Angelmans syndrom i Sverige — vard och
omhéandertagande ur foraldrarnas per-

spektiv

Marten Kyllerman

Angelmans syndrom beskrevs 1965 men
forblev lange oként. Det ar en genetiskt
orsakad, mycket sammansatt utveck-
lings- och beteendestdrning, som drab-
bar omkring 1:12 000 barn och ungdo-
mar. Livslangden &r sannolikt i det nér-
maste normal. Det diagnostiska "mérker-
talet” bland vuxna utvecklingsstérda ar
stort. Kombinationerna av svar utveck-
lingsstérning, balansrubbning, epilepsi,
begrénsad expressiv talférmaga med re-
lativt god impressiv sprékforstaelse, oral-
motorisk stérning, hyperaktivitet, sémn-
rubbning, beteendemassiga fixationer och
ofta autistiska drag, stéller tillsammans
hdéga krav pa omgivningen. Angelmans
syndrom &r en klinisk diagnos, som nu i
c:a 75% kan bekréftas med kromosom-
och DNA-analyser. For att gora nytta for
familjerna kréavs en noggrann analys av
varje individ i ett tvarprofessionellt, val
samarbetet team, uppféljt med individu-
aliserade och som regel omfattande och
mangfasetterade insatser.

Marten Kyllerman ar docent och barn-
neurolog och Anna Séderholm special-
sjukskoéterska och samordnare vid Drott-
ning Silvias Barn och Ungdomssjukhus i
Géteborg.

BAKGRUND

Alla med Angelmans syndrom (AS) har en
medfodd svar eller djup utvecklingsstorning
men nagon forsamring sker inte genom éren.
Gangdebuten &r forsenad och balansen dr osa-
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ker, men sa gott som alla blir funktionella
géngare. Talet begrénsas till nagra fa egna ord,
men forstielse av talat sprak dr patagligt
mycket bittre och dkar med stigande mog-
nad. Enkla tecken och é&tborder anvinds for
att lattare forsta barnen och minska deras frus-
tration. Under de forsta 3-5 &ren utvecklar
néstan alla en behandlingskravande epilepsi,
med ett avvikande EEG-ménster. Som ny-
fodda och spddbarn har manga betydande
matsvarigheter. Den oralmotoriska storningen
ses oftast som Gppetstaende mun och salive-
ring. Aktivitetsnivan dr hog och uthélligheten
ringa. Barnen och de dldre har ofta ett char-
merande glatt och Oppet sétt. Somnbehovet
kan vara begrinsat till endast nagra fa tim-
mar och barnet stor ofta nattsomnen for res-
ten av familjen hogt upp i aren. Stereotypt,
vanemadssigt beteende med autistiska inslag
finns hos en del. Mycket vanligt &r en speci-
ell fascination av vatten och blanka ytor. Mer
an hilften dr blonda och blasgda, troligen
beroende pa att en gen for albinism samtidigt
kan vara ur funktion. Hos 75% kan man pa-
visa en av flera hittills kinda stérningar av ett
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omrade pa kromosom 15q11-13: forlust av
kromosomalt material eller kortare DNA-bi-
tar (deletion), obalanser mellan DNA som har
ursprung fran modern respektive fran fadern
(uniparentell disomi) eller som punkt-
mutationer. Flera olika férdndringar 4r alltsa
kidnda men @nnu inte den specifika genen for
AS. Inégra fa familjer kan det finnas en bety-
dande upprepningsrisk. Alla skall ha ritt till
en sakkunnig genetisk rddgivning.

MATERIAL

Fran en tidigare studie, startad med st6d av
medel fran Socialstyrelsen, har vi nu kénne-
dom om c:a 150 barn och vuxna med AS i
landet. Utan andra forutsittningar &n alders-
spridning, s att omkring % forskolebarn, V5
skolbarn och % vuxna ingick, séindes en en-
kit till 40 barns familjer. 39 besvarades och
gillde 21 manliga och 18 kvinnliga proban-
der i dldern 5-30 ar. Sex barn med AS var 6
ar eller yngre (median 5.75 ar), 24 var 7-18
ar (median 11.5 ar) och 7 var 19-30 ar (me-
dian 27 ar). Diagnosen baserades i samtliga
fall pa internationella kriterier (Williams
1995). Specifika DNA-fordndringar pévisa-
des hos 23.

RESULTAT

Funktionsstoérningen

I forskole- och skolgruppen pa 32 personer
kunde 7 inte ga sjilva, 12 kunde anviinda hiin-
derna ganska bra t ex vid lek eller i mat-
situationen, 25 saknade tal och 18 hade ett
hyperaktivt beteende. 31 hade epilepsi, 8 med
anfall under veckan och 5 den senaste ména-
den. Det var endast 3 f6rildrar som inte alls
upplevde barnens sémnvanor som betung-
ande, medan t ex 12 tyckte de var mycket
betungande. Av vuxengruppen pa 7 personer
var 2 inte géngare, 2 hade ingen funktionell
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gripformaga, alla hade epilepsi, 4 inget eget
tal, men alla kunde kommunicera med gester
eller atborder, 4 behgvde bloja dag och /eller
natt. Hilften tyckte att sémnrubbningen var
betungade.

Familjesituationen

I forskole- och skolgruppen var 7 av 32 barns
fordldrar ensamstaende. 4 av de ensamstiende
var yrkesarbetande varav 2 pé heltid. Bland
de icke ensamstaende var i 24 av 25 forild-
rapar dtminstone en yrkesarbetande och i18
fordldrapar var bada hel- eller deltidsarbe-
tande. 22 av AS-barnen hade annat hemma-
varande syskon. P& frdgan om var man nér-
mast sokte praktiskt och psykologiskt stod
utanfér kdrnfamiljen uppgav bara enstaka
fordldrar att de fann stéd hos slikt, vinner
eller grannar. 15 uppgav dnda att de hade na-
gon som kunde ta hand om barnet under en
dag i en akut situation.

Belastningen i vardagslivet

Det som upplevdes mest pafrestande hos bar-
net framgar av figur 1. Utan tvekan mest be-
lastande var kommunikationshindret, dirnst
epilepsianfallen, sémnrubbningen och blgj-
behovet.

Foraldrarna till de 7 vuxna med AS upp-
levde i hélften av fallen att epileptiska anfall,
medicinering, urin- och tarminkontinens,
somn och hyperaktiviteten som besvérligt,
medan matsituationen inte ingav bekymmer.

Samhilisstodet

I forskole- och skolbarnsgruppen hade 24
beviljats fullt och 1 halvt statligt vardbidrag,
en 12-arig flicka bodde pa elevhem och en 8-
arig flicka fick ersittning for anhérigvérd.
Alla de 7 vuxna hade sjukbidrag eller pen-
sion. Av LSS- insatser hade 16 fatt rdd och
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Figur 1. Det som upplevs belastande med barnets funktionshinder.

stod, endast 1 hade kontaktperson, 9
avlosar-service i hemmet och 17 hade fatt
tillgang till korttidshem. 23 hade kommunal
fardtjinst medan 3 hade fitt ansokan av-
slagen, 6 hade ej sokt. 20 hade beviljats bil-
stod. Bostadsanpassning hade genomforts
hos 24, oftast som last grind, staket, asfal-
tering av uteplats, ljud-isolering, anpassat
vatutrymme. Av de 7 vuxna hade alla sjuk-
bidrag/pension och 2 personlig assistent,
som i ett fall var en forilder. 6 av barnens
fordldrar angav att de var ndjda med sam-
hillets insatser.

Kontakten med sjukvard och habili-
tering

Familjernas upplevelse av samhillet stod
framgar av figur 2. Det som forildrarna till
de yngre barnen inte var néjda med gillde
fritidsaktiviteter (10), habilitering/omsorg (7),
LSS (6), sjukvérd (5), barnomsorg (3) och
skola (2). P4 varje fraga var det 1 eller 2 som
inte hade ldmnat nagot svar.
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Information och intresseorganisatio-
ner

26 av de yngre barnens familjer var medlem-
mar i en eller flera forildraorganisationer, of-
tast FUB eller HAS (Angelmans Syndrom
Forildraforening). 25 uppgav att de mycket
eller ganska ofta hade sokt information om
AS, oftast genom kurator, ldkare, psykolog el-
ler internet. 18 resp 8 uppgav att de fatt mycket
eller ganska god information och 5 att de nis-
tan inte fatt ndgon information alls. 8 respek-
tive 10 av alla uppgav att de mycket ofta eller
ganska ofta blivit felaktigt bemoétta av pro-
fessionella. Alla barn hade vardats pa sjuk-
hus mellan 1-7 génger. 6 av 7 vuxna barns

fordldrar deltog i ndgon forildraforening for
handikappade.

