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Kapitel 1:

OM UNDERSQGELSEN

Forord

Dette er det fjerde bidrag i et samlet kortlcegningsprojekt, som Center for Smé& Handicapgrupper
(CSH) iveerksatte i 2000. Kortlecegningsprojektet skal beskrive levevilkérene for mennesker med
sjceldne diagnoser, og denne rapport omhandler en lille gruppe udviklingshcemmede barn og
voksne med diagnosen Rubinstein-Taybi Syndrom (RTS). Denne publikation er desuden et led

i CSH's almene arbejde med at opsamle erfaring og information pd omrddet sjceldne handicap
0g sygdomme.

Mdlgruppen er primcert fagpersonale i sundheds-, social- og undervisningssektoren, som
gennem deres arbejde kommer i kontakt med mennesker med RTS. Samtidig er den rettet
mod de beslutningstagere, som har indflydelse pa dansk handicappolitik. Det er tanken at give
indblik i hverdagens smé& og store udfordringer for de bergrte familier. S& mdlgruppen gives
mulighed for at lcese, hvordan familierne oplever samspillet med fagpersonalet, og far indsigt

i familiernes frustrationer. Endelig gives der bud pé hvilke l@sninger, der eventuelt vil kunne
lette deres hverdag.

Landforeningen for Rubinstein-Taybi Syndrom i Banmark, som er en forening for forceldre til
beorn med RTS, har veeret en vigtig samarbejdspartner. Uden deres input var undersggelsen
ikke blevet en realitet. Faktisk var der en 100% besvarelse pd de udsendte spargeskemaer.

En stor tak til medlemmerne og scerligt til Bente Meyer Jargensen og Helge Nerregaard, som
har veeret folgegruppe undervejs i forlabet. Ligeledes skal overlcege Karen Brgndum-Nielsen
fra John F. Kennedy Instituttet have en tak for at have hjulpet med kontakten til en reekke
hospitalsafdelinger i forseget pa at komme i kontakt med personer med RTS, som ikke er med-
lemmer af landsforeningen.

Leesevejledning

Rapporten falder — efter dette forord og fer konklusionen til sidst - i to dele.

Farste del (s. 5-11) rummer en indledning, en beskrivelse af diagnosen samt nogle metodeover-
vejelser. Indledningen bar Iceses under alle omsteendigheder, mens beskrivelsen af

diagnosen kan springes over, hvis man i forvejen er bekendt med den. Desuden kan metode-
overvejelserne springes over, hvis man ikke er interesseret i at kende baggrunden for unders@-
gelserne.

Anden del (s. 11-37), der indledes med afsnittet om baggrundsinformation, rummer den egen-
tlige analyse og de konkrete resultater af undersagelsen.



Indledning

En af de farste udfordringer for familien er at skaffe viden om den sjceldne diagnose. Et andet
problem er den begreensede viden og erfaring, som praeger omgivelserne. Det geelder ofte
0gsd inden for sundhedssektoren og hos de sociale myndigheder. Denne mangel pd viden kan
i mange tilfcelde betyde, at den handicappede eller pararende selv aktivt md sege viden, fx
gennem handicapforeninger, videnscentre og pé internettet — hvis der altsé er viden at finde.
Leegges det sammen med den farstehdnds erfaring, som familierne fér med diagnosen
gennem hverdagen, kan det medfere, at familierne opndr mere viden end fagpersonalet.

Den manglende viden hos bdde familier og fagfolk er et af temaerne i denne publikation.

To andre veesentlige temaer er samling og koordinering af viden og forceldrenes muligheder
for at have indflydelse pd de tilbud og muligheder, som gives til deres barn.

Det at veere udviklingshcemmet betyder, at den personlige udvikling gér langsommere. |
ncesten alle tilfcelde betyder det, at man — p& nogle omrdder — ikke ndr s@ langt i sin udvikling
som andre, men der kan vcere store forskelle mellem hver enkelt. | Danmark er der angivet at
veere cirka 25.000 personer med udviklingshcemning. Mellem 40 og 50 af dem har diagnosen
Rubinstein-Taybi Syndrom (RTS). RTS er sdledes et sjceldent handicap. Et handicap defineres i
Danmark som sjceldent, nér der er fcerre end 1000 personer med diagnosen.

RTS er et kronisk handicap, og det pdvirker ikke kun den, som har diagnosen. Hele den ncere
familie vil blive pavirket. Familien md indstille sig pd store forandringer, hvilket kan veere en
sveer proces. Der vil ikke veere fortilfcelde i familien (jf. beskrivelsen af diagnosen s. 5), og der vil
derfor ikke umiddelbart vcere erfaringer i familien at traekke pa.

| denne undersegelse er der primcert fokus pd berne- og ungdomsdrene. Det er netop i disse
ar, der opstar mange sociale og sundhedsmcessige problemer. Det er i denne periode, hvor
familierne ofte skal tackle hospitalsindlceggelser og leegeunders@gelser, og hvor familierne

- ofte for farste gang - bliver “en sag” i den kommunale socialforvaltning. Disse @r er ligeledes
preeget af de mange overgange - mellem vuggestue og barnehave, barnehave og skole samt
skole og livet efter skolen.

Det er formdlet at scette fokus pd de scerlige problemstillinger, som kendetegner gruppen med
RTS. Kortleegningen skal bidrage til at give @get indblik og viden hos malgruppen, nemlig de
fagpersoner, som ifalge familierne ofte har et begrcenset kendskab til familiernes levevilkdr.
Samtidig med at netop disse fagpersoner gennem deres faglige virke kan have stor indflydelse
pé levevilkdrene for disse personer. Det er hensigten at scette fokus pd nogle forhdbentligt
unedige frustrationer og give mulighed for en bedre forstdelse blandt mdlgruppen.
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Led i overordnet kortleegning

Kortleegningen af RTS indgdr i et starre kortleegningsprojekt, hvor en rcekke andre sjceldne
diagnoser bliver undersagt. Det er mdlscetningen pd et senere tidspunkt at bruge resultaterne
fra denne og andre undersagelser til at lave en samlet opsamling om levevilkdrene for perso-
ner med sjceldne handicap.

Undersagelserne er opbygget omkring en rcekke overordnede temaer, som scetter fokus pé
forskellige perioder og aspekter af livet:

« At fa diagnosen

« Kontakt til sociale myndigheder og pcedagogiske institutioner
¢ Behovet for information

« Pdvirkning af hverdagen og familien

e Sociale netveerk

¢ Skolegang

e Fritidsaktiviteter

¢ Voksen med diagnosen

Diagnosen Rubinstein-Taybi Syndrom

Rubinstein-Taybi syndrom blev farst beskrevet i 1963 af de amerikanske Ieeger J.H. Rubinstein
0g H. Taybi. Syndromet bliver ogs@ kaldt ,broad thumb-hallux syndrome”, dvs. brede tommel-
fingre-storetceer syndromet. Syndromet skyldes et tab af kromosommateriale pG kromosom
16. Det skyldes oftest en nyopstdet mutation, dvs. fejlen i arveanlcegget opstér for farste gang i
sleegten hos det nyfadte barn med diagnosen.

Karakteristisk for syndromet er scerlige ansigtstraek (bl.a. hecengende ojenldg, fremstGende
pande, arnelignende neese, lille hovedomfang og kraftigt har), brede tommelfingre og
storetceer, psykomotorisk udviklingshcemning, mange infektioner i smdabarnsalderen, vaekst-
heemning samt problemer med gjnene, hyppigst som ncersynethed og skelen, og problemer
med teender fordi overkeeben er lille og smal og underkeeben underudviklet.

Diagnosen stilles pd baggrund af den psykiske udviklingshcemning, de typiske ansigtstraek

0g de brede storeteeer og tommelfingre. De karakteristiske ansigtstrcek er ikke altid tyde-

lige i den tidlige barnealder, men ansigtet og hdrpragten er dog pafaldende ved fadslen.
Diagnosticeringen besvceerliggeres af, at der ikke er en sikker test for Rubinstein-Taybi
Syndrom. Rgntgenundersa@gelser af knogleforandringer og knoglealder kan stette diagnosen.
Kromosom- og DNA-analyse kan bruges ved diagnosticeringen, men analysen kan kun bekrcef-
te diagnosen i 10-15 % af tilfceldene. Man regner med, at der fades 1 barn med Rubinstein-
Taybi Syndrom ud af 90.000 fedsler, dvs. der fades ca. 1 barn hvert andet &r i Danmark med
syndromet. Der menes at veere 30-50 personer med syndromet i Danmark. Mange voksne



er ikke diagnosticerede, fordi de i sin tid blot blev diagnosticeret som udviklingshcem-

mede. En anden problemstilling er, om lcegerne kan fastsld den rigtige diagnose fra starten. |
Landsforeningen for RTS findes en rcekke medlemmer, som tidligere har haft diagnosen RTS,
men som i dag er uden diagnose, fordi lcegerne ikke lcengere tror, det er RTS.

Forlgb og prognose

De forste levedr er ofte domineret af trivselsproblemer i form af spiseproblemer, for ringe
veegtegning, kronisk forstoppelse eller tilbagevendende infektioner, iscer mellemarebetcen-
delser. P& grund af disse trivselsproblemer er mange bern jcevnligt indlagt pa sygehus. Trods
den hyppigere forekomst af sygdomme i barnealderen trives personer med Rubinstein-Taybi
Syndrom senere generelt godt, i et beskyttet miljg, som tager hgjde for at de ikke klare sig selv
uden hjcelp og stette. Levealderen er normalt ikke kortere end andre danskeres. Barnene fades
med normal fedselsveegt og -lcengde. De vokser derefter langsomt, og nogle fortscetter med at
vokse til 30 drs alderen. Voksenhejden bliver lavere end normalt. Der kan veere tendens til over-
veegt for drengene specielt i barnedrene og for pigerne i teenagedrene.

Bdde den psykiske, sproglige og motoriske udvikling er forsinket. Der vil veere béde grovmo-
toriske og finmotoriske vanskeligheder. Den psykiske udviklingshcemning varierer fra let til
sveer grad, men vil almindeligvis ligge i middelomré&det. Den motoriske udvikling normaliseres
delvist pd lcengere sigt, men bernene béde sidder og stdr langt senere end normalt og kan ofte
forst g& i 2-3 drs alderen. Pigernes udvikling er almindeligvis hurtigere end drengenes.

Sevnapne, som er en total eller delvis tillukning af de @vre luftveje under savn, er ikke usced-
vanlig, hverken i spcedbarnsalderen eller hos voksne. Det ses scerligt hos meend i18-22 drs
alderen. Langvarig sevnapne kan veere farlig og give hjerte- og lungeforandringer. Foruden
at sevnen bliver forstyrret ved, at den dybere dremmesavn mangler, ferer det til, at de bliver
meget treette i dagtimerne og klager over hovedpine. Det er ikke uscedvanligt, at barnene har
et pdfaldende lille sevnbehov.

Sprogudviklingen er forsinket, og barnene begynder som regel ferst at tale i 4-6 drs alderen.
Ndr sproget er indlcert, bliver barn og voksne ofte meget talende. Sprogbrugen bliver bedre
end det kunne forventes i forhold til den psykiske udviklingshcemning. De underudviklede
keebepartier kan have betydning for udtalen, der bl.a. kan veere preeget af nasallyde, hejt stem-
meleje eller sammenklemte lyde. Dog udvikler de fleste barn et godt verbalsprog med nogen-
lunde tydelig tale, brug af vanskelige ord og lange scetninger. Talen kan dog veere preeget af
hyppige tankespring, og ved samtaler mistes trdden derfor ofte. Ofte synes barn og voksne

at have vanskeligheder med at udtrykke, hvad de vil forteelle. De gentager hyppigt sig selv

0g bruger herte udtryk og bemcerkninger i uventede sammenhcenge. Selve sprogbrugen kan
umiddelbart “snyde” og f& andre til at tro, at barn og voksne med Rubinstein-Taybi Syndrom for-
stdr mere og fungerer bedre, end de gar. Deres begrebsforstdelse og abstrakte forstdelse svarer
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imidlertid ofte ikke til sprogbrugen.

Barn og voksne med syndromet er typisk kontakts@gende og tillidsfulde. Barnene sager gerne
teet voksenkontakt og kan bl.a. veere meget imedekommende over for personer, de ikke ken-
der. Denne adfcerd ses gennem hele livet og er tilsyneladende uafhcengig af sveerhedsgraden
af den psykiske udviklingshcemning.

God langtidshukommelse, men ringe korttidshukommelse, er almindelig, og barn og voksne
bliver derfor let afledt. De gér hurtigt i st i aktiviteter, men kan fuldfgre opgaver med statte.
Strukturerede rammer er vigtige. Uforudsete cendringer eller brud i rutinerne kan skabe utryg-
hed og give folelsesmcessige reaktioner. Man kan modvirke tendenser til disse reaktioner og
den negative adfeerd ved at lcere mennesker med RTS at mestre situationerne. Beskeder skal
veere meget konkrete og md gerne gentages. Der skal helst vcere @jenkontakt, ndr der gives
beskeder. Anvisninger skal deles op i mindre dele, do sammensatte beskeder er sveere at mod-
tage og huske. Effektiv indlcering krcever brug af alle sanser. Barn med RTS far antagelig farst
funktionelle fecerdigheder, ndr stimulering/undervisning bliver gjort konkret og i sterst mulig
grad knyttes til naturlige situationer.

De fleste er glade for alle former for fysisk aktivitet. De har stort behov for stimulering og
styrkelse af deres bevaegelighed, koordination og kondition. Fysisk aktivitet er ogsé et omrdde,
som giver gode muligheder for social leering. Barn med RTS har ofte en god rytmesans og viser
stor gleede ved at deltage i sang, musik og dans.

