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Abstrakt

Syftet med examensarbetet ar att undersdka vad det innebar for en familj nar man far ett
barn med en sallsynt intellektuell funktionsnedsattning. Vilken paverkan det har pa
familjen samt hur familjen upplever stédet fran samhallet och varden. Viktigt kdndes det
ocksa for skribenten att beskriva den ultrasédllsynta intellektuella funktionsnedsattningen
Skraban-Deardorff syndrom for lasaren, da den ar upphovet till studien.

En kvalitativ fallstudie gjordes genom tva semistrukturerade intervjuer med ett foraldrapar
och analyserades genom en kvalitativ innehallsanalys. Den teoretiska referensram som
anvands ar Aaron Antonovskys teori om “kdnsla av sammanhang”.

Resultatet visade att fordldrarna upplever bade for- och nackdelar: smnbrist, tidsbrist och
stress hor till vardagen, men ocksa gladje och positiva erfarenheter. | resultatet
framkommer ocksa vikten av tidig information till familjer, som far ett barn med
intellektuell funktionsnedsattning, om vilka stod och vilken hjalp det finns att fa for att
underlatta deras vardag.

Forhoppningsvis kan studien vara till hjalp for fordldrar som far ett barn med samma
ultrasallsynta funktionsnedsattning som beskrivs i studien och ge kunskap och forstaelse
till  vardpersonal som moter foraldrar som har barn med intellektuella
funktionsnedsattningar.

Sprak: svenska
Nyckelord: sallsynt intellektuell funktionsnedsattning, intellektuell funktionsnedsattning,
foraldrar, barn
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Tiivistelma

Opinndytetyon tavoitteena on selvittdaa, mita se merkitsee perheelle, kun syntyy lapsi, jolla
on harvinainen alyllinen kehitysvamma. Sen vaikutus perheeseen ja se, miten perhe kokee
yhteiskunnan ja terveydenhuollon tuen. Kirjoittajalle oli myods tarkeaa kuvailla lukijalle
aarimmaisen harvinaista alyllista vammaisuus Skraban-Deardorff-syndroomaa, koska se on
tutkimuksen alkuldhde.

Laadullinen tapaustutkimus tehtiin kahdella puolistrukturoidulla haastattelulla
vanhempainparin kanssa, analysoitiin kvalitatiivisella sisaltdanalyysilld. Teoreettisena
viitekehyksena on kdytetty Aaron Antonovskyn teoriaa "koherenssin tunne".

Tulokset osoittivat, etta vanhemmat kokevat seka etuja ettd haittoja: unenpuute, ajan ja
stressin puute ovat osa arkea, mutta myods iloa ja positiivisia kokemuksia. Tulokset
paljastavat myo6s varhaisen tiedottamisen merkityksen perheille, joilla on alyllinen
vammainen lapsi, siitd, mitd tukea ja apua on tarjolla heidadn jokapaivdisen elamansa
helpottamiseksi.

Toivottavasti tutkimuksesta voi olla apua vanhemmille, joilla on tutkimuksessa kuvattu
lapsi, jolla on sama erittdin harvinainen vamma, ja jotka antavat tietoa ja ymmarrysta
terveydenhuollon ammattilaisille, jotka kohtaavat vanhempia, joilla on alyllisia vammaisia
lapsia.

Kieli: ruotsi
Avainsanat: harvinainen kehitysvamma, kehitysvamma, vanhemmat, lapsi
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Abstract

The aim of the bachelor’s thesis is to investigate what it means for a family when you have
a child with rare intellectual disability. The impact it has on the family and how the family
experiences the support from society and health care. It also felt important for the writer
to describe the ultra-rare intellectual disability Skraban-Deardorff syndrome to the reader,
as it is the origin of the study.

A qualitative case study was made through two semi-structured interviews with a parent
couple and analysed through a qualitative content analysis. The theoretical frame of
reference used is Aaron Antonovsky's theory of "sense of coherence.”.

The results showed that the parents experience both advantages and disadvantages: lack
of sleep, lack of time and stress are part of everyday life, but also joy and positive
experiences. Results also reveal the importance of early informing families with a child with
intellectual disability, about what support and help is available to make their everyday life
easier.

Hopefully, the study can be helpful to parents who have a child with the same ultra-rare
disability described in the study and provide knowledge and understanding to healthcare
professionals who meet parents who have children with intellectual disabilities.
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1 Inledning

Detta examensarbete kommer att handla om en ultrasadllsynt funktionsnedsattning vid
namn Skraban-Deardorff syndrom. Syndromet omtalades for forsta gangen 2017, vilket gor
syndromet till en mycket ny diagnos. (Skraban, o.a., 2017). Hittills har omkring 150 fall av
Skraban-Deardorff syndrom diagnostiserats i varlden. (The Skraban-Deardorff Syndrome
Foundation, 2022). Till min kdnnedom finns det bara ett barn med Skraban-Deardorff
syndrom i Finland. | december 2014 foéddes ett barn, barnet har jag valt att kalla for John
for att skydda barnets identitet. John foddes med en funktionsnedsattning som vi idag vet
kallas for Skraban-Deardorff syndrom. John ar kallan till varfér skribenten valt detta amne
till examensarbetet. Idag ar John atta ar och skribenten har haft méjligheten att folja John

genom olika stadier i hans liv.

De flesta av oss har sdkert hort uttrycket “Det spelar ingen roll om det blir en pojke eller
flicka, utan huvudsaken ar att barnet ar friskt” (Socialstyrelsen, 2017), sa hur kanns det nar
man far ett barn som inte ar “friskt” utan som lider av en oerhort sallsynt
funktionsnedséattning. Hur och i vilket skede far foradldrarna reda pa att deras barn lider av
en sallsynt funktionsnedsattning? Hur bemots de inom varden, nar ingen kdnner till

funktionsnedsattningen?

| examensarbetet vill skribenten fa fram hur det ar att vara foralder till ett barn med denna
typ av funktionsnedséattning. Hur paverkar det familjen? Vilka svarigheter, gladjeamnen och
ny forstaelse tillfor barnet till familjen och vilka stod har familjen ratt eller tillgang till? Jag
vill ocksa beskriva Skraban-Deardorff syndrom, vad det ar for nagonting samt hur det tar
sig uttryck hos de barn/vuxna som har detta syndrom. | arbetet som sjukskotare ar det
viktigt att forsta och ha kunskap om foraldrars svarigheter i det dagliga livet av att ha ett
barn med en sallsynt intellektuell funktionsnedsattning. Min forhoppning ar att detta
arbete tillfor lite mer kunskap till lasaren om hur det ar att vara foradlder till ett barn med

en sallsynt intellektuell funktionsnedsattning.



2 Syfte och fragestallning

Syftet med mitt examensarbete ar att beskriva Skraban-Deardorff syndrom, som ar en
ultrasallsynt funktionsnedsattning samt fa en forstaelse for hur det ar att vara foralder till

ett barn med Skraban-Deardorff syndromet.

Fragestallningar:
1. Vadinnebar det att vara foralder till ett barn med en sallsynt funktionsnedsattning?
2. Hur paverkas familjen av ett barn med en sallsynt funktionsnedséattning?

3. Vilket stod och hjalp har familjen fatt fran varden/samhallet?

3 Bakgrund

| Finland foljer vi den europeiska definitionen som sager att en sjukdom ar sallsynt om den
forekommer hos farre dn fem personer per 10 000 invanare. Sallsynta sjukdomar kan vara
mycket olika och de flesta ar arftliga, cirka 80 % av de sallsynta sjukdomarna ar genetiska.
Andra sallsynta sjukdomar kan orsakas till f6ljd av miljon, infektionssjukdomar eller till foljd
av nagon skada. Vissa sallsynta sjukdomar kan bli vanligare med tiden pa grund av battre
diagnostisering och att symtomen pa olika sjukdomar lattare kan kdnnas igen vilket ocksa
bidrar till 6kningen av diagnoser. En sjukdom kan vara séllsynt i ett visst omrade, men

vanligt pa ett annat hall. (Harvinaiset-Verkosto, 2022).

Det finns uppskattningsvis 8 000 kanda sallsynta sjukdomar i varlden. Varje ar upptacks nya
sallsynta sjukdomar tack vare att utvecklingen inom medicin hjalper till att identifiera nya
sjukdomar samt sarskilja nya underformer fran tidigare kdnda sjukdomar. Personer som
lider av sallsynta sjukdomar/funktionhinder uppskattas vara cirka sex till atta procent av
den finlandska befolkningen. | Finland finns idag cirka 450 000 manniskor med en sallsynt
sjukdom eller funktionshinder. Uppskattningsvis finns det i varlden 6ver 300 miljoner

manniskor med sallsynta sjukdomar/funktionshinder. (Harvinaiset-Verkosto, 2022).

Definitionen av funktionsnedsattning ar en nedsattning av fysisk, psykisk eller intellektuell

funktionsformaga. (Institutet for valfard och halsa, 2022). | Finland finns det
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uppskattningsvis 45 000 personer med intellektuell funktionsnedsattning. Orsaker till att
man har intellektuell funktionsnedsattning kan till exempel bero pa kromosomavvikelser
eller en skada man fick under férlossningen. Olyckshandelser och sjukdomar kan ocksa
orsaka intellektuell funktionsnedsattning. En intellektuell funktionsnedsattning gor att man
har svart att planera eller lara sig nya saker och svarigheter att uttrycka sina tankar och hur

man kanner. (Forbundet De Utvecklingsstordas Val r.f., u.d.).

