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Information om CDKLS-bristsyndrom
frin Kunskapsportalen

CDKL5-bristsyndrom ar ett tillstdnd som orsakas av en mutation i CDKL5-genen.
Svarbehandlad epilepsi och motoriska svarigheter som visar sig tidigt i livet ar karakteristiska
symtom. CDKL5-bristsyndrom har tidigare ofta diagnostiserats som Rett syndrom, men

betraktas idag som ett eget syndrom trots vissa kliniska likheter.
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Enkel sammanfattning

Har ar information som kan vara till hjalp for den som moéter nagon med CDKLS5-
bristsyndrom och vill forsta personen bittre. Informationen ar @ven skriven for att

passa yngre lasare.

* Precis som alla andra ar personer med CDKL5-bristsyndrom olika. Manga personer
har svart att styra kroppen och behdver stéd nar de gar och en del gar inte alls.
Epilepsi ar valdigt vanligt. Epilepsianfall kan visa sig som att personen far ryckningar,
blir franvarande eller blir stel i kroppen. Efter anfall kan personen bli valdigt trott.
Anfall kan goéra det svart for personer med CDKL5-bristsyndrom att rikta och halla
kvar uppmarksamheten. Vid sadana tillfallen kanske du behéver vanta innan ni kan

fortsatta med det ni haller pa med eller prova en annan gang.

* Manga personer med CDKL5-bristsyndrom har en sarskild typ av synnedsattning dar
synen ar nedsatt trots att 6gonen fungerar. Det kan yttra sig som att personen inte sa
ofta tittar pa saker och personer. Nar hen tittar kan blicken vara kort och snabb men

om nagot ar valdigt intressant kan blicken vara tydlig.

* De allra flesta kommunicerar med mimik, kroppssprak, ljud, bilder eller gester
istallet for med tal. En del personer med CDKL5-bristsyndrom tycker mycket om att
samspela med andra, aven personer som de inte kanner. Andra personer behoéver
lara kdnna dig en lang stund innan de vill kommunicera direkt med dig. Prata direkt
med personen och se till att involvera denne i samtalet men hor efter med andra i

personens narhet om de tror att det passar bra att komma nara.
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+ Manga personer reagerar och har tankar om det som hander runtomkring dem, men
det kanske inte syns sa tydligt i deras ansiktsuttryck eller blick férran nagot ar valdigt
roligt eller jobbigt. Det ar viktigt att veta att manga anda hor och lyssnar. Det &r ocksa
bra om personen far fortsatta uppleva genom olika sinnen men att det far ta mer tid

och gors pa ett tydligt satt.

+ For barn kan det vara viktigt att veta att CDKL5-bristsyndrom ar nagot man féds
med. Personer som har det har syndromet ar inte sjuka och syndromet ar inte

smittsamt.

*  Om du traffar nagon som har CDKL5-bristsyndrom 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 Rett syndrom kan vara omvélvande. For en

del familjer tar det lang tid innan diagnosen faststillts. For andra gar det snabbt.

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 CDKL5 syndrom och sétt att komma i kontakt med andra familjer. Nationellt
Kompetenscentrum anhdériga (NKA) har skapat en resurs med information pa

sin hemsida for nyblivna féraldrar till barn med omfattande funktionsnedsattning. Dar finns
bl.a. berattelser fran andra féraldrar om hur de upplevde den férsta tiden. Aven om resursen
inte specifikt handlar om att vara foralder till ett barn med CDKL5 syndrom, sa kan det ga att

kanna igen sig i de beskrivningar och erfarenheter som delges.
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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 fran RSIS (Rett syndrom i Sverige) hemsida som anpassats till

Kunskapsportalen. Det ar ocksa viktigt att kanna till att samhallet kan ge stdd. Se avsnitt

"Samhallsstod och service”.

Rad till slakt och vanner:

Som foralder kan det vara svart att be om hjalp. Darfér behdver du som anhérig

fraga, foresla och boka in.

e Det @r bra om du kan bli trygg och van vid personen med CDKL5-bristsyndrom,

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

o Du vill successivt lara dig att kunna vara ensam med din anhérige. Fraga

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 gora. 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 umgéas och vara

tillsammans.

o Fraga nar pa dygnet familjen skulle uppskatta avlastning. Fraga exempelvis: Vilken

dag passar det att jag stannar dver natten for att kunna ta hand om mitt syskonbarn
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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

Orsak och genetik

CDKL5-genen ligger pa X-kromosomens korta arm (p) och syndromet kallas darfér X-bundet.
Genen styr produktionen av ett protein som ar nédvandigt for utvecklingen av hela det
centrala nervsystemet, framst nervcellerna. Proteinet paverkar aktiveringen av andra gener

och proteiner.

Hittills har éver 90 olika mutationer i CDKL5-genen identifierats hos personer med CDKL5-
bristsyndrom. Mutationen kan besta av en sekvensférandring i sjélva genen (ordningen av
genens delar ar férandrad), deletion (bitar av genen saknas), duplikation (hela eller delar av
genen har duplicerats) eller translokation (hela eller delar av genen har flyttats till en annan
plats inom samma kromosom eller till en annan kromosom). Férlusten av proteinfunktionen
ar ofta likartad oavsett typ av mutation. Hur syndromet yttrar sig hos olika personer kan bero

pa flera andra genetiska faktorer samt om och i hur hég grad andra symtom férekommer.

Over 99% av CDKL5-mutationerna ar spontana. Det betyder att de slumpmaéssiga
féorandringarna i arvsanlagen inte har arvts fran nagon av féraldrarna. Risken att fa ytterligare
ett barn med diagnosen ar lag (mindre an 1%). | séllsynta fall vid germinal mosaicism (om
mutationen finns i en del men inte i alla kdnsceller) eller om mamman har en skev X-

kromosominaktivering (den icke-paverkade X-kromosomen ar aktiv i ett flertal celler) kan
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risken vara hogre. Fosterdiagnostik ar mojligt om mutationen hos ett syskon med CDKL5-

brist ar kand.

Att stédlla diagnos

Det finns i dagslaget inga faststéllda diagnoskriterier for CDKL5-bristsyndrom men hos
personer/barn med motoriska och kognitiva utvecklingsférseningar som debuterar med
epilepsi under forsta levnadsdygnet eller manaderna bér en utredning av CDKL5-mutation

Overvagas.

Diagnosen stélls efter blodprov och genetisk undersékning som boér innehalla analys av
eventuella gener som kan orsaka en tidigt debuterande epilepsi (multigenpanel for epilepsi)
eller helst mer omfattande testning med helexom- eller helgenomsekvensering. Isolerad
testning av endast en mutation inom omradet fér CDKL5-genen, dven om den inkluderar test
for méjliga duplikationer och deletioner, anvands numera sallan och brukar inte

rekommenderas.

Differentialdiagnoser

| diagnosutredningen ingar att utesluta andra diagnoser. Nagra diagnoser som till viss del
kan likna CDKL5-bristsyndrom ar Rett syndrom, Angelman syndrom, MECP2-
duplikationssyndrom, FOXG1 syndrom, Mowat Wilson syndrom, Phelan McDermid syndrom,

Dravet syndrom.

Skillnader mellan CDKL5-bristsyndrom och Rett syndrom
Narmaste differentialdiagnosen ar Rett syndrom. Det finns manga symtom som dverlappar
men ocksa tydliga skillnader, vilket har lett till att manga numera ser CDKL5-bristsyndrom

som ett eget, separat syndrom. Epilepsi uppkommer betydligt tidigare och ar svarare att
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behandla vid detta tillstand an vid Rett syndrom. En speciell form av epilepsi, infantil spasm,

forekommer ocksa och ses sallan hos barn med Rett syndrom.

Nedsatt muskeltonus och férsenad motorisk utveckling ses mycket tidigare an vid Rett
syndrom — redan vid nagra manaders alder och ofta innan debut av epilepsi. De
grovmotoriska svarigheterna ar oftast storre vid CDKL5-bristsyndrom medan handfunktionen
ar mer utvecklad &n vid Rett syndrom. Aven om stereotypier férekommer &r de ofta mindre

distraherande for personen an vid Rett syndrom.

Regressionsperioden ar oftast inte sa tydlig vid CDKL5-bristsyndrom och, i de fall en
regressionsperiod, rapporteras ar den kopplad till epilepsidebut. Cerebral synnedsattning
rapporteras oftare och det finns distinkta gemensamma drag i utseendet hos personer med

CDKL5-bristsyndrom vilket saknas vid Rett syndrom.

Pojkar och man

CDKL5-bristsyndrom diagnostiseras ocksa hos pojkar och man, men inte lika ofta som hos
flickor och kvinnor. Sjukdomsférloppet hos pojkar och man ar ocksa oftast mycket

allvarligare.

Vanliga symtom

De vanligaste symtomen listas nedan. Det ar viktigt att papeka att en individ inte har alla
symtom och att svarighetsgraden skiljer sig fran person till person. En del symtom kan

forsvinna med tiden och andra kan tillkomma.

o Epilepsi ar mycket vanligt (99%) och visar sig tidigt — redan under de férsta

dagarna/manaderna (ibland aven timmarna) — och svarar i manga fall daligt pa
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behandling. Epilepsin har ocksa ett karakteristiskt forlopp.

o Psykomotorisk utvecklingsforsening med intellektuell funktionsnedsattning syns
ganska tidigt och ar oftast svar. Utvecklingen kan paverkas av svarighetsgraden av
epilepsi och hur val epilepsibehandling fungerar. Det finns aven personer med

forandringar i CDKL5-genen med latta eller minimala funktionsnedsattningar.

e Avvikande beteende med skratt omvaxlat med grat utan nagon uppenbar anledning
forekommer. Dessa kan ibland relateras till epileptiska anfall (s.k. gelastiska) och
ibland till smarta. Labilt humoér med extrema férandringar i humoret som kan vaxla
fran exaltation till nedstdmdhet inom samma dag beskrivs. Denna humdrvaxling kan

paga i dagar.

e Motoriska svarigheter férekommer hos alla personer med CDKL5-bristsyndrom.
Redan fran spadbarnsaldern syns nedsatt muskeltonus (hypotoni) och forsenad

motorisk utveckling.

o« Kommunikationssvarigheter i form av avsaknad av tal eller mycket begransad

talutveckling forekommer hos nastan alla personer med CDKL5-bristsyndrom.

e Somnproblem i form av svarigheter att somna samt avbruten sémn ar relativt vanligt
(89,9%). Dygnsrytmen kan variera med perioder helt utan sdmn och paféljande
perioder med sémn under flera dygn.

e Tandgnissling (Bruxism) ar vanligt (86,3%)

o Stereotypier med repetitiva rorelser som ofta involverar handerna (80,3%) men

aven huvudet ar vanligt, exempelvis vridande rorelser med handerna, att suga pa
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handerna och huvudskakningar.

Nutritionssvarigheter och gastrointestinala problem (78,7%)

Gemensamma drag i utseende férekommer men ar ganska diskreta: framtradande
och bred panna (74%), djupt sittande 6gon (73%), bred och lag nasrot, fylliga lappar
med lite hangande underlapp (67,2%), tydligt markerat och djupt filtrum samt
avsmalnande fingrar. Tillvaxten av huvudomfanget avstannar hos éver 60% men

ligger 6ver gransen for mikrocefali.

Andra vanliga symtom

Avvikande andningsmonster (50,7%).

Avvikande sitt att visa smartreaktioner pa ar vanligt. Aven svar pa smartlindrande
behandling kan vara annorlunda (exempelvis uteblivet svar pa behandling med

morfin).

Nedsatt bentathet kan férekomma hos personer som inte gar. Langvarig behandling
med epilepsimediciner kan ocksa vara en bidragande orsak. Nedsatt bentathet dkar
risken for fraktur.

Skolios ar relativt vanligt och risken for skoliosutveckling 6kar med aldern. (68,5%)

Hjartproblem kan forekomma i form av hjartrytmrubbningar (takykardi) samt

forandringar i EKG-kurvan. Hjartbedémning bor darfér inga i regelbunden uppfdljning
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av personer med CDKL5-bristsyndrom.

e Cerebral synskada innebar svarigheter att tolka synimpulser och kan forekomma

(80%) liksom tendens till att titta snett at sidan.

e Vasomotoriska problem ar vanliga (ca 50%) och visar sig bl.a. i form av att hander

och fotter ar kalla aven under sommaren eller med varma klader.

Historik

CDKL5-genen identifierades for forsta gangen 1998 och kallades ursprungligen for STK9-
genen (Serine-Threonine Kinase). Ar 2003 beskrevs férandring av CDKL5-genen som en
mojlig orsak till syndrom med infantil spasm, hypsarytmi (typisk EEG-bild) och intellektuell

funktionsnedsattning.

En mutation i CDKL5-genen har pavisats hos personer med Rett syndrom (framfor allt
personer med Hanefeld-variant) men aven hos personer med West syndrom och Lennox
Gastaut syndrom. | och med att mutation i CDKL5-genen identifierats hos allt fler personer
framtradde en distinkt symtombild kopplad till denna mutation. | en studie fran 2012
genomférde en grupp australiska forskare en stor gruppstudie dar de drog slutsatsen att
CDKL5-bristsyndrom skulle ses som ett separat syndrom och inte som en variant av Rett

syndrom.

For att utdka kunskapen om CDKL5-bristsyndrom grundades 2012 av The Kids Research
Institute Australia och International Foundation for CDKL5 Research (IFCR) den

internationella databasen som bade samlar data om detta tillstand for att 6ka forstaelsen for
syndromets naturliga historia, sprida kunskap om detta till patienternas familjer och stddja

behandlingsriktad forskning.
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Moét individer och familjer

Att ta del av berattelser fran andra familjer och individer som lever med CDKL5-
bristsyndrom 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. Varje individ har
ocksa sin unika personlighet. Tveka inte att ta kontakt med intresseorganisationer

eller kontaktpersoner.

Berattelser - livet med Rett syndrom:

Vi syns — M6t Linnéa

Linnea har CDKL5-bristsyndrom och bor utanfér Linkdping tillsammans med sina féraldrar
och systrar. Hon ar en nyfiken tjej pa tio ar som alskar musik och att vara med dar det
hander saker. Vi far félja med pa en vanlig dag hemma hos Linnea vars diagnos ar mycket

ovanlig.

SE FILMEN OM LINNEA

Artikel — Ett kliv in i vuxenvarlden med eget boende

Malou Wiberg Gustafsson ar 20 ar och har nyligen flyttat till egen lagenhet i Sundsvall. Det ar
inget markvardigt med det, 20-aringar flyttar hemifran hela tiden. Men eftersom Malou har en
svar funktionsnedsattning och behdéver hjalp med precis allt ar flytten anda ett stort steg for

Malou och hennes familj.

TILL ARTIKEL
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Learn about CDKL5 - International Foundation for CDKL5 Research

Film om CDKL5-bristsyndrom fran International Foundation for CDKL5 Research.

SE FILM

Intresseorganisationer

International Foundation for CDKL5 Research

Ar den stérsta internationella intresseorganisationen fér CDKL5-bristsyndrom. International
Foundation for CDKL5 Research har aven en internationell Facebookgrupp. Den hittar

du har.

The Kids Research Institute Australia

Information om CDKLS5 registret i Australien.

CDKLS5 Sverige — Facebookgrupp

Sluten Facebookgrupp for féraldrar med barn som har CDKL5-bristsyndrom. Gruppen har

medlemmar fran Sverige och Norge.

Kontaktperson

Susanne Bergstrom ar kontaktperson for CDKL5-bristsyndrom. Lar kanna henne lite

battre genom foljande sju fragor. Och tveka inte att ta kontakt!
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1. Vad har du fér anknytning till CDKL5-bristsyndrom?

— Via min dotter June. Vi fick diagnosen for ett ar sedan.

2. Kan du beratta lite om din dotter?

— Hon ar fantastisk, saklart. Idag ar hon en ung kvinna som fyller 32 &r i ar. Hon ar alltid
valdigt positiv och n6éjd med livet. June har stora funktionsnedsattningar. Hon sitter i rullstol,
har inget tal, ser inget, har skolios som hon opererats for och lever med mycket svar epilepsi.
Ibland behdver hon vila mycket. Trots det moter hon varje dag med ett leende och ar alltid

glad och ndjd. Hon ar min stora forebild.

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

— Diagnosen fick vi forra aret. Det borjade med att vi fick méjlighet att vara med i ett projekt.
Sedan ringde de och berattade att diagnosen hade kunnat faststallas. Man maste veta vad
man ska leta efter. Det gar inte att bara géra en massa utredningar, utan man behdver ha en
idé om vad det kan vara och sedan undersdka det ndrmare. Nar jag sjalv bérjade sdka
information om diagnosen hittade jag det material som fanns om CDKL5-bristsyndrom. Det

var fantastiskt att Iasa, eftersom beskrivningen stdmde exakt in pa min dotter.

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

— Vi firade faktiskt. Vi hade levt sa lange utan diagnos att det var en lattnad att antligen fa ett
namn pa det. Samtidigt var det spannande att fa veta mer. De som far barn med diagnosen

idag vet mycket mer an vad vi visste. Hade vi vetat da det vi vet idag hade vi kanske kunnat

gora vissa saker annorlunda.

