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Information om Phelan McDermid

syndrom fran Kunskapsportalen

Phelan McDermid syndrom kallades tidigare 22q13-deletionssyndrom. Det ar en sallsynt
diagnos som orsakas av genetiska forandringar i yttersta delen av den langa armen av
kromosom 22. Syndromet uppkommer lika ofta hos flickor och pojkar. Gemensamt vid
Phelan McDermid syndrom &ar lag muskelspanning (hypotoni), intellektuell

funktionsnedsattning, inget eller forsenat tal samt symtom inom autismspektrumstérning.
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Enkel sammanfattning

Har ar information som kan vara till hjalp for den som méter nagon med Phelan
McDermid syndrom och vill forsta personerna béttre. Informationen ar aven skriven

for att passa yngre lasare.

e Manga personer har svart att vara stilla och koncentrera sig langre stunder férutom
om det handlar om nagot valdigt roligt. Det ar ofta jobbigt med férandringar som att
komma till ett nytt stélle eller aka en annan vag an vanligt. Det ar bra att fa gora

samma sak flera ganger for att kdnna igen och veta vad som ska handa.

o Attinte forstd vad som hander eller kunna forklara vad man menar, kan goéra att
personen blir arg eller orolig. Férutom vid sadana tillfallen ar manga som har Phelan
McDermid syndrom ofta glada och positiva och gillar att vara med andra manniskor.

Nagra personer kan ha perioder nar de inte mar sa bra.

e Manga som har Phelan McDermid syndrom anvander kroppssprak, tecken eller bilder
for att kommunicera i stallet for att prata. Barnen lar sig ofta ga sent och en del
personer kan ga korta strackor men behdver rullstol nar de ska ga langt. Andra

personer kan cykla, klattra och springa.

e Phelan McDermid syndrom ar nagot man fdds med och det ar inget som ar smittsamt.
Personer som har det har syndromet ar inte heller sjuka.
e Om du traffar nagon som har Phelan McDermid syndrom kan du ta reda pa vad den

personen gillar att géra. Det ar ofta en bra start for att lara kdnna varandra.

Forsta tiden med diagnosen

Att fa veta att ens barn har fatt diagnosen Phelan McDermid syndrom kan vara
omvalvande. For en del familjer tar det lang tid innan diagnosen faststillts. For andra

gar det snabbt.
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Manga upplever att det ar valdigt vardefullt att fa kontakt med andra familjer med barn med
samma diagnos. Under M6t familjer och individer” finns bl.a. berattelser om andra personer
med Phelan McDermid syndrom och satt att komma i kontakt med andra familjer. Nationellt

Kompetenscentrum anhdriga (NKA) har skapat en resurs for nyblivna féraldrar till barn med

omfattande funktionsnedsattning. Dar finns bl.a. berattelser fran andra féraldrar om hur de
upplevde den forsta tiden. Aven om resursen inte specifikt handlar om att vara féralder till ett
barn med Phelan McDermid syndrom, s& kan det ga att kdnna igen sig i de beskrivningar

och erfarenheter som delges.

Om mdjlighet finns ar det ocksa bra att ta hjalp av slakt och vanner. Det kan ibland vara svart
for personer i omgivningen att veta hur de kan ge stéd. Har nedan finns nagra rad till slakt

och vanner som har anpassats utifran RSIS (Rett syndrom i Sverige) hemsida. Det ar ocksa

viktigt att k&nna till att samhallet kan ge stdd. Se avsnitt “Samhallsstdéd och service®.

Rad till slakt och vanner

o Som forélder kan det vara svart att be om hjalp. Darfér behéver du som anhdrig

fraga, foresla och boka in.

e Du bor daremot vara trygg och van vid personen med Phelan McDermid syndrom,

individens behov och férutsattningar. Ta dig tid och visa engagemang och ansvar.

e Du vill successivt lara dig att kunna vara ensam med din anhérige. Exempelvis: Vilka

steg tar vi for att komma dit?

o Fraga vilken dag som passar. Exempelvis: Vilken dag passar det att jag och mitt

barnbarn gar ut pa en promenad?

o Foresla en aktivitet eller fraga personen vad hen skulle vilja géra. Fraga exempelvis
personen: Skulle du tycka att det var kul att vi tillsammans lagade mat till hela
familjen nagon kvall? Detta frigor ju tid for familjen att kunna umgés och vara

tillsammans.


https://anhoriga.se/anhorigomraden/flerfunktionsnedsattning/forsta-tiden/
https://www.rsis.se/f%C3%B6r-dig-som-anh%C3%B6rig
https://www.nationelltcenter.se/phelan-mcdermid-ny/#sysselsattningochsamhallsstod
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e Fraga nar pa dygnet familjen skulle uppskatta avlastning. Fraga exempelvis: Vilken
dag passar det att jag stannar éver natten for att kunna ta hand om mitt syskonbarn

som ar sa morgonpigg?

e Regelbundenhet genom att vara kontaktfamilj. Fraga exempelvis: Vi har hort talas om

att det gar att vara kontaktfamilj via kommunen. Skulle vi kunna vara det?

Fordjupad fakta

Prevalens
Det ar annu okant hur vanligt Phelan McDermid syndrom &r, men uppskattningsvis fods
mellan 1:30 000 barn med syndromet. Det finns troligen personer med syndromet som annu

inte har diagnostiserats och forekomsten (prevalensen) ar darfor osaker.

Genetik

Forandringarna inom kromosom 22 i region 22913 paverkar gen SHANK 3. Denna gen styr
bindningen av protein som finns i kopplingar mellan nervcellerna (synapser) och ar viktig for
overforingen av signaler mellan nervcellerna. De kliniska symtomen varierar beroende pa
storleken av férandringarna.

Diagnostisering

| ca 75 procent av fallen uppkommer de genetiska foérandringarna spontant, sa kallat "de
novo” och har da inte arvts av nagon féralder. Upprepningsrisken ar da mycket liten. Ibland
finns mutationen i en del men inte alla kénsceller (mosaicism) hos nagon av féraldrarna.
Upprepningsrisken ar da fortfarande liten men nagot stérre an om mutationen uppkommer de
novo. Hos cirka 20 procent av individerna med Phelan McDermid syndrom har féraldrarna en
sa kallad balanserad translokation. Det innebar att tva segment fran en kromosom har bytt
plats med varandra. Féraldern har oftast inga symtom men upprepningsrisken ar hogre. Nar

mutationen ar kand kan fosterdiagnostik erbjudas vid nésta graviditet.

Symtom
Det varierar mycket vilka symtom en enskild person har och hur de yttrar sig. Samtliga

symtom férekommer inte hos alla individer. Symtomen kan ockséa vara mer eller mindre
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uttalade och de kan ocksa férandras éver tid. Har listas vanligt forekommande symtom. Det

finns mer information om manga av symtomen under avsnittet Halsa och utveckling.

e Lag muskelspanning (hypotoni) visar sig tidigt, ibland redan vid fédseln eller under
de forsta sex manaderna. Barn med Phelan McDermid syndrom uppnar oftast
motoriska utvecklingsmilstolpar betydligt senare, exempelvis att lara sig sitta och ga.
Den laga muskelspanningen och dverrdrligheten kvarstar aven i vuxen alder.

Hypotoni rapporteras hos 57 — 85 % beroende pa alder (lagre i vuxen alder).

o Intellektuell funktionsnedsattning (IF) innebar begransningar av bland annat
forstaelse for sin omvarld, inlarning och planeringsférmaga samt svarigheter att forsta
mer abstrakta foreteelser. De flesta personer med Phelan McDermid syndrom har
svar eller mycket svar intellektuell funktionsnedsattning. Det forekommer dock att
personer med diagnosen har mattlig, lindrig eller ingen intellektuell

funktionsnedsattning.

e Neuropsykiatriska problem av olika typ ar vanliga hos personer med Phelan
McDermid syndrom. Svarigheter med koncentration och uppmarksamhet samt
hyperaktivitet ar vanligast (80% respektive 46%). Autism och autismkaraktaristiska
beteenden férekommer hos en tredjedel (35%). Mindre vanliga &r aggressionsutbrott
(22%). Psykiska problem som exempelvis depression, hallucinationer, psykos, kan

uppkomma i vuxen alder hos en del personer.

o Epilepsi rapporteras hos ca 14-40%. Olika anfallstyper forekommer.

e Somnproblem i form av svarigheter att somna, vakna flera ganger under natten och

generellt reducerad nattsomn rapporteras hos ca 40%.

o Typiskt utseende ar vanligt, exempelvis nagot svullna nedhangande égonlock med
langa 6gonfransar, bred nasrot och framtradande, rund nastipp, prominenta 6éron med

avvikande form, kuddiga och relativt stora hander med dysplastiska naglar.
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Har listas fler symtom som kan forekomma vid Phelan McDermid syndrom. Symtomen ar
uppraknade i alfabetisk ordning. Det varierar ofta mellan olika studier hur vanligt
forekommande olika symtom ar. Lagsta och hdgsta procentantal som funnits i studier anges

inom parentes.

o Avvikelser i hjarnstrukturer kan ses hos ca 32%, (7%-75%) vid radiologiska
undersokningar (MRI- magnetisk resonansundersokning) exempelvis extra

vatskeutrymme i hjarnan (araknoidala cystor).

o Dysmorfiska drag, det vill sdga typiskt utseende inkluderar avlang skalle i fronto-
occipital riktning, platt mellanansikte med knubbiga kinder och spetsig haka, djupt
sittande, bredstallda 6gon och hudveck i inre 6gonspringan (epikantusveck), och

sammanvaxning (syndaktyli) mellan andra och tredje tan.

o Gastrointestinala besvar sasom reflux (gastroesophagal) och férstoppning
uppkommer hos drygt 40% med Phelan McDermid syndrom och kraver
specialisthjalp.

o Kommunikationssvarigheter av olika slag ar vanligt.

e Missbildningar i hjarta och njurar kan forekomma men ar inte sa vanligt. Trots att
det inte ar sa frekvent férekommande ar symtomet ibland den forsta orsaken till att
genetisk undersokning gors.

e Pica

o Psykisk ohdlsa hos unga vuxna och vuxna sasom bipolar sjukdom, depression
och schizofreni rapporteras oftare @n i den allmanna befolkningen (3%-16%

respektive 2%-13% och 9%).

o Avvikande smartreaktioner, exempelvis kan det vara svart att se tecken pa smarta.
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o Svarigheter att svettas kan leda till att det ar svart att reglera temperatur.

o De allra flesta saknar eller har begransat tal och alternativa och kompletterande

kommunikation ar darfor viktigt.

Historik

De forsta symtomen kopplade till deletion 22q13.3 beskrevs i en artikel fran 1985 av Watt
och kollegor. Phelan et al. beskrev 1988 en de novo (spontan) deletion av 22q13.3 hos ett
nyfétt barn med uttalad hypotoni, allman utvecklingsférsening och speciellt utseende.
Darefter publicerades fler fallbeskrivningar med liknande symtom. Phelan & McDermid med
kollegor beskrev i en artikel fran 2001, 37 nya personer med liknande symptom och genetisk

férandring.

Familjer till personer med Phelan McDermid bérjade organisera sig och ar 2002 féreslogs vid
ett méte att syndromet skulle fa namn efter de tva forskarna Kathy Phelan och Heather
McDermid. Ar 2003 identifierades SHANK3-genen som en orsak till syndromet av bland
andra Heather McDermid. Kunskapen om syndromet ar fortfarande liten eftersom diagnosen

ar relativt ny.

Ar 2020 startades ett europeiskt samarbete fér att utforma riktlinjer anpassade till europeiska

forhallanden. Under 2023 har kliniska riktlinjer kring ett antal omraden publicerats.

Mer information om Phelan McDermid syndrom:

e Socialstyrelsen

e Oslo Universitetssykehus HF

e Frambu


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/phelan-mcdermids-syndrom/
https://www.oslo-universitetssykehus.no/fag-og-forskning/nasjonale-og-regionale-tjenester/nevsom/phelan-mcdermid/
https://frambu.no/diagnose/phelan-mcdermids-syndrom/
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MG&t familjer och individer

Att ta del av beréttelser fran andra familjer och individer som lever med Phelan
McDermid Syndrom kan ofta vara vardefullt. Har har vi samlat ett urval av artiklar och
filmer som vi hoppas att du ska ha gladje av. Kom ihag att det finns en stor variation
mellan individer och familjer samt att forutsattningarna ar olika i olika lander. Tveka

inte att ta kontakt med intresseorganisationer eller kontaktpersoner.

Vi Syns — Mot Isak
Isak ar en glad och busig kille pa fem ar som har Phelan McDermid syndrom. Han bor med
sin familj utanfér Ostersund. Det basta han vet &r att cykla pa sommaren och leka i snén pa

vintern. | den héar filmen traffar vi Isak och hans mamma i deras hem.

SE FILMEN OM ISAK

Hur har det gatt for Isak?
Fem ar efter att filmen ovan gjordes pratar vi med familjen igen. Las om Isaks utveckling och

hur mer kommunikation har givit honom storre maojlighet att bestdmma sjalv.

TILL ARTIKEL

Mot Maja

Mangubben ar ett fritidshem i Umea med fokus pa barn i aldrarna 6-13 ar med specifika
behov inom autismspektrumtillstdnd. Maja med Phelan McDermid syndrom ar ett av barnen.
Las om Mangubbens arbete for 6kad sjalvstandighet.

TILL ARTIKEL

Mot Ingrid
Mét Ingrid genom hennes "kommunikationspass” och ta del av vad hon gillar och inte gillar,
vad hon behéver hjalp med och hur hon kommunicerar. Mamma Elin &r ocksa kontaktperson

for Phelan McDermid syndrom.


https://www.youtube.com/watch?v=n2xUYxeRkzg
https://www.nationelltcenter.se/mer-utvecklad-kommunikation-ger-isak-mer-sjalvbestammande/
https://www.nationelltcenter.se/sjalvstandighet-ar-malet-pa-fritidshemmet-mangubben
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INGRIDS KOMMUNIKATIONSPASS

Nationellt Centers forsta diagnostraff
Under Nationellt Centers forsta diagnostraff traffades fyra familjer med barn som har Phelan

McDermid syndrom. Det blev roliga och fartfyllda dagar! Se filmen fran traffen!

SE FILMEN

Familjeberattelser pa engelska

P& Phelan McDermid Foundations hemsida finns flertalet familjeberattelser pa engelska. Se

till exempel filmen om Le Claire family story nedan.

SE FILMEN

Mot Ryan

“Understanding Ryan” fran Special books for special kids ar en film pa engelska om Ryan

som lever med Phelan McDermid och hans séatt att kommunicera och forsta varlden.

SE FILMEN

Intresseorganisationer

Phelan-McDermids
\ Syndrom Sverige
Phelan-McDermids Syndrom Sverige — en ideell férening med visionen att sprida kunskap

och aven skapa en plattform for 6kad gemenskap och samhdrighet.

Till hemsida


https://media.nationelltcenter.se/2024/04/Mot-Ingrid.pdf
https://fb.watch/qEd2bbni9v/)
https://pmsf.org/family-stories/
https://www.youtube.com/watch?v=tHnLNqpsdxI
https://www.youtube.com/watch?v=XudWvmnDwW4
https://pmss.se/
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Phelan-McDermid Syndrome Foundation — en amerikansk stiftelse som arbetar for att stodja
familjer samt utveckla vard och forskning inom diagnosen. Organisationen har ocksa en

Facebook sida "Faces of Phelan-McDermid Syndrome”

Till hemsida

Kontaktperson

Elin Roth ar kontaktperson for Phelan McDermid syndrom. Lar kdnna henne lite battre

genom foljande sju fragor. Och tveka inte att ta kontakt!

1. Vad har du fér anknytning till Phelan McDermid syndrom?
—Jag har en dotter med syndromet och ar ordférande i féreningen Phelan McDermid

syndrom Sverige som jag ocksa var med och startade 2020.

2. Kan du beratta lite om din dotter?

— Hon heter Ingrid och ar 7,5 ar. Hon ar en glad och livlig typ med mycket sprall i benen. Hon
alskar att cykla pa sin trehjuling. Ingrid ar icke-verbal och har vissa motoriska svarigheter
samt svar intellektuell funktionsnedsattning, autism och vad som kallas uppmarksamhets-
och aktivitetsstérning. Hon har svart att aktivera sig sjalv men vill att det ska handa saker

hela tiden.

3. Hur gick det till nar din dotter fick diagnosen?

— Ingrid ar vart andra barn och vi markte snabbt att nagot var annorlunda. Hon reagerade
inte pa ett adekvat satt nar vi till exempel férsokte intressera henne for leksaker. Hon kom
igdng sent motoriskt och jollrade inte. Vi hade kontakter med varden och de tyckte att vi

skulle avvakta. Nar hon var lite dver ett ar stod vi pa oss och begéarde en genundersokning.


https://www.facebook.com/facesofphelanmcdermidsyndrome/
https://pmsf.org/
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Dar kunde de konstatera att hon saknade en bit av kromosom 22 och hon fick diagnosen

Phelan McDermid syndrom.

4. Hur var forsta tiden efter att ni fatt diagnosen?

— Det var jobbigt! Léakaren hade sjalv aldrig hort talas om diagnosen. Vi fick tid hos
habiliteringen men det var tre manaders vantan och vi hade ingen kunskap om diagnosen
och vad kontakten med habiliteringen skulle innebara. Vi fick ta saken i egna hander och
bérjade stka information. Vi hittade den internationella organisationen fér Phelan McDermid
och en del Facebook-grupper. Pa sa satt fick vi kontakt med andra familjer, vilket var valdigt

vardefullt. D4 fick vi mer klarhet i vad diagnosen innebar och vad vi kunde f& for hjalp.

