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VALKOMSTVIDEO

Att fa veta att ditt barn har KAT6-syndrom kan vacka manga kanslor pa
en gang: fragor, osakerhet och férhoppningar om hur framtiden kan
komma att se ut. Det ar helt naturligt att kdanna sig 6vervaldigad av det
okanda, men kom ihag att du inte ar ensam nar du tar nasta steg framat.

De forsta veckorna och manaderna efter diagnosen kan kannas
forvirrande och isolerande. Men allt eftersom du lar dig mer och méter
andra familjer pa en liknande resa, kommer du att upptacka att du ar en
del av en stark och medkédnnande gemenskap som stéttar varandra. Det
finns verkligt hopp framoéver. Barn med KATG6 fortsatter att vaxa, lara sig
och 6verraska sina familjer varje dag.

Med tiden kommer du att méarka att ditt barn har mer gemensamt med
andra barn an du forst kanske trodde. Ditt barns behov &r desamma:
karlek, larande, vanskap och gemenskap, aven om utvecklingen sker pa
deras eget satt och i deras egen takt. KAT6 ar ett medicinskt tillstand,
men det definierar inte ditt barns formagor, personlighet eller potential.

Aven om KAT6-syndrom innebar unika utmaningar, kan det ocksa ge
extraordinara insikter om motstandskraft, engagemang och villkorslds
karlek. Trots att det ar ett av de mest sallsynta genetiska tillstanden i
varlden och drabbar farre an 1 av 8 miljoner manniskor, ar du langt ifran
ensam. KAT6-gemenskapen bestar av familjer som har gatt denna vag
fore dig och som garna delar med sig av vagledning, uppmuntran och
stéd. Tillsammans med dem arbetar KAT6 Foundation for att hjalpa din
familj att navigera varje steg pa denna resa.
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Vad ar KAT6-
syndromet?

KAT6-syndrom ar ett extremt sallsynt
genetiskt tillstdnd som orsakas av
varianter (férandringar) i KAT6A- eller
KAT6B-generna. Dessa gener fungerar som
epigenetiska regulatorer — de hjalper till
att "6ppna upp" vart DNA sd att ratt gener
kan anvandas vid ratt tidpunkt fér
halsosam tillvaxt och utveckling.

Tank dig DNA som en trad hart lindad pa
en spole. For att vara kroppar ska fungera
korrekt maste traden vecklas ut forsiktigt i
precis ratt 6gonblick sa att varje gen kan
gora sitt jobb. KAT6-gener styr inte bara
en funktion; de paverkar aktiviteten hos
manga olika gener i vara kromosomer.

Pa grund av detta ger studier av KAT6A-
och KAT6B-forskare viktiga insikter i hur
olika delar av kroppen vaxer och fungerar
tillsammans. Det vi lar oss av KAT6-
forskningen har potential att forbattra
halsan langt bortom dessa sallsynta
syndrom.

Barn med KAT6-syndrom vaxer och
utvecklas pa sina egna unika satt, och
deras behov kan variera kraftigt. Vissa
barn har nytta av mer medicinskt eller
utvecklingsmassigt stdd, medan andra kan
ha mildare skillnader. Oavsett var ditt barn
befinner sig pa det spektrumet finns det
verktyg, terapier och omtanksamma
yrkespersoner som kan hjalpa dem att lara
sig, vaxa och blomstra i sin egen takt.

Forskare lar sig fortfarande varfér denna
variation uppstar, men bevis tyder pa att
typen av variant och dess placering inom
genen kan paverka bade typen och
svarighetsgraden av symtom. Detta
samband mellan en specifik genférandring
och de egenskaper den paverkar kallas en
genotyp-fenotypkorrelation.
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Diagnostisering av KAT6

KAT6-syndrom uppstar nar en genetisk
variant uppstar mycket tidigt i
fosterutvecklingen. | de flesta fall ar dessa
forandringar de novo (en latinsk term som
betyder "fran boérjan"), vilket innebar att
varianten inte arvs fran en foralder, utan
sharare uppstar spontant hos den drabbade
personen.

Fram tills nyligen kravdes omfattande
genetiska tester for att identifiera KAT6-
varianter, vilka ofta var dyra och inte allmant
tillgangliga. Idag tacks dessa tester oftare av
forsakringar, och KAT6-varianter ingar i mer
riktade testpaneler, vilket gor genetiska tester
snabbare och mer tillgangliga for familjer.

De viktigaste testalternativen inkluderar:
¢ Hel exomsekvensering (WES): Sekvenserar
alla kodande regioner (exoner) i genomet,
som innehaller de flesta
sjukdomsframkallande varianter.
¢ Helgenomsekvensering (WGS):
Sekvenserar hela genomet, inklusive
kodande och icke-kodande regioner, vilket
gor det till det mest omfattande
alternativet.
¢ Panel fér nasta generations sekvensering
av intellektuell funktionsnedsattning (ID
NGS): En riktad panel som inkluderar
KAT6-varianter, ofta snabbare, mer
tillgangliga och med stdrre sannolikhet att
godkannas av forsakringen som ett forsta
steg.
Tillgangligheten av testning kan variera
beroende pa land, sa familjer bér kontrollera
lokala alternativ.

Trots dessa framsteg férbises fortfarande
manga barn och vuxna med KAT6-syndrom.
Eftersom egenskaperna hos KAT6 kan likna
andra tillstand, sdsom autism, cerebral pares
(CP) eller global utvecklingsférsening, kan
familjer fa en allman diagnos utan att
nagonsin fa veta den underliggande genetiska
orsaken. Dessutom ar inte alla vardgivare
bekanta med sallsynta genetiska syndrom, sa
ratt testning kanske inte erbjuds.

KAT6 Foundation arbetar for att 6ka
medvetenheten bland familjer, lakare och
forskare. Vart mal ar att hjalpa fler manniskor
att fa tillgang till genetiska tester, sa att barn
och vuxna kan fa en tidigare och korrekt
diagnos - och det stéd som féljer med den.

Ar 2026 hade farre &n 1 000 individer
varlden over formellt fatt en KAT6-diagnos
med KAT6-syndrom. Men i takt med att
testning blir vanligare och medvetenheten
Okar forvantar vi oss att dessa siffror kommer
att 6ka, vilket ger familjer och lakare en
djupare forstaelse for detta sallsynta
tillstand.
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KAT6-varianter

KAT6-VARIANTER: VAD VI VET OCH VAD VI FORTFARANDE LAR OSS OM

Mycket aterstar att lara sig om hur specifika KAT6A- och KAT6B-genvarianter paverkar
individer. De flesta aktuella fynden ar baserade pa mindre forskningsstudier, och forskare
arbetar fortfarande med att forsta exakt hur olika varianter paverkar utveckling och halsa. Allt
eftersom forskningen fortsatter kan det vi vet idag komma att férandras.

Genetisk information kan kannas évervaldigande, men du behdver inte vara expert pa genetik
for att forsta ditt barn. | de flesta fall kan en genvariant hjalpa till att forklara generella
monster, men den kan inte forutsaga ett barns framtid, férmagor, personlighet eller potential.
Ditt barns utveckling formas av manga faktorer, inklusive terapier, medicinsk vard, familjestéd
och barnets egna unika styrkor.

FORSTA KAT6-VARIANTER
Gener ar som instruktioner skrivna i en bok. Dessa instruktioner talar om fér kroppen hur den

ska tillverka proteiner, vilket hjalper cellerna att utféra sina uppgifter. Varianter (eller
forandringar) i KAT6A- och KAT6B-generna kan paverka hur val dessa instruktioner lases och
foljs av kroppen. Att forsta ditt barns specifika variant kan hjalpa dig att battre forsta barnets
symtom.

