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Sammanfattning

Syftet med detta arbete ar att jag vill sprida kunskap om diagnosen Fragile-X syndrom till sa manga
som mojligt till exempel assistenter, larare och andra nyfikna da detta syndrom ar valdigt siallsynt
finns det inte sa mycket information som man kanske behover. Jag har anvint mig av Nyhetsbrev
fran ett stille som heter Agrenska dir likare, docenter, barnlikare, psykologer, pedagoger med mera
informerar om just Fragile-X syndrom. Innehallet i detta arbete kommer frdn Agrenskas nyhetsbrev
och det beskriver vad diagnosen &r, vilka symptomen ir, vad syndromet innebir for personen som
fatt diagnosen och for anhoriga. Det innehaller dven intervjuer med en anhorig och en assistent.

Fragile-X ar en diagnos man arver av sina fordldrar och for att enkelt siga vad det ar sa ar X-
kromosomen skor, Fragile-X. Syndromet ar vanligare hos pojkar/min dn vad det 4r hos
flickor/kvinnor da kvinnor har tva X-kromosomer och min en X och en Y-kromosom. Den da friska
kromosomen hos kvinnan kompenserar den skéra. Barn och vuxna med Fragile-X har ofta
utvecklingsstorning och autism. Lds mer om detta och mycket mer nyttiga saker 1 mitt arbete om
Fragile-X.
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1. Inledning

1.1 Amnesval
Jag har valt att fordjupa mig1 diagnosen Fragile-X.

1.2 Bakgrund

Jag vill skriva om detta for jag har jobbat med en person som har denna diagnos och den ar vildigt
ovanlig och det ar vildigt fa personer som har detta. Eftersom denna diagnos ir si ovanlig tycker
jag att det ar viktigt att belysa denna sa assistenter, boendehandledare, lirare och elevassistenter 1
alla fall far en allmén bild av diagnosen och att jag sjalv vill lara mig mer om den. Mina tidigare
kunskaper ar inte stora. Jag vet att det handlar om X-kromosomen som ar felaktig pa nagot sitt och
att personen i fraga knappt har ndgon verklighetsbild 6verhuvudtaget utifran mina egna
erfarenheter.

1.3 Syfte/problembeskrivning
Det jag vill uppna med detta arbete ar att sjalv fa mer kunskap om diagnosen och dven att sprida
den kunskapen. Mina syfien ar:
— Att fi 6kad kunskap om diagnosen
— Attt formedla denna kunskap till assistenter, boendehandledare, lirare och elevassistenter
— Att belysa assistentens roll
— Attt forsdka fa en helhetsbild 6ver boende, skola, fritid och familjeférhallanden

1.4 Fragestiillningar
— Vad ar Fragile-X?
— Vad innebér diagnosen?
— Vilka ar symptomen?
— Hur ar det att arbete med en person som har Fragile-X?
— Vilka ar konsekvenserna 1 skolsituationen, boendet och familjen?
— Vad krivs av en assistent?
— Hur ar det att vara fordlder till ett barn med diagnosen?

1.5 Metod

For att fa mina svar har jag anvint mig av litteraturstudier, Internetsidor, film och intervjuer.
For att sprida kunskapen till assistenter, boendehandledare, lidrare och elevassistenter ska jag
forsoka framstélla en liten handbok eller ett mindre kompendium.



2. Fragile-X

2.1 Vad iir Fragile-X?

I varje manniskas kropp finns det celler, och alla har en cellkirna som innehaller arvsmassa,
som ir kromosomer. En “normal” manniska har 23 kromosomer 1 dubbel uppsittning, alltsa 46
kromosomer, och det dr lika for min och kvinnor. Det som skiljer mén och kvinnor at ar att
miannen har en X och en Y kromosom, medan kvinnor har tvid X kromosomer.

Fragile-X syndromet beror pa att man har fitt en férindring pa arvsmassan fran X-
kromosomen. Hos kvinnor finns forindringen pa en av X kromosomerna, medan méin bara har
en X kromosom och da ger forindringen stor effekt. Sdledes har kvinnor med Fragile-X en frisk
och en forandrad kromosom vilket gor att sjukdomen oftast ir mycket lindrigare An hos mén.!

Man vet att syndromet har funnits linge och 1 alla ldnder pa jorden. Forsta gangen det beskrevs
var 1969, av likaren H Lubs. Han hade upptiackt att kromosomen sag skor ut, som att den skulle
gd av. Sedan tog det drygt 20 ar innan man hittade foriandringen 1 mer detalj pa sa kallad DN A-
niva, dar monstret for kroppens funktioner och kroppens uppbyggnad finns. Nu vet man att
Fragile-X ar1 ett speciellt arvsanlag, en gen som kallas FMR 1-genen. Forandringen, mutationer
som de dven kallas, 1 genen kan vara 1 olika storlekar. Nér den har natt en viss grad, en
fullmutation, far man diagnosen Fragile-X. Innan den graden kan man vara anlagsbérare och ha
en mindre {orindring, dven kallad premutation, som inte ger nigra symptom alls.