5. Finns det nagot ni har saknat sedan ni fick diagnosen?
— Nej. Jag tycker att den information som fanns pa natet var bra. Det var en beskrivning som

vi kdnde igen oss i. Vi gick ocksa direkt med i olika Facebook-grupper dar andra med samma
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diagnos finns.

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

— Hela hennes vardag har vi byggt upp kring hennes behov. Idag bor hon i egen bostad med
sina assistenter och har ett bra liv. For framtiden hoppas jag att det blir Iattare att utbilda
assistenter och forklara varfor vissa saker ar som de ar. Mer information ar alltid bra. Vi har
aldrig kunnat tillhéra nagon grupp eftersom vi inte visste vilken diagnos June hade. Nu ar vi
med i tva Facebook-grupper, en svensk och en nordisk. Jag hoppas att vi framdver kan

ordna nagon traff. Det ser jag fram emot — att fa traffa andra familjer i liknande situationer.

7. Varfor har du valt att stalla upp som kontaktperson?

— Jag tycker att det ar ett arofyllt uppdrag. Jag har lang erfarenhet av att leva med CDKL5-
bristsyndrom utan att veta att det var det. Jag ser fram emot att kunna stétta andra foraldrar,
eftersom det ofta kommer som en fullstandig chock att fa ett barn med sa stora behov.

Framfor allt vill jag kunna ge hopp infor framtiden.

Kontakta Susanne
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Hilsa och utveckling

Alla manniskor har ratt till hdlsa och utveckling genom hela livet. For personer som
lever med CDKL5-bristsyndrom kan det innebara att det krdavs bade stod for
delaktighet samt behandling av de symtom som kommer med diagnosen. Det ar viktigt
att ha i atanke att insatser behover utformas utifran kunskap om diagnosen, liksom

varje individs personlighet, specifika behov och méjligheter.

Stod for delaktighet

Aktiviteter

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

halsa.

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 CDKL5-bristsyndrom. | féljande stycken beskrivs aktiviteter som
har stod i forskning och evidensbaserad praktik fér personer med liknande symptom som de
med CDKL5-bristsyndrom.
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Att vara delaktig i vardagsaktiviteter och rutiner

Anpassa dagliga aktiviteter och rutiner s& att personen med CDKL5-bristsyndrom kan vara
delaktig och paverka pa sitt satt. Hur kan aktiviteten anpassas sa att personen kan vara sa
sjalvstandig som mojligt? 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 anvanda alternativa styrsatt (kontakter) for att delta i hushallssysslor s& som
matlagning.

o hjalpa till att bara/kora tvattkorg till tvattstugan

Fundera ocksa dver om personen med CDKL5-bristsyndrom 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 éver 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.

Samspelsstod i aktiviteter

Att samspela och gora aktiviteter tillsammans ar roligt! Personer med CDKL5-bristsyndrom
kan behdva stod for att samspela och delta, till exempel genom att vi i omgivningen ar
lyhérda och uppmarksamma pa vad personen ar intresserad av for tillfallet, och utgar ifran
det. Foljande strategier kan vara gynnsamma att tanka pa i samband med aktiviteter med

personer med CDKL5-bristsyndrom:
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¢ Repetition och tydliga pauser i till exempel aktiviteter kan locka till svar och initiativ
fran personen med CDKL5-bristsyndrom. Det ar viktigt att tdnka pa att det ibland kan

ta langre tid for personen att svara eller reagera, sa tank pa att vanta tillrackligt lange!

e Pauser kan ocksa skapa spanning och forvantan, vilket kan motivera och locka
personen att sjalv vara mer aktiv. Detta &r i sin tur en viktig férutsattning for att
utveckla saval kommunikativa, motoriska som kognitiva férméagor. Ett exempel kan
vara att géra paus nar ni gungar, kastar boll eller satter pa nasta favoritlat. Vanta in
att personen med CDKL5-bristsyndrom visar —pa det satt hen kan — att hen vill géra

mer.

o Attviiden sociala omgivningen ar med och deltar i aktiviteter och bidrar med lust
och energi. En del personer med CDKL5-bristsyndrom kan ibland tappa i fokus och
kan da behdva hjalp att aterengagera sig i aktiviteten. Naturligtvis behdver det finnas

en balans mellan aktivitet och aterhamtning.

Det finns flera tips pa samspel att anvanda i olika aktiviteter pa lankarna nedan. Préva garna

strategierna nar ni gungar, dansar 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 aven anvandbara med personer med CDKL5-bristsyndrom som behdver lite
extra stéd i samspel och i att gora aktiviteter tillsammans. Aktiviteterna kan anpassas sa att
de passar aldre personer.

Las mer pa anhoriga.se
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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 CDKL5-
bristsyndrom som behdver stdd for att samspela i aktiviteter tillsammans.

Las mer pa goteborg.se

Tips pa aktiviteter

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. Férutom mer sdsongsbetonade aktiviteter sdsom bar- och
svampplockning, vinter- och sommarsport, sa kommer har lite fler tips pa vad ni kan goéra

under er utomhusvistelse:

o Sasongsbingo: En rolig aktivitet ar att leta efter olika tecken i naturen nar en sasong
ger plats at en ny. Vi pa Nationellt Center har tagit fram sasongsbingo som ni kan
prova pa nasta promenad.

Véar sasongsbingo

o Fotografera och aterberatta — En annan aktivitet ar att fotografera och sedan lagga

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

o Att gora en hinderbana i naturen ar ocksa ett roligt satt for en lite mer aktiv och
rolig utomhusvistelse. Pa Eldorado resurscenters hemsida hittar ni mer inspiration

kring vad ni kan hitta pa.
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Las mer

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

o Spela frisbeegolf &r 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 traning och dans for

personer med olika funktionsnedsattningar:

o Alla ska ha mojlighet till traning | ParaMe
ParaMe ingar i Parasport Sverige och erbjuder olika sportaktiviteter runt om i Sverige.

Las mer

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

Las mer

o Friskis och Svettis

Anordnar gymnastik for personer med olika funktionsnedsattningar.

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

Vastra Gotalandsregionen 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.

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.

Kognitivt stod

Kognitivt stod underlattar att forsta, minnas, planera och hantera tid. Stodet kan vara i
form av andra manniskor, strategier, anpassningar i miljon eller olika hjdalpmedel. Vid
CDKL5-bristsyndrom kan exempelvis intellektuell funktionsnedsattning gora att

kognitivt stod blir extra viktigt for att gora vardagen mer hanterbar och begriplig.

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. Nastan allt stéd behdver pa ena eller andra sattet individanpassas.

Vad ar kognition?
Kognition ar ett sammanfattande ord fér manniskans férmaga att lara, tdnka och bearbeta

information. Kognition innehaller manga olika delar, som alla ar viktiga for att vardagen ska

fungera.
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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 hur personen forstar sin tillvaro, det vill sdga
verklighetsuppfattning, det vill sdga rumsuppfattning, tidsuppfattning, kvalitets- och
kvantitetsuppfattning samt orsaksuppfattning. Fér personer med en mer omfattande
intellektuell funktionsnedsattning behdvs ofta konkret information for att personen ska kunna
agera sjalvstandigt. Det kan ocksa vara stédjande om handelser sker pa samma satt och
stegvis sa att personen ges forutsattningar att forsta 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 féremal 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, sdsom att trycka pa en touchkontakt som spelar upp
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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 stéd kan personer med Rett syndrom fa ékad sjalvstandighet och kontroll
genom att det synliggdér 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?

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.
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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 infor en ny aktivitet.

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

Andra manniskor

For manga med CDKL5-bristsyndrom utgér andra manniskor en stor del av det kognitiva
stodet. Det ar vanligt att personer i omgivningen ar de som haller reda pa tider och vad som
ska handa under dagen och veckan. Manskligt kognitivt stéd har den stora férdelen att det
gar att anpassa efter individen och situationen som uppkommer. Att halla koll pa trafiken for
att avgodra nar det ar sakert att ga dver gatan ar ett exempel pa stdéd 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

informationen pa egen hand.

REGION

Nationellt Cente Telefon: 063-15 48 10 -
: ' JAMTLAND

for Rett syndrom och E-post: nationelltcenter@regionjh.se o
narliggande diagnoser HARJEDALEN

www.nationelltcenter.se

Box 601
832 23 Froson


mailto:nationelltcenter@regionjh.se

NATIONELLT CENTER

ﬁir RETT SYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

| appen RéttVisat gar det att samla information kring en person digitalt. Ett annat forslag for
natverk med flera stédpersoner ar aktivitetskort och aktivitetsdagbok. Dagboken ger en
overblick over vilka aktiviteter personen gjort under veckan och aktivitetskortet visar vilken
aktivitet kortet galler, varfor aktiviteten ska genomféras, vad som behdvs och annat att tadnka
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.

Personer med CDKL5-bristsyndrom kan ha 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 Iatt komma ner i varv. Pa sa satt kan
personer som har gangférmaga sjalva visa att en vila behévs genom att ta sig till dessa
platser. En del personer kan tréttas av manga intryck och da kan det vara vart att kartlagga
miljéer dar personer ofta vistas utifran detta perspektiv for att se om de gar att anpassa.

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

och kommunikativt stéd. Har ges ocksa manga exempel pa hjalpmedel
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Hjalpmedel

Det finns manga hjalpmedel for kognitivt stdd. 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 soka bland andras bildstdd for att fa inspiration eller ha som mall och

anpassa.

Har ar en film om visuellt stdéd fran Habilitering och Halsa. Informationen ar relevant dven om

filmen handlar om visuellt stod vid autism.

Scheman och kalendrar kan utformas pa olika satt beroende pa hur langt personen kan

Overblicka, vad som ar viktigt for personen att veta etcetera.

| Sverige anvands foljande farger for att representera dagarna: mandag — gron, tisdag — bla,
onsdag - vit, torsdag — brun, fredag — gul, I6rdag — rosa och séndag — roéd. Dagsscheman
ger en overblick 6ver dagen och kan hjalpa till att utveckla tidsuppfattning. De kan ocksa
hjalpa till att forbereda nar rutiner bryts. Pa habilitering och héalsa finns filmer som visar hur

olika miljoer kan anpassas med kognitivt och kommunikativt stod.

Nationellt Center Telefon: 063-15 48 10 o REGION
for Rett syndrom och E-post: nationelltcenter@regionjh.se JAMTLAND
narliggande diagnoser HARJEDALEN

www.nationelltcenter.se

Box 601
832 23 Froson


mailto:nationelltcenter@regionjh.se
https://bildstod.vgregion.se/
https://www.youtube.com/watch?v=5s4QBzm6gVo

NATIONELLT CENTER

fb'r RETT SYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

’ FREDAG FREDAG FREDAG LORDAG LORDAG LORDAG ‘

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

assistenter eller boendepersonal.

Ett alternativ for personer som ar hjalpta av talad information ar att koppla en digital kalender
till en rostassistent. Da kan personen sjalv med hjalp av ett talande
kommunikationshjalpmedel fraga rostassistenten om vad som hander under dagen eller om

annan information som kan finnas i en kalender.

Har kan du lasa om hur Anna, Agnes och Matilda som har Rett syndrom anvander sig av

sina smarta-hem-funktioner.

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”.
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Forst

Sedan

Val: Det ar viktigt att ha mojlighet att paverka vad som sker i s& stor utstrackning som
mojligt. Om personen behdver stdd for att visa vad hen vill géra ar det viktigt att ge maojlighet

att valja aktivitet vilket med fordel kan laggas in 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 CDKL5-bristsyndrom.

Har ar en film om tidshjalpmedel fran Habilitering och Halsa. Informationen om att lara sig tid

och tidshjalpmedel ar relevant aven om filmen handlar om autism.

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

o Abilia

e Funktionsverket
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e Frolunda Data

Bildstod i vardsituationer

o Vastra Gotalandsregionen — Bildstdd i varden

e Intelife

Tips pa mer information:

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

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

Podd-avsnitt om kognitivt stod.

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

texten.

Kommunikation

Kommunikation ar viktigt for delaktighet. Omgivningens forvantningar pa att personen
med CDKL5-bristsyndrom kan lara sig nya satt att kommunicera pa har stor betydelse.
Erfarenhet av varlden, samspel, kommunikationshjalpmedel och att fa paverka sin
tillvaro ar ocksa viktigt for utveckling av sprak och kommunikation. Utveckling av

kommunikationen innebar ocksa att anvdnda sina uttryckssatt i flera situationer.

Om kommunikation och sprak
Kommunikation sker nar 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. |
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sprak ingar ocksa pa vilket satt vi uttrycker orden, 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 bérjar anvanda tal for att

kommunicera. Vanligtvis sker kommunikationsutveckling genom att personer i omgivningen
tolkar alla barnets signaler till att barnet forstar att det kan paverka andra att géra saker. Sa

smaningom lar sig barnet att anvanda sprak for att kommunicera.

De olika stegen i den tidiga kommunikationsutvecklingen beskrivs ofta utifran hur
utvecklingen vanligtvis gar till och att utvecklingen sker stegvis. Fér personer med CDKL5-
bristsyndrom ser utvecklingen 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.

3. riktar sin kommunikation for att f& nagon annan att géra nagot sarskilt.

Nationellt Center Telefon: 063-15 48 10 o REGION
for Rett syndrom och E-post: nationelltcenter@regionjh.se JAMTLAND
narliggande diagnoser HARJEDALEN

www.nationelltcenter.se

Box 601
832 23 Froson

29


mailto:nationelltcenter@regionjh.se

NATIONELLT CENTER

ﬁir RETT SYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

4. anvander bildsymboler, tecken eller talade ord for att kommunicera.

Kommunikativ utveckling

De forsta viktiga stegen i kommunikativ utveckling.

O

Spontana
handlingar

Grat, leende och skratt,
vander sig mot plotsliga
ljud eller tittar
intresserat pa andras
ansikten eller lyssnar pa

deras roster.

O

Medvetna
handlingar

Intresserar sig for saker
och hur de kénns,
trycker pa trycka-handa
leksaker, drar handen
Over gitarrstrangar eller

stracker sig efter saker.

o

Medveten
kommunikation

Ropar eller gor ljud pa
annat satt for att nagon
ska komma, anvander
kommunikativt stéd i
samtal for men sjalva
budskapet spelar ingen
stor roll, drar med sig
nagon till dérren for att

visa att hen vill ut eller

©

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.

pekar pa saker.

Kommunikation, sprak och tal vid CDKL5-bristsyndrom

De vanligaste uttryckssatten ar ansiktsuttryck, rost och kroppsrdrelser och enkla gester.
Variationen mellan individer ar stor och det finns ett mindre antal personer som anvander
talade meningar och kan goéra sig foérstadda av personer de inte kanner val. Manga symtom
som ar vanliga vid diagnosen paverkar kommunikationen, bland annat intellektuell

funktionsnedsattning, begransad motorik, synnedsattningar sdsom cerebral synskada (CVI),
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epilepsi och anfallsmedicinering. Personlighet, intresse for socialt samspel och erfarenheter

spelar ocksa in.

Endast 20% anvander talade ord eller tecken och i en enkatstudie dar féraldrar/assistenter till
personer med CDKL5-bristsyndrom tillfragades, svarade éver halften av deltagarna att
personen med diagnosen sallan eller aldrig kommunicerade effektivt. | en intervjustudie fran
2025 beskrev narstaende till 23 personer med CDKL5-bristsyndrom hur och vad personen
kommunicerade. Kommunikationen paverkades bade av inre faktorer som anfall eller CVI
liksom av vem de kommunicerade med. Det ar darfor inte ovantat att kommunikationen
beskrevs som ojamn och att personerna inte konsekvent uttryckte sig pa samma séatti alla
situationer eller vid alla tidpunkter. Aven i denna studie framkom att det &r svart att vara
100% saker pa vad personen menar. A andra sidan beskrevs personerna med CDKL5-
bristsyndrom starta, uppratthalla och avsluta samspel och delta i langre interaktion med flera
turer fram och tillbaka. De beskrevs ocksa uttrycka en bredd av kommunikativa funktioner
sasom att uttrycka kanslor, valja och visa vad de gillade eller inte. En funktion var ocksa att
visa forstaelse, exempelvis genom att visa férvantan, reagera pa bekanta situationer,
information eller sociala sammanhang. Nar kommunikationshjalpmedel inkluderades

kommunicerade 65% ibland med ord i form av bildstdd, tal eller tecken.

Bedomning och samverkan

En kommunikationsbedémning gors utifran varje individ. Hansyn bor ocksa tas till resurser
och behov hos personerna i omgivningen for att de ska kunna ge basta méjliga stéd. Ta
kontakt med en logoped pa habiliteringen for att f& stéd och samarbeta med férskola/skola

eller daglig verksamhet.
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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 alltfor lugn och férutsagbar tillvaro skapa passivitet. Om
allting utfoérs pa rutin eller i en viss ordning ges inte utrymme for att paverka. Utforska vad
som vacker personens intresse och hjalp till att vidga varlden pa olika satt samt ge mojlighet

for personen att paverka inom mer eller mindre valkanda ramar.