3.1 Skraban-Deardorff syndrom

Skraban-Deardorff syndrom &r en sallsynt genetisk stérning och syndromet upptacktes pa
Children’s Hospital of Philadelphia i USA, dar man féljt 15 individer som inte var slakt med
varandra i aldrarna 2 — 34 ar under 2017. (Skraban C. M., 2018). En mansklig cell innehaller
23 par kromosomer i sin karna. Kromosomerna ar barare av tusentals gener som ar de
grundlaggande enheterna for arftlighet. Varje gen har tva kopior. Skraban-Deardoff
syndrom orsakas av mutationer i WDR26-genen. Mutationerna har varit de novo-
mutationer samt heterozygota hos de 15 individerna man féljt i forskningen. De novo
mutation innebar att det ar en slumpmassig mutation som kan férekomma hos ett barn
under tidig utveckling och att mutationen inte arvts fran nagon av féraldrarna. Heterozygot
mutation innebar att endast en kopia av individens tva kopior av. WDR26-genen har
mutationen. WDR26-genen identifierades 2004, men det finns fortfarande mycket liten
forstaelse om hur den fungerar. Dess roll i manniskokroppen, forutom att den férandras i
Skraban-Deardorff syndrom, ar okdnd. Skraban-Deardorff syndrom paverkar alla lika
oberoende av kon eller bakgrund. Hittills har omkring 150 fall diagnostiserats med Skraban-
Deardorff syndrom over hela vérlden och de ar patienter fran spadbarnsaldern till mer an
50 ar gamla. Skraban-Deardorff syndrom ar uppkallat efter de tva lakare som ledde
forskningen, Cara M. Skraban och Matthew Deardorff. (The Skraban-Deardorff Syndrome
Foundation, 2022).



3.1.1 Symptom

Skraban-Deardorff syndrom kdannetecknas av: utvecklingsférdrdjning eller intellektuell
funktionsnedsattning, karakteristiska ansiktsdrag, (se figur 1 och figur 2), talférseningar,
febrila eller icke-febrila kramper, forseningar i motoriska fardigheter sasom att sitta, krypa
och att lara sig ga. De flesta barn gar med bred, stelbent gang. Utvecklingsforsening finns
hos alla i varierande grad fran mild till svar. Alla har forsenat tal, nagra bérjar utveckla tal
under det andra levnadsaret, medan andra forblir nonverbala. Alla individerna i
forskningen hade en historia av krampanfall, med eller utan feber. (Skraban, Grand, &

Deardorff, WDR26-Related Intellectual Disability, 2019).

| en vetenskaplig artikel av kinesiska forskare undersoktes tva kinesiska barn i dldern tre
och elva ar, vilka bada hade Skraban-Deardorff syndrom. Forskarna kom till slutsatsen att
de kliniska egenskaperna som barnen hade inkluderade intellektuella
funktionsnedsattningar med forsenat tal, utvecklingsférseningar, gangavvikelser och
karakteristiska ansiktsdrag, inklusive rundade palpebrala fissurer, nedtryckt nasrot, full
ndsspets och onormalt tandkott. Tidiga krampanfall upptacktes dock inte hos de kinesiska
barnen, vilket ansetts vara en representativ fenotyp av Skraban-Deardorff syndrom. (Hu,

Xu, Zhu, & Zhang, 2022).

Nar det galler ansiktets egenskaper sa uppvisar personer med Skraban-Deardorff syndrom
om inte alla s3 nagra av dessa egenskaper: bred mun med framtradande 6verlapp och 6vre
kdkben, framtradande 6gon, onormalt tandkoétt, tander som &r vitt atskilda, 1att grova
ansiktsdrag, bred ndasspets. Mindre strukturella hjarnmissbildningar och minskad
muskeltonus (hypotoni) kan ocksa forekomma hos vissa personer med Skraban-Deardorff

syndrom. (Skraban C. M., 2018).



Figur 1 Karakteristiska ansiktsdrag fér Skraban-Deardorff syndrom. (Skraban, Grand, & Deardorff, WDR26-
Related Intellectual Disability, 2019). © 1993-2023 University of Washington

Figur 2 Karakteristiska ansiktsdrag fér Skraban-Deardorff syndrom. (Skraban, Grand, & Deardorff, WDR26-
Related Intellectual Disability, 2019). © 1993-2023 University of Washington.

3.1.2 Beteende

De flesta barn med Skraban-Deardorff syndrom beskrivs som glada och socialt engagerade.
Flera har autistiska drag med repetitivt eller gungande beteende, onormala handroérelser
eller kroppsstallningar och ibland sjalvstimulering. De flesta med Skraban-Deardorff

syndrom foredrar att umgas med andra manniskor dn att géra saker i ensamhet. Fastan
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barn med Skraban-Deardorff syndrom &r aktiva ar de flesta anda inte hyperaktiva, utan det
gar att fa dem att koncentrera sig pa olika uppgifter. (Skraban, Grand, & Deardorff, WDR26-
Related Intellectual Disability, 2019). En del av dem med Skraban-Deardorff syndrom har
fatt diagnosen autismspektumtillstand. (Skraban C. M., 2018).

3.2 Diagnostisering och behandling

Testning och diagnostisering av Skraban-Deardorff syndrom sker vanligtvis genom ett
genetiskt test, sa kallat hel exomsekvensering, som tittar pa sekvenseringen av de mer an

20 000 proteinkodande generna i individens DNA. (Skraban C. M., 2018).

Annu finns ingen specifik behandling fér Skraban-Deardorff syndrom. Méjligen kan man
hjdlpa dem med Skraban-Deardorff syndrom genom att 6ka nivan pa den normala kopian
av WDR26-genen som fungerar korrekt. Varden fokuseras pa symptomen, olika specialister
och olika terapeuter ar vanligtvis engagerade i barnets vard, sa att barnet ska ha chans att
uppna hela sin potential. De langsiktiga utsikterna for personer med Skraban-Deardorff

syndrom ar annu inte helt kdnda. (Skraban C. M., 2018).

3.3 Att vara foralder till ett barn med en séllsynt funktionsnedsattning

Foréldrar som far ett barn med funktionsnedsattning kan kdnna besvikelse Over att livet
och foraldraskapet inte blev sasom de hade tankt sig. Det kan medféra utmaningar och
pafrestningar i vardagen nar man inte far information och det stéd som man kanske skulle

behdva fran sin omgivning och framfor allt fran varden. (Socialstyrelsen, 2017).

Currie och Szabo (2019) kom fram till féljande resultat i sin forskning, dar femton foraldrar
till barn med sallsynta sjukdomar deltog i semistrukturerade intervjuer: Pa grund av
sjukdomens séllsynthet och en allman kunskapsbrist om sjukdomen, sa finns det en 6kad
belastning pa familjen eftersom barnet har utover funktionsnedsattning dessutom en
sdllsynt funktionsnedsattning. Fyra insikter avsldjades ocksa: a) Foraldrarna vet mer om
sjukdomen &n vardpersonal, vilket leder till svarigheter i kommunikationen och samarbetet
mellan fordldrarna och experter; b) samordning saknas mellan varden och de tjanster som
tar hand om barn med séllsynta sjukdomar; c) det finns en lucka i tillgdngligheten att fa

statligt stod och d) pa grund av denna fragmenterad vard maste foraldrarna jonglera mellan
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flera olika roller som advokat, handlaggare och medicinsk navigator. (Currie & Szabo, It's
like a jungle gym, and everything is under construction": The parent's perspective of caring

for a child with a rare disease, 2019).

En kvalitativ studie av Garcia-Bravo et al (2023) beskriver foraldrars perspektiv med barn
med Phelan-McDermid syndrom (PMS), som ar en ultrasallsynt intellektuell
funktionsnedséattning. Forskarna intervjuade trettiotva fordldrar med barn med PMS.
Genom djupintervjuer och forskningsfaltsanteckningar analyserades materialet med hjalp
av en induktiv tematisk analys. Fyra teman framkom fran deras data: "Forsta och acceptera
sjukdomen”, "Att leva dag for dag”, "Forvantningar kontra verklighet” och "Smarta och
lycka.” Resultatet av studien visar pa att foraldrarnas drommar om “den ideala familjen”
krossades och hur deras framtid ar full av osdkerhet i och med sjukdomens verklighet.

Deras barn ar, trots smartan, anda en kalla till gladje och lycka och ger foradldrarna ett

bredare och djupare synsatt pa livet. (Garcia-Bravo, o.a., 2023).

Fordldrarna i Garcia-Bravos et al (2023) studie svarade pa temat "Forsta och acceptera
sjukdomen” att de varit oférberedda pa att fa ett barn med en ultra-sallsynt intellektuell
funktionsnedsattning och de tdanker pa vad som kunde ha varit och som inte ar. Forsta tid
upplevs som mycket svar, enligt foraldrarna. Foraldrarna betonade bristen pa information,
kdnslor av osdkerhet och svarigheter att mota det okanda nar det géller varden av sitt barn.

(Garcia-Bravo, o0.a., 2023).

