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P4 Agrenska arrangeras veckovistelser dir familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgés och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka triffas ett antal familjer med barn som har samma
diagnos, i det hir fallet Akondroplasi. Familjevistelser med den
diagnosen har arrangerats pd Agrenska 1993, 1998, 2003, 2005 och
2008.

Under en familjevistelse é&r fordldrarnas dagar fyllda med
medicinska och psykosociala foreldsningar och diskussioner. Barnen,
som har ett eget program, tas dd& omhand av sérskild personal.
Faktainnehallet frin forelisningar pid Agrenska utgér grund for
nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska. Innan
informationen blir tillgdnglig for allmdnheten har foreldsarna
mojlighet att 14sa och ldmna synpunkter pd sammanfattningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att
ha ett barn med sjukdomen/syndromet, ingér en fallbeskrivning

Sist 1 nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldsarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven dven pé
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande foreldsare har bidragit till innehéllet i detta nyhetsbrev:
Overlidkare Lars Hagenis, Stockholm, Annika Jenefeldt, Goteborg,
overldkare Lars Rehnberg, Stockholm, handliggare Christina
Bregell, Goteborg, informationskonsulent Siv Roberts, Goteborg,
arbetsterapeut Heidi Johansen, Norge, specialpedagog AnnCatrin
Réjvik, Goteborg, Overtandlikare Marianne Bergius, Goteborg,
logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, handldggare Gunnel Hagberg,
Goteborg, foreningsrepresentant Gunilla Hyltén- Cavallius,
Stockholm, pedagog Astrid Emker, Goteborg, socionom Anna
Lindfors, Goteborg, overlikare Kate Himmelmann, sjukgymnast
Anna-Lena Lagerkvist, Goteborg
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Akondroplasi

Detta nyhetsbrev #r en uppdaterad (2008) version av Agrenskas
nyhetsbrev nr 256 frin familjevistelsen pa Agrenska 2005
kompletterad med foljande nya kapitel fran 2008; Bostadsanpassning,
Resultat fran en kartldggningsstudie bland kortvuxna i Norge,
Erfarenheter fran TRS-kompetenscenter med tonvikt pd barn med
akondroplasi..

Medicinsk information

Overlidkare Lars Hagenis, Astrid Lindgrens barnsjukhus, Stockholm,
informerade 2005 och 2008 om medicinska aspekter pa akondroplasi.

Akondroplasi, tidigare kallad dvérgviaxt, som ingdr 1 gruppen
skelettdysplasier, dr den vanligaste formen av kortvéxthet.

-Idag kinner man till ett par hundra namngivna skelettdysplasier och
troligen finns det fler &n sd. Det finns en klar fordel att ha ett namn pé
en sjukdom, eftersom det underlittar nir man letar efter symptom och
dess konsekvenser.

Akondroplasi kénns i allménhet igen redan vid fodseln, utom nér det
géller en del milda fall dér det kan droja innan man stéller diagnosen.
-Idag ser vi inte ndgon storre skillnad 1 symptombilden mellan tidig
och senare debut. I takt med att dysplasiernas genetiska bakgrund

klarldggs underlittas diagnostiseringen med hjilp av enkla blodprov.

Incidensen for akondroplasi (d v s hur manga barn som fods med
sjukdomen varje ar) uppskattas idag till cirka 1/20 000, vilket innebar
att det fods ungefér 5 nya barn med akondroplasi varje ar i Sverige.

Akondroplasi dr en skelettsjukdom som péverkar tillvixten hos bade
pojkar och flickor. Tillvixtzonerna i benen fungerar inte som de ska
och ser annorlunda ut. Barnen f6ds med korta Overarmsben och
larben. Huvudet ar oproportionellt stort i forhdllande till bélen och
benen. Hinderna &r ofta smd och knubbiga. Svankrygg och
hjulbenthet ar vanligt forekommande.

Genomsnittslangden for vuxna obehandlade mén med akondroplasi ér

132 ¢m och for kvinnor 125 cm.
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Akondroplasi

-Det dr viktigt att framhdlla att alla barn med akondroplasi ar

normalintelligenta, sa Lars Hagenis.

Isak har akondroplasi

Isak, 6 ar, har akondroplasi. Han kom till Agrenskas familjevistelse
tillsammans med mamma Gudrun, pappa Sven-Erik och syster
Cecilia, 13 ar.