Evnen til samveer og leg med andre barn er ddrlig. Barn med RTS trcekker sig gerne fra lege-
situationer eller leger parallelt. De forstdr ikke altid Grsag-virkning og forstdr ikke altid konse-
kvenserne af deres handlinger. De har problemer med at falge spilleregler i lege med andre barn.
Bern med RTS reagerer med grdd, cengstelse og tilbagetreekning fra nye og ukendte situationer.
Nogle barn er meget fglsomme over for haje eller skarpe lyder, situationer med megen uro

0g mange mennesker. Mange fremviser autistiske trcek, selvom de langt fra er autister. De kan
sidde og rokke pé en stol eller rulle fra side til side, somme tider ogsd ndr de sover. De melder
sig ud af omgivelserne og glider let ind i deres egne tanker eller egen verden.

Yngre barn med RTS som har evne til at kommunikere, forstd og blive forst@et, synes at veere
nogenlunde som alle andre i humer og adfcerd. Erfaringer viser dog, at hos barn med kom-
munikationsvanskeligheder kan det give sig udslag i raserianfald og/eller selvstimulering og
selvskadende adfcerd. P& grund af den reducerede forstéelse vil fx vredesudbrud forekomme
hos ncesten halvdelen. Nar sproget ikke sldr til kan de fx finde pd at slé og nive andre eller sld
ting i stykker. Den ddrlige korttidshukommelse ger det vanskeligt at leve op til forventnin-
gerne. De kan veere ukoncentrerede og impulsive, og ofte ser man pludselige stemningsskift.
Manglende evne til empati/samvittighed kan ogsa skabe konflikter. Men modsat er det vigtigt



at bemcerke, at bernene samtidig har den store kvalitet, at de som oftest er vellidte og keerlige.

Undersegelser viser, at de fleste har vanskeligt ved at bearbejde og tolke sanseindtryk. Disse
perceptionsvanskeligheder geelder iscer hgresansen, mens den visuelle perception synes at
vcere noget steerkere.

Den sociale udvikling er bedre, end man normalt kan forvente af mennesker med det 1Q-niveau,
der er typisk for RTS. Ndr det gcelder evne til koncentration og opmeerksomhed, vil det forbedre
sig med alderen.

Tidlig og sen pubertet samt seksualitet.

Specielt unge vil kunne opleve at f& mange nederlag. De vil let kunne fgle sig udsat for drilleri-
er og mobning. Deres manglende evne til at mestre situationerne kan fare til sveekket selvtillid,
som igen kan fare til isolation og tilbagetreekning. Andre igen kan sage bekreeftelse gennem
udadvendt, klovnet eller negativ adfcerd som fx raserianfald eller ved at slé andre. Unge med
RTS synes at veere mere depressive end andre barn. Det er imidlertid vigtig at understrege,

at de ovenfor ncevnte adfcerdsmanstre ikke er lige udtalte for alle med RTS. Der kan veere indi-
viduelle forskelle, og man md tage udgangspunkt i hver enkelt. ]

Metodeovervejelser

Den metodiske udfordring for denne undersggelse var, at der kun er omkring 40-50 med diag-
nosen, og at det samtidig langt fra er muligt at komme i kontakt med alle disse mennesker.
Antallet er sé lille, at det er vanskeligt at kortleegge udbredelsen af de relevante problemstil-
linger. Undersagelsen af denne gruppe madtte sdledes metodisk indrette sig efter disse vilkdr,
og den fik derfor en kvalitativ metodetilgang, hvor der fokuseredes mere pd at beskrive de
fremkomne problemstillinger end at dokumentere udbredelsen.

Kontakten er primcert sket gennem foreningen, men det udelukkede dem, som ikke er med-
lemmer. | forseget pd at f& det bedst mulige grundlag for undersagelsen sendte vi derfor
skemaer ud gennem John F. Kennedy Instituttet. Kennedy Instituttet gennemfarer en veesent-
lig del af de kromosom- og DNA-analyser af RTS, som bliver bestilt af landets hospitalsafdelin-
ger. P& baggrund af en liste over de hospitalsafdelinger, som har bestilt analyser siden 1994,
blev der udsendt breve til hospitalerne. De enkelte hospitalsafdelinger kunne herefter videre-
sende spargeskemaerne til de patienter, som har fGet diagnosen RTS. Denne mdde at kontakte
personer med RTS ville afstedkomme en veesentlig usikkerhed i undersagelsen, séfremt
besvarelserne var blevet behandlet efter rent kvantitative metoder. Det ville simpelthen ikke
veere muligt at godtgare, at resultaterne var reprceesentative for alle med RTS.

1 Oplysningerne pd s. 7-8 er bl.a. baseret pd materiale fra Frambu i Norge og professor Arvid Heiberg, Rikshospitalet, Norge
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Ndr det s@ er sagt, er det samtidig vigtigt at erindre, at der har veeret kontakt til en ret stor del
af alle med RTS i Danmark. Formentlig har over en 1/3 af alle med RTS svaret pd et sparge-
skema. S@fremt man lavede en undersagelse i den samlede danske befolkning ville det svare til
tcet ved 2 mio. besvarelser. NGr man tager det begreensede antal mennesker med RTS i betragt-
ning, fdr man med dette undersagelsesdesign et ret godt billede af levevilkarene for denne
gruppe. Et beskrivende billede.

Der var iscer grund til metodeovervejelser i forhold til spergeskemaunders@gelserne. | under-
segelser med meget f& respondenter er der grund til at veere skeptisk over for validiteten af
resultaterne, hvis man ser det som beregninger af forekomsten af en bestemt problemstilling,
og det var heller ikke intentionen. Generelt skal spargeskemaundersagelserne betragtes som
en indledende sondering, som gav mulighed for at identificere veesentlige problemstillinger.

Undersagelsesdata

Der er brugt to former for data i undersggelsen. Data som er indsamlet via sp@rgeskemaer,

0g data via fokusgruppe-interview. Spgrgeskemaet var rettet til forceldrene, og det betyder,

at forceldrene blev bedt om at udfylde skemaet p& egne og barnenes vegne. Vi vurderede, at
bernene og de unge med RTS ikke var velfungerende nok til selv at foretage besvarelsen. | den
forbindelse er det veesentligt at bemcerke, at alt i den falgende analyse bygger pa forceldrenes
oplevelse af forholdene. Det vil ikke vcere muligt inden for rammerne af denne undersagelse at
vurdere, om deres barn har de samme oplevelser.

Landsforeningen for Rubinstein-Taybi Syndrom i Danmark var inddraget i arbejdet med at
indsamle data. For det farste blev landsforeningens bestyrelse involveret i processen omkring
formuleringen af spergsmdlene. Herved blev opndet en prcecis og relevant fokusering pd de
scerlige problemer, som er knyttet til RTS, og samtidig aktiverede selve processen nogle af de
ressourcer og noget af den viden, som findes i foreningen. For det andet fungerede foreningen
som bindeled til de enkelte respondenter, dels ved at foreningen stillede deres medlemslister
til rddighed, dels ved at den anbefalede undersagelsen over for medlemmerne. Dette vurderer
vi har haft en positiv effekt pd svarprocenten.

Den anden form for data blev som ncevnt indsamlet gennem fokusgruppeinterview. Fokus-
gruppen bestod af 6 personer, som er forceldre til et barn med diagnosen. Interviewmetoden
blev baseret pd en friere struktur end traditionelle interviews, idet interaktionen ikke kun fore-
gdr mellem interviewer og deltagere, men ogsé& mellem deltagerne indbyrdes. Som intervie-
wer skal man s@ge at igangscette en gruppeproces, som hvis den lykkes ofte fgrer til en mere
alsidig belysning af emnerne gennem den gruppedynamik, som opstdr deltagerne imellem.
Denne interviewform har sin styrke i forbindelse med interview om emner, hvor interviewper-
sonerne har et feellesskab — en feelles forstdelse af et ofte kompliceret emne, som intervieweren
ikke har de samme forudscetninger for at scette sig ind i. | fokusgruppeinterviewet var der



mulighed for at f& uddybet problematikkerne, som var blevet belyst i spergeskemaerne — men
0gs@ mere folelsesmeessige aspekter. Gruppeinterview kan udvikle sig sGdan, at forceldrene kan
prcege billedet 0og genskabe noget af den sociale verden, de har til feelles i dagligdagen, og det
kan give et unikt billede af komplekse og ofte fglelsesladede sammenhcenge.

Desuden gav metoden intervieweren lejlighed til at made de mennesker, hvis levevilkdr skulle
beskrives. Det @gede alt andet lige interviewerens indsigt, forstéelse og forudscetninger for
at nuancere den endelige rapports konklusioner - sammenlignet med hvis kontakten udeluk-
kende foregik via postveesenet. Fokusgruppeinterviewet blev gennemfart i september mdned
2002, og udviklede sig i hej grad til en samtale mellem forceldrene, hvor de kommenterede
hinandens udsagn og sammenlignede med egen situation. Det godt to timer lange interview
har i veesentlig grad udgjort mulighederne for at kunne beskrive familiernes hverdag og der-
med forst@ baggrunden for deres besvarelser af spargeskemaerne.

Baggrundsinformation

Pd baggrund af medlemslister fra Landsforeningen for RTS i Danmark blev der udsendt 14
spergeskemaer den 27. august 2002. Godt 14 dage senere fik medlemmerne en pdmindelse,
0g midt i september var samtlige 14 skemaer kommet retur.

Derudover blev der sendt et antal spargeskemaer ud til 14 hospitalsafdelinger den 16. oktober

2002. Meningen var, at de skulle videresende skemaerne til de patienter med RTS, som de var

i kontakt med. Hospitalerne var ikke forpligtede til at give en tilbagemelding til Center for Smd

Handicapgrupper, sé det vides ikke preecist, hvor mange spargeskemaer hospitalerne har vide-
resendt. | sidste halvdel af november 2002 var to udfyldte skemaer, udsendt gennem hospita-
lerne, kommet retur.

Der var i unders@gelsen lagt op til at det var forceldrene, som skulle besvare spgrgeskemaerne,
0g det er ogsa sket ved 15 ud af 16 skemaer. Det sidste skema er besvaret af en plejefamilie.

Omkring de bern og unge med Rubinstein-Taybi Syndrom som indgdr i denne undersagelse
ved vi, at de har fglgende alderssammenscetning:

Forskolealderen (0-6 @r) 2
Skolealderen og frem til 18 ar (7-17 @r) 10
Voksne (fra 18 og derover) 4

Der er ni piger og syv drenge. Af de fire som er 18 Gr og derover, er de to celdste 24 Gr.

Langt de fleste bor hjemme sammen med deres forceldre; dog bor en pd institution, en'i et
socialpeedagogisk kollektiv og en hos en plejefamilie.

At der er sé G pd 18 Gr og derover, er desvcerre med til at begreense undersagelsens fokus. Det
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begreenser mulighederne for at undersage voksenlivet. Med til denne problematik herer ogsd,
at kun f& voksne med RTS faktisk har fdet stillet diagnosen. De er typisk kommet ind under
"samlebetegnelsen” udviklingshcemmede, og har i mange tilfcelde féet betegnelsen udviklings-
hcemmet for det blev muligt at stille diagnosen RTS.



Kapitel 2:

AT FA DIAGNOSEN

“Leegen viste os en keempestor tyk bog, hvor hun slog op og viste os
et billede. Hun spurgte, om vi ikke syntes det lignede vores barn, og
detgjordedetda.Hunsagdeikke, atdetvarRTS, ogjegkunneligesomfornem-
me, at vi selv skulle komme frem til det.”

Citat fra gruppeinterview med forceldre til RTS barn

Diagnosen Rubinstein-Taybi Syndrom stilles oftest p& baggrund af en ikke alderssvarende
udvikling og de karakteristiske ansigtstreek. | Landsforeningen for RTS taler man om, at per-
soner med RTS er som sgskende p.g.a. deres store lighedstrcek. | forhold til at stille diagnosen
viser det ovenstdende citat netop betydningen af ansigtstreekkene. Over halvdelen (ni af 16) af
forceldrene svarer, at de enten straks eller inden for de ferste 6 mdaneder var klar over, at deres
barn fejlede noget. De andre fordeler sig med de fleste inden for det ferste dr, medens der i
ganske f4 tilfcelde gér mere end et @r, inden forceldrene f@r mistanke. For de fleste gdr der der-
efter sjceldent mange mdneder inden diagnosen kan stilles.

En enkelt med RTS har veeret 14 ér om at f& diagnosen. Der er formentlig tale om et scertilfeel-
de. Familien var selv overbevist om, at der var noget galt, da barnet var omkring 6 @r. Det harer
0gsd med, at diagnosen RTS er sent beskrevet (i 1963) og at denne unge mand er blandt de
celdste i foreningen. Kendskabet til diagnosen har formentlig vceret begrcenset.

Det forventes som ncevnt ogsd, at der er flere voksne med RTS i Danmark, hvor man ikke er
géet lcengere i diagnosticeringen end “udviklingshcemmet”. Diagnosen er meget vigtig for
familierne. I interviewet beskrives tiden frem til diagnosen er fastlagt som frustrerende og
usikker, medens der med diagnosen kommer en afklaring. En mor beskriver det s@ledes: "Jeg
synes det var en lettelse at f& navn pd. Vi havde bare fdet at vide, at der var noget i vejen.

Da vi sé fik et navn, han har RTS, sé kunne vi gé videre pd det.”