Under temat ”Leva dag for dag” svarade foraldrarna i studien att de anpassar sina liv efter
barnet att det inte gar att gora upp planer och att det ar svart att uppratthalla kontakt med
sina vanner eftersom barnet tar all tid. Den storsta kampen upplevde foraldrarna att
behdva forklara sig for manniskor, nar deras barn varit stérande eller betett sig illa pa en
offentlig plats eftersom manniskor har svart att forsta. Stress och spanningar upplevde

fordldrarna eftersom barnet konstant behéver uppmarksamhet. (Garcia-Bravo, o.a., 2023).

| temat “Forvantningar kontra verklighet” beskrev férdldrarna hur alla deras planer om
framtiden forbleknade och raserades. Fordldrarna kdnde kanslor av lidande nar de
jamférde sig med andra foraldrar och deras barn. Vissa foraldrar svarade att de lever en
annan normalitet dn andra fordldrar, men att det ar deras normalitet eftersom de inte

upplevt ndgot annat. Foraldrarna forsokte att inte tdnka sa mycket pa framtiden eftersom
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det &r smartsamt och osdkert, men de téankte anda pa den dagen de blir dldre och inte orkar
eller kan ta hand om sitt barn. Manga féraldrar talade om hur syskon till barnet kommer

att behova ta en ledande roll i omsorgen i framtiden. (Garcia-Bravo, o.a., 2023).

| det fjarde temat “Smarta och lycka” berattade foraldrarna mycket om smartsamma och
sorgliga stunder och att de grater dagligen. Féraldrarna beskrev skuldkanslor for att inte ha
kunnat forhindra uppkomsten av syndromet, for att de inte visste tillrackligt for att kunna
hjalpa sina barn, att de ibland tankte pa hur deras liv skulle ha sett ut om deras barn dott,
att de inte alltid forstar sina barn och inte kan kommunicera med barnet. Foraldrarna talade
ocksa om hur de kande gladje och lycka eftersom de upplever att de blivit battre manniskor
tack vare sina barn. De far villkorslos karlek av sina barn och féraldrarna har andrat

perspektiv pa livet och de har lart sig att inte ddma manniskor. (Garcia-Bravo, o.a., 2023).

Kolemen med flera (2021) undersokte fyrtio foraldrars angestnivaer fore och efter de fatt
reda pa sitt barns diagnos for att utreda nodvandigheten av psykologiskt stod for
familjerna. Diagnostisering av en sallsynt sjukdom kan ta lang tid, genomsnittet i
Storbritannien ar 5,6 ar och i USA 7,6 ar, sa det kan tara pa foraldrarnas relation att leva i
ovisshet om sitt barns diagnos under sa lang tid, manga foraldrar kan ocksa kanna
ensamhet, osdkerhet och hoppléshet under tiden som utredningen av diagnosen pagar
eftersom det inte finns mycket information att fa om sallsynta sjukdomar. | manga lander
ar dessutom sjukhusvarden och sjukvardsmaterial dyra, sa fordldrar kanske inte har
mojlighet att ge sitt barn den vard som behodvs. Manga faktorer inverkar saledes pa
angestens etiologi, sdsom biologiska, psykologiska och sociala faktorer. Resultaten av
studien visade att angestnivaerna sjonk efter fordldrarna fatt veta sitt barns diagnos och
hos arbetslosa foraldrar syntes en framtradande minskning pa angestnivaerna an hos
anstallda foraldrar. Forskarnas slutsats av studiens resultat &r att den visar pa
nodvandigheten av ett tidigt psykologiskt och socialt stod till férdldrarna, sarskilt till
arbetande foraldrar, vilket skulle hjdlpa foraldrarna att klara vardagens utmaningar och

aterintegrera familjerna i samhallet. (Kolemen, Akyuz, Toprak, Deveci, & Yesil, 2021).

| en vetenskaplig artikel av Gundersen (2011) undersoktes hur internet kan vara en resurs
for foraldrarna nar det géller att fa fram information om sitt barns sallsynta genetiska
sjukdom och vad den kunskapen innebar for fordldrarna i deras dagliga liv och for deras

kdnslomdassiga valbefinnande. Gundersen har analyserat intervjuerna utifran den



9

medicinska sociologen Aaron Antonovskys teoretiska ram och beskriver Antonovskys
koncept ”“Sense of coherence” (kdnsla av sammanhang) som innefattar begreppen

begriplighet, hanterbarhet och meningsfullhet. (Gundersen, 2011).

Till intervjuerna valdes tio foraldrar, vilka alla hade barn med séllsynta genetiska stérningar.
Foradldrarna hade olika bakgrund och viss erfarenhet av att soka pa natet efter information.
Foradldrarnas alder var fran 28 till 42 ar. Alla fordldrarna hade en motivation att hantera sin
situation, vilket visade pa att de alla hade en kdnsla av sammanhang, enligt definitionen av
Antonovsky. Foraldrarna fick beratta sin historia fran det att de for forsta gangen fick veta
om sitt barns tillstand fram till tiden foér intervjun. Skribenten kodade varje intervju
manuellt for viktiga teman och gjorde systematiska jamforelser for att hitta bekraftande,
avvikande och motsagelsefulla berattelser. Det viktigaste som kom fram i denna studie ar
att den pekar pa hur viktigt det ar for foraldrarna att forsta och fa kunskap och information
om sitt barns tillstand. Information skapar en kansla av kontroll for féraldrarna bade
kdanslomassigt saval som i praktiska fragor och dar har internet visat sig spela en avgérande

roll att fa fram den informationen. (Gundersen, 2011).

Foraldrar till barn med neuroutvecklingssjukdom upplever tystnad i méten med halso- och
socialvarden. Currie och Szabo (2019) studerade foraldrars uppfattningar och erfarenheter
av stdd fran halso- och socialvarden ndr man lever med ett barn med en sallsynt
neuroutvecklingssjukdom. Enligt skribenterna finns det ett behov av att skapa en dkad
forstaelse for den kamp och det hinder som foraldraskapet till ett barn med komplexa
funktionsnedsattningar innebar. | undersékningen anvandes ett hermeneutisk
fenomenologiskt tillvdgagangssatt, dar femton foraldrar till barn med séllsynta
neuroutvecklingssjukdomar deltog i semistrukturerade intervjuer. Utifran intervjuerna
kom forskarna fram till tre insikter enligt tre teman a) frankoppling b) i ringen och c)
sjdlvuppoffring vilket beskriver fordldrarnas upplevelse av hélso- och socialvarden.
Undersokningens resultat stéder en integrerad vardmodell: en handlaggare/familj,
telehalsotjanster, adekvat andrum, kdnslomassigt stod och kamratstod, utbildning och
resurser for medicinsk och beteendemassig komplexitet. (Currie & Szabo, It would be much
easier if we were just quiet and disappeared: Parents silenced in the experience of caring

for children with rare diseases, 2019).
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Enligt Kathleen R. Bogart et al (2017) upplever manniskor med sallsynta sjukdomar tva
universella teman: for det forsta att manniskor med sallsynta
sjukdomar/funktionsnedsattningar inte har mojligheten att traffa andra som dem sjalva
och for det andra sa kampar personer med sallsynta sjukdomar/funktionsnedsattningar
med att fa information och medicinsk vard. Av dessa skal upplever ca tva tredjedelar av
personer med sallsynta sjukdomar att de inte far tillrackligt stéd genom sjukvarden.

(Bogart, o.a., 2017).

Manga foraldrar beskriver att de fatt en stoérre personlig mognad och styrka, en hogre grad
av empati och respekt for olika manniskor, relationer till andra har blivit meningsfullare och
djupare samt att de har en storre uppskattning for livet sedan de fatt ett barn med

funktionsnedsattning. (Socialstyrelsen, 2017).

Carole Beighton och Jane Wills undersokte om foraldrar identifierar positiva aspekter av
att vara foraldrar till ett barn med en intellektuell funktionsnedsattning eller klarar de bara
av det. Sju nyckelteman identifierades och visade att de positiva aspekterna som
identifierats mest bestod av meningsfokuserade copingstrategier. Med hjilp av dessa
copingstrategier kan foraldrar framgangsrikt anpassa stressande upplevelser med att
uppfostra sitt barn, vara mera mottagliga for terapeutiska insatser och hjalpa de foraldrar
som inte kan identifiera nagra positiva aspekter av att uppfostra sitt barn. Nyckelteman
som identifierades var: en 6kad kansla av personlig styrka och sjalvfértroende, andrade
prioriteringar, storre uppskattning av livet, gladje Over barnets prestationer, okad
tro/andlighet, mer meningsfulla relationer och den positiva effekt som barnet har pa

samhillet. (Beighton & Willis, 2017).

Antalet sallsynta diagnoser 6kar tack vare medicinska framsteg, och det satter héga krav
pa skolan och dess personal, vilket framkommer i en vetenskaplig artikel av Gunilla Jaeger
et al. Enligt skribenterna finns det publicerade studier om olika aspekter av sallsynta
diagnoser men lite fokus pa specifika pedagogiska och vardagliga behov. De flesta séllsynta
hélsotillstand ar syndrom, det vill siga en kombination av manga olika symtom som ska
hanteras samtidigt. Artikeln presenterar ett nytt observationsinstrument fér barn och
ungdomar med sillsynta diagnoser vid Agrenska. (Jaeger, Rojvik, Hjelmquvist, Hansla, &
Falkman, 2022). Agrenska ar ett svenskt nationellt kompetenscentrum for sillsynta

halsotillstand och andra funktionsnedsattningar. (Agrenska, 2023).
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Det &r i sig en stor utmaning att fa ett barn med funktionsnedsattning om
foraldern/fordldrarna dessutom har andra riskfaktorer som till exempel en néra
familjemedlems dod, psykisk eller fysisk sjukdom, gar igenom en separation, for mycket
stress eller inte far tillrdckligt med somn kan det leda till att féraldern/féraldrarna inte ger

barnet den omvardnad det behover. (Socialstyrelsen, 2017).