Fullmutation drver man alltid frain mamman och 1 sadana fall

e irdet 50 % risk att en pojke far Fragile-X vid varje graviditet

o Ardet 50 % risk att en flicka drver en fullmutation vid varje graviditet. Flickans
symptom kan da variera fran att vara helt frisk till symptom som motsvarar en pojke
med fullmutation.

Friska anlagsbirande min
e ger alltid en premutation till sina dottrar
e ger alltid en normal Y-kromosom till sina sdner

Min med Fragile-X (en fullmutation)
¢ ger alltid en normal Y-kromosom till sina séner
o ger alltid en forindrad X-kromosom till sina dottrar.

For att sammanfatta lite:

o en fullmutation arvs alltid fran mamman, som for de mesta ar frisk. Flickan som arver
fullmutationen har en risk pa 50 % att fi symptom som varierar 1 svarighetsgrad.
Variationen beror pa olika grad av kompensation fran den friska X-kromosomen. 50 %
av pojkarna drver den muterade kromosomen och far Fragile-X. Alla pojkar som far en
fullmutation far symptom och dem varierar 1 svarighetsgrad fran person till person.

o  Anlagshdrande mdn (premutation eller fullmutation) ger alltid en premutation till sina
dottrar. Sonerna kan inte drva nagon mutation av sin far da han alltid 6verfor Y-
kromosomen till dem.

o Kvinnor som har en premutation har en normal utveckling, men kan bli infertila tidigare
in normalt, 1 vissa fall redan innan 40 ar.

e Mdn med premutation kan fa neurologiska symptom nir de blir édldre, efter 50 ar.

o Soner och dottrar som far mammans friska X-kromosom blir varken sjuka eller
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anlagsbérare.

Forandringen 1 X-kromosomen vid syndromet medfor att for kroppen, viktigt Aggviteimne,
protein, inte produceras som det ska 1 tillricklig mingd, som medfor symptom av olika slag, sa
som, inlirningsproblem, utvecklingsstorning, 1att till svar, psykiska symptom som autistiska
drag, langvarigt tigande, dngslan och fysiska symptom sa som, lag muskelspinning, 6verrorliga
leder.

2.2 Diagnostik

Om en pojke 1 fyra-femarsaldern kommer till sjukhuset med en remiss for att genomga en
utredning av till exempel fragestillningarna; inlirningssvarigheter, utvecklingsstorning, autism
eller kommunikationsproblem inleds utredningen med att man pratar med fordldrarna for att ta
reda pa om de finns nagra irftliga sjukdomar 1 slikten eller om pojken har broder, systrar eller
kusiner som har problem av niagot slag. Sedan kopplar man in en psykolog som utreder om
barnet dr sen 1 utvecklingen och en barnneurolog utreder om pojken har nagon form av
autistiska drag som till exempel svarigheter 1 umganget med andra barn. Denna utredning kan
visa om pojken har en utvecklingsstérning och ADHD, som &r en symptombeskrivande diagnos
dar hyperaktivitet och uppmairksamhetsstorming ar stort. Dessa tva diagnoser dr ingen orsaks-
diagnos utan det ir symptombeskrivande diagnoser. Om barnet dessutom har sma tecken 1
muskulaturen och 1 annan vivnad kan man da borja fundera pa om det kan handla om Fragile-X.
For att fa svaret om pojken har Fragile-X gor man ett enkelt blodprov sa har man svaret.

De pojkar som har Fragile-X har inte automatiskt autism, men det ir en 6kad risk. Det kanske
ar cirka halften av alla pojkar/min med Fragile-X som har autism eller ADHD. De vanligaste
problemen da kan vara att titta folk man pratar med 1 6gonen, problem med arbetsminnet eller
att man har svart i umginget med andra barn for man inte forstar den sociala koden.”

Alla de pojkar som har syndromet har en utvecklingsfoérsening eller en utvecklingsstérning
som varierar allt mellan lindrig och svar. En del av flickorna som har syndromet, en av tre, har
en mattlig utvecklingsstérning med stor dngslan, de andra, en av tre, kan ha
inlarningssvarigheter och den sista en av tre inga symptom alls. Det som ir lika mellan
flickor/kvinnor och pojkar/mén ar att de ofta har lag muskelspianning, stora 6ron och 6verrorliga
leder.

2.3 Genetik

I kroppens DN A-molekyler finns all information som kroppen behdver tor utveckling och
funktion. Informationen ar lagrad 1 23 par kromosomer som innehaller cirka 30 000 gener. Varje
enskild gen utgor ett monster for produktionen av ett speciellt Aggviteimne som kroppen
behover. Vid befruktning kommer 23 kromosompar fran mannen och 23 kromosompar fran
kvinnans dgg. Ett av kromosomparen dr vara konskromosomer, XX for kvinnor och XY {or
mén. Den enda befruktade dggcellen delar sig flera miljoner ginger och varje ging ska DNA-
spiralen kopieras med all information och sen kopieras till den nya cellen. Om det blir en
fellasning vid kopieringen, eller vid embryot kan detta leda till en allvarlig sjukdom. I X-
kromosomen finns det manga viktiga gener som har betydelse for bland annat hjarnans
utveckling.? 1969 mirkte man att en del barn med utvecklingsstérning hade ett markligt
utseende pa X-kromosomen. Den nedre delen sag annorlunda ut, den sag skor ut, dirav namnet
Fragile-X syndromet. Med gemensamma kliniska fynd kom man fram till diagnosen Fragile-X-
syndromet. Inte forran 1991 identifierade man och kartlade vilken gen pa kromosomen som
orsakat syndromet, nagot som har underlittat diagnostiseringen vildigt mycket. Fragile-X genen
ar en av de minga gener pa X-kromosomen som kan ge utvecklingsstérning och det 4r ocksid
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detta som &r orsaken till att det dr vanligare att pojkar har utvecklingsstérning 4n flickor.