Kommunikativ utveckling innebar ocksa att oftare anvanda sina uttryckssatt: fa delta i fler
aktiviteter som lockar till kommunikation och att interagera med fler personer som kan tolka

ens signaler.

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

e Responsiv kommunikation | Nationellt kompetenscentrum anhoriga
(anhoriga.se)

Till materialet

e Jag som foradlder — AKKtiv

Till materialet

e Vi ar med-paketet (anhoriga.se)

Till materialet

Att paverka
Erbjud manga tillfallen att paverka. For en del personer fungerar det bast att paverka i
situationer och samtal som redan pagar medan andra personer kan paverka skeenden och

aktiviteter som ska handa.

o 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.

o Visa Ja/Nej: Att kunna bekréafta eller avvisa alternativ och foérslag 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.
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NEJ kanske till en bérjan ar att inte svara alls och sa smaningom tydligare sasom ett
sarskilt ljud, att vrida pa huvudet, titta pa en bild for NEJ eller att sdga ordet NEJ.
Bdrja 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 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. Som beskrivits ovan kan personer med
CDKL5-bristsyndrom kommunicera en hel del med kroppskommunikation: fysiska reaktioner,
rorelser, gester, mimik, rost. Tecken eller kommunikationshjalpmedel av olika slag ar

nédvandiga for att kunna samtala om sadant som inte finns har och nu och att utveckla

spraket.
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Tecken som AKK (TAKK)

TAKK bygger pa tecken fran teckensprak men anvands tillsammans med tal och oftast
tecknas bara de viktigaste orden i meningarna. TAKK kan underlatta forstaelsen 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 uppmarksambhet till talet, sakta ner taltempot och fortydliga de viktigaste orden i
meningarna som tecknas. Pa Region Uppsalas hemsida finns en gratis introduktionskurs i
TAKK.

Bilder

Bilder kan anvandas pa olika satt — som kognitivt stod for att forklara och underlatta
forstaelsen (till exempel i bildscheman), som fokus fér samtal (exempelvis illustrationer i
bdcker, foton eller bilder i spelappar), samt som ett satt att uttrycka sig. For att en person ska
kunna uttrycka allt den vill krdvs 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, TD Express, 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

ordforrad.

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
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avancerade och innehalla stora ordfoérrad. Talande hjalpmedel kan kombineras med bilder

eller text och kan styras pa olika satt.

En fordel ar att det talade meddelandet underlattar for personen att fa uppmarksamhet
jamfért med om denne endast pekar pa en bild. Talet kan dessutom hjalpa personen att
koppla ord och bild. A andra sidan kan det vara svarare fér omgivningen att tolka om
personen ofta oavsiktligt klickar pa meddelanden. Det ar viktigt att komplettera talande
hjalpmedel med kommunikationskartor och kommunikationsbdcker eftersom teknik kan

krangla eller inte fungera i alla situationer sdsom i badet.

Det verkar ocksa vara individuellt om personen féredrar talande hjalpmedel eller kartor och
bdcker och vilket satt som gar snabbast att lara sig att anvanda. Det ar viktigt att vara
medveten om att det kan ta tid att lara sig nya kommunikationssatt och att manga behéver
utforska och prova sig fram under en lang period. Aven enklare talande hjalpmedel som
talknappar ar anvandbara for att personen enkelt ska kunna goéra sin rost hord i olika

aktiviteter.

Signallexikon

Manga personer med CDKL5-bristsyndrom utvecklar egna signaler eller tecken som bara de
som kanner personen val har lart sig tolka. Ibland kan personen anvanda olika signaler med
olika personer. Da kan en kartlaggning av signaler vara till hjalp. D& beskriver olika
samtalspartners de signaler och tecken de ser och hur de svarar pa dessa. Tillsammans
skapar sedan natverket ett signallexikon som underlattar for alla att uppfatta signalerna och

svara pa dem likadant. P& Nationellt Kunskapscenter Anhdrigas hemsida finns redskap och

information hur det gar till att géra en kartlaggning av kommunikativa signaler.
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Kommunikationspass

Kommunikationspass ar ett kommunikativt stdd som hjalper omgivningen att kommunicera
battre med personen med CDKL5-bristsyndrom. Det beskriver i text och bild bland annat
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)

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 méjliga 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
for omgivningen ar att personens AKK-system (AKK = Alternativ och kompletterande
kommunikation) ar tillgangligt i alla situationer. Om personen exempelvis har ett talande
hjalpmedel kan det behdvas 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 maéjligheter 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. Det hjalper 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 personens alla satt
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att uttrycka sig ar av varde. Bildsymboler kan ocksa underlatta att férsta andras talade sprak.
| en studie med en 3-arig flicka med diagnosen CDKL5-bristsyndrom och CVI 6kade flickans
visuella uppmarksamhet pa text efter att modern pa olika satt uppmarksammat texten under
boklasning. Aven om det inte gar att dra nagra slutsatser utifran en enda studie kan det vara

vart att undersdka personens intresse for bocker, sprak och text.

Mer information om kommunikativt stod:

e Vaiastra Gotalandsregionen

o Habilitering och héalsa — Region Stockholm

o Nationellt kompetenscentrum anhoériga

Musik
Musik paverkar oss alla fysiskt och kdanslomassigt. Rytmer gor att vi vill réra oss och
klanger och harmonier vacker kdnslor och starker var uppmarksamhet. Musik kan

bade ge energi och verka lugnande.

Musikterapi kan ge stdd for personer med CDKL5-bristsyndrom att uttrycka kanslor, visa
olika férmagor och samspela med andra. Tillsammans med andra typer av insatser kan

musikterapi ge stod vid bedomning och utvardering.

Aven om det inte finns nagon forskning om musik och personer med CDKL5-bristsyndrom
specifikt, sa finns det forskning som lyfter musikens potential att motivera och engagera
personer med liknande syndrom och symptom. Musiken kan fylla en funktion som stédjande
ramverk och kan underlatta for personen med CDKL5-bristsyndrom att samspela, ta initiativ

och utféra rérelser och ljud pa ett tilldtande och kravlost satt.
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Kommunikativ musikalitet
Musik har en unik funktion att sammanfoéra manniskor. Det ar inte for inte som vi manniskor i
alla kulturer, sedan urminnes tider, har anvant musik och andra konstnarliga uttrycksformer

for att vara tillsammans och dela kanslor och upplevelser.

Spadbarnsforskare och musikterapeuter menar att de allra forsta kontakterna mellan
spadbarn och deras vardnadshavare har en musikalisk struktur, dar man kan ké&nna igen
element som puls, rytm och melodi i det dynamiska samspelet. Spadbarn och
vardnadshavare anpassar sig automatiskt efter varandras rytm och kénslolage. Det har
kallas ibland fér ’kommunikativ musikalitet” och &r nagot som sker automatiskt i manskligt

samspel fran fodseln.

Forskare med fokus pa musikterapi med personer som har syndrom och symptom som liknar
CDKL5-bristsyndrom — t.ex. Rett syndrom och flerfunktionsnedsattning — lyfte att for
personer som har mycket begransat eller inget talat sprak, sa kan musiksamspel ge
personen utokade eller alternativa mojligheter att uttrycka sig. Forskning visar att musik
vacker ett stort intresse och ofta leder till kommunikativa initiativ och reaktioner fran personer

med dessa syndrom och symptom.

Personer som har CDKL5-bristsyndrom har annars ofta svart att uppratthalla och reglera
vakenhet och engagemang, och manga tar fa initiativ till samspel, dar ocksa fysiska
svarigheter sa som dyspraxi forsvarar rorelser. Flera forskningsstudier har visat att
musikterapi kan stodja engagemang och uppmarksamhet, utveckla kommunikation och
samspel, motivera till 6kad handanvandning samt stddja kdnslomassigt uttryck hos personer

med liknande diagnoser, sa som Rett syndrom och flerfunktionsnedsattning.

Nedan ges nagra exempel pa forskning om musikterapi tillsammans med personer med

liknande syndrom och symptom som CDKL5-bristsyndrom.
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Musikterapi — en vag till kontakt och utveckling

Forskning visar att musikterapi kan spela en viktig roll fér personer som har syndrom som
liknar CDKL5-bristsyndrom och flerfunktionsnedsattning. Musik hjalper inte bara till att skapa
lugn och trygghet i vardagen — den kan ocksa locka fram férmagor som annars ar svara att

upptacka.

Familjer beréattar till exempel hur favoritmusik fungerar som ett verktyg for att trésta, minska
oro eller underlatta kontakt. Studier har visat att aven personer med mycket begransad
kommunikationsférmaga kan gora aktiva val, till exempel genom att valja sanger med hjalp
av bilder. Forskning har dessutom visat att musik paverkar hjarnan och kroppen pa olika satt

—vilket bekraftar musikens kraft att bade lugna och vacka sinnena.

Sammanfattningsvis tyder forskningen pa att musik férutom att bidra till gladje och
engagemang for personer med liknande syndrom och symptom som CDKL5-bristsyndrom,

samt vara ett viktigt stod for larande, kommunikation och valbefinnande.

Nedan ges tips pa musikaktiviteter att géra i hemmet eller i er verksamhet. Féljande
strategier kan vara gynnsamma att tdnka pa i musikaktiviteter med personer med CDKL5-

bristsyndrom:

e Repetition och tydliga pauser i till exempel sanger 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.

o Pauser i musiken ar sarskilt viktiga da de ger personen mgjlighet att reagera och
svara pa det som sker. Det har ar speciellt viktigt eftersom personer med CDKL5-

bristsyndrom kan ha en svarslatens som gor att det kan ta olika lang tid innan ett svar
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eller en reaktion sker.

Pauser kan ocksa skapa spanning och férvantan, vilket kan motivera och locka
personen att sjalv vara mer aktiv. Detta &r i sin tur en viktig férutsattning for att

utveckla saval kommunikativa, motoriska som kognitiva férmagor.

Att vi i den sociala omgivningen ar med och spelar och bidrar med lust och energi ar
viktigt for att motivera till samspel. Manga personer med CDKL5-bristsyndrom kan
ibland tappa i vakenhet och fokus och kan da behdva hjalp att aterengagera sig i
musikaktiviteten. Naturligtvis behdver det finnas en balans mellan aktivitet och

aterhamtning.

Tips pa musikaktiviteter och material:

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 aven att
anvandas tillsammans med andra kommunikationssystem for pekprat — det vill saga
att peka pa bilder tillsammans med talet.

Till materialet

Filmer med teckensang — Eldorado Resurscenter — Goteborgs Stad
Har finns olika teckensanger for personer som anvander tecken som stod till talet
eller som alternativt kommunikationssatt.

Till materialet

Musik — Forvaltningen for kulturutveckling — Vastra Gotalandsregionen

Pa Klangfarg finns fler inspirationstips pa musikaktiviteter fér personer med olika
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funktionsvariationer, dels en genomgang om hur du kan anvanda applikationen
"Garageband” fér samspel, dels material och instruktionsfilmer hur du kan lagga upp
musiksamspel.

Till materialet

Musik och vibroakustik

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, sasom Latresan som ar en interaktiv

musikberattelse.

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

artikeln Multisensoriskt musikdrama - Ett pedagoqiskt arbetssatt for personer med

flerfunktionsnedséttning.

Musik via 6gonstyrning

Idag finns det flera musikprogram som gar att styra via 6gonen om du har en égonstyrd dator

eller 6gonstyrd samtalsapparat. | arvsfondsprojektet "Lyssna till mitt dga” som syftar till att
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utveckla metoder for att skapa musik via 6gonen ges beskrivningar och tips pa program att

anvanda om du vill veta mer: Lyssna till mitt 6ga! — Lyssna till mitt 6ga!

Symtom och behandling

Andning

Att andas ar en komplex kroppsfunktion som vi sallan tanker pa forran vi har problem
med den. Andningen behovs for att tillfora syre till kroppen och fora bort koldioxid.
Avvikande andningsmonster uppkommer hos ca en tredjedel av personerna med
CDKL5-bristsyndrom.

Vid andning syresatts blodet och koldioxid vadras ut vilket ar grundlaggande for att vi
manniskor ska ma bra och fungera. Vid CDKL5-bristsyndrom ar det vanligt med
andningsproblem som har central orsak, det vill sdga avvikande funktion i andningscentrum

som har nara koppling till det autonoma nervsystemet.

Det finns tydliga skillnader i andningsreglering éver dygnet. Hos personer med CDKL5-
bristsyndrom férekommer andningsstérningarna framfér allt under vakenhet.
Andningsavvikelserna kopplas till dysfunktion i det autonoma nervsystemet och
hjarnstammen vilket ar vanligt hos personer med CDKL5-bristsyndrom. Tillsammans med
avvikande andning kan svangningar i hjartfrekvens och blodtryck férekomma vilket kan

orsaka yrsel, oro, angest och panikkanslor.

| en studie dar 167 personer med CDKL5-bristsyndrom deltog var det vanligaste
andningsmonstret andningshallning (apnée) (26%) eller en period med ytlig eller langsam

andning foljt av episoder med hyperventilation (flasande andning) (14%) vilka oftast
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uppkommer spontant, ibland i samband med emotionella situationer. Ytlig eller langsam

andning kan uppkomma aven utan hyperventilation.

| samma studie rapporterades 23% personer med CDKL5-bristsyndrom dra ner mat i
luftvagarna (aspirera) och lunginflammation forekomma hos 21%. Detta orsakas av
svaljningssvarigheter, alltsa att mat kommer ner i luftvadgarna pa grund av bristande

koordination mellan svaljning och andning eller andra svaljsvarigheter.

Avvikande andning kan paverka gasutbytet i luftvagarna och leda till fér hog eller for lag
koldioxidniva. Risken att denna obalans blir allvarlig ar liten aven om andningsproblem ar
frekventa. Vid en snabbt tilltagande skolios kan det dock finnas risk for snabbt stigande

koldioxidniva i blodet vilket behover bevakas.

Andningssvarigheter kan aven ha andra orsaker, exempelvis lag grad av fysisk aktivitet, att
formen av bréstkorgen ar paverkad av skolios, 6kad slembildning eller mediciner (t.ex.
morfinpreparat eller bensodiazepinpreparat) som kan paverka andningen. Nattliga
andningsuppehall under sdmn, sa kallade sémnapnéer kan férekomma. De orsakas ofta av
hinder i luftflddet genom luftvagarna (t.ex. forstorade halsmandlar, slappa och
sammanfallande svalgvaggar och att tungan faller bakat mot svalgvaggen). Snarkningar kan

vara en varningssignal fér somnapnéer.
Andningsproblem under sémn i form av smnapnéer uppkommer sallan hos personer med
CDKL5-bristsyndrom. De har oftast obstruktiv karaktar men en central komponent ar svart att

utesluta.

| handboken Kvalificerad omvardnad i vardagen kan du ldsa mer om andning och behandling

generellt vid flerfunktionsnedsattning.
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Beddmning och behandling

Foraldrar till barn med CDKL5-bristsyndrom behdéver kénna till att avvikande
andningsmonster ar vanligt och att det kan paverka hjartrytmen

Personer med CDKL5-bristsyndrom behdéver regelbundet foljas upp av specialister, som

barnlakare, neurologer och eventuellt &ven lungspecialister (pulmonologer).

Det finns fa studier som géaller andningsproblematik hos personer med CDKL5-bristsyndrom
men det pagar sedan flera ar tillbaka intensiva studier for att kartldgga orsaken till och
framfér allt mekanismen bakom andningsbesvar hos personer med Rett syndrom. Dessa
tycks vara samma eller mycket lika de som observeras vid CDKL5-bristsyndrom. Bade
orsaken till, och mekanismen bakom, andningsbesvar ar dock fortfarande oklara. Det finns
inte heller nagra effektiva behandlingar utprovade i storre studier. Vid studier av
epilepsibehandling har dock férbattring av andningsfunktion dokumenterats vid till exempel

anvandning av ketogen kost eller valproat.

Det finns ocksa rapporter om positiva effekter av behandling med buspiron, fluoxetin,
acetazolamid, topiramat men det visar sig vara mycket individuellt hur personer med
andningsbesvar svarar pa detta. Vid hyperventilation kan 6kad fysisk aktivitet ha betydelse.
Vid stora problem med luftsvaljande kan gastrostomi for att lufta magen ha bra effekt hos en

del personer.

Behandlingen av nattliga somnapnéer riktas in pa att forbattra andningen under natten och
detta kan se olika ut beroende pa orsaken. Ibland racker det med att fa en battre position
under sdmnen, vid gastroesophageal reflux kan antirefluxmedicin hjalpa, ibland behdver

halsmandlarna opereras bort.

Vissa kan ha hjalp av en speciell apnébettskena eller somntandstallning. En del behéver fa

hjalp av olika apparater som stédjer andningen genom att ge ett kontinuerligt positivt lufttryck
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vid andning (CPAP, BIPAP). Personer med centrala sdmnapnéer behéver mer avancerad

hjalp i form av en respirator som tar éver styrningen av andningen under sémn.