Sémnléshet ar ett vanligt problem for fordldrar med barn med en intellektuell
funktionsnedséattning. | en studie fran Nederldnderna, gjord med 286 barn vilka hade mild
till allvarlig intellektuell funktionsnedsattning och som bodde hemma med sina foraldrar,
utvarderades forekomsten av allvarliga somnproblem. Problem med att komma till ro och
sova forekom i 4,2 %, nattvaken 10,8 % och tidigt uppvaknande forekom i 4,2 % av fallen.
16,1 % av barnen hade minst en typ av sdmnproblem. Barn som hade allvarlig intellektuell
funktionsnedsattning, barn som anvande medicin ofta, barn som ofta hade epilepsianfall,
yngre barn, barn som hade en hogre frekvens av cerebral pares hade allvarligare
somnproblem. Dessa barn hade ocksa mera problembeteenden under dagtid, sasom
aggressivitet, olydnad och hyperaktivitet. (Didden, H.Korzilius, Aperlo, Overloop, & Vries,
2002).

| en studie av Cantwell, Muldoon & Gallagher (2015), utforskas stigma som en orsak till att
foraldrar upplever psykologisk och fysisk ohalsa. Det kan vara valdigt problematiskt och
plagsamt for foraldrar om deras barn uppvisar ett utmanande beteende i en offentlig miljo
och kan leda till kdnslor av stigma, fientliga moten med andra manniskor, kanslor av
ensamhet och maktloshet. En konsekvens av detta kan bli att foraldrarna drar sig tillbaka
och dr mest hemma vilket kan negativt paverka det sociala stodet, sjalvkanslan och den
psykiska halsan. En mojlig skyddsfaktor mot upplevt stigma ar sjalvkansla, enligt forskarna.
Hogre sjalvkdnsla hos fordldrarna har visat sig i storre motstandskraft och battre

psykologisk halsa. (Cantwell, Muldoon, & Gallagher, 2015).

3.4 Lagstiftning och stodformer

Personer med funktionsnedsattningar ska ha samma friheter och rattigheter som alla andra
manniskor. | Finlands grundlag har intagits bestammelser som garanterar alla medborgare
samma grundldggande rattigheter och likvardighet. Globalt framjas de manskliga

rattigheterna for personer med funktionsnedsattning av FN:s konvention om rattigheterna
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for personer med funktionsnedséattning. Finland undertecknade FN:s konvention ar 2007.

(Institutet for valfard och halsa, 2022).

Social- och hadlsovardsministeriet ansvarar for att personer med funktionsnedsattning far
de tjanster och stéd som de behover. Socialvardslagen 1301/2014 (Finlex, 2023), Lagen om
service och stdéd pa grund av handikapp 380/1987 (Finlex, 2023), Lag angdende
specialomsorger om utvecklingsstorda 519/1987 (Finlex, 2023) innehaller bestammelser
om funktionshinderservice. Institutet for halsa och valfard (THL) forskar och utvecklar olika
tjdnster sasom assistans-, boende- och hjdlpmedelstjanster samt statistikfor omradet.
Detta for att framja ett sjalvstandigt liv for personer med funktionsnedsattning. Institutet
for valfard och halsa har ocksa publicerat en handbok om funktionshinderservice, vilken
yrkesutbildade personer inom social- och halsovarden kan anvanda som informationskalla
och som stod for klientarbetet och beslutsfattandet. (Institutet for valfard och hélsa, 2023).
Tillstands- och tillsynsverket for social- och halsovarden (Valvira) évervakar tillsammans
med regionforvaltningsverken att tjansterna haller god kvalitet och att de forverkligas.
Delegationen for rattigheter for personer med funktionsnedsattning VANE bidrar till att
personer med funktionsnedsattning far sina rattigheter tillgodosedda samt att samarbetet
mellan handikapporganisationer och olika myndigheter fungerar. Huvudansvaret for att
funktionshinderservicen  tillhandahalls  hos  valfardsomradena.  (Social- och

halsovardsministeriet, 2023).
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En personlig serviceplan gors for personen med funktionsnedsattning for att utreda vilka
tjdnster och stodatgarder som behdvs. Enligt behov ska foljande tjanster och stodatgarder

ordnas, se figur 3:

Hjalpmedelstjanster Ombyggnad av bostad Personlig assistans Fardtjanster

Anpassningstraning och Specialtjanster for personer

SEIEDDEN: L el eI i rehabiliteringshandledning med utvecklingsstorning

Rehabilitering Institutionsvard Familjevard Stod for narstaendevard

Tolkningstjanst Ekonomiskt stod Sysselsattning

Figur 3 Tjanster och stodtjanster. (Social- och halsovardsministeriet, 2023).

3.5 Forbundet De Utvecklingsstordas Vil r.f. (FDUV)

Forbundet for personer med utvecklingsstorning eller annan intellektuell
funktionsnedsattning r.f. (FDUV) ar en intresseorganisation for svensksprakiga personer i
Finland. FDUV arbetar for att personer med utvecklingsstérning eller annan intellektuell
funktionsnedsattning och deras anhoriga ska fa en jamlik stallning i samhallet samt att de

ska fa service och stod pa sitt modersmal. (Forbundet De Utvecklingsstordas Val r.f., u.d.).
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FDUV bestar av tio regionala DUV-foreningar och riksforeningen for personer med
intellektuell funktionsnedsattning Steg for Steg. Verksamheten finns i hela Svenskfinland
och har ca 2800 medlemmar. FDUV sprider information om sin verksamhet och paverkar
lagstiftningen och attityder i samhallet. FDUV ordnar lager, kurser, temadagar,
foreldasningar, erbjuder stéd, radgivning och gemenskap. Larum och LL-Center hor ocksa till

FDUV. (Forbundet De Utvecklingsstordas Val r.f., u.d.).

FDUV erbjuder frivilliga familjestédjare at de som har barn med funktionsnedséattning eller
om foraldrar behdver rad och stéd, men det kan ocksa vara att man som forélder bara
behdver nagon att prata med som ar i liknande situation. Familjestddjare ar utbildade av

FDUV och finns i hela Svenskfinland. (Férbundet De Utvecklingsstérdas Val r.f., u.d.).

3.6 Samfundet Folkhalsan i svenska Finland r.f.

Folkhédlsan ar den storsta svensksprakiga organisationen i Finland som arbetar for battre
halsa och livskvalitet. Folkhalsans verksamhet omfattar daghem, stod for unga, utbildning,
service for personer med funktionsnedsattning samt for dldre. Folkhalsan bedriver dven ett
forskningscentrum i varldsklass. Folkhdlsan har cirka 1400 anstdllda och 19 000
medlemmar. (Folkhalsan.fi, 2023). Folkhédlsans forskningscentrum finns i Folkhalsans
huvudbyggnad pa Helsingfors universitets medicinska campus. Dar arbetar cirka 200
forskare och sakkunniga. Folkhalsans forskningscentrum ar internationellt kant och har
fokus pa biomedicinsk forskning samt halsovetenskap inom forskningsprogrammen fér

genetik och folkhalsa. (Folkhalsan.fi, 2023).

4 Teoretisk referensram

Aaron Antonovskys teori om kansla av sammanhang, KASAM, har anvdnts som teoretisk
utgangspunkt. Antonovsky soker i sin teori, svar pa varfor manniskor som utséatts for olika
provningar i livet anda forblir friska, i stallet for att bli sjuka. Manniskors motstandskraft till
svarigheter i livet beror enligt Antonovsky pa i vilken utstrackning vi upplever var tillvaro
som begriplig, hanterbar och meningsfull. Aaron Antonovsky formade det salutogena

perspektivet. (Antonovsky, 2022).
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4.1 Begriplighet

Begriplighet syftar pa i vilken man inre och yttre stimuli upplevs som fornuftsmassigt
gripbara. En manniska med hog kansla av begriplighet moéter framtiden med tillforsikt, att
hen kan férutsiga eller &tminstone ordna eller férklara det som kommer i hens vig. Aven
svara saker som dod, krig och misslyckanden kan en manniska med hog kansla av
begriplighet klara av. En manniska med lag begriplighet anser sig vara otursfoérfoljd, rakar
alltid ut for olyckliga saker och pa det viset raknar hen med att det ska vara hela livet.

(Antonovsky, 2022).

4.2 Hanterbarhet

Hanterbarhet innebar att manniskan kdanner att hen har de resurser som kravs for att klara
av motgangar och kriser i livet. Resurserna kan finnas hos manniskan sjalv eller i hens
narhet av till exempel ens make/maka, familj och vanner, kolleger, Gud — de som
manniskan kdnner att hen kan rdakna med och lita pa. En manniska med hog kansla av
hanterbarhet kommer inte att kdnna sig som offer for omstandigheter eller kdnna att livet
behandlat hen orattvist. Nar olyckliga saker hander i livet kan manniskan hantera det och

ga vidare. (Antonovsky, 2022).

4.3 Meningsfullhet

Meningsfullhet syftar pa i vilken utstrackning manniskan kdnner att livet har en
kanslomassig innebord, hur mycket energi och motivation mobiliserar manniskan for att
hantera de problem och krav som hen moter. Nar problem och besvarliga upplevelser
kommer i manniskans vag drar hen sig inte undan utan konfronteras med utmaningen och
ar installd pa att soka en mening med det som hdnder och gor sitt basta for att komma

igenom svarigheterna. (Antonovsky, 2022).

4.4 Kansla avsammanhang, KASAM

Komponenterna, begripbarhet, hanterbarhet och meningsfullhet maste alla vara

narvarande om manniskan ska uppleva varlden som sammanhdngande. Meningsfullhet ar
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anda den viktigaste faktorn for att uppratthalla en kdnsla av sammanhang nar man stoter
pa svarigheter. Enligt Antonovsky tenderar manniskan att utveckla sin kansla av
sammanhang ju aldre hen blir, eftersom manniskans formaga att hantera olika
stressfaktorer vaxer med livserfarenheten. Vid en stor stresshandelse i livet, till exempel
att bli foralder till ett barn med en sallsynt genetisk sjukdom, kan manniskans kansla av
sammanhang forandras. En sadan handelse kan sla manniskan ur balans och varlden blir
osammanhdngande och den upplevelsen av varlden kan vara tillfllig eller langsiktig.

(Antonovsky, 2022).

5 Metod

| detta kapitel beskrivs vilken metod, urval och datainsamling skribenten anvant sig av i
detta examensarbete. Skribenten har anvant sig av kvalitativ innehallsanalys med induktiv

ansats. | kapitlet tas dven etiska principer upp som bor beaktas och féljas i examensarbetet.