Den muterade, forindrade, genen pa X-kromosomen har beteckningen FMR1, delen pa
kromosomen dér den finns kallas Xq27. Mutationen som blir ir en sa kallas
trinukleotidexpansion, det ir en upprepning av tre byggstenar 1 DN A-molekylen som har dkat i
storlek. I ett normalt fall upprepas byggstenarna CGG 6-54 ganger 1 det kinda omradet. Men
innan mutationen blir en fullmutation (mer in 200 upprepningar) kallas den premutation som
upprepar sig 50-200 ganger. En premutation ir instabil och den dkar ofta 1 storlek nir den
overfors frin mamman till barnet.”

Nar genen CGG har 200 upprepningar eller mer dr den helt avstingd och inget av det specifika
protein genen ir monster for kan tillverkas. Vid en premutation produceras fortfarande en liten
del av det protein som behdvs och béararen av premutationen far darfor inte lika tydliga
symptom. Forut ansdg man att minniskor med en premutation var friska, men enligt nya studier
visar det att det finns en dkad risk for man med premutation att fa olika neurologiska symptom
och att kvinnor med en premutation har dkad risk att fa menopaus for tidigt.

Friska méin som ar anlagsbirare (med premutation) éverfor alltid en premutation till sina
dottrar. For att fa en fullmutation arver man den frin mamman, pojkar blir da alltid sjuka. Det ar
slumpen som avgodr om flickor far en fullmutation och blir sjuka.

Eftersom Fragile-X syndromet dr en X-bunden arvd storning, betyder det att det récker att en
av fordldrarna bir pa anlaget for att syndromet ska foras vidare till barnet. Som regel har birare
av en Fragile-X premutation fa symptom. Statistiskt sitt far ungefir hilfien av sénerna
syndromet av sina fullmutationsbirande mammor och resten av hilften blir friska da de drver
den friska X-kromosomen fran mamman. Halften av doéttrarna blir friska eller barare av
syndromet och de for storningen vidare till nista generation. Det betyder att Fragile-X
syndromet kan “hoppa o6ver” generationer. En pojke kan aldrig drva syndromet fran sin pappa da
han alltid arver Y-kromosomen fran pappan och X-kromosomen fran mamman. Kvinnor med
syndromet och premutation ir friska, men de kan ha en 6kad risk for tvillinggraviditet och for
tidig menopaus.

De senaste aren har det varit mojligt att stilla diagnosen med ett moderkaksprov. De nya
metoderna for att diagnostisera Fragile-X syndromet dr bade sikra och snabba, men man maste
soka efter just Fragile-X genen. Man fir alltsi inget besked vid ett fostervattensprov.”

2.3.1 Symptom
De symptom som férekommer vid Fragile-X syndrom ar begavningshandikapp, psykiska och
fysiska symptom.
s Pojkarnas begavningshandikapp varierar alltid fran litt till svar utvecklingsstdrning.
o Flickornas begdavningshandikapp ar lindrigare:
1. 1/3 har inga symptom
2. 1/3 har inlarningsproblem
3. 1/3 har en mattlig utvecklingsstorning

Psykiska symptom ar:

autistiska drag (simre dgonkontakt, stereotypier, hyperaktivitet framst hos pojkar)
mutism, d v s langvarigt tigande, framst flickor

angslan, framst hos flickor

W — e

Fysiska symptom ar:
lag muskelspanning
stora dgon
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stora testiklar
overtinybara leder

otiter (6roninflammation)
skelning

S

Under spadbarnsperioden ir det inte ovanligt med bindvavsproblem, till exempel gomspalt,
klumpfot och ledluxationer. Aven reflexus, de vill siga att barnen kriiks upp maten, ir mycket
vanligt forekommande. Manga av barnen med syndromet har hypotoni, 1ag muskelspanning
och vildigt ofta dterkommande éroninflammationer.®

2.4 Medicinsk information

Fragile-X ir en drftlig sjukdom som orsakas av en specifik avvikelse pa X-kromosomen. Detta
medfor olika grader av psykisk utvecklingsstéoming som ofta dr 1 kombination med autism eller
autistiska drag och dven vissa utseendemissiga drag. Den frigan man kanske stiller sig ir vad
som beror pa autism och vad som beror pa syndromet nir de giller de svarigheterna som barnet
har. Stérningen ar 1 de flesta fall mer tydlig hos pojkar/mén an vad den ar hos kvinnor. Det kan
bero pa att kvinnor har tva X-kromosomer, sa den andra friska kompenserar den sjuka
kromosomen 1 viss man. En man har en X och en Y-kromosom sa dir finns inget som
kompenserar dir.