Nér Gudrun vintade Isak var graviditeten helt normal.

-Isak forlostes akut eftersom han hade véldigt stort huvud och lag i
sdte. Vi tyckte inte det var ndgot ovanligt med honom, men en av
barnldkarna tyckte att han hade korta ben. Det kunde vi ju halla med
om, men det sdg vi inte som sd konstigt, for det hade bade Isaks
morfar och farfar, sdger Gudrun.

Isaks ben rontgades och man fann att hans larben var krumma.

-Efter rontgen kom barnlékaren och pratade med oss. Han beréttade
vad rontgenbilderna visade och pépekade att Isaks fingrar var jamn-
langa med ett karaktéristiskt avstind mellan l&ng- och ringfingrarna.
Till sist berédttade han att Isak aldrig kommer att bli normallang utan
mycket kortvuxen som man. Darmed var det slut pa informationen

och bade Gudrun och jag madde vildigt daligt, sdger Sven-Erik.

Orsaken ftill akondroplasi

Akondroplasi orsakas av en mutation, en fordndring i arvsanlagen i
kromosom 4. Vanligast ar att fordndringen ar en s k nymutation, en
plotsligt uppkommen fordandring, men den kan ocksd drvas fran
foréldrar till barn.

-1994 upptickte man att den muterade genen som orsakar
akondroplasi fanns i kromosom 4. Genen, som kallas FGFR 3, innebar
att tillvixten hdmmas i1 benen, som blir korta, men stimuleras 1 hjérnan
som vixer och medfor oproportionellt stort huvud. Alla med
akondroplasi har exakt samma mutation pa samma stélle i den héar
genen, sa Lars Hagenas.

FGFR3 é&r en gen som styr utvecklingen och funktionen av en
tillvaxtfaktorreceptor som finns pa cellmembranens ytor.
-Forandringen i genen innebér att den del av receptorn som gar genom

membranet dr aktiverad, stadr Oppen. Signalen till tillvéxtcellen blir
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Genetik

Akondroplasi

”skynda pa mognaden”, vilket ocksa sker. Ddarmed tar tillvixten slut
alldeles for tidigt. Olika tillvixtzoner drabbas olika mycket,
exempelvis blir benen 11 standarddeviationer (SD) kortare &n normalt
och ryggraden endast 2 SD kortare.

Det var forst pd 1950-talet som man insdg att méinniskans arvsmassa
bestod av 23 kromosompar, varav ett var kdnskromosomer, XX for
kvinnor och XY for mén.

-Kromsomerna bestdr av gener, var arvsanlag. I generna kan
mutationer, fordndringar av olika slag och omfattning, uppstd. Vi bér
alla pd 1000-tals mutationer, vilket exempelvis kan innebéra att vissa
av oss blir extra kénsliga for att fi brostcancer och andra att fa
aldersdiabetes. Ibland orsakar mutationerna stora avvikelser, ibland
inga alls, sa Lars Hagenés.

Akondroplasi d4r dominant drftlig. Detta innebdr att om ndgon av
fordldrarna har sjukdomen ér risken att fa ett sjukt barn 50 % vid varje
graviditet. Har bdda fordldrarna akondroplasi dr risken 75 %, men
sjukdomsanlag fran bada fordldrarna ar oftast inte forenligt med liv.

Normal tillvaxt och utveckling

Tillvdxt & summan av manga sma noggrant reglerade processer och
den ser olika ut 1 fosterstadiet, nir barnet &r nyfott, 1 uppvéxten och i
puberteten. Dessutom véxer olika delar av kroppen olika fort.

-Tillvixtmdnstret ser olika ut. For att beskriva tillvixt maste man

beskriva delarna och processerna for sig, sa Lars Hagenis.

Den snabbaste tillvixten sker under fosterlivet, da det befruktade
dgget vaxer fran ett mikroskopiskt matt till ett 50 cm langt barn.
Brister 1 néringstillforseln under fosterstadiet ger mindre barn.

-For att fostertillvixten ska fungera behovs, forutom tillrdckligt med
néring, insulin och nagot vi kallar IGF-1, en insulinlik tillvéxtfaktor,
som bildas i levern och som stimulerar celldelningen. Tillvixten under
den forsta halvan av graviditeten dr explosionsartad och skulle, om

den inte hAimmades, "springa alla ramar".