5.1 Kvalitativ forskningsmetod och datainsamling

Syftet med examensarbetet ar att beskriva Skraban-Deardorff syndrom, som ar en
ultrasallsynt funktionsnedsattning samt fa en forstaelse for hur det &r att vara foralder till
ett barn med Skraban-Deardorff syndromet och vilket stdd och hjalp det finns att fa.
Kvalitativ fallstudie valdes for att fa svar pa studiens syfte. Induktivt forhallningssatt har
anvants i studien. Semistrukturerade intervjuer anvands som datainsamlingsmetod.
(Henricson, 2021). Kannetecken for en kvalitativ forskning ar att studera ett fenomen
genom personers levda erfarenheter, dar det inte finns nagon absolut sanning och heller
inget fel i en erfarenhet. Data kan samlas in genom intervjuer, observationer och

berattelser. Forskaren beskriver deltagarens verklighet. (Henricson, 2021).

5.2 Urval

Valet av amnet till examensarbetet gjorde att intervjuurvalet var begransat.
Semistrukturerade intervjuer gjordes med en familj som har ett barn med diagnosen

Skraban-Deardorff syndrom. Intervjuerna skedde i familjens hem vid tva intervjutillfallen.



17

5.3 Kvalitativ innehallsanalys

Kvalitativ innehallsanalys innebar att man tolkar och granskar innehallet i en text och drar
slutsatser om innehallet. Innehallsanalysen kan vara induktiv eller deduktiv. Om
innehadllsanalysen utgar fran intervjutexter fran vilka slutsatser och pastaenden kan
presenteras ar studien induktiv. Vid deduktiv innehallsananalys utgar analysen fran en fast
teori eller modell. Efter datainsamlingen ar gjord pabdrjas transkriberingen. Transkribering
av material innebar att man skriver ut intervjuerna sa ordagrant som majligt. Man bor daven
markera i transkriptionen pauser, skratt och betoningar av ord. Efter transkribering ska
analysering av text ske och analytikern letar da efter teman som aterkommer i materialet.
En innehallsanalys bor fokusera pa hur ofta ett amne kommer upp i materialet, hur manga
personer som talar om ett visst amne och vilken intensitet som férmedlas genom
rostvolym, talhastighet och betoning pa vissa ord. Rent praktiskt gar en tematisk
innehallsanalys ut pa att materialet delas upp i enheter, som kodas och moénster eftersoks.

(Henricson, 2021).

Skribenten har forst transkriberat texten fran intervjuerna och sedan plockat ut delar fran
intervjuerna som svarat pa fragestallningarna och delat in i olika teman och kategorier.

Skribenten har pa det sattet fatt fram tva huvudkategorier och sju underkategorier.

5.4 Etiska 6vervaganden

Den har studien har efterstravat att folja Novias riktlinjer for etiska rekommendationer for
examensarbeten pa yrkeshogskolor for god vetenskaplig praxis (Radet for
yrkeshogskolornas rektorer Arene rf, 2019) samt Forskningsetiska delegationen, TENKs

rekommendationer om god vetenskaplig praxis. (Forskningsetiska delegationen, 2019).

De etiska principerna innebdr att man har respekt for sjalvbestammanderatten hos
deltagarna i studien/undersokningen, man undviker att skada och man tar hansyn till den
personliga integriteten och dataskyddet. Deltagandet i studien ska vara frivilligt och
deltagaren i studien kan ge sitt samtycke muntligt eller skriftligt och har ocksa ratt att
avbryta sin medverkan nar som helst utan negativa paféljder. Informationen som bor ges
till deltagarna ar undersokarens kontaktuppgifter, forskningstemat, hur man tanker

genomfora datainsamlingen och vilken tid det berdknas ta, hur det insamlade materialet
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sedan kommer att anvandas, sparas och utnyttjas i fortsattningen samt att man informerar
att deltagandet ar frivilligt. Man boér skydda den personliga integriteten hos deltagarna och
bemdta dem med respekt. Deltagarna i studien har ratt att inte besvara fragor om de
upplevs stotande eller for privata. Forskaren bor iaktta sekretess i fraga om deltagarnas
personuppgifter och dataskyddet. Deltagarna boér fa information om hur
forskningsmaterialet ska skyddas och halls konfidentiellt och hur forskningsmaterialet
kommer att sparas eller forstoras och var forskningsmaterialet kommer att publiceras.

(Forskningsetiska Delegationen (TENK), 2021).

Tillforlitlighet, arlighet, uppskattning och ansvarstagande ar grundprinciperna for god
vetenskaplig praxis och kopplas till atta omraden for vetenskaplig verksamhet. De atta
omradena ar: 1.Verksamhetsmiljo, 2. Utbildning, handledning och mentorskap, 3.
Vetenskapligt arbete, 4. Etik och framférhallning, 5. Behandling och hantering av
forskningsmaterial, 6. Samarbete, 7. Upphovsmannaskap, publicering och kommunikation,

8. Sakkunnig- och granskningsuppgifter. (Forskningsetiska delegationen, 2023).

6 Intervjuer med familjen

Infor detta examensarbete har skribenten fatt muntligt samtycke av intervjudeltagarna att
intervjua dem. Intervjuaren har informerat intervjudeltagarna deras ratt att vara anonyma
och deras ratt att avbryta intervjun om de 6nskar. Information gavs till intervjudeltagarna
om deras ratt att inte besvara fragor som upplevs stétande eller gér dem illa till mods.
Intervjufragorna hade ocksa pa férhand blivit godkdnda av min handledare innan jag

paboérjade mina intervjuer.

Semistrukturerade intervjuer anviandes som datainsamlingsmetod. Semistrukturerad
intervju innebér att intervjufragorna har en viss struktur, men inte behdéver tas i nagon
sarskild ordning och intervjuaren kan anpassa sig till vad som kommer upp i intervjun och
dven stalla foljdfragor. (Henricson, 2021). Skribenten fragade och fick lov att spela in
intervjuerna vid intervjutillfallena. Intervjuerna spelades in via en mobiltelefon.
Intervjudeltagarna fick information om hur intervjumaterialet kommer anvdndas och att
det inspelade materialet raderas nar avhandlingen ar slutford. Skribenten berdttade att

deras barn kommer att fa ett figurerat namn, John, for att skydda barnets identitet och inte
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heller de o6vriga familjemedlemmarnas namn kommer ndamnas i examensarbetet.
Intervjudeltagarna blev pa forhand informerade om syftet med examensarbetet.
Intervjuerna gjordes vid tva intervjutillfallen i familjens hem under tider som bast passade
familjen. Intervjufragorna hade skickats till familjen innan (Bilaga 1), detta gav dem
mojlighet att tanka igenom svaren och hitta svar pa sadana fragor som till exempel fragade

efter olika tider i deras barns liv.

7 Resultatredovisning

Syftet med examensarbetet har varit att beskriva en relativt ny diagnostiserad sallsynt
intellektuell funktionsnedsattning, Skraban-Deardorff syndrom samt fa svar pa

fragestallningarna. Fragestallningarna var féljande:

1. Vad innebar det att vara foralder till ett barn med en sallsynt funktionsnedsattning?
2. Hur paverkas familjen av ett barn med en sallsynt funktionsnedsattning?
3. Vilket stod och hjalp har familjen fatt fran varden/samhallet?

Datainsamlingsmetoden som anvéants var tva intervjuer med foéraldrarna till en pojke med
Skraban-Deardorff syndrom. Valet av amnet for examensarbetet begransade intervju-
urvalet, da det till min kdnnedom endast finns en familj med ett barn med Skraban-
Deardorff syndrom i Finland. Intervjuerna har transkriberats och renskrivits i text och
analyserats. Tva huvudrubriker och sju underrubriker har framtagits genom analysen. Citat
fran intervjuerna har plockats in i texten. Citaten har markerats med “kursiv stil och

citattecken”.

7.1 Livet med ett barn med en sallsynt intellektuell funktionsnedsattning

Huvudrubriken “Livet med ett barn med en sdllsynt intellektuell funktionsnedsdttning” och
de fem underrubrikerna “utmaningar”, “ensamhet”, ”sjukhusbesék”, ”syskon” och
“framtiden”, svarar pa de tva forsta fragestallningarna i examensarbetet: ” Vad innebdr det
att vara férdldrar till ett barn med en séllsynt funktionsnedsdttning?” och “Hur paverkas

familjen av ett barn med en sdllsynt funktionsnedsdttning?”. For familjen var det deras
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forsta barn, sa det framkom i intervjun att de inte visste hur livet skulle ha tett sig
annorlunda, om de inte hade fatt John. Pa fragan: ”Hur har det paverkat er familj att ha ett

barn med en sdllsynt funktionsnedsdttning?” svarade foraldrarna forst:

“Svart att sdga.” (mamman)

”Vi vet ju inte hur det skulle ha varit att vara utan John.” (pappan)

Pappan svarade strax efterat att det medfort mycket tid och stress for familjen:
”Det har tagit mycket tid och mycket stress, dnnu idag.” (pappan)

I intervjun framkommer det att ett barn med en sallsynt funktionsnedsattning aven medfor

positiva saker:

“Han dr ju helgo, glad, sa det har ju gjort det ldttare. Han dr omtyckt av personal.”

(mamman)

Manga nya erfarenheter och lardomar har familjen fatt uppleva som berikar livet:

“Vi har fatt tréffa mycket folk, vi har fatt mycket erfarenhet. Om vi tréiffar andra par
som har ett barn med funktionsnedsdttning, sa kan vi séiga att vi vet hur det dr. Vi

har fatt ldra oss tecken som stéd.” (pappan)

Foraldrarna uttryckte inte i ord att de skulle ha varit oroliga eller chockerade nar de fick
veta att deras barn hade en séllsynt intellektuell funktionsnedsattning, men det

framkommer dnda i olika korta meningar att sddana kanslor funnits dar, till exempel:

“Man tror att man aldrig ska glémma vilken dag som John fick sin diagnos.”