5. Finns det nagot ni har saknat sedan ni fick diagnosen?

— Jag hade d6nskat att det inte skulle ta tre manader att f& komma till habiliteringen. Jag
upplever ocksa att det inte har funnits nagon tydlig plan och att det har varit svart att veta vad
vi ska forvanta oss bade vad géaller diagnosen och stddet. Mycket ligger pa féraldrarna
sjalva. Jag hade 6nskat mer stéd och mer kontinuerlig handledning fran logoped,

sjukgymnast och andra kompetenser for att komma vidare med Ingrids utveckling.

6. Hur ser vardagslivet ut idag och vad hoppas du pa for framtiden?

— Sedan i hdstas har vi fatt ratt till 18 timmar och 11 minuters assistans i veckan. Tidigare
hade vi 16 timmars avlastning per manad. Det &r stor skillnad och innebar allt for oss. Nu far
vi lite battre mdjlighet att ta hand om varandra och vart hem. Min man och jag jobbade i
tradgardslandet tilsammans haromdagen. Det var férsta gangen sedan Ingrid vad bebis och
lag i vagnen. Vi har en ganska valfungerade vardag just nu. Vi har rutiner och Ingrid har plats
pa en anpassad grundskola. Framat dnskar jag att Ingrid far ett bra liv. Vi forsdker hela tiden
tanka pa vilka insatser som kan berika Ingrids liv och hjalpa henne s att hennes framtid blir

sa bra som mgjligt.

7. Varfor har du valt att stilla om som kontaktperson?
— Det kandes naturligt! Jag har egen erfarenhet av hur vardefullt det kan vara att ha kontakt

med andra familjer i likande situationer. Nar det galler en sa har ovanlig diagnos som i
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princip ingen vet nagot om ar det |att att kdnna sig ensam. Jag stéller garna upp och delar

med mig av erfarenheter och kontakter.

Kontakta Elin

Hilsa och utveckling

Alla manniskor har ratt till hdlsa och utveckling genom hela livet. For personer som
lever med Phelan McDermid syndrom kan det innebéra att det kravs bade stod for

delaktighet samt behandling av de symtom som kommer med diagnosen.

Stod for delaktighet
Aktiviteter

Stimulerande och utvecklande aktiviteter ar viktiga forutsattningar for en god
livskvalitet. Forhallningssatt och bemétande fran manniskor i omgivningen samt
medicinska atgarder ar ocksa betydelsefulla for att uppratthalla fysisk och psykisk

halsa.


mailto:elin@roths.se
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Insatser behéver utformas utifran kunskap om diagnosen men aven utifran varje persons
specifika formagor och behov. Alla manniskor kan utvecklas inom olika omraden oavsett
alder. En vardag med meningsfulla aktiviteter, rutiner och en balans mellan aterhamtning och
utmaningar behdvs genom hela livet.

Det finns fortfarande inget samlat forskningsstodd for vilka aktiviteter som ar gynnsamma
specifikt for personer med Phelan McDermid syndrom. Tidigare forskning har dock
rekommenderat att anvanda strategier och aktiviteter som ar gynnsamma fér personer med
autism. De tva diagnoserna har liknade svarigheter med bland annat socialt samspel och
kommunikation. Pa samma satt rekommenderar vi i féljande stycken aktiviteter som har stéd
i forskning och evidensbaserad praktik for personer med liknande symptom som de med

Phelan McDermid syndrom.

Att vara delaktig i vardagsaktiviteter och rutiner

Anpassa dagliga aktiviteter och rutiner sa att personen med Phelan McDermid syndrom kan
vara delaktig och paverka pa sitt satt. Hur kan aktiviteten anpassas sa att personen kan vara
sa sjalvstandig som mdjligt? Fundera ocksa 6ver i vilka moment i aktiviteten som personen

sjalv kan medverka aktivt — sjalv eller med stdd. Det kan till exempel handla om att:

e personen sjalv valjer vilka klader denne vill ha pa sig
e hjalpa till att ta pa sig kladerna
e kora kundvagn i affaren

e bara tvattkorg till tvattstugan

Fundera ocksa dver om personen med Phelan McDermid syndrom till exempel kan uttrycka
vad hen tycker om det ni gér; om det ar roligt eller trakigt, géra mer eller sluta?

Det ar bra att tdnka dver om det ar nagra hjalpmedel som behdver finnas med under
aktiviteten? Till exempel kommunikationsstod, tidshjalpmedel eller schema 6éver det som ska

goéras.

Fundera ocksa dver om det finns en balans mellan aktiva och mer lugna, aterhdmtande
moment, sa att dagens aktiviteter bade ger utmaningar och aterhamtning. For en person
med Phelan McDermid syndrom kan en "icke-kravande” fysisk aktivitet som promenad vara

aterhamtande.
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Samspelsstod i aktiviteter

Att samspela och gora aktiviteter tillsammans ar roligt! Vissa personer med Phelan
McDemid syndrom kan behoéva stdd for att samspela och leka, till exempel genom att
vi i omgivningen ar inlyssnande och uppmarksamma pa vad personen &r intresserad
av for tillfallet, och utgar ifran det. Det finns flera tips pa samspel att anvanda i olika
aktiviteter pa lankarna nedan. Prova garna strategierna nar ni gungar, hoppar pa

studsmatta eller kanske spelar musik tillsammans.

Aktiviteter och lekar som utvecklar samspel pa tidig utvecklingsniva

Har ges tips pa samspelsstrategier tillsammans med barn med
flerfunktionsnedsattning. Strategierna ar dven anvandbara med personer med Phelan
McDermid syndrom som behdver lite extra stdd i samspel och i att gdra aktiviteter

tillsammans. Aktiviteterna kan anpassas sa att de passar aldre personer.

Las mer pa anhoriga.se

Ett gott samspel — Eldorado Resurscenter — Goteborgs Stad

Det har ar en guide och en film som handlar om att vara samspelspartner till en
person med flerfunktionsnedsattning. Strategierna ar aven tillampbara med personer
med Phelan McDermid syndrom som behdver stdd for att samspela i aktiviteter

tillsammans.

Las mer pa goteborg.se

Att ha nagot meningsfullt och roligt att géra ar viktigt for att ma bra. Vad vi tycker ar roligt ar

valdigt olika och nedan foljer forslag pa aktiviteter.

Aktiviteter i naturen
Att vara ute i naturen tillsammans ar bra bade for kropp och sjal. Det finns manga
aktiviteter ni kan gora tillsammans utomhus. Forutom mer sasongsbetonade

aktiviteter sdsom bar- och svampplockning, vinter- och sommarsport, sa kommer har


https://anhoriga.se/globalassets/media/dokument/stod--utbildning/webbinarier/aktiviteter-och-lekar-som-utvecklar-samspel-pa-tidig-2014-2.pdf
https://goteborg.se/wps/portal/enhetssida/eldorado/kunskap/ett-gott-samspel
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lite fler tips pa vad ni kan géra under er utomhusvistelse:
e Sasongsbingo: En rolig aktivitet ar att leta efter olika tecken i naturen nar en sésong
ger plats at en ny. Vi pa Nationellt Center har tagit fram sasongsbingo som ni kan

prova pa nasta promenad.

Véar sasongsbingo

e Fotografera och aterberatta — En annan aktivitet &r att fotografera och sedan lagga

in det i ett bildspel for att samtala och aterberatta om det ni har varit med om.

e Att gora en hinderbana i naturen ar ocksa ett roligt satt for en lite mer aktiv och

rolig utomhusvistelse. Pa filmen nedan kan ni fa lite inspiration for vad ni kan hitta pa.

Se filmen

o Ett annat tips ar att folja en orienteringskarta eller snitslad bana.

e Spela frisbeegolf ar en annan rolig aktivitet. Ga och kasta eller lagg frisbeen i nara

och synliga mal.

Rorelse- och dansaktiviteter

Att delta i rorelse- och dansaktiviteter ar roligt och har manga positiva effekter. Vi kan bade
starka och utveckla vara muskler och bli uppiggade och avslappnade. Nar vi dansar
tillsammans och far beréring sa frigdrs ocksa vart lugn-och—ro-hormon, oxytocin.

Det finns manga gymnastik- och friskvardsféretag som anordnar tréning och dans for

personer med olika funktionsnedsattningar:


https://www.nationelltcenter.se/sasongsbingo/
https://goteborg.se/wps/portal/enhetssida/eldorado/kultur-och-fritid/kom-med-ut
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o Alla ska ha mojlighet till traning | ParaMe

ParaMe ingar i Parasport Sverige och erbjuder olika sportaktiviteter runt om i Sverige.
Las mer

e Alla kan gympa | Svenska Gymnastikforbundet
Ingar i Svensk gymnastik och ar ett traningskoncept dar grundmotorik, koordination,
styrka, uthallighet, rorelser till musik, redskapsaktiviteter med mera ingar. Riktar sig till
personer med olika funktionsnedsattningar.

Las mer

e Friskis och Svettis

Anordnar gymnastik for personer med olika funktionsnedsattningar.

Las mer

For mer tips om dans for personer med olika funktionsnedsattningar hanvisas till: Klangfarg i

Vastra Gdtalandsregionen som samordnar tips och idéer kring kulturaktiviteter med bland

annat dans.

For personer med omfattande motoriska funktionsnedsattningar kan materialet och metoden

“Liggande dans” vara intressant.

Musikaktiviteter

Musik paverkar oss fysiskt och kdanslomassigt. Rytmer gor att vi vill réra oss och klanger och
harmonier vacker kanslor och starker var uppmarksamhet. Musik kan bade ge energi och
verka lugnande. For personer som har kommunikationssvarigheter kan musiken bli ett viktigt

uttryckssatt.

Musik kan ge stéd at samspel och fungera som ett tydliggérande ramverk som gér samspelet
tydligare for personer som behdver extra stéd i kommunikation och samspel, sdsom manga

personer med Phelan McDermid syndrom. Repetition och tydliga pauser i till exempel sanger


https://parame.se/
https://www.gymnastik.se/verksamheter/paragymnastik/paragymnastik-sa-kommer-ni-igang/alla-kan-gympa
http://www.friskisochsvettis.se/
https://www.vgregion.se/f/kulturforvaltningen/kulturliv-for-alla/tillganglighet/klangfarg/dans/
https://www.vgregion.se/f/kulturforvaltningen/kulturliv-for-alla/tillganglighet/klangfarg/dans/
https://anhoriga.se/globalassets/media/dokument/metoder-och-vertyg/vi-ar-med/vertyg/liggande-dans.pdf
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eller instrumentspel kan locka till svar och initiativ. Ett slag pa en trumma kan ge forstaelse
for orsak-verkan — att det blir ljud nar jag spelar. Pauser i musiken ar sarskilt viktiga da de
ger personen majlighet att reagera och svara pa det som sker. Pauser kan ocksa skapa
spanning och férvantan, vilket kan motivera och locka personen att sjalv vara mer aktiv.
Detta ar i sin tur en viktig forutsattning for att utveckla saval kommunikativa, motoriska som

kognitiva férmagor.

Nedan ges forslag pa olika slags musikaktiviteter:

o Poddlatar — Nationellt Center for Rett syndrom och narliggande diagnoser
Det har ar ett musikmaterial som ar gjort av musikterapeut och logoped for att anvandas
tillsammans med kommunikationssystemet PODD. Materialet gar dven att anvandas
tillsammans med andra kommunikationssystem for pekprat — det vill saga att peka pa

bilder tilsammans med talet.

Till materialet

e Filmer med teckensang — Eldorado Resurscenter — Géteborgs Stad
Har finns olika teckensanger for personer som anvander tecken som stdd till talet eller

som alternativt kommunikationssatt.

Till materialet

e Musik — Forvaltningen for kulturutveckling — Vasta Gotalandsregionen
Pa Klangfarg finns fler inspirationstips pa musikaktiviteter fér personer med olika
funktionsvariationer, dels en genomgang om hur du kan anvanda applikationen
"Garageband” foér samspel, dels material och instruktionsfilmer hur du kan lagga upp

musiksamspel.

Till materialet


https://www.nationelltcenter.se/poddlatar/
https://goteborg.se/wps/portal/enhetssida/eldorado/filmer-med-teckensang
https://www.vgregion.se/f/kulturforvaltningen/kulturliv-for-alla/tillganglighet/klangfarg/musik/
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Musik och taktil stimulans
Att kombinera musik med vibration eller beréring kan vara bade uppiggande och lugnande.
Till exempel kan ni anvanda olika typer av trummor, kuddar eller mdbler med hdgtalare i,

gOra massagesagor eller rorelsesanger dar ni berdr kroppen.

Interaktivt berattande och multisensoriskt musikdrama
Manga tycker att drama eller 1asning som forstarks av musik och sinnesstimulering ar en
rolig aktivitet. Det finns lite olika varianter:

o skapa ett drama helt efter personens intressen

e lagga till musik och féremal till en bok

e anvanda ett helt fardigt koncept, sdsom Latresan som ar en interaktiv

musikberattelse.

Vill du ldsa mer om hur du sjalv kan géra ett multisensoriskt musikdrama, sa kan du lasa

artikeln som finns i referenslistan langst ner pa sidan.

Aktiviteter med farg och form

| aktiviteter med farg och form far vi utforska och uppleva olika material och
sinnesférnimmelser, vilket kan ge gladje i stunden och 6kad erfarenhet av stimulans till
utveckling. | materialet "Art sa klart” som ar gjort av en arbets- och bildterapeut, ges 25 tips
pa hur du kan assistera i bild och farg och form aktiviteter av valdigt olika slag — har finns

nagot for alla! Art sa klart — Nationellt Center fér Rett syndrom och narliggande diagnoser

Fler tips pa farg- och formaktiviteter att gora tillsammans ges pa Klangfargs

webbpplats: Farg och form — Férvaltningen for kulturutveckling (vgregion.se)

Ovriga aktivitetstips
Fritidsinfo fritidsaktiviteter fér dig med funktionsnedsattning — Webbplats dar det gar att hitta

olika typer av aktiviteter for personer med funktionsnedsattning i hela landet.


https://www.nationelltcenter.se/latresan/
https://www.nationelltcenter.se/art-sa-klart/
https://www.vgregion.se/f/kulturforvaltningen/kulturliv-for-alla/tillganglighet/klangfarg/#:~:text=Klangf%C3%A4rg%20%C3%A4r%20ett%20resurscentrum%20som,eget%20skapande%20utifr%C3%A5n%20ett%20r%C3%A4ttighetsperspektiv.
https://fritidsinfo.se/
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Kognitivt stod

Kognitivt stod underlattar att forsta, minnas, planera och hantera tid. Stéodet kan vara i
form av andra manniskor, strategier, anpassningar i miljon eller olika hjalpmedel.
Kognitivt stod kan gora att vardagen fungerar battre for personer med Phelan

McDermid syndrom.

Vi behdver alla kognitivt stéd i nagon form. Det kan handla om olika typer av stdd for tanke
och minne, sdsom schema eller kalender for vad vi ska gora, eller nagon typ av
tidshjalpmedel. Kognitivt stéd kan se ut pa manga olika satt och kompensera for olika
svarigheter. Vid Phelan McDermid syndrom kan exempelvis intellektuell
funktionsnedsattning, autism, hyperaktivitet och sensoriska svarigheter géra att kognitivt stéd
blir extra viktigt for att géra vardagen mer hanterbar och begriplig. Nastan allt stéd behover

pa ena eller andra sattet individanpassas.

Vad ar kognition?
Kognition ar ett sammanfattande ord fér manniskans férméaga att lara, tdnka och bearbeta
information. Kognition innehaller manga olika delar, som alla ar viktiga for att vardagen ska

fungera.

Funktioner som ar kopplade till kognition ar till exempel:
e Minne: att kunna lagra och plocka fram sinnesintryck.
e Perception: att kunna tolka sina sinnesintryck och sammanfoga dem till en helhet.
e Generaliseringsformaga: att kunna anvanda kunskap i olika sammanhang.
o Exekutiva formagor: formagan att planera, organisera och Iésa problem pa ett
effektivt satt.

o Mentaliseringsformaga: att se sig sjalv utifrdn och inta andras perspektiv.

En intellektuell funktionsnedsattning paverkar verklighetsuppfattningen, det vill saga
rumsuppfattning, tidsuppfattning, kvalitets- och kvantitetsuppfattning samt orsaksuppfattning.
For personer med en mer omfattande intellektuell funktionsnedsattning behdvs ofta konkret

information for att personen ska kunna agera sjalvstandigt. Det kan ocksa vara stédjande om
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handelser sker pa samma satt och stegvis sa att personen ges forutsattningar att férsta och
vara delaktig i det som sker.

Nar det galler rumsuppfattning kan det till exempel handla om att det finns tydliga riktmarken
i miljon, bilder eller foremal utanfor olika dorrar i en korridor eller att ni gar samma vag varje

gang ni ska till en specifik plats.

Nar det galler tidsuppfattning behéver manga personer med intellektuell funktionsnedsattning
fa tid presenterad for sig pa ett mer konkret och visuellt satt for att férsta nar nagot ska
intraffa, och i vilken ordning saker och ting sker. Tidsuppfattningen ar inte statisk utan
utvecklas hela tiden. Utveckling underlattas genom redskap for att forsta tid, genom rutiner i

vardagen och genom att prata och resonera om tid.

Nar det galler orsaksuppfattning, det vill sdga att forsta orsak och verkan, ar det enklast nar
en egen handling har direkt effekt, sasom att trycka pa en touchkontakt som spelar upp
musik. Om en person har en intellektuell funktionsnedsattning kan det daremot vara svarare

att forsta orsak och verkan som inte foljer direkt pa varandra.

Varfor ar kognitivt stod viktigt?

“Kognitivt stéd gor det osynliga synligt”

Med kognitivt stdd kan personer med Phelan McDermid syndrom fa 6kad sjalvstéandighet och
kontroll genom att det synliggér och underlattar forstaelse, minne och planering pa olika satt.
Personen behéver darfor inte "halla allt i huvudet” och avlastas pa sa satt. Over tid kan

kognitivt stdd som askadliggor tid bidra till att tidsuppfattningen utvecklas.