Pa grund af problemer med at teste for RTS er der tilfcelde, hvor den rigtige diagnose ikke er
fundet i ferste omgang. Problemet med forkerte diagnoser er dog ikke s@ udbredt blandt
undersagelsens deltagere. Kun et barn har haft den forkerte diagnose Silver Russel Syndrom.
Hos fire ud af de resterende 14 har Icegerne til gengceld ment, at barnet ikke fejlede noget. Selv
forceldrene har i de fire tilfcelde ikke haft nogen mistanke fra starten, og i to tilfcelde har der
veeret en rimelig lang udredning pd ncesten tre dr.

Den omvendte problemstilling, hvor barn far diagnosen RTS, men senere fratages diagno-
senigen, er langt mere udbredt. Landsforeningen for RTS tceller ncesten dobbelt sé mange
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medlemmer, som har deltaget i denne undersagelse. Disse medlemmer har barn, som pd et
tidspunkt har féet diagnosen RTS for senere at miste den igen. De fleste af dem har ikke féet
nogen anden diagnose i stedet.

Pd nogle af landets hospitaler er der stadig et begrcenset kendskab til RTS. En mor fortceller:
“Vier tilknyttet Odense. De er meget interesseret i at lcere om RTS, men det er os som skal
lcere dem det.” Der bliver kigget med misundelse til norske naboer, som har et videncenter
(Frambu), hvor man har samlet en stor ekspertise om netop RTS. En far beskriver, hvad der efter
hans mening er galt i Danmark: “Problematikken er, at der bliver skabt noget viden vidt forskel-
lige steder ilandet og den bliver ikke koordineret, den bliver ikke opsamlet, den bliver ikke
beskrevet noget sted”. Forceldrene savner koordination, hvor man drager nytte af hinandens
erfaringer pd de forskellige behandlingssteder. Farens bemcerkning kan tolkes som, at behand-
lingen og stetten til personer med RTS varetages forskelligt rundt om i landet, og at det sker
uden at inddrage dérlige og gode erfaringer fra andre steder. Den samme far fremhcever, at
den manglende koordinering belaster familierne ved at fordrsage ekstra arbejde frem for at
veere en aflastning.:

“"Nogetafdetjegsyneserkanonurimeligtisystemeter,atvierdeforceldre,som
erhdrdestramte.Voreshverdagerhdrdestramt,ogirelationtilbehandlersyste-
met sd er det os, der hele tiden skal have initiativet og skal reekke frem, i stedet
for at der stdr et behandlersystem og siger: ved | hvad, | har nogle behov, kom
her over til os. S@ skal vi tage jer her fra”.

Forlgb og prognose

Barn med RTS er ikke indlagt pa hospital scerlig hyppigt de farste levedr, men 10 ud af 16 har
til gengceld oplevet hyppige sygdomsperioder i hjemmet. Kun to barn har veeret indlagt mere
end to gange det farste levedr. Det ene barn, som har veeret indlagt mellem tre og fire gange,
var til gengceld ikke hyppigt syg. Antagelig var indlceggelserne mere pa@ grund af udredningen.
Nar de mange med hyppige sygdomsperioder ikke indlcegges skyldes det, at der er tale om
sygdom, hvor det ikke er ngdvendigt. | sp@rgeskemaerne ncevnes bl.a. lunge- og mellemare-
beteendelse, urinvejsinfektion, vejrtraekningsproblemer og forkalelser. Bortset fra at problemer
med at spise og med kronisk forstoppelse ikke ncevnes af forceldrene i undersagelsen, sé pas-
ser deres beskrivelser fint pd de symptomer, der ncevnes i litteraturen om trivselsproblemer i
de farste levedr.

Forceldrene blev ogsd bedt om at vurdere, hvor vidt deres barn fulgte et, efter deres mening,
typisk forlgb for barn med RTS. Ni af de 16 mente, at det gjorde de, medens fem barn var
mindre typiske. To undlod at svare. Begrundelserne hos disse fem svinger fra, at de var hérdere
ramt af sygdom, til at de enten havde en bedre eller dérlige udvikling end andre med RTS.



Forceldrene blev bedt om at notere, om deres barn har haft nogle af de typiske problemer, som
rammer barn med RTS, og i givet fald hvorndr. Resultatet viser, at 2/3 af bernene har sd stor en
forsinkelse i deres motoriske udvikling, at de har haft problemer med at gd. To af de 11 mang-
ler stadig evnen til at gd i teenage-/voksenalderen. Den sproglige udvikling er normalt ogsa
forsinket. Det har den veeret for 12 af de 16. RTS-barn kan ofte nd en alder af 4-6 &r for de far
et sprog, men fem af barnene har faktisk stadig problemerne efter dette alderstrin. Nogle har
problemer helt op i tyvedrs alderen, hvor specielt en ddrlig kommunikationsevne og et sveert
forstdeligt sprog giver problemer.

2/3 dele af bernene i undersagelsen har spiseproblemer, men ogsé hér vil man normalt se pro-
blemerne formindskes senere hen. Tre barn har dog oplevet problemer gennem en leengere
periode, hvilket bl.a. skyldes den underudviklede kaebe.

1/3 er eller har veeret ramt af bl.a. skeevheder i ryggen, og 1/3 har i teenage-/voksenalderen
problemer med veegten. Der er en tendens til overveegt blandt barnene

Omkring halvdelen svarer, at der yderligere er problemer med synet. De er fx ncer- eller
langsynede.

De underudviklede kceber, der beskrives i litteraturen, er noget som gdr igen i spargeskema-
erne. 11 af 16 har oplevet problemer med dette i barnedrene eller senere.

Information om diagnosen

Forceldrene er blevet spurgt om behovet for information om diagnosen i den farste tid efter,
at diagnosen er fastsat, og generelt er behovet for information i starten stort, men den er
ikke altid nem at skaffe. Med sjceldne diagnoser er det ofte sveert for forceldrene at finde den
information, de savner. Kun to forceldrepar i unders@gelsen feler, at de har haft tilstraekkelig
adgang til information om RTS.

Syv svarer, at de blev delvis informeret, og syv fik ikke den information, de havde behov for.
En veesentlig del af informationen kom ikke overraskende fra hospitalerne. 10 markerer, at
hospitalet hjalp med at skaffe information, men seks ud af dem gav udtryk for, at de kun blev
delvis informeret. Tre forceldrepar mener ikke de blev informeret godt nok, ogsd selvom hos-
pitalet har hjulpet. P& trods af, at hospitalerne for flertallets vedkommende gav den farste
viden, er den tilsyneladende ikke tilstreekkelig. Specielt ikke i perioden lige efter diagnosen
blev stillet. Z\rsogen er formentlig, at der er tale om et sjceldent handicap.

Hvilke informationer er det s forceldrene savner? Der er tre absolutte topscorere pd listen over
informationsbehov. Den ene er viden om prognosen for RTS eller for fremtidsudsigterne for



At leve med Rubinstein-Taybi Syndrom

dette handicap. De to andre er information om, hvordan handicappet héndteres i dagligdagen,
og familiens sociale rettigheder.

Flere familier ncevner, at de blev henvist til Norge, hvor man pé Frambu (jf s. 13) kan tilbyde
mere detaljeret information. Familierne ncevner selv en reekke forskellige andre “informations-
kilder”, som hjalp i starten. En enkelt har féet deres praktiserende Icege til at overscette noget
materiale om RTS. Andre har henvendt sig til Center for Sma Handicapgrupper, som har en
lcengere beskrivelse af RTS, og som formidler kontakt til Landsforeningen for RTS i Danmark.
Denne forening ncevnes som et godt sted at hente information. Af andre kilder ncevnes alt fra
en psykolog med kendskab til et andet barn med RTS til en moster, en vuggestue eller noget
helt andet, nemlig adgang til en lcegefaglig database.

Familierne har i begyndelsen ogsé andre informationsbehov pd felgende omréder:

e Mulighederne for behandling
e Praktiske hjcelpemuligheder
¢ Viden om arvegangen

 £En patientforening.

Omvendt er meningerne mere delte om behovet for information om medicinske bivirkninger
0g krisehjeelp. Der ingen medicinsk behandling for RTS, hvilket kan forklare det manglende
behov for information. Ndr der stadig er nogle enkelte, som alligevel savner information her-
om, kan det fx skyldes, at mennesker med RTS kan vcere overfglsomme over for nogle narko-
semidler. De delte meninger omkring krisehjcelp dcekker formentlig over forskellige mdder at
tackle krisesituationer. Hvor nogle seger hjcelp udefra, vil andre méske helst klare det selv.

Et flertal af forceldrene giver bade udtryk for et behov for bedre information i forbindelse med
at diagnosen bliver stillet og for at denne information er mere mdlrettet pd diagnosen.



Kapitel 3:

KONTAKT TIL SOCIALE
MYNDIGHEDER OG PADA-
GOGISKE INSTITUTIONER

"Generelt er behandlingen i kommunerne vidt forskellig. Det er noget af
det foreningen har givet mig indsigt i.”
Citat fra gruppeinterview med forceldre til RTS barn

Forceldre til et barn med RTS er berettiget til statte efter sociallovgivningen. | det felgende afsnit
vil der derfor blive fokuseret pé kontakten mellem familierne og sével de sociale myndigheder
som de peedagogiske institutioner. Herunder ogsé pd hvorndr og hvordan familierne kommer i
kontakt med myndighederne. Netop hvornér i forlebet familierne modtager information og réd-
givning har stor betydning for familiernes vurdering af kontakten med det offentlige.

Af spargeskemaerne fremgdr det, at der scerligt er tre ydelser som modtages af et stort flertal,
nemlig gkonomisk stotte (ofte efter Lov om Social Service § 28), tabt arbejdsfortjeneste (efter
Lov om Social Service § 29) og aflastningstilbud. | mindre grad ydes der stotte i form af rdd-
givning, hjcelp til boligindretning, praktisk personlig hjcelp og stottepersoner.

Kort fortalt gives der ofte gkonomisk stette til det, man kalder merudgifter, altsé de foragede
udgifter, som folger af at have en handicappet barn. Tabt arbejdsfortjeneste gives normailt,
ndr det ikke er muligt for begge forceldre at opretholde hidtidig arbejdstid og lenniveau.
Kommunen kan efter lovgivningen kompensere den tabte arbejdsfortjeneste. Aflastningstilbud
gives for at aflaste forceldrene og eventuelle sgskende. Det foregdr ofte ved, at det handicap-
pede barn opholder sig hos en plejefamilie eller pd institution i nogle timer eller dage hver
mdned. Disse sociale ydelser er hjgrnestenene i den offentlige statte til familier, der har deres
barn boende hjemme. Ydelserne er afgrcenset til bern og unge under 18 &r. Efter at barnet bli-
ver 18 &r, skal de sociale ydelser vurderes ud fra lovgivningen for voksne.

Rddgivning om ovenncevnte lovgivning og hermed statte ndr ikke altid forceldrene. Har man
ikke tidligere haft kontakt med de sociale myndigheder omkring handicaprelaterede proble-
mer, kan det veere sveert for forceldrene pé eget initiativ at opsege hjcelp og rddgivning. Det
kan bl.a. skyldes manglende viden om sociale rettigheder eller tilbageholdenhed, fordi det

er nyt at se sig selv som en med en social problemstilling, som sociale myndigheder skal ind-
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blandes i. Ifalge Lov om Social Service er det kommunernes opgave at rddgive forceldrene. Det
kan man leese i lovens § 5 om rédgivning, som siger: "Kommunen er forpligtet til ved opsegen-

de arbejde at tilbyde denne rddgivning til enhver, som pd grund af scerlige forhold ma antages

at have behov for det”. En vigtig forudscetning er, at kommunerne bliver informeret, ndr et barn
med handicap bliver fadt.

Pa speargsmdlet om, hvem som gav familierne den farste information om retten til stotte fra det
offentlige, ncevnes socialr@dgiver, specialrddgivningen, konsulenter fra amterne, lceger, pceda-
gog i daginstitutionerne og en nabo. Selvom sagsbehandlere fra kommunerne er dem, som
oftest er ncevnt, sé har et flertal pd 12 familier ogsa valgt at indhente information fra andre
end deres sagsbehandler. Flertallet af disse familier markerer, at de gjorde det for selv at kunne
veere med til at finde lgsninger. Flere familier mener ogsd, at de simpelthen fik for lidt informa-
tion af deres sagsbehandler. | et skema kommenterer en familie det sdledes: “De er aldrig kom-
met med noget. Vi har selv skullet finde ud af, hvad vi gerne vil”. Det klart mest fortrukne sted
at hente information er hos familier i samme situation (bl.a. gennem patientforeningen). Der er
mulighed for at here om ordninger, som man ikke selv er blevet informeret om: “Medlemskab
af en lokal handicapforening er ogs@ meget givende. Der finder man ud af, hvad ens egen
kommune kan tilbyde” (kommentar fra et spergeskema). En stor del har ogs@ hentet informati-
on fra f.eks. Center for Smé& Handicapgrupper og den amtslige specialrddgivning. Nogle ganske
f& har leest bager om sociale rettigheder eller sagt information pd internettet.

De ovenst@ende svar fra familierne viser, at forceldrene faler et behov for at supplere den rdd-
givning, som de fdr fra deres sagsbehandler. Socialforskningsinstituttet (SFI) har i 2001 lavet en
sterre undersagelse af madet mellem forceldre til barn med handicap og det sociale system.
Undersagelsen hedder "Der er ikke nogen der kommer og fortceller hvad man har krav pd”,

0g den beskeeftiger sig ogsd med denne problematik. Den ger det ikke med afscet i sjceldne
handicap, men handicappede barn generelt. SFI's undersggelse bekreefter, at der generelt
blandt forceldre til bgrn med handicap er en tendens til at skaffe supplerende information.
Undersagelsen fremhcever dog dilemmaet i, at sagsbehandlerne nceppe kan oplyse tilstreekke-
ligt, hvis forventningen er, at der skal rédgives om alle tcenkelige muligheder for stotte fra det
offentlige.