(mamman)

Citatet tyder pa att det varit en omskakande upplevelse att fa diagnosen och féljande citat

far mig att tédnka att dar funnits oro 6ver John och hans utveckling

“Férsta Iékaren som alls ndmnde att det kunde vara ndgonting, jag tror att John
var omkring ett halvt ar gammal, “Den hdr gossen kommer att ga sin “egen vdg”.
Hon sade det inte “rent ut”, men jag har kommit tillbaka till de orden flera

gdnger.” (mamman)
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Oro och chock tycker jag dven kommer fram i intervjun, nar féradldrarna berattar om Johns

forsta feberkramper:

"Men vi kédnde vad kunde vi géra, det var bara att éverlimna till de

professionella.” (pappan)

Citatet ovanfor beskriver pa ett talande satt hur hjilplésa och utelamnade forédldrarna

kande sig.

7.1.1 Utmaningar

Det ar ju en utmaning i sig att bli foraldrar, om barnet dessutom har en sallsynt intellektuell
funktionsnedséattning sa staller det annu hogre krav pa féraldrarna och medfor stor
osdkerhet om framtiden. Det framkommer i intervjun att John sov valdigt lite under de tva

forsta aren och det paverkade foraldrarna valdigt mycket:

“John hade svdrt att sova, sov vdldigt lite under de tva férsta dren. Han hade ofta
krupp som liten, sG vi satt i soffan eller var ut pd balkongen med honom nér han

hade svart att andas.” (pappan)

Att inte fa tillrackligt med sdmn under en langre tid ar inte halsosamt och gor att man inte
orkar med det dagliga livet. Foraldrarna skotte oftast turvis om John, sa bada foréldrarna
sov valdigt lite varje natt, men det ar olika pa hur mycket sémn var och en behéver, samt

vilken kvalité det dr pa somnen:

“Jag hade nog en mindre "hopklappning” ndr John var ett ar. Min syster var hit pd
fédelsedagskalas och sade att hon tar hem John éver natten och sedan hade hon
honom en natt till. Det var nog svart att acceptera, jag hade ju fdtt sova en natt dd
och tyckte jag kunde ta hem honom igen. Men det var nog svdrt att sova nédr han
var borta ocksd. Men jag kdnde att jag mdste ju klara av att sk6ta honom, inte kan

jag ju ha andra att skéta mitt barn.” (mamman)

Det kan vara svart for foraldrarna att medge att de behover lite hjdlp med att skota sitt
barn. De kanske jamfor sig med andra fordldrar som har barn utan funktionsnedsattning
och kédnner sig misslyckade som foraldrar nar de behoéver fa lite hjalp for att orka skota om

sitt barn.
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7.1.2 Ensamhet

Att bli foraldrar till ett barn med en sallsynt intellektuell funktionsnedsattning kan gora att
man kanner sig ensam. Ingen i ens omgivningen vet hur det ar, inte ens varden har nagot
svar pa olika fragor. Franvaro av diagnos gor att foraldrarna inte kan soka olika stod eller fa
den hjalp de egentligen har ratt till, man kan kdanna sig ratt ensam i de situationerna.

Umgdnge med andra i liknande situation kan lindra den ensamhet man upplever:

“Just nu gar vi ddr pa ett fordldra, vad heter det? Familjekurs, eller ndgot sadant.
Pojkarna dr med ndgra ledare och leker och vi fdr tréffa andra férdldrar i samma
situation. Och det dr ju dédr som man far mest stéd idag. Da det finns andra férdldrar
som har barn med liknande spektrum. Man far rad och tips, “har ni tdnkt pd det
hdr?” Alla pratar av egen erfarenhet, sG det kommer mycket matnyttigt. Man

behéver inte sdga sG@ mycket, de forstdr precis vad man talar om.” (mamman)

7.1.3 Sjukhusbesoék

Inom varden forséker man utreda varfér John ar sen i sin utveckling, vilket medfor att
mycket tid behover avsattas for olika besok till sjukhus och barna- och

modravardsradgivning.

“De kér ju alla méjliga tester och ditten datten, men vid tva — tre drs dlder bérjade

de géra dnnu grundligare undersékningar.” (mamman)

John hade manga feberkramper fran ett ars alder och fram till fyra — fem ars aldern och fick

aka med ambulans till sjukhuset flera ganger under de aren:

“Ja, dtta eller nio ganger har vi akt med ambulans. Férsta gdngen han fick kramper,
var vi i Stockholm. Det var i mars, sG han var éver ett ar. Vi visste inte alls dd, sG da
bar det i vdig med tva ambulanser till Karolinska i Stockholm. Ddr blev det vildigt
pddrag. Pa akuten tog tio — tolv personer hand om John. De férde undan oss. De
sade efterat till oss att vivar nog bland de lugnaste personerna de sett. Men vi kinde

att vad kunde vi gora, det var bara att éverldmna till de professionella.” (pappan)
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En omskakande upplevelse for fordldrarna att uppleva Johns forsta feberkramper
utomlands och att inte veta vad som ar fel. Vardpersonalen ansag att foraldrarna var lugna,

men kanske var de chockade av hela upplevelsen.

7.1.4 Syskon

Familjen har fatt ett barn till, sa John har ett syskon. Familjen upplevde att det andra barnet
blivit lite asidosatt, inte fatt lika mycket tid eftersom John krdavt mycket uppmarksamhet
och tid fran foraldrarna. Det andra barnet tar stort ansvar 6ver John, da han i stéllet sjalv

borde fa horas och synas mera:

”Vart andra barn har fdatt mindre tid och kanske behévt ta stérre ansvar. Hen ser
efter sin bror, ndr vi ér borta och de trdffar andra ménniskor, sa férklarar hen vad

John vill och menar. Samtidigt borde hen sjdlv fG synas och héras mera.” (mamman)

Foradldrarna har anda forsokt dela upp och ge varje barn enskild tid, ibland med mamman

och ibland med pappan:

“Jo, vi forséker. Ibland kénns det som om de dr en individ, sG de behéver nog fa lite

egen tid ocksd” (mamman)

7.1.5 Framtiden

Ingen vet forstas hur framtiden kommer att bli och den kan kdnnas sa avlagsen att man inte
funderar sa mycket pa den. Nar man har ett barn med en sallsynt intellektuell
funktionsnedséattning och ingen vet hurdan hens utveckling blir, ar det ocksa svarare att

tanka sig hur framtiden kommer att te sig:

“Vi tar det nog bara som det kommer. Vi vet inte, eftersom ingen annan har samma

diagnos som John, sa vi vet inte hur det blir. Sa inte funderar vi sG mycket.” (pappan)

Nar foraldrar blir dldre sa orkar man inte som forr, foraldrar kan ju ocksa sjalva bli sjuka och
ett barn med funktionsnedsattning kraver extra tid och energi, sa att planera for framtiden

ar viktigt:



24

“Jag vill dock inte att vi dr ett av de 70-driga paren som har barnet som bor hemma
hos oss, fér det tror jag inte dr bra fér ndgon av oss. Sa John ska nog ha eget boende

ndgonstans i framtiden.” (mamman)

Att planera for framtiden ar viktigt dven om framtiden ar osaker.

7.2 Upplevelsen av stod och hjalp

Familjen upplever att de fatt mycket stod och hjalp fran saval varden som fran samhillet i
stort. Nar John var tva ar fick familjen borja lara sig tecken med stod tillsammans med John.
John fick ocksa talterapi och ergoterapi. En pekplatta som John fatt ar valdigt viktig for
honom i hans kommunikation med andra manniskor for att kunna visa/sdga vad han vill.
Det finns mycket stod och hjalp att fa fran varden saval som fran samhallet men det ar inte

alltid sa latt anda:

“Ergoterapi kom snabbt ocksd. Men inte far du stéd inte, du ska ju nog jaga efter
det sjdlv. Ingen kommer och sdger och dn idag hittar vi saker som vi skulle ha haft

rdtt att fa for flera ar sedan.” (pappan)

“Bléjor hade vi haft rdtt att fa, har vi fatt veta sa hdr efterdt, men det visste vi inte.”

(mamman)

Tack vare en rehabiliteringshandledare pa VCS, sa fick familjen mycket hjalp och stod:

“Ja, rehabiliteringshandledaren pa VCS, hon var en riktig nyckelperson. Hon hade

koll pa allt!” (mamman)

“Hon fick fart pa allt, puffade saker framdt. Det ér nog tack vare henne som vi fick
lite hjdlp ganska fort. Fér som vi hért, att én idag dr det manga som inte fatt ndgon
hjdlp, de har inte vetat vad som finns. Det kommer ju ingen manual med pa det hdr.
Allihop har sitt eget. Ingen har dragit ihop allt och satt ihop till en broschyr. Det

skulle ha varit jéttebra.” (pappan)
John gar nu i skolan och har en assistent med sig:

”Jo, han gdar i skolan och han har en assistent med sig. Hon méter oss ute pd gdrden

en halvtimme innan skolan bérjar pd skolgdrden. Hon gar med John pa eftis efter
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skolan. Hon dr med éverallt och éir hon inte ddr, sa gar specialldraren med honom.”

(mamman)

Foraldrarna upplever att skolan ar valdigt lyhord for Johns behov och gor vad de kan for att

underlatta hans vardag:

”De dr nog vildigt lyhérda. Jag berdittade att han dr jétterddd nér han skulle till
skolhdlsovarden. DG hade de ordnat sa han fick trdffa henne innan och se rummet

och sa vidare...”