Fragile-X syndromet ir den vanligaste, nist efter Down syndrom, kromosomavvikelsen som ar
orsak till psykisk utvecklingsstorning hos pojkar. 1/4000 pojkar som {6ds med
utvecklingsstorning har den orsakad av Fragile-X. Siffran for flickor 4r 1/6000. En premutation
finns hos 1/800 mén och hos 1/250 kvinnor.”

2.5 Tand- och munhiilsa
Barn med Fragile-X kan ha stora problem med sin munhilsa da man kanske inte far tillatelse att
borsta deras tinder, men variationen ir stor. Det finns barn som inte alls har nagra problem med
det. I matsituationen kan det forekomma att barnen sitter maten 1 halsen, har svart att svilja och
att det tar tid for dem att dta. Nagra kan dven ha problem med 6verkinslighet 1 och kring
munnen.
Andra vanliga problem eller avvikelser vid Fragile-X ar:

e Hog och smal gom

e Bettstallningsfel

o Trangstillning

¢ Problem vid tandvardsituationen
I vissa fall kan barnet fa stora problem nir tandvard ska utforas. Det ar darfor valdigt viktigt att
man gor forebyggande tandvard i tidig alder, sa bamet slipper fa karies och tandlossning.®

Mun-H-Center ar ett nationellt kunskapscenter tor sillsynta diagnoser. I deras uppgifier ingar
bland annat att samla in och sprida information om problem som har med munnen att gora, vid
till exempel Fragile-X, som att prata och dta. Nagot mer som ar vanligt forekommande vid
ovanliga medfodda sjukdomar och syndrom ir att de har bettavvikelser, dreglingar och behov av
sirskild munvard.’

Mun-H-Center har lite mer ataganden sasom, utbildning, handledning, konsultation, 1 viss man
behandling, forskning och metodutveckling. For mer information besdk www.mun-h-center.se.
Mun-H-Center har ett samarbete med Agrenska och informerar pa deras familjevistelser. Nir de
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var dir gjorde de en enkel undersdkning och en bedémning av deltagarnas tand- munhilsa och
dven bettstatus. Resultatet darifran visar att det finns ett behov av forstarkt forebyggande
tandvard for att minska problemen med tand- och munhilsa. Det kan dven férekomma bettfel i
form av underbett och 6verbett som kan medfora svarigheter att tugga och svilja.

Vid stérre problematik, som vid trangstallning av tinderna, kan de vara sé att vuxna med
Fragile-X far hjilp av specialisttandvarden.

2.6Autismspektrumstérning
I detta begrepp som ar vildigt brett ingar a/ autismliknande tillstand, b/ autistiska syndrom och
¢/ Aspergers syndrom. Begreppet autistiska drag anviands dven, men det 4r nir man inte vet om
man ska kalla problemen a, b eller ¢, men det 4r ingen diagnos.
Autistiskt syndrom ar:
1/ svarigheter med social dmsesidighet, svarigheter att integrera socialt
e bristande formaga att anvinda 6gonkontakt, ansiktsuttryck, kroppshallning eller gester
s svarigheter att skapa kompisrelationer med jimnariga, de flesta vill, men kan inte
e brist pé att vilja dela glidje, intresse och aktiviteter
¢ brist pa social eller kinslomissig dmsesidighet

2/ svarigheter med verbal och icke verbal kommunikation, kvalitativ nedsatt férmaga att
kommunicera

¢ sen talutveckling utan kompenserande gester

e problem att inleda och f6ra samtal

s stercotypt tal, upprepningar eller egna ord

e brist pa latsaslek eller imitativ lek, ar aldersrelevant

3/ begrinsade repetitiva och stereotypa monster 1 beteende, intresse och aktiviteter
o fixering vid ett eller flera begrinsade intressen

oflexibla, fixerade vid speciella rutiner och ritualer

stereotypa motoriska manér

fascination infor delar av saker, luktar, smakar, slickar.

For att kunna fi diagnosen autistiskt syndrom méste man ha minst sex av de 12 ovanstiende
symptom. Funktionsnedsittning samt forsening eller abnorm funktion maste man ha ett av de tre
ovanstaende omradena fore tre ars alder. Viktigt att komma thag dr att symptombeskrivande
diagnoser som autism kan indras med ren.'

2.7 Neuropsykologisk/pedagogisk utredning

I denna utredning ingéar begavnings- och utvecklingsbedémning, utvecklingsmassig
anpassningsféormaga, kommunikation, social interaktion och beteende. Det ar lite olika vad som
mgar 1 utredningen, det beror till viss del pa varifrin barnet kommer. Bland annat tittar man pa
grundliggande firdigheter sdsom aktiviteter 1 det dagliga livet, ADL, lek och fritid och sociala
fardigheter. Alla de uppgifter som fas stills samman 1 relation till begavning, utveckling och hur
barnen anvinder sina formagor och firdigheter.