DISKUSSION

Kombinationen av storningar vid AS inom
flera olika oradden — kognition, kommunika-
tion, forflyttning, epilepsi, beteende — gor
totalhandikappet mycket krdavande och svar-
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Figur 2. Upplevelse av samhdillets stid.

hanterat for familj och professionella. Bar-
nens speciella krav gor att man oftast inte
kommer till ritta med hjilp av enkla standard-
16sningar. Det faller pa barnlikare att till-
sammans med kliniska genetiker ge forild-
rarna rétt och professionell information om
vad AS beror p4, vad handikappet innebiir,
dess prognos och upprepningsrisk. Kon-
takten med barnklinikerna och barnhabili-
teringen maste vara tit och kontinuerlig,
dels for att méta barnets rent medicinska
behov — epilepsi, hyperaktivitet och
somnrubbningen kréiver sérskilda insatser
— dels ocksa for att tillgodose barnets be-
hov av motorisk trining och utvecklings-
stimulans. For att férstd och kunna beméta
de autistiska dragen korrekt fordras dess-

Kontakten med barnklikerna och barn-
habiliteringen maste vara tiit och kontinu-
erlig
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utom en god portion neuropsykiatrisk kom-
petens. Habilite-ringsteamet behdver ocksé
fungera som en i tillstandet vél insatt grupp
av professionella, som med engagemang
arbetar for individens bésta och agerar kun-
nigt och tydligt mot ofta oinsatta och ib-
land kallsinniga myndigheter. Studien visar
att man i langa stycken lyckats med detta,
men ocksa att forbittringar behdvs i bemo-
tandet av fordldrarnas behov och fragor.
Genomgdende fér skolans insatser goda vits-
ord. Samre tycks det vara stiillt med insatser
da “’skolan tar ledigt” genom att barnens be-
hov av aktivitet och fritidsverksamhet &r lika
stort — eller stérre - pa lov och helger som
under skoldagar. Gruppens speciella krav pa
meningsfull verksamhet och familjernas be-
hov av avlastning ir inte tillgodosedda i till-
racklig omfattning. Variationen i utbud tycks
for ovrigt variera mycket mellan olika kom-
muner och familjer till AS-barn Sverige har
dédrigenom mycket ojdmlika villkor.
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Gruppens speciella krav pa meningsfull
verksamhet och familjernas behov av av-
lastning dr inte tillgodosedda i tillrcicklig
omfattning

De insatser vi kunnat genomf6ra inom ra-
men for ett smagruppsprojekt med stod fran
Socialstyrelsen under nagra ar har gett upp-
repade och viltaliga bevis for att redan hart
belastade forildrar far ligga ned orimlig tid
och kraft i kontakten med skola, forsikrings-
kassa, socialtjdnst och sjukvard. Forsik-
ringskassor och socialtjénst tycks géra mycket
olika bedomningar av stodbehoven. Denna
extra belastning borde inte vara nddvindig om
varje barn hade en aktiv, lyhérd och upp-
sokande “ombudsman” inom habiliteringen.
Diremot har fordldrarna upplevt sakinfor-
mationen om orsaker till AS, genetiska,
epilep-tiska mekanismer, specifika beteenden
och sémnrytmer positivt. Kombinationen av
professionell saklighet och engagerad
omvard-nad ir ett oslagbart koncept i samar-
betet med dagens vilorienterade och allmént
kunniga forildrar. Det dr ocksa tydligt att né-
got av det bista som fordldrarna har upplevt
har varit att triffa andra i samma i samma si-
tuation och att bilda nitverk med varandra.
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