Pa den anden side md familierne ikke sidde tilbage med den fornemmelse, at de ikke blev
rédgivet om alt, som var relevant for netop denne familie. | SFI's undersagelse pdpeger sags-
behandlerne ogsd, at langt fra al den information, som familierne henter fra andre, kommer fra
uddannede fagpersoner. Sagsbehandlerne mener bl.a., at der foretages sammenligninger mel-
lem kommunernes service i handicapforeningerne uden at der tages hejde for, at to familiers
sager sjceldent kan sammenlignes. Tilbage stér at et flertal of forceldrene i bédde SFI's underse-
gelse og blandt forceldrene til et barn med RTS har sterre forventninger til rddgivningen, end
den de fik fra deres sagsbehandler, og derfor har s@gt supplerende information.



Information fra de sociale myndigheder

Familierne blev spurgt, hvorndr de havde féet information fra de sociale myndigheder i for-
bindelse med deres handicappede barn. Det viste sig, at der var stor forskel pd, hvorndr forcel-
drene blev informeret om deres rettigheder. Fem af de 16 familier blev informeret inden for de
forste tre maneder efter, at de selv havde erfaret, at der var noget galt med deres barn. | de til-
feelde kom informationen fra kommunale sagsbehandlere, sé her var der altsé tale om en aktiv
indsats fra kommunerne.

Syv af de 16 familier har til gengceld ikke modtaget information om deres rettigheder for efter
halvandet og helt op til fire &r efter, at de selv havde erfaret, at der var noget galt med deres
barn. To familier har sdledes mdttet vente hele fire dr, hvilket for familierne har veeret en meget
lang periode. Seks af disse syv familier svarer, at de ikke faler sig tilstreekkeligt informeret om
de offentlige tilbud og om deres rettigheder. Den manglende information kan give en unadig
belastning for familierne. De seks familier udger sdledes de fleste af dem, som blev sent infor-
meret. Omvendt udger de familier som er blevet informeret inden for de ferste tre mdneder
den gruppe, der oplevede at fd tilstrcekkelig information.

Sammenlignes besvarelserne med spargsmdlet om, hvordan samarbejdet generelt er gdet,
tegner sig folgende billede: De familier, som modtog for sen information om sociale rettig-
heder, er ogsd@ dem, der enten selv har mdttet finde lasninger, eller som ikke har lykkedes

med at opnd de @nskede lgsninger. Samtidig udger de seks familier majoriteten af dem, som
beskriver kontakten som en kamp mod systemet. Det forholder sig helt omvendt for dem, som
blev tidligt informeret (inden for de farste méneder). De beskriver generelt deres samarbejde
med kommunen langt mere positivt. Ingen af de fem familier mener, at de alene métte finde
lgsningerne, og alle mener at det er lykkedes at finde lgsninger sammen med sagsbehand-
lerne. Det er veesentligt at bemcerke, at disse besvarelser viser familiernes opfattelse af forlgbet
og den information de har modtaget. Man kan ikke bedemme hvert enkelt forleb pd dette
grundlag. Blot kan det konstateres, at jo tidligere familierne modtager information, jo bedre
er deres opfattelse af det samlede forlgb, og samtidig beskriver de samarbejdet med sags-
behandlerne mere positivt.

Koordinering mellem fagpersoner

Et andet centralt element i kommunernes tilbud til familier med handicappede barn er kom-
munernes forpligtelse til at sikre en koordination mellem de forskellige fagpersoner, som er
involveret i forlebet. Omkring koordinering stdr der i Lov om Social Service § 37 a, at: “for at til-
godese bgrn og unge med behov for scerlig statte opretter kommunen en tvcerfaglig gruppe,
der skal sikre, at stotten ydes tidligt og sammenhaengende, og at der i tilstraekkeligt omfang
formidles kontakt til lcegelig, social, pcedagogisk, psykologisk og anden sagkundskab.”
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Formdlet med lovbeskrivelsen er at stotte og aflaste familierne. Dels ved en sd tidlig indsats
som muligt, dels ved at overtage koordineringen, som kan veere en omfattende opgave, nér
mange instanser er involveret. Det behaver ikke veere sagsbehandleren, der stdr for koordine-
ringen, men det er sagsbehandlerens opgave, at det sker. Fire af familierne giver udtryk for, at
det offentlige har koordineret deres indsats. Seks familier siger, at der i nogen grad er sket en
koordinering. Medens fem familier ikke mener, at der er blevet koordineret i deres tilfcelde.
Forceldrene fremhcever manglende koordinering som en belastning. En far kommenterer det
sdledes i fokusgruppeinterviewet:

"Deterjoderfor, atdervargrundtilatsamle flere lceger, maske en tandlcege og
engjenlege, ogfddemtilatskrivetiikommunen, atbarnethardethandicap, og
atdetbevirker,atdetskalbehandlespddenmdde.Detvilleveerefantastiskgodt.
Deterbareutrolighdrdtatskullekeempesamtidigmed,atmanharethandicap-
pet barn”.

I syv af de tilfeelde, hvor der har veeret koordineret hjcelp/statte i nogen grad, har der veeret
afholdt koordineringsmader, hvor alle (eller de fleste) af de involverede fagpersoner har veeret
samlet.

Det er personalet i daginstitutionerne og skolerne, som i de fleste tilfcelde har taget initiativet
til koordineringen. Ncestflest gange er det forceldre selv, der har taget initiativet, og herefter
kommer sagsbehandlerne. Leceger og amtslige instanser stdr ifalge forceldrene derimod sjcel-
dent for koordineringen.

Fire af de fem familier, som ncevner sig selv som de mest aktive i koordineringen, er de samme
fire familier, som har folt at de ofte selv har veeret "tvunget” til at klare koordineringen.

Tre af de familier, som mente det offentlige kun i nogen grad koordinerer, foler, at de til tider er
tvunget til at koordinere selv. Otte af familierne felte sig ikke presset til at koordinere mellem
de forskellige instanser. Tilbage stdr, at teet ved halvdelen af familierne i nogen udstraekning
folte sig presset til at koordinere mellem de forskellige offentlige instanser.

For omtalte underseagelse fra Socialforskningsinstituttet ("Der er ikke nogen der kommer og
fortceller hvad man har krav pd”) bererer 0gs@ dette emne. Undersagelsen pdpeger, at ndr
forceldre foler sig tvunget til at koordinere, skyldes det i nogle tilfcelde ikke udelukkende man-
glende koordinering fra det offentliges side. | nogle tilicelde faler forceldre et behov for at have
overblik over og indflydelse p& barnets sag. De kan derfor veelge at sté for koordineringen for
at forsege at sikre, at deres bern far de bedste tilbud og muligheder. De kan ogsd fele, at sagen
kerer bedre, hurtigere eller mere gnidningsfrit, hvis de selv er engagerede. Der kan sdledes
veere tale om en mdde at udeve indflydelse pé.



Uafhcengig af baggrunden eller motivationen er der dog tale om et omrdde, hvor en stor del
af forceldrene foler, at de mé Icegge en ekstra indsats for at sikre deres barn den rette behand-
ling og omsorg. Disse forceldre oplever, at de pdlcegges en ekstra opgave for at varetage deres
barns interesser.

Rolleforskydning

Fa af familierne har oplevet problemer med at afklare, om de var berettiget til deres offentlige
stotte. Dog har ncesten halvdelen af familierne oplevet, at det giver nogle problemer - eller
store problemer - at f@ hjcelp, ndr diagnosen er sd sjcelden, og behovet for ydelserne skal afkla-
res. De familier, som har oplevet problemer med at fa afklaret ydelserne, mener alle at det har
haft betydning, at der har veeret tale om en sjcelden diagnose.

En far ncevner et eksempel omkring tildeling af timer til fysioterapi. Familien havde selv s@gt
specialistviden fra Frambu i Norge om fysioterapeutiske behov for barn med RTS, men faler
ikke, at han blev hert:

"Det at komme med en beskrivelse af fysioterapeutiske avelser fra
specialisterne pa Frambu til sin kommune, som vi har prevet, det udlgser ikke
fysioterapeutiske timer. Den tid der gdr til sagsbehandling og fejl gar fra vores
bern, og det gar kun ondt veerre”.

Et andet sted fremhcever den samme far, at problemet ofte opstdr, ndr oplysningerne kommer
fra forceldrene:

"Etafproblemerneer,ndrjegkommerogsigertilnoglemyndighedspersoner, at
detersddan det skal vcere, s@ er det mig, somer eksperten. Mendeter jeg ikke i
deres gjne. | deres gjne er jeg forceldre”.

Dette er et eksempel pé en rolleforskydning. Det er indlysende, at den viden de har fra hver-
dagen med deres handicappede barn er en viden, som overgdr den viden, som fx en sags-
behandler har om barnet og hverdagen med et sjeeldent handicap. Hvor de sociale myndig-
heder nok ser forceldrene som en vigtig samarbejdspartner med en unik viden, s er der en

klar greense. Nér der skal bevilges konkrete ydelser, som fx fysioterapeutisk treening, sé oplever
forceldrene, at de skifter fra at vcere eksperter til at veere forceldre. | sidste ende kan en sagsbe-
handler ikke alene trceffe en afgaerelse pd baggrund af forceldrenes input. Udtalelser og doku-
mentation fra relevante fagpersoner skal inddrages og bruges som ekspertviden.

Necesten halvdelen af familierne har oplevet ekstra problemer i forbindelse med skift af sagsbe-

handlere. Problematisk er scerlig den tid, det tager familien at lcere den nye sagsbehandler at
kende, samt den tid det tager for den nye sagsbehandler har féet sat sig ind i sagen.
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En familie kommenterer: “Inden vi fik diagnosen havde vi ca. skift hvert halve &r og skulle hele
tiden forklare, at der var problemer”. Seks af de 16 familier har oplevet problemer i form af
uenighed mellem kommunen og amtslige instanser.

Ndr forceldrene er blevet bedt om, blandt fire udsagn, at veelge det/de som bedst beskriver
deres oplevelser med de sociale myndigheder, sa scetter flest kryds (ni ud af 16) ved det udsagn
som siger, at “sagsbehandlerne har samarbejdet med dig/jer om at lgse problemerne”. Lidt feerre
(syvud af 16) scetter kryds ud for “det har veeret en kamp mod systemet at f& gennemfert de los-
ninger, du/I har ensket”. Tre af familierne, som faler det er en kamp mod systemet, scetter ogsa
kryds ved udsagnet som siger “du/I har overhovedet ikke fdet de l@sninger igennem,

som du/I har @nsket”. | alt fire familier f@ler, at der er problemer med at komme igennem til kom-
munen. Samtidig har fire familier ogsé markeret udsagnet “du/I har selv mattet finde frem til de
fleste af de lasninger, som du/I har féet igennem”. Tilbage er kun 1/3 af familierne, som hverken
foler at de selv skulle finde lasninger eller beskriver samarbejdet som en kamp.

To af kommentarerne fra spergeskemaerne viser, hvor stor forskel der kan veere i opfattelsen af
den hjcelp (eller mangel p@ samme), som familierne modtager. En familie skriver séledes: "Sdvel
amtskonsulent, statskonsulent, CSH (Center for Smd Handicapgrupper, red.), hareklinikken og
andre har forsegt at hjcelpe uden succes de farste 7 dr, p& grund af at en kommunal person
ikke @nskede at samarbejde”. En anden beskriver samarbejdet séledes:

"Vi har altid fGet stor statte og haft et enestdende positivt samarbejde med kommunens
sagsbehandlere, PPR m.fl., som altid har veeret ncerveerende og pd forkant med situationen”.
Generelt er det scerligt i overgangene mellem fx barnehave og skole, at der kan opsta
uenighed mellem familierne og kommunerne om et godt forlgb. | et skema skriver en familie
simpelthen: “skift = problemer”.

Familierne er ogsé blevet bedt om at redegare for, hvor ofte de har kontakt til forskellige
offentlige myndigheder. Overordnet viser det sig, at det er den kommunale socialforvaltning,
specialskoler og -institutioner, der er mest kontakt til. Familierne er typisk i kontakt med
deres socialforvaltning en gang hvert halve ér, og dagligt/mdnedligt med specialskoler og
-institutioner. Derimod er der sjceldent kontakt med hjcelpemiddelcentralerne, psykologer og
talepcedagoger, mens der er lidt oftere kontakt til fysio- og ergoterapeuter, PPR og amtslige
specialkonsulenter.

Kendskabet til Rubinstein-Taybi Syndrom

Familierne blev ogs@ bedt om at vurdere, i hvilke sammenhcenge manglede kendskab til RTS
har veeret et problem. Pa listen var forskellige behandlingssammenhcenge ncevnt, fx hospitalet,
fysio-/ergoterapi, talepcedagog og tandlcege. Desuden var de sociale myndigheder ncevnt.
Den sammenhceng som fremhceves mest med knap to-tredjedele er hospitaler. Det kan méske
virke lidt overraskende, da man kunne forvente, at hospitalerne med deres specialister ville



veere et af de steder med mest kendskab til sjceldne diagnoser.