En utvecklingsbeddmning gors till dess att barnet &r 1 tre- arsaldern och 4r nagot bredare 4n en
begavningsbedémning som innehaller sprakliga och ickesprakliga uppgifter och bedomning av
motorik och ADL. For att utféra en utvecklingsbeddmning av barn 0-2 ar anvands Griffiths skala 1
och for att gora en utvecklingsbeddomning av barn 2-8 ar anvands Griffiths skala 2. Skalorna
omfattar motorik, personligt och socialt beteende, horsel och tal, samordning 6ga och hand,
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preformence (icke verbala uppgifter) och praktiskt resonerande, den senaste ir enbart for skala 2.
For begavningsbeddmning av barn fran tva ars alder upp till vuxen alder anvinder man
Wechlerskalorna: For begavningsbedomning barn 2-7 ar: WPPSI-3, begavningsbedomning av barn
6-16 ar: WISC-3 och begavningsbeddémning av barn 16 ar och upp: WAIS-3. I dessa tre tester ingar
en verbal och en icke verbal del diar man bedémer barnets sprakliga och ickesprakliga formaga och
helhet. I testerna WPPSI, WISC och WAIS ingar det en spraklig del som innehaller information,
forstaelse, aritmetik, ordférrad, likheter och en icke spraklig del med bland annat figur-
sammansittning. Summan av dessa tre test ger en uppfattning om barnets utvecklingsnivaer,
formagor utifran deras faktiska alder. Man for dven ut en utvecklingskvot/begavingskvot, 1Q/UQ.
Barn som har Fragile-X har ofta en mattlig utvecklingsstdrning som innebér att en [Q mellan 35-50.

Nagot som spelar stor roll nir man gor dessa testar ir testsituationen. Om flera faktorer stimmer in,
sa som, ett nistan kalt rum, som innebir att uthallighet och fokusering blir bittre 4n 1 rum med
massa saker som distraherar. Barnets motivation till att utfora testen spelar dven en stor roll.
Om man tror att specifika testomraden kan behdva goras for att stilla en diagnos, till exempel
O6ga’/handkoordination, perception, impressiv sprakféormaga och uppmarksamhet. Om man
misstinker att barnet har autism kan man anvianda sirskilda test som innehaller till exempel
planering och strukturering, theory of mind och central coherence. Theory of mind handlar om
formagan att forsta att andra minniskor har egna tankar och egna dnskningar med mera, och det
utvecklas fran fyra ars dlder. Central Coherence handlar om att ha en helhetssyn och inte bara
uppfatta detaljer. Man kan dven anvinda sig av ADOS, Autism, Diagnostic Observation Scale, for
att beddma om barn i alla aldrar har autism.'* Nir man har gjort en utvecklingsbeddmning en
generell utvecklingsniva, styrkor och svagheter bestimmas pa individuell niva, som ocksa ar en
forutsattning for en pedagogisk planering. Nar inte Griffiths test fungerar for att géra en pedagogisk
bedémning, anvinds istéillet PEP, Psycho Educational Profile, for barn som ar upp till sju ars
utvecklingsniva. PEP-testet ar inte ett begavningstest, utan man kan bedéma utvecklingsnivan med
testet nar det giller olika funktioner sa som:

e initation
perception (férnimmelse och varseblivning)
finmotorik
grovmotorik
oga/handintegration
ickeverbal kognition
verbal kognition

Med PEP-bedémningen far man en utvecklingsprofil diar man ser vad barnet kan, inte kan och vad
det 4r pa vig att lara sig. Resultatet ligger som grund for en utvecklingsinriktad angreppsvinkel for
det enskilda barnet, diar utgar man fran de fardigheter barnet 4r pa vig att lira sig.

2.8 Fragile-X syndromet under smabarnsaren och forsta skolaren
I smabarnaldern har barn med Fragile-X oftast problem med sprak{drsening, motorisk
utvecklingsforsening, somnproblem och autismspektrumstorning. Under forsta skolaren ar
problemen oftast begavningshandikapp, minskad hyperaktivitet, 6kad oro, dngslan och tving.
Manga av barnen mar bést av att gi 1 en vanlig klass med extra stdd. Eftersom det ar vanligt att de
hirmar beteende 4r bra att de harmar bra beteende dn daliga. Andra barn har stérre problem och
behover da ha sirskolans pedagogik. De faktorer som kan forbitira skolsituationen ar bland annat,
att barnet sitter lingst fram 1 klassummet, far visuellt och auditivt stéd, att miljon ar lugn, att man
tar vara pa barnets starka sidor och intresse och klara och tydliga rutiner.

1 http://www.agrenska.se/Global/Nyhetsbrev/Fragile%e20X-06.pdf 20/5 2011 16.06
12 http:/fwww.agsrenska.se/Global/Nvhetsbrev/Fragile%20X-06.pdf  20/5 2011 16.06
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2.9 Behandling

Forr rekommenderade man att behandla med folsyra, en sorts B-vitamin, men nu ir de flesta
experter tveksamma till denna behandling eftersom forskning inte visat att de har nagon effekt. Om
barnet har en starkt uttalad hyperaktivitet kan det vara befogat att prova centralstimulerande
medicin som Amfetamin eller Ritalina.