TYPER AV KAT6-VARIANTER:
* Nonsens- eller frameshift-varianter — Dessa gor att

instruktionerna slutar for tidigt, sa proteinet blir ofullstandigt. Det
har ar som en mening i en bok som slutar halvvags och inte ar
logisk.

Varianter av skarvplatser — Dessa paverkar hur genens
instruktioner klipps och satts ihop. Viktiga delar kan utelamnas
eller omorganiseras. Detta ar som att ta bort prefixet i ett ord,
vilket kan andra dess betydelse eller gora det svart att forsta. Kom
ihag: ihag » medlem

Missense-varianter — en enda "bokstav" i genen andras, vilket
byter ut en byggsten i proteinet mot en annan. Dessa ar vanligtvis
kopplade till mildare symtom. Detta ar som ett felstavat ord:
ibland kan du fortfarande forsta det, och andra ganger andras
betydelsen. Till exempel, sitt > satt (har forstas betydelsen
fortfarande) satt - katt (har andras betydelsen)

Stora deletioner eller dubbletter — Dessa intraffar nar en del av en
gen, eller ibland hela genen, saknas (deleteras) eller upprepas
(dupliceras). Detta ar som att utelamna hela meningar eller att
samma mening upprepas flera ganger i ett stycke.

Typer av KAT6-varianter
(KAT6A och KAT6B)

y Dumheter
| Stoppar proteinet for tidigt -
vilket gor det ofullstandigt

Ramforskjutning
Forskjuter lasramen - skapar
ett felaktigt protein

Skarvplats
Paverkar hur geninstruktioner
sammanfogas

Missense
Andrar en byggsten i proteinet

Stora borttagningar

eller dubbletter
Tar bort eller kopierar stora
delar av genen

:
%)
$
g

Las mer om genetiska

varianter.
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HUR VARIANTLOKALISERING
RELATERAR TILL SYMTOM

Forskare studerar var en variant férekommer i
KATGA- eller KAT6B-genen eftersom platsen
ibland kan paverka hur genens instruktioner
lases och hur det resulterande proteinet
fungerar. Denna typ av forskning hjalper till
att identifiera generella ménster éver grupper
av individer, men den anvands inte for att
forutsaga resultat for ett enskilt barn. Gener
ar som langa instruktionsmanualer. En
forandring i en del av instruktionerna kan
paverka slutresultatet annorlunda an en
forandring i en annan del. Genom att studera
variantplatsen hos manga individer kan
forskare battre forsta hur KAT6-gener
fungerar 6verlag. Viktigt ar att dessa mdnster
inte ar absoluta, och barn med samma
variantplats kan ha mycket olika férmagor,
utmaningar och utvecklingsvagar.

VAD FORSKNINGEN HITTILLS HAR
OBSERVERAT

Aktuell forskning tyder pa att varianternas
lokalisering kan paverka symtomen, aven om
resultaten baseras pa ett begransat antal
individer och fortsatter att utvecklas. | den
stérsta publicerade studien av individer med
KAT6A-varianter fann forskare att varianter
som férekommer senare i genen oftare ar
associerade med mer betydande
utvecklingsutmaningar, medan varianter
tidigare i genen oftare var kopplade till
mildare skillnader i tal och inlarning (Kennedy
et al.,, 2019).

For KAT6B har klinisk forskning visat att
varianter tenderar att klustra i specifika
regioner av genen och ar associerade med
olika kliniska ménster. Varianter i borjan av
exon 18 ar oftare kopplade till genitopatellart
syndrom (GPS), vilket vanligtvis inkluderar
mer betydande motoriska, skelett- och
hjarnfynd, medan varianter i slutet av exon 18
elleriexon 3,7 11 samt 14-17 ar oftare
associerade med Say-Barber-Biesecker-
Young-Simpson syndrom (SBBYSS) (Johnston
et al., 2018; GeneReviews, 2020). Dessa fynd
tyder pa ett spektrum av effekter baserat pa
var varianten férekommer, aven om varje
barns upplevelse forblir unik.

ETT VIKTIGT MEDDELANDE TILL FAMILJER

Dessa observationer beskriver grupptrender, inte individuella resultat. Ett barn med en senare
variant kan utveckla fardigheter som évertraffar férvantningarna, medan ett barn med en
tidigare variant kan méta utmaningar som inte férutspaddes. Variantens lokalisering ar bara en
del av en mycket storre bild som inkluderar medicinsk vard, terapier, familjestdéd och varje
barns unika styrkor och behov. Denna information ar avsedd att stddja forstaelsen, inte att
begransa hoppet eller definiera vad ett barn kan uppna. Varje barn med KAT6 ar unikt, och
deras resa kan inte bestammas enbart av genetiken.
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Kannetecken vid KAT6

Gen Syndromnhamn Andra namn fér genen

Lysinacetyltransferas 6A,

Arboleda-Tham syndrom i
KATBA Yy MOZ (n'10.n0(':yt|skt .
(ARTHS) leukemizinkfingerprotein),
MYST3
Sgy-Barber-Blesecker-Young- Lysinacetyltransferas 6B,
KAT6B | Simpson-syndrom (SBBYSS), MORF (MOZ-relaterad

Genitopatellart syndrom (GPS),

faktor), MYST4
Ohdo-syndrom (OHDOS)

Barn med KAT6A och KAT6B har manga likheter. Dessa tva gener tillhdr samma familj av
epigenetiska regulatorer, vilket innebar att de hjalper till att kontrollera hur andra gener
fungerar. Nar det sker en férandring i en av dessa gener kan det paverka manga delar av
utvecklingen. Aven om varje syndrom har sina egna unika egenskaper, finns det en stor
overlappning mellan dem.

De flesta barn med KAT6 upplever nagon grad av tal- och motorisk fordroéjning, lag muskeltonus
och svarigheter med matning eller magtarmkanalen, sarskilt i tidig barndom. S6mnproblem och
synproblem ar ocksa vanliga. Barn med KAT6B har oftare tydliga skillnader i skelettet eller leder,
inklusive ledkontrakturer, skillnader i extremiteter eller knaskalsavvikelser.

Vissa barn med KAT6 kan ocksa uppleva neurologiska fynd, sasom kramper eller skillnader i
hjarnstrukturen. Muskuloskeletala problem, inklusive ledslapphet, skolios, kontrakturer eller
muskelspanningar, kan bli mer markbara nar barn vaxer. Trots dessa potentiella medicinska fynd
visar data fran KAT6A/KAT6B-patientregistret (2025) att majoriteten av foraldrarna rapporterar
att deras barn har god allman halsa.

Det ar viktigt att komma ihag att varje barn ar unikt. De specifika egenskaperna och hur mycket
de paverkar ditt barn, kan variera kraftigt, aven mellan barn med samma genetiska forandring.
Ditt barn kommer att ha sin egen kombination av styrkor, utmaningar och personlighet. Familjer
beskriver ofta sina barn som sociala, tillgivna och fantastiskt motstandskraftiga.

Diagrammet pa de kommande tva sidorna ger en detaljerad 6versikt Over egenskaper som ses i
KAT6A och KAT6B, tillsammans med anteckningar om nar de tenderar att dyka upp. Din familj
kan tycka att det ar bra att skriva ut diagrammet och dela det med ditt barns medicinska team
for att vagleda varden och félja utvecklingen.
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RAPPORTERADE EGENSKAPER VID KAT6-SYNDROM

Mindre vanligt: observerats hos 5-24 % av individerna
Sallsynt: observerats hos farre an 5 % av individerna

Mycket vanligt: observerats hos 50 % eller fler av individerna
Vanliga: observerats hos 25-49 % av individerna

Kategori Egenskap KAT6A KAT6B Debut
Utveckling _ Global utveckllhgsforser?.lng_/ e 5 e Upptacks unoder sp?dbarns-
intellektuell funktionsnedséattning och smabarnsaren
Tal- och sprékstorningar (begransat s ) Talférsening mérks i tidig
. Mycket vanligt Mycket vanligt
tal, apraxi) barndom
Hypotoni (lag muskeltonus) Vanligt ° Mycket vanligt Noteras vaniigtvis under
yp 9 g y 9 spadbarnstiden
Beteendestorningar (inklusive
autism, sensorisk bearbetning, Vanligt ' Mindre vanligt Observeras under barndomen
ADHD)
Forser?ad mot_orlslf utveck.l.lng (grov- Vanligt e v Syonllg unoder spadbarns- ocho
och finmotorik, rérelsestdrningar) smabarnsaren och kan kvarsta
. . . . .5 . Kan upptrada under
Neurologi Epilepsi / kramper Mindre vanligt Vanligt

barndomen

Skillnader i hjarnstruktur (Chiari-
missbildning, avvikelser i corpus
callosum, ventrikulomegali, agenesi,
lissencefali, tethered cord, fordréjd
myelinisering)

Sallsynt

Mycket vanligt

Identifieras med MR, oftast
under barndomen

Matning & Mag-

Matningssvarigheter

Mycket vanligt ’

Mycket vanligt

Mycket tydligt under
spadbarnstiden; vissa behdver

tarm (svaljsvarigheter, sondmatning) K fe Samdmetnig
- bl - . Kvarstar under barndom och
ag armprore(:lrl:]X§ orstoppning, Mycket vanligt ’ Mycket vanligt vuxenliv och kraver ofta
kontinuerlig behandling
Ssyn Skelning, kortikal synnedsattnlng e e 1o sl ETiE: lfpptacks vanllgtyls under
(CVI), brytningsfel spadbarns- och tidig barndom
Horselnedséttning (konduktiv och ([, liatyi q
Horsel sensorineural), perforerade Mindre vanligt Vanligt pREAcKs vaniigvis tnder

trumhinnor

spéadbarns- och tidig barndom

Gemensamheten baserades pd data frdn féljande kéllor: 1. Arboleda et al., 2015 4. Kennedy et al., 2019 5. NORD Patient
Registry, 2025 6. National Organization for Rare Disorders, 2023 7. Tripathi et al., 2025 8. Yabumoto et al., 2021
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Fortsatt

RAPPORTERADE EGENSKAPER VID KAT6-SYNDROM

Mindre vanligt: observerats hos 5-24 % av individerna

Mycket vanligt: observerats hos 50 % eller fler av individerna

Vanliga: observerats hos 25-49 % av individerna

Sallsynt: observerats hos farre an 5 % av individerna

Kategori Egenskap KAT6A KAT6B Debut
L Séarpraglade ansiktsdrag T T . Upptacks fran
Medfédda organ Mycket vanligt Mycket vanligt 2
g (mikrocefali, dysmorfi) Y . Y . spadbarnstiden

Medfoédda hjartfel
(formaksseptumdefekt [ASD],
kammarseptumdefekt [VSD],

Mycket vanligt ’

Mycket vanligt @

Finns vid fédseln, om

. . narvarande
persisterande ductus arteriosus
[PDA], klaffavvikelser)
. . . , Upptacks fran
7 8
Mikrocefali Vanligt Vanligt spadbarnstiden

Njur-, urinvags- och genitala
awvikelser (hydronefros, reflux,
strukturella avvikelser)

Mindre vanligt

Mycket vanligt

Upptacks under
spéadbarns- och barndom

Endokrina besvar (skoldkortel,
tillvéxthormon, pubertet)

Mindre vanligt "’

Vanligt &

Debut varierar

Rorelseapparaten

Ledslapphet / éverrérlighet

Mindre vanligt ?*

Mycket vanligt 8

Synlig under spadbarns-
och tidig barndom

Ryggradsavvikelser

Mindre vanligt 1

Mindre vanligt 8

Utvecklas senare under
barndom/ungdom

Onormal knaskal
(agenesi/hypoplasi)

Ej rapporterat

Mycket vanligt 2

Synlig under spadbarns-
och tidig barndom

Kontrakturer / stela leder

Ej rapporterat

Mycket vanligt

Finns vid fédseln men
kan utvecklas med alder
och nedsatt rorlighet

Ovriga halsobesvér

Tillvéxtproblem (kortvéxthet, vikt)

Mindre vanligt

Mindre vanligt

Noteras oftast under
spadbarns- och tidiga ar

Frekventa infektioner (luftvagar,

Borjar under spadbarns-

oron) Vanligt Vanligt och smabarnsaren
Sémnproblem Vanligt 7 Mindre vanligt ° Upptrader?ftatldlgt eel
kan kvarsta
Synlig under spadbarns-
Tandavvikelser Vanligt Vanligt ymig P

och tidig barndom

Gemensamheten baserades pé data frdn féljande kdllor: 1. Arboleda et al., 2015 4. Kennedy et al., 2019 5. NORD Patient
Registry, 2025 6. National Organization for Rare Disorders, 2023 7. Tripathi et al., 2025 8. Yabumoto et al., 2021
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Mag-tarmproblem i
KAT6

Mag-tarmproblem ar vanliga hos individer med KAT6 pa grund av lag
muskeltonus och skillnader i tarmmotilitet. Dessa kan leda till GI-termer att
forstoppning, ldngsam matsmaltning, sura uppstotningar eller allvarligare

kéanna till
komplikationer som tarmvred. Detta kan lata évervéldiganfje, men -
behandlingar och stdd vid matning kan goéra stor skillnad. Aven om det ar e pashiarcris
sallsynt kan tillstdnd som felrotation eller tarmvred vara livshotande om av tarmarna under
de inte behandlas omedelbart. Eftersom kommunikationssvarigheter och R s
hég smarttolerans ar vanliga vid KAT6 bor du noggrant dvervaka ditt Tarmvred:
barns tarmvanor, vara uppmarksam pa beteendeférandringar och Vridning av tarmen
omedelbart sdka lakarvard om nagot verkar fel. Tidig upptackt och orsakartarmured
intervention ar nyckeln till att férebygga allvarliga komplikationer. MASTE LASA

TARMVRED - SNABBGUIDE

Barn och vuxna med KAT6 kan uppleva tarmvred, vilket kan bli livshotande om det
inte behandlas snabbt.

TECKEN ATT HALLA UTKIK EFTER:

e Forandringaritarmrorelser eller forstoppning

e Krakningar, diarré, uppblasthet eller svullnad

e Ovanlig irritabilitet, tillbakadragenhet, sléhet eller rastléshet

e Om ditt barn inte kan kommunicera smarta pa ett tillforlitligt satt kan
beteendefdérandringar vara det forsta tecknet.

VARFOR DET AR VIKTIGT:

Vissa tarmproblem, som felrotation eller tarmvred, kraver snabb medicinsk vard.
Aven om ditt barn fortfarande har gaser eller avféring kan en blockering vara
allvarlig. Om nagot verkar fel, sk omedelbart lakarvard.