Kommentarerne viser dog, at det mere er maden familierne er blevet behandlet pa end egent-
lig mangel pd kendskab. Det fremhceves sdledes i kommentarerne, at “der var mange fejlbe-
handlinger og for lidt viden om psykisk udviklingshcemmedes intellekt”. Det var frustrerende
konstant at skulle forklare forlabet pd ny, ndér nye lceger eller andet personale bliver indblandet.
Kun en enkelt ncevner, at der var for lidt kendskab til syndromet

Seks af 16 familier mener, at det er et problem med manglende kendskab hos de sociale myn-
digheder. Fem af disse seks var ogsa blandt dem, som i et tidligere spargsmdl beskrev deres
forhold til de social myndigheder enten som en kamp eller som at det var umuligt at n@ frem
til lasninger. Fem af 16 familier har problemer hos henholdsvis fysio-/ergoteratien, talepceda-
gogerne og tandlcegerne. Enkelte familier ncevner desuden deres praktiserende leege, sund-
hedsplejersken og skolen.

Farskoletilbud

| undersagelsen er der blevet spurgt, om familierne har fGet relevant pcedagogisk rédgivning.
Spergsmdlet var medtaget for at vurdere, om forceldre til barn med sjceldne handicap modta-
ger relevant rddgivning, ndr de skal have deres bern i daginstitution. | forleengelse heraf er der
0gsd spurgt, om rddgivningen var mdlrettet imod diagnosen, underforstdet de scerlige pro-
blemstillinger som ger sig geeldende for bern med RTS. Knap en tredjedel har ikke modtaget
rédgivning om pcedagogiske tilbud, medens knap to-tredjedele har. Af de to-tredjedele har
den overvejende del enten markeret “ja” eller “ja, delvis” til spargsmdlet om rédgivningen var
mdlrettet. En enkelt har svaret "nej”. Den rddgivning, som familierne har modtaget, kommer
primcert fra kommunerne, amterne og barnehaverne. Enkelte er ogsd blevet rédgivet af PPR og
Frambu Centeret i Norge.

Selvom flertallet har modtaget rddgivning, sé forekommer det at veere et stort antal, der ikke
har fdet tilstrcekkelig rddgivning, ndr en tredjedel slet ikke har modtaget rédgivning.

| forskolealderen fordeler undersagelsens barn sig séledes (bemcerk at der er sat flere krydser
for hvert barn):

Passet i hjemmet af den ene af forceldrene 6

Passet i dagpleje 6
Passet i en almindelig institution. 9*
Basisgruppe i en almindelig institution ]
Specialinstitution 8
Andre steder: 4

*) Heraf har syv modtaget stattetimer
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Et kig i spergeskemaerne viser, at de i alt 12 kryds, som er sat ved pasning i hjemmet eller i
dagplejen, primcert geelder Grene far barnehavealderen. Nér barnene nér barnehavealderen
er de sdledes primcert i specialinstitution eller i en almindelig institution, og i sidstncevnte ofte
med stotte. | de fire tilfcelde, hvor der er sat kryds ved “andre steder”, er der netop tale om for-
celdre som forteeller, at de startede hjemme eller i dagpleje inden de kom i barnehave.

| forbindelse med undersagelsens fokus pd det specielle ved de sjceldne diagnoser er forcel-
drene ogsd blevet spurgt, om det har veeret sveert at finde et daginstitutionstilbud til et barn
med RTS. | fire af de 16 skemaer markerer familierne, at det har veeret et problem. | de gvrige
12 familier har det ikke veeret opfattet som et problem. Blandt de fire, som har markeret det
som sveert, er der bl.a. det barn, som har veeret i basisgruppe, og det barn som kun har veeret
passet hjemme. De fire krydser kan sdledes tolkes som besvcer med at finde egnede tilbud. Ndr
man kigger pd kommentarerne har to anfaert, at specialbernehaven kun havde dérligere barn,
eller at der slet og ret ikke var tilbud at veelge imellem. Et enkelt barn, som forceldrene beteg-
ner som velfungerende, oplevede dog ogsd, at det kunne give problemer at virke for velfunge-
rende. Barnet har nemlig géet i en almindelig institution uden stotte.

Der er ligeledes spurgt til, hvilken habilitering (treenings- og stimuleringstilbud) som er blevet
tilbudt barnene, og ncesten samtlige bern har modtaget eller modtager fysioterapi. Kun to
bern har ikke modtaget dette tilbud. Der er ogs@ mange, som har fdr stette fra en talepceda-
gog. 101 alt. Ergoterapi er derimod ikke s@ udbredt. Det har fem barn fGet. Fire familier har der-
udover markeret andre lignende aktiviteter sésom musikundervisning og ridning.

Familierne er ogsé blevet bedt om at vurdere, om disse tilbud er tilstrcekkelige for deres barn.
Her er svarene overvejende negative. Otte familier mener sdledes ikke, at deres barn fér til-
straekkelig stotte. Fire svarede “ja, til dels” pé& spergsmadlet, medens kun tre mener, at tilbudet er
tilstraekkeligt.

Der er ikke direkte nogen sammenhceng at spore mellem antallet af krydser ved spargsmdlet om
tilbud til bernene og dem som ikke mener, at tilbudet er tilstreekkeligt. Sagt med andre ord er det
tilsyneladende ikke antallet af tilbud, som er utilstreekkelige, men derimod formentlig mere antal-
let af timer, der tilbydes og/eller indholdet af treceningen. Sterstedelen af familierne faler séledes
ikke, at deres barn fr en tilstrecekkelig meengde treening, og de ville gnske at der kunne bevilges
flere timer. | kommentarerne skriver en familie om treeningen, at den “kan ikke blive tilstrcekkelig i
offentligt regi”. De ser sdledes ressourcemaessige begreensninger i den offentlige sektor, som den
reelt udslagsgivende faktor for, hvor meget treening deres barn tilbydes.



Kapitel 4:

BEHOV FOR INFORMATION

"Individuelforstdelseafdetenkeltemenneskeerbetydningsfyldt. Hvemkender
fremtiden for det enkelte menneske?”
Kommentar under “Behov for information” i spargeskemaet

Hvor der tidligere blev spurgt til familiernes behov for information, da diagnosen blev givet,
blev de ligeledes bedt om at vurdere det generelle behov for information i forhold til en

rcekke parametre. Der er sdledes tale om informationsbehov, som opstdr senere i barnets liv.
Besvarelserne er fordelt efter en skala fra O til 9, hvor O stdr for ddrligt informeret/savner infor-
mation og 9 stdr for godt informeret, mens 5 udger en middelveerdi som samtidig adskiller
besvarelserne i to grupper. For overskuelighedens skyld er besvarelserne opdelt i tre. Dem som
hcelder imod at veere informeret (mellem 6 og 9), dem som heelder imod at mangle informa-
tion (mellem 0 og 4) og dem midt imellem (5). Familierne har selvfglgelig svaret ud fra deres
nuveerende situation, og det skal séledes bemcerkes, at besvarelserne reflekterer de meget for-
skellige faser i livet med RTS. Hvor nogle familier har smé bern, har andre bern i 20’erne.

0-4
Generel viden om RTS 3
Medicinsk behandling 7
Prognosen for RTS 9
Alternativ behandling
Mulighederne i forbindelse med daginstitution
Mulighederne i forbindelse med skolegang
Mulighederne for beskceftigelse efter skole/uddannelse
Mulighederne for fritidsaktiviteter
Forskellige boformer

@
o v

Mulighederne for at danne netveerk

Hdéndtering af den @konomiske situation for voksne over 18
Hdndtering af RTS i forhold til @vrig familie

Héndtering af RTS i forhold til kammerater
Seskendeproblematik (sgskende uden RTS)

Mulighederne for psykologisk bistand
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Det farste spargsmdl gik p& behovet for generel viden om RTS, og her svarede den overve-
jende del af familierne 6 eller derover. De fleste foler sig sdledes rimeligt til godt informeret om
diagnosen. Dog er der ogsd et mindretal pé tre, som feler sig mindre godt informeret, og en
midtergruppe pé 2.

Det er til gengeeld helt omvendt, nér det geelder medicinsk behandling. Syv familier har mar-
keret i omrédet fra 4 og nedefter, men flest pa 0. Fem familier har undladt at svare. Begge dele
skyldes formentlig, at der ikke er nogen kendt medicinsk behandling af RTS. Familiernes besva-
relser skal derfor ncermere ses som et behov for at blive orienteret og informeret om mulig-
heder og begreensninger i forhold til medicin og medicinsk behandling.

Vedrerende prognosen for RTS er familiernes besvarelser delte. Den starste gruppe pé i alt ni
familier markerer fra 4 og nedefter, som tegn pd, at de savner information. En anden gruppe pé
fem familier faler sig til gengceld godt informeret. Familierne er delte og tallene viser, méske lidt
overraskende, at de to med farskolebgrn er blandt dem, som feler sig godt informeret, medens
alle dem med barn over 18 dr er blandt dem, der savner information. Netop her er et eksempel
pd, hvordan besvarelserne skal ses i relation til livets forskellige faser. Selvom familien har levet
Icenge med diagnosen, kan der stadig godt opstd nye spargsmdl og nyt behov for information.
En af familierne ncevner, at den savner viden om forebyggelse af senfalger ved RTS.

Det store flertal savner information om alternativ behandling. Ingen kommenterer hvorfor de
mangler den viden, men p@ baggrund af interviewet kan man forstd, at der er nogle alternative
mdder at lindre de trivselsproblemer pd, som preeger de farste dr. En mor fortceller f.eks.: "Vi har
0gsd@ udelukkende brugt homeopatisk medicin, og det er jeg helt sikker p& er grunden til, at
min datter aldrig har haft lungebetcendelse eller mellemarebetcendelse”.

De fleste familier faler sig overvejende godt informeret om mulighederne i forbindelse med
daginstitution og skole. Omkring mulighederne for beskeeftigelse efter skole/uddannelse og
fritidsaktiviteter ser det til gengeeld ikke s godt ud. Her er det de to tredjedele som markerer 5
eller derunder, og ingen markerer mere end 7.

Information om tiden efter det fyldte attende dr er der ogsa mangel pé. Det gcelder informati-
on om forskellige boformer, mulighederne for at danne netvcerk og handteringen af gkonomi-
en. P& alle tre punkter har mere end to tredjedele svaret 5 og derunder. Veerst ser det ud med
hé&ndteringen af ekonomien, og her tcenker familierne formentlig pé tildeling af fertidspension.

Information om hdndtering af RTS i forhold til den @vrige familie giver et spredt resultat med
en overveegt blandt dem, som faler sig godt informeret. Det spredte resultat ger sig ligeledes
gceldende for information om héndtering af RTS i forhold til kammerater, og problematik med
soskende uden RTS. | disse to tilfcelde er der dog overvaegt af familier, som savner informa-



tion. Over en tredjedel har dog kun ét barn og har derfor undladt at besvare spargsmdalet om
seskendeproblematikken.

Afslutningsvis har information om mulighederne for psykologisk bistand delt familierne. Der
kan registreres en lille overveegt af dem, som fgler sig godt informeret.

Der var ogsd@ mulighed for at tilfaje et andet omréde, hvor information enten var savnet eller
tilstraekkelig. Her blev manglende information om tandbehandling ncevnt i to tilfcelde.

Hvor findes der viden?

De forceldre, som har kommenteret deres manglende viden, har fokuseret pd problemerne
med at finde viden. "Findes der noget?” - underforstdet viden - at indhente, skriver en familie.
Samme familier efterlyser en feelles kontaktperson til disse oplysninger. 10 ud af 16 mener
0gsd, det er sveert at skaffe information, og samme 10 familier mener ligeledes, at det er en
scerlig forhindring, at RTS er et sjeeldent handicap. At kommentarerne ses frustrationen tydeligt
hos de ti familier, fordi det krcever tid og engagement at finde oplysninger, og det kan veere

en mangelvare i en travl hverdag. "Mere tid til at lcese og ringe” skriver en familie, medens en
anden tvivler pd, at der er meget at hente — “Ingen ved rigtig noget scerligt om RTS”. Kun en
enkelt familie mener ikke, at det er noget problem at skaffe information.

Et er at familier savner information, men spargsmélet er, om denne manglende information har
betydning for deres hverdag. Det spargsmdl deler familierne. Fem af 16 ser ingen betydning

i hverdagen. Omvendt ser 8 familier det som et problem. Kigger man i kommentarerne for at
finde hvilken betydning det har for familierne, ncevnes flere konkrete problemer. Fx ncevnes
manglende viden om boformer, fordi forceldrene mangler en plads til deres barn. En enkelt
familie mangler ogsd@ viden om behandlingsmuligheder og fritidsaktiviteter, og en anden ncev-
ner de mange problemer med overgangene fx mellem barnehave og skole. En familie beskri-
ver det som stressende ikke at vcere godt nok informeret — en anden fremhcever, at der ikke var
problemer efter indmeldelse i Landsforeningen for RTS.

Information om sjceldne handicap er sveer at skaffe, og i en forening med mange under 18 dr er
det neeppe overraskende, at netop information om tiden efter folkeskolen er efterspurgt.
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Kapitel 5:

PAVIRKNING AF
HVERDAGEN OG FAMILIEN

“Husk at nyde det liv vi har og find de muligheder som der eri det, ogsd selvom
de nogle gange kan vcere sveere at se”
Citat fra gruppeinterview med forceldre til RTS barn

Citatet stammer fra en diskussion om begraensninger i hverdagen. Samme far sagde ogsa: Vi
gor meget ud af at finde mulighederne i begrcensningerne”. Enten kan man veelge at fokusere
pé begreensningerne eller nyde det liv man har. Det er det valg, han har mdttet treeffe, og det
er ogsé den mdde, han vil betragte sin hverdag. Nar man har et handicappet barn kan hver-
dagen veere preeget af begreensninger, og i spergeskemaet blev familierne stillet en reekke
spergsmdl herom.