Tillvaxten efter fodelsen, 1 spadbarnsstadiet (0-9 man) péaverkas av

insulin, av IGF-1 och dessutom av skoldkortelhormon.
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Akondroplasi

-Tillvéxten 1 spddbarnsstadiet dr ocksd mycket snabb de tvd forsta
aren. Sedan sker en mindre, men relativt stadig tillvixt under hela
barndomen. Tillvixthormon frén hypofysen ser till att tillvdxten blir
tillracklig. I tondren kommer pubertetsspurten dd kénshormonen
testosteron (pojkar) och ostradiol (flickor) tillsammans med
tillvixthormon, ger en fordubblad tillvéxt.

Tillvixhormon utsondras normalt i sex kraftiga pulser under dagen.
Har man brist pd detta blir pulserna mindre och IGF-1-nivan lédgre.
Forutom de ndmnda faktorerna som paverkar tillvixten finns
ytterligare en méingd faktorer som maste fungera for att tillvixten ska

bli normal.

Mainniskans kroppsdelar tillvixer olika mycket och darfor finns det
olika tillvaxtprogram for de olika delarna av kroppen.

-Hjarnan har t ex ett vildigt speciellt tillvixtprogram déir det mesta
vuxit fardigt redan 1 2- &rs aldern. Fore puberteten sker en upp-
seendevidckande stor tillvixt av armar och ben och under puberteten
sker en tillvaxtspurt i ryggraden. En vuxen med korta ben har troligen
haft en tidig pubertet, dr benen langa har den varit sen. Numera &r det
mojligt att skjuta upp puberteten, dé tillvixtzonerna stings for gott,
men var erfarenhet sdger oss att man 4n sa ldnge tyvérr inte vinner sa
mycket pd en sddan atgird. I framtiden kan man tanka sig nya metoder

som forhindrar skelettmognaden och ger mdjlighet till extra tillvéxt.

Lars Hagends informerade om tillvixtkurvor, deras uppbyggnad och
hur man tolkar dem.

-Dagens tillvixtkurvor baserar sig pa en langtidsuppfoljning av nigra
hundratal barn i Solna pa 1950-talet. De kurvorna kan med fordel
anvéindas @n idag, med den skillnaden att barn idag &r 1-2 cm ldngre
ian da.

Mainniskans ldngd foljer en normalfordelningskurva. Det innebér att
99,8% av alla ménniskor 1 Sverige ligger mellan +3 och -3 standard-
deviationer/kurvor.

-Det dr sdledes en stor hiandelse om t ex ett barn ”vandrar” fran
genomsnittskurvan till -3, sa Lars Hagenis.
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Isak vaxer ddligt och har en férsenad grovmotorik

Efter atta dagar pa BB fick Isak komma hem.

-Han 4t och sov och tycktes ma véldigt bra i borjan. Nar vi kom hem
berdttade vi inte for ndgon om det vi fitt veta om Isak. Nagon diagnos
var ju inte faststédlld och vi hoppades att de hade haft fel pd4 BB och att
Isak var helt normal, sdger Gudrun.

Vid tre manaders dlder klarade Isak inte ens att lyfta huvudet frdn
kudden och han viéxte daligt. Gudrun och Sven-Erik bdrjade inse att
ndgot dnda var fel.

-Dessutom ringde de fran regionsjukhuset och ville gora fler
undersokningar. P& sjukhuset talade man om att Isak hade
akondroplasi och vi fick en del information. Vi fick ocksa veta att det
fanns en intresseforening for familjer med barn som har samma
diagnos och dirfor tog vi kontakt med foreningen. Det blev en
viandpunkt. Efter det kéinde vi oss inte s& osdkra och ensamma léngre.
Nér vi kom hem frin regionsjukhuset kunde vi berdtta for vara
foréldrar om Isaks sjukdom, sdger Sven-Erik.

Ovriga symptom vid akondroplasi

o Grovmotoriken ir oftast forsenad.

25% av barnen gér nér de dr 15 méanader.

50% av barnen gér nér de dr 19 ménader.