Inkontinens

Alla manniskor ar inkontinenta under en viss period i borjan av sitt liv. Nar blasan eller
tarmen fylls upp utloses en reflex att kissa eller bajsa. Att sa smaningom fa kontroll

over denna tomningsreflex ar en inlard formaga.

Hos personer med flerfunktionsnedséattning kan det ta betydligt Iangre tid att lara sig fa
kontroll dver blasan och tarmtémningen och inkontinens (l&ckage av urin eller avféring) och
enures (urinlackage under natten) ar vanligt. En del personer kan lara sig kontrollera avforing

men inte blasan.

Inkontinens ar valdigt lite beskrivet i forskningen om Rett syndrom trots att bade urin- och
avféringsinkontinens ar mycket vanligt. | en studie av Giesbers och kollegor férekom
urininkontinens bade dag och nattetid hos nastan alla och avféringsinkontinens
rapporterades hos 72% av personerna med Rett syndrom under dagtid och hos 57% av
personerna under nattetid. Inkontinens kunde inte kopplas till alder och niva av adaptiv
funktion. Témningen av blasan kan vara ineffektiv och leda till infektioner i urinvagarna.
Forutom svarigheter med att kdnna reflexen och lara sig kontrollera den kan det finnas andra
orsaker till inkontinens. Avféringsinkontinens kan orsakas till exempel av férstoppning
(férstoppningsdiarréer nar vattentunn avforing rinner pa sidan av stora, harda klumpar) eller
vid diarréer. Urinlackage kan orsakas av till exempel infektioner samt olika typer av

missbildningar i urinvagarna.

Vid diagnostik kan olika undersékningar anvandas for att identifiera orsaken till

inkontinensen, till exempel bukultraljud, en 48 timmars blasdagbok, réntgenundersdkning av
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buken (bukdversikt) och matning av urinfléde. En bldsdagbok kan underlatta att hitta bra
rutiner for blastdmning. | blasdagboken noteras bland annat noggrant intag av dryck samt

hur ofta och hur stor mangd personen har kissat.

Behandling

En viktig form av behandling ar att vid behov undanréja medicinska orsaker som
forstoppning eller infektioner. Utdver detta har individuellt anpassad, intensiv toatraning haft
goda resultat i andra grupper med flerfunktionsnedsattning. Sddan toatraning inleds med en
noggrann kartldggning av till exempel hur, nar och var personen behdver ga pa toaletten i
olika miljéer. Darefter gér man med stéd av exempelvis habiliteringen en plan for att
genomfdra och utvardera den systematiska toatraningen. Endast schemalagda toalettider

verkar inte vara effektivt vid Rett syndrom.

| Podden Funka Olika fran Habilitering och halsa tas toatraning upp i tva avsnitt.

Epilepsi

Epilepsi ar ett av de mest framtradande dragen vid CDKL5-bristsyndrom och drabbar
over 99% av alla individer med syndromet och darfor ar det viktigt att vara
uppmarksam pa tecken pa anfall. Epilepsin debuterar vanligtvis mycket tidigt, oftast
inom de forsta tre manaderna i livet. Ett litet antal personer med mutation i CDKL5-

genen (ca 1%) har en mildare form av syndromet och utvecklar inte epilepsi.

Epilepsi innebar upprepade, oprovocerade, okontrollerade stdrningar eller utbrott av
hjarnaktivitet som kallas epileptiska anfall. Medvetandet ar ofta mer eller mindre paverkat
under anfallet. Epilepsi visar sig tidigt och medianalder for debut ar ca 6 veckor. Hos en del

barn upptrader anfallen redan under de forsta levnadsdagarna. En del personer kan ha ett
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par anfall under hela livet medan andra kan ha flera anfall per dag och behéva behandling

livet ut.

Enligt en studie baserad pa data fran The International CDKL5 Disorder Database (ICDD)
och The Australian Rett syndrome Database (ARSD) har 80% av individerna med CDKL5-
bristsyndrom och epilepsi dagliga anfall. Upp till 40% av personerna med CDKL5-
bristsyndrom och epilepsi har en period med tillfallig forbattring eller uppehall i anfallen.
Denna period kallas for “smekmanadsperiod” (honeymoon period) och upptrader oftast

mellan ett och tva ars alder. Perioden kan vara fran en manad till mer én 1 ar lang.

Vissa personer kan ha anfallsfria perioder senare i barndomen eller in i tonaren och en del

personer kan ocksa nagon gang efter puberteten bli helt anfallsfria for resten av livet.

Hur anfallen ser ut beror pa var i hjarnan de uppstar (se anfallstyper). Anfall uppkommer
oftast plotsligt och kan paga i sekunder, ibland minuter, och slutar oftast av sig sjalv. Hos
personer med CDKL5-bristsyndrom kan olika typer av anfall uppkomma och de kan variera

over tid hos samma individ.

Epilepsi kan paverka vardagslivet bade for personen som har epilepsi och deras familjer. Hur
stor paverkan blir beror pa nar epilepsin debuterar, personens allmanna halsotillstand, typ av
anfall, svar pa behandling m.m. Infektioner, feber, smnbrist, stress, smarta m.m. 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 personer med epilepsi finns samband mellan anfallsfrekvens och faser i
menstruationscykeln. Olika miljéfaktorer sasom blinkande ljus eller varme kan ocksa

framkalla anfall vilket behover beaktas nar aktiviteter planeras.
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Anfallstyper

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.

e Generaliserade anfall sprids sa snabbt efter starten att de nastan genast omfattar
hela hjarnan och paverkar oftast medvetandet. Vid vissa generaliserade anfall kan
personen krékas under anfallet eller strax efter. Andra symtom efter generaliserade

anfall kan vara att personen blir mycket trétt, forvirrad eller somnar.

o 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 auv 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. Korta, fokala anfall utan medvetandepaverkan

brukar inte ge nagra symtom efterat och kan ibland missas av omgivningen.

o Anfall med okand start ar nar det ar svart att veta om anfallen ar generaliserade

eller fokala eller bade och.

For mer information om anfallstyper se information pa Epilepsiférbundets hemsida,
samt 1177.
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Anfallstyper vid CDKL5-bristsyndrom

Det beskrivs tre stadier i epilepsiutveckling hos personer med CDKL5-bristsyndrom nar olika

typer av anfall &r vanligare.

| det forsta stadiet som varar i nagra veckor observeras ofta frekventa generaliserade
toniska, tonisk kloniska samt fokala och multifokala myokloniska anfall som oftast svarar bra
pa behandling. Hos ca 23% kan speciella anfall — infantil spasm (korta, plétsliga kramper i
nacke, bal och armar som kan se ut som en dverraskningsreflex, som ofta kommer efter
varandra) vara de forsta anfall som noteras. EEG-undersokning visar till en bérjan en helt

normal bild.

| det andra stadiet blir anfallen successivt svarare att kontrollera och generell hjarnfunktion
paverkas. Detta tillstand kallas epileptisk encefalopati. Infantil spasm som i detta stadium har
en typisk EEG-bild (hypsarytmi) forekommer hos halften av personerna med syndromet.
Hos mer an halften av individerna (56%) kan anfallen vara mycket komplexa med flera faser
och anfallstyper per anfall. Ett anfallsmdnster som ar sarskilt typiskt vid CDKL5-bristsyndrom
kallas hypermotorisk—tonisk—spasmsekvens. Det betyder att anfallet inleds med en
hypermotorisk fas med intensiva rérelser. Darefter foljer en tonisk fas med kraftig spanning
och stelhet i kroppen. Sedan kommer en fas med spasmer som forst yttrar sig som kraftiga
(kloniska) sammandragningar i muskler som sedan 6vergar till upprepade sma ryckningar
(myoklonier). De tva sista faserna kan upprepas flera ganger i féljd. | det tredje stadiet
dominerar anfall i form av multifokala ryckningar, s.k. myoklonier (multifokal myoklon

epilepsi) vilka ar oftast terapiresistenta.

Vidgade pupiller, ansiktsrodnad, oregelbunden andning, andningsuppehall (apnéer) eller

hyperventilation kan ses blandade med nagon av dessa anfallstyper och orsakas av
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autonom dysfunktion. Dessa episoder kallas for paroxysmala icke epileptiska manifestationer

och ar svara att skilja ifran epileptiska anfall, aven for foraldrar.

Diagnos
For att avgora 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

e Hur anfallet bérjade

e Hur personen som fick anfall sag ut innan och under anfallet och hur hen 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

Det ar ocksa bra med en videoinspelning av anfallen. Utifran ovanstaende information samt
kannedom om patientens tidigare symtom tas beslut om vidare diagnostik. Diagnosen
epilepsi stalls oftast forst efter tva oprovocerade anfall (inte utlésta av exempelvis akut
feber). Om det finns en kand genetisk diagnos med 6kad risk for epilepsi sasom CDKL5-
bristsyndrom racker det med ett anfall for att stalla diagnosen epilepsi och epilepsibehandling

behover da oftast sattas in.

Vid misstankt epilepsi gors en neurologisk undersékning och en undersékning som kallas
EEG (elektroencefalografi). Las pa 1177 hur en EEG-undersdkning gar till. Dessa
kompletteras med blodprover och fér personer med CDKL5-bristsyndrom rekommenderas
ocksa en undersokning av hjarnan for att utesluta att det inte finns nagon annan orsak,
utdver syndromet, till epilepsin. Detta gors oftast med en undersékning med magnetkamera
(MR).
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Om det finns misstanke att personens anfall kan ha icke-epileptisk karaktar ar det viktigt att
forsoka dokumentera dessa under pagaende langtids video-EEG. En och samma person kan

ha bade epileptiska kramper samt icke epileptiska paroxysmer.

Vid CDKL5-bristsyndrom kan det vara svart att diagnostisera epilepsi i bérjan, aven med
langtids video-EEG, eftersom EEG kan vara helt normalt trots upprepade anfall tidigt i
spadbarnsaldern. Med tiden utvecklas onormal, oftast langsam, bakgrundsaktivitet med
hégvoltiga multifokala férandringar (hypsarytmi). Annu senare kan speciella langsamma spik-
vag komplex upptrada. Det ses aven en del avvikande forandringar vid EEG-undersdkning

som uppkommer oberoende av anfall.

Behandling och atgarder

Epilepsimedicinering, sarskilt om det behdvs flera preparat, kan leda till en del begransningar

och biverkningar som behdver beaktas och kan paverka personens livskvalitet.

Individens prestationsférméaga och dagsform kan paverkas och planerade aktiviteter behéver
darfor kanske anpassas eller andras. Detta ar sarskilt viktigt om personen har flera anfall

under ett dygn.

Anfall under natten paverkar langden och kvaliteten pa sémn. 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 sdkerhetsskal.

Enligt internationella konsensusrekommendationer bor familjer till personer med CDKL5-
bristsyndrom informeras om risken for plétsligt, ovantad dod vid epilepsi (SUDEP), trots att

risken ar lagre an vid vissa andra svara epilepsier.
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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.

Att stoppa in nagot i munnen pa personen eller att satta nagot mellan tanderna for att
undvika tandskada rekommenderas inte. Personen bor inte hallas fast men ska inte Iamnas
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 for personal pa akuten eller for

epilepsisjukskoterska/lakare.

De allra flesta epileptiska anfall gar 6ver av sig sjalva efter 1 till 3 minuter sa det ar viktigt att
forsOka avvakta och vara lugn. Efter att anfallet gatt Gver 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
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anfall utan att personen blir helt aterstalld emellan. Detsamma géaller om personen har

skadat sig under anfallet.

Anfall som pagar langre an 20 till 30 minuter, eller kommer tatt efter varandra under ca 30
minuter utan att personen aterhamtar sig emellan, kallas for status epileptikus. Behandling
av detta tillstand sker pa sjukhus och oftast pa intensivvardsavdelning med intravends

kramplésande medicin.

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 kramptréskel, och aterstalla 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.

Nar det kravs en kombination av antiepileptiska mediciner for att slippa anfall eller for att
minska anfallens frekvens och intensitet kallas detta refraktar eller
svarbehandlad/terapiresistent epilepsi. | dessa fall ar det svart att fa balans mellan
behandlingseffekten och biverkningarna och i manga fall maste man acceptera enstaka

anfall for att fa& mindre biverkningar och battre livskvalitet.

Epilepsin vid CDKL5-bristsyndrom ar oftast svarbehandlad (refraktar) och langtidseffekten av
de traditionella antiepileptiska lakemedlen ar ofta begransad aven om de ges i kombination
av 3 — 4 antiepileptika samtidigt. En 50% anfallsreduktion efter 12 manader rapporteras hos

24%-33% av individer med syndromet. FOr narvarande ar preparatet Ztalmy (ganaxolon) det
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forsta godkanda antiepileptiska lakemedlet specifikt for behandling av epilepsi vid CDKL5-

bristsyndrom hos barn fran tva ars alder.

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 goéras 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 I6sningen 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 sadana kanda 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.

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 kramptréskel, och aterstalla 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.

Nar det kravs en kombination av antiepileptiska mediciner for att slippa anfall eller for att
minska anfallens frekvens och intensitet kallas detta refraktar eller
svarbehandlad/terapiresistent epilepsi. | dessa fall ar det svart att fa balans mellan
behandlingseffekten och biverkningarna och i manga fall maste man acceptera enstaka

anfall for att f& mindre biverkningar och battre livskvalitet.

Epilepsin vid CDKL5-bristsyndrom ar oftast svarbehandlad (refraktar) och langtidseffekten av
de traditionella antiepileptiska lakemedlen ar ofta begransad dven om de ges i kombination
av 3 — 4 antiepileptika samtidigt. En 50% anfallsreduktion efter 12 manader rapporteras hos
24%-33% av individer med syndromet. FOr narvarande ar preparatet Ztalmy (ganaxolon) det
forsta godkanda antiepileptiska lakemedlet specifikt for behandling av epilepsi vid CDKL5-

bristsyndrom hos barn fran tva ars alder.
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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 goéras 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 I6sningen 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.

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 sadana kanda faktorer.
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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.

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.
Denna typ av kirurgi kan i enstaka fall vara ett alternativ vid CDKL5-bristsyndrom. | sallsynta
fall utférs lobotomi eller en hemisfarotomi nar delar eller en hel hjarnhalva tas bort hos
personer med mycket svar epilepsi. Hittills finns det ingen forskning dar denna kirurgi utforts

pa nagon med CDKL5-bristsyndrom.

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.
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Den anvands oftast under en begréansad tid och kan eventuellt ersattas med mindre
restriktiva varianter (modifierad Atkins diet och Low glycemic index-diet). Aven dessa
varianter kraver samarbete med dietist och kontroller fér att minska risken for biverkningar.
Cirka 5% av individerna med CDKL5-bristsyndrom och epilepsi rapporteras i en studie vara

anfallsfri 6ver tre &r med behandling med ketogen kost i kombination med antiepileptika.

Vagusnervstimulering (VNS)

VNS &r en behandling som kraver operation men den utfors 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 stérningar i hjarnan. | vissa fall kan det vara aktuellt med

behandling med Vagusnervstimulator (VNS).

Grovmotorik

Motoriska svarigheter forekommer hos alla personer med CDKL5-bristsyndrom.
Redan i spadbarnsaldern upptiacks oftast forsenad motorisk utveckling, nedsatt
grundmuskelspanning (hypotoni) genom svarigheter att halla upp huvudet och stadga

upp balen.

Lag grundmuskelspanning (hypotoni) forekommer hos 87%, vilket gor det svarare for
personen att halla upp kroppen i sittande och staende. Det kan leda till dverrérlighet i leder
och 6kad risk for bestaende felstallningar. Balans och férmaga att uppleva olika
kroppspositioner ar ofta nedsatt. Hos vissa personer kan hypotonin dverga till spasticitet efter
1 till 2 ars alder, men ibland senare under uppvaxten. Spasticitet forekommer hos cirka 33%
av personer med CDKL5-bristsyndrom och kan paverka musklernas elasticitet och leda till

felstallningar i leder och minskad férmaga till stdende forflyttning.
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De grovmotoriska milstolparna som att rulla, sitta, krypa och ga uppnas senare, ibland
mycket senare eller inte alls. Det forefaller finnas skillnader i motorisk utveckling mellan
kénen och mellan olika genvarianter. Ungefar halften lar sig sitta sjalvstandigt. Vid sju ars
alder har 67% av flickorna och 37% av pojkarna uppnatt denna férmaga. Nar det galler
gangférmaga ses inga tydliga skillnader mellan kénen. Hos flickor med gynnsam genvariant
lar sig omkring 60% att ga vid 6 ars alder, jamfort med cirka 8 % vid mindre gynnsamma

varianter.

Balans, koordination och motorisk planering, som att starta och genomfora viljestyrda
rorelser ar nedsatt (dyspraxi). Reaktionen vid motorisk aktivitet kan vara foérdréjd och det kan
ta langre tid for motorisk respons pa instruktioner. Finmotoriken ar nedsatt, vilket paverkar
formagan att ata, kla sig och utféra dagliga aktiviteter. Ungefar halften anvander sina hander
malmedvetet. Manga utvecklar stereotypa handrorelser, sasom klappning, handslickning och

handsugning.