Mamman ar narstdendevardare till John och hon har darfér ratt till tre dagar semester i

manaden:

“Vi har ocksa korttidsvdrden, tvd dagar i mdanaden fdar John dka dit. Jag dr
ndrstdendevdrdare Gt John, sd jag har ritt till tre dagar semester i mdnaden, sé da
styr de sa att John far vara tva dagar i manaden pa korttidsvdrden och sa i héstas
dd sd tog jag mod till mig och frdgade efter de éverblivna dagarna, sa da fick vi

servicesedlar och en person kommer nu hit lite dd och dd. Hon dr jéttebra.

(mamman)

John var inte sa fortjust i att vara pa korttidsvarden, men det ger foraldrarna valbehovlig
vila och andningsuppehall. Familjen var valdigt ndjd med allt stéd och hjilp som finns,
problemet ar bara att veta om alla stod och all hjalp det finns att fa i samhallet och inom

varden.

7.2.1 FDUV

Familjen tycker att det tog alltfor lange innan de fick veta att Fo6rbundet for
Utvecklingsstordas Val (FDUV) fanns. Familjen tror att de skulle ha fatt mycket mera stod

och hjalp om de kant till FDUV i ett mycket tidigare skede:

“Jo, men till exempel FDUV kénde vi inte till, bara sen ndgra ar tillbaka fick vi veta
att de fanns. Vi visste ju inte vad som fanns ute i samhdillet. Det var bara sjukhuset

vi hade kontakt med hdr.” (pappan)
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Andra familjer som har barn med funktionsnedsattningar vet hur det ar och de kdnner till
olika hjalp och stod som finns och har rad och tips att ge ndr man nyligen fatt ett barn med

funktionsnedsattning:

“Storsta stédet tycker jag att vi fatt fran FDUV. All den hdr vdrden, jo, de dr
professionella och dr nog bra pd det de gér, men det dr ju den kontakten da och sé
dr det bra. Sa ddrutéver skulle det nog vara bra att kdnna till om FDUV i ett tidigt

skede. Vad mycket hjélp och stéd vi kunde ha fdtt i ett tidigare skede.” (mamman)

“FDUV har ju vdldigt stort kontaktndt och drar ihop fran alla méjliga hall och

kanter.” (pappan)

Tidig information om féreningar som stoder familjer som fatt ett barn med
funktionsnedsattning eller utvecklingsstorning ar viktigt att fa och ar nagot som kunde ges

till alla barnfamiljer vid besék pa modraradgivningen.

7.2.2 Diagnos

Familjen vantade i ndstan sex ar innan deras barn, John, till slut fick sin diagnos, Skraban-

Deardorff syndrom:

”De fick inte fram ndgon diagnos i Finland.” (pappan)

”Blodprov blev skickat till Tyskland, men vem som betalade fér allt eller vem... var

det Folkhdlsan eller var det via sjukhuset?” (pappan)

Manga tester och blodprover behovde tas for att fa fram en diagnos och det var viktigt for

familjen ocksa att fa veta om funktionsnedsattningen kan ha genetiska orsaker:

“De tog blodprov av oss alla tre ocksa ifall det skulle vara ndgot genetiskt. Men det

var inget fel ddr.” (mamman)

Foréldrarna tror att Karolinska sjukhuset i Stockholm hjalpte till sa att de snabbare fick en
diagnos genom att de ringde till Vasa Centralsjukhus och foljde upp hur drendet gick

framat:
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“De skickade alla prover till Vasa fran Karolinska, de ringde efterdt fran Karolinska
till Vasa och fragade hur det gick framat. De féljde upp hela tiden fran Karolinska,

sd jag tror att de satte fart pd vdrden i Vasa ocksd pd det séttet.” (pappan)

Covid-19 gjorde att det drojde annu langre att fa en diagnos genom alla restriktioner som

det medforde:

“Diagnosen drog ut fér det var ju coronatider, Iékaren skulle inte upp hit och allting
drog som ut pa tiden. Men i alla fall nér vi fick den riktiga diagnosen da var vi pa

Folkhdlsans medicinska klinik i Vasa och en ldkare frdn Helsingfors var upp hit.

(mamman)

Till slut fick John en diagnos:

“Det var i december 2020. John var ndstan sex ar gammal.” (pappan)

Franvaro av diagnos staller till problem for familjen och gor att de inte kan fa allt stéd och
hjalp som egentligen finns tillgdnglig. Sa att fa en diagnos underlattar for familjen att kunna

soka stod fran till exempel FPA:

“Det dr ju det att sa fort man skulle s6ka ndgot frdn FPA eller séka ndgot stod, sd
ldnge du inte har ndgon diagnos fdr du ingenting, trots att alla vet att ndgot dr fel.
Men du dr inte med i “rullorna” om du inte har en diagnos. SG har vi da en, med
ndgot som endast 17 personer i vérlden har, sa dr det inte s Idtt. SG for oss var det

ju bra att fa en diagnos.” (pappan)

Med tanke pa att det oftast tar mellan sex och atta ar att fa en diagnos nar det géller en
sallsynt funktionsnedsattning eller sjukdom borde foraldrar anda ha ratt att soka olika stod.
Manga stdod som foradldrar egentligen har ratt till, bara de hade fatt en diagnos pa sitt barn,

kan ga férlorade under de ar foraldrarna vantar pa diagnos.

8 Diskussion

| detta kapitel halls tre diskussioner: metoddiskussion, resultatdiskussion och avslutningsvis
en slutdiskussion. Syftet med att halla en diskussion ar att diskutera resultatet mot tidigare

gjord forskning, bakgrunden och den teoretiska referensramen. (Henricson, 2021).
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8.1 Metoddiskussion

Trovardighet, palitlighet och overférbarhet ar begrepp som ska diskuteras vid kvalitativ
metod. | metoddiskussionen tas upp styrkor och svagheter i examensarbetet. Det viktigaste
i metoddiskussionen ar om syftet och fragestallningarna blivit besvarade med hjalp av den

valda metoden. (Henricson, 2021).

Kvalitativ fallstudie valdes och datainsamlingsmetoden bestod av tva semistrukturerade
intervjuer vid tva olika tillfallen. Val av annan datainsamlingsmetod, till exempel enkat,
hade kravt manga olika tillstand, 6versattningar och mycket mera tid an vad som fanns
tillgangligt och eftersom urvalet bestar av ca 150 personer i hela varlden ar det inte heller
sakert att nagon hade deltagit. Intervjuerna bestod av tolv fragor och sex foéljdfragor
stalldes under intervjuerna. Utforligare svar pa fragor hade kanske kommit genom att ha
mera intervjufragor, men syftet och fragestallningarna besvarades dnda med de tolv

fragorna och sex foljdfragorna som stalldes.

Examensarbetet handlar om att vara foraldrar till ett barn med en ultrasallsynt intellektuell
funktionsnedsattning och darmed avgransas studien i stdllet for att handla om enbart
foraldrar till barn med intellektuell funktionsnedsattning, vilket ar ett mycket bredare
omrade. Intervju-urvalet var begransat, for att finna mera intervjudeltagare hade
skribenten blivit tvungen att soka dem internationellt. Med mera intervjudeltagare hade
resultatet kanske sett annorlunda ut. Endast ett fordldrapar intervjuades, men bade
mamman och pappan deltog vid bada intervjutillfallena. Nackdelen med intervjuerna var
att dven barnen var med, vilket kan ha paverkat fordldrarnas svar pa olika fragor.
Foraldrarna ville kanske inte beratta arligt om alla sina kdnslor som oro, chock, ilska,
ensamhet, osv, nar barnen var narvarande. Skribenten upplever dnda att examensarbetet
ar palitligt och trovardigt, eftersom det ar familjens egna erfarenheter och upplevelser som
framkommer i intervjuerna. Skribenten har dven tagit hjalp av handledaren som last

arbetet, vilket 6kar palitligheten och trovardigheten.
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8.2 Resultatdiskussion

| detta kapitel diskuteras resultaten fran intervjuerna mot bakgrunden, tidigare gjord
forskning och den teoretiska referensramen. | resultatdiskussionen ar det viktigt att inte

diskutera mera d@n det som har samband med resultatet. (Henricson, 2021).

Syftet med examensarbetet var att beskriva en relativt nydiagnostiserad ultrasallsynt
intellektuell funktionsnedsattning, Skraban-Deardorff syndrom samt fa en forstaelse for
hur det ar att vara foraldrar till ett barn med en sallsynt intellektuell funktionsnedsattning.

Fragestallningarna som skribenten sokte svar pa var:

1. Vad innebar det att vara foralder till ett barn med en séallsynt funktionsnedsattning?
2. Hur paverkas familjen av ett barn med en séllsynt funktionsnedsattning?
3. Vilket stod och hjalp har familjen fatt fran varden/samhallet?

| bakgrunden beskrevs den intellektuella funktionsnedsattningen, Skraban-Deardorff
syndrom och hittills har endast ca 150 fall diagnostiserats i varlden (The Skraban-Deardorff
Syndrome Foundation, 2022), men i och med att man fatt fram en diagnos, sa borde det i

framtiden vara lattare och ga snabbare for foraldrar att fa sitt barn diagnostiserat.

Resultatet pa fragestallningen “vad innebar det att vara foralder till ett barn med sallsynt
funktionsnedséattning?” visar pa att fordldrarna har manga svarigheter genom att mycket
tid gar at till att skota om barnet med intellektuell funktionsnedsattning samt att det
medfoér mycket stress och inte manga forstar hur de har det. Foraldrarna papekar ocksa att
fa ett barn med funktionsnedsattning dven medfort positiva saker, erfarenheter och

lardomar till deras liv.