DIN ROLL:

Du kénner ditt barn battre an ndgon annan. Om du ndgonsin marker att nadgot kanns
annorlunda for barnet eller inte verkar helt ratt, ar det okej att kontakta din
vardgivare. Att lita pa din magkansla och saga ifran nar du har funderingar kan goéra
stor skillnad for att halla ditt barn friskt och fa stod.
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Nyligen diagnostiserad - vad nu?
Vardgivarchecklista for KAT6-syndrom

MEDICINSK UPPFOLJNING

O Traffa ditt barns barnlakare eller genetiker for att granska diagnosen.

O Bekréfta vilka specialister som ska tréaffas och boka in forsta moten.

O Spara kopior av rapporter, testresultat, bilddiagnostik och rekommendationer.

TIDIG INTERVENTION OCH SKOLTJANSTER
Alder 0-3:
O Begar en utvardering av tidig intervention.
O Spara behandlingsrekommendationer och framsteg.
Skolalder:
O Begar en skolbaserad utvardering.
QO Uppratta en individuell utbildningsplan (IEP) eller motsvarande som anvands i ditt land.

REGISTER

O Ga med i KAT6A/KAT6B-patientregistret. Registrera dig har
O Fylli KAT6-gemenskapsundersokningen. Delta i undersékningen

VARDGIVARES STOD
O Ga med i KAT6-stodgruppen pa Facebook for att fa kontakt med andra och dela
erfarenheter och farad. Gamedigruppen
O Se stiftelsens valkomstvideo for nya familjer.  Titta p& video
O Luta dig mot dina vanner och din familj - de kan vara en viktig kélla till emotionellt stod.

ORGANISERA DINA REGISTER
(OSkapa en parm eller digital mapp for:
- Medicinska sammanfattningar och utvarderingar
- Terapi- och skolplaner och rapporter
- Kontaktinformation for specialister
- Motesanteckningar
- Utvecklingsloggar

HALL DIG UPPDATERAD
OFolj KAT6 Foundation pa Facebook, Instagram, LinkedIn, X och YouTube.

FORSKNINGSMOJLIGHETER
O Granska aktuella forskningsstudier och datainsamlingsprojekt pa KAT6.org.
QO Registrera dig for att bidra till KAT6 iPSC Bank. Las mer.
O Spara alla samtyckesdokument for dina egna register.
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Medicinska specialister

Eftersom KAT6 paverkar manga omraden inom utveckling
och hélsa arbetar de flesta barn med ett team av
specialister som samordnar varden tillsammans. Familjer
bérjar vanligtvis med en barnlékare eller genetiker som
Overvakar tidiga behov och gér remisser. Om tillganglig kan
en tvarvetenskaplig klinik ocksa forenkla varden genom att
samla flera specialister i en och samma miljo.

Vanliga specialister kan inkludera:

Genetiker - forklarar diagnosen, granskar ditt barns genetiska rapport och vagleder
langtidsvarden.

Utvecklingspediatriker — dvervakar milstolpar och koordinerar remisser.

Neurolog — utvarderar muskeltonus, kramper och andra problem i nervsystemet.
Gastroenterolog (Gl) — hanterar matningsproblem, reflux och férstoppning.

Kardiolog — kontrollerar hjartskillnader.

Endokrinolog - dvervakar tillvaxt, skoldkértel och hormonutveckling.

Ogonlikare och audionom - bedémer syn och horsel.

Ortoped och ortopedingenjor- utvarderar ben och leder och tillhandahaller stédjande
hjalpmedel vid behov.

Oron-, nis- och halsspecialist (ONH) - behandlar luftvagsproblem, éroninfektioner, horsel
och svaljnings- eller andningssvarigheter.

Néaringsfysiolog, matningsterapeut eller dietist — stodjer utfodring och halsosam tillvaxt.
Tandlédkare — 6vervakar munhalsa, tandutveckling och tandproblem.

Ditt barns vardteam kan férandras over tid. Vissa specialister, som beteende- eller psykiatriska
vardgivare, kan laggas till nar nya behov uppstar, medan andra kanske inte langre behdvs nar
ditt barn vaxer. Eftersom varje barn med KAT6 ar unikt ar det viktigt att deras vard anpassas till
vilka de ar och vad de behdver i varje skede.

KAT6:s tvarvetenskapliga klinik pa Boston Children’s Hospitall

Under ledning av Dr. Olaf Bodamer och Dr. William Brucker 6ppnade ett tvarvetenskapligt
kliniskt program i februari 2026, som erbjuder ett heltackande medicinskt hem fér patienter
med KATGA- eller KAT6B-syndrom.

For att boka en tid eller for ytterligare information, vanligen kontakta KAT6-klinikens

koordinator pa rarediseases@childrens.harvard.edu.
@ Boston Children’s Hospital
Where the world comes for answers
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Medicinsk checklista - KAT6A /KAT6B syndrom

Tips for familjer:

e Baslinjebeddmningar av hjart-, njur-, hjarn- och endokrina funktioner ar sarskilt viktiga.
e Ditt barn kanske inte behdver alla tester; folj din barnlakares eller genetikers riktlinjer.
e Spara en kopia av alla resultat for att folja framstegen dver tid.

(&) KARDIOLOGI
O Ekokardiogram (for att upptacka medfoédda hjartfel: ASD, VSD, PDA, klaffavvikelser)

UTVECKLING OCH TERAPI

O Utvecklingsbeddmning av en utvecklingspediatriker eller neurodevelopmental specialist
O Remiss for tidig intervention (fysioterapeut, logoped, arbetsterapeut)

O Utvardering av matnings-/svaljningsférmaga av en logoped eller matningsspecialist

(%) NEUROLOGI

O Pediatrisk neurologisk utvardering (tonus, reflexer, kramper)

QO EEG (vid misstanke om kramper eller som baslinje)

O Hjarn-MR (beddmning av Chiari-missbildning, ventrikulomegali, fordréjd myelinisering, tethered cord,
agenesi av corpus callosum) Din lakare kan tajma MR-undersdkningen for nar anestesi redan ar
planerad, till exempel under en annan procedur.

NJUR-/URINVAGAR
QO Njurultraljud (foér att upptacka strukturella avvikelser eller
hydronefros)

ENDOKRIN
O Skoldkortelfunktionstester

Q Tillvaxtévervakning (langd, vikt, tillvaxtkurvor)
O Pubertetsutvardering (nar barnet narmar sig tonaren)

MAG-TARMKANALEN OCH NARING
O Mag-tarm-utvardering (reflux, férstoppning, andra problem)
QO Naringsbeddémning / konsultation med dietist (vid tillvaxt- eller matningsproblem)

SYN OCH HORSEL
QO Oftalmologisk undersokning (strabismus, kortikal synnedsattning, brytningsfel)
O Horselbeddémning

() MUSKULOSKELETALA / ORTOPEDISK
O Ortopedisk utvardering (ledslapphet, skolios, kontrakturer, agenesi, hypoplasi)

) sovA
O Sémnbeddmning (vid misstanke om svarigheter att somna/sémna vidare/sémnapné)
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Terapier

Tidig intervention och fortsatt terapi kan géra en betydande
skillnad for ditt barn med KAT6 och &r ofta tillgangliga utan
kostnad for familjer som bor i USA. Remisser for terapi

kommer ofta fran ditt barns vardgivare eller

utbildningsteam, och familjer kan ocksa valja att séka privat
terapi. Ditt barn kommer att utvecklas i sin egen takt, men
med ratt stéd och mycket uppmuntran kommer du att se
nya fardigheter vaxa fram pa vackra och ovantade satt.