Hos vissa personer med CDKL5-bristsyndrom paverkar kraftig epilepsi motoriken.
Regressionsperioder nar motorisk utveckling gar tillbaka, kan férekomma i samband med

epilepsidebut.

Det autonoma nervsystemet ar ofta paverkat, vilket kan leda till andningspaverkan,
svangningar i vakenhet och blodtryck, nedsatta tarmrérelser, paverkan pa blodcirkulationen
som kan ge kalla fotter etc. Har kan regelbunden fysisk aktivitet ha positiv effekt.

Risken for ortopediska problem ar stor. Skolios férekommer hos cirka 69 % vid 10 ars alder.
Det finns aven risk for i hoft-, kna- och fotfelstallningar. Personer som inte gar har 6kad risk
for minskad bentéathet vilket kan bero pa inaktivitet, brist pa D-vitamin och kalcium samt
biverkningar pa epilepsimediciner. Manga visar nedsatt smartreaktion, vilket innebar att
smarta och skador kan vara svara att upptacka. Natverket behover darfor vara sarskilt

uppmarksamt pa tecken pa exempelvis frakturer.
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Behandling

Motorisk bedémning och behandlingsrad

Fysioterapi ar en central del i behandlingen av personer med CDKL5-bristsyndrom och syftar
till att framja funktionella férmagor, stotta barnet att na motoriska milstolpar samt férebygga
komplikationer. Trots insatser kvarstar avvikelser i muskelstyrka, muskeltonus samt

nedsattningar i koordination, planering och utférande av rorelser.

En fysioterapeut gor en individuell motorisk beddmning genom att observera personen och
undersoka ledrorlighet, grovmotorisk férmaga, muskelstyrka, muskeltonus, symmetri, balans
och postural kontroll. Tillsammans med patientens narstaende formuleras funktionella mal,
och fysioterapeuten utarbetar behandlingsrad utifran undersékningsfynden och personens

behov. Darefter utbildas natverket i hur de bast kan stétta personen i vardagen.

Insatserna varierar beroende pa forutsattningar, intresse och malséattning. Ovningarna syftar
ofta till att forbattra motoriska férmagor genom att starka muskulatur, férbattra balans och
koordination, 6ka ledrérlighet samt paverka muskeltonus. Tidiga insatser ar viktiga for
utvecklingen, men eftersom hjarnan ar plastisk kan motoriska fardigheter utvecklas aven i
vuxen alder, om an langsammare. Hjalpmedel behdvs ibland for att underlatta vardagen eller
optimera traningen, till exempel rullstolar, rollatorer, duschstolar, ortoser,

positioneringskuddar och olika traningshjalpmedel.

Funktionell tréning i vardagen

For god effekt bor traningen vara individuellt anpassad och integrerad i vardagen samt enkel
att upprepa. Man boér utga fran personens egna intressen for att gora traningen lustfylld.
Eftersom manga individer med CDKL5-bristsyndrom har en nedsatt férmaga att initiera

rorelser kravs ofta ett aktivt stod fran natverket.
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Fysisk aktivitet rekommenderas

Stadende och gangtraning ar viktig for att motverka kontrakturer i leder, skolios,
hoftledsluxationer och frakturer. Genom belastning av skelett och aktivering av muskler
paverkas ledrorlighet, muskelstyrka, koordination, mag- och tarmfunktion, skelettbildning
samt hjart- och karlfunktion. For att hoftleder ska utvecklas val rekommenderas stdende
belastning fran omkring ett ars alder, garna med benen brett isar. Férutom de fysiska
fordelarna kan statraning 6ka maojligheten till social interaktion och kommunikation, vilket ar

betydelsefullt for valbefinnandet.

Forslag pa fysiska aktiviteter:

o Staende traning med hjalpmedel
For personer som inte kan sté sjalv ar det viktigt att std dagligen i stastoéd eller

staskal, garna 60 minuter som kan delas upp pa olika tillfallen.

e Gatraning
Att ga ar ett naturligt satt att tdja och starka muskulatur samt férbattra balans och
koordination. En god strategi ar att 6ka gangstrackan succesivt och att hitta tillfallen
till gang under vardagen, till exempel i trappor, éver hinder eller pa varierande
underlag. For personer med nedsatt gangférmaga finns méjlighet att anvanda
hjalpmedel sasom gastol, taksele, gangband, NF-walker, Racerunner, Innowalk eller
dylikt.

e Bassangtraning
Traning i vatten ger personer med nedsatt funktion magjlighet till 6kad sjalvstandighet,
spontana rorelser och ger maojlighet att starka muskler och forbattra konditionen. Det
hydrostatiska trycket fran vatten paverkar lungor och inre organ positivt, vilket framjar

andning samt mag- och tarmfunktion. Vattentraning goér det mgjligt att inta olika
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kroppslagen, forflytta sig och i vissa fall ga och hoppa. Fér att underlatta en uppratt
stallning kan viktmanschetter placeras runt vristerna och individen kan hélla i en
flytpinne for 6kad trygghet och stimulering av handfunktion. Exempel pa évningar kan
vara att plaska med armar, sparka med ben, putta boll, ligga i maglage dver
flytdyna/cylinder for att starka rygg- och nackmuskler eller att ta ut rérligheten i
exempelvis axlar. Varmt vatten bidrar dessutom till avslappning och smartlindring och

kan vara en kalla till gladje och 6kad sjalvkansla.

Ridterapi

Ridning framjar kroppskontroll och balans genom att uppresning i balen och
balansreaktioner aktiveras naturligt nar kroppen foljer hastens rérelser. Hastens
gangmonster liknar manniskans och ryttaren far passiva rytmiska flerdimensionella
rorelser i backen och bal vilket kan 6ka balens styrka, forbattra balans, forbattra
motorisk planering och bygga upp 6vergripande postural styrka och uthallighet.
Varmen fran hasten kan ge en avslappnande effekt och temporar

spasticitetshadmning. Ridning kan dven 6ka engagemanget for social interaktion.

Interventioner for att motverka felstallningar i rygg och leder

Felstallningar i rygg och leder som ar vanliga vid CDKL5-bristsyndrom. Har féljer information

om férebyggande och behandlande insatser:

Ryggradens halsa

Eftersom 69 % utvecklar skolios, ar det viktigt med regelbundna kontroller av ryggen
sarskilt om personen har lag muskeltonus och begransad férméga till sjalvstandig
forflyttning. Storst risk for skoliosutveckling féreligger mellan 5 till 10 ars alder, medan
farre an 5% av barn under 5 ar har utvecklat skolios. Skoliosen férvarras ofta éver tid
och det ar darfor betydelsefullt att forsdka bromsa utvecklingen genom: gang,

rérelseuttag, positionering dver dygnet, balanstraning samt muskelstarkande av nack-
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och ryggmuskler.

Nar personen inte kan byta stallning sjalv behdver omgivningen aktivt hjalpa till att
variera positionen samt strava efter symmetri, (det vill sdga uppratta
positioneringsrutiner). Detta 6kar komforten, minskar risk for smarta och férebygger
bestaende felstallningar. Neutral backenposition samt stdéd for l1andrygg och fotter kan
vara avgorande for att orka sitta uppratt langre stunder. Vid behov kan balstod eller

korsett anvandas for att positionera balen.

Ledkontrakturer och muskelobalans

Vid lag tonus eller varierande muskeltonus kravs ofta insatser for att bibehalla
rorlighet och férebygga felstallningar i leder. Regelbundna rérlighetsdvningar, dagliga
positioneringsrutiner samt individuellt anpassade hjalpmedel ar viktiga for att

minimera risken for permanenta felstallningar.

Om personen har begransad formaga till egen forflyttning bor kroppens positionering
over dygnet ses over. Strava efter symmetriskt sittande och liggande med benen
atskilda. Hjalpmedel sasom positioneringskuddar, dynor eller remmar kan behévas
for att sara benen samt stabilisera hoft, rygg, armar och ben. Vid muskelstramhet
som begransar ledrérligheten bér musklerna téjas for att bibehalla rorligheten.
Téjning ar mest effektiv om den utférs langre tid och kan med férdel kombineras med
hjalpmedel for att uppna dnskad effekt, exempelvis tdjningsortoser och

stahjalpmedel.

For personer med stramhet i hoftleder kan langre stunder i magliggande bidra till att
stracka ut hofterna. Vid kraftig muskelspanning med rorelseinskrankning kan

injektioner med botulinumtoxin évervagas for att minska muskeltonus och darmed
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underlatta tdjning, tréaning och positionering. | vissa fall &r operationer nédvandiga for

att uppna en god ledrorlighet.

Strategier for motorisk traning

Motivation och delaktighet
Effektiv motorisk traning kdnnetecknas av manga repetitioner, tydlig struktur och av att
ovningarna upplevs lustfyllda. For att underlatta inlarning ar det viktigt att personen kanner

trygghet, befinner sig i en valkand miljé och har tillit till personer omkring sig.

Det ar betydelsefullt att personen far tillrackligt med tid att bearbeta instruktioner, da
reaktionen kan vara fordrdjd. Visuell och verbal vagledning behdver anpassas efter

individens behov och kan med fordel vara tydlig och konkret.

Att utga fran personens egna intressen och motivation 6kar engagemanget och forbattrar

resultatet av traningen.

Balans mellan aktivitet och aterhdmtning

Det ar viktigt med en balanserad vaxling mellan aktivitet och aterhamtning for att minska
risken for fysisk och psykisk dverbelastning (exempelvis uppvarvande situationer). Aktiviteter
med hdg stimulans bér varvas med lugna och aterhamtande moment. For att hjalpa individen
att aterfa lugn och kroppslig trygghet kan man stimulera taktila sinnesintryck och
djupandning, till exempel massage och tryck, varme, vibration, varma fotbad, mansklig
narhet. Det kan ocksa vara hjalpsamt att minska yttre intryck genom avskarmad milj6, musik

i horlurar, dampa ljud, ljus eller visuella stimuli.

Sammanfattning
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Den motoriska formagan skiljer sig mycket mellan olika individer med CDKL5-bristsyndrom
och beror till stor del pa vilken genvariant som ar paverkad. For att bibehalla och utveckla
motoriska férmagor genom hela livet ar kontinuerlig och malinriktad behandling, tillsammans

med stdd fran natverket av stor betydelse.

En viktig utgangspunkt ar att integrera motorisk traning i vardagen och anpassa insatserna
efter personens unika férutsattningar, intressen och mal. Vid behov anvands ortopediska och
tekniska hjalpmedel for att mojliggora aktivitet och deltagande i dagliga situationer. Hjarnan
har en formaga att utvecklas under livet. Det innebar att det aldrig ar for sent att paverka

motoriska férmagor, aven om utvecklingen kan ga langsammare i vuxen alder.

Inkontinens

Alla manniskor ar inkontinenta under en viss period i borjan av sitt liv. Nar blasan eller
tarmen fylls upp utloses en reflex att kissa eller bajsa. Att sa smaningom fa kontroll

over denna tomningsreflex ar en inlard formaga.

Hos personer med CDKL5-bristsyndrom kan det ta betydligt Iangre tid att lara sig att fa
kontroll éver blasan och tarmtémningen och inkontinens (Iackage av urin eller avforing) och
enures (urinlackage under natten) ar vanliga. En del personer kan lara sig kontrollera

avforing men inte blasan.

Forutom svarigheter med att kdnna reflexen och lara sig kontrollera den kan det finnas andra
orsaker till inkontinens. Avféringsinkontinens kan orsakas t.ex. av férstoppning
(férstoppningsdiarréer nar vattentunn avforing rinner pa sidan av stora, harda klumpar) eller
vid diarréer. Urinlackage kan orsakas av t.ex. infektioner samt olika typer av missbildningar i

urinvagarna.
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Det finns inga studier dar inkontinensproblematik vid CDKL5-bristsyndrom beskrivs men
enligt konsensusrekommendationer fran 2022 rekommenderas att personer med CDKL5-
bristsyndrom kontrolleras regelbundet fér eventuella problem med att blasan inte téms

(urinretention) och urinvagsinfektion.

Vid diagnostik kan bl.a. undersdkningar, inklusive bukultraljud, en 48-timmars blasdagbok,
rontgenundersokning av buken (bukdversikt), matning av urinfléde hjalpa till att identifiera
orsaken till inkontinensen. En blasdagbok kan underlatta att hitta bra rutiner fér blastémning.
| bldsdagboken noteras bl.a. noggrant intag av dryck samt hur ofta och hur stor méngd

personen har kissat.

Behandling

En viktig form av behandling ar att vid behov undanréja medicinska orsaker som
forstoppning, infektioner eller anatomiska avvikelser. Utdver detta har individuellt anpassad,
intensiv toatraning haft goda resultat. Sadan toatraning inleds med en noggrann kartlaggning
av t.ex. hur, nar och var personen behdver ga pa toaletten i olika miljéer. Darefter gér man
med stdd av exempelvis habiliteringen en plan fér att genomféra och utvardera den

systematiska toatraningen.

Las mer:

| Podden Funka Olika fran Habilitering och halsa tas toatraning upp i tva avsnitt.

Mag och tarmbesvar

Mag- och tarmbesvar (gastrointestinala besvar) av olika slag ar mycket vanligt hos
personer med CDKL5-bristsyndrom i alla aldrar. Hos en del personer kan dessa

besvar leda till nutritionsproblem och paverka personens och narstaendes vardag och

livskvalitet.
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Enligt en studie med nastan 150 personer med CDKL5-bristsyndrom i olika aldrar (O till 34
ars alder) rapporteras mag- och tarmbesvar férekomma hos upp till 87% av personerna.

Tendens att svalja luft (aerofagi) forekommer ocksa (27 %).

Gastroesofageal reflux

| samma studie med 150 deltagare rapporteras gastroesofageal reflux hos 64% av
personerna med CDKL5-bristsyndrom. Det ar ungefar samma férekomst som generellt bland
personer med flerfunktionsnedsattning. Det finns en del enkla atgarder att prova som kan

lindra besvaren som beskrivs nedan.

Gastroesofageal reflux (GER) ar ett tillstdnd nar surt magsacksinnehall kommer upp till
matstrupen (esofagus). Detta hander framfor allt efter maltider, nar personen bdjer sig eller
béjs framat, vid lyft samt i liggande position. Férutom irritation och obehag kan det leda till

inflammation i matstrupen.

Upprepade GER-episoder kan éverga till ett kroniskt tillstand som kallas fér gastroesofageal

reflux-sjukdom eller GERD.

De vanligaste symtomen ar sura uppstotningar och halsbranna (brannande smarta i mitten
av brostet). Samre aptit eller matvagran samt svaljningsbesvar och krékningar kan ocksa

vara tecken pa GER. Nattliga reflux-episoder kan leda till somnproblem. GER kan paverka
luftvagarna. Surt magsacksinnehall kan exempelvis irritera luftvagarna och orsaka hosta,

heshet och astmaliknande tillstand. Uppstétningarna kan ocksa komma in i luftvdgarna och
leda till lunginflammation. Det ar ockséa vanligt med emaljskador pa tadnderna. Vid langvarig
reflux kan den sura vatskan leda till kronisk inflammation och férandringar i nedre delen av

matstrupen och anemi kan uppkomma.
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GER orsakas av dysfunktion i en muskel mellan magsacken och matstrupen som kallas for
O6vre magmunnen (lower esophageal sphincter). Den ar en del av en stor muskel, diafragma,
som skiljer brosthalan och bukhalan at. Orsaken till dysfunktionen ar inte klarlagd men viktiga
generella riskfaktorer ar lag muskeltonus samt nar trycket i bukhalan 6kas sasom vid
forstoppning eller fetma. Bade lag muskeltonus och férstoppning ar vanligt hos personer med
CDKL5-bristsyndrom.

Lower Esophageal
irhlncur non
lowing Reflux

Lower Ecophagus
Sphincter Closed

Bilden fran eNetMD visar sur reflux genom éppet 6vre magmunnen (lower esophageal

sphincter).

For stora matportioner kan leda till refluxsymtom exempelvis hos personer som har nedsatt
mattnadskansla eller som far mat via sond eller stomi. Detsamma galler om det finns hinder i
passagen fran magsacken ner till tarmen. En del mediciner, t.ex. vissa smartlindrande
tabletter eller antiepileptiska lakemedel samt fettrik eller starkt kryddad mat, kaffe och juice

kan ockséa Oka risken for refluxsymtom.

Hos de flesta personer med CDKL5-bristsyndrom stélls diagnosen utifran observation och

information fran narstaende. Om symtomen minskar till féljd av en provbehandling kan det
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ocksa vara till hjalp vid diagnostisering. En saker diagnos kan stallas med en

kontrastrontgenundersdkning av matstrupen och magsacken.

Vid mer komplicerade situationer (t.ex. blodiga krakningar) kan en mer avancerad

undersokning — gastroskopi — genomforas, vilket oftast kraver narkos.