-Den forsenade grovmotoriken kan bero pa det stora och tunga
huvudet, sa Lars Hagenés.

o Stort huvud, stor hjirna medfor instabilitet

o Ryggmirgskanalen kan vara tring och ge neurologiska
symptom. (se sarskilt kapitel om ortopedi)

o Oroninflammationer #r vanliga. Detta kan forsdmra horseln och
ddrmed hdmma sprakutvecklingen.

o Kyfos (kutrygg) overgar oftast till svankrygg och tippat béicken
nér barnet borjar gd. (se sirskilt kapitel om ortopedi)

-Men ibland kvarstar den kutrygg som dr vanligt forekommande de
forsta tva aren.

o Forslitning i knilederna ir vanligt. (se sirskilt kapitel om
ortopedi)

o Utveckling av hjulbenthet dr vanligt under barndomen och kan

behova korrigeras kirurgiskt (se sirskilt kapitel om ortopedi)
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Akondroplasi

o Extremt stor rorlighet, framfor allt i fingrar, handleder och knén.
Detta beror pa slappa ledkapslar och ledband.

& Andningsfunktionsproblem

Barnens brostkorg dr oftast liten och luftvdgarna trdnga, vilket kan
innebédra obstruktivitet med stord andningsfunktion, okad risk att
barnen samlar pd sig koldioxid, svarigheter vid narkos och en
motorisk paverkan.

-Barnen med akondroplasi liknar varandra véldigt mycket i
kroppskonstitution och tillvixt och det finns det é&nnu ingen forklaring
pa, sa Lars Hagenis.

Overliikare Lars Rehnberg, Astrid Lindgrens barnsjukhus, Stockholm,
informerade 2005 och 2008 om ortopedi.

-Ordet chondro kommer frin grekiskans chondros som betyder brosk.
Aplasi betyder utvecklingsrubbning av védvnad/organ. Vid akondro-
plasi sker omvandlingen av broskceller till benceller for langsamt. |
framtiden kan det bli sd att man tillfér ett bestimt &mne som
underlattar den hdr omvandlingen.

-I den hér informationen kommer jag att berér problem som har med
foramen magnum, mellanéron, arm/armbagsleder, hand, landrygg,
knéleder, underben och fotter att gora, sa Lars Rehnberg.

Foramen magnum

I och med magnetkamerans intdg i sjukvarden blev det mgjligt att
undersoka och forstd vad som ér trangt i foramen magnum (ett omrade
langst upp i ryggraden), trangt.

-En utbuktning av ben i halsryggen véxer och trycker pa sé att det blir
trangt och ryggmadrgsvitskan far svart att passera. For mycket
ryggmargsvatska innebdr oOkat tryck, bl a 1 ryggmirgen och
andningsproblem. Detta vill vi gérna atgéirda, d v s vidga halet, innan
det blir besvir for barnet. Men for att kunna undersoka barnet med
MR och bl a ta reda pa om barnet dr friskt nog for att klara kirurgi,
krévs att barnet ligger stilla utan att det sovs, for det vill vi inte gora
innan vi undersokt det. Detta blir ett slags moment 22. Losningen &r
att en narkosldkare som har vanan att sova dessa barn, far skota
intuberingen, vilken maste utféras med storsta forsiktighet

De neurologiska symptom barnen fiar om det ar trdngt i foramen
magnum &r stickningar/domningar i benen.
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Akondroplasi

-Jag tycker behandlingen av detta symptom bor inledas med att alla
barnen undersoks med magnetkamera nir de dr 1-2 ar gamla. Dadrefter
foljer man barnen och tittar pd hur utvecklingen i foramen magnum
blir. Det finns olika neurokirurgiska metoder att anvanda for att ta bort
utbuktningen, t ex att slipa bort den. Problemet &r att benutbuktningen
snart kommer tillbaka igen om man inte medicinerar mot
aterbildningen, vilket 4r mojligt. Jag tycker att allt talar for att ta bort
utbuktningen s snabbt som mdjligt, sa Lars Rehnberg.

Landryggen och brostryggen

Problemen i ldndryggen, som beror pa smal ryggmargskanal och ger
en paverkan pa nervtradar, dr ofta mer uttalade hos lite dldre barn.
-Barnen svankar mer och mer for att komma i rakt uppréttstaende
lage. Den risk barnen 16per ar att fordndringarna i lindryggen kan
paverka halsryggen. Eftersom hela lindryggen da &r trdng kan man
behova Sppna upp hela landryggen och flytta bak benen. Men oftast
har barnen inte s stora problem att detta dr nddvéandigt. Det kan ricka
med att barnen “trénar” att stricka ut hoftleden till rakt 14ge. Tidigare
fick barnen ha korsett for att rