga det infor undersdkningar eller ingrepp, sdger Agneta
Anderzén-Carlsson.

Hennes slutsats dr att vardpersonal behdver se dver sina rutiner. De
kan inte bara gora sina ingrepp utan att forbereda barnen.

— Att distrahera barn med CHARGE- syndromet med hingande
mobiler eller skallror, som annars, fungerar inte for att avleda barn
med syn- och horselnedséattning. Istillet behdver personalen hjélp
med att ldra sig anvénda taktila tecken och ge dem sockerldsning
infor blodprovstagning, eftersom sockerlosning ddmpar upplevelsen
av smarta.

Agneta Anderzén—Carlsson hoppas pé en 6kad samordning av
barnets vardkontakter. Och ser fram emot forskning som kan 6ka
kunskapen om hur personalens bemdtande kan forbéattras i motet
med barn som har CHARGE-syndromet.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pia Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Barnen har under
vistelsen ett eget program.
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— Vi dr noga med att anpassa innehéllet si att forutsiittningarna
for barnen blir sa bra som mojligt under veckan, berittar
specialpedagog Bodil Mollstedt frin barnteamet om Agrenskas
pedagogiska arbete vid en familjevistelse.

Barn som har CHARGE—-syndromet har olika kombinationer av
symtom som forekommer 1 varierande svérighetsgrad. Det dr dérfor
viktigt att alltid se varje individs forutséttningar och behov. Med
detta som utgéngspunkt har pedagogerna pa Agrenska utformat
programmet for barnen under veckan.

Personalen ldser in medicinsk information och dokumentation
frén tidigare veckor och samtalar med foridldrarna om varje
enskilt barn med diagnos. De himtar ocksa in information fran
barnens forskola eller skola. Dérefter planeras veckans
aktiviteter med barnen.

Delaktighet

Ett vergripande mél for familjevistelsen pa Agrenska #r att barnen
ska kénna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och héilsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och
funktionsnedséttning. Modellen tar hdnsyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel.
Samtliga ar lika viktiga for hur man kan paverka och genomfora
olika aktiviteter och hur delaktig en person kan kénna sig.
Eftersom en funktionsnedsittning ofta dr bestdende, blir de
omgivande faktorerna och att géra dem s& bra som mojligt, mycket
viktiga. Delaktighet styrs av de kroppsliga faktorerna, men ocksa
mycket av omgivningens faktorer. Ansvaret att anpassa och
kompensera vilar pa omgivningen.

Sirskilda mal vid CHARGE-syndromet

Under vistelsen pa Agrenska #r det viktigt att barnens basbehov ska
tillgodoses. Dérfor ér ett av malen att se till varje barns
omvdrdnadsbehov och hdlsa. Det handlar om att uppmérksamma
vilken hjélp barnet behover ha vid toalettbesok, nér vila ska laggas
in och vid vilken tid barnet 4r van att fa sin mat. De fem dagarna pa
Agrenska ska vara fem bra dagar.

Att stodja tal, sprak och kommunikation ar viktiga malséttningar
under veckan. Darfor dr personalen mén om att erbjuda sd mycket
material som mojligt for att stodja barnens kommunikation. Pa
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Agrenska #r erfarenheten att barnen mér bra av att ha ett tydligt
schema. D4 vet de vilka forvantningar de har pa sig och orkar halla
koncentrationen. Darfor startas dagen med ett bildstéd som kan
fortydligas med sinnesupplevelser, till exempel en lukt eller taktilt
stod. Samtalsmattan kan vara en bra metod for att ta reda pa hur en
uppgift uppfattas av eleven. Bodil Mollstedt beréttar om en skola
dir man anvinde den for att ta reda pé varfor en flicka gillade att
aka till stallet. Med bilder och symboler for bra, vet ej och ne;j
fragade de om det var ridningen som lockade, eller hdstarna? Nej,
flickan gillade varken att rida eller héstarna. Det var ridldraren,
visade det sig...

Eftersom horselnedsittning dr vanligt vid CHARGE ér ett av malen
under veckan att minska konsekvenserna vid horselnedsdttning.
Det gors dels genom att med olika hjdlpmedel kunna f6rstérka
ljudet, men ocksé att med enkla medel minska ljudet 1 bullriga
miljoer.

— Bra metoder for att minska buller dr att sétta tennisbollar under
stolarna och ha ljudddmpandeskivor i taket. Var personen sitter i
rummet har ocksé betydelse liksom att lararen har en mikrofon.

For att minska konsekvenserna av synnedsdttningen ér det viktigt
med anpassad ljussittning och att fa in s& manga andra sinnesintryck
som mdjligt. Det gors till exempel med olika taktila hjdlpmedel.

Det pedagogiska materialet som anvinds under veckan dr noga
utvalt {Or att minska konsekvenserna av inldrningssvarigheter. Man
anvinder material som kan markera tydligt start och stopp pa
aktiviteten.

For att kompensera och anpassa for annorlunda perception och
sinnesupplevelser anvands olika redskap. En tyngdvist kan vara
skon att ha pa sig, eftersom det &r lattare att kdnna var ens kropp tar
slut med den pa.

En gummimatta med piggar pé dr hérlig att sitta pd. D4 dr det lattare
att halla sig vaken.

For att stdrka det sociala samspelet ér det ménga samlingar och
gemensamma aktiviteter dar var och en deltar pé sina villkor.

— En av Agrenskas allra bista medarbetare dr Kalle Kanin, han ser
och bekriftar varje barn. Kalle bor 1 en resvédska och varje dag utgar
morgonsamlingarnas sdnger och lekar fran det Kalle har med sig.
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Syftet med alla aktiviteter &r att fa igang den goda cirkeln dér
barnet kdnner sig stirkt och far lust vilket foder viljan att prova
nya saker.

Linktips

logopedeniskolan.blogspot.se

skoldatatek.se/verktyg/appar

skolappar.nu (appar kopplat till det Centrala innehallet 1 Lgr
11)

appstod.se (samlingsplats for appar som stod)

mathforest.com (1&g/mellan vilj niva)

Myndigheten for delaktighet mfd.se

hattenforlag.se -teckendockor, bocker, spel, musik dvd med tecken
ritadetecken.se -program med tecken, kan laddas ner som app
varsam.se -hjdlpmedel och traning

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

Fordldrarna borjade med tecken som stod i kommunikationen med
Karl nér han var tvé ar. Han borjade 1 forskola tre dagar i veckan nér
han var lite drygt tvd och ett halvt ar.

— Precis da blev Karl beviljad en personlig assistent for forsta
gangen, men Forsdkringskassan tillit dem inte att vara med pa
forskolan, sdger Anna.

— De ansag att assistent 1 forskolan var kommunens uppgift att fixa.
Kommunen l6ste det genom att anstélla hans assistenter som
forskolepersonal under de timmar han var pa forskolan.

— SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten) resurscenter
dovblind har varit vart bista stod under hans uppvaxt.

— De har fatt oss att tro pa Karls mgjligheter.

Efter en tid frigade SPSMs personal om Karl ville borja pa en
teckensprakig forskola (som dock lag tio mil hemifran) tva dagar i
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Syskonrollen

CHARGE- syndromet

veckan och vara tre dagar pé sin forskola hemma. Foréldrarna
tackade ja, med forhoppningen att hans kommunikationsféormaga
skulle utvecklas.

Nér han sedan borjade 1 forskoleklass fick han behélla samma
elevassistenter. Dem har han haft turen att behalla under sin skoltid.
— Det betyder mycket for oss att han har fatt behalla samma
personer, eftersom man maste kidnna Karl ordentligt for att kunna
hjélpa honom att utvecklas pé bésta satt utifran hans formagor, sdger
Tor.

— Karl dker till skolan fem dagar i veckan. Det &r en resa pé en
timma och tjugo minuter enkel vig. Som tur ar &ker hans personliga
assistent med honom, sdger Anna.

Karl har personlig assistent 70 timmar per vecka, men nu har
Forsdkringskassan sagt att han inte far nagra timmar.

— Det dr en fraga vi kommer att fa kimpa med framdver. Vi har fatt
avslag en gang tidigare, men fick da igenom ett ja, med hinvisning
till FNs barnkonvention, sdger Anna.

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behéver kunskap, att
fa triaffa andra och ha nigon som lyssnar pia dem. Det visar
forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i deras roll som syskon i vara
syskongrupper, berittar Marcus Berntsson, pedagog pa
Agrenska.

Syskonrelationen &r speciell eftersom den oftast dr den ldngsta
relation vi har i livet. Den é&r fylld av gemenskap och kirlek, men
préaglas ocksé av rivalitet, avund och konflikter. Vad som dominerar
kan vara olika och dven éndra sig Gver tid.

— Vi vill ge redskap 1 rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedséttning, siger Marcus Berntsson.

Kiinslor och fragor

Att fi ett syskon med funktionsnedséttning vicker manga fragor och
kénslor. Det dr en orolig tid. Den nya situationen paverkar vardagen
och syskonrollen.

Ett flertal studier visar att syskon har bristfillig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedséttning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksé att fordldrar tenderar att dverskatta barns
kunskap och vad barn forstatt. Barn har mindre mgjligheter att
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paverka sin situation och omgivning pé grund av sin dlder och
sociala situation.

Redan i vildigt ung &lder ar syskon till barn med en
funktionsnedséttning duktiga pa att uppfatta andras behov av hjélp.
De har méanga varfor-fradgor som behover svar, men det ar viktigt att
bemota barnet pa ritt niva.

Efter 9-arsdldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron dn de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppméarksammar
omgivningens reaktioner.

I den aldern borjar det bli jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. De noterar blickar och borjar
fundera pa hur de ska forklara f6r andra.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att fordldrarnas ska orka. De
funderar ocksa dver érftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det.

Under veckan utgar personalen fran syskonets behov och fragor, for
att de ska fa strategier att hantera sina kénslor och sin vardag. Under
familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett program
for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kianslor och bemaéstrande.
Kunskap ges utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tillsammans. Kdnslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande

klimat, dér alla ska kénna sig bekvima med att prata fritt.
Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att utbyta
erfarenheter med andra syskon och att sitta ord pa sadant som kan
kallas for ”daliga hemligheter”.

Syskonens program

Den forsta dagen pa Agrenska #r det fokus pa barnet eller ungdomen
vars syskon har CHARGE- syndromet. Syskonen beréttar om sig
sjélv eller sin familj om man vill. Andra dagen borjar man fundera
kring diagnosen och formulera frigor till sjukskdterska eller ldkare.
Till dem kan de stélla alla fragor de har. Informationen om
diagnosen utgdr alltid frén barnens egna fragor och funderingar. I de
yngre aldrarna ricker det ofta att syskonen fér ett namn pa
sjukdomen och en kort beskrivning av hur den paverkar deras bror
eller syster.

I nioarséldern védxer en mer realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen
inser att villkoren &r olika. De borjar se och forstd konsekvenser av
syskonets sjukdom. Frigorna kan handla om hur det ska ga for deras
bror eller syster i skolan och hur framtiden ser ut.
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I dldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld Gver att
de sjdlva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg over att
inte ha fétt ett syskon som alla andra. Under samtalen far frdgor som
de burit pé lange en chans att luftas.

P4 onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kéinslor. Syskonen triffas i sma
grupper. Ofta &r det forsta gangen de traffar andra som har broder
eller systrar med samma diagnos.

Utdver samtalen gor syskonen olika samarbetsdvningar. De kan
gora kamratbanan som bestdr av dventyrsbanor dér far agera
tillsammans for att klara 6vningarna.

Att lara kdnna varandra och ha roligt tillsammans ldgger grunden for
samtal dir de kan dela hemligheter, kénslor och strategier.
Personalens uppgift i samtalen dr att bekrifta barnens kénslor, inte
att avvisa dem genom att ge trost. Det dr viktigt att syskonen far
lufta det svéra.

Forsok att forst bara bekréfta barnets kdnslor. Nér vi gjort det kan vi
ge fornuftiga argument och fakta.

De behdver veta att det ar okej att kinna som de gor och att de inte
ar ensamma 1 den kdnslan. Det osagda kan létt kinnas som en klump
1 magen eller ndgon annanstans i kroppen. I familjen dr det kanske
inte alltid sé latt att prata eftersom fordldrarna har sa mycket att gora
med barnet som har funktionsnedséttning att syskonet inte vill
belasta dem.

Att bira det tunga inom sig skapar stress.

Ber:iittelsebok

Under veckan skapar syskonen en berittelsebok om sig sjélv, om
diagnosen och om sina egna strategier. I boken ritar de av sin hand,
som en symbol for dem sjédlva. Vid tummen ska de rita tva saker de
ar bra pa. Vid pekfingret saker de vill ska hinda om tvé ar. Vid
langfingret, vad andra siger de ér bra pd. Vid ringfingret drommar.
Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

En annan del 1 beréttelseboken ir att fylla en cirkel med tartbitar av
kanslor. Glddje, sorg och ilska. Cirkeln blir en utgangspunkt for att
diskutera vilka de svéra kénslorna dr och vad man kan gora at dem.
Men ocksé vilka de hdrliga kdnslorna édr och hur de kan kénnas
oftare.
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Innehallet 1 veckan gér ut pa att skapa ett 6ppet och tillatande klimat
dér det &r okej att prata kdnslor och ha drommar. Da kan dven de bra
sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern

Brist pa egen tid med foridldrarna dr ocksé nagot som syskonen
pratar om. Nistan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa. Men
de drommer inte om ndgon utlandsresa, utan det dr vardagstid som
ar det viktiga.

Syskonens egna tips till fordldrarna dr att de ska berdtta om
diagnosen och vad den innebér. De ska prata om hur den dr idag och
hur den kan bli 1 framtiden.

Men det ér inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att barnen
har 6kad mognad jaimfort med jdmnariga, har stark empati,
engagemang, ansvarskénsla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen.

En bra erfarenhet tycker de sig ha fitt genom att deras syster eller
bror har en funktionsnedsittning dr att alla fods olika och har olika
forutséttningar 1 livet.

— En annan fordel ar att de far gé fore 1 kon till Liseberg. Och éka
allt tva génger.

Lis mer om Agrenskas syskonarbete pa
www.syskonkompetens.se

www.detoutsagda.se

Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och ldstips i
amnet. Dar finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestillningar. De bygger pa fordldrars egna berittelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandlar-

och-syskonkarlek/

Karl har en storebror

Niér Karl foddes var storebror Erik fyra ar. Han har f6ljt med sin
lillebror pa hans ldkarundersokningar och sjukhusbesok.

— Nér Karl bodde pé nattis” var Erik alltid med och ldmnade
honom, sdger Anna.

— Erik lekte med ett annat barn som bodde dar, sédger Tor.
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Erik har ocksé deltagit i samma tecken- och sprékkurser som sina
fordldrar.

Niér Erik var fem och ett halvt tyckte Tor och Anna att bara de tre
skulle gora négot roligt tillsammans och bestdmde sig for en tur till
Goteborg. De fragade Erik vad han ville gora.

— Vi hade forvintat oss att han skulle sdga Liseberg, men han
foreslog sjukhusets piratskepp. Han forknippade alltsa sjukhuset
med positiva minnen, siger Tor.

De har haft daligt samvete for att Erik fatt vara sd mycket pa
sjukhus, men att han ville tillbaka dit nér han sjélv fick vélja ngot
roligt lugnade dem.

— Hans brors handikapp och all tid han tillbringat pa sjukhus har
gjort att barn som &r sjuka eller handikappade pa olika sétt dr nagot
helt naturligt for Erik, siger Anna.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvérden, giirna en barntandvéirdsspecialist. Om
det finns svarigheter med tal, sprik och dtande behdvs dven
kontakt med logoped.

Det siger overtandlikare Emma Brandquist och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pa Mun-H-Center i Hovas.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundon
samt pad Odontologen 1 G6teborg. Det ir ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvérd, munhilsa och munmotorik hos barn med
séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhédndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

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

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter godkdnnande fran
fordldrarna gor en tandldkare och en logoped en dversiktlig
undersdkning och beddmning av barnens munforhéllanden.
Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stidlls samman i en databas.
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Kunskapen om séllsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats (mun-h-center.se) och via MHC- appen.

Vad vet vi om munforhillandena vid CHARGE- syndromet?
Frén tidigare familjevistelser vid Agrenska finns uppgifter fran 45
personer med CHARGE—syndromet. Det dr underlag for en
kortfattad beskrivning av diagnosen, som ar kunskapskélla for
tandvérdspersonal som ska triffa ett barn med CHARGE.

Vad har vi sett idag?

Barnen har hela och rena tiander och friska slemhinnor.

— Vi har sett ett visst tandslitage pd grund av tandgnissling, vilket &r
vanligt. Bettavvikelser forekommer, frimst om barnen har en
samtidig lapp-kak-gomspalt.

Tandvardsaspekter vid CHARGE- syndromet
Féljande munrelaterade symtom kan — men behover inte —
forekomma vid CHARGE— syndromet:

Léapp-kék-gomspalt, bettavvikelser, avsaknad av tandanlag,
tandsten, tandgnissling, skador pa grund av olycksfall och
muntorrhet kan forekomma.

Tand- och munvard for barn och ungdomar med sérskilda
behov

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden dr sa bra att
en god munhilsa kan bevaras.

— Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor
anvinda fluortandkrdm och vi rekommenderar att barnet far hjélp
med tandborstningen tva ganger om dagen, siger Emma Brandquist.
Nér nya kindtdnder kommer ar det extra noga med tandborstning av
dessa tidnders tuggytor. Om det behdvs kan de ocksa forseglas med
plast for att minska risken for hal.

Det finns ménga olika typer av hjdlpmedel som kan underlitta
munvarden. Tandvérdspersonalen hjilper till att individuellt prova
ut ldmpliga hjidlpmedel.

Vid érliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att tandlékaren
far kinnedom om barnets aktuella hélsa och medicinering, da det
kan paverka risken for till exempel karies, hél i tinderna. Kontroll
av bettutveckling, kékleder och kdkmuskulatur dr ocksé viktig att
utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkétt och
tander. Ett eller tva aterbesok mellan de ordinarie besoken kan ofta
behovas for rengoring och fluorbehandling av tdnderna. For barn
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som inte tycker om tandkrdmssmak finns sirskilda tandkrdmer utan
smak. Det finns ocksa tandkramer utan skum.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sérskilda behov anpassat
tandvardsomhéndertagande.

Infor tandvardsbesoket

o Att tdanka pa for barn med CHARGE-syndromet:

Tag girna kontakt med tandvéarden innan forsta besoket och
se till att behandlaren far kunskap om barnets behov.

e Forbered gidrna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa personalen barnet ska
mota och stolen barnet ska sitta 1 (anvéndbara bilder finns pa
bildstod.se och kom-hit.se). Anvand géarna
inskolningsmetoden 1000-inlérning dér barnet fér tréna i
flera korta pass. Genom berdm och beloningar far barnet
uppleva att lyckas.

e Tal- och kommunikationstridning &r ofta motiverad. En del
barn behdver ocksa ét- och sviljtraning hos logoped.

Vad har vi sett idag nir det giller munmotorik?
e Forsenad oralmotorisk utveckling
e Andra anatomiska forutsattningar (I1dpp-kék-gomspalt)
e Talsvérigheter
¢ Bitovanor/tandgnissling
e Litt salivlackage
e Flera fordldrar rapporterar dtsvarigheter och tuggsvarigheter

Bidragande orsaker till dtsvarigheter vid CHARGE-syndromet kan
vara koanalatresi, ldpp-kédk-gomspalt, esofagusatresi, hjirtfel eller
mag-tarmproblem.

De kan leda till behov av néring via sond, att barnet har svart att
svillja vissa konsistenser eller har délig aptit. Overkinslighet i mun
hélan, forsenad &dtutveckling, tuggsvarigheter och felsvdljning ar
andra symtom.

— Det dr sdllan bara en orsak bakom barnens dtsvarigheter, utan en
kombination av flera, sédger Lisa Bengtsson.

Atsvarigheterna kan bero pa nedsatt allméntillstdnd, hjértfel eller

andningssvarigheter, kan ge dalig aptit, som ger nédringsbrist och
energibrist, vilket leder till att barnet inte orkar éta.
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Manga har kriakningar och reflux. Sammantaget leder svarigheterna
till att matsituationen blir en negativ upplevelse istillet for ndgot
lustfyllt.

— Utgéngspunkten &r att barnet gor sa gott det kan. Det finns néstan
alltid kroppsliga orsaker bakom deras ovilja att dta. For fordldrarna
kan barnets beteende orsaka stor stress, sdger Lisa Bengtsson.

Vérdens ansvar dr att hjilpa fordldrarna att hitta mat som ar
anpassad till barnet och forsoka hitta orsaken till varfor barnet inte
ater.

Forutom éttrianing for att hantera olika konsistenser kan
behandlingen hos en logoped ga ut pé att forbéttra funktionen
genom oralmotorisk traning. For det finns olika redskap som
chewy-tube, z— vibrator och fingerborste, som barnet kan trdna med.
— En munskédrm kan anvédndas for att starka musklerna 1 barnets
lappar och kinder, sdger Lisa Bengtsson.

Som fordlder kan det vara besvirligt att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. D& kan man be habiliteringen
samordna kontakten mellan tandldkare, logoped och oralmotoriskt
team.

Las mer om oralmotorik 1 skriften Uppleva med munnen och hur
man kan stimulera oralmotorisk formdga i vardagssituationer. Den
gar att bestilla eller ladda ner frain Mun-H-Centers webbplats.

Karl idag
Nu gér Karl 1 femte klass. Han trivs i skolan och &r pigg, glad och
nyfiken.
Han ilskar att fika och baka. Karl tycker ocksa om att bada, men
efter att det hint en ”olycka” i den kommunala simbassédngen trots
bloja, far han inte komma dit mer. Det tycker bada han och
foréldrarna ar ledsamt, samtidigt som de fOrstar personalen pé
anldggningen.
Som tur dr tycker han lika mycket om att bada ute. Karl &r en riktig
utomhuskille. Han gillar att vara ute 1 alla viader och arstider.
— Vi forsoker ta honom pé sa ménga olika aktiviteter som majligt.
P& vintern gillar han nir vi tar med honom till slalombacken.
— Vi kan se ett monster i att Karl sover béttre nér han fir vara ute
mycket i dagsljus, sdger Anna.

Fordldrarnas stora utmaning r att Karl inte sover hela nétter, utan i
perioder vaknar mellan klockan ett och tre pd morgontimmarna sex
av sju nétter 1 veckan.
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Hittills har de haft personlig assistent till Karl. Tack vare dem har de
orkat, men nu har som nimnts Forsdkringskassan sagt att han inte
far nagra timmar mer.

— Det mest krdvande for oss dr annars all administration kring Karls
behov. Det dr minst en till tvd d&renden som maéste hanteras varje
vecka, utover tva storre sittningar om aret, sdger Anna.

Det ar ocksa ganska jobbigt att de fortfarande kdnner sig som en
smébarnsforildrar som hela tiden maste ha koll pd Karl. Nar det
giller toalettbesok dr det stokigt. De trénar fortfarande hért pa
dagarna, men pa natten har Karl bloja.

Forutom att de bor i en bra och hjélpsam kommun har de under aren
haft stort stdd och stottning frén sina fordldrar.

— Utan dem hade vi inte orkat med vardagen pa det sitt som vi har
gjort, sdger Anna.

Det bésta de har ar, forutom sina tva soner, ar varandra. De ér ett
véldigt stod for varandra tycker Anna och Tor. De ér lika och vill
veta och forsta.

— Vi har ocksa lért oss att sdja nej (till lakarbesok sommartid till
exempel) ...

... och att ta hjélp, sdger de bada. Och de hakar inte upp sig pa
smasaker. Men &r det viktiga fragor, da dr de envisa och kdmpar for
sin rétt.

Jenny Ranfors, jurist pa Agrenska Assistans berittar om
villkoren for personlig assistans.

For att f4 en personlig assistent krévs det att man har stora och
varaktiga funktionsnedsittningar. Assistenten ska hjélpa till med att
tillgodose grundliggande behov sasom dtande, pa- och avkliddning,
kommunikation och personlig hygien. Behoven maste vara av
praktisk karaktdr — att behova hjdlp med aktivering, pdminnelser
och motivation &r inte tillrdckliga skél for att f assistans.

En sjukvardande insats kan aldrig vara ett grundliggande behov,
oavsett om den sker som hélso- och sjukvard eller i form av
egenvard.

Sondmatning ar att betrakta som egenvard, enligt Forsdkringskassan
och kan dérfor inte rdknas som ett grundldggande behov. Detta ska
nu provas av Hogsta forvaltningsdomstolen.
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For att kommunikation ska anses utgora ett grundliggande behov,
krévs att:

- det behdvs en tredje person for att kommunikationen éver huvud
taget ska vara mojlig, samt att:

- den tredje personen behover ha ingdende kunskaper om personen,
funktionsnedséttningen och sittet att kommunicera.