En kognitivt tillganglig miljo ger svar pa viktiga fragor sasom:
e Vad kan eller ska jag gora?
e Vem kan eller ska jag vara med?
e Var kan eller ska jag vara?
e Hur kan eller ska jag gora det?
e Vad kan eller ska jag gora sedan?
e Nar kan eller ska jag gora det?

e Hurlange kan eller ska jag halla pa?
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Sammantaget kan kognitivt stdéd medféra att personen far mer energi éver till annat.

Kognitivt stod

Kognitivt stod kan vara:
e Andra manniskor som till exempel forklarar, paminner eller visar.
e Miljén, exempelvis att var sak har sin tydliga plats.

e Hjalpmedel, exempelvis scheman eller en timer.

Det kognitiva stddet behdver anpassas efter individens formagor, behov och beroende pa
situation. For att stédet ska upplevas meningsfullt for individen ar det viktigt att tdnka utifran
dennes perspektiv. Vad tycker personen ar viktigt att veta? Det ar ocksa viktigt att inte bara
anvanda kognitivt stod for att beratta om sadant omgivningen vill att personen gor utan ocksa
koppla det till aktiviteter eller féreteelser som personen tycker om. Om mdjligt ar det bra om
personen sjalv ar med och bestammer innehall och utformning av de redskap som anvands.
Det ar viktigt att introducera och stétta personen att anvanda sina kognitiva stdd, exempelvis
titta gemensamt pa schemat vad som ska goras infér en ny aktivitet.

Arbetsterapeut eller specialpedagog kan hjalpa till att utforma och introducera stédet.

Andra manniskor

For manga med Phelan McDermid syndrom utgér andra manniskor en stor del av det
kognitiva stodet. Det ar vanligt att personer i omgivningen avleder och hejdar personen med
Phelan MacDermid fran att géra sadant som inte passar eller ar farligt utan att tanka pa att
det ar ett kognitivt stdd. Manskligt kognitivt stdd har den stora férdelen att det gar att
anpassa efter individen och situationen som uppkommer. Att halla koll pa trafiken for att
avgora nar det ar sakert att ga dver gatan ar ett exempel pa stéd som troligtvis bast sker
med hjalp av andra personer. Andra personer haller ocksa ofta reda pa, och berattar, vad
som ska handa. De instruerar, forklarar och visar pa ett satt de av erfarenhet vet fungerar
bra, de anvander exempelvis ett enkelt sprak utan liknelser eller langa, krangliga meningar.
Det ar viktigt att ha i atanke att kognitivt stéd via andra manniskor riskerar att bli
personbundet och férandras eller férsvinna om exempelvis personal byts ut. Nar andra

manniskor star for det kognitiva stédet, innebar det ocksa att personen inte kan komma at
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informationen pa egen hand. | Redaappen gar det att samla information kring en person
digitalt. Ett annat forslag for natverk med flera stédpersoner ar aktivitetskort och
aktivitetsdagbok. Dagboken ger en dverblick 6ver vilka aktiviteter personen gjort under
veckan och aktivitetskortet visar vilken aktivitet kortet galler, varfor aktiviteten ska
genomféras, vad som behdvs och annat att tdnka pa. Pa hemsidan for aktivitet i projektet

"Vi-ar-med” finns aktivitetskort och aktivitetsdagbok att fylla i samt exempel.

Miljon

Miljon kan anpassas for att ge kognitivt stod. Att tydligt marka upp var personens klader ska
hanga eller personens plats kan svara pa den viktiga fragan “Var ska jag vara? Bilder,
foremal samt farger ar bra att anvanda for att marka upp platser. Om personen har svart att
vanta kan en tydlig plats dar personen kan sitta och vanta, till exempel pa att bussen ska
komma eller pa att fa ga in och géra nagot roligt som att bada, underlatta. Det kan ocksa
vara bra att se till att det finns nagot att géra dar, exempelvis kan bocker eller nagra leksaker

underlatta vantan.

Bildscheman 6ver dagen (se nedan under hjalpmedel) som finns uppsatta pa strategiska
stallen sa att personen enkelt kan ga och titta vad som ska handa ar ett kognitivt stdéd som

manga kanner till.

Manga personer med PhelanMcDermid syndrom har stort behov av regelbundna
aterhamtande aktiviteter, exempelvis pa grund av hyperaktivitet eller avvikande perception.
Att ha sarskilda platser for aterhamtande aktiviteter kan underlatta for personen att latt
komma ner i varv. Pa sa satt kan personer som har gangférmaga sjélva visa att en vila
behdvs genom att ta sig till dessa platser. En del personer kan tréttas av manga intryck och
da kan det vara vart att kartlagga miljoer dar personer ofta vistas utifran detta perspektiv for
att se om de gar att anpassa. Ett exempel pa kartlaggningsformular finns

har: Kartlaggningsmaterial (skovde.se).

Pa habilitering och hélsa finns filmer som visar hur olika miljéer kan anpassas med kognitivt

och kommunikativt stéd. Har ges ocksa manga exempel pa hjdlpmedel.


https://brackediakoni.se/bracke-innovation/e-halsa/appen-reda/
https://anhoriga.se/metoder-och-verktyg/anhoriga-till-personer-med-flerfunktionsnedsattning/viarmedpaketet/verktyg/aktivitet---gorande/
https://skovde.se/socialt-stod/kognitivtvardagsstod/kunskapsbanken/koncentration-och-sinnesintryck/kartlaggningsmaterial/
https://www.habilitering.se/fakta-och-rad/temasidor/enklare-vardag/filmer-fran-visningsmiljon/
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Hjalpmedel

Det finns manga hjalpmedel for kognitivt stdéd. En hel del gar att kdpa i allmén handel och en
del kan forskrivas eller kopa fran sarskilda hjalpmedelsféretag. Reglerna for forskrivning
varierar mellan olika regioner. For att f& hjalpmedel forskrivna behdver du kontakta en
arbetsterapeut. Pa bildstod.se gar det att skapa ett konto och sjalv skapa bildstdd av olika
slag. Dar gar ocksa att sbka bland andras bildstdd for att fa inspiration eller ha som mall och

anpassa.

Scheman och kalendrar kan utformas pa olika satt beroende pa hur langt personen kan
Overblicka, vad som ar viktigt for personen att veta etcetera. Pa Kunskapsbanken finns

bra information att ladda hem och har finns ockséa en film om veckoscheman.

| Sverige anvands foljande farger for att representera dagarna: mandag — gron, tisdag — bla,
onsdag — vit, torsdag — brun, fredag — gul, I6rdag — rosa och séndag — réd. Dagsscheman
ger en Overblick éver dagen och kan hjalpa till att utveckla tidsuppfattning. De kan ocksa

hjalpa till att férbereda nar rutiner bryts. Pa Habilitering och halsa finns scheman och

dagsplaneringar att ladda hem.

FREDAG FREDAG FREDAG LORDAG LORDAG LORDAG MANDAG MANDAG MANDAG

For manga ar det viktigt att veta vem som ska hamta, vem som ska jobba om personen har

assistenter eller boendepersonal.


https://bildstod.vgregion.se/
https://skovde.se/globalassets/socialtstod/socialpsykiatrin/kognitivt-vardagsstod---kunskapsbanken/kognitivt-vardagsstod---kunskapsbanken/planera-strukturera--komma-ihag/schema--planering---tips-220425.pdf
https://www.habilitering.se/fakta-och-rad/material-att-ladda-ner/schema--material-att-ladda-ner/
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Ett forst-sedan-stdd kan underlatta att géra sadant som ar svart eller trakigt. | rutan for forst
satts en bild pa exempelvis "borsta tanderna” och i rutan fér sedan satts en bild for nagot

personen tycker om, exempelvis "sitta i saccosack med horlurar”.

Forst

Sedan

Val: Manga med Phelan McDermid syndrom gar omkring till synes planlést. Det kan fylla ett
behov hos personen men ibland kan det ocksa bero pa att personen inte sjalv kan komma pa
nagot att géra. Det kan da underlatta att lagga in olika férslag pa aktiviteter som personen
kan valja bland i dagsschemat.

Aktivitetsschema bryter ner en aktivitet eller uppgift i mindre steg, exempelvis morgon- och
kvallsrutin, att ta medicin eller ga pa café.

Tidshjalpmedel: Att ha en uppfattning om tid ar svart for manga med Phelan McDermid
syndrom. Vanliga hjalpmedel for att visa hur mycket tid som ar kvar ar Time timer, timstock

och sandur. Har finns information om hjalpmedel for att synliggdra tid.

Nedan finns lankar till firmor som séljer hjalpmedel for kognitivt stod:
o Abilia

e Funktionsverket

e Frolunda Data


https://skovde.se/globalassets/socialtstod/socialpsykiatrin/kognitivt-vardagsstod---kunskapsbanken/kognitivt-vardagsstod---kunskapsbanken/forsta-och-hantera-tid/tidsstod--tidshjalpmedel-220425.pdf
https://www.abilia.com/sv/our-products/kognition-tid-och-planering
https://www.funktionsverket.se/Produkter/tidshjalpmedel/
https://frolundadata.se/produkt-kategori/kognitiva-hjalpmedel/
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Bildstod i vardsituationer

o Vastra Gotalandsregionen — Bildstdd i varden

e Intelife

Tips pa mer information:

o Kognitivt stdd — en introduktion (habilitering.se) — Kurs

o Kommunikativt- och kognitivt stéd (habilitering.se) — Info

o Kognitiva hjdlpmedel | Kognitivt stéd (kognitivtstdéd.se/tag/kognitiva-hjalpmedel/)

Podd-avsnitt om kognitivt stod.

o Kunskapsbanken (skovde.se) — Arbetsterapeuterna Anna Saari och Anna Svensson i

Skdévde Kommun har skapat en stor kunskapsbank med mycket material.

Berit Larsson, leg. arbetsterapeut och handledare, Eldorado resurscenter har granskat

texten.

Kommunikation

Kommunikation ar viktigt for delaktighet. Omgivningens forvantningar pa
kommunikation och att personen med Phelan McDermid syndrom kan lara sig nya satt
att kommunicera pa har stor betydelse. Erfarenhet av varlden, samspel,
kommunikationshjdlpmedel och av att fa paverka sin tillvaro ar ocksa oerhort viktigt

for utveckling av sprak och kommunikation.

Om kommunikation och sprak

Kommunikation innebar att tva personer pa olika satt paverkar varandra i samspel med eller
utan ord. Spraket ar de ord och begrepp vi kan, hur vi satter ihop dem till meningar eller hela
berattelser och hur vi anvander vart sprak beroende pa situation eller vem vi pratar med. |
sprak ingar ocksa vilket satt vi uttrycker orden pa, exempelvis via tal, tecken eller
bildsymboler. Utvecklingen av kommunikation och sprak bérjar sa snart vi féds och utvecklas
sedan hela livet. Flera viktiga steg i utvecklingen sker redan innan vi borjar anvanda tal for
att kommunicera. Fran att personer i omgivningen tolkar alla barnets signaler till att barnet
forstar att det kan paverka andra att géra saker och att sa smaningom anvanda sprak for att

kommunicera.


https://www.vgregion.se/ov/dart/fardigt-material/vard/
https://intelife.org/wp-content/uploads/2020/01/Effective-Communication-Book.pdf
https://www.habilitering.se/din-habilitering/kurskatalog/kognitivt-stod/
https://www.habilitering.se/fakta-och-rad/visningsmiljo/kommunikativt-och-kognitivt-stod/
https://xn--kognitivtstd-fjb.se/tag/kognitiva-hjalpmedel/
https://skovde.se/socialt-stod/kognitivtvardagsstod/kunskapsbanken/
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De olika stegen i den tidiga kommunikationsutvecklingen beskrivs ofta utifran hur
utvecklingen vanligtvis gar till och att utvecklingen sker stegvis. Fér personer med Phelan
McDermid syndrom kan utvecklingen se lite annorlunda ut. De befinner sig troligtvis pa flera
utvecklingssteg samtidigt och stddet fran omgivningen ar extra viktigt for utvecklingen. Att
kanna till de olika stegen och ungefar pa vilket eller vilka steg en person verkar befinna sig
pa ar till god hjalp for att stétta kommunikation och sprak. Stegen beskrivs pa lite olika satt,

men en vanlig beskrivning ar att personen:

1. kommunicerar via spontana handlingar. Det ar reaktioner pa sadant som hander inuti
och utanfér kroppen som inte ar viljestyrda eller malmedvetna. Men om omgivningen
svarar, kanske gor igen nar personen verkar gilla nagot eller andrar sitt tonlage nar
personen inte verkar ma bra, kan personen pa sa satt kommunicera behov eller
sinnesstamningar.

2. anvander medvetna handlingar — agerar viliemassigt och malinriktat for att paverka
saker i omgivningen.
riktar sin kommunikation for att f& nagon annan att géra nagot sarskilt.

anvander bildsymboler, tecken eller talade ord for att kommunicera.

Kommunikativ utveckling

De forsta viktiga stegen i kommunikativ utveckling.

Spontana handlingar
Grat, leende och skratt, vander sig mot plétsliga ljud eller tittar intresserat pa andras ansikten

eller lyssnar pa deras roster.

Medvetna handlingar
Intresserar sig for saker och hur de kanns, trycker pa trycka-handa leksaker, drar handen

Over gitarrstrangar eller stracker sig efter saker.
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Medveten kommunikation
Ropar eller gor ljud pa annat satt for att nagon ska komma, anvander kommunikativt stod i
samtal for men sjalva budskapet spelar ingen stor roll, drar med sig nagon till dérren for att

visa att hen vill ut eller pekar pa saker.

Symbol-kommunikation
Anvander talade ord, tecken eller bildsymboler for att formedla nagot, valjer sang,

sager/tecknar/pekar pa “mer” for att gunga mer eller svarar ja eller nej pa fragor.

Kommunikation, sprak och tal vid Phelan McDermid syndrom

Personer med Phelan McDermid syndrom behdver mycket stdd med sin kommunikation.
Syndromet medfér svarigheter inom kommunikation, sprak och tal i olika grad. Det innebar
bade att uttrycka sig saval som att forsta talat sprak, aven om det ar troligt att personerna
forstar mer @n de kan uttrycka. Det ar darfor viktigt att anvanda bade kognitivt och
kommunikativt stod for basta mojliga forutsattningar till delaktighet och utveckling.

Ta kontakt med logoped pa habiliteringen for att f& stéd och samarbeta med férskola/skola

eller daglig verksamhet.

Manga personer med diagnosen saknar tal men cirka halften talar i olika utstrackning: sager
ord eller korta meningar (mellan 10-25%). Genetiska faktorer verkar ha viss betydelse pa sa
satt att fler personer med en mindre deletion anvander tal. Det ar dock stor variation aven

mellan personer med samma typ av mutation. Bland personer med SHANK3-mutation finns
bade personer som anvander tal i valdigt liten utstrackning och de som anvander mer tal an

gruppen i stort.

| litteraturen beskrivs att regression forekommer, d.v.s. att personer tappar férmagor, bl.a. att
tala. Det &r annu inte klarlagt hur vanligt detta ar. Det verkar ocksa vara valdigt olika om

forlorade formagor aterfas eller hur lang tid det tar.

Det finns valdigt lite skrivet om hur alternativ och kompletterande kommunikation (AKK) kan

underlatta kommunikation och kommunikationsutveckling. | expertriktlinjer for
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kommunikation, sprak och tal vid Phelan McDermid syndrom rekommenderas dock att
introducera AKK, tillsammans med att uppmuntra personer som har tal att anvanda sitt tal.
Kommunikation paverkas av individens intresse for socialt samspel, motorik, kognition,
allmant halsotillstand, personlighet etc. Dar ar den individuella variationen stor och kan till
viss del paverkas av omgivningen. | riktlinjerna understryks vikten av att félja upp hérsel och
andra halsofaktorer som kan paverka kommunikation. Det rekommenderas ocksa att en
beddmning goérs utifran varje individ. Hansyn boér ocksa tas till resurser och behov hos

personerna i omgivningen for att de ska kunna ge basta maéjliga stod.

Skapa forutsattningar for kommunikation

Att skapa forutsattningar for kommunikation handlar i mangt och mycket om att ge personen
“nagot att prata om och nagon att prata med”. Att se till att det hander saker som vacker
intresse och engagemang ar en bra start. Rutiner, valkand miljo och valkanda aktiviteter ar
viktigt och ger trygghet. Nar personer vet vad som férvantas kan de ofta delta pa basta
mojliga satt. A andra sidan kan en alltfér lugn och férutsagbar tillvaro skapa passivitet. Om
allting utfors pa rutin eller i en viss ordning ges inte utrymme for att ocksa paverka. Utforska
vad som vacker intresse och hjalp till att vidga varlden pa olika satt samt ge mdjlighet att

paverka inom mer eller mindre valkanda ramar.

Se till att det finns saker i miljon att titta pa, ga fram till, kdnna pa. Om blicken fangas eller om
personen gar fram till nagot — tolka detta som ett initiativ till kommunikation. Benamn det som
vacker intresse, titta tillsammans. Bilder och féremal som stdd i samtal underlattar

gemensamt fokus och gor det lattare att prata om samma sak.

For alla individer ar det viktigt att kunna paverka det som sker och att kommunicera sina
onskemal, tankar och kanslor till nagon som ar intresserad och nyfiken. Var engagerad,
lyhérd, narvarande och fokuserad. Gor pauser och invanta svar i samspelet. Detta benamns

ofta som att vara responsiv.
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Har finns mer information om att vara responsiv :

Ett gott samspel — Eldorado Resurscenter — Goteborgs Stad (goteborg.se)

Till materialet

Responsiv kommunikation | Nationellt kompetenscentrum anhoériga
(anhoriga.se)

Till materialet

Jag som foralder — AKKtiv

Till materialet

Vi @r med-paketet (anhoriga.se)

Till materialet

Att paverka

Erbjud manga tillfallen att paverka. Personer som inte anvander sa tydliga kommunikativa

signaler kan ges mojlighet att paverka med sin blick, exempelvis i maltidssituationen genom

att du vantar in att personen tittar pa dig eller tallriken for att visa att det ar dags fér nasta

tugga eller att personen tittar pa dig eller boken for att visa att du ska lasa vidare eller beratta

om en bild.