TALTERAPI

Logopedi tar itu med
kommunikationsférseningar och kan hjalpa
ditt barn att utveckla verbala och icke-verbala
kommunikationsférmagor. Eftersom barn med
KAT6 ofta har betydande talférseningar kan
ditt barns terapeut inkludera kompletterande
och alternativ kommunikation (AAC),
teckensprak eller andra strategier for att
stodja uttryck och forstaelse. PROMPT-terapi,
som anvander taktila ledtradar for att vagleda
talproduktion, rekommenderas ofta for barn
med KATG6 for att forbattra artikulation och
begriplighet.

MATNINGSTERAPI

Matningsterapi tar itu med orala motoriska
fardigheter, svaljningssvarigheter och
sensoriska utmaningar med matning. Vissa barn
med KAT6 upplever reflux, daligt oralt intag
eller sondmatas. Terapeuter arbetar med sakra
matningsstrategier, dvergar till oral matning nar
det ar mojligt och férbattrar naringsintaget.

SJUKSKYGLOBALT OCH
FIKATORISKA SYSTEMER

Sjukgymnastik hjalper ditt barn att bygga
upp styrka, koordination och
sjalvfortroende i sina rérelser. Manga barn
med KAT6 har lag muskeltonus (hypotoni),
l6sa leder eller fordréjda motoriska
milstolpar, vilket kan géra gang, staende
och andra aktiviteter mer utmanande.
Fysioterapi stodjer ditt barn i att réra sig
sakert, forbattra balansen och na nya
milstolpar. Terapeuter kan arbeta med dig
for att hitta ratt utrustning, som
gangtranare, ortoser eller rullstolar, sa att
ditt barn kan delta fullt ut och blomstra.

ARBETSTERAPI

Arbetsterapi kan hjalpa ditt barn att
utveckla finmotorik, egenvardsformaga
och anpassningsstrategier. Arbetsterapeut
kan hjalpa till med matning, pakladning,
skrivning och anvandning av teknik, samt
hantera sensoriska
bearbetningsutmaningar, vilka ar vanliga i
KAT®. Ditt barns arbetsterapeut kan
rekommendera anpassad utrustning for att
stddja sjalvstandighet hemma och i skolan.
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SYNTERAPI

Synterapi kan hjalpa ditt barn om hen har
kortikal synnedsattning (CVI), strabismus
eller andra synproblem. Terapi kan
forbattra sparning, fokus, 6gonkoordination
och visuell bearbetning, vilka ar fardigheter
som stoder larande, sakerhet och
vardagliga aktiviteter. Tidig utvardering av
en 6gonléakare eller synterapeut kan hjalpa
ditt barn att fa ut det mesta av sin
synutveckling.

TILLAMPAD BETEENDEANALYS (ABA)

ABA-terapi fokuserar pa att bygga
beteendemassiga fardigheter, social
kommunikation och dagliga levnadsférmagor.
For barn med KAT6-syndrom kan det stddja
sprakutveckling, social interaktion och bidra
till att minska utmanande beteenden.
Programmen skraddarsys efter varje barns
styrkor och behov, med hjalp av positiv
forstarkning och fardighetsutveckling for att
uppmuntra tillvaxt.

INTENSIV TERAPIMETODE

VATTENTERAPI

Vattenterapi utnyttjar vattnets flytkraft och
motstand for att stédja muskelstarkande,
rorlighet och koordination. Vatten ger en
saker milj6 fér barn med hypotoni, begransad
uthallighet eller ledproblem, och kan goéra
terapin njutbar for ditt barn samtidigt som
den framjar funktionella rérelsefardigheter.

HIPPTERAPI

Hippoterapi anvander hastens mjuka,
rytmiska rorelser for att forbattra balans,
hallning, koordination och balstyrka.

Utdver de fysiska fordelarna tycker manga
barn om att rida, vilket ékar sjalvfortroendet,
engagemanget och deltagandet i dagliga
aktiviteter och terapi. Aven om de flesta
forsakringar inte tacker hippoterapi, har
manga samhallen ideella organisationer eller
ridprogram som erbjuder terapeutiska
hasttjanster till lag kostnad eller genom
ekonomiskt stdd.

Intensiv terapi, som vanligtvis varar i cirka tre veckor, innefattar dagliga fysioterapi-,

arbetsterapeut- eller talsessioner med specialiserade verktyg och tekniker som DMI (dynamisk

rorelseintervention). Denna intensiva metod kan leda till storre utvecklingsvinster inom styrka,

rorlighet, kommunikation eller funktionella fardigheter jamfoért med vanliga veckovisa sessioner.

Manga KAT6-familjer marker betydande framsteg under och efter en intensiv session.

Ta kontakt med familjer i ditt lokala funktionsnedsattningssamhalle for att lara av deras erfarenheter.
Utover traditionella terapier har vissa familjer funnit férdelar med metoder som musik- eller
konstterapi, lekterapi, biofeedback, reflexintegrationsterapi, husdjursterapi och andningsterapi.
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Vanliga fragor

Kommer mitt barn att ga?

e
Manga barn med KATG6 lar sig att ga, aven om det ofta sker senare an deras jamnariga.

Andra kan rora sig annorlunda genom att anvanda hjalpmedel, rullstolar eller alternativa
satt att ta sig fram. Ditt barn kan behdva sjukgymnastik eller annat stod fér att bygga upp
styrka och balans. Framsteg kan komma langsamt, men med konsekvent terapi,
uppmuntran och talamod kommer ditt barn att fortsatta att utveckla nya fardigheter och
sjalvfértroende i sin egen takt.

Hur kommer larandet och skolan att se ut for mitt barn?

Barn med KAT6 upplever ofta utvecklingsférseningar och inlarningsskillnader. Med tidiga
insatser, individuella utbildningsplaner (IEP:planer) och terapi kan ditt barn goéra
meningsfulla akademiska framsteg. Varje barns styrkor och utmaningar ar unika, sa
inlarningsmetoder och stéd bér anpassas till ditt barns individuella behov. Skolstod kan
inkludera klassrumsanpassningar, en enskild assistent, mindre larmiljéer, inkluderande
miljéer med stdd pa plats eller specialiserade skolor.

Kommer mitt barn att liara sig att prata?

De flesta personer med KAT6-syndrom upplever sprakforseningar, men férmagorna
varierar kraftigt. Vissa barn kan vara tallésa och kommunicera med hjalp av tecken, gester
eller adaptiv teknik, medan andra kan bli verbala tonaringar eller vuxna trots tidiga
forseningar. Manga foraldrar rapporterar att deras barn forstar mer an de kan uttrycka.
Det ar viktigt att stddja ditt barns kommunikation i alla former och uppratthalla hoga
forvantningar pa deras fulla potential.

Hur kan jag stodja mitt barns kommunikation om hen inte talar?

Manga barn med KATG6 ar tallésa eller har begransat verbalt sprak, men det betyder inte
att de inte kan kommunicera. Logopedi och alternativa kommunikationsmetoder kan
hjalpa ditt barn att uttrycka sina tankar och fa kontakt med andra. Verktyg som
teckensprak, bildtavlor eller talgenererande verktyg (kand som kompletterande och
alternativ kommunikation, eller AAC) ger barn en rost pa sitt eget satt. Det ar viktigt att
vara forebild fér och uppmuntra alla former av kommunikation: gester, ansiktsuttryck
eller teknik, och att fira varje framgang.
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Hur manga individer far diagnosen KAT6?

Ar 2026 hade farre &n 1 000 personer i varlden diagnostiserats med en KAT6A- eller KAT6B-
variant. Baserat pa en global befolkning pa mer an 8 miljarder placerar detta KAT6 bland de
extremt sallsynta tillstanden, med en prevalens pa ungefar 1 av 8 miljoner manniskor.