En dovblind kvinna som anvénder taktilt teckensprak har 6verklagat
Forsdkringskassans avslag. Domstolen beslutar att hennes behov av
hjélp att kommunicera ska anses utgdra ett grundldggande behov.
Forsékringskassan har 6verklagat domen. Mélet ska nu provas i
Hogsta forvaltningsdomstolen.

Forsiakringskassan eller kommunen

Om grundldggande behov uppgar till 20 timmar eller mer per vecka
beviljas assistansersdttning fran FK.

Ifall grundldggande behov inte uppgdr till 20 timmar per vecka kan
man soka personlig assistans hos kommunen.

Foraldraansvaret

Grundldggande behov omfattas inte av fordldraansvaret fran det att
barnet har fyllt nio ar.

Kommunikation omfattas inte av fordldraansvaret fran det att barnet
har fyllt sex ar. Ett undantag dr kontakt med myndigheter, sjukvard
eller liknande, som kan omfattas for dven éldre barn (nio ar).

Var kan vi hitta juridisk hjilp?

Ibland finns jurister pa assistansbolag eller pd brukarstodscenter
som:

LaSSe Brukarstodcenter (VGR), tel 031-841850

BOSSE — Réd, Stod & Kunskapscenter (Sthim),tel 08-54488660

Samhallets ovriga stod

Socionom Emy Emker arbetar pa Agrenska och informerar om
vilket stod som finns att fa for personer med
funktionsnedsittning hos Forsikringskassan, men ocksi om
samhiillets ovriga stod.

Forsédkringskassans syfte dr att forenkla vardagen for personer med
funktionsnedséttning och deras anhoriga. Myndigheten har &dndrat
sitt arbetssétt for att anpassa det till den enskildes behov si att
mdten ska bli enklare, tryggare och mer personliga. De som har
storst behov av stdd ska erbjudas en kontaktperson som ansvarar for
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att samordna alla kontakter med Forsdkringskassan.

I en ansokan till Forsdkringskassan ska ett utforligt medicinskt
intyg, utfardat av behandlande lékare, bifogas. Intyget ska sa tydligt
som mdjligt beskriva barnets funktionsnedséttning. Handlaggaren
bokar in ett utredningssamtal med sdokanden, vilket kan genomforas
pa Forsdkringskassan, 1 hemmet eller via telefon. Handldggaren
lagger sedan ett forslag till beslut, som till sist fattas av en sdrskilt
utsedd beslutsfattare.

— Fungerar inte métet med den personliga kontaktpersonen kan ni
byta handldggare, siger Emy Emker.

Vid avslag kan drendet omprovas vid Forsdkringskassans
omprovningsenhet. Avslag dér kan 6verklagas 1 Forvaltningsritten,
dérefter 1 Kammarrétten och i Hogsta Forvaltningsdomstolen. Varje
instans avgor dock om provningstillstdnd 1dmnas eller inte. Det
innebdr att Forvaltningsritten kan bli den slutliga instansen.

Mer info och blanketter for ansokan finns pd
www.forsakringskassan.se

Sambhillets ovriga stod

Sambhillets ovriga stod utgar bland annat ifran tva lagar; LSS (Lagen
om stdd och service till vissa funktionshindrade) och
Socialtjanstlagen, SoL.

LSS ger stdd for insatser och sérskild service for personer...

...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstdnd.
...med betydande eller bestdende begdvningsmassigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom

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

Om man beddms inga i ndgon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser som ingér i LSS. Hér
ar nagra av dem:

Avlosarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avlastning och till att utrétta drenden utanfér hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
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16sning vid akuta behov. Behovet beddms individuellt.

Korttidsvistelse

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pd ett korttidshem syftar bade
till att ge anhdriga avldsning och mer tid for syskonen, men ocksa
till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och rekreation.
Tanken &r att barnet ska f& mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig &lder.

Ledsagarservice

En ledsagare hjélper till med kontakter i samhéllet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nér
funktionsnedséttningen inte dr alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begiras per tillfélle eller som regelbunden insats.

Bostad med sirskild service

De vanligaste formerna av bostad med sérskild service &r
gruppbostad eller servicebostad. Den enskilde kan ocksé ha ritt att
fa en sdrskild anpassad bostad anvisad av kommunen.