Andra tidiga sétt att paverka kan vara att visa "mer/stopp” i aktivitet: Att stanna i
en sang, stanna gungan etc. ger chans att visa "mer” genom exempelvis minspel,
kroppsrorelse, blickar eller med hjalp av ett kommunikationshjalpmedel.

Visa Ja/Nej: Att kunna bekréfta eller avvisa alternativ och forslag ar ett valdigt
anvandbart satt att kunna paverka pa. Till en bérjan kanske JA inte ar en medveten
signal, exempelvis 6gonkontakt eller ett leende. S& smaningom kanske signalen blir

tydligare: ett sarskilt ljud, att titta pa en bild fér JA, nickning eller att sédga ordet.

NEJ kanske till en bdrjan ar att inte svara alls och s& smaningom tydligare sasom ett sarskilt

ljud, att vrida pa huvudet, titta pa en bild fér NEJ eller att saga ordet NEJ. Borja med att

erbjuda nagot, tolka svaret och satt ord pa det. Fraga exempelvis "vill du ha bulle?” Om

personen tittar pa dig och ser glad ut, sag "Du tittar pa mig. Du sager JA (nicka samtidigt), du


https://goteborg.se/wps/portal/enhetssida/eldorado/kunskap/ett-gott-samspel
https://anhoriga.se/metoder-och-verktyg/anhoriga-till-personer-med-flerfunktionsnedsattning/viarmedpaketet/verktyg/responsiv-kommunikation/
https://www.akktiv.se/filmer-om-kommunikationsstod/jag-som-foralder/
https://anhoriga.se/viarmedpaketet
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vill ha bulle.”

Se PODD-latarna for tips pa att lekfullt utforska satt att visa JA/NEJ. S& smaningom ar det

bra att trana in JA/NEJ-svar som ar lattare att tolka for alla.

o Att valja ar ett viktigt satt att paverka for personer som annu inte sjalva kan uttrycka
fritt vad de vill géra men ocksa vid tillfallen nar det inte ar mojligt att valja helt fritt.
Erbjud val i manga olika situationer. Om det ar ovant eller svart — bérja garna nar du
ser att personen ar valdigt intresserad och engagerad i en aktivitet. Da ar chansen
som storst att personen verkligen vill ha nagot av de alternativen som erbjuds.
Enklast ar att valja pa alternativ i en aktivitet sdsom att bestamma farg i en
malaraktivitet, dryck vid maltiden eller sang i en sangsamling. Mer avancerade val ar

att valja aktivitet att géra om en stund eller att valja vart ni ska ga pa promenad.

Alternativa och kompletterande kommunikationssatt

Alternativ och kompletterande kommunikation (AKK) anvands i stallet for, eller som
komplement till tal. En del AKK-satt involverar bara kroppen och en del involverar aven
nagon slags redskap, kommunikationshjalpmedel. Kroppskommunikation: fysiska reaktioner,

rorelser, gester, mimik, ljud ar ett viktigt AKK-satt.

TAKK

Tecken som AKK (TAKK) ar ett alternativt satt att uttrycka sig som ocksé anvands av
omgivningen for att underlatta forstaelse. TAKK kan underlatta forstdelsen for alla men kan
bara anvandas som ett satt att uttrycka sig pa om personen har tillrackligt god handmotorik
for att sjalv kunna teckna. Om omgivningen anvander TAKK kan det hjalpa till att fanga
uppmarksamhet till talet, sakta ner taltempot och fortydliga det som sags genom att bara de
viktigaste orden i meningar tecknas. P& Region Uppsalas hemsida finns en gratis
introduktionskurs i TAKK.

Bilder
Bilder kan anvandas pa olika satt: som kognitivt stéd for att forklara och underlatta
forstaelsen sasom bildscheman, som fokus for samtal, exempelvis illustrationer i bocker,

foton eller bilder i spelappar och for att uttrycka sig. For att en person ska kunna uttrycka allt


https://www.nationelltcenter.se/poddlatar/
https://regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-som-alternativ-och-kompletterande-kommunikation/
https://regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-som-alternativ-och-kompletterande-kommunikation/
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den vill kravs dock ett storre ordférrad med bilder som sprak. Bilder som sprak ar enkelt

uttryckt bilder dar det finns en bild for varje ord (eller fras).

Stora ordforrad

Stora ordférrad samlar manga bildsymboler och/eller skrivna ord sa att ord for olika
situationer, amnen och samtal med olika personer i omgivningen finns tillgangliga. Malet ar
att personen ska kunna kommunicera om vad som helst med vem som helst. Det ar att
rekommendera att anvanda nagot av de fardiga stora ordférrad som finns snarare an att géra
ett eget. Core first, PODD och Voco Chat ar exempel pa nagra av de stora ordférrad som

finns pa svenska. Pa DARTs hemsida finns bl.a. information om stora ordférrad.

Talande hjalpmedel

Talande hjalpmedel laser upp meddelanden som nagon spelat in eller med hjalp av
syntetiskt tal. De kan vara mycket enkla och uttrycka enstaka meddelanden eller vara
avancerade och innehalla stora ordférrad. Talande hjalpmedel kombineras med bilder eller
text och kan styras pa olika satt. En fordel ar att det talade meddelandet underlattar for
personen att f& uppmarksamhet jamfort med om denne endast pekar pa en bild. Talet kan
dessutom hjélpa personen att koppla ord och bild. A andra sidan kan det vara svéarare for
omgivningen att tolka om personen ofta oavsiktligt kommer at knappar eller trycker pa
meddelanden utan att ha en kommunikativ avsikt. Det ar viktigt att vara medveten om att det
kan ta tid att lara sig nya kommunikationssatt och att manga behdéver utforska och prova sig

fram under en lang period.

Kommunikationspass

Kommunikationspass ar ett kommunikativt stdd som hjalper omgivningen att kommunicera
battre med personen med Phelan McDermid syndrom. Det beskriver i text och bild bl.a:
personen, hur personen kommunicerar och hur andra kan gora for att kommunikationen ska
fungera som bast. Om ett digitalt kommunikationspass anvands (exempelvis en Powerpoint)

gar det aven att lagga in videoklipp. Det finns dven som en app: RattVisat — Bracke

Innovation (brackediakoni.se)



https://www.vgregion.se/ov/dart/lar-om-kommunikationsstod/prata-om-vad-jag-vill/
https://brackediakoni.se/bracke-innovation/e-halsa/rattvisat/
https://brackediakoni.se/bracke-innovation/e-halsa/rattvisat/
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Att fa tillgang till kommunikationshjalpmedel
Kommunikationshjalpmedel forskrivs oftast av habiliteringen. Det finns en stor mangd olika
kommunikationshjalpmedel och hur det exakt gar till och vilka hjalpmedel som ar mdjliga att

fa varierar 6ver landet.

Att utveckla sprak och symbolkommunikation

Oberoende av vilken form av stort ordférrad personen har ar strategierna som omgivningen
kan anvanda for att stotta utvecklingen till storsta delen desamma. En mycket viktig uppgift
fér omgivningen ar att personens AKK-system ar tillgangligt i alla situationer. Om personen
exempelvis har ett talande hjalpmedel kan det behévas en kommunikationsbok som backup,
om batteriet tar slut eller om en kommunikationsbok av andra anledningar passar battre att

anvanda.

Ett annat viktigt satt att lara ut att anvanda bilder som sprak ar att sjalv peka pa bilder
tillsammans med talet (pekprata eller modellera). Pa sa satt ges rikligt med méjligheter att
koppla en bild till dess betydelse och hur den kan anvandas for att uttrycka behov, tankar
och kanslor. Om omgivningen anvander bilder tillsammans med talet kan det ocksa ge
mojlighet till delad uppmarksamhet, t.ex. om personen tittar pa bilden nar samspelspartnern
pekar pa den. P4 samma satt som med TAKK hjalper det ocksa omgivningen att sakta ner
taltempot och fortydliga viktiga ord i meningen genom att peka pa dem. Det ar dock viktigt att
ha i atanke att alla personers satt att uttrycka sig varderas. For manga med Phelan

McDermid syndrom underlattar ocksa bildsymboler att férsta andras talade sprak.

Exempel:

Clara ar 11 ar och har Phelan McDermid syndrom. Hon anvander en kommunikationsbok
med ett stort ordférrad for att formedla sig. Hennes assistenter har pekpratat i boken under
en lang period och Clara har blivit mer och mer saker pa vad varje bild star for. Hon visar att
hon vill géra samma som de andra i skolan och pekar ofta pa bilderna for sina
klasskompisar. Eftersom hon ar rorlig och aktiv men inte har s& god balans har de annu inte
hittat nagot system fér henne att sjalv bara sin bok. Hennes bok star alltid uppstalld och
assistenterna bar med sig en lite mindre bok och hon klappar pa sin eller deras bok for att

visa att hon vill sdga nagot.
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| en forskningsstudie av Douglas fick en familj handledning i att introducera kommunikation
med hjalp av bildsymboler i en surfplatta med en 4-arig flicka med PhelanMcDermid
syndrom. De diskuterade sig fram till situationer som de trodde skulle locka fram
kommunikation, pekpratade i de situationerna, vantade nagra sekunder efter varje gang de
pekpratat och svarade pa det flickan kommunicerade oavsett vad och hur hon
kommunicerade. Handledningen hjalpte familjen att pekprata mer och de beskrev pa olika
satt att de uppskattade insatsen. De tyckte ocksa att flickan anvande bildsymboler oftare

under handledningsperioden.

Mer information om kommunikativt stod:

e Vaiastra Gotalandsregionen

o Habilitering och héalsa — Region Stockholm

o Nationellt kompetenscentrum anhoériga

Symtom och behandling

Autism

Autism ar vanligt vid Phelan McDermid syndrom och innebér bl.a. svarigheter med

socialt samspel, kommunikation samt begréansade intressen.

Autism eller beteenden som associeras med autism ar vanligt vid Phelan McDermid
syndrom. Socialstyrelsen uppger att den generella prevalensen av autism beréknas vara 1-2
procent. Hos personer med Phelan-McDermid syndrom ar autism betydligt vanligare. | en
studie fran 2022 bedémdes att 85 av 122 personer med Phelan-McDermid syndrom (nastan
70 %) uppfyllde kriterier aven for autismdiagnos.

Autism ar en sa kallad neuropsykiatrisk funktionsnedsattning som innebar svarigheter med
socialt samspel och kommunikation, begransade och ofta upprepade beteendemdnster samt

begransade intressen och aktiviteter.


https://www.vgregion.se/ov/dart/lar-om-kommunikationsstod/
https://www.habilitering.se/fakta-och-rad/visningsmiljo/kommunikativt-och-kognitivt-stod/
https://anhoriga.se/viarmedpaketet
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Diagnosticering
Diagnosticering gors utifran kriterier i diagnosmanualen DSM-5 indelade i tva

huvudkategorier av svarigheter som mycket kortfattat kan sagas innehalla:

o A (alla kriterier behover vara uppfyllda). Bristande social 6msesidighet, bristande
icke-verbal kommunikation och svarigheter med att utveckla, behalla och forsta
sociala relationer.

o B (minst tva av dessa behover vara uppfyllda). Stereotypier, svarigheter att
hantera férandringar, mycket begransade intressen samt mycket hég eller mycket lag

kanslighet for sinnesintryck.

For bade A och B kriterierna gors en bedémning av hur omfattande svarigheterna ar. Utéver
kriterierna ovan sa ska symtomen ha funnits tidigt i personens liv men de behdéver inte ha
varit tydliga. Symtomen ska orsaka nedsattning av personens funktionsformaga och de ska

inte forklaras battre med intellektuell funktionsnedsattning.

Insatser
Utdver diagnostisk beddmning behdvs en utredning av personens aktuella funktionsniva pa
olika omraden. Funktionsutredningen anvands for att planera och félja upp

behandlingsinsatser.

| dagslaget saknas kunskap om det ar aktuellt med specifika metoder eller
behandlingsstrategier vid autism och Phelan McDermid syndrom. Tills vidare
rekommenderas darfor att utga ifrdn kunskapsbaserade strategier som anvands generellt vid

autism och individens specifika forutsattningar och behov.

Socialstyrelsen ar tydliga med att insatser ska ges tidigt, redan vid misstanke om
neuropsykiatrisk funktionsnedsattning. | Socialstyrelsens rekommendationer ingar bl.a. att
positivt beteendestdd ska erbjudas vid utmanande beteende och att kommunikativt och
kognitivt stdd ska introduceras tidigt. For barn upp till fem ar rekommenderas “Mangsidiga
intensiva beteendeinsatser”. Det kan vara svart att avgora vilka barn som har nytta av

atgarden och en provperiod foreslas darfor.



NATIONELLT CENTER

for RETTSYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

Pa Autismforums hemsida “Det har ar autism” finns mycket information om autism samt en

hel del lankar for att s6ka ytterligare kunskap om autism.

Epilepsi

Epilepsi ar vanligt vid Phelan McDermid syndrom och darfor ar det viktigt att vara

uppmarksam pa tecken pa anfall.

Epilepsi innebar upprepade, oprovocerade, okontrollerade stdrningar eller utbrott av
hjarnaktivitet som kallas epileptiska anfall. Hur dessa ser ut beror pa var i hjarnan de
uppstar. Anfall uppkommer oftast plétsligt och kan vara i sekunder, ibland minuter, men
slutar oftast av sig sjalv. Medvetandet ar ofta mer eller mindre paverkat under anfallet.
Anfall som péagar langre an 20 till 30 minuter, eller uppkommer tatt efter varandra under ca
30 minuter utan att personen aterhamtar sig emellan, kallas for status epileptikus. En del
personer kan ha ett par anfall under hela livet medan andra kan ha flera anfall per dag och

behdva behandling livet ut.

Epilepsi forekommer relativt ofta vid Phelan McDermid syndrom. | en studie med 201
individer med Phelan McDermid syndrom rapporterades epilepsi hos 27% individer med
diagnosen, samt att de kan debutera i olika aldrar, bade med och utan feberrelaterade anfall.
Anfallen rapporterades vara vanligare i hogre alder; fran 11% under 5 ar till 60% hos

personer over 18 ar.

Anfallstyp

De epileptiska anfallen kan se olika ut. Det ar vanligast att en person endast har en typ av
anfall men en del personer har flera olika typer av anfall. Typ av anfall hos en person kan
forandras Over tid. Beroende pa var anfallet startar delas de in i generaliserade anfall, fokala

anfall och anfall med okand start.

Generaliserade anfall sprids sa snabbt efter starten att de nastan genast omfattar hela

hjarnan. De paverkar oftast medvetandet.


https://www.autismforum.se/om-autism/det-har-ar-autism/

NATIONELLT CENTER

for RETTSYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

Exempel pa generaliserade anfall ar:
o Tonisk-kloniska anfall (tidigare kallade grand mal)
e Absenser (tidigare benamnt petit mal)
e Myoklona anfall
e Kiloniska anfall
e Toniska anfall

o Atoniska anfall

Fokala anfall startar i ett begransat hjarnomrade och kan yttra sig pa olika satt beroende pa
var i hjarnan de startar och vilken funktion som styrs darifran. Symtomen kan vara motoriska
i form av ryckningar eller spanningar i exempelvis en ansiktshalva, en arm, ett ben eller en
kroppshalva, eller sensoriska i form av till exempel lukt-, smak-, horsel- eller
synhallucinationer. Medvetandet kan vara opaverkat eller grumlat. Ibland kan fokala anfall

sprida sig till hela hjarnan och blir alltsa sekundart generaliserade.

For mer information om anfallstyper se information pa Epilepsiférbundets hemsida.

De vanligaste anfallen vid Phelan McDermid syndrom ar atypiska absenser (90%) som ar en
typ av fokala anfall. Personen kan te sig delvis franvarande men kan réra sig pa ett
stereotypt satt, sdsom att smacka med munnen eller plocka med handerna och smé
ryckningar kan ses i 6gonlocket eller runt munnen. Dessa kan vara ganska svara att
upptacka. Andra typer av anfall kan ocksa uppkomma, separat eller i kombination.

Exempel pa anfall som kan férekomma ar toniska (54%), atoniska (18%), tonisk-kloniska

(9%) och myokloniska (9%). Status epileptikus kan ocksa uppkomma hos ca en femtedel av

gruppen.

Hittills har forskning inte kunnat pavisa nagon koppling mellan mutation och anfallstyp och
inte heller nagon koppling mellan férandringar i elektroencefalografiska (EEG) och

radiologiska undersdkningar och eventuellt uppkommande regression.

Diagnos
For att avgéra om en anfallsepisod har epileptisk bakgrund ar det mycket viktigt med sa
omfattande information som mdjligt fran de som var narvarande vid anfallen, exempelvis:

e Vad som hande direkt innan anfallet


https://www.epilepsi.se/om-epilepsi/anfall/

NATIONELLT CENTER

for RETTSYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

e Hur anfallet bérjade

e Hur personen som fick anfall s&g ut innan och under anfallet och hur den utryckte sig.
o Om medvetandet var paverkat helt eller bara delvis.

e Hur lang tid anfallet pagick och hur det slutade.

e Hur personen madde efterat

e Om medicin gavs eller om anfallet slutade av sig sjalv

Utifran ovanstaende information samt kdnnedom om patientens tidigare symtom tas beslut
om vidare diagnostik. Diagnosen epilepsi stélls oftast forst efter tva oprovocerade anfall (inte
utlésta av exempelvis akut feber). Om det finns en kénd genetisk diagnos med 6kad risk for
epilepsi sasom Phelan McDermid syndrom racker det med ett anfall for att stalla diagnosen

epilepsi och epilepsibehandling behdver da oftast sattas in.