Familierne blev fx spurgt om, hvordan deres barn med RTS klarer daglige hverdagsrutiner, som
fx mobilitet, af- og pdklcedning, spisning og toiletbesag. Fire klarer sig i selv, og det er scerligt
de celdste. Omvendt har 11 brug for stette, og det fremgér af kommentarerne, at det i mange
tilfcelde er verbal stotte til at strukturere, igangscette, udfere og blive feerdige med almindelige
geremdl. De har en ddrlig korttidshukommelse og er lette at aflede. Derfor faler forceldrene
heller ikke, at barnene selv kan fecerdes rundt om i byen. Det er i bedste tilfcelde noget, som i
enkelte tilfcelde kan indeves i afgrcensede omréder.

Barn med RTS beskrives af de fleste forceldre som veerende preeget af et behov for struktur:
"Tingene skal helst kare efter et skema. Hvis de kommer for sent i seng, s@ er der andre ting,
som kerer af sporet osv”, sagde en far i interviewet. En mor fortceller, at ndr hendes dreng ikke
har styr pd hverdagen, s@ “lukker han helt af”. En af feedrene kender beskrivelsen og mener,
at der er lidt autistisk i adfcerden. En anden far beskriver barnene sdledes: “Jeg har et billede
af, at deres verden er ganske, ganske lille, og det, der er inde i deres verden, behersker de til
fulde. Og hvis man gér ind og korrigerer dem eller beder dem om at gere noget modsat af

det de kan, s@ reagerer de meget kraftigt”. Bernene beskrives som stcedige, men det haenger i
nogen grad sammen med deres behov for struktur og harmoni: “Det at de er staedige oplever
jeg som, at der ikke er harmoni, og sd bliver de gale. Denne vrede ger, at de bliver stcedige”,
fortceller en mor. Oplever barnene til gengeeld harmoni, er de hurtige til at blive revet med af
stemningen: “De er gode til at fange stemninger — om noget er godt eller skidt. Hvis man selv
er glad, sé er man som en magnet”, fortceller en far. Forceldrene beskriver videre deres barn
som nogle, der ofte holder sig lidt for sig selv, helst vil vcere indenders og gerne ser meget



fiernsyn og harer musik. Barnene oplever en stor gleede ved musik. En far beskriver det som en
stor livskvalitet for dem: “Akustisk musik specielt, hvis de selv fdr lov til at udeve det, for det er
noget af det de kan”.

Sgskende som ikke har RTS

| fire af familierne er barnet med RTS enebarn, medens 11 familier har markeret, at der er
soskende. De fleste af disse har et barn mere. To familier har to mere, og en enkelt 5 mere. Der
er en overveegt af celdre seskende. | fem familier er der celdre seskende, i tre er der béde yngre
0g celdre, medens der i de sidste tre familier kun er yngre s@skende. Et flertal pa otte familier,
imod tre, mener at disse s@skende er blevet pdvirkede af at have en bror eller sgster med RTS.
Alle familier med yngre seskende har markeret, at de bliver pdvirket, medens tre af familierne
med kun celdre s@skende ikke ser en sédan pdvirkning.

Nar man kigger p&d kommentarerne til spargeskemaet kan man se, hvad familierne lcegger i
ordet: Pavirkning. Der er de smé& hverdagsting, hvor det kan veere “sveert at dele opmaerksom-
heden ligeligt”. Den ikke handicappede saskende "mé Icere at vcere meget social og hensynta-
gende”. En familie skriver, at hverdagen kan vcere fyldt med “mange misforstéelser, mange iret-
tescettelser, mange konflikter og mange spargsmdl: hvorfor mé jeg ikke? og hvorfor mé hun?”.
En anden familie fremhcever, at det for saskende “ikke altid er sjovt, ndr andre folk kigger og
undrer sig (i forretninger, hos kammerater, i sportsklubben m.m)”.

Familierne beskriver sdledes en rcekke starre og mindre hverdagsepisoder, hvor de ikke-handi-
cappede saskende oplever, at der skal tages specielt hensyn til det handicappede barn.

Men det er ikke kun i de smé hverdagsepisoder, saskende oplever, at deres liv ikke altid er
som deres jcevnaldrendes. Et par eksempler fra interviewet viser dette, ndr en far fortceller,

at "den celdste vil ikke fortcelle om sin sgsters handicap til venner i skolen”, og en anden far
“Hun har sé veeret lidt treet af, at hun kun har en handicappet sester. Hun vil ogsé gerne have
en normal bror eller sgster”. En saster er ogsd bekymret for selv at fa et handicappet barn. En
familie skriver “den celdre s@ster har fungeret meget som reservemor”. Nogle familier bruger
aflastningstilbud, for at & tid til de andre seskende. En far fortceller: “Ellers havde vi ikke tid til
alt det vi ger. Vi gar jo ting, som vi pd normal vis ikke altid kunne have vores handicappede
datter med til”

Tabt arbejdsfortjeneste

112 af de 14 familier, der har svaret ja til at have fdet tabt arbejdsfortjeneste, har moderen vceret
modtageren. Kun'i én af disse familier har faderen ogs@ modtaget samme ydelse. Der ingen
familier, hvor kun faderen har modtaget denne ydelse. De fleste familier har modtaget kom-
pensation pd mellem 5 og 17 timer, medens kun to har modtaget mere, heraf kun én pd fuldtid.

Tabt arbejdsfortjeneste kan veere en mdde at aflaste familierne. Interviewet viser dog, at ord-
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ningen ofte kan blive misforstdet af kollegaerne. En mor fortceller, at hendes kollegaer siger
ting som, “jamen, det kan du godt lige klare, du er her jo kun 25 timer. Du mader jo altid sent,
s& du kan godt vente lidt med at holde pause. Du skal jo snart hjem, s@ kan du ikke lige”.

En anden mor supplerer: "...man kan godt fornemme pd andre omréder, at de alligevel ikke
forstdr det. Nu skal man sege orlov igen. Det er selvfglgelig ok, men man kan godt meerke, at nu
skal de treekke Icesset igen. Det er ikke pd alle omrdder accepteret helt. De har ligesom ikke pre-
vetselv”.

PG samme mdéde kan det 0gsa geelde vennerne. En far fortceller: Vi leegger ikke skjul pé, at
den ene af os fdr lenkompensation, og vi kan da godt mcerke pé vores venner, at det er squ da
noget meerkeligt noget...De forstdr slet ikke hvad det handler om”.

Syv af familierne svarer, at deres uddannelses- og arbejdssituation har forandret sig p.g.a. deres
handicappede barn. Af skemaerne fremgdr det, at det fx drejer sig om manglende videreud-
dannelse, orlov fra arbejdet, cendrede arbejdstider eller et nyt job. En ncevner sdgar at veere
blevet opsagt fra sin stilling.

Pdvirkning af parforhold, venner og kollegaer

Parforholdet kan ligeledes vcere pavirket af at f@ et handicappet barn, men pdvirkningen er
ikke nadvendigvis kun negativ. En far beskriver det sdledes: "Det er en belastning pd familie-
livet, men man vokser som menneske. Der bliver lcengere i horisonten, og der bliver bredere.
Man begynder at scette spargsmalstegn ved det liv, vi levede, eller det liv vi gerne ville leve.
Jeg har en tese om, at hvis man kommer igennem de farste syv dr med et handicappet barn, s@
bliver man sammen resten af livet”.

Ndr det geelder mulighederne for at opretholde vennekredsen, sG mener flertallet pd otte fami-
lier, at det ikke har cendret noget at f& et handicappet barn. Spergsmadlet har givet forskellige
reaktioner. Af kommentarerne kan man se, at to af familierne, som ikke har markeret nogen
cendring, alligevel ser en forskel i forhold til tidligere. En skriver at “vennerne ikke er forsvun-
det, men at mange feellesskaber, bl.a. rejser, er vi udelukket fra at deltage i som samlet familie”.
Desuden noterer de, at det kan veere sveert at have barnene med i byen, fordi de fx @delcegger
ting. En anden familie skriver, at "hvis vennekredsen ikke kan acceptere et handicappet barn,
sd er det ikke vores rigtige venner”. Det viser at familierne godt kan opretholde en vennekreds,
men de venner som er veerd at holde pd er dem, som viser forst@else og accept af, at hverda-
gen og dermed samvceret kan pdvirkes p.g.a. handicappet.

Blandt de syv familier, som har markeret, at der er sket cendringer, har de fleste markeret, at det
er dem selv, som ikke lcengere har den samme tid til vennerne. Enkelte markerede, at vennerne
ikke har vist forstéelse for situationen, og at dette kan veere en drsag til, at vennekredsen er

skrumpet ind.



Der er ligeledes blevet spurgt direkte til, om den avrige familie passer barnet med RTS, og det
gor familierne i et flertal af tilfceldene. | de syv familier sker det jeevnligt, medens det kun sker
sjceldent i tre familier. | fem familier bliver barnet ikke passet af andre i familien.

Forceldrene er ogsa blevet spurgt om den evrige families reaktioner, og her har et flertal sat
kryds ved blandet: En mellemting mellem stor forst@else og sveert ved at tackle situationen.
Stor forstdelse har tre familier oplevet, medens tre har oplevet, at den avrige familie ikke har
haft nemt ved at hdndtere situationen.

I de familier, hvor det har veeret sveert, skyldes det ifalge kommentarerne manglende interesse,
medens kommentarerne for de blandede modtagelser skyldes problemer med at forstd situa-
tionen. En mor fortceller om hendes og hendes mands familie: “Begge vores familier har accep-
teret det, men ikke forstdet det endnu. Min mor siger “han Icerer nok at snakke pd et tidspunkt”,
og hvorfor skulle de Icere tegn-til-tale, han kommer til at snakke alligevel”. En far supplerer:
"Vores forceldre har ogs@ accepteret det fuldt ud, til gengeeld har vi féet uendelig lidt hjcelp. Jeg
tror min mor har veeret skide bange for at passe dem, fordi de kunne blive syge i lgbet af ingen
tid”. Specielt det med at fé for lidt stette kan give gnidninger. En mor forklarer: "Man faler ikke,
at de lige giver en tand ekstra med at yde noget. Det er altid os der skal ringe, og svaret er ikke
altid ja”, og en far kommenterer det med: “Man ringer og sparger om hjcelp, ikke for at veere et
brokkehoved, men fordi vi har behov for hjcelpende hand”.
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Kapitel 6:

SOCIALE NETVARK

”Jegfdrsommetiderondtimaven,ndrjegserenvoksenudviklingshandicappet.
Mangeafdemsermegetseglleud.Dererikkerigtignogen, somtagersigafdem”
Citat fra gruppeinterview med forceldre til RTS barn

Socialt netveerk er i denne sammenhceng defineret som det at have personer omkring sig, som
man kan hente stotte fra. 13 ud af de 15 familier, som har besvaret spargsmdlet, mener deres
barn har et godt socialt netveerk. Det ovenstdende citat viser en frygt, som blev delt af flere

af forceldrene i interviewet. En frygt for at barnets sociale netveerk vil smuldre, nér de bliver
voksne. Ud af 15 familier mener de 10, at deres barn har et socialt netveerk uden for familien.
Ifolge skemaerne drejer det sig primcert om Icerere, pcedagoger, aflastningsfamilier og i et
enkelt tilfeelde naboerne.

Familierne er derudover blevet spurgt, om det har vceret muligt for barnet med RTS at finde
legekammerater/venner. Godt to-tredjedele melder, at dette er et problem. Det skyldes iscer, at
barnene holder sig for sig selv eller er afhcengige af fx deres forceldre for at opretholde kontakt
til kammerater. En tredjedel af familier ser ikke dette som et problem og henviser bl.a. til kam-
merater i de skoler og andre institutioner, hvor deres barn kommer.

Ensomhed vurderer de fleste forceldre ikke som veerende sé stort et problem for deres barn.
Nogle forceldre svarer, at deres barn ikke er ensomme, fordi de ensker at veere for sig selv. Niud
af de 16 svarer, at ensomhed ikke er et problem, medens en enkelt familie svarer, at ensomhed
er et problem, og fem familier svarer at ensomhed i nogen grad er et problem. Problemet med
ensomhed skyldes manglende muligheder for fritidsaktiviteter eller bofcellesskaber for de celd-
ste. En manglende mulighed for at vaere sammen med ligestillede.

Andres accept

Familierne har pd en skala fra 1til 5 vurderet, hvorledes andre end de ncermeste accepterer
handicappet. Hvor 1 stdr for mindst accept og 5 for mest. Der viste sig at veere en oplevelse af
stor grad af accept. Ingen har s@ledes markeret under 3, og det mest almindelige er 4.

Da dette emne blev diskuteret i interviewet var indtrykket, at folk normalt er interesserede i at
vide mere om RTS. "Jeg har kun madt positive mennesker. Dem, vi har fortalt om det, har veeret
meget interesserede i at vide, hvad det er”, sagde en mor.