Bostad med sidrskild service beviljas enligt LSS eller SoL.

Hit kan man vénda sig for att fa hjalp med stodinsatser
Habilitering/kurator.

LSS-handldggare.

Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
Anhorigstddjare i kommunen.

Brukarstodcenter.

Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Samordnad Individuell plan, SIP

Kommun och landsting &r skyldiga att uppritta en individuell plan,
enligt bade 2 kap. 7 § socialtjanstlagen (2001:453), SoL, och13 f§
hélso- och sjukvérdslagen.

En SIP gors ndr kompetens behovs fran flera verksamheter och dir
ansvarsfordelningen behover fortydligas till exempel.

— Den kan ocksa goras om en person upplever att man “bollas runt
bland flera instanser, sdger Emy Emker.

bl

Det hiir giller i skolan

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Det dr rektorns ansvar att se till att eleven far ett
atgdrdsprogram om det behdvs.
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Stodatgirderna till en skolelev med funktionsnedsdttning kan se
olika ut och exempelvis bestd av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksé fé en resursperson. I andra fall gors en
omorganisation s att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller laromedel kan rdknas som stod.

Tips infor moten med skolan

Som forélder till ett barn med funktionsnedséttning blir det ménga
mdten med de parter som omger barnet. Det ér bra att ha en tydlig
dagordning och fora protokoll om vem som ska gora vad — och till
nér. Det okar chanserna att forslagen faktiskt genomfors. Det ér
ocksa viktigt att boka in en ny tid for aterkoppling och uppf6ljning
av dtgarderna. Kor samtalen fast, kan man stélla fragan: Hur gor vi
da? Det betonar att problemets 16sning dr en gemensam
angeldgenhet.

Vart viinder vi oss?

Om familjen dr missndjd med nagot beslut som berdr barnet i skolan
vinder man sig i forsta hand till rektorn eller forskolechefen. Nista
instans dr ansvarig tjinsteman eller ndmnd i kommunen. Man kan
dven vinda sig till Skolverket for att & med information:
www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjdinst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

For att 6verklaga beslut om till exempel skolskjuts eller
atgdrdsprogram vinder man sig till Skolvdsendets
overklagandendmnd: www.overklagandenamnden.se

Var hittar vi ratt fonder?

Sjukhuset

Biblioteket (Alla dessa fonder” och ”Stora fondboken”)
Lénsstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas
http://www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx
Foretag

Tips pa bra hemsidor
agrenska.se — Agrenska

fsdb.org

fk.se - Forsdkringskassan

1177.se — Sjukvérdsupplysningen
socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
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skolverket.se — Skolverket

skolinspektionen.se

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

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

notisum.se — Lagar pé nitet

mogard.se.

nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser
kunskapsguiden.se

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for nidrvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

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

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna dversétts 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 pé fragor och hjélper till att
sOka information, och nés pa telefonnummer 031-786 55 90 eller via
mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Lds mer pd: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Nationella funktionen for 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, som drivs av Agrenska.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012 arbetet i
enlighet med uppdraget. Uppdraget dr att...
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...bidra till 6kad samordning och koordinering av hilso- och
sjukvérdens resurser for personer med séllsynta sjukdomar liksom
okad samordning med bland annat socialtjénst,
frivilligorganisationer.

...bidra till spridning av kunskap och information till alla delar av
hilso- och sjukvérden och till an-dra berérda samhéllsinstanser samt
till patienter och anhdriga.

...bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter mellan
de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet.

...1dentifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra l4dnder och internationella organisationer.

Agrenska, som driver NFSD, ir ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedséttning, deras familjer samt professionella som de
moter. Mer om NFSD:s verksamhet kan du ldsa pd www.nfsd.se
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CHARGE-syndromet

En sammanfattning av dokumentation nr 540

CHARGE-syndromet dr en genetiskt orsakad sjukdom som tillhor
gruppen dovblindsyndrom. Namnet &r en akronym dér varje
bokstav star for vanliga symtom i syndromet:

CHARGE-syndromet upptécks oftast tidigt under forsta
levnadsaret. Vanligen uppstar forsta misstanken om barnet har
kolobom och koanalatresi (stopp 1 bakre ndsoppningarna) 1
kombination med andra symtom.

Varje ar far omkring tio barn diagnosen.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser

AGRENSKA
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