Garcia-Bravo et al (2023), beskriver i sin studie att det ar en mycket svar och sméartsam
process for foraldrarna att ta hand om sitt barn, men att det samtidigt ger dem stor lycka.
Foraldrar som har barn med sallsynt intellektuell funktionsnedsattning beskriver en stor
psykisk belastning eftersom de inte kanner till sitt barns sjukdom och de har stora
svarigheter att hantera den dagliga varden av sitt barn. De upplever dessutom stress,

osdkerhet, standig trotthet. Foraldrarna beskriver att de kan grata samtidigt som de ar
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glada och stolta 6ver sina barn. Att leva med ett barn med en séllsynt funktionsnedsattning

visar fordldrarna de positiva och viktiga sakerna i livet. (Garcia-Bravo, o.a., 2023).

Pa den andra fragestallning “hur paverkas familjen av ett barn med en sallsynt
funktionsnedséattning?” visar svaren pa fragorna i intervjuerna att sémnléshet bidragit till
att foraldrarna matt daligt, att inte fa nagon diagnos har forsvarat sokande av stéd och
hjalp till deras barn, foraldrarna lever i osdkerhet infor framtiden eftersom ingen annan har
gatt fore med samma diagnos i vart land och det ar svart att se hur barnets framtid kommer
att se ut. Deras andra barn paverkas ocksa av sin bror genom att hen tar mycket ansvar for

sin alder och hjalper sin bror att gora sig forstadd i méte med andra manniskor.

Foraldrarna berattade att somnléshet blev ett problem fér dem, vilket ar vanligt for
foraldrar med barn med en intellektuell funktionsnedséattning. Didden, H.Korzilius, Aperlo,
Overloop, & Vries studie om férekomsten av allvarliga somnproblem framkom att barn
med allvarlig intellektuell funktionsnedsattning hade allvarligare somnproblem, men att de
dven hade mera problembeteenden under dagtid som aggressivitet, olydnad och

hyperaktivitet. (Didden, H.Korzilius, Aperlo, Overloop, & Vries, 2002).

Syskon spelar en betydande roll i livet for personer med intellektuella
funktionsnedsattningar och det framkom ocksa i intervjuerna med familjen. Deras yngre
barn tar redan pa sig stort ansvar over sin bror och férklarar for andra vad John vill nér de
inte forstar honom. Nagot som man kanske inte tanker pa i forsta hand ar att det kan
komma en dag, nar endast syskonet (syskonen) har ansvaret 6ver det andra intellektuellt
funktionsnedsatta syskonet. | framtiden kanske inte foraldrarna orkar skdta om sitt barn
med intellektuell funktionsnedsattning pa grund av sin hoga alder eller sjukdom och da
kanske ansvaret 6verfors till syskonet (syskonen). | en vetenskaplig artikel av Lee och Kim
(2021) framkommer att det, globalt sett, fatt stor uppmarksamhet att inkludera syskon
med i framtida planering for personer med intellektuella funktionsnedsattningar och
utvecklingsstorningar. Personer med funktionsnedsattningar lever langre och syskonen kan

komma att ta 6ver ansvaret fran foraldrarna. (Lee & Kim, 2021).

| intervjuerna framkom att det tagit lang tid att fa en diagnos och att det stéllt till en hel del
problem for familjen att inte ha nagon diagnos. Manga sjukhusresor har familjen gjort pa

grund av Johns feberkramper, men mycket tid och energi har ocksa gatt at att fara pa olika
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undersokningar och tester. Manga foraldrar kdnner ensamhet, osdkerhet och hopploshet i
vantan pa en diagnos framkommer i Kolemen et al (2021) vetenskapliga artikel, att tidigt fa
psykologiskt och socialt stod at foraldrarna skulle enligt Kolemen et al, hjalpa foraldrarna
att klara vardagens utmaningar (Kolemen, Akyuz, Toprak, Deveci, & Yesil, 2021). Familjen
tror sjalva att de skulle ha fatt mycket mera stéd och hjalp om de hade kant till FDUV
(Forbundet for Utvecklingsstordas Val) i ett tidigt skede och lart kanna andra familjer som
har barn med funktionsnedsattningar. | Currie & Szabos forskning framkom fyra insikter
varav en av dem var att det finns en lucka i tillgangligheten att fa statligt stod. Har man inte
fatt nagon diagnos, fastan alla vet att nagot ar fel, kan det vara svart eller omdjligt att soka
de stéd man egentligen har ratt till. Enligt Currie & Szabo saknas ocksa samordning mellan
varden och de tjanster som tar hand om barn med séllsynta
sjukdomar/funktionsnedsattningar. (Currie & Szabo, It’s like a jungle gym, and everything
is under construction": The parent's perspective of caring for a child with a rare disease,
2019). Gundersen (2011) undersokte hur internet kan vara ett hjalpverktyg for foraldrar i

sokande efter information om sitt barn tillstand. (Gundersen, 2011).

Pa fragan "vilket stéd och hjalp har familjen fatt fran varden/samhallet?” berattade
foraldrarna att de fatt mycket stod och hjalp i form av FDUV, tréffar och kurser med andra
familjer som har barn med funktionsnedsattningar, rehabiliteringsskotare och terapeuter,
pedagogiska hjalpmedel (pekplatta, tecken som stéd), skolassistent, ekonomiskt stéd och

tal- och ergoterapi.

Currie & Szabos forskning stoder en integrerad vardmodell: en handlaggare/familj,
telehéalsotjanster, adekvat andrum, kdnslomassigt stod och kamratstéd, utbildning och
resurser for medicinsk och beteendemassig komplexitet for att familjer ska fa den basta
varden och stédet. (Currie & Szabo, It would be much easier if we were just quiet and
disappeared: Parents silenced in the experience of caring for children with rare diseases,

2019).

Tack vare en rehabiliteringsskotare pa sjukhuset fick familjen hjalp och information om
olika stod som finns tillgdngliga for dem och féreningar som kan vara till hjalp och stéd for

dem.
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Forvanande fann skribenten det vara att féraldrarna inte uttryckte att de upplevt nagon
storre oro, chock eller fortvivlian éver sin situation i intervjuerna. Kanske ar det sa att de
har hog sjalvkansla som Cantwell, Muldoon & Gallagher (2015), beskriver i sin forskning,
som gjort att de haft stérre motstandskraft och béattre psykologisk halsa att klara av alla
svarigheter utan stérre besvar. (Cantwell, Muldoon, & Gallagher, 2015). Aven Beighton &
Willis (2017), namner o6kad kdnsla av personlig styrka och sjalvfortroende som en av
nyckelfaktorerna av de sju copingstategierna som de identifierade i sin studie. (Beighton &

Willis, 2017).

Antonovsky studerade generella motstandsresurser (GMR), sasom jagstyrka, kulturell
stabilitet, socialt stod och sa vidare och kom fram till att det gemensamma for alla GMR var
att de bidrog till att géra de stressorer som vi moter begripliga. Genom att upprepade
ganger ge oss sadana erfarenheter skapas med tiden en stark kdnsla av sammanhang.

(Antonovsky, 2022).

8.3 Slutdiskussion

Skribentens egna tankar och funderingar lyfts fram i detta kapitel. Valet av amne for
examensarbetet har alltid funnits i skribentens tankar under studietiden och 6nskan att
framfora nagot nytt och okant kdndes lockande. Utmaningarna har dock varit manga med
detta examensarbete. Amnets sillsynthet gjorde det svart att hitta adekvat och relevant
information och forskning. For att hitta mera intervjudeltagare hade jag behovt soka mig

utomlands, sa intervjudeltagarna blev fa.

Intressant tyckte jag det vara att lasa om Aaron Antonovskys teori “kdnsla av sammanhang”
hur vi manniskor upplever svarigheter pa olika satt beroende pa hur vi férstar, hanterar och
finner en mening med det som sker. Det forklarar ocksa varfor familjer upplever och

hanterar att fa ett barn med en sallsynt intellektuell funktionsnedséattning pa olika satt.

Det framkom i intervjuerna hur svart det hade varit for familjen att fa information om olika
hjalp och stod som finns i samhaéllet, som till exempel FDUV. Familjen efterfragade en
broschyr dar all information skulle finnas samlad med kontaktuppgifter och med lite

information om verksamhet och som skulle ges till foraldrar i ett tidigt skede. En studie over
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vilka stod och vilken hjalp som finns i samhéllet och utformande av en broschyr skulle kunna

vara forslag till vidare forskning.
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Intervjufragor:

10.

11.

12

Kan ni beratta om nar ni fick veta att ert barn hade en séllsynt intellektuell
funktionsnedsattning? Vilka tankar och kanslor vackte det hos er?

Hur markte ni att ert barn hade en sdllsynt intellektuell funktionsnedsattning? Vad upplevde ni
som annorlunda?

Hur gammalt var ert barn innan ni fick en diagnos pa hans funktionsnedsattning? Och hur gick
det till?

Hurudant stad har ni fatt fran virden ach samhéllet?
Hur har bemdtande varit frdn virden och samhéllet?
Hur har det paverkat er familj att ha ett barn med en sallsynt funktionsnedsattning?

Mi har tva barn, hur tror ni ert férsta barns funktionsnedsattning paverkat ert andra barn? Pa
vilket/vilka satt?

Vilka hjalpmedel har ni fatt? Har ni fatt de hjalpmedel ni behovt eller fragat efter?

Kanner ni andra familjer som har barn med funktionsnedsattning? Kan barnen traffas och leka
tillsammans?

Kanner ni ndgon familj som har ett barn med samma séllsynta intellektuella
funktionsnedséttning som ert barn?

Gar ert barn i skolan? Vilken hjélp och stod far han dar?

Hur ser ni pa ert barns framtid?



