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Hvad er CHARGE-syndrom?
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e 1 barn pr. 15.000-17.000 fgdsler
 Ca. 20 bgrn og unge i Danmark med CHARGE

* Ny genfejl: | 2004 fandt man fejlen pa gen CHD7 - 2/3 med
CHARGE har denne genfejl



Da diaghosen stilles

 Beskeden om den sjaeldne diagnose
* En ny erkendelse

* Det sjeeldne — kontakten til social-og
sundhedsvaesnet




Albert har i dag fglgende diagnoser og
udfordringer

Hjertefejl, Steno Fallot
Tetralogia

@sofagus atresi -
spisergrsforsnaevring

Nedsat syn - kolobom pa
synsnerven i venstre gje

Dgvhed

Haemmet vaekst

Forhgjet intrakranielt tryk
Vengse misdannelser
Dysfunktionelle kranienerver
Sen sproglig start (tegnsprog)
Manglende kenshormoner

Misdannede buegange i
mellemgret — darlig balance

Lav muskeltonus

Nedsat propioceptiv sans — evne
til at maerke kroppen

Hypermobilitet

Fejlstilling i knae og ankler
Hyppige luftvejsinfektioner
Sgvnbesveer
Spiseproblemer
Forstoppelse

Refluks

Nedsat fgle, lugte og
smagssans?



Albert og vores kontakt til
sundhedsvaesenet

Hospitaler og leeger

* Hjerteambulatoriet, RH

* Lungeambulatoriet, RH

* Bgrnekirurgisk afd., RH

* Neurologisk afd., RH

* Neonatal, RH

* Psykiatrisk Skadestue, RH

e Klinik for psykologi, RH

e Veekst og reproduktion, RH
 Bgrnemodtagelsen, RH

* (re, naest, hals afd., RH

* HovedOrtoCentret, RH

* @jenklinikken, RH

e Klinisk Genetisk afd., RH

* Klinik for ergo- og fysioterapi, RH
e Bgrnemodtagelsen, RH

e Klinik for Sjaeldne Handicap, RH
Audiologisk afd., Gentofte Hospital

@re, naese, hals afd., Gentofte Hospital
Barneafdelingen, Gentofte Hospital
@jenklinikken, Glostrup Hospital
Skeleklinikken, Glostrup Hospital
Barselsafdeling, Frederiksberg Hospital
Bgrneafdeling, Hvidovre Hospital

Immunologisk afdeling, Hvidovre
Hospital

Akademiska Sjukhuset, Uppsala

Amerikanske og europxiske laeger og
forskere

Egen laege
Speciallaeger
Vagtlaege



Albert og vores kontakt til
socialvaesenet mm.

Frederiksberg Kommune
* Socialradgiver 1

e Socialradgiver 2

e Socialradgiver 3

* Familieafdelingen

e PPR
* Hgre-tale-paedagog
* Psykolog

* Sundhedsplejersken
* Dagtilbudsafdelingen
e Kommunikationscentret

Specialinstitutionen Troldemosen
* Ledelse og paedagoger

Fysio- og ergoterapeut, hgre-tale-

paedagog

Desuden

VISO

Center for Dgvblindhed og
Hgretab, Aalborg

Materiale Centret, Aalborg
Center for Dgve, Herlev

Skolen pa Kastelsvej
(tegnsprogsundervisning).

Fredericiaskolen
(tegnsprogsundervisning).

Savah specialsko



De saerlige udfordringer ved
sjeldenheden og kompleksiteten

Vi er tovholderne
Ofte ingen eller darlig kommunikation
Laeger har begraenset viden

Konstant bekymring og darlig samvittighed
Glaede nar tingene lykkes ‘




Motivationen for Sjeeldne Familiedage

Albert 1% ar gammel |
@nskede at mgde andre familier
@nskede at blive klogere

Var i tvivl om vi kunne overskue det



Det direkte udbytte

Indholdet

Vi er ikke alene
Steerke foreeldre

Tale med andre maend
Accept af fglelser
Albert passet af en fremmed
Andre har det veerre
Egenomsorg (familiemal)




Udbytte pa laengere sigt

Seger megdet og feellesskaber med andre
foraeldre

Facebookgruppe - netveerk
Bedre forstaelse for hinanden
Initiativetager vs. offer

Kommunikationen med ’systemet’ — at veere
diplomat



Albert og Bertram
| dag




