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w.Emma och Jonas &r pa flygféltet. Riktigt snart ér det dags att
~ gé ombord pé flygplanet, som ska ta Emma, Jonas, mormor
och morfar till sédern. Anda till Kanariedarna, dér det ar
sommar aret runt och man kan simma i det varma vattnet!
Hamstern Manda &r inte med, hon fick stanna hemma. Hon
skulle inte trivas i den heta solen eller i simbasséngen.
- Mormor, varfér fick dom dér gé in fére oss i flygplanet?
undrar Emma.

- Négon i familjen har troligtvis en sddan funktionsvaria-
tion, som gor att de behéver hjélp med att gd ombord.
Jag vet att det ér ett lite kréngligt ord, jag kan férklara =
senare. Darfér far de gé forst, for att flygplanets assistenter
ska rymmas att hjélpa dem innan flygplanet &r proppfullt,
forklarar mormor. Emma fnissar dé hon ténker pé ett

proppfullt flygplan.
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Snart &r det Emmas, Jonas, mormors och morfars tur att gd ombord. Jonas far
fonsterplatsen, men de bestémmer att de ska sitta dér turvis, fér alla vill ju beundra
utsikten nér de flyger ovanfér molnen. Morfar sitter i mitten och Emma léingst ut.
Mormor fér sitta p& andra sidan av mittgadngen, fér det finns bara tre stolar i en
rad. Men mittgadngen &r s& smal, att man kan strécka sig éver och kittla mormor.
Det sitter ocks& barn pa andra sidan.




- Morfar, vad &r det med den dér
flickan?, undrar Jonas.

- Ja, hon ser annorlunda ut, och hon
liksom, sprattlar lite konstigt, fortsatter
Emma.

- Vi kan inte veta, men det kan ju vara
s& att hon har en funktionsvariation som
goér henne lite speciell, férklarar morfar.

- Ja, kanske det var hennes familj som
fick g& in forst i flygplanet, minns Emma.

- Kanske hon har en utvecklingsstér-
ning, jag vet att man kan ha det, séger
Jonas. !
Emma ser pé flickan och ténker: Ar alla
som har en utvecklingsstérning konstiga?
Och om man &r konstig, har man en
utvecklingsstdrning da?




.. utvecklings-













Nésta dag blir en dag pé stranden. Den é&r oéndligt lang,
eller sé ser det ut tminstone. Emma och Jonas simmar bland
véagorna och chillar i solstolarna om vartannat. Familjen de
sag pa flygplanet kommer och satter sig i solstolarna intill.
Barnen ser ut att vara lika gamla som Emma och Jonas.







 Emma ser p& barnen och fragar sedan av mormor och Kvinnan som satt med familjen pé flygplanet hér vad Emma
rfar:- Pappa har férklarat att alla ménniskor har ett eget och Jonas pratar om.
ept, en arvsmassa, och att det finns olika celler och kromo-

- Oj, vad bra er pappa har férklarat. Vill ni veta varfér
mer och gener i den. Har det nagot att géra med att den Anna beter sig lite annerlunda?
ar flickan &r annorlunda?
Jonas fortsétter:- Ja, han sa att ménniskan &r en hég med
celler. | cellerna finns var arvsmassa i ndgon sorts paket och
i arvsmassan finns ett recept p& hurudan ménniska vi ska bli.
Jag tror att paketen ér dom dér kromosomerna.

Morfar och mormor tittar tveksamt pé varandra, de minns
ingenting av det har!







Emma och Jonas tycker det &r pinsamt
att kvinnan har hért vad de pratade om.
Pappa och mamma har sagt att man inte
behdver berétta om alla sjukdomar och
diagnoser till alla man tréffar.

Men de &r ju nyfikna, s& de nickar
forsiktigt. Hon verkar inte ha nagot
emot det, fér hon ler glatt och séger:
- Okej, jag ska férsdka forklaral

Kvinnan ritar i sanden med en spade
och beré&ttar: - Anna har en kromosm-
avvikelse. Den har gjort att hon har en
kognitiv funktionsvariation, eller en ut-
vecklingsstdrning, men det har inte alla
som har en kromosomavvikelse.
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1st 46 stycken och de ser ut
& av kromosomerna kallas
or X och X.

ndra barnen har vént sig

Kika pd forsdttsbladet
i borjan av boken! Ddr ser
du en bild av pojkars och
flickors kromosomer.



Dags for
eftersdttsbladet i slutet
av boken! Ddir finns
en detaljerad bild.