Det verkliga antalet ar sannolikt hogre, eftersom genetiska testsystem och medicinska
institutioner inte delar data mellan lander. Det mest tillforlitliga sattet vi foljer var gemenskap
ar genom KAT6-patientregistret, som omfattar fler an 500 individer och fortsatter att vaxa i
takt med att medvetenheten och testningen férbattras.

Hur stor dr sannolikheten att jag kan fa ett till barn med KAT6?

Foraldrar bor radgdra med en genetiker for att forsta sin individuella sannolikhet och
eventuella 6vervaganden gallande framtida graviditeter. De flesta KAT6-genférandringar
intraffar for forsta gangen hos det drabbade barnet och arvs inte fran nagon av féraldrarna.
| dessa fall ar chansen att fa ett barn till med samma genetiska forandring lag, uppskattad
till cirka 2 %.

| séllsynta fall kan en foralder bara pa den genetiska féorandringen i ett litet antal av sina
reproduktionsceller, ett tillstand som kallas germline-mosaikism, vilket kan 6ka risken for
aterfall. Mycket sallan kan en foralder ha KAT6-varianter i alla sina celler och kunna féra den
vidare i ett arftligt monster. | dessa fall har varje barn 50 % chans att arva tillstandet.

Var finns KAT6-familjer i USA och internationellt?

Individer med KAT6 har identifierats i minst 70 lander. Du kan kommunicera med andra via
Facebook-stédgrupper och internationella WhatsApp-grupper. KAT6 Foundation erbjuder
oversatt material och kan tillhandahalla ytterligare resurser pa begaran. Du kan ocksa ga
med i KAT6 Foundations familjekarta for att fa kontakt med andra i narheten.
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Ga med i kartan.
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Vilka behandlingar finns tillgangliga?

Det finns fér narvarande inga godkanda behandlingar specifikt for behandling av KAT6-
syndrom, men vissa behandlingar kan lindra specifika symtom. Lakare behandlar symtom
individuellt, sasom forstoppning, sura uppstotningar, beteendeproblem, kramper eller
somnstérningar. Vissa foraldrar rapporterar fordelar med mitokondriella tillskott som (-
karnitin, pantotensyra (B5), koenzym Q10, vitamin E, vitamin C eller Cytra-3. Radfraga alltid
ditt barns lakare innan du pabdrjar nagot nytt tillskott. Mer information om mitokondriell
behandling finns i Richard | Kelleys Gl-webbinarium och i hans konferenspresentation fran
2023, Treatment of Metabolic Abnormalities in KAT6A and KAT6B Syndromes.

Vad ar den forviantade livslangden for personer som diagnostiserats med KAT6?

KAT6 Foundation samlar aktivt in data genom KAT6-
patientregistret for att studera langsiktiga resultat.
Fran och med 2025 ar den aldsta kanda individen med
KAT6A i 50-arsaldern och den aldsta med KAT6B ar i
40-arsaldern. Eftersom KAT6 ar mycket sallsynt och
forst nyligen upptackts, ar de flesta diagnostiserade
individer barn, sa endast ett litet antal vuxna har
identifierats. Pagaende forskning kommer att fortsatta
att forbattra var forstaelse av halsa, livslangd och hur
syndromen utvecklas over tid.
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Hur kan min familj delta i forskningen?

Det basta sattet att stodja KAT6-forskning ar att ga med i KAT6A/KAT6B-patientregistret,
som samlar in vardefull information fran KAT6-vardgivare for att hjalpa forskare att battre
forsta KAT6A- och KAT6B-syndrom. Du kan ocksa bidra med biologiska prover till KAT6A- och
KAT6B iPSC Bank vid Boston University. Hall dig uppdaterad och hitta information om
aktuella forskningsstudier genom att besdka www.kat6.org.

Ar var familj berittigad till ekonomiskt st6d?

Ditt barn kan vara berattigat till statligt stodd sjukvard eller ekonomiskt stéd relaterat till
funktionsnedsattning, aven om din familj inte uppfyller inkomstkraven. Manga lander
erbjuder program som hjalper till att tacka sjukvard, terapi, utrustning och stédtjanster for
barn med genetiska eller utvecklingsmassiga tillstand. For att ta reda pa vad som finns
tillgangligt dar du bor kan du kontakta ditt barns vardteam, en kurator pa sjukhuset eller din
lokala myndighet eller funktionshinderkontor. De kan vagleda dig till formaner som ditt barn
kan vara berattigat till och hjalpa dig att ansdka.
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Informationsresurser

KAT6 Foundation
@ Arkiv for KAT6A och KAT6B Publicerad forskning
© KAT6 Foundation valkomstvideo
© KAT6-dokumentar: Genetisk defekt av Niko Mylonas
© KAT6 iPSC Bank statusrapport

O 0

© KAT6 YouTube-kanal: Forskningspresentationer och webbseminarier om KAT6

# Av sarskilt intresse: Tarmhinder i KAT6-populationen

KAT6A
© KATG6A faktablad fran Centrum for genetisk utbildning
& KAT6A syndromrapport av NORD
@ KAT6A-syndrom: Genotyp-fenotyp-korrelation hos 76 patienter
med patogena KATG6A-varianter
@ Tal- och sprakutveckling och genotyp-fenotyp-korrelation hos 49
individer med KAT6A-syndrom

KAT6B

@ KAT6B-stérningar

¢ KAT6B-relaterade sjukdomar rapport fran NORD

¢ Nya varianter i KAT6B-spektrumet av sjukdomar utdkar var
kunskap om kliniska manifestationer och molekylara mekanismer

@ Say-Barber Biesecker syndrom (SBBS) av Unique

ORGANISATIONER FOR SALLSYNTA SJUKDOMAR
© Asia Pacific Alliance of Rare Disease Organizations
© Eurordis: Sallsynta sjukdomar Europa
© Globala gener
© Internationella konsortiet for sallsynta sjukdomar
@ NORD (Nationella organisationen fér sallsynta sjukdomar)
¢ Dagen for sallsynta sjukdomar
¢ Sallsynta sjukdomar internationellt
& Unikt: Att forsta gener och kromosomer

INTERNATIONELLA
KAT6-KONTAKTER

# Australien

© Osterrike
© Frankrike

© Italien

@ Japan

# Nederlanderna
@ Nya Zeeland

@ Norge

# Portugal

@ Spanien

& Schweiz

@ Turkiet

@ Storbritannien

STORA FACEBOOKGRUPPER

@ KAT6 Foundation: KAT6A och
KAT6B forsknings- och
medvetenhetsgrupp

& KAT6-stddgrupp

@ KAT6A- och KAT6B-genfamiljerna

Besok sidan Familjeresurser pa KAT6.org
for ett mer omfattande bibliotek.
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KAT6 Foundation

VART UPPDRAG

Vi stéder individer och familjer som lever
med KAT6-syndrom, orsakat av KAT6A- och
KAT6B-varianter, runt om i varlden. Vart
mal ar att framja vetenskaplig forskning
som kan leda till behandlingar, och att 6ka
medvetenheten om KAT6 sa att det lattare
kan kannas igen, forstas och studeras.

KAT6 PAVERKAN
Vart radgivningsteam finns har for att

stodja din familj i varje steg pa vagen. Vi kan

hjalpa dig att navigera i utbildnings- och
sjukvardssystem, fatta valgrundade beslut
och fa tillgang till de tjanster och den vard
ditt barn behover for att blomstra.