2.10 Familjesituationen och syskonrollen
Att klara av och bemistra en familjesituation som startar 1 kaos nir man far ett barn med ett ovanligt
funktionshinder ar en process utan nagra sjalvklara 16sningar. Det stélls stora krav pa att drivkrafter
for att finna forindringen for att ga fran kaos till beméstring och en insikt om vad som behover
goras. Processen ar sallan enkel och ritlinjig. Niar man tycker att man precis hittat ritt 10sning sa
kan man av olika skil att falla tillbaka i kaos igen.
Kaossituationen innebir ofta
att man saknar kontroll éver sitt liv
kanner brist pa kompetens att hantera situationen
kénna existentiell radsla
att man bara fokuserar pa sjukdomen
ovisshet
s social isolering
Vindpuniten kan komma
s genom egna kritiska reflexioner, eller med hjilp av assistent
med tiden
pa grund av dkad egenkompetens
nér barnet mar bittre™
Vindpunkten kan dven komma genom meningsskapande normalitet, livskunskap/larande och ny
sakerhet.

Bemistring betyder att man skaffat sig en kontrollerad struktur pa sitt liv. Det finns olika strategier
for bemastring, angripa problemet. Ett sitt att bemaistra det dr att fokusera pa ett problem i taget och
finna 16sningar som fungerar for just dig. Sen finns det ett annat lite mindre konstruktivt sétt och det
ar att undvika allt som har med sjukdomen att géra. Ett sista dr att bara sta ut med situationen.

Kunskapen om barnets funktionshinder har stor betydelse nér det giller att hantera vardagliga
problem som har samma med barnets funktionshinder. Man kan siga att ett intensivt
kunskapsprogram kan vara till stor hjalp for foraldrar, sarskilt pappor och heltidsarbetande forildrar
av bada konen.

En syskonrelation r den 1 allmint lingsta relation man har lingst 1 livet. Hur den ser ut, och vilka
problem den medfor, beror pa manga faktorer, men diagnosen och allvarligheten av den spelar stor
roll.
Exempel pa vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid syskonsamtal:
¢ att bli sedd for den man ar och inte bara jAmford
e forsta vad funktionshindret innebir och beror pa
o att bli inslappt och delaktig (eftersom det ir en familjeangeligenhet nir ett barn har ett
funktionshinder
o att fi hjilpa till eller slippa hjilpa till
¢ fi uppskattning nir man anstringer sig
bara fa vara barn och inte ha for stora krav pa sig

13 http:/fwww.asrenska.se/Global/Nvhetsbrev/Fragile%20X-06.pdf sidan 21 20/5 2011 16.06
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fa egen tid med forildrarna

fa vara ifred, inte bli stord och ha sina saker ifred
slippa behdva kinna radsla, kidnna sig hotad eller utsatt
kunna ta hem kompisar

Ofta uttrycker syskonen “svara™ kidnslor som de sa bra som mdjligt forsoker forhalla sig till, som
skam, skuld, oro, rattvisa/orittvisa, bekymmer/omsorg och krinkningar. Syskonen vill ofta prata om
hur det kommer att bli sen nér fordldrara inte finns i livet lingre.'

2.11 Sambhiillets stod
Av en forilder kriavs de ofta mycket arbete {or att ta reda pa vilken hjilp man har ritt till, var man
soker hjdlpen och eventuellt 6verklaga de beslut som fattas. Det tar mycket tid och kraft och det
krivs ofta en del kunskap och omfattande kontakter med kommun eller landsting for att fa den hjélp
och stod man har ritt till. Det biasta man kan gora da som forilder ar att hitta en person som kan
hjilpa till med detta, till exempel en kurator pa sjukhuset eller en handliggare pa forsikringskassan.
Lagstifining for alla ar lagar dir

A/ kommunen tillhanda héller stdd och hjilp som till exempel

o skollagen

s socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen tillhanda héller stdd och hjalp som till exempel
e Hailso- och sjukvardslagen (som inte gar att 6verklaga)
Har ingar bland annat habilitering, psykiatrisk stod, rad och stod enligt 1SS, hjidlpmedel och
sjukresor med mera
s Forvaltningslagen, AFL-lagen om allméin forsikring

Utover dessa lagar finns LSS, Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade och den ir en
“pluslag” som tillkom 1994 och ersatte omsorgslagen som kom 1986. Om barnets forildrar vill att
deras barn ska ha personlig assistent 1 skolan, och inte far de, bor man ta reda pa vad som star 1
Skollagen om stodet. Vilket inte alltid ar sa 14tt da lagarna inte ar skrivna pa ett sadant sitt sa man
ser vilka rittigheter man har. Lagarna ar mer resonerande och dvergripande, alltsa svara att tolka.