- Emellanét hénder det att kromosomerna fér fér mycket eller
for lite genmaterial. Om en kromosom far fér ménga delar,
kallas det duplikation. Om det finns f&r lite av ndgon del
kallas det fér deletion.



- Eller sé& kan det vara en translo-
kation, och det betyder att delar fran
tvé kromosomer har lossnat och bytt
plats med varandra eller sé har tvé
kromosomer fastnat i varandra. Ibland
kan en ménniska ha fér ménga eller fér
f& kromosomer, alltsé flera eller farre

&n 46. Om det finns négot avvikande
i kromosomerna, kan det paverka
mdnniskans utseende eller sattet att
léra sig nya saker eller prata. Men fér
vissa syns det inte alls att de har en
kromosomavvikelse.




- Man vet oftast inte vad en kromosom-
férandring beror pa. lbland har det att
géra med arvsmassan och ibland
beror det bara pa slumpen. Det &r
aldrig nagons fel.

- | vér familj &ér det s4, att jag &r
translokationsbérare. Det &r ett svart
ord, men det betyder att féréindringen
i arvsmassan inte pdverkar mig. Bara
Anna, som &r min dotter.




- Men det far ni kanske héra mera om
en annan gang, vi behéver inte prata
om precis allt just nu.
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- Kanske ni gar och doppar er nu, har ni varmt?, Barnen nickar och alla fyra springer ut i végorna tillsammans.
frdgar mormor. Annas bror, Alex, tar Anna i handen sé att hon ocksé véagar

sig ut i vattnet.



- Anna kan inte riktigt prata sé att ni
férstar, men hon kan liksom prata med
S— hjélp av bilder, beréttar Alex.

5 Men nu bérjar alla skratta nér vagorna
né&stan faller omkull dem.



Solstolarna skjuts ihop s& att hela
géinget kan sitta och, bast av allt,
ha picknic tillsammans.




- Jonas é&r ju férresten annorlunda pé det séttet att han
ar kortvuxen, séger Emma till alla.
- Jag har ingen sjukdom, men jag ser &ndé annorlunda

ut @n ni, for alla manniskor &r olika. Har pa stranden ser
“alla &tminstone lite olika ut, konstaterar Emma dé& hon ser
sig omkring.

Anna visar en bild med en glass p& och de andra barnen
gillar hennes férslag. Morfar har precis passligt med slantar
i planboken och glasskiosken &r inte langt borta.



Senare pé kvéllen ringer Emma och
Jonas ett videosamtal hem till mamma
och pappa. De sitter i soffan och
hamstern Manda kléttrar p& dem.
Emma och Jonas visar hotellrummet

och beréttar om dagens héndelser.
Emma beréttar ivrigt: - Vi har fétt nya
kompisar! En av dem har lite annor-
lunda kromosomer. Bara s& att du vet
Manda, s& har méanniskor oftast 46
kromosomer, men vissa mdnniskor kan
ha flera eller farre. Eller s& kan det
fattas delar frén ndgon kromosom

eller s& kan nagon del dka vilse. D&
kan ménniskan fungera pé ett lite annor-
lunda sétt, men inte alltid. Var kompis
till exempel, pratar inte som vi, men
hennes favorit ér jordgubbsglass och
hon kan nog bestélla den sjalv. Imorgon
ska vi Gta dubbelt s& mycket glass!







DUPLIKATION DELETION
Det finns fér ménga bitar En bit av en kromosom
av en viss kromosomdel. fattas.



ELLER

TRANSLOKATION AVVIKANDE ANTAL
Bitar frén kromosomer Det finns flera eller farre
byter plats med varandra. kromosomer &n 46 stycken.



Dé barn ladgger mérke till olikheter hos andra kan det hénda var som helst,
till exempel pé& semesterresan till Kanarieéarna! Hej, vi funderar p& kromosomer
ger pa ett dverskadligt och roligt sétt information om kromosomavvikelser.
Emma och Jonas, som vi traffade i boken Hej vi bakar en ménniska, fér under
sin sddernresa léra sig mera om kromosomer, kognitiva funktionsvariationer och
mdnniskors olikheter. Boken kan &éppna upp fér samtal med barn i alla éldrar,
och speciellt med dem som berérs av émnet

Boken é&r utformad av en arbetsgrupp bestdende av sakkunniga i séllsynta och

arfiliga sjukdomar vid Kehitysvammaisten Tukiliittos enhet Harvinaiskeskus Norio.
Overséttning till svenska, Folkhélsan (folkhalsan.fi/sallsyntadiagnoser)
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