Vi hjalper aven familjer som évergar fran
skola till vuxenverksamhet. Vart team kan
vagleda er genom processen, forklara ert
barns rattigheter enligt en individuell
utbildningsplan (IEP) och hjalpa er att
forsta utvarderingsrapporter. Du ar inte
ensam. Vart mal ar att géra dessa ibland
forvirrande steg enklare och mindre
overvaldigande.

Vi finns har for dig.

"Du kan inte hitta en battre
resurs an sjalva
gemenskapen... De kommer
formodligen att ha mer
anvandbar information adn din
barnlakare. Det har varit ett
enormt stod att ha tillgang till
medicinskt kunniga foraldrar,
som kanner till tillstandet, och
de som har aldre barn och
ocksa har gatt igenom detta”

- Lindsey Blanch -
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FINANSIERING AV FORSKNING

Tack vare familjers deltagande upptacker forskare nya insikter varje ar. Dessa anstrangningar
har redan lett till en battre forstaelse for hur KAT6 paverkar utvecklingen och banar vag for
framtida behandlingar. KAT6 Foundation finansierar stolt internationell forskning som syftar
till att forbattra livet for barn och familjer som drabbats av KAT6-syndrom. Vara senaste
projekt utforskar potentiella lakemedel, studerar hjarn- och beteendemodeller, identifierar
viktiga biomarkdrer och utvecklar kliniska program, vilka lagger grunden fér framtida
behandlingar och kliniska prévningar. Varje studie vi stoder fér oss narmare battre vard och
en ljusare framtid for vart samhalle.

Las mer.

KAT6 PATIENTREGISTER

KAT6A/KAT6B-patientregistret, som lanserades 2019 genom National Organization for Rare
Disorders (NORD), ar den forsta langsiktiga studien av KAT6-syndrom. Genom att samla in
information fran familjer som din hjalper registret forskare att battre forsta hela spektrumet
av KAT6-karakteristika och identifiera omraden for nya studier.

KAT6 Foundation ager den avidentifierade informationen, vilket gér att vi kan vagleda
forskning och dela resultat pa ett ansvarsfullt satt. Vi analyserar aven informationen och
delar insikter med familjer, vilket hjalper foraldrar och vardgivare att battre forsta och
stddja sina nara och kara. Genom att delta hjalper du inte bara ditt eget barn, du goér
skillnad for hela KAT6-gemenskapen.

GA MED I PATIENTREGISTRET

KAT6 IPSC BANK

Ar 2022 skapade KAT6 Foundation och
samarbetspartners den férsta patientderiverade
pluripotenta stamcellsbanken (iPSC) for KAT6A och
KATG6B. Dessa ar celler tillverkade av patientprover,
som hud eller blod, som hjalper forskare att studera
KAT6 och testa potentiella behandlingar. Familjer kan "Att arbeta sida vid sida med
véalja att bidra med prover fran sitt barn till iPSC-
banken, vilket ger ditt barn ett satt att bidra till
forskningens utveckling och stédja behandlingar for
KAT6-gemenskapen. RundturiSerrano-labbet

KAT6 Foundation ar en av de
mest givande delarna av
arbetet vi gor i labbet.”

GA MED I IPSC-BANKEN - Dr. Angie Serrano -
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Empowered Grants -
bidragsprogram

Att stodja KAT6-familjer ar karnan i vart uppdrag. Genom vart Empowered Grants-program
tillhandahaller vi finansiering for att hjalpa familjer att fa tillgang till hjalpmedel, apparater,
teknik och terapier som kan goéra en meningsfull skillnad i det dagliga livet.

Dessa resurser kan ge individer med KAT6-syndrom majlighet att delta mer fullt utisina
samhallen, uppna utbildningsmal, forbattra kommunikationen, starka kontakter och framja
social och emotionell utveckling.

Sedan lanseringen av detta initiativ 2020 har KAT6 Foundation delat ut fler an 120
Empowered Grants till individer och familjer i USA och runt om i varlden. Varje bidrag ger
ekonomiskt stod for att moéta praktiska och livsberikande behov.

LADDA NER ANSOKAN

VAD DU BEHOVER:

«  Bevis pa diagnos, sdsom en genetisk rapport

«  Ifylld ansd6kan med kontaktuppgifter

" Uppskattad kostnad fér artikel eller behandling som
begars for ersattning

KAT6 FOUNDATION | KAT6A- & KAT6B-HANDBOK FOR KAT6B-KUNDEN | WWW.KAT6.0RG 22


http://www.kat6.org/empowered-grant

Empowered Grants - bidragsprogram:
Lista over berattigade bidrag

Foljande ar berattigade till ersattning genom Empowered Grants - bidragsprogram. Denna lista ar avsedd att fungera
som en vagledning snarare an en begransning. Om ditt barn har ett specifikt behov som inte listas har men kan
motiveras som gynnsamt for deras utveckling, hélsa eller dagliga funktion, vanligen inkludera det i din ansdkan.

VERKTYG FOR FYSIOTERAPI

terapibollar

mattor, kilar

skumrullar

vikter, motstandsband

balansbommar

hjalpmedel fér rérelsehindrande, rollatorer,
gangtranare, barnvagnar, stahjalpmedel
balansbrador

viktade vastar

anpassningsbara sittplatser

barbara rullstolsramper
sparkcykelbrador

klattervaggar, stegar
hinderbanautrustning

ortoser

remskivor

pedaltraningsmaskiner

trampoliner

krypande tunnlar

adaptiva cyklar och trehjulingar

SENSORISK

gungor (olika typer)
tuggror, tuggbara smycken
borstsystem

Air Toobz
tyngdtacke/vastar
vibrationsverktyg
fidgetverktyg, stressbollar, spinnare
ljuslador/ljusbord
lavalampor

kylvast

mobiler

hérlurar (brusreducerande)

MATNING/DAGLIGT LIV

toalettbesokshjalpmedel

bestick och koppar (anpassningsbara)
gripare och gripare

adaptiv tandborste
pakladningshjalpmedel

glaségon, hérapparater

potklockor och timers
anpassningsbara barnstolar

FINMOTORIK

formsorterare

pincett och tang
handstilsverktyg

Byggleksaker som klossar, lego
hantverksmaterial

Squigz

pussel

Play-Doh, Theraputty, slem
pegboards

kinetisk sand

snorningskort

spel som kraver finmotorik (Jenga, Operation,
Marmorbana, etc.)

stafflier, sneda brador

TAL/KOMMUNIKATION

AKK-enheter, surfplattor och fodral (iPads),
talgenererande enheter
kommunikationsprogram och appar
speglar

bildkort

mikrofoner och hérlurar

visselpipor, bubblor, horn (blasleksaker)
visuella scheman, sociala berattelser

spel som framjar turtagning och sprakutveckling

UTBILDNING

prenumerationer pa larwebbplatser, e-bocker
arbetsbécker

tangentbord

adaptiva inlarningsverktyg (styluspennor)

PERSONLIGA TERAPIER

sjukgymnastik

arbetsterapi

hippoterapi

musikterapi

ABA-terapi

vattenterapi

synterapi

tal-, matnings- och AKK-terapi
social kompetensgrupp
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Gemenskapsevenemang

KATWALK

KATwalk ar vart roliga, familjevanliga arliga evenemang
dar familjer och stédpersoner samlas for att 6ka
medvetenheten och samla in pengar till KAT6-forskning.
Det ar en dag full av leenden, aktiviteter och
gemenskap, och en chans att fira vara fantastiska KAT6-
familjer! Tillsammans vandrar vi for en ljusare
morgondag!