En annan undersokning kallad 24 timmars pH-metri, dar surheten i matstrupen mats med
sond, utférs framfor allt pa personer som fortsatter att ha svara besvar trots farmakologisk

behandling och som darfér ska opereras.

Behandling
Behandling behoéver inte alltid vara svar och avancerad. Nagra enklare atgarder som kan
underlatta ar:

e Regelbundna maltider och att hellre ata sma portioner ofta an att ata stora portioner

sallan

o Att ata i sittande position och att sitta eller helst stéd och ga mellan maltiderna
underlattar och forbattrar matpassagen. Att undvika att ata strax innan sédnggaende,
att hdja sdngen huvudandan (ca 30 — 40 cm) samt att helst ligga pa vanster sida

minskar risken for problem nattetid.

o Receptfria mediciner kan vid behov lindra symtomen ganska snabbt. Vanliga
alternativ ar syraneutraliserande medel (Samarinpulver) eller slemhinnetackande
medel, t.ex. Gaviscon. Effekten av denna behandling ar kortvarig och det ar viktigt att
kontrollera informationen pa bipacksedeln fér eventuella kontraindikationer om

personen behandlas med andra lakemedel.
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Om dessa atgarder inte hjalper kan behandling med lakemedel, sa kallade
protonpumpshammare (t.ex. Omeprazol eller Esomeprazol) eller H2-blockerare (Famotidin,
Pepcid) laggas till. Dessa mediciner ar ocksa receptfria men det ar bast att diskutera
behandlingen med en lakare som kan bestdmma dosen och ocksa folja effekterna av

behandlingen. Vid svara besvar ar aven operativ behandling motiverad.

Las ocksa Halsbranna — magsaftreflux pa 1177.se samt handboken Kvalificerad omvardnad i

vardagen av Ann-Kristin Ohlund som tacker manga omraden inklusive mag- och tarmbesvar.

Forstoppning/diarréer

Forstoppningsproblematik rapporteras hos cirka 71% av personerna med CDKL5-
bristsyndrom. Det finns inga rapporter nar det galler diarréer sa om de forekommer ar de
oftast effekten av matintolerans/matférgiftning, infektion eller biverkning av medicinering.
Forstoppning innebar att tarmen tdms mer sallan &n ca tre ggr per vecka. Hur ofta man
behdver ga pa toaletten ar individuellt men det bér inte ske mer sallan an varannan till var
tredje dag. Problem med férstoppning forekommer i alla aldrar och ar mycket vanligt bland
personer med neurologisk funktionsnedsattning men kan aven drabba personer utan

neurologisk diagnos.

Foljande faktorer kan 6ka risken for forstoppning:
o fOr lite vatska
o for lite fibrer
o for lite rorelse
e férandring i matvanor

e resor eller byte av miljder

e stress
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Vid CDKL5-bristsyndrom férekommer autonom dysfunktion, det vill sdga stérningar i det
autonoma nervsystemet som kontrollerar kroppens grundlaggande, ej villemassiga,
funktioner som puls, andning och matsmaltning. Detta kan bidra till att féda passerar
langsammare genom tarmarna (dysmotilitet) och leda till att férstoppning uppstar. Ibland kan

aven mer allvarliga symtom som tarmvred uppkomma.

Forstoppning kan ocksa vara en biverkning av olika Iakemedel som anvands vid behandling
av andra tillstand, t.ex. smarta eller blodbrist. Smartlindrande mediciner som innehaller
morfin eller andra opioider sasom Tramadol eller olika jarnpreparat kan ofta leda till problem
med tarmtémning. Langvariga problem med férstoppning kan ocksa vara tecken pa annan
sjukdom, till exempel hypothyreos, celiaki, IBS (Irritable Bowel Syndrome) eller ett ovanligt
tillstdnd som kallas Hirschsprungs sjukdom (néar ett visst omrade i tarmvaggen saknar
innervation pa grund av missbildning och orsakar avsaknad av rérelse i mindre eller storre

delar av tarmarna).

Forutom att tarmen téms glesare an var tredje dag vid forstoppning ar avféringen oftast
ocksa hard och trog att fa ut. Det kan géra ont nar tarmen tdms och sprickor kan uppkomma i

dppningen av andtarmen vilket ytterligare kan forvarra férstoppningen.

Avvikande andningsmonster hos personer med CDKL5-bristsyndrom med hyperventilation
(14%), andningshallande (26%) samt luftssvaljning (aerofagi) kan leda till problem med
uppspand mage som kan variera éver tid och paverkas av faktorer som stress och oro. Detta
leder oftast till smarta som ytterligare eskalerar stress och oro. Férstoppning kan ytterligare
férvarra situationen. Det finns inte nagon effektiv behandling mot avvikande

andningsmonster. Gasbindande medel kan vara till hjalp. | vissa fall kan gastrostomi ge en

positiv effekt.
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Gallvagssjukdomar ar sallsynta vid CDKL5-bristsyndrom men kan i sadana fall leda till
allvarliga konsekvenser. Symtomen i form av aterkommande buksmartor lokaliserade under
hoger revben, irritabilitet, viktminskning och krékningar ar ganska ospecifika och svara att
tolka hos personer som inte sjalva kan formedla sina symptom eller kanske uppfatta exakt
var i kroppen det gor ont. Nedsatt peristaltik i gallvdgarna som ses hos personer med
CDKL5-bristsyndrom och lag fysisk aktivitet ar faktorer som bidrar till gallvagssjukdom.
Blodprover kan i 50% av fallen vara normala. Diagnosen kan stallas med ultraljud av buken
men ofta behdvs mer avancerad radiologisk diagnostik for att ta beslut angaende behov av

kirurgisk behandling.

Fdrstoppning leder ofta till nedsatt aptit, illamaende, gastroesofageal reflux samt krakningar.
Detta kan i sin tur minska vatskeintaget, orsaka allman trétthet samt paverka fysisk aktivitet
negativt. Personen kan alltsa hamna i en negativ spiral och problemen med tarmtémning bli

allt storre.

Langvariga problem med férstoppning kan ocksa férsamra nutritionen, leda till 6kad trétthet
och feber samt 6ka krampfrekvensen hos personer med epilepsi. Stora, harda
avféringsklumpar som blir liggande i sista delen av tjocktarmen och andtarmen kan paverka
urinblasan och medfdra svarigheter att tdmma blasan, framkalla tata tréngningar och leda till

reflux i urinledarna. Hos personer med spasticitet kan denna 6ka vid forstoppning.

For att kunna upptacka férstoppning hos personer med CDKL5-bristsyndrom ar det viktigt att
ha noggrann kontroll dver avféringsfrekvens, mangd, farg och konsistens. Det ar bra att
notera detta i en almanacka och eventuellt &ven ha nagon typ av pott-/bajskalender. For att
standardisera informationen &r det bra att anvanda en sarskild skala som

heter Bristolskalan (Bristol Stool Chart) for att beskriva farg och konsistens pa avforingen.
Det kan vara svart att pavisa att det ror sig om férstoppning exempelvis vid

forstoppningsdiarréer. Brunt avféringsfargat vatten och I6sare tarminnehall kommer da forbi
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avforingsklumpar i tjocktarmen. Personen kan da ha avforing varje dag, ibland flera ggr per

dag men inte sa stor och avféringen brukar dessutom vara 16s.

Information fran vardnadshavare/assistenter bor kompletteras med en noggrann fysisk
bukundersdkning och &ndtarmundersdkning med finger ibland kompletterad med
rontgenundersokning av magen — s kallad bukéversikt (BOS). | sallsynta fall bor
undersokningen aven kompletteras med rektoskopi (undersdkning med ett tunt plastrér med

en liten kamera som infors i andtarmen).

Vid misstanke om eventuella bakomliggande sjukdomar bér blod och/eller avféringsprover
tas samt tjocktarmen undersdkas med koloskopi (undersdkning liknar rektoskopi men

kameran inférs hogre upp till jocktarmen).

Forebyggande behandling
Vid misstankt forstoppning ar det viktigt att reagera snabbt. Tillracklig stort vatskeintag (se
tabell), fiberrikkost och fysisk aktivitet har den stdrsta betydelsen. Till vatskeintaget raknas

aven all vatska som kommer med mat.

KROPPSVIKT VATSKEBEHOV UNDER 24 TIMMAR

Under 5 kg 150 ml per kg

5-10 kg 100 ml per kg

11-20 kg 1000 ml + 50 ml for varje kg 6ver 10 kg
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KROPPSVIKT VATSKEBEHOV UNDER 24 TIMMAR
Over 20 kg 1500 ml + 20 ml for varje kg 6ver 20 kg
Vuxna 6ver 50 kg Minst 30 ml/kg kroppsvikt; max 2000 mi

Nar det galler kost ar det viktigt med frukter och gronsaker samt fullkornsprodukter, grovt
bréd med mera. Katrinplommon, aprikoser, russin, fikon och paron samt linfron har laxerande
verkan. Viktigt att komma ihag ar att fiberrik kost 6kar vatskebehovet. Kosten bor ocksa
innehalla tillrackligt mycket fett. Probiotika, bakteriekultur som ar gynnsam for tarmen, kan
ocksa vara bra. Det ar bra att kontakta dietist for att fa rad och férslag angaende bade
kostinnehall samt konsistens och aven hjalp med bedémning av kalori- och vatskebehov.
Tarmmotorik aktiveras ocksa av matintag. Det ar darfor bra att planera in och skapa rutin for
toalettbesok efter en och samma maltid varje dag. Det bor finnas tillréckligt med tid for
toalettbesdk och det far inte bli stressande. Det ar ocksa viktigt att se till att personen kanner
sig lugn, trygg och avslappnad pa toaletten. En adekvat, bekvam position pa toalettstolen,
med stabilt sittande, Iatt framatlutad bal samt stdéd fér armarna och fotterna underlattar
tarmtdmning. Det kan ocksa behdvas nagon lockande sysselsattning fér personer som

behdver sitta Iange pa toaletten.

Fysisk aktivitet, vilket aven inkluderar staende eller passiva rorelser, stimulerar tarmmotorik
och underlattar avféringspassagen i tarmen. Massage och taktil stimulering kan ocksa vara
till hjalp ibland.

Om dessa forebyggande procedurer och anpassningar inte ar tillrackliga kan tarmreglerande

— volymokande medel som tex Movicol eller Laktulos anvandas. Dessa lakemedel samt
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andra naturbaserade preparat ar receptfria. Det finns inte nagot universalmedel och det ar
viktigt att testa olika for att hitta den som passar bast. Detta galler framfor allt effekten men
ocksa mangd och form. Det &r ocksa bra att ha kontakt med en speciellt utbildad
sjukskdterska som kallas tarmsjukskdterska eller uro-tarmterapeut. De kan tipsa om olika
tarmreglerande medel samt lara vardnadshavare eller assistenter att tomma tarmen med
hjalp av lavemang. Vid lavemang ges mindre (Resulax) eller storre (Klyx) mangd lakemedel
som har aterfuktande och glidande effekt direkt i &ndtarmen. Ibland kan &ven lavemang med
blandning av matolja och vatten ges. Hos sma barn kan mikrolavemang eller stolpiller

anvandas.

Nar stora mangder hard avféring samlas i tarmen kan stora avféringsklumpar bildas, sa
kallade fecalom. Detta tillstand behdver behandlas i kontakt med sjukvard. | dessa fall gors i
forsta hand behandlingsférsok med stora doser av Movikol samt tarmstimulerande lakemedel
(Laxoberol, Dulcolax) och upprepade lavemang under 4 — 5 dagar. Om detta inte hjalper
maste tarmtémning ske i narkos. Om bakomliggande sjukdom orsakar férstoppningen maste

den ocksa behandlas.

Psykisk ohalsa och problematiska beteenden

Personer med CDKL5-bristsyndrom kan precis som alla andra drabbas av psykisk
ohdlsa och psykisk sjukdom. Psykisk ohélsa innebar att personen i nagon grad inte
mar bra, vilket i sig ar ett problem, men det kan ocksa paverka viktiga delar av livet —
till exempel sociala relationer, engagemang i aktiviteter och livskvalitet. Nar man inte
mar bra ar det latt att borja dra sig undan och delta mindre i sddant som annars skapar
gladje och mening. Samtidigt vet man att brist pa viktiga relationer och aktiviteter kan

bidra till att psykisk ohédlsa forvarras.
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Forskningen kring psykisk ohalsa vid CDKL5-bristsyndrom ar fortfarande begransad, men
bade kliniska erfarenheter och de studier som finns tyder pa att psykisk ohalsa férekommer.
Enstaka fallbeskrivningar har dokumenterat depression och bipolar sjukdom hos vuxna med
syndromet. Fér den som har svarigheter att uttrycka kanslor och tankar kan psykisk ohalsa
vara svar att upptacka. Omgivningen behdver darfor vara uppmarksam pa férandringar i
beteenden, till exempel om personen blir mer tillbakadragen, mer lattirriterad, far svart att

komma till ro eller tappar intresset for aktiviteter som tidigare varit uppskattade.

Precis som hos andra grupper finns en nara koppling mellan psykisk hélsa och andra
faktorer som sémn, epilepsi, smarta och medicinering. Man bor alltid fundera pa om det kan
finnas medicinska eller fysiologiska orsaker. Fér bedémning och diagnosticering av
psykiatriska tillstand finns diagnoskriterier som anpassats for personer med intellektuell

funktionsnedsattning, till exempel i den diagnostiska manualen DM-ID-2.

Personer med CDKL5-bristsyndrom uppvisar ibland problematiska beteenden och
beteendemdnster. Det finns beskrivet att en del annorlunda sociala och repetitiva beteenden
som kopplas till autism kan férekomma samt aven att bita eller suga pa handen. Det finns
omnamnt i fallbeskrivningar att personer med CDKL5-bristsyndrom ocksa uppfyllt kriterier for
autism eller ADHD. Det ska dock understrykas att forskningen kring problematiska

beteenden hos personer med CDKL5-bristsyndrom ar mycket begransad.

Det ar viktigt att utesluta medicinska eller kroppsliga orsaker till problematiska beteenden.
Om man inte finner nagon uppenbar medicinsk eller kroppslig orsak, om beteendena ar
allvarliga eller inte minskar trots insatser sa bor en sa kallad funktionell kartlaggning
genomfdras. Funktionella kartlaggningar och funktionella analyser ar en samling procedurer
som inleds med en ganska bred kartlaggning for att fa en detaljerad forstaelse for
problematiska beteendet. Forskningsstddet ar starkt for att basera interventioner och

beteendestdd pa funktionella analyser, dels for att insatserna brukar bli mer effektiva, dels for
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att risken for bestraffande och begransande interventioner minskar. Alla insatser for att
paverka problematiska beteenden ska ske utifran individens béasta, i méjligaste man med

dennes samtycke och alltid med minsta maojliga inskrankningar i personens liv.

Det finns mycket som narstaende och personal kan gora for att forebygga psykisk ohalsa
och att personen utvecklar problematiska beteenden. Det ar viktigt att omgivningen hela
tiden arbetar for att individen har sina medicinska och 6évriga basala behov, sdsom sémn och
naringsintag, tillgodosedda. Det ar ocksa viktigt att personens vardag ar begriplig och
paverkbar, att hen i s& stor utstrackning som majligt ges méjlighet att kommunicera behov

och att hen far vara delaktig i meningsfulla aktiviteter.

Att arbeta forebyggande med psykisk halsa handlar alltsa inte bara om att upptacka problem
utan ocksa om att starka det som fungerar — att utveckla och bibehalla goda relationer,

rutiner och aktiviteter som bidrar till valbefinnande och livskvalitet.
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Har finns Information om hur beteendeproblem kan férebyggas och har ar ett avsnitt

om Utagerande och sjalvskadande beteende i podden Funka olika.

Munmotorik och atsvarigheter

Att ata ar viktigt for livskvalitet och allmédnt maende. Maltiden ar ocksa en stund for
samvaro och for manga ett satt att umgas. Det ar vanligt med &t- och svaljsvarigheter

hos personer med CDKL5-bristsyndrom vilket kan paverka naringsintaget.

Att ata involverar muskler i munnen och svalget, munnens sensorik samt koordination med
andning och svaljreflexer. Dessutom paverkas aptit och dtande av vart allmanna maende.

Det kan darfor finnas en mangd olika orsaker till atsvarigheter:

o Motoriska
e Sensoriska
e Medicinska

o Psykologiska

Motoriken i lapparna, tungan och svalget har stor betydelse fér hur personen kan tugga och
svalja. Lag muskeltonus (hypotonus) som ar mycket vanligt hos sma barn med CDKL5-
bristsyndrom kan stélla till svarigheter vid atandet i tidig alder. Munmotoriskt kan hypotonus
visa sig som att munnen ofta ar 6ppen i vila och lapparna inte ar slutna. En lag
muskelspanning kan paverka sugkraften vid amning och medféra att Iapparna inte sluts nar
barnet tuggar och svaljer. Den forsta delen av atandet nar tuggan ar i munnen sker
viljiemassigt medan svaljfasen, dvs. nar tuggan forts bakat till svalget sker reflexmassigt.
Motoriska rorelser ar beroende av sensoriska signaler (sinnesintryck) for att utvecklas och
anpassas. En avvikande sensorik kan ocksa innebara att exempelvis olika konsistenser eller

smaker upplevs obehagliga.
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Halsotillstand som gastroesofageal reflux och férstoppning ar vanliga symtom vid CDKL5-
bristsyndrom och ar kopplade till atsvarigheter. En del mediciner kan ocksa paverka aptiten

och atandet.