LSS dr en rattighetslag vilket betyder att man kan dverklaga beslut som fattas enligt .SS-lagen.
Lagens avsikt ir att ge médnniskor med funktionshinder en mojlighet att leva ett sa normalt liv som
mojligt. Ansdkan limnar man in till en LSS-handliggare pA kommunen. Lagen ir avsedd for tre
sarskilda personkretsar som delas in i tre grupper. Forsta gruppen ir: personer med
utvecklingsstorning och personer med autism eller autismliknande tillstand. Personkrets tva
innefattar personer med betydande och bestaende begavningsmaissigt funktionshinder efter
hjarnskada 1 vuxen alder, orsakat av yttre vald eller kroppslig sjukdom. Den tredje och sista
personkretsen giller person som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder, som
uppenbart inte beror pa normalt aldrande, har betydande svarigheter 1 den dagliga livsféringen och
omfattande behov av stéd och service. I den sistnimnda personkretsen ska alla tre kraven vara
upptvllda for att komma ifraga for stod och hjilp.

I den nya lagen pratas det som tio rittigheter:
¢ Radgivning och annat personligt stod

Personlig assistent

Ledsagarservice

Kontaktperson

Avlosarservice 1 hemmet

Korttidsvistelse utanfor hemmet

14 http:/fwww.agsrenska.se/Global/Nvhetsbrev/Fragile%20X-06.pdf  20/5 2011 16.06

12



Korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

Boende 1 familjehem eller 1 bostad med sarskild service for barn och ungdom
Bostad med sarskild service for vuxna eller annat sirskilt anpassad bostad for vuxna
Daglig verksamhet.'

I varje fall gors en individuell bedédmning av kommunens LSS-handlaggare. Som forilder ska man
alltid gora en skriftlig ansdkan och aldrig ndja sig med muntliga beslut, det ska ocksa vara skriftligt
sd man eventuellt kan dverklaga beslutet om man inte ar ndd.

2.12 Foreningsinformation

Det finns en forening som heter Foreningen Fragile-x. Det ar en riksforening som inte har nigra
lokala avdelningar. Den bildades 1999 och innan dess var manga av medlemmarna med 1 en
intressegrupp inom Foreningen Autism. Foreningens syfia ar att stodja, informera samt att anordna
gemenskapsfraimjande aktiviteter for att utbyta erfarenheter. Foreningen ska dven sprida kunskap
om Fragile-X, dess symtom och konsekvenser. Féreningen vill dven stddja forskning och bevaka
medlemmarnas gemensamma intressen 1 samhéllet.

En gemensam erfarenhet bland familjer som har barn med Fragile-X ar att kunskapen om just
Fragile-X ar mycket bristfillig, inom vissa viktiga omraden. Det giller torst och framst personal
mom skola, vard och omsorg, personer som forildrar eller andra mianniskor den funktionshindrade
méter dagligen och ir beroende av. Internet adressen till foreningen ir: www.Fragilex.se'®

13 http:/Awww.agrenska.se/Global/Nyhetsbrev/Fragile%e20X-06.pdf sidan 27 20/5 2011 16.06
16 http:/fwww.agsrenska.se/Global/Nvhetsbrev/Fragile%20X-06.pdf 20/5 2011 16.06
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3. Intervjuer anhorig och assistent

Anhdrig: Jag har intervjuat en mamma med tre barn som har Fragile-X, 2 pojkar och 1 flicka.
Pojkarna ar fédda 1993 och 1995 och flickan ar fédd 2001. Alla tre barnen har en fullmutation, men
bara pojkarna har symptom.

Sonen som ar fodd 1993 har tydlig utvecklingsstorning vilket ar vanligt ndr man har en
fullmutation, férsta barnet gér pa traningsskola.

Pojken som ar fodd 1995 har en fullmutation med en mosaisk variant (mosaik). Det betyder att han
inte har Fragile-X 1 alla celler. Han har en mycket lindrigare form av Fragile-X, men detta ir inte
samma for alla som har mosaik. Han klarar mycket mer dn sin bror och gar pa sirskola.

Som anhorig har det tagit mycket tid och energi for att forstd forsta sonen och hjilpa honom si bra
som mojligt. Idag &r allt pa plats och det fungerar jattebra. Mamman tillagger att det ar speciellt att
fa ett utvecklingsstort barn.

Pa forsta sonen mirkte de att det var nagot fel redan vid fodseln. De upptickte aldrig sjilva att det
var Fragile-X forrdn han var 8 ar da en likare sagtill att han testades for det. Han hade inte sa
tydliga symptom sa det var svart att se. Sedan han fatt diagnosen testades ocksa hans syskon.

Nar forsta sonen foddes var han slapp i kroppen, ség daligt pa brostet och utvecklades sent, talet var
snubblande och sent dven gangen var sen. Han tog inte emot sig nir han £611 och hade bloja till han
var sex ar. An idag upprepar han mycket nir han pratar och har en dver- och underkinslighet i
sinnena (problem med den sensoriska integrationen) och dalig balans.

Forsta barnet borjade skolan ett ar senare och gick i vanlig klass upp till femman med assistent.
Detta ar ovanligt for barn med Fragile-X men det gick med en engagerad larare, en torstiende
rektor och en bra assistent. Idag gir han pa sirgymnasiet men pa triningsskoleniva, vilket betyder
att han har en lagre niva.

Andra barnet som har lindrigare symptom gick 1 vanlig klass fram till sexan, under den tiden hade
han extra hjilp 1 matte och svenska, sedan gick han §ver till sirskolan. Fran forsta till sjétte klass
behévde han ingen assistent. Idag har han fortfarande svarigheter med lasning och skrivning.