SALLSYNTA SJUKDOMSDAG

Dagen for sallsynta sjukdomar ar en speciell dag for att belysa
sallsynta tillstdnd som KAT6-syndromet. Den ager alltid rum den
sista dagen i februari. Vi samarbetar med familjer och supportrar
runt om i varlden for att dela berattelser, 6ka medvetenheten och
visa att ingen behdéver mota en sallsynt sjukdom ensam.

INTERNATIONELL KAT6-KONFERENS "Jag kommer for att det far mig
att md bra att vara har. Jag dlskar

Den arliga konferensen ar en unik méjlighet for . ) )
att folk dlskar min son. Jag dlskar

familjer, lakare och forskare att traffas. Det ar en

plats att ldra sig det senaste om KAT6, traffa att de hejar pa honom. Jag dlskar
andra som verkligen forstar resan och till och att folk sdger att de ser hans
med delta i forskning. framsteg... att vara en del av var

gemenskap dr verkligen unikt och
speciellt pa mdnga olika satt.”

HITTA ETT EVENEMANG

- Amy Young -
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Engagera dig

KAT6 Foundation drivs av féraldrar, vanner
och supportrar som du. Varje insats gor
skillnad!

ERBJUD DIN TID

Vi sdker alltid volontarer som kan stddja
stiftelsens arbete. Om du har speciella
fardigheter eller talanger att dela med dig av vill
vi garna hora fran dig! Foér dig som ar intresserad
av en storre roll finns det ocksa majligheter att
tjanstgdra i KAT6 Foundations styrelse.

VOLONTAR

OKA MEDVETENHETEN

Du kan hjalpa till att sprida informationen om
KATG i ditt samhalle och online.

Delta i var kampanj fér medvetenhet om
dagen for sallsynta sjukdomar varje februari.
Uppmuntra dina vanner och féljare att halla
kontakten med stiftelsen pa Facebook,
Instagram, X (Twitter), LinkedIn och YouTube.
Dela foton och berattelser om ditt barn - vi
alskar att lyfta fram vara fantastiska KAT6-
familjer och visa varlden ansiktena bakom vart

uppdrag.

HANDLA KAT6

Var Bonfire-butik har klader och merchandise av
hdgsta kvalitet for hela familjen.

BESOK KAT6-BUTIKEN

INSAMLING FOR KAT6

Vara program och forskningsinitiativ ar
beroende av var gemenskaps generositet.

KATwalk

KATwalk, som halls varje september, ar vart
stérsta evenemang for insamling och dkad
medvetenhet i samhallet. Du kan stodja
verksamheten genom att starta ett
insamlingsteam som anordnar en promenad
pa plats eller genom att delta virtuellt via
KATwalk Anywhere. Oavsett hur du deltar
hjalper varje steg oss att komma narmare en
ljusare morgondag.

Arlig éverklagande

Vart arsavslutsmote inbjuder stora givare,
foretag och supportrar att ge ett
betydelsefullt bidrag till vart uppdrag.

Kampanjen ”I Care for Rare”

Kampanjen ”| Care for Rare” ar en flexibel,
pagaende insamling som du kan starta nar
som helst. Samarbeta med ett lokalt foretag,
anordna ett evenemang eller agna en dag at
att ge for att 6ka medvetenheten och samla
in pengar till KAT6-familjer i ditt samhalle.

SKRIV FOR VAR BLOGG

Vivill garna héra din berattelse!

Eftersom KAT6 ar sa sallsynt kan manga
familjer kdnna sig isolerade. Om du vill dela
med dig av ditt perspektiv, vanligen kontakta
mig! Dina ord kan hjalpa till att utbilda,
inspirera och stddja familjer dver hela varlden.
Las var blogg.
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Rekommendation

66

Innan jag fick min sons diagnos KAT6 trodde jag att
vi var ensamma pa den héar resan. De sOmnldsa
natterna, mag-tarmproblemen, operationerna och
det okdnda var minst sagt overvaldigande. Efter att
ha gatt med i KAT6-communityn och Facebook-
stodgruppen kande jag antligen att det fanns hopp,
lattnad och trost i att veta att vi verkligen inte var i
den hir situationen ensamma. Vara barns
gemensamma egenskaper slog mig helt med hapnad
och insikterna och raden fran fordldrarna har hjilpt
oss att fatta manga svara beslut och har lett oss i
ratt riktning for andra. KAT6 Foundations arbete ar
den absolut viktigaste forskningen och utbildningen
i vara liv. Det finns inget battre satt for oss att
stodja stiftelsen dn genom insamlingar som direkt
paverkar var son.

- Katie Bator -

GA MED I VAR STODGRUPP
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Vart team

KAT6 Foundations
styrelseledamaoter

Dr. Jordan Muller

Styrelseordférande

Dr. Andrew Rankin

Vetenskap

KAT6
Foundation-
teammedlemmar

Aimee Reitzen
Marknadsféring
och kommunikation

Karen Ginsburg

Insamling

David Woodbury

Sekreterare

Megan Stetts
Sociala medier

Dr. Typhaine Lejeune
Vetenskapsrddgivare

Katie LaRow
Brown
Vetenskap

Rachel Worden

Insamling och
bidrag

Susan Hartung

Pdverkan och
patientregister

Jessica Wiemann
Bemyndigade
bidrag

KAT%

Foundation

Maureen Martini

Styrelseledamot

Kevin Young

Finansiera

Katie Bator
KATwalk

Lindsey Blanch
Bidrag och
sponsorer

Foraldravolontarer stéder var styrelse och vara teammedlemmar i en rad olika

roller. Om du ar intresserad av att stddja vart team eller utforska en

styrelseposition vill vi garna héra av dig.

Stiftelsen valkomnar volontarer som vill bidra till att framja vart arbete, sarskilt
de med kompetens eller erfarenhet som de vill dela med sig av.

Kontakta var styrelseordférande, Jordan Muller, pa support@kat6.org.
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[.at oss ansluta!

Vi vill garna halla kontakten! Genom att fylla i den korta undersékningen
nedan hjalper du oss att dela viktiga forskningsuppdateringar, evenemang i
samhallet och supporttjanster. Din information stannar inom var KAT6-
community och kommer aldrig att delas utanfor den.

Att ldAmna dessa uppgifter ar ett enkelt men kraftfullt satt att hjalpa oss att
framja vart uppdrag och stddja dig och din familj. [Se var integritetspolicy.]

SAMHALLSUNDERSOKNING

KAT6 Foundation
8 Leland Court
Chevy Chase, MD, USA
20815

EIN-nummer 82-3118535

E-post: support@kat6.org

fIGLXJinjo

WWW.KAT6.0RG
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Tack och erkannanden

Denna handbok har méjliggjorts genom generdst stéd fran Amgen. Ar 2025 valdes KAT6
Foundation ut som mottagare av ett RAREis Global Advocate Grant, vilket gav finansiering
for skapandet och déversattningen av denna resurs for familjer runt om i varlden. RAREis ar
ett globalt initiativ som stéds av Amgen och som hjalper individer och familjer att knyta
kontakter, lara sig och navigera vardagen med en sallsynt diagnos

Vi ar djupt tacksamma for alla volontarer och professionella radgivare som delade med sig
av sin tid, kunskap och sitt engagemang under arbetet med denna handbok, liksom for
medlemmarna i KAT6:s styrelse som bidrog med vardefull aterkoppling och noggrann
granskning under slutskedet. Vi vill ocksa rikta ett varmt och innerligt tack till KAT6-féraldrar
och vardgivare for deras viktiga bidrag till forskningen inom var ultrasallsynta gemenskap
och foér deras outtrottliga arbete med att forespraka, stétta och lyfta sina barn och
narstaende.
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