Vid misstankt epilepsi gors en neurologisk undersékning och en undersékning som kallas
EEG (elektroencefalografi). Dessa kompletteras med blodprover och ofta en
rontgenundersokning av hjarnan (datortomografi eller magnetisk resonans) for att kartlagga

orsaken till epilepsin.

En elektroencefalografisk undersdkning (EEG) ar viktig vid diagnostiken av epilepsi och vid
diagnostiska svarigheter en nattlig sémn. Las langre ner om hur en EEG-undersdkning gar
till.

Har ar en film med lattillganglig information om epilepsi fran epilepsiférbundet
En expertgrupp (European Phelan-McDermid syndrome consortium) har enats om foljande
rekommendationer gallande epilepsi vid Phelan McDermid syndrom:
e Omgivningen till personer med Phelan McDermid syndrom bér, oberoende av
personens alder, vara uppmarksamma pa tecken pa anfall och epilepsi.
e Vid misstankta anfall men da EEG-undersokning inte tydligt visar tydligt resultat bor
langtids EEG-undersokning dvervagas.
e Hjarnavbildning, foretradesvis MRI, rekommenderas for alla personer med Phelan
McDermid syndrom som har epileptiska anfall och indikeras om nya neurologiska
tecken och symtom, inklusive anfall, uppkommer.

e Barnneurolog eller neurolog bér vara involverad i epilepsibehandling.


https://www.youtube.com/watch?v=QE8zHd99gUk&t=1s&ab_channel=SvenskaEpilepsif%C3%B6rbundet
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e Anfallsbehandling bor ges enligt nationella riktlinjer.

Behandling
Behandling vid akut anfall

Forsta hjalpen som ges vid ett anfall ar densamma oavsett om personen haft tidigare anfall
eller inte. Personen ska placeras i ett bekvamt och sakert lage, helst liggande pa golvet for
att minska risken for fall. Det ar viktigt att ta bort saker runt omkring, ta bort glasdégon och
lossa slips och skarp samt lagga nagonting mjukt under huvudet.

For att undvika tandskada ska ingenting sattas mellan tdnderna. Personen bor inte hallas
fast men ska inte lAmnas ensam under pagaende anfall. Om det finns nagon i omgivningen
som kan filma anfallet ar det vardefullt for att kunna visa hur anfallet sag ut fér personal pa

akuten eller for epilepsisjukskoterska/lakare.

De allra flesta epileptiska anfall gar 6ver av sig sjalv efter 1 till 3 minuter sa det ar viktigt att
forsdka avvakta och vara lugn. Efter att anfallet gatt dver ska personen laggas pa sidan i en
saker position men bor inte ldmnas ensam forran han eller hon aterhamtar sig helt. Det ar
viktigt att luftvagarna ar fria och att personen andas fritt. Det &r ocksa bra att se till att
personen ar skyddad mot fall och ligger pa mjukt underlag om ett nytt anfall skulle

uppkomma.

Om personen har en kand epilepsi brukar denne ha med sig medicin som kan ges vid akuta
tillfallen av féralder, assistent eller annan personal med kunskap om hur den ska anvandas
(sa kallad delegering). Medicinen ar flytande och kan ges i kinden (Midazolam) eller i
andtarmen (Diazepam). Medicinen har muskelavslappnande och, fér hjarnan, lugnande
effekt.

Ambulans bor tillkallas (112) nar det ar oklart om anfallet ar epileptiskt, om det ar det forsta
anfallet personen har, om anfallet inte gar dver efter 5 minuter eller vid snabbt upprepade
anfall utan att personen blir helt aterstalld emellan. Detsamma galler om personen har

skadat sig under anfallet.
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Langsiktig behandling

Epilepsibehandling startas av neurolog eller i samrad med denne. Det ar viktigt att ha
regelbunden lakaruppfdljning och samarbete med epilepsisjukskoterska. Malet med
behandling ar att helt eller delvis férebygga att anfall uppkommer genom att minska
nervcellernas kanslighet, sa kallad kramptroskel, och aterstélla hjarnans aktivitet.
Samtidigt ar det viktigt att behandling ger minsta mdjliga biverkningar. Det finns en stor
mangd antiepileptiska lakemedel. Typ av epilepsi/anfall, kon, alder, personens halsotillstand
och eventuella andra mediciner har betydelse vid val av antiepileptisk behandling. De flesta
personer med Phelan McDermid syndrom och epilepsi svarar bra pa behandling men det
finns inget antiepileptiskt lakemedel som kan rekommenderas generellt till personer med
diagnosen. Ibland behdvs mer an ett antiepileptiskt preparat och framfér allt om en individ

har flera typer av anfall.

Det finns en del allménna regler men ingen fardig mall eller "’kokbok” utan behandlingen
anpassas individuellt och justeras utifran effekt. Nar behandling satts in eller andras ar det
viktigt att noggrant notera frekvens pa anfall, anfallens karaktar/monster, tiden pa dygnet nar
de uppkommer, justeringar av medicindos och faktorer som kan ha haft betydelse for att
anfall uppkommer. Noteringarna kan goras i en anfallskalender (s.k. anfallsdagsbok) men
det gar aven att notera i en vanlig almanacka. Det ar ocksa viktigt att notera eventuella
biverkningar eller reaktioner som eventuellt skulle kunna vara en biverkning.

Biverkningar kan oftast uppsta nar personen pabdrjar behandlingen med epilepsimedicin
eller hojer dosen. Exempel pa biverkningar ar allergiska reaktioner; oftast i form av hudutslag
och klada, illamaende, diarréer, ont i magen, férandringar i blod- och/eller leverenzymvarden,
yrsel, balansproblem, dasighet och trotthet, lattretlighet och koncentrationsproblem.

Ibland maste behandlingen avbrytas men det kan aven racka att minska dosen och/eller att
trappa upp medicinen langsammare. En del biverkningar sdsom hormonstérning,
viktokning/minskning, tillvaxt av tandkott, akne, haravfall eller harvaxt pa ovanliga stallen,
minnes- och koncentrationssvarigheter, apati eller depression uppkommer forst efter flera ar.
Det ar viktigt att uppmarksamma detta och vid behov diskutera med den lakare som ar
ansvarig for epilepsibehandling for att hitta den basta 16sningen for individen.

Vid behandling med epilepsimediciner behdver prover ibland tas for att kontrollera
koncentrationen av medicin i blodet. Det ar sarskilt viktigt i borjan av en behandling eller om

effekten av behandlingen plétsligt minskar.
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Olika faktorer kan sanka kramptroskeln och darmed leda till att anfall lattare uppkommer.
Otillrackligt med sémn, feber, infektion, lagt blodsocker och hunger, blinkande ljus fran TV-

apparat eller dator samt stress ar kanda sadana faktorer.

Vissa amnen som alkohol och droger samt en del mediciner som centralstimulantia kan
ocksa oka risken for anfall liksom om personen inte far sin epilepsimedicin. Det ar alltsa

viktigt att undvika faktorer som sanker kramptroskeln.

I manga fall racker det att prova ett eller tva lakemedel. Cirka 30% av de som har epilepsi
behover ta flera antiepileptiska mediciner samtidigt for att bli av med anfall eller reducera
anfallens frekvens och intensitet. Detta kallas refraktar eller svarbehandlad/terapiresistent
epilepsi. Det ar da svart att fa balans mellan behandlingseffekten och biverkningarna och i
manga fall accepteras enstaka anfall for att f& mindre biverkningar och battre livskvalitet

Det finns exempelvis personer som behovt kirurgisk behandling eller som varit hjalpta av

vagusnervstimulator (se nedan).

Alternativ epilepsibehandling
Om det ar svart att uppna anfallsfrihet med den férsta eller andra medicinen som provas ar
det en indikation att 6vervaga alternativ behandling. Vid indikation for alternativ

epilepsibehandling bor ett regionalt specialistepilepsicenter kontaktas for vidare diskussion.

Kirurgi

Det finns flera kirurgiska behandlingsmetoder. En operation kan oftast ha bra resultat om det
gar att identifiera omradet i hjarnan som framkallar stérningarna av impulser och leder till
kliniska anfall. Omradet behdver aven vara lattillgangligt for operation.

Infér en eventuell operation kravs en del relativt komplicerade undersdkningar. Omfattningen
av operationen behdver preciseras sa noggrant som mgjligt. Det &r ocksa viktigt att
sakerstalla att den del som planeras att bortopereras inte har nagon viktig funktion.

Vid en viss typ av operation, sa kallad callosotomi, delas bindningen mellan hjarnhalvorna
(corpus callosum) totalt eller delvis for att minska spridning och generalisering av anfall. |

sallsynta fall utférs lobotomi eller en hemisfarotomi nar delar eller en hel hjarnhalva tas bort.
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Ketogen kost

Ketogen kost ar en annan alternativ behandlingsmetod vid svarbehandlad epilepsi. Vid
klassisk ketogen kost innehaller maltiderna 90% fett, 6% proteiner och endast 4%
kolhydrater. Denna diet behdver inledas successivt och foljas noggrant och kontinuerligt av
dietist.

Den anvands oftast under en begransad tid och kan eventuellt ersattas med mindre
restriktiva varianter (modifierad Atkins diet och Low glykemic index-diet). Aven dessa

varianter kraver samarbete med dietist och kontroller for att minska risken for biverkningar.

Vagusnervsimulator (VNS)

VNS &r ocksa en kirurgisk behandling men operationen utférs inte inom det centrala
nervsystemet. En liten, ca 3 cm i diameter stor dosa som fungerar som en pacemaker
inplanteras under huden pa vanster sida av brostkorgen och kopplas ungefar i mitten av
halsen till vagusnerven pa samma sida med mikroskopiska tradar. Darigenom skickas sedan

impulser som motverkar epileptiska storningar i hjarnan.

Leva med epilepsi

Epilepsi kan paverka vardagslivet bade for personen som har epilepsi och deras familjer. Hur
stor paverkan beror pa nar epilepsin debuterar, personens allmanna halsotillstand, typ av
anfall, svar pa behandling mm. Infektioner, feber, smnbrist, stress, smarta mm kan sénka
kramptréskeln och leda till flera anfall. Hormonférandringar vid puberteten hos flickor kan
orsaka att epilepsi utbryter eller att epilepsibilden andras bade med fler anfall och farre.

Hos en del finns samband mellan anfallsfrekvens och faser i menstruationscykeln. Olika
miljéfaktorer sdsom blinkande ljus eller varme kan ocksa framkalla anfall vilket behéver

beaktas nar aktiviteter planeras.

Korta, fokala anfall utan medvetandepaverkan brukar inte ge nagra symtom efterat och kan
ibland missas av omgivningen. Vid vissa generaliserade anfall kan personen krakas under
anfallet eller strax efter. Andra symtom efter generaliserade anfall kan vara att personen blir
mycket trétt, forvirrad eller somnar. Anfall under natten paverkar langden och kvaliteten pa

somn.
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Sammantaget kan detta paverka individens prestationsférmaga och dagsform. Planerade
aktiviteter behdver darfér kanske anpassas eller andras. Detta ar sarskilt viktigt om personen
har flera anfall under ett dygn. Assistenter och andra i omgivningen som traffar personen
med epilepsi regelbundet behdver fa information om personens epilepsi, typ av anfall och
vad de ska gora vid eventuella anfall. Vid vissa aktiviteter ar det nédvandigt att ha dubbel

personal av sékerhetsskal.

Epilepsimedicinering, sarskilt om det behdvs flera preparat, kan leda till en del begransningar
och biverkningar som behdver beaktas och kan paverka personens livskvalitet (se under

behandling).

Elektroencefalografi (EEG)

Vid denna undersokning placeras 21 sma elektroder mot harbotten med hjalp av speciell gel
eller méssa. Genom sma sladdar ar dessa elektroder kopplade till en apparat som avlaser
nervcellernas aktivitet fran hjarnans yta. Aktviteten visas i form av ett diagram som sedan

beddms av biomedicinsk analytiker eller |akare.

Undersokningen ska helst goras bade under vaket tillstand samt under dasighet och spontan
somn. Under undersdkningen ska personen helst ligga eller sitta stilla, blunda och 6ppna
dgonen pa uppmaning samt andas djupt under ca 3 minuter. Undersdkningen ar smartfri
men kraver visst samarbete. Den kan ibland vara svar att genomféra, framfor allt for
personer med intellektuell funktionsnedsattning. Det behdvs da en langre férberedelse for
undersdkningen. Personerna behover ha mojlighet att vanja sig vid méssan med elektroder,
personalen samt vid undersékningsrummet. De maste ocksa kunna ligga eller sitta stilla. For
att personen ska kunna sova gors undersdkningen efter sémndeprivation, d.v.s. efter endast
en kort stunds sdmn under natten (betydligt mindre an i vanliga fall) eller ingen sémn alls.
Som alternativ kan Melatonin anvandas (konstgjord version av kroppens naturliga

sOémnhormon).

De flesta undersokningar goérs numera med samtidig videoregistrering vilka i de flesta och
okomplicerade fall ar ganska korta (ca 20 minuter). Ibland kravs en langre undersokning (ca
1 — 2 timmar) for att pavisa epileptisk aktivitet i hjarnan, och undersékningar behdver ibland

goras flera ganger.
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Allra bast for att bekrafta eller utesluta epileptisk bakgrund till episoder ar om ett kliniskt
anfall registreras med videoregistrering parallellt med pagaende EEG-registrering. Vid oklara
kliniska anfallsepisoder finns det ocksa méjlighet for en langtidsregistrering, vilken pagar

under flera dygn (oftast 2 — 3 dygn men aven upp till en vecka).

Lymfodem

Lymfédem ar ett tillstand nar kroppsvatska som kallas lymfa har svart att
transporteras. Kroppsvatskan samlas da framfor allt mellan huden och muskulaturen
och leder till svullnad. Denna forekommer oftast i extremiteterna men aven ansiktet,

buken och inre organen.

Lymfa bildas av vatska som pressas ut i vavnaderna fran mycket tunna blodkarl (kapillarer).
Vatskan fér med sig syre och naring till cellerna i vadvnaderna och fraktar utbyte tillbaka
koldioxid och avfallsprodukter fran cellerna. Lymfan innehaller vatten, proteiner, vita
blodkroppar, fettsyror, bakterier samt gamla och skadade celler. Den sugs upp fran
mellanrummet mellan cellerna till lymfkapillarer som for lymfan via lokala lymfkértlar vidare till
mjalte och brassen. Sedan tdms lymfan i det vendsa systemet nara hjartat. Rubbningar i
detta flode leder till lymfédem. Lymfsystemet inklusive/ffa lymfkdrtlar, mjalte och brassen har

stor roll i immunforsvaret. L&s mer pa 1177 f6r mer information om lymfsystemet.

Lymfédem indelas i primara eller medfédda som generellt ar av okand bakgrund

och sekundara som uppkommer tillsammans med till exempel inflammation, efter skada,
operation, vends insufficiens (svarigheter med blodflédet fran vavnader till hjartat) eller i
samband med annan sjukdom i kroppen. Lymfédem hos personer med Phelan-McDermid
syndrom har primar karaktar och beskrevs uppkomma i genomsnitt hos ca 24% och oftare
med stigande alder (17% hos personer yngre an 5 ar men 71% hos personer aldre an 18 ar).
Orsaken till tillstdndet &r okant och genetisk bakgrund kan inte uteslutas. Lymfédem har
observerats hos personer med Phelan McDermid syndrom som har deletion 22Q13,3 eller
ringkromosom men inte hos de som har punktmutation i SHANK 3 genen. Faktorer som
ytterligare kan paverka ar exempelvis 6vervikt, lag niva av fysisk aktivitet samt andra tillstand
som t.ex. njursvikt, hjartmissbildning med cirkulationsinsufficiens, leverinsufficiens eller

hypotyreos.


https://www.1177.se/Jamtland-Harjedalen/sjukdomar--besvar/hjarta-och-blodkarl/lymfkortlar/lymfodem/
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Behandling

Det ar viktigt att reagera nar huden blir fértjockad och spand och svullnad uppkommer som
gor att personen latt far avtryck av kladesplagg eller smycken. Behandling behéver snabbt
sattas in for att undvika att permanenta férandringarna i form av fettsamlingar och fibros
(bindvav) i de svullna vavnaderna uppkommer. | forsta hand ar det bast att kontakta

vardcentralen.

Kompressionsbehandling med ett elastiskt bandage som ger Iatt tryck (lag —
stretchbandage), kompressionsklader t.ex. sa kallade stddstrumpor, héglage samt 6kad
fysisk aktivitet och viktkontroll &r mycket viktiga delar av behandlingen. Det finns ocksa mer
avancerade behandlingsmetoder sasom lymfdranage eller lymfpulsator (en typ av fodral som
ger pulserande tryck pa kroppsdelen. Trycket kommer av att fodralet fylls med luft och sedan

tdms med hjalp av en elektrisk luftpump). Lés mer pa 1177 om behandling av lymfédem.

Hudhygien ar ocksa viktigt vid behandling.

Vid obehandlat lymfédem finns risk for infektion (erisipelas) som kraver behandling med
antibiotika. Det ar ocksa viktigt att utreda om nagot tillstdnd férekommer som leder till
sekundart lymfédem. | sddana fall behdver aven dessa behandlas. Ibland &r det nédvandigt
att specialister inom flera omraden samarbetar for att uppna basta méjliga behandlingseffekt.
For att stalla diagnos och finna den eventuella orsaken till lymfédem &r anamnes och klinisk
undersokning den viktigaste delen. Oftast behdver en del blodprover tas och radiologisk

diagnostik med ultraljud och lymfscintigrafi kan behdva genomféras.

Lymfédem ar oftast av kronisk karaktar men behandling kan minska besvaren och férebygga

negativa effekter.


https://www.1177.se/Jamtland-Harjedalen/sjukdomar--besvar/hjarta-och-blodkarl/lymfkortlar/lymfodem/
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Motorik

Bibehalla och utveckla grovmotoriska formagor

Forebyggande och behandlande atgarder, individuellt anpassade ortopediska
och/eller tekniska hjalpmedel, varierade aktiviteter med moéjlighet att paverka samt
regelbundna uppfoéljningar 6ver tid av olika professioner ar viktiga ingredienser under

hela livet. Detta for att kunna bibehalla och utveckla motoriska formagor.