Oberoende av orsaken till atsvarigheter kan negativa upplevelser kopplade till mat, dryck och
atande leda till att personen undviker att ata eller utvecklar aversion mot viss mat, konsistens
eller smak. Atsvarigheter upplevs ofta mycket stressande for féraldrar och det &r inte ovanligt

att atande leder till kamp och konflikt.

Pa Mun-H-Centers hemsida finns mer att Idsa om atande och atsvarigheter.

Munmotorik och atsvarigheter vid CDKL5-bristsyndrom

Forskning visar att atsvarigheter ar vanliga vid CDKL5-bristsyndrom (ca 70%). Enligt en
studie baserad pa intervjuer med féraldrar hade 13% av de som ater stora svarigheter att ata
sakert medan andra studier visar att det forekommer att mat dras ner i luftstrupen och
lungorna (aspiration) hos ca 20% av personer med syndromet. Mellan 20-44% rapporteras
ha gastrostomi vilket innebar att mat, dryck och medicin ges via en slang eller knapp som

aven kallas gastrostomiknapp eller PEG.

Beroende pa personens lust att ata, atsvarigheter och risk for aspiration kan stora delar av
maltiden, smakportioner eller ingen naring alls ges via munnen. Cirka 40% av personerna
med CDKL5-bristsyndrom gnisslar tander (bruxism) och kan behdva specialisttandvard for

detta. En atgard ar bettskena for att skydda tanderna.

Behandling och atgarder
Vid tecken pa atsvarigheter ar det viktigt att ett tvarprofessionellt team utreder orsaker och

foreslar behandling och atgarder. Sadana tecken kan exempelvis vara att maltiden tar lang
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tid (6ver 30 minuter), upplevs jobbig/stressig, att barn inte gar upp i vikt, viktnedgang hos
bade barn och vuxna, hosta eller rosslighet i samband med maltid eller aterkommande
lunginflammationer. Vid en utredning ar ofta flera professioner inkopplade, bl.a. logoped,
dietist och lakare men aven andra professioner kan inga och i manga regioner finns sarskilda

team med specialistkunskap om atsvarigheter.

Utifran utredningen kan teamet ge rekommendationer om hur personen bast ska kunna ata
sakert och sa lustfyllt som majligt. En viktig del av atgarderna ar att férebygga att maltider
och atande blir negativa upplevelser vilket kan befasta eller 6ka atsvarigheterna. Det finns
ocksa traningsprogram for att stimulera eller trana sensorik, motorik och atférmaga som

teamet kan rekommendera om de ar lampliga for den specifika individen. Anpassade bestick,

muggar och tallrikar kan underlatta for personen att ata sjalv eller att vara mer delaktig i att

fora maten till munnen. Vid misstanke om aspiration kan fortsatt utredning med exempelvis
videorontgen vara aktuell. Vid stora atsvarigheter nar det ar svart att fa i sig tillrackligt med
naring kan det bli aktuellt med gastrostomi for att fa naring, medicin och vatska pa ett sakert
satt. Hos en del familjer till personer med andra flerfunktionsnedsattningar har stress i

familjen minskat efter att personen fatt gastrostomi.

Har ar nagra generella rad gallande atande och maltider som ar bra fér manga med

atsvarigheter (men inte alla).
e Fokusera pa det som ar positivt med maltiden. Visa nar du njuter av din mat och prata
positivt om atande och maltid. Undvik att prata om personens atsvarigheter vid

matbordet nar personen ar narvarande.

o Skapa rutiner i matsituationen eftersom de underlattar for personen att veta vad som

férvantas.
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Se till att allt ar klart nar personen satter sig vid bordet fér att undvika vantan om det

upplevs jobbigt.

Hall maltiderna korta (max 20/30 minuter) om inte personen sjalv njuter av att sitta till
bords.

Servera sma portioner och ta om hellre an att Iagga upp en stor portion. Det kan

upplevas mer dverkomligt for bade personen sjalv och den som eventuellt assisterar.

Uppmuntra personen att smaka pa saker men tvinga inte.

Se till att personen sitter sa stabilt som mdjligt och att huvudet inte ar bakatlutat

eftersom det Okar risken att satta i halsen.

For barn: undvik i méjligaste man att anvanda pipmugg eftersom det befaster ett
omoget tungmonster vilket hindrar ett mer effektivt och aktivt satt att anvanda tungan

och lapparna. Logoped kan vara behjalplig i detta.

For personer i omgivningen kan det vara frestande att komma med goda rad. Bidra
hellre med praktiskt stéd. Fraga vad du kan goéra for att avlasta, exempelvis diska upp
efter maten sa att familjen kan gora nagot tillsammans den stunden istallet eller fa tid

for aterhdmtning.

Las mer:

ar barnet har svart att ata” fran Mun-H-Center
Skrift att bestalla eller att lasa pa hemsida om atande, atsvarigheter och om olika

behandlingar.

Las mer
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« Kvalificerad omvardnad i vardagen av Ann-Kristin Ohlund
Handbok om omvardnad vid flerfunktionsnedsattning som tacker manga omraden,
inklusive atsvarigheter.

Las mer

Sinnesintryck

Personer med CDKL5-bristsyndrom kan ha annorlunda reaktioner pa sinnesintryck
jamfort med den generella befolkningen. Det ar viktigt att kanna till varje persons

reaktioner och preferenser for att kunna anpassa tillvaron efter detta.

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 fér hur vi fungerar och lar oss.

Hos personer med CDKL5-bristsyndrom ar det vanligt med svarigheter att tolka synintryck. |
en studie fran 2022 utvecklades riktlinjer baserade pa befintlig forskning och medicinsk

expertis dar bl.a. rekommendationer som ror sinnen ingick.

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 bli dubblerade. Det kan
ocksa vara svart att urskilja farger eller att vissa delar forsvinner. Synskarpan hos sma barn
med CDKL5-bristsyndrom verkar vara lagre an hos jamnariga men forbattras nar barnen blir
aldre. Cerebral Visual Impairment (CVI) &r mycket vanligt vid CDKL5-bristsyndrom (75-85%)

och innebar svarigheter att tolka synintryck trots att 6gat fungerar normalt.
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Personer med CVI kan exempelvis ha svart att skilja ut foremal fran bakgrunden, kdnna igen

féremal och personer pa utseendet samt att uppfatta djup.

Nagra vanliga tecken ar:
o Svarigheter att fixera och folja foremal med blicken
o Kort, flyktig dgonkontakt
o Atttitta pa foremal och personer fran sidan
e Skelning (90%)

o Offrivilliga 6gonroérelser (ca 28%)

Det ar darfor viktigt att synen foljs enligt nationella riktlinjer. En detaljerad synbedémning
rekommenderas nar en person far diagnosen CDKL5-bristsyndrom. Darefter bor arliga
kontroller géras. Behovet av stdd vid en synnedséattning varierar givetvis beroende pa
orsaken till, och graden av, synnedsattningen. Férutom glaségon ar exempel pa
anpassningar att se till att ha en god belysning, tydliga fargkontraster och storre bilder med
farre detaljer. For att rikta uppmarksamheten kan det exempelvis vara bra att rora lite pa

saker du visar, att utnyttja ljud och att halla kvar féremal eller bilder under lite langre tid.

Svarigheter att bearbeta synintryck kan bidra till att nya miljéer blir svarare att hantera eller
att det ar svarare att uppfatta sociala signaler fran omgivningen. Personal pa habiliteringen

samt syncentral kan ge stdd gallande anpassningar och hjalpmedel.

Horsel

Horseln ar viktig for kommunikation och utveckling, och vid CDKL5-bristsyndrom kan hoérseln
paverkas pa flera satt. Darfér reckommenderas att alla barn far en hérselundersékning direkt
efter diagnos. Eftersom traditionella hérseltester ar svara att genomféra anvands metoder

som hjarnstamsaudiometri (ABR) som visar om nervsignaler leds fram som de ska. | en

studie med 12 deltagare med CDKL5-bristsyndrom hade ca en tredjedel Iatt till mattlig
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horselnedsattning. Halften av barnen under 5 ar med CDKL5-bristsyndrom hade i en stor
gruppstudie haft besvar av éroninflammation medan detta var ovanligare i hégre alder. Pa
grund av nedsatta smartreaktioner ar det extra viktigt att vara vaksam om personen har feber
eftersom en eventuell 6roninflammation kan leda till hérselnedsattning. Ibland kan ett plastror

opereras in genom trumhinnan for att férebygga detta.

Hittills ar forskningen oklar éver om det finns avvikelser i hur hjarnan svarar pa horselintryck
vid CDKL5-bristsyndrom. Det ar darfor bra att observera hur personen reagerar pa olika ljud
och ta hansyn till detta. Hos enstaka individer kan plétsliga ljud utlésa epileptiska anfall. Hjalp
att uppmarksamma ljud som ar viktiga for att l1ara sig om sin omgivning kan ocksa vara till
gagn. Det ar viktigt att veta om en person ar kénslig for vissa ljud sa att det, om majligt, gar
att undvika dem. Om detta inte gar kan det hjalpa att férvarna personen innan ljudet kommer

och exempelvis saga "nu startar grasklipparen”.

Ibland gar det inte att undvika mycket bakgrundsljud eller ljud som personen ar kanslig for.
Da behdver personen ges mdjlighet till aterhamtning efterat. Horselskydd eller ljud som
personen sjalv valjer att lyssna pa kan underlatta nar personen maste vistas dar ljudmiljon

inte ar optimal. Det kan ocksa vara svart att urskilja ljud i en bullrig ljudmiljé.

Har ar nagra tips pa hjalpmedel vid sensorisk kanslighet.

Temperaturreglering

Kroppstemperaturen varierar under dygnet hos alla personer. Den andrar sig ocksa med
aldern. Variationen kan bero pa nivaférandringar 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. Hander och fotter ar ofta kalla vid CDKL5-bristsyndrom vilket kopplas till
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bristande autonom reglering. Det finns inget rapporterat om andra avvikelser i

temperaturregleringen hos personer med diagnosen.

Eftersom personerna sjalva inte nédvandigtvis uttrycker obehag kan det &nda vara bra att
vara vaksam for 6verhettning. Vid vistelse pa varma platser ar det bra att vara observant pa
allmantillstandet. Upptrader personen annorlunda, exempelvis ar sl och inaktiv, sa stanna
om mojligt i skuggan, erbjud vatska eller glass och kyl ner kroppen med bléta handdukar.

Att uppfatta (och uttrycka) smarta

Smarta uttrycks pa ett annorlunda satt vid CDKL5-bristsyndrom och man behéver ofta kanna
individen for att forsta att denne upplever smarta. Nagra tecken som foraldrar till personer

med CDKL5-bristsyndrom beskrivit som uttryck fér smarta ar:

o Vokaliseringar: Smarta kan uttryckas genom skrik, grat eller specifika ljud som
"morrande”. Foraldrar kan ofta tolka graden av smarta genom férandringar i ljudens

volym och tonhgjd.

o Oforklarlig grat eller skratt.

o Beteenden och sjalvskada: Irritabilitet och plotsliga beteendeférandringar ar vanliga
tecken pa smarta. Foraldrar rapporterar aven att personer med CDKL-bristsyndrom
kan reagera pa smarta genom att skada sig sjalva (t.ex. bita sig i handerna sa att det

bildas arr) eller sla andra.

e Smartlokalisation: Ibland visar personen det genom att skydda en kroppsdel eller

gnugga/knacka/sla pa det omrade som smartar.

Nationellt Center Telefon: 063-15 48 10 o REGION
for Rett syndrom och E-post: nationelltcenter@regionjh.se JAMTLAND
narliggande diagnoser HARJEDALEN

www.nationelltcenter.se

Box 601
832 23 Froson

86


mailto:nationelltcenter@regionjh.se

NATIONELLT CENTER

ﬁir RETT SYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

For att undersdka smarta hos personer som inte kan férmedla sig sa behdver omgivningen
gora en kartlaggning. Ett skattningsinstrument, Beteendeobservationer & Skattning av

Smarta (BOSS) finns pa svenska och ar en 6versattning 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

Somn

Somnsvarigheter ar mycket vanliga hos personer med CDKL5-bristsyndrom. | studier
har man sett att 6ver 85 procent nagon gang under livet har svarigheter att somna,
manga nattliga uppvaknanden eller perioder med orolig somn. En del sover vildigt
lite, medan andra kan sova ovanligt mycket men anda kanna sig trétta under dagen.
For manga familjer blir somnproblemen en stor utmaning som paverkar hela

vardagen.

Man vet att sbmnsvarigheter ofta hanger ihop med hur man mar och fungerar under dagtid.
Brist pa sdmn kan gora att bade personen sjalv och dvriga familjen blir tréttare, mer lattretliga
och far svarare att orka med vardagens krav. Ibland kan ocksa andra faktorer paverka
sOmnen, som epilepsi, reflux, medicinbiverkningar eller kroppslig sméarta. Darfér ar det viktigt
att prata med varden om sdmnproblem sa att man kan utreda om det finns nagot som gar att

atgarda.

Det finns en del som personens natverk kan goéra for att forsdka paverka somnen. Det

handlar om att forbattra den sa kallade sdmnhygienen, alltsa se dver och férandra de
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faktorer i vardagen som paverkar hur Iatt eller svart det ar att sova. Nagra saker som kan

hjalpa ar:

o FOrsok hitta balans mellan vila och aktivitet. Undvik om mdjligt somn under dagtid.
e Ha regelbundna tider for laggdags och uppstigning.

e Skapa lugna kvallsrutiner som signalerar att det snart ar dags att sova.

e Undvik alltfér mycket aktivitet eller skarmtid precis foére sanggaende.

e Se 6ver miljon i sovrummet — lagom morkt, tyst och svalt.

Ibland kan det behdvas medicinsk hjalp, till exempel om personen har andningsstorningar
under sémn eller om sémnproblemen kvarstar trots goda rutiner. Da gérs beddémningen i

samrad med lakare.

For att forsta hur somnproblemen ser ut och kunna félja férandringar éver tid kan det vara
hjalpsamt att anvanda en sdomndagbok. Dar skriver man ner nar personen somnar och
vaknar, hur lange hen sover och hur natten varit. Nar man fyllt i dagboken under en eller ett
par veckor brukar man kunna upptacka moénster som kan anvandas som underlag for att
planera hur man bade ska ge stdd och félja insatser. Ett exempel pa en somndagbok

finns har.

Att forbattra sdmnen tar ofta tid, men &ven sma férandringar kan goéra stor skillnad — bade for

personen med syndromet och for resten av familjen.
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Samhillsstod

For att underlatta livet med en séllsynt diagnos finns det stod att fa, men
informationen kan vara svar att hitta. Har samlar vi information som vi tror ar
behjalplig for personer med CDKL5-bristsyndrom och deras familjer. Lagen om stod
och service till vissa funktionshindrade (LSS) ligger till grund for samhéllets stod och

olika typer av stod kan vara aktuella under olika faser i livet.

Lagen om stod och service till vissa funktionshindrade (LSS)

Lagen omfattar tre s& kallade personkretsar. Personer med CDKL5-bristsyndrom hér oftast
till grupp ett eller tre. Den forsta gruppen innefattar intellektuell funktionsnedsattning och/eller
autism. Den tredje gruppen innefattar personer som har andra stora varaktiga fysiska eller
psykiska funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt aldrande och som goér
att man har stora svarigheter att pa egen hand klara daglig livsféring som att kla pa sig, laga

mat, forflytta sig eller kommunicera med omgivningen.

Lagen ror flera omraden, sasom assistans, avldsarservice och korttidsvistelser. Du behdver

sjalv anstka, sa kontakta din kommun for att f& veta hur det gar till dar du bor.

Vard och habilitering

Personer med CDKL5-bristsyndrom 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
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Habiliteringen ger stdéd och behandling for att forebygga 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
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:

e Information om habilitering (1177.se)

o 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 stdd for att vardagen ska fungera battre.

o Dietist: Utreder och behandlar problem som har med nutrition/naring att géra.

o Fritidskonsulent: Ger information, radgivning och stdd kring fritidsaktiviteter.

o Kurator: Ger information om samhallets stdd och service. Erbjuder samtalsstdd.

e Logoped: Utreder och behandlar tal-, sprak- och kommunikationssvarigheter och

svaljningsproblem, bedémer behov av, forskriver och arbetar med

kommunikationshjalpmedel och andra alternativa och kompletterande
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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 galler kontakter och planering samt

samordning av olika medicinska insatser som behdvs.

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 beteendestdd 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.
Sjukgymnast/fysioterapeut: Arbetar med den motoriska utvecklingen och férmagan,
beddmer behov av och forskriver hjalpmedel samt arbetar for att bibehalla och
utveckla motoriska férmagor.