De hjalpmedel och den pedagogik som anvinds eller har anvints ar teckenkommunikation fran tre
ars alder till dess att talet kom. De hade ingen trining hemma, men det finns de 1 féreningen som
har det. De har inte anvint nagon speciell pedagogik men de har haft stor nytta av en
forklaringsmodell som kallas Sensory Integration Dysfunction (SID). Den beskrivs med att sinnena
inte samspelar.

Alla barnen bor hemma pa heltid. Det finns de familjer inom féreningen som har korttidsboende for
sina bam. Familjen vill att forsta barnet ska flytta till gruppboende nér han slutat gymnasiet ar 2013.

Alla anhoriga visste att forsta barnet inte utvecklades som han skulle sa det var skont att fa reda pa
vad det berodde pa. Det var jobbigt att det inte gick att bota, men skont att ha det att skylla pa”.
Mamman 1 familjen ar anlagsbirare, hon beréttade for sliakten.

- ”Min bror har testat sig, han skulle kunna ha gett anlaget till sin dotter, men han bar inte pa
anlaget. Mina kusiner och mostrar tinker inte testa sig”.

Assistent: - 7 Symptomen hos brukaren ar: stressig, (forr) problem med sociala situationer svart att
ta ett nej blir da irriterad och gar undan en stund. Har autistiska drag da vi dndvinder oss av schema
sa brukaren vet vad som hiander under dagen.

Han har utvecklats mycket de senaste aren och har en stor egen vilja om vad som onskas gora eller
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om det t.ex. ska inhandlas nagot. Han talar da 1 "gator" och inte rakt ut men vi har lirt oss att forsta
detta och det han onskar blir da oftast uppfvlit. Han har trinats mycket pa de sociala bitarna som
t.ex. restaurangbesdk. Vi borjade med en restaurang dir det inte fanns sa mycket folk och nu kan vi
ga pa en fullsatt restaurang utan nagra stérre problem. Han aker pa disco, linsdanser och dven
teater.

Han pratar om allt och ingenting hela tiden men vi sager numera till om det blir f6r mycket av detta
och det tas ganska bra, men 1 bérjan var det svart.

Att arbeta med en person med Fragile-X dr mycket intressant och det hander saker hela tiden och vi
lar oss nvtt varje dag pa jobbet. Det kan bli stressigt och det finns inte en lugn stund 1 dess nérvaro
utan allt gar undan 1 100 hela tiden. Som personal maste man vara lugn och ta vara pa allt man kan
om Fragile-X och kunna mycket om TEACCH och om hur mycket det lyidlper dem 1 vardagen.”
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4. Analys

De uppgifter jag fatt genom att anvinda Internet och intervjuer har gjort att jag fatt svar pa sa
gott som alla mina fragstillningar och mitt syfte med arbetet. Eftersom jag har haft lite knappt
med tid mot slutet har jag inte riktigt hunnit fa svar pa vad som kravs av en assistent. De fakta
jag har samlat in siger detsamma har kommit fram 1 rapporten att informationen om Fragile-X
ar valdigt liten och begransad om man inte vet var man ska leta efter den. Det siger dven att om
man inte har symptom kan man dnda vara anlagsbérare av generna och ge det till nésta

generation.
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5. Egna synpunkter (slutdiskussion)

Arbetet har varit svart att jobba med da jag har inte har haft sa stora tillgangar till fakta da
Fragile-X ar en vildigt ovanligt diagnos och lite fakta och information finns. De fakta och den
information jag fitt tag pa har varit vildigt bra och nyttigt att l4sa. Jag har lart mig valdigt
mycket nytt om diagnosen. Det lilla jag visste innan var ingenting mot det jag nu har lart mig,
Jag har bland annat lart mig en hel del om arftligheten, diagnosen 1 sin helhet, hur det 4r att ha
Fragile-X 1 smabarnalder och vilka besvir man kan ha férutom den skéra X-kromsomen som
funktioner i och kring munnen.

Jag hoppas att jag kan fa ut detta till sa manga som mdjligt och att det ar till nytta for andra
assistenter inom skola, daglig verksamhet, boende och personlig assistans.
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Bilaga 1

Intervjufragor anhorig

Kan du borja med att allmént beskriva dina soner?

e Hur 4r det att vara anhorig till ett eller flera barn med Fragile-X?

Hur och vid vilken alder upptiackte ni att foérsta barnet hade syndromet?

Har alla barnen ett fullmuterat syndrom?

Vilka symptom sag m?

Vilka blev konsekvenserna for dagis och skolsituationen, boendet och familjen?
1) Sarskola eller intrigerad 1 "vanlig” klass?
2) Vilken typ av pedagogik anviander i hemma eller i skolan etc.?
3) Bor barnen alltid hemma, eller pa korttidsboende eller gruppbostad eller liknande?
4) Hur reagerade familjen och anhoriga pa beskedet att barnen fatt Fragile-X?

Intervjufragor assistent

Vill du beritta lite allmint om brukaren?

¢ Vilka dr symptomen?
e Hur ar det att arbete med en person som har Fragile-X?
¢ Vad krivs av en assistent?
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