Vanligt forekommande symptom
Den generella muskelspanningen i kroppen ar vanligtvis lag hos personer med Phelan
McDermid syndrom. En lag muskelspanning (hypotonus) orsakar muskelsvaghet som kan

leda till 6verrorlighet och instabilitet i lederna.

Risken for att utveckla felstallningar i ryggraden &r stor. Skoliosens svarighetsgrad varierar
mellan olika individer men eftersom skoliosen ar av neuromuskular karaktar kan den fortsatta

att utvecklas langt upp i aldrarna.

Det ar viktigt att vara observant pa om fétternas stalining férandras. Felstaliningarna i
fotterna paverkar aven stalliningen i knan och hofter och det blir en onédig anspanning i
benen. En del personer gar pa ta vilket paverkar balansen i staende och gaende eftersom

belastningsytan ar liten.

Exempel pa atgarder

Sta-och ga

Vid nedsatt balans och muskelstyrka ar sta- och gangtraning i bassang ett bra alternativ till
hjalpmedel. Fotternas kontakt med bassangbotten kan underlattas om viktmanschetter

placeras runt anklarna.

Ett annat alternativ vid nedsatt gangférmaga ar att forflytta sig i en stasele kopplad till
taktravers. Den som assisterar kan da befinna sig framfor individen och darmed erbjuds en

battre forutsattning for samspel.
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Det kan till exempel vara roligt att dansa eller att hoppa studsmatta tillsammans alternativt att
ga runt i rummet till olika upplevelsestationer. | en gastol eller i en Racerunner ges mdjlighet
till att forflytta sig mer sjalvstandigt med hjalp av ett stabilt stéd. Om det finns motoriska
forutsattningar att kunna ga sjalvstandigt pa ojamn mark triggas balansreaktioner och

muskulaturen starks.

Motorikbanor inomhus med méjlighet att ga pa mjuk matta, kliva 6ver sma hinder, kliva upp
pa och ner fran en liten hojd, hoppa studsmatta mm. stimulerar ocksa utvecklingen av den
grovmotoriska férmagan. Aktivering av muskulaturen i kroppen ar sarskilt viktigt for att i

nagon man kompensera for 6verrdrligheten i lederna.

Rygg
Att stéd och ga, med eller utan hjalpmedel, ar betydelsefullt for att fordréja utvecklingstakten

av felstallningar i ryggraden. Styrkan i nack- och ryggmuskulatur &r ocksa viktig och évas

exempelvis i magliggande 6ver flythjalpmedel i bassangen.

Att sitta grensle till hast underlattar uppstrackning i balen eftersom understédsytan blir stor.
Balansreaktionerna i sittande triggas ocksa av hastens ryggrérelser och byte av
rorelseriktningen i manegen. Stimulansen av att vara tillsammans med en hast och
mojligheten till att uppleva fart bidrar i manga fall till en hdg motiveringsgrad hos ryttaren.
En balanserad sittstallning med bra stdd fran fotterna och en symmetrisk backenstalining
paverkar ocksa ryggradens position positivt. Det finns manga olika I6sningar for ett bra
sittande. En individuell anpassning ar viktig med regelbundna uppféljningar éver tid. Korsett
alternativt en kroppsnara vast monterad pa arbetsstol och/eller rullstol kan férbattra

stabiliteten i sittandet for vissa personer.

Trots alla férsdk att motverka en skoliosutveckling kan kréken i ryggraden tillta och det kan
bli nédvandigt att ta stallning till operativa atgarder. Stallningstagandet baseras pa olika
faktorer, bl.a. krokens storlek utifran réntgen (Cobb vinkel > 40-50°) och krékens flexibilitet

vid klinisk undersokning.
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Fotter
Om fétterna stéllning borjar férandras i ndgon riktning behover atgarder sattas in for att
forhindra bestaende felstallningar. Inledningsvis kan det kanske racka med stadiga skor fran

den ordinarie handeln.

Nasta steg ar skor fran ortopedtekniska eftersom de har ett battre halgrepp och ar
vridstyvare. Det kan aven bli aktuellt med inlagg i skorna. Korrigeras anda inte fotens lage
inne i skon ar ortoser/fothylsor ett bra komplement. Ortoser finns i en mangd olika utférande
och material. Har behdvs ocksa en individuell bedéomning for [ampliga atgarder med

regelbundna uppféljningar éver tid.

For att motverka stramhet i vadmuskulaturen vid tdgang och for att behalla rérligheten i
fotleden ar den langvariga tojningen mest effektiv, dvs. att anvanda stahjalpmedel och/eller
ortoser. Det ar oftast lattast att fixera ben och fétter i ett stdskal men aven andra
stahjalpmedel kan fungera val beroende pa forutsattningarna. Det ar sannolikt att

uthalligheten att sta kan 6kas om en stimulerande aktivitet erbjuds under tiden.

Motivation och delaktighet

Ett traningspass kan bli mer motiverande om individen aktivt deltar i dvningen, i hela eller
delar av rorelsesekvensen, med eller utan assistans eller guidning. Forstaelsen fér vad som
forvantas utféras kan 6ka om rorelsen forevisas eller upprepas ett antal ganger.

Det kan aven underlatta om den verbala instruktionen kompletteras med stddtecken, bilder
eller foton. Méjligheten att paverka i situationen kan ocksa leda till att motivationen hoéjs och
att upplevelsen av delaktighet 6kar. Det kan exempelvis handla om att valja musik infor ett
pass med rorelser till musik samt att efter en stund bli tillfrdagad om det finns dnskemal om att

fortsatta alternativt avsluta 6vningen och istéllet byta till nagon annan aktivitet.

Balans mellan aktivitet och aterhdmtning

For att fa balans i aktivitetsnivan kan det vara idé att se éver dagens och veckans innehall for
att om majligt varva aktiviteter som kraver delaktighet med moment som ar mindre kravfyllda
och darmed aterhamtande. Behovet av aterhamtning kan vara bade fysiskt och psykiskt.
Aterhamtning kan till exempel vara till hjalp for att minska hyperaktivitet och for att slappna

av.
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Genom att stimulera tryck-, berdring-, vibration-, eller varmereceptorer i huden kan en kansla
av lugn och ro i kroppen uppnas. Varje individ har sina egna preferenser for att koppla av.
Vissa gillar kanske taktil beréring och andra varvar ner under ett fotbad eller genom att luta
sig emot en vibrationskudde en stund. Det kan &ven vara aterhamtande att reducera intryck
frdn omgivningen, t.ex. att sitta i en koja och mysa med nagon eller att lyssna pa musik i

horlurar.
Lankar:

Motorisk trdaning, material och anpassningar vid lek utomhus

WeYouMe

Lets /(fj”fc it out! @ ‘

Pa denna hemsida www.weyoume.se under fliken "Kunskapsbanken” hittar du férslag pa

traning vid specifika symptom t.ex. vid lag muskelspanning och éverrérlighet i lederna samt
hur man aktiverar muskler som ger héften stabilitet. Pa hemsidan finns ocksa tips pa material
som lockar till lek och motorisk aktivitet samt exempel pa hur du kan anpassa lek utomhus

utifran den motoriska férmagan.

Motorisk traning pa fritiden

PARA
‘ME

Ar det svart att hitta en lamplig fritidsaktivitet for att halla igang fysiskt? Ga in

pa www.parame.se for att se vad som erbjuds i din narhet.



http://www.weyoume.se/
http://www.parame.se/
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Psykisk ohalsa

Personer med Phelan McDermid syndrom kan, precis som alla andra, drabbas av
psykisk ohdlsa eller sjukdom. Vid misstanke om psykisk ohélsa, psykisk sjukdom och
neuropsykiatrisk problematik ar det viktigt att kontakta sjukvarden for att fa hjalp med

en bedomning av specialister.

| litteraturen rapporteras en forhojd risk for personer med Phelan McDermid syndrom att
drabbas av bipolar sjukdom och psykossjukdomar som till exempel schizofreni. Aven
katatoni férekommer och da oftast i samband med bipolar sjukdom. Det ar svart att dra
slutsatser om férekomsten av dessa sjukdomar pa grund av variationen i hur man har

genomfodrt diagnostiska beddémningar i den forskning som hittills publicerats.

Autism och autismkaraktaristiska beteenden verkar ocksa vara mer vanliga hos personer
med Phelan McDermid syndrom. | en studie fran 2022 framkom att att 85 av 122 personer,
det vill sdga nara 70 procent, med Phelan McDermid syndrom ocksa uppfyllde kriterier for
autismdiagnos. Annorlunda reaktionsmonster till sensoriska stimuli &r vanligt vid autism och
forskning visar att personer med Phelan McDermid syndrom kan vara mindre kansliga fér
smarta. Detta medfor risk att personen skadar sig. Depressiva tillstand och angest férefaller

ocksa vara relativt vanligt vid Phelan McDermid syndrom.

Psykisk ohalsa kan vara svar att upptacka hos den som inte sjalv tydligt kan férmedla hur
han eller hon mar. Det ar viktigt att omgivningen ar observant pa férandringar hos personen.
Tecken pa att personen inte mar bra kan vara beteendeférandringar som till exempel att
personen blir mer lattirriterad och arg, far svarare att engagera sig i sddant som tidigare varit
uppskattat eller att somnmonstret andras. Som redan ndmnts behover sjukvarden géra en
bedémning. Det ar viktigt dels for att utesluta eventuella smartsamma fysiska akommor eller
sjukdomar, dels for att fa en beddmning av personens psykiska halsa och eventuell

psykiatrisk diagnosticering.

For att undersdka smarta hos personer som inte kan férmedla sig sjalv behdver omgivningen
gOra en beddmning. Ett skattningsinstrument, Beteendeobservationer & Skattning av Smarta

(BOSS) finns pa svenska och ar en éversattning av NCCPC-R som har visat sig tillforlitligt i
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forskning. Fér beddmning och diagnosticering av psykiatriska tillstand finns diagnoskriterier
som anpassats for personer med intellektuell funktionsnedsattning. Till exempel i

diagnostiska manualen DM-ID-2.

Exempel pa BOSS:

o BOSS - habilitering och hilsa
For att forebygga psykisk ohalsa och psykisk sjukdom ar det viktigt att omgivningen

hela tiden arbetar for att individen har sina medicinska och 6vriga basala behov,
sasom sOémn och naringsintag, tillgodosedda. Det ar ocksa viktigt att personens
vardag ar begriplig och paverkbar, att hen i sa stor utstrackning som majligt ges
mojlighet att kommunicera behov och att hen far vara delaktig i meningsfulla
aktiviteter. Om personen har svart att uppfatta och/eller uttrycka smartsignaler ar det

viktigt att arrangera den fysiska miljon for att minska risk for att personen sig.

Sinnesintryck

Personer med Phelan McDermid syndrom visar ofta nedsatt reaktion pa sinnesintryck
och temperaturreglering kan vara svart. Det forekommer aven att personer ar extra
kansliga for sinnesintryck. Detta ar viktigt att kanna till for att kunna anpassa tillvaron

efter individen.

Sinnesintryck ger information om omgivningen, men intrycken kan dven komma inifran
kroppen. De sinnen vi far intryck ifran ar syn, horsel, kansel, lukt och smak, men ocksa ifran
proprioception som ger information om kroppens lage och rérelser, samt det vestibulara
systemet som svarar fér balans och orientering i rummet. Hur vi tar emot, bearbetar och
samordnar sinnesintryck har stor betydelse for hur vi fungerar och lar oss. Hos personer med
PMS rapporteras ofta nedsatt reaktion pa visuella sinnesintryck, ljud, byte av kroppsposition,

smarta, beroring och i viss utstrackning aven lukt och smak.

Syn
Synsvarigheter innebar att det kan vara svart att se saker pa nara eller langt hall. Synintryck

kan bli suddiga eller svara att urskilja fran varandra, vika sig eller blir dubblerade. Det kan


https://www.habilitering.se/4953e1/globalassets/verksamheter/habilitering/fakta-och-rad/funka-olika/bilder/boss.pdf
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ocksa vara svart att urskilja farger eller att vissa delar forsvinner. Cerebral Visual Impairment
(CVI) innebar svarigheter att tolka synintryck trots att 6gat fungerar normalt.

Cirka en fjardedel av gruppen med Phelan McDermid syndrom har nagon form av
synnedsattning. Detta ar nagot vanligare vid 22913.3 deletion an vid varianten SHANKS.
Saval skelning, narsynthet och CVI beskrivs férekomma hos gruppen. Nagra studier har
funnit att personer med Phelan McDermid syndrom verkar reagera langsammare eller mer
sallan pa synintryck jamfért med personer utan diagnos.

Det rekommenderas att en synundersdkning gors sa snart som mgjligt efter att diagnosen
stallts och att synen sedan f6ljs enligt nationella riktlinjer. Behovet av stdd vid en
synnedsattning varierar givetvis beroende pa orsaken till, och graden av, synnedsattningen.
Det ar dock viktigt att vara medveten om att personer med Phelan McDermid syndrom kan
behdva extra tid och ledtradar for att uppmarksamma och bearbeta synintryck. For att rikta
uppmarksamheten kan det exempelvis vara bra att rora lite pa saker du visar, att utnyttja ljud
och att halla kvar foremal eller bilder under lite Iangre tid. Svarigheter att bearbeta synintryck
kan bidra till att nya miljder blir svarare att hantera eller att det &r svarare att uppfatta sociala

signaler frdn omgivningen.

Horsel

Horseln ar oftast normal vid Phelan McDermid. Horseln kan dock paverkas av
aterkommande 6roninflammationer och ibland kan det behdva opereras in ett ror till
mellandrat. Om syndromet orsakas av den genetiska varianten ringkromosom 22 ar det
viktigt att regelbundet kontrollera hérseln eftersom en hérselnedsattning kan vara ett forsta
tecken pa Schvannom (en godartad tumor) pa balans och hérselnerven. En hérselscreening
bor darfér goras i samband med diagnos och det ar viktigt att félja hdrseln. Det vanligaste
vad galler horseln ar dock att personer med Phelan Mc Dermid syndrom bade kan reagera
mindre och langsammare pa hoérselintryck och visa en éverkanslighet for ljud. Det kan ocksa
vara svart att urskilja ljud i en bullrig ljudmiljé. Hur personer reagerar pa olika ljud varierar.
Det ar darfor bra att observera hur personen med Phelan McDermid syndrom reagerar pa
olika ljud och ta hansyn till detta. Exempelvis kan det vara viktigt att tdnka pa att en person
som reagerar mindre pa ljud kanske ocksa missar varningssignaler. Hjalp att
uppmarksamma ljud som &r viktiga for att Iara sig om sin omgivning kan ocksa vara till gagn.
Det ar viktigt att veta om en person ar kanslig for vissa ljud sa att det, om mgjligt, gar att

undvika dem. Om detta inte gar kan det hjalpa att férvarna personen innan ljudet kommer
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och exempelvis sdga "nu startar grasklipparen”. Ibland gar det inte att undvika mycket
bakgrundsljud eller ljud som personen ar kanslig for. Da behéver personen ges méjlighet till
aterhamtning efterat. Horselskydd eller ljud som personen sjalv valjer att lyssna pa kan

underlatta nar personen maste vistas dar ljudmiljon inte ar optimal.

Har ar nagra tips pa hjalpmedel vid sensorisk kanslighet Hjalpmedel vid sensorisk kanslighet

(habilitering.se)

Temperaturreglering

Kroppstemperaturen varierar under dygnet hos alla personer. Den andrar sig ocksa med
aldern. Variationen kan bero pa nivaférandringarna av olika hormoner (t.ex. under natten),
fysisk aktivitet, omgivningens temperatur m.m. Det kan aven finnas temperaturskillnader
mellan olika stallen pa kroppen vid samma mattillfalle. Hos personer med ett
normalfungerande system regleras temperaturen upp och ner ganska snabbt beroende pa
omstandigheterna. Vissa personer med Phelan McDermid syndrom har nedsatt férmaga att
svettas, vilket kan resultera i en tendens att bli dverhettad. Andelen individer som har dessa
problem ar dock okand. Vid vistelse pa varma platser ar det bra att vara observant pa
allmantillstandet. Upptrader personen annorlunda, exempelvis ar sl och inaktiv, sa stanna

om majligt i skuggan, erbjud vatska eller glass och kyl ner kroppen med bléta handdukar.

Att uppfatta (och uttrycka) smarta

Det ar viktigt att vara medveten om att nedsatta smartreaktioner ar vanligt (ca 42%) hos
personer med Phelan McDermid syndrom. For att undersdka smarta hos personer som inte
kan férmedla sig sjalva sa behdver omgivningen goéra en kartlaggning. Ett
skattningsinstrument, Beteendeobservationer & Skattning av Smarta (BOSS) finns pa
svenska och ar en dversattning av NCCPC-R som i forskning visat sig tillforlitligt vid
smartbeddmning. Det ar dessutom viktigt att notera de satt som personen visar smarta pa

och delge det till viktiga personer i omgivningen.

Exempel pa BOSS:
¢ BOSS - habilitering och hélsa



https://www.habilitering.se/fakta-och-rad/temasidor/hjalpmedel/hjalpmedel_sensoriska/
https://www.habilitering.se/fakta-och-rad/temasidor/hjalpmedel/hjalpmedel_sensoriska/
https://www.habilitering.se/4953e1/globalassets/verksamheter/habilitering/fakta-och-rad/funka-olika/bilder/boss.pdf
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Sambhillsstod

Lagen om stod och service till

vissa funktionshindrade (LSS)

Lag (1993:387) om stod och service till vissa funktionshindrade finns till for att
personer med funktionsnedsattning ska kunna leva ett sa bra och sjalvstandigt liv

som mojligt och, sa langt det gar, vara delaktiga i samhallet pa lika villkor som andra.