De problemer familierne oplever er ofte i forbindelse med, at man er ude i det offentlige



rum - fx ude at handle: “Jeg synes mest det har veeret i stormagasiner og sGdan nogle steder,
som mdske ikke passer til en stor dreng. Du kunne lige tage og sige noget til din dreng”, eller
"Sommetider kan folk godt opfatte, at jeg har uopdragne barn med, som opfarer sig pd en
mdde, som om de ikke er ok. Det har jeg simpelthen veennet mig til. Det tager jeg meget
roligt”. "Det har vel ogsé noget at gare med, hvordan man selv ser pd, at folk kigger pd en”, for-
talte en af madrene.
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Kapitel 7:

SKOLEGANG

"Der var ikke nogen problemer, tveertimod s har han gdet i rigtig gode skoler.
Der var ergo- og fysioterapeuter og talepcedagog. Der var det hele”
Citat fra gruppeinterview med forceldre til RTS barn

Et vigtigt fokusomrdde i denne undersagelse er overgangene, som ofte pdvirker familierne.
En af de helt centrale overgange er fra farskolealderen til skolen. Barn med RTS kan normalt
ikke fungere i en folkeskole pd normale vilkér, og det er derfor centralt at undersege, hvordan
familierne oplever mulighederne for at finde egnede skoletilbud, og hvordan skoletiden forlg-
ber. Vi har derfor bedt familierne om at beskrive forlgbet.

Indledningsvis blev der spurgt til, hvordan overgangene bedst kunne beskrives, og her var
oplevelserne meget delte. Syv familier fandt det svcert at finde et passende skoletilbud. Fem
af disse syv familier beskriver ogsé overgangen som behceftet med problemer. Alle fem mener
0gsd, at netop det at RTS er et sjceldent handicap har haft en betydning for eventuelle proble-
mer med overgangen til skolen. Det skyldes bl.a. uenighed om det mest egnede skoletilbud,
eller at der ikke var flere tilbud at veelge imellem. linterviewet ncevner en far dette eksempel:
"Der var ikke nogen af de skoletilbud, vi fik, som vi var glade for, s@ vi tog det bedste af dem.
Der var 15 bern i klassen — mine piger karer bare med, ndr der er larm. S& det var ikke scerlig
godt. Vi har skiftet skole, hvor de er kommet i et meget lille milj@”. En anden far synes ellers
overgangen gik smertefrit, men savnede mere talepcedagogisk statte: “Der er 54 handicap-
pede barn pd skolen og talepcedagogen har 6 timer. Som jeg siger, hvis et barn ikke kunne gg,
sd ville man Icere det at gd, og dette her er akkurat det samme, bare med tale”. De sidste syv
familier mente ikke, at det var et problem at finde et passende skoletilbud, og ingen af disse
familier har haft problemer med overgangen, som de beskriver som gnidningsfri.

Af de 14 barn, som har néet skolealderen, har 12 gdet i specialskole. De sidste to ud af de 14

har kun gdet i sékaldte centerklasser. Centerklasser er amtslige specialklasser for handicappede
bern placeret i en almindelig folkeskole. To af de bern, som har géet i specialskole, er senere flyt-
tet til en centerklasse eller specialklasse pd en almindelig folkeskole. Omvendt er et enkelt barn
startet i en almindelig folkeskole med lidt stotte, for derefter at blive flyttet til en centerklasse.
Barnet endte til sidst med at blive flyttet til en specialskole. Det er ikke sG overraskende, at
denne familie er blandt dem, som synes at overgangen har veeret sveer og problemfyldt.

Der er 0gs@ blevet spurgt til eftermiddagstimerne efter skolen. Flere af barnene har benyttet
en skolefritidsordning, enten i forbindelse med specialskolen eller en integreret skolefritids-



ordning med bdde handicappede og ikke handicappede barn. Enkelte barn er eller har veeret
tilknyttet en klub eller almindelig skolefritidsordning (oftest med statte), og enkelte er blot
kommet direkte hjem.

Til sidst er forceldrene blevet bedt om at vurdere skoleforlgbet, og her var oplevelserne igen
delte. Syv familier beskriver forlgbet som uden veesentlige problemer. Omvendt mener seks
familier, at der har veeret veesentlige problemer. Det mest fremhcevede problem er de mang-
lende eller utilstrecekkelige tilbud om st@ttetimer, fysio- 0g ergoterapi, samt stette fra en tale-
pcedagog. Enkelte familier har ogsd oplevet problemer omkring manglende hensyn til handi-
cappet i tilretteleeggelsen af den daglige undervisning, i forbindelse med tilrettelceggelsen af
scerlige aktiviteter (fx skoleudflugter), manglende hensyn til barnenes behov for en strukture-
ret hverdag og fd jeevnbyrdige bern. Kun to har oplevet, at der var aktiviteter i forbindelse med
skolegangen, som barnet var forhindret i at deltage i p.g.a. RTS.
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Kapitel 8:

FRITIDSAKTIVITETER

“Nu bor vi pd landet, sa der er ikke mange tilbud”
Citat fra gruppeinterview med forceldre til RTS barn

Familierne har noteret de fritidsaktiviteter, deres bern deltager i, og ridning er absolut topsco-
rer. Ni barn gér eller har gdet til ridning. Derudover har tre géet til svgmning og to til musik

og gymnastik. Af andre fritidsaktiviteter ncevnes spejder, formning, madlavning og trampolin-

spring. Kun to deltager ikke i nogen fritidsaktiviteter. Ca. halvdelen af disse aktiviteter foregdr

med scerlige foranstaltninger, som tilgodeser handicappet.

Til trods for dette heje aktivitetsniveau mener otte familier at der er fritidsaktiviteter, som bar-
net er forhindret i at deltage i p.g.a. RTS. Forhindringerne kan bdde vcere hos barnene selv eller
i det rent praktiske. “Gymnastik, héndbold og fodbold gdr ikke, fordi det har hun ikke fysik til”,
fortceller en far. Andre har problemer med at finde specialtilbud mélrettet til bernene, fordi de
sjceldent findes. De praktiske forhindringer kan fx veere, at der ikke alle steder i landet er lige
mange muligheder.

“Jeg synes det var sveert at finde nogen, hvor det var i ncerheden og der var jeevnaldrene, og
det var lige netop de eftermiddage, hvor jeg havde fri. For det var en betingelse, at jeg tog

med. Det er ikke lykkedes — aldrig nogen sinde”, fortceller en mor. En anden familie har fundet
et handicapridningshold. Men “det er afhcengig af, at vi selv kan veere der”, fortceller faderen.



Kapitel 9:

VOKSEN MED
RUBINSTEIN-TAYBI SYNDROM

(over 18 @r)

”...en ting som er sikker er, at de kommer til at leve uden os pd et
tidspunkt”

Citat fra gruppeinterview med forceldre til RTS barn

Kun fire af de "barn”, som er indgéet i undersagelsen, er over 18 @r. Grundlaget for at beskrive
livet efter det fyldte attende &r er sdledes svagt. Af de fire har de tre boet eller bor hjemme
hos forceldrene. Den sidste har boet i plejefamilie. En er flyttet hjemmefra og har boet tre @r pd
henholdsvis efterskole og i ungdomskollektiv. En enkelt er beskeeftiget i et beskyttet veerksted.
De har alle fire brug for statte til at klare daglige hverdagsrutiner, som fx at orientere sig i lokal-
omrddet, kabe ind, klare gkonomien m.m.

Pa spergsmdlet, om det er sveert at finde fritidsaktiviteter til voksne med RTS, har tre af famili-
erne svaret. Kun en har svaret, at det er sveert.

Forceldrene har ogsa skullet forholde sig til relevansen af forskellige emner, som har eller kan
have betydning for voksne med RTS. Det skal igen understreges, at det er forceldrenes vurde-
ringer, fordi det har veeret vurderet, at de voksne med RTS ikke selv ville kunne besvare ske-
maet. Med det forbehold viser besvarelserne, at seksualitet og prcevention har nogen eller stor
relevans for tre af de fire, og det samme geelder keerester og parforhold. Problematikken om at
“give slip” pd sit barn som forceldre har relevans for tre ud af fire familier.

Alle fire familier mener, at det har nogen eller stor relevans at f& handteret problematikken
omkring, at deres barn med RTS bliver myndig. Det gcelder nemlig om at veere pé forkant med
problemerne, fremhcever en familie. Ingen familier har til gengceld oplevet problemer med
overgangen til fartidspension, medens mulighederne for at f& en personlig hjcelper kun har
relevans for to.

Kommunikationen med andre klarer de voksne ifalge deres forceldre godt. En enkelt har dog
markeret det som mindre godt, men det er "kun med mennesker, han alligevel ikke kender”.
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Fremtiden

Afslutningsvis under interviewet blev der snakket om fremtiden, og flere af forceldrene var
bekymrede for fremtiden. Flere forceldre udtrykte frygt for, at deres barn skulle blive ensomme.
En mor sagde: "Det er sG moderne, at man flytter i sin egen bolig med feelles opgang. Det ville
jeg veere meget ked af. Han ville blive meget ensom”. En far supplerede: “Jeg far somme tider
ondt i maven, ndr jeg ser en voksen udviklingshandicappet. Mange af dem ser meget salle ud.
Der er ikke rigtig nogen, som tager sig af dem. Jeg ser vores som havende det sddan”.

Den samme far fremhcever, at det er vigtigt at gere dem sé selvhjulpne som muligt.

En anden veesentlig bekymring hos forceldrene er deres barns muligheder for at finde en god
boform. De ncevnte alle bofcellesskaber som et gode, men udtrykte samtidig bekymring for,
om der ville veere pladser nok: “Jeg frygter flaskehalsproblemer. At der er for lav kapacitet, og
det er der allerede. Samtidig bliver drgangene bare starre og starre” siger en far.



Kapitel 10:

KONKLUSION

“Det er jo 0gsG nogle dejlige unger vi har”
Citat fra gruppeinterview med forceldre til RTS barn

Ovenstdende citat er medtaget for endnu engang at pointere, at undersagelsens formdl ikke
har veeret at afveje gleeder og sorger ved et liv med RTS. Ndr der i den falgende konklusion listes
en rcekke af vanskeligheder, forhindringer og problemer op, er det ikke ensbetydende med, at
familier med et barn med RTS kun har sorger og vanskeligheder. Undersagelsens prcemis har
ikke veeret at veegte gleederne og sorgerne ligeligt, men at fokusere pé eventuelle problemer.

Det er ligeledes vigtigt at huske, at undersagelsens konklusioner er baseret pd forceldrenes
oplevelser og opfattelser af problemerne. Der er ikke gjort noget forsag pd at vurdere for-
celdrenes oplevelser. Der er lavet analyser af forceldrenes udsagn, men de er ikke vurderet.

Med disse to forbehold in mente kan man preve at opsummere nogle af undersagelsens
centrale pointer.

Familielivet pdvirkes

Undersagelsen beskriver en hverdag som preeges af RTS-barnenes behov for struktur og
harmoni. Samtidig er der ofte ogs@ behov for teet overvdgning. Hverken bern eller voksne
med RTS kan klare sig selv. Deres behov for en fast struktur, helst med et fast program uden
mange afvigelser, praeger familielivet.

Iscer de yngre seskende bliver ifglge forceldrene pdvirket. Et flertal af familierne giver udtryk for,
at en bror eller sgster med RTS fylder meget i hverdagen, og det tager tid og opmcerksomhed
fra de yngre seskende. P& samme mdde har flere af madrene ogsd i perioder cendret pd@ deres
uddannelses- eller arbejdsforlab. Neesten alle madre har veeret pé nedsat tid med tabt arbejds-
fortjeneste, og halvdelen har cendret i uddannelses- eller arbejdsforlgb. Dette geelder ikke i
samme grad feedrene. Kun én far har veeret pé nedsat tid og derfor modtaget tabt arbejdsfor-
tjeneste.

Ifelge familierne pdvirkes forholdet til den @vrige familie og vennerne i de fleste tilfcelde
ikke i negativ retning. Det blev ncevnt, at den ncermeste familie ikke altid forstod at bakke
op. Det samme gcelder enkelte venner. Omvendt hjcelper det, at barnene oftest er vellidte.
Parforholdet bliver pévirket af at f& et barn med RTS, men ikke i entydigt negativ retning.
Faktisk synes nogle, at parforholdet styrkes.
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Betydningen af at fG diagnosen

| undersagelsen har betydningen af at fd stillet en diagnose ogsé@ veeret bergrt. Usikkerheden
frem til, at man fdr diagnosen, er stor. | undersagelsen var fremtidsudsigterne og hdndtering af
hverdagen de emner, forceldrene sggte viden om. Selvom forceldrene godt ved, at diagnosen
ikke giver alle svarene p.g.a. barnets individuelle udvikling, sé& giver det mindre usikkerhed, nér
man far diagnosen. Der er noget at forholde sig til. Derfor beskrives det i landsforeningen som
frustrerende for de forceldre, hvis bern fér diagnosen RTS for siden at fa den frataget igen.

Alternativ behandling

Det punkt, hvor flest familier markerede at de manglede information, var om alternativ
behandling. Det er alternative mdder at lindre de trivselsproblemer pd, som prceger de forste
ar, som forceldrene savner viden om. Der eftersperges alternativer til den traditionelle medi-
cinske behandling, som efter forceldrenes mening ikke altid har positiv virkning. Ndr der efter-
sperges information om alternativ behandling skyldes det formentlig, at der er tale om et grat
marked, hvor det kan vecere sveert for forceldre at bedemme, hvilke behandlinger som reelt vil
have en positiv virkning pa deres barn.

Manglende tilbud til barn med RTS

Halvdelen af familierne har haft problemer med at finde skoletilbud - bl.a. fordi der er & til-
bud at veelge mellem -, og neesten halvdelen har heller ikke veeret tilfredse med de tilbud om
fysio-, ergoterapi eller talepcedagogisk statte, som deres barn har féet. Taget i betragtning at
barnene er udviklingshcemmede i en grad, som beretter dem til specialtilbud (amtslige tilbud),
virker det som et stort antal familier. Udover en manglende mulighed for at veelge mellem for-
skellige tilbud, har det formentlig ogsé betydning, at RTS er et sjceldent handicap. Det vender
vi tilbage til lidt senere.