Sjukskoterska: Arbetar med medicinsk omvardnad och uppféljning.

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

bedémningar utifran ett larandeperspektiv.
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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.

Hjalpmedel

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 uppfdéljningar for att utvardera om forutsattningar

och behov férandras.

Mer information:
¢ Information om olika sorters hjalpmedel (1177.se)
o Att fa ett hjdlpmedel — sa gar det till (1177.se)

Foretag som siljer leksaker och hjalpmedel som kan vara bra att kanna till:

o lekolar.se
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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 sysselsattning

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

sysselsattning.

Skola
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| Sverige har alla barn réatt till utbildning. Fér barn och unga med CDKL5-bristsyndrom kan
det behdvas extra planering och stdd i férskola och skola. En del kommuner har férskolor

som &r extra vana eller ar anpassade for att méta barn med funktionsnedséattning.

De flesta med CDKL5-bristsyndrom gar i anpassad grundskola och manga valjer ocksa att

fortsatta i anpassad gymnasieskola.

Mer information:

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

o Anpassade gymnasieskolan 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
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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)

o Boendealternativ for vuxna enligt LSS (kunskapsquiden.se)

o Boendeformer for personer med funktionsnedséattning (boverket.se)

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 for merkostnader
och extra tid fér omvardnad och tillsyn som kopplas till funktionsnedsattningen. Det finns
ocksa fonder att séka 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.
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Anhorigstod och avlastning

Att vara anhorig till en person med CDKL5-bristsyndrom paverkar hela familjen. Det
kraver fler kontakter och att gora vardagliga saker kraver mer planering. Eget stod for

anhoriga kan vara viktigt, liksom majlighet till aviosning.

Tankar, kanslor och funderingar kopplade till syndromet kan vackas hos bade foraldrar och

syskon. En del habiliteringar eller andra organisationer erbjuder syskonstod.

Vardnadshavare kan behdva avlésning for att fa vila, bland annat eftersom
omvardnadsbehovet ofta ar stérre hos personer med CDKL5-bristsyndrom. Det finns olika
alternativ, till exempel korttidsvistelse utanfér hemmet. En sadan korttidsvistelse kan ocksa
ge personen med CDKL5-bristsyndrom nya kontakter och erfarenheter samt ocksa vara ett

satt att prova pa att bo hemifran.

Mer information:

o Anhoriga till personer med flerfunktionsnedsattning (nka.se)

o Insatser och stod enligt LSS (Kunskapsguiden.se)

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

Stallforetradarskap

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:

e Reagler om stallféretrddare (Kunskapsguiden.se)
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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 hamtats 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 lakare
eller annan profession. Spara framsteg eller regression genom att fota, filma eller

notera i en loggbok.

Identifiera behov av samordnare for varden, sasom en sjukskoterska eller lakare, som
hjalper till att organisera och koordinera de olika behandlingar och stéd som

personen med CDKL5-bristsyndrom behdver.
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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 stdéd om du

behover exempelvis korttidsboende, assistans eller anpassning av bostaden.

Familjestod:

Att leva med en person med CDKL5-bristsyndrom kan vara utmanande, och det kan vara bra
att soka stod fran familj och vanner, saval som professionella stddorganisationer och
verksamheter. Att ha socialt stéd fran andra personer med CDKL5-bristsyndrom och deras

familjer kan vara vardefullt och kan ge méjlighet att dela erfarenheter och stétta varandra.

Tonaring

Det ar viktigt att kénna till att stddet fran samhallet férandras vid évergangen till vuxenlivet.
Det kan kéannas 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 fyllt 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.

REGION

Nationellt Center Telefon: 063-15 48 10 JAMTLAND

for Rett syndrom och E-post: nationelltcenter@regionjh.se o
narliggande diagnoser HARJEDALEN

www.nationelltcenter.se

Box 601
832 23 Froson


mailto:nationelltcenter@regionjh.se

NATIONELLT CENTER

ﬁir RETT SYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

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.

Vuxen
Vid 18 ars alder kan personer som sjalva inte kan bevaka sina intressen anstka om att fa en

stallféretradare, 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 foéretradare 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 Retts 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. Las mer om

detta under rubriken "Samhallsstod”.

Pa Nationellt kompetenscenter anhdriga (NKA) kan du lasa mer om att bli vuxen med

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

en meningsfull tillvaro erbjudas i boendet.

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

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

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

Las mer om att funktionsnedsattning och aldrande:

e gottliv.nu
o fub.se

Forskning

Ett allt storre antal studier pagar for att 6ka kunskapen om CDKL5-bristsyndrom. Manga av
studierna handlar om att férsdka koppla ihop genetik med symtom eller att beskriva hur
vanligt det ar att olika symtom férekommer inom gruppen. Vi férsoker halla oss uppdaterade
och lankar bade till svensk och internationell forskning. For vissa forskningsartiklar kan det
kravas betalning.

Vid fragor om forskningsartiklar ar ni valkomna att kontakta oss.

Forskning om syndromet

Generellt om diagnosen

e Caregivers’ Perceptions of Clinical Symptoms, Disease Management, and Quality of

Life Impact in Cases of Cyclin-Dependent Kinase-Like 5 Deficiency Disorder: Cross-
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Sectional Online Survey.

(2025) Amin, S., Partridge, C. A., Leonard, H., Downs, J., Allvin, H., Ficara, V., Pain,
E. & Korolainen, M. A.

CDKL5 Deficiency Disorder.

(2024) Apr 11 [Updated 2025 May 1]. Benke, T. A., Demarest, S., Angione, K.,

Saldaris, J., Marsh, E. D., Olson, H. & Haviland, I. I: Adam, M. P., Bick, S., Mirzaa, G.

M. m.fl. redaktérer. Gene reviews.

CDKL5 Deficiency Disorder: Some Lessons Learned 20 Years After the First
Description.

(2024) Pestana Knight, E. M. & Olson, H. E.

International consensus recommendations for the assessment and management of
individuals with CDKLS5 deficiency disorder.

(2022) Amin, S., Monaghan, M., Aledo-Serrano, A., Bahi-Buisson, N., Chin, R. F.,

Clarke, A. J., Cross, J. H., Demarest, S., Devinsky, O., Downs, J., Pestana Knight, E.

M., Olson, H., Partridge, C-A., Stuart, G., Trivisano, M., Zuberi, S. & Benke, T. A.
CDKLS5 deficiency disorder: clinical features, diagnosis, and management.

(2022) Leonard, H., Downs, J., Benke, T. A., Swanson, L., Olson, H. & Demarest, S.
Clinical manifestations and epilepsy treatment in Japanese patients with pathogenic
CDKLS5 variants.

(2021) Kobayashi, Y., Tohyama, J., Takahashi, Y., Goto, T., Haginoya, K., Inoue, T.,
Kubota, M., Fujita, H., Honda, R., Ito, M., Kishimoto, K., Nakamura, K., Sakai,

Y., Takanashi, J-I., Tanaka, M., Tanda, K., Tominaga, K., Yoshioka, S., Kato, M., ...

Matsumoto, N.

CDKL5 deficiency disorder in males: five new variants and review of the literature.
(2021) Siri, B., Varesio, C., Freri, E., Darra, F., Gana, S., Mei, D., Porta, F., Fontana,
E., Galati, G., Solazzi, R., Niceta, M., Veggiotti, P. & Alfei, E.
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Cyclin-Dependent Kinase-Like 5 Deficiency Disorder: Clinical Review.
(2019) Olson, H.E., Demarest, S. T., Pestana-Knight, E. M., Swanson, L. C., Igbal, S.,
Lal, D., Leonard, H., Cross, J. H., Devinsky, O. & Benke, T. A.

CDKLS5 deficiency disorder: Relationship between genotype, epilepsy, cortical visual

impairment, and development.

(2019) Demarest, S. T., Olson, H. E., Moss, A., Pestana-Knight, E., Zhang, X.,
Parikh, S., Swanson, L. C., Riley, K. D., Bazin, G. A., Angione, K., Niestroj, L. M., Lal,
D., Juarez-Colunga, E. & Benke, T. A.

Severity assessment in CDKL5 deficiency disorder.

(2019) Demarest, S., Pestana-Knight, E. M., Olson, H. E., Downs, J., Marsh, E. D.,
Kaufmann, W. E., Partridge, C-A., Leonard, H., Gwadry-Sridhar, F., Elibri Frame, K.,
Cross, J. H., Chin, R. F. M., Parikh, S., Panzer, A., Weisenberg, J., Utley, K., Jaksha,
A., Amin, S., Khwaja, O. & Benke, T. A.

Functional Abilities in Children and Adults with the CDKLS5 Disorder.

(2016) Fehr, S., Downs, J., Ho, G., de Klerk, N., Forbes, D., Christodoulou, J.,
Williams, S. & Leonard, H.

Prevalence and onset of comorbidities in the CDKL5 disorder differ from Rett
syndrome.

(2016) Mangatt, M., Wong, K., Anderson, B., Epstein, A., Hodgetts, S., Leonard, H. &

Downs, J.

Optimizing the molecular diagnosis of CDKL5 gene—related epileptic encephalopathy

in boys.
(2014) Mei, D., Darra, F., Barba, C., Marini, C., Fontana, E., Chiti, L., Parrini, E., Dalla

Bernardina, B. &Guerrini, R.

The CDKL5 disorder is an independent clinical entity associated with early-onset

encephalopathy.
(2013) Fehr, S., Wilson, M., Downs, J., Williams, S., Murgia, A., Sartori, S., Vecchi,
M., Ho, G., Poalli, R., Psoni, S., Bao, X., de Klerk, N., Leonard, H. & Christodoulou, J.
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e CDKL5 and ARX Mutations in Males With Early-Onset Epilepsy.
(2013) Mirzaa, G. M., Paciorkowski, A. R., Marsh, E. D., Berry-Kravis, E. M., Medne,
L., Alkhateeb, A., Grix, A., Wirrell, E. C., Powell, B. R., Nickels, K. C., Burton, B.
Paras, A., Kim, K., Chung, W., Dobyns, W. B. & Das, S.

o CDKL5-Related Disorders: From Clinical Description to Molecular Genetics.(2011)

Bahi-Buisson, N. & Bienvenu, T.

o Key clinical features to identify girls with CDKL5 mutations
(2008) Bahi-Buisson, N., Nectoux, J., Rosas-Vargas, H., Milh, M., Boddaert, N.,
Girard, B., Cances, C., Ville, D., Afenjar, A., Rio, M., Héron, D., N'Guyen Morel, M. A.,
Arzimanoglou, A., Philippe, C., Jonveaux, P., Chelly, J. & Bienvenu, T.

Andning

e Long time polysomnographic sleep and breathing evaluations in children with CDKL5

deficiency disorder.
(2023) Hagebeuk, E. E. O., Smits, A. & de Weerd, A.

Epilepsi

o CDKLS5 deficiency-related neurodevelopmental disorders: a multi-center cohort study
in Italy.
(2024) Dell'lsola, G. B., Fattorusso, A., Pisani, F., Mastrangelo, M., Cordelli, D. M.,
Pavone, P., Parisi, P., Ferretti, A., Operto, F. F., Elia, M., Carotenuto, M., Pruna, D.,
Matricardi, S., Spezia, E., Spalice, A., Scorrano, G., Savasta, S., Prontera, P., Di
Cara, G,, ... Verrotti, A.

e CDKLY5 alterations lead to early epileptic encephalopathy in both genders.

(2011) Liang, J. S., Shimojima, K., Takayama, R., Natsume, J., Shichiji, M., Hirasawa,
K., Imai, K., Okanishi, T., Mizuno, S., Okumura, A., Sugawara, M., Ito, T., Ikeda, H.,
Takahashi, Y., Oguni, H., Imai, K., Osawa, M. & Yamamoto, T.
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https://doi.org/10.1016/j.sleep.2023.02.003
https://doi.org/10.1016/j.sleep.2023.02.003
https://doi.org/10.1007/s00415-024-12421-1
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https://doi.org/10.1111/j.1528-1167.2011.03174.x
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Kommunikation

e Communication of individuals with CDKL5 deficiency disorder as observed by

caregivers: A descriptive qualitative study.
(2024) Keeley, J., Benson-Goldberg, S., Saldaris, J., Lariviere, J., Leonard, H.,
Marsh, E. D., Demarest, S. T., Benke, T. A., Jacoby, P. & Downs, J.

o Eye-trackers, digital-libraries, and print-referencing: A single case study in CDKL5
(2021) Benson-Goldberg, S. & Erickson, K.

Mag- och tarmbesvar
e Gallstone lleus in a 25-Year-Old Female With Cyclin-Dependent Kinase-Like 5

Deficiency Disorder: A Case Report.
Onoda, H., Kuroda, M., Takeguchi, R., Tanaka, R., Ishii, D., Miyagi, H., Hirasawa, M.
& Takahashi, S.

Sinnesintryck
e Cortical Visual Impairment in CDKLS Deficiency Disorder
(2022) Quintiliani, M., Ricci, D., Petrianni, M., Leone, S., Orazi, L., Amore, F.,
Gambardella, M. L., Contaldo, I., Veredice, C., Perulli., M., Musto, E., Mercuri, E. M.
& Battaglia, D. I.

e Cerebral visual impairment in CDKL5 deficiency disorder: vision as an outcome

measure.
(2021) Qlson, H. E., Costantini, J. G., Swanson, L. C., Kaufmann, W. E., Benke, T.
A., Fulton, A. B., Hansen, R., Poduri, A. & Heidary, G.

Utvecklingsneurologi

e Exploring neurodevelopment in CDKL5 deficiency disorder: Current insights and

future directions.
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(2025) Dell'lsola, G. B., Perinelli, M. G., Frulli, A., D’Onofrio, G., Fattorusso, A.,
Siciliano, M., Ferrara, P., Striano, P. & Verrotti, A.

o Electrophysiological biomarkers of brain function in CDKL5 deficiency disorder.
(2022) Saby, J. N., Mulcahey, P. J., Zavez, A. E., Peters, S. U., Standridge, S. M.,
Swanson, L. C., Lieberman, D. N., Olson, H. E., Key, A. P., Percy, A. K., Neul, J. L.,
Nelson, C. A, Roberts, T. P. L., Benke, T. A. & Marsh, E. D. P.

Internationella riktlinjer

En internationell expertgrupp bestaende av yrkesverksamma inom halso- och sjukvarden
med erfarenhet av CDKL5-bristsyndrom har utvecklat riktlinjer for vard och behandling. De
analyserade viktiga resultat fran 452 studier som involverade personer med CDKL5-

bristsyndrom.

Pa grund av begransad forskning rostade expertgruppen fram rekommendationer.
Foretradare for anhdriga till personer med syndromet deltog som radgivare vid olika delar av

processen. Resultatet publicerades 2022 i artikeln International consensus recommendations

for the assessment and management of individuals with CDKL5 deficiency disorder.

Amin, S., Monaghan, M., Aledo-Serrano, A., Bahi-Buisson, N., Chin, R. F., Clarke, A. J.,
Cross, J. H., Demarest, S., Devinsky, O., Downs, J., Pestana Knight, E. M., Olson, H.,
Partridge, C-A., Stuart, G., Trivisano, M., Zuberi, S. & Benke, T. A. (2022) International
consensus recommendations for the assessment and management of individuals with
CDKL5 deficiency disorder. Frontiers in Neurology, 13, doi. 10.3389/fneur.2022.874695
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Databaser med aktuella studier

Internationella databaser med information om aktuella studier. Anvand sokorden
”CDKL5-Deficiency Disorder” eller CDD”.

Kalla: Socialstyrelsens kunskapsbas.

e Den europeiska databasen Orphanet samlar information om forskning som rér
sallsynta halsotillstand.

o Databasen EU Clinical Trials Register drivs av EU:s lakemedelsmyndighet EMA som

samlar information om europeiska kliniska studier.

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

Mer information

Mer om CDKL5-bristsyndrom, sallsynta diagnoser, funktionsnedsattning och att vara anhdérig
hittar du pa hemsidorna som ar listade nedan.

Sallsynta diagnoser

o Agrenska — nationellt kompetenscentrum for séllsynta halsotillstdnd och andra

funktionsnedséattningar

e NOC — natverket for ovanliga kromosomavvikelser

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

hélsotillstand

e CSD — centrum for sallsynta diagnoser i Samverkan
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Funktionsnedsattning

o Heja olika — oberoende webbtidning om funktionsrattsfragor och

funktionshinderspolitik.

o RBU — Riksforbundet for rorelsehindrade barn och ungdomar

e QOur Normal — métesplats for familier med barn med normbrytande

funktionsvariationer

o Riksforbundet FUB — arbetar for att personer med intellektuell funktionsnedséattning

och deras anhoriga ska kunna leva ett gott liv.

o Infoteket om funktionshinder drivs av Region Uppsala. Viss information ror endast

Uppsala men den storsta delen ar generell.

e Funktionshinderquiden drivs av Habilitering och hélsa i Stockholm. Viss information

galler endast Stockholm men den storsta delen ar generell.

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)
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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/
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/