Lagen omfattar tre sa kallade personkretsar. Den férsta gruppen innefattar intellektuell
funktionsnedsattning och/eller autism. Hit hor oftast personer med Phelan McDermid
syndrom. Lagen ror flera omraden, sasom assistans, avlésarservice och korttidsvistelser. Du

behdver sjalv ansotka, sa kontakta kommunen for att fa veta hur det gar till dar du bor.

Mer information:
o Lagtext om LSS (sverigesriksdag.se)
e Information om LSS (1177.se)

o Insatser enligt LSS (kunskapsquiden.se)

Vird och habilitering

Personer med Phelan McDermid syndrom behover ofta kontakt med manga instanser
inom specialistvard och habilitering. Det ar viktigt att komma ihag att alla symtom inte

noédvandigtvis beror pa diagnosen. Sedvanlig vard kan ocksa behovas.

Habilitering
Habiliteringen ger stéd och behandling for att férebygga och minska svarigheter som kan
uppsta till féljd av en funktionsnedsattning. Organisationen ser olika ut i landet. Oftast finns

en barn- och ungdomshabilitering och pa de flesta stallen aven en vuxenhabilitering. For att


https://www.riksdagen.se/sv/dokument-och-lagar/dokument/svensk-forfattningssamling/lag-1993387-om-stod-och-ser_sfs-1993-387/
https://www.1177.se/sa-fungerar-varden/lagar-och-bestammelser/lagar-i-varden/lagen-om-stod-och-service-till-vissa-funktionshindrade---lss/
https://www.1177.se/sa-fungerar-varden/lagar-och-bestammelser/lagar-i-varden/lagen-om-stod-och-service-till-vissa-funktionshindrade---lss/
https://kunskapsguiden.se/omraden-och-teman/funktionshinder/insatser-enligt-lss/om-insatser-och-stod-enligt-lss/
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fa stdd av habiliteringen behdvs remiss, exempelvis av lakare. Det gar ocksa att géra en sa

kallad egenremiss/egen vardbegaran dar du sjalv énskar rad och stdd fran habiliteringen. Da

behodvs ett intyg som beskriver diagnos och behov av rad och stéd. | vissa kommuner finns

ett rad- och stddteam fér vuxna med ratt till LSS som ansvarar for habiliteringen.

Mer information:

Information om habilitering (1177.se)

Vilket stod kan habiliteringen ge? (anhoriga.se)

Professioner

Har listas professioner du kan méta inom habilitering.

Arbetsterapeut: Bedomer finmotoriska formagor, bedémer behov av, férskriver och
arbetar med hjalpmedel och stod for att vardagen ska fungera battre.

Dietist: Utreder och behandlar problem som har med nutrition/naring att géra.
Fritidskonsulent: Ger information, radgivning och stéd kring fritidsaktiviteter.
Kurator: Ger information om samhallets stéd och service. Erbjuder samtalsstod.
Logoped: Utreder och behandlar tal-, sprak- och kommunikationssvarigheter och
svaljningsproblem, bedémer behov av, férskriver och arbetar med
kommunikationshjalpmedel och andra alternativa och kompletterande
kommunikationssatt.

Lakare: Ansvarar for medicinsk utredning, behandling och uppféljning, skriver intyg
som kraver sarskild kunskap om funktionsnedséattningar och kan remittera till andra
vardinstanser for fortsatt vard.

Medicinsk sekreterare/administrator: Ansvarar for administrativ service, reception,
telefon och information samt journalhantering. Ar ofta en Iank mellan olika
aktorer/instanser inom sjukvarden nar det géller kontakter och planering samt
samordning av olika medicinska insatser som behovs.

Musikterapeut: Anvander musik och musicerande som terapeutiskt redskap for att
framja halsa, fa syn pa férmagor och resurser hos patienten, samt i bedémningar.
Psykolog: Gor bland annat neuropsykologiska utredningar och bedémningar av
intellektuell funktionsniva, arbetar med olika former av beteendestdéd samt for att 6ka
patientens och natverkets kunskap om hur en funktionsnedsattning kan paverka

vardag, halsa och utveckling och ger stdd i att hantera dessa utmaningar.


https://www.1177.se/undersokning-behandling/habilitering/habilitering/
https://anhoriga.se/anhorigomraden/flerfunktionsnedsattning/forsta-tiden/det-finns-stod-och-hjalp/samhallets-stod/vilket-stod-kan-habiliteringen-ge/
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o Sjukgymnast/fysioterapeut: Arbetar med den motoriska utvecklingen och férmagan,
beddmer behov av och forskriver hjalpmedel samt arbetar for att bibehalla och
utveckla motoriska férmagor.

o Sjukskoterska: Arbetar med medicinsk omvardnad och uppfdljning.

e Specialpedagog: Ger rad och stdd kring individens utveckling, gér utredningar och

bedémningar utifran ett larandeperspektiv.

Samordning av vard

Vardplan/habiliteringsplan

En vardplan/habiliteringsplan hjalper till att tydliggéra vilka insatser du och behandlare
planerat. Den beskriver det du behdver hjalp med, planering och malet fér insatserna. |
planen star vem som ar ansvarig for vad, samt nar och i vilken ordning insatserna ska ges.
Vardplanen utvarderas och uppdateras med jamna mellanrum utifran behov.

| en del regioner ar det vardkoordinatorer som samordnar varden kring patienter som har

manga vardkontakter.

Hjilpmedel

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta vardagen, till exempel
genom att skapa forutsattningar for delaktighet i aktiviteter, forebygga symtom och

underlatta traning och utveckling.

Manga hjalpmedel forskrivs fran habilitering eller primarvard. Utbud och exakt férfaringssatt
varierar over landet. Diskutera tillsammans med personal pa habiliteringen dar ni bor for att
analysera behov och komma fram till den basta I6sningen for er. Nar ni har fatt ert/era

hjalpmedel ar det viktigt med regelbundna uppféljningar for att utvardera om férutsattningar

och behov férandras.

Mer information:

¢ Information om olika sorters hjalpmedel (1177.se)



https://www.1177.se/undersokning-behandling/hjalpmedel/
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o Att fa ett hjdlpmedel — sa gar det till (1177.se)

Foretag som siljer leksaker och hjalpmedel som kan vara bra att kanna till:
e lekolar.se

e komikapp.se
e varsam.se

o tfhsensory.se
o funkamera.se

Personlig assistans

Personlig assistans ar ett stdd som finns for att personer med omfattande
funktionsnedsattningar ska kunna vara delaktiga i samhallet och leva ett sa sjalvstandigt liv
som mojligt. Kontaktperson och ledsagarservice ar andra former av stéd som kan gora livet

enklare och roligare.

Mer information:

e Personlig assistans (1177.se)

e Personlig assistans (kunskapsquiden.se)

o Kontaktperson enligt LSS (kunskapsguiden.se)

o Ledsagarservice (fub.se)

o Kontaktperson (socialstyrelsen.se)

Utbildning och sysselsittning

I Sveriges ska alla ha ratt till ett sa gott och sjalvstandigt liv som maéjligt. | det ingar till
exempel att alla ska ha méjlighet att arbeta, studera eller ha ndgon annan meningsfull

sysselsattning.

Skola
| Sverige har alla barn réatt till utbildning. Fér barn och unga med Phelan McDermid syndrom

kan det behdvas extra planering och stéd i férskola och skola. En del kommuner har


https://www.1177.se/Jamtland-Harjedalen/undersokning-behandling/hjalpmedel/sa-far-du-ett-hjalpmedel/att-fa-ett-hjalpmedel/
https://www.lekolar.se/
https://www.komikapp.se/
https://www.varsam.se/
https://tfhsensory.se/
https://funkamera.se/
https://www.1177.se/sa-fungerar-varden/olika-vardformer/personlig-assistans/
https://kunskapsguiden.se/omraden-och-teman/funktionshinder/personlig-assistans/
https://kunskapsguiden.se/omraden-och-teman/funktionshinder/kontaktperson-enligt-lss/
https://www.fub.se/rad-stod/lag-och-ratt/lss-lagen-om-stod-och-service-till-vissa-funktionshindrade/de-sarskilda-insatserna/ledsagarservice/
https://www.socialstyrelsen.se/mininsats/vad-kan-jag-gora/kontaktperson/
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forskolor som &r extra vana eller ar anpassade for att méta barn med funktionsnedsattning.

De flesta med Phelan McDermid syndrom gar i anpassad grundskola.

Mer information:

e Anpassade grundskolan ar till for ditt barn. (skolverket.se)

o Specialpedagogiska skolmyndigheten ger stdd till skolans personal (spsm.se)

o Forskola och skola for elever med funktionsnedséattning (funktionshindersquiden.se)

Obs! Viss information géller endast Stockholm, men den mesta av informationen &r nationell.

Daglig verksamhet

Vuxna personer som inte forvarvsarbetar eller utbildar sig kan fa daglig verksamhet.
Verksamheten ska erbjuda den enskilde stimulans, utveckling, meningsfullhet och
gemenskap. Pa lankarna nedan kan du lasa mer om daglig verksamhet, hur den organiseras

och vad den kan besta av.

Mer information:

o Daglig verksamhet, (socialstyrelsen.se)

o Daglig verksamhet och meningsfull sysselsattning (funktionshindersquiden.se)

Boende

Ibland kan bostaden behdva anpassas for att bli tillgangligare och séakrare. Kanske behdvs
mer plats for hjalpmedel eller ett anpassat badrum? Eller sa behévs kanske en spisvakt eller

grind till tradgarden? Nar personen blir vuxen kan anpassat boende av olika slag behdvas.

Mer information:

e Vad ar bostadsanpassningsbidrag? (boverket.se)

e Boendealternativ for vuxna enligt LSS (kunskapsquiden.se)

o Boendeformer for personer med funktionsnedséattning (boverket.se)



https://www.skolverket.se/publikationer?id=11601
https://www.spsm.se/
https://www.funktionshindersguiden.se/barn/forskola-och-skola-for-elever-med-funktionsnedsattning/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/funktionshinder/daglig-verksamhet-lss/
https://www.funktionshindersguiden.se/vuxna/stod-i-arbetslivet-for-vuxna-med-funktionsnedsattning/daglig-verksamhet-och-meningsfull-sysselsattning/
https://www.boverket.se/sv/babhandboken/for-dig-som-soker/vad-ar-bostadsanpassningsbidrag/
https://kunskapsguiden.se/omraden-och-teman/funktionshinder/boende-for-personer-med-funktionsnedsattning/bostad-med-sarskild-service-for-vuxna-eller-annan-sarskilt-anpassad-bostad-for-vuxna/
https://www.boverket.se/sv/samhallsplanering/bostadsmarknad/olika-grupper/funktionsnedsattning/boendeformer/
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Ekonomiskt stod

Bade vardnadshavare och personen sjalv i vuxen alder kan anstka om olika former av
ekonomiskt stéd. Som vardnadshavare gar det exempelvis att sdka stdd fér merkostnader
och extra tid for omvardnad och tillsyn som kopplas till funktionsnedsattningen. Det finns
ocksa fonder att sbka medel ifran fér exempelvis lager, semestrar eller vissa hjalpmedel och
leksaker.

Mer information:

o Information om ersattningar gallande funktionsnedséattningar (forsakringskassan.se)

o Ekonomiskt stdd och bidrag for vuxna med funktionsnedséattning

(funktionshindersquiden.se)

o Ekonomiskt stdd och bidrag for dig som anhorig (funktionshindersquiden.se)

e Fonder och stiftelser— Infoteket om funktionshinder (regionuppsala.se)

Obs! Information om utbud och kontaktvégar i funktionshindersguiden géller endast

Stockholm, men den mesta av informationen om samhéllets stéd &r generell.

Anhorigstod och avlosning

Anhoriga kan ocksa behova stod i olika former. Det ar till exempel vanligt med
somnstorningar hos barn med Phelan McDermid syndrom och vardnadshavare kan

behova avlosning for att fa vila.

Det finns olika alternativ, till exempel korttidsvistelse utanfér hemmet. En sadan
korttidsvistelse kan ocksa ge personen med Phelan McDermid nya kontakter och

erfarenheter samt ocksa vara ett satt att prova pa att bo hemifran.

Mer information:

o Insatser och stod enligt LSS (Kunskapsguiden.se)

e Anhorigstdd — stodd for dig som vardar eller stodjer en narstaende (1177.se)



https://www.forsakringskassan.se/privatperson/funktionsnedsattning
https://www.funktionshindersguiden.se/vuxna/ekonomiskt-stod-och-bidrag/
https://www.funktionshindersguiden.se/vuxna/ekonomiskt-stod-och-bidrag/
https://www.funktionshindersguiden.se/anhoriga-och-narstaende-till-personer-med-funktionsnedsattning/ekonomiskt-stod-och-bidrag/
https://regionuppsala.se/infoteket/fa-vagledning/samhallsguiden/fonder-och-stiftelser/
https://kunskapsguiden.se/omraden-och-teman/funktionshinder/insatser-enligt-lss/om-insatser-och-stod-enligt-lss/
https://www.1177.se/sa-fungerar-varden/anhorig---narstaende/anhorigstod---stod-for-dig-som-vardar-eller-stodjer-en-narstaende/
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Stillforetridarskap

Upp till att en person fyller 18 ar ar det vardnadshavare som ansvarar fér personen och
bevakar hans eller hennes intressen. For vuxna som behdver hjalp att bevaka sin ratt och

sina intressen behdvs en stallféretradare, det kan vara en anhorig eller nagon annan.

Mer information:

o Reagler om stallféretréddare (Kunskapsguiden.se)

e Nar du inte kan ta hand om din ekonomi eller bevaka dina rattigheter

(funktionshindersquiden.se)

e God man och forvaltare (Sveriges Domstolar)

o Lattillganglig text om stallforetradarskap (fub.se)

Obs! Viss information i funktionshindersquiden géller endast Stockholm men den mesta av

informationen &r nationell.

Olika faser i livet

Barn

Det finns mycket stdd fran samhallet att fa for personer med funktionsnedséttning. Som
foralder kan det vara svart att veta i vilken ande du ska boérja nar diagnosen ar ny. Darfor
finns har nagra praktiska rad som kan vara till stoéd. Inspiration har hadmtats fran fran Rett

syndrom i Sverige (RSIS).

Vard och habilitering:

o Kontakta ert habiliteringcenter dar ditt barn kommer att inga i ett team med olika
professioner.

e LoOpande: Spela in ovanliga eller avvikande beteenden for att kunna visa din lékare
eller annan profession. Spara framsteg eller regression genom att fota, filma eller
notera i en loggbok.

o |dentifiera behov av samordnare for varden, sasom en sjukskoterska eller lakare, som

hjalper till att organisera och koordinera de olika behandlingar och stéd som


https://kunskapsguiden.se/omraden-och-teman/aldre/stodja-aldre-personers-vilja/regler-om-stallforetradare/
https://www.funktionshindersguiden.se/vuxna/stod-i-vardagen/nar-du-inte-kan-ta-hand-om-din-ekonomi-eller-dina-rattigheter/
https://www.funktionshindersguiden.se/vuxna/stod-i-vardagen/nar-du-inte-kan-ta-hand-om-din-ekonomi-eller-dina-rattigheter/
https://www.domstol.se/amnen/familj/god-man-och-forvaltare/
https://www.fub.se/wp-content/uploads/2019/12/att_ha_god_man_eller_forvaltare.pdf
https://www.rsis.se/
https://www.rsis.se/
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personen med Phelan McDermid syndrom behover.

Praktiskt och ekonomiskt:
e Ansok vid behov om parkeringstillstand och fardtjanst for rorelsehindrade.
e Kolla upp med Foérsakringskassan om omvardnadsbidrag och merkostnadsbidrag.
e Ta kontakt med kommunen for att ta reda pa vart du vander dig for att fa stéd om du

behover exempelvis korttidsboende, assistans eller anpassning av bostaden.

Familjestod:

Att leva med en person med Phelan McDermid syndrom kan vara utmanande, och det kan
vara bra att sdka stod fran familj och vanner, saval som professionella stédorganisationer
och verksamheter. Att ha socialt stoéd fran andra personer med Phelan McDermid syndrom
och deras familjer kan vara vardefullt och kan ge méjlighet att dela erfarenheter och stétta
varandra. Las om féraldraorganisationen Phelan McDermid syndrom i Sverige och ta kontakt

om du tror att det passar dig.

Tonaring

Det ar viktigt att kédnna till att stddet fran samhallet férandras vid évergangen till vuxenlivet.
Det kan ké&nnas avlagset i bérjan av tonaren men det ar bra att férbereda évergangen fran
barn- till vuxenvard i god tid. Overgangen sker vid cirka 18 &rs alder med viss variation éver
landet. Redan ett par ar innan dess ar det bra att borja diskutera med viktiga vardkontakter
och att satta sig in i vad 6évergangen till vuxen alder innebar. | en del regioner och kommuner

finns en koordinator/samordnare for att underlatta évergangen.

En férandring som sker redan nar barnet fyller 13 ar ar att vardnadshavare inte automatiskt
har tillgang till barnets journal. | samrad med varje mottagning kan vardnadshavare ges
mojlighet att Iasa journalen fram till att ungdomen fylit 16 ar. Mellan 16 och 18 ars alder kan
vardnadshavaren inte ldsa ungdomens journal. Infér Gvergangen ar det viktigt att viktiga

vardgivare gor en slutanteckning som kan folja personen.

For en del ungdomar kan korttidsvistelse, stunder med kontaktpersoner eller annan

assistans vara ett satt att bli mer sjalvstandig och pa sa satt férberedas for vuxenlivet.
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Vuxen
Vid 18 ars alder kan personer som sjalva inte kan bevaka sina intressen anstka om att fa en

stallforetradare, exempelvis God man.

Overgangen mellan barn- och vuxenvard &r en stor omstalining fér manga. Det &r viktigt att
viktiga vardgivare gor en slutanteckning dar individens behov och vilken vard som getts
sammanfattas. Barnsjukvarden behdver skicka en remiss till sina motsvarande avdelningar
inom vuxensjukvarden. | manga fall &r det bra med ett dverféringsméte med foretradare fran
bade barn- och vuxensjukvard.

Det pagar ett nationellt arbete med att utveckla en vagledning till halso- och sjukvarden i
Sverige for att underlatta dvergangen for personer och familjer. | en del regioner och

kommuner finns en koordinator/samordnare som hjalper till.

Efter avslutad skolgang erbjuds manga med Phelan McDermid syndrom daglig verksamhet.
Verksamheten ska erbjuda stimulans, utveckling, meningsfullhet och gemenskap.

Det finns olika alternativ pa boendeformer, exempelvis eget boende med assistans i
anslutning till eller pa avstand fran féraldrahemmet eller pa boenden med andra. Har kan du

|asa mer om att soka stod.

Aldre
Daglig verksamhet erbjuds i allmanhet till personer i yrkesverksam alder. Darefter behdver

en meningsfull tillvaro erbjudas i boendet.

Det ar viktigt att folja hdlsan noggrant nar personer nar personen blir dldre. En del
halsocentraler har sarskilt omhandertagande for personer med komplex symtombild.

Anhdriga blir ocksa aldre och det kan vacka oro for framtiden. Nationellt kompetenscenter

anhdriga (NKA) har samlat material som ror planering och funderingar infor framtiden.

Las mer om att funktionsnedsattning och aldrande:

e gottliv.nu
o fub.se


https://anhoriga.se/anhorigomraden/flerfunktionsnedsattning/framtiden/
https://anhoriga.se/anhorigomraden/flerfunktionsnedsattning/framtiden/
https://gottliv.nu/material/
https://www.fub.se/intellektuell-funktionsnedsattning/aldrande/
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Forskning

Forskning om syndromet

Om syndromet

Har listas artiklar som beskriver syndromet. De kan exempelvis handla om hur vanligt

det ar att symtom forekommer och kopplingen mellan olika genetiska avvikelser och

symtom.

Parental perspectives on Phelan-McDermid syndrome: Results of a worldwide

surve

(2023) Landlust, A. M., Koza, S. A., Carbin, M., Walinga, M., Robert, S., Cooke, J.,
Vyshka, K., van Balkom, I. D., & van Ravenswaaij-Arts, C.

Definition and clinical variability of SHANK3-related Phelan-McDermid

syndrome.
(2023). Schon, M., Lapunzina, P., Nevado, J., Mattina, T., Gunnarsson, C., Hadzsiev,

K., Verpelli, C., Bourgeron, T., Jesse, S., van Ravenswaaij-Arts, C. M. A., &
Hennekam, R. C.

Strong evidence for genotype—phenotype correlations in Phelan-McDermid

syndrome: results from the developmental synaptopathies consortium
(2022) Levy, T., Foss-Feig, J. H., Betancur, C., Siper, P. M., Trelles-Thorne, M. d. P.,
Halpern, D., Frank, Y., Lozano, R., Layton, C., & Britvan, B.

The Effects of Telepractice to support family members in modeling a speech-

generating device in the home
(En deltagare med Phelan McDermid syndrom) (2021) Douglas, S. N., Biggs, E. E.,
Meadan, H., & Bagawan, A.

The Neurological Manifestations of Phelan-McDermid Syndrome

(2021) Frank, Y.

Sensory Reactivity Phenotype in Phelan—McDermid Syndrome Is Distinct from
Idiopathic ASD

(2021) Tavassoli T, Layton C, Levy T, Rowe M, George-Jones J, Zweifach J, Lurie S,
Buxbaum JD, Kolevzon A, Siper PM.



https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1769721223000770?via%3Dihub
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1769721223000770?via%3Dihub
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1769721223000605?via%3Dihub
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1769721223000605?via%3Dihub
https://academic.oup.com/hmg/article/31/4/625/6374812?login=false
https://academic.oup.com/hmg/article/31/4/625/6374812?login=false
https://pubs.asha.org/doi/10.1044/2021_AJSLP-20-00230
https://pubs.asha.org/doi/10.1044/2021_AJSLP-20-00230
https://www.pedneur.com/article/S0887-8994(21)00124-7/abstract
https://www.mdpi.com/2073-4425/12/7/977
https://www.mdpi.com/2073-4425/12/7/977
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o Recent developments in Phelan-McDermid syndrome research: an update on

cognitive development, communication and psychiatric disorders.

(2021) Vogels, A., Droogmans, G., Vergaelen, E., Van Buggenhout, G., & Swillen, A.

o Delineation of the genetic and clinical spectrum of Phelan-McDermid syndrome

caused by SHANKS3 point mutations
(2018) De Rubeis, S., Siper, P. M., Durkin, A., Weissman, J., Muratet, F., Halpern, D.,
Trelles, M. d. P., Frank, Y., Lozano, R., & Wang, A. T. (2018).

o Prospective study of autism phenomenology and the behavioural phenotype of

Phelan—McDermid syndrome: comparison to fragile X syndrome, Down

syndrome and idiopathic autism spectrum disorder.
(2017) Richards, C., Powis, L., Moss, J., Stinton, C., Nelson, L., & Oliver, C.

o Brief Report: Sensory Reactivity in Children with Phelan—McDermid Syndrome
(2016) Mieses, A., Tavassoli, T., Li, E., Soorya, L., Lurie, S., Wang, A., Siper, P., &

Kolevzon, A.

o Clinical and genomic evaluation of 201 patients with Phelan—-McDermid
syndrome
(2014) Sarasua, S. M., Boccuto, L., Sharp, J. L., Dwivedi, A., Chen, C.-F., Rollins, J.
D., Rogers, R. C., Phelan, K., & DuPont, B. R.

e The 22g13.3 deletion syndrome (Phelan-McDermid syndrome)
(2012) Phelan, K., & McDermid, H.

o 22913 deletion syndrome
(2001) Phelan, M. C., Rogers, R. C., Saul, R. A., Stapleton, G. A., Sweet, K.,
McDermid, H., Shaw, S. R., Claytor, J., Willis, J., & Kelly, D. P.

Europeiska konsensusriktlinjer

Ar 2020 bildades en internationell grupp med experter och foretradare for
intresseorganisationer fran 14 lander for att uppdatera och anpassa riktlinjer som utvecklats i
Nederlanderna efter europeiska forhallanden. Fran Sverige deltar Britt-Marie Anderlid
(Karolinska institutet) och Cecilia Gunnarsson (Linkdpings universitet). Rekommendationerna
ar baserade pa forskning som involverar personer med Phelan McDermid syndrom men

aven andra grupper och viss forskning som forklarar bakomliggande orsaker till symtom.


https://journals.lww.com/co-psychiatry/abstract/2021/03000/recent_developments_in_phelan_mcdermid_syndrome.8.aspx
https://journals.lww.com/co-psychiatry/abstract/2021/03000/recent_developments_in_phelan_mcdermid_syndrome.8.aspx
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29719671/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29719671/
https://jneurodevdisorders.biomedcentral.com/articles/10.1186/s11689-017-9217-6
https://jneurodevdisorders.biomedcentral.com/articles/10.1186/s11689-017-9217-6
https://jneurodevdisorders.biomedcentral.com/articles/10.1186/s11689-017-9217-6
https://link.springer.com/article/10.1007/s10803-016-2754-0
https://link.springer.com/article/10.1007/s00439-014-1423-7
https://link.springer.com/article/10.1007/s00439-014-1423-7
https://karger.com/msy/article/2/3-5/186/205275/The-22q13-3-Deletion-Syndrome-Phelan-McDermid
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/1096-8628(20010615)101:2%3C91::AID-AJMG1340%3E3.0.CO;2-C
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Patientforetradare har deltagit under hela processen och rekommendationerna baseras aven

pa information fran en enkat som besvarats av foraldrar.

Eftersom det inte finns tillrackligt mycket god forskning for att kunna utforma
rekommendationer rostade expertgruppen om rekommendationer baserade pa den forskning

som finns samt pa information fran foraldraenkaten.

Riktlinjerna riktar sig framst till personer med Phelan McDermid syndrom som har en deletion
22q13.3 som inkluderar SHANK3-genen eller en patogen variant i SHANKS. Delar av
riktlinjerna kan é&nda vara relevanta for personer med en deletion i 22913.3 som inte
inkluderar SHANKS3.

Har finns utférlig information pa engelska om riktlinjerna och hur de utvecklades https://ern-

ithaca.eu/documentation/phelan-mcdermid-quideline/

Nedan finns en lista dver de riktlinjer som hittills har publicerats. Lankar till relevant riktlinje
finns ocksa under stéd och behandling , exempelvis under sémn, kommunikation, sensorik,

epilepsi och atande.

e Schon, M., Lapunzina, P., Nevado, J., Mattina, T., Gunnarsson, C., Hadzsiev, K.,
Verpelli, C., Bourgeron, T., Jesse, S., van Ravenswaaij-Arts, C. M. A., & Hennekam,
R. C. (2023, 2023/07/01/). Definition and clinical variability of SHANK3-related
Phelan-McDermid syndrome. European Journal of Medical Genetics, 66(7),
104754. https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104754

e Koza, S. A, Tabet, A. C., Bonaglia, M. C., Andres, S., Anderlid, B.-M., Aten, E.,
Stiefsohn, D., Evans, D. G., van Ravenswaaij-Arts, C. M. A., & Kant, S. G. (2023,

2023/07/01/). Consensus recommendations on counselling in Phelan-McDermid

syndrome, with special attention to recurrence risk and to ring chromosome 22.
European Journal of Medical Genetics, 66(7),
104773. https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104773

e Burdeus-Olavarrieta, M., Nevado, J., van Weering-Scholten, S., Parker, S., & Swillen,

A. (2023). Consensus recommendations on communication, language and speech in

Phelan-McDermid syndrome. European Journal of Medical Genetics, 66(5), 104745.


https://ern-ithaca.eu/documentation/phelan-mcdermid-guideline/
https://ern-ithaca.eu/documentation/phelan-mcdermid-guideline/
https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104754
https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104773
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Matuleviciene, A., Siauryte, K., Kuiper, E., & Grabrucker, A. M. (2023, 2023/06/01/).
Consensus recommendations on chewing, swallowing and gastrointestinal problems
in Phelan-McDermid syndrome. European Journal of Medical Genetics, 66(6),
104763. https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104763

Walinga, M., Jesse, S., Alhambra, N., & Van Buggenhout, G. (2023, 2023/05/01/).

Consensus recommendations on altered sensory functioning in Phelan-McDermid

syndrome. European Journal of Medical Genetics, 66(5),

104726. https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104726

de Coo, I. F. M., Jesse, S, Le, T.-L., Sala, C., & Bourgeron, T. (2023, 2023/06/01/).
Consensus recommendations on Epilepsy in Phelan-McDermid syndrome. European
Journal of Medical Genetics, 66(6),

104746. https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104746

San José Céaceres, A., Landlust, A. M., Carbin, J. M., & Loth, E. (2023, 2023/06/01/).

Consensus recommendations on sleeping problems in Phelan-McDermid syndrome.

European Journal of Medical Genetics, 66(6),
104750. https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ejimg.2023.104750
Damstra, R. J., Vignes, S., Ravenswaaij-Arts, C. v., & Mansour, S. (2023,

2023/06/01/). Consensus recommendations on lymphedema in Phelan-McDermid

syndrome. European Journal of Medical Genetics, 66(6),

104767. https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104767

van Balkom, I. D. C., Burdeus-Olavarrieta, M., Cooke, J., de Cuba, A. G., Turner, A.,
Vogels, A., & Maruani, A. (2023, 2023/06/01/). Consensus recommendations on
mental health issues in Phelan-McDermid syndrome. European Journal of Medical
Genetics, 66(6), 104770. https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ejimg.2023.104770
van Eeghen, A. M., Stemkens, D., Fernandez-Fructuoso, J. R., Maruani, A,
Hadzsiev, K., Gaasterland, C. M. W., Klein Haneveld, M. J., Vyshka, K., Hugon, A.,
van Eeghen, A. M., Alhambra, N., Anderlid, B.-M., Andres, S., Aten, E., Guedes, R.
B., Bonaglia, M. C., Bourgeron, T., Burdeus-Olavarrieta, M., Carbin, M. J., Cooke, J.,

Damstra, R. J., de Coo, I. F. M., Di Domenico, S., Evans, D. G., Fernandez-
Fructuoso, J. R., Grabrucker, A. M., Gunnarson, C., Hadzsiev, K., Hennekam, R. C.,
Jesse, S., Kant, S. G., Koza, S. A., Kuiper, E., Landlust, A. M., Lapunzina, P., Loth,
E., Mansour, S., Maruani, A., Mattina, T., MatuleviCiené, A., Nevado, J., Parker, S.,
Robert, S., Sala, C., San José Caceres, A., Schén, M., Siauryté, K., Stemkens, D.,


https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104763
https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104726
https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104746
https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104750
https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104767
https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104770
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Stiefsohn, D., Swillen, A., Tabet, A. C., Toro, R., Turner, A., van Balkom, I. D. C., van
Buggenhout, G., van Eeghen, A. M., van Ravenswaaij-Arts, C. M. A., van Weering,
S., Verpelli, C., Vignes, S., Vogels, A., Vyshka, K., Walinga, M., & van Balkom, I. D.
C. (2023, 2023/07/01/). Consensus recommendations on organization of care for
individuals with Phelan-McDermid syndrome. European Journal of Medical Genetics,
66(7), 104747. https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ejmq.2023.104747
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Databaser med aktuella studier

Internationella databaser med information om aktuella studier. Anvand sokorden

Phelan-McDermid syndrome, 22913 deletion syndrome eller SHANK3.

Kaélla: Socialstyrelsens kunskapsbas.

Den europeiska databasen Orphanet samlar information om forskning som ror

sallsynta halsotillstand.

Databasen EU Clinical Trials Regqister drivs av EU:s lakemedelsmyndighet EMA som

samlar information om europeiska kliniska studier.

Den amerikanska databasen ClinicalTrials.gov samlar information om kliniska studier.



https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ejmg.2023.104747
https://doi.org/10.1002/ajmg.a.63312
https://www.orpha.net/
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search
https://clinicaltrials.gov/
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Mer information

Mer om Phelan McDermid, sallsynta diagnoser, funktionsnedsattning och att vara anhdérig

hittar du pa hemsidorna som ar listade nedan.

Phelan McDermid

Phelan McDermids Syndrom Sverige (pmss.se)

Phelan McDermid Syndrome Foundation (pmsf.org)

Phelan McDermids syndrom — Norskt kompetenscentrum (frambu.no)

Sallsynta diagnoser

Agrenska — nationellt kompetenscentrum for séllsynta hélsotillstdnd och andra

funktionsnedsattningar

NOC — natverket for ovanliga kromosomavvikelser

Mun H center — nationellt orofacialt (mun och ansikte) kunskapscenter for sllsynta

hélsotillstand

CSD — centrum for sallsynta diagnoser i Samverkan

Funktionsnedsattning

Heja olika — oberoende webbtidning om funktionsrattsfragor och

funktionshinderspolitik.

RBU — Riksforbundet for rorelsehindrade barn och ungdomar

Our Normal — motesplats for familjer med barn med normbrytande

funktionsvariationer

Riksforbundet FUB — arbetar for att personer med intellektuell funktionsnedsattning

och deras anhoriga ska kunna leva ett gott liv.

Infoteket om funktionshinder drivs av Region Uppsala. Viss information rér endast

Uppsala men den storsta delen ar generell.

Funktionshinderguiden drivs av Habilitering och hélsa i Stockholm. Viss information

galler endast Stockholm men den storsta delen ar generell.



https://pmss.se/
https://pmsf.org/
https://frambu.no/diagnose/phelan-mcdermids-syndrom/
https://www.agrenska.se/
https://www.agrenska.se/
https://nocsverige.se/
https://www.mun-h-center.se/
https://www.mun-h-center.se/
https://csdsamverkan.se/2.320310a816aa18e8d63ac.html
https://hejaolika.se/
https://hejaolika.se/
https://rbu.se/
https://ournormal.org/
https://ournormal.org/
https://www.fub.se/
https://www.fub.se/
https://regionuppsala.se/infoteket/
https://regionuppsala.se/infoteket/
https://www.funktionshindersguiden.se/
https://www.funktionshindersguiden.se/
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Anhorig

Nationellt kompetenscentrum anhériga (NKA) samlar kunskap och information om att vara

anhorig och vilket stéd anhériga behdver. Exempel pa bra sidor pa NKAs webbplats, som
kan vara relevanta for anhériga till nAgon med Phelan McDermid syndrom:

e Anhorigstrategin

e Forsta tiden
e Framtiden

o Kuvalificerad omvéardnad

e Viarmed

e Syskon
o Samtalsgrupp (for anhoriga till personer med flerfunktionsnedsattning)

REGION

Nationellt Center Telefon: 06315 48 10 JAMTLAND
for Rett syndrom och E-post: nationelltcenter@regionjh.se HARJEDALEN

narliggande diagnoser
www.nationelltcenter.se

Box 601
832 23 Froson


http://www.anhoriga.se/
https://anhoriga.se/stod--utbildning/nationell-anhorigstrategi/
https://anhoriga.se/anhorigomraden/flerfunktionsnedsattning/forsta-tiden/
https://anhoriga.se/anhorigomraden/flerfunktionsnedsattning/framtiden/
https://anhoriga.se/anhorigomraden/flerfunktionsnedsattning/kvalificerad-omvardnad/
https://anhoriga.se/metoder-och-verktyg/anhoriga-till-personer-med-flerfunktionsnedsattning/viarmedpaketet/
https://anhoriga.se/anhorigomraden/flerfunktionsnedsattning/syskon/
https://anhoriga.se/metoder-och-verktyg/anhoriga-till-personer-med-flerfunktionsnedsattning/samtalsgrupper/
mailto:nationelltcenter@regionjh.se