Mere end halvdelen af familierne har oplevet problemer i forbindelse med fritidsaktiviteter for
deres barn. Forhindringerne skyldes bade barnenes handicap og mere praktiske forhindringer.
Det deekker bl.a. over rent praktiske problemer, som at barnene ikke har fysik til visse sports-

grene. Andre vanskeligheder kan vcere at finde mdlrettede specialtilbud eller fritidsaktiviteter.
Eller at forceldrene er nadt til at veere til stede.

| familier med store RTS-barn er der bekymring for, hvordan det skal gé, nér bernene bliver 18
&r og myndige. Forceldrene faler, at deres indflydelse begraenses veesentligt, og ligesd deres
mulighed for at veere advokater for barnene.

Forceldreindflydelse

| undersagelsen er forceldreindflydelse et gennemgdende tema. Bortset fra ét tilfcelde har alle
barnene boet eller bor stadig hos deres forceldre. Som alle andre forceldre er disse forceldres
udgangspunkt at sikre deres bern de bedste muligheder i livet, hvor der tages haejde for bor-



nenes scerlige situation. Forceldreinddragelse og -indflydelse er derfor centralt for at realisere
forceldrenes behov for at bidrage til deres berns udvikling. Forceldrene oplever, at der pd han-
dicapomrddet er en forskel fra normalomrddet. P& handicapomrddet er der involveret endnu
flere fagpersoner i barnets liv. Fagpersoner kan have stor indflydelse pé de tilbud, som gives til
barnet. I nogle tilfcelde kan det give forceldrene en falelse af at blive sat udenfor, ndr systemet
scetter i gang. Forceldrene foler, at de sidder med en unik viden — er en art eksperter i deres
barn. Men for de involverede fagfolk er de forceldre. Her opstdr konflikterne. Forceldrene giver
udtryk for, at de bruger for mange kreefter pa systemet. Kreefter de feler er nedvendige for at
sikre de bedste vilkdr, og fordi de ofte faler at de har mere konkret viden. De kan opleve en
rolleforskydning i forhold til fx deres sagsbehandler. Frustrationen kan opstd, nér forceldrene
oplever det som en kamp mod systemet at fG gennemfart de lgsninger, de har ensket. Regler
0g afgerelser steder sammen med forceldreomsorg og ensket om forceldreinddragelse.

Forceldrene @nsker information, rédgivning og medindflydelse. Information og rédgivning skal
gere dem i stand til at udeve deres medindflydelse. Medindflydelse skal sikre, at deres barn far
et "godt liv" med tilbud, som kombinerer omsorg med udfordring.

Pa den anden side oplever en del af forceldrene det offentlige system som stort, ofte bureaukra-
tisk, usmidigt og ufleksibelt. Det kan ga s@ vidt, at systemet bliver opfattet som en modstander,
og samarbejdet kan virke som en belastning. Selvom det ikke gcelder alle forceldrene og langtfra
gennem hele forlgbet, s@ er det disse oplevelser, der dominerer. Ikke at dette er s@ underligt
eller uventet. Dels har undersagelsen fokuseret pa de problemer, som familier oplever, og dels
vil komplikationer hos mange ofte std tydeligt i forhold til de episoder, hvor alt gik

gnidningsfrit. Ikke desto mindre har en veesentlig del af familierne haft oplevelsen af problemer

i samarbejdet, iscer med kommunerne. Spargsmdlet er hvordan man finder en middelvej, hvor
forceldrene kan sikres medindflydelse uden at have falelsen af en ekstra belastning i hverdagen.

Behov for samling af viden

Af gruppeinterviewet fremgdr, at der mangler en overordnet og koordineret behandlings-
strategi for barn med RTS. Det geelder scerligt indsatsen omkring habilitering (trcening) i for-
hold til den forsinkede psyko-motoriske udvikling. Her tcenkes scerligt pé fysio- og ergoterapi
samt talepcedagogisk indsats. Andre omrdder er oralterapeutiske og synsproblemstillinger.

Pa de omrdader oplever forceldrene forskelle pd indsatsen og manglende koordinering mellem
forskellige behandlingssteder. Forceldrene taler om en spredt viden, som ikke samles, hvil-
ket resulterer i, at forceldrene oplever at relevant viden gér tabt, ndr ikke alle behandlere fér
adgang til den.

Forceldrene oplever, at behandlingen/treeningen ofte er rettet imod handicappede barn, og
ikke specielt pd de behov, som er scerlige for bern med RTS.
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Forceldrene @nsker sig samme form for koordinering som eksempelvis praktiseres pd det
norske “Frambu” center. Her arbejdes med at koordinere indsatsen i forhold til den enkelte
diagnose. Frambu har eksempelvis udarbejdet fysioterapeutiske treeningsprogrammer
specifikt til barn med RTS.

| Danmark findes ogsd ekspertise, men forceldrene ved ikke hvor. Ekspertisen er ikke mélrettet
mod RTS og er kun i et vist omfang koordineret.

Man kunne forestille sig, at en samling af viden vil vcere med til at l@se problemet omkring
habilitering. Starstedelen af familierne synes ikke, at deres barn far en tilstrcekkelig meengde
treening og stimulering. De giver udtryk for et gnske om, at der bevilges flere timer. Reelt dcek-
ker dette ogsa over, at der mangler en uafheengig indsats som vurderer, hvilke behov barn med
RTS har, og hvad som er rimeligt at tilbyde. Ved uafhcengig menes uafhcengig af den bevilgende
myndighed, som i dette tilfcelde hovedsageligt er kommunerne og amterne. Samtidig har for-
celdrene den opfattelse, at der er ressourcemeessige begreensninger i den offentlige sektor, og at
dette reelt er udslagsgivende for, hvor meget traening deres barn tilbydes.

Hos andre grupper med sjceldne handicap har man arbejdet med behandlingsprotokoller

(se bl.a. Sundhedsstyrelses redegarelse “Sjceldne handicap. Den fremtidige tilrettelceggelse
afindsatsen i sygehusvaesenet” fra 2001). Behandlingsprotokoller er skriftligt formulerede
anbefalinger til god praksis for den enkelte diagnose. De er ofte formuleret i samarbejde med
relevante fagpersoner. Der er ikke udarbejdet en behandlingsprotokol for RTS. | de tilcelde,
hvor der er udarbejdet en behandlingsprotokol, er der ofte ogsd inddraget problemstillinger
omkring manglende koordinering.

I forhold til den sociale lovgivning har undersagelsen vist, at tidlig information er vigtig. For-
celdrene kender kun sjceldent til reglerne p@ omrédet og savner rédgivning i den svcere fase
med et nyfadt handicappet barn. Selvom det kan veere sveert at afgare, hvilken information om
sociale rettigheder, der er relevant i farste fase, s viser undersagelsen klart, at jo tidligere fami-
lierne modtager information, jo bedre er deres opfattelse af det samlede forlgb. Samarbejdet
bliver bedre med den kommunale sagsbehandler. Det ville nceppe veere helt holdbart at
konkludere, at tidspunktet, hvor informationen gives, er vigtigere end indholdet af den infor-
mation, som gives. For naturligvis nytter vel timet - forkert - information ikke. Men svarene har
vist, at tidlig information giver forceldrene en fornemmelse af, at der bliver taget hdnd om dem,
og at de ikke forholdes information.

Sjcelden diagnose

Betydningen af, at RTS er en sjcelden diagnose, ses méske ikke overraskende i mangel pd infor-
mation. Undersagelsen viser, at der iscer i de farste @r er et stort behov for information, og at
familierne har sveert ved at finde den. Der er sdledes bdde problemer med for lidt information
0g med, hvor man skal sage efter information.



Ndar forceldrene savner information, er det nok primeert for at finde svar pd deres egne spergs-
mdl om RTS; men samtidig skyldes det, at forceldrene oplever omgivelsernes manglende
viden. Der er ikke mange, som kender diagnosen RTS og ved, hvad det vil sige at have den.
Forceldrene er derfor ofte formidlere af viden om RTS. De familier, som har oplevet afklarings-
problemer i forhold til den sociale lovgivning, mener alle at det hcenger sammen med, at RTS
er en sjcelden diagnose. P& samme mdde beskriver alle de familier, som har oplevet problemer i
overgangen til skolen, at den sjceldne diagnose har haft betydning.

Scerligt denne manglende viden om RTS kan give en manglende feelles forstdelse — en mang-
lende feelles referenceramme for alle involverede fagpersoner og de direkte bergrte. For mange
fagfolk bliver personer med RTS blot som andre udviklingshcemmede, hvilket i mange situa-
tioner nceppe har den store betydning. Det risikerer dog at fjerne fokus fra de scerlige proble-
matikker for personer med RTS, som fx deres scerlige trivselsproblemer i de farste levedr samt
de tale- og andre problemer, der ofte opstdr som felge af deres underudviklede keebepartier.
Vores hdb er, at denne undersagelse kan veere med til at oplyse og informere fagfolk om, hvor-
dan det er at leve med diagnosen Rubinstein-Taybi Syndrom.
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Appendix

THE RUBINSTEIN-TAYBI
SYNDROME

ENGLISH SUMMARY

This publication - "Living with Rubinstein-Taybi Syndrome" (RSTS) - consists of a survey

of people with RSTS. RSTS is a hereditary syndrome characterized by a particular facial expres-
sion (drooping eyelids, protruding forehead and a hawklike nose) and a psycho-motoric men-
tally deficiency. There are about forty to fifty people with this syndrome in Denmark.

The survey has been carried out in co-operation with the Danish patient/parent association for
RSTS. The investigation is based on answers to a questionnaire and on focus-group
interviews with parents, children and adults with RSTS.

The survey of RSTS is part of a combined study in which about twelve diagnoses are to be
surveyed. Thereafter there is to be a compilation that weaves together the different surveys
and looks at the general conditions of people with a rare handicap.

Among other things, the survey provides insight into the daily challenges, both small and
large, for the families involved. This includes the interaction with professionals in the social and
health sectors and other sectors and what influence parents have on available treatment and
choices involved.

In particular, the survey focuses on childhood and youth. These are the years in which
parents often have to deal with hospital admissions and medical examinations and in which
the families involved often, for the first time, become "cases" for social workers etc. These are
also the years in which there are many transitions e.g. from day nursery to kindergarten, to
school and to adult life.

Based on parents' experiences and perceptions of the problems, the main conclusions of
the survey are, among other things, that it is crucial that parents can influence the public
resources available for their children. Sometimes the parents can feel that they are excluded
when the system “gets going”. Parents feel that they have unique knowledge and are experts
in their children. But to the professionals involved they are just parents. Their frustration
occurs when parents experience a struggle with the system to get the solutions they want.
Regulations and decisions conflict with parents' care and with the wish for involving them.



Another conclusion is that there is a clear need for collation and co-ordination of information
about RSTS. Parents feel that there is a lack of an overall, co-ordinated treatment of children
with RSTS. This is especially true of what is involved in training in relation to dealing with
delayed psycho-motoric development. This is particularly true of physiotherapy, ergotherapy
plus speech training. Parents speak about scattered knowledge and that the relevant
information gets lost when not all those involved in treatment have access to it. Parents

also experience the limits in the resources of the public sector and that this is decisive for how
much training is offered to their children.

Since RSTS is a rare diagnosis it is perhaps not surprising that there is a lack of information. The
survey shows that it is particularly in the early years that there is a great need for

information and that the families have great difficulty in finding this information. So there

are both problems of too little information and of how to find it.

When parents lack information this is probably primarily in finding answers to their own
questions but it is also due to the lack of information in the system at large. Our hope is
that this survey can help to enlighten and inform professionals about what it is like to live
with the Rubenstein-Taybi Syndrome.
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AT LEVE MED
RUBINSTEIN-TAYBI SYNDROM

Faerklarover, atderfindes etsyndrom, derhedder Rubinstein-TaybiSyndrom.Sygdommen
hegrer til de sjeeldne. Kun de feerreste fagfolk ved noget om den, og endnu feerre er klar over,
hvordan det er at leve med den.

Det forsgger denne publikation at rdde bod pd. Den er baseret pa en undersggelse blandt
pérarende til den lille gruppe af udviklingshcemmede bgrn og voksne, som har faet stillet
diagnosen.Publikationengiverindblikihverdagens smdogstoreudfordringerfordebergrte
familier.Herundersamspilletmedfagpersonaletisundheds-,social-ogandresektorerogfor-
celdrenes muligheder for atfaindflydelse patiloud og valg. lundersagelsen er deriscer fokus
pabgrne-ogungdomsdrene.Deteridenneperiode, atfamilierne ofteskaltacklehospitalsind-
leeggelser og lcegeundersggelser,

oghvorfamilierne ofte - for farste gang—bliver “ensag”idenkommunale socialforvaltning.
Dissedrerligeledespreegetafdemangeovergange:fxmellemvuggestue ogbarnehave, bar-
nehave og skole samt skole og voksenliv.

Undersggelsen af Rubinstein-Taybi Syndrom er det fjerde bidrag i et samlet kortlcegnings-
projekt,somCenterforSmaHandicapgrupperiveerksattei2000.Detrefarstekortleegninger
udkomi2000-2001.DedrejedesigomTourette Syndrom, Medfgdtknogleskarhed og Primcer
immundefekt.

Yderligere kortleegninger vil falge, bl.a. af Galaktoseemi, Ehlers-Danlos og Tubergs sclerose.
Endeligerdethensigtenatrundeafmedatgennemfgreetopsamlingsprojekt,dermeregene-
relt udsiger noget om det scerlige ved at leve med et sjeeldent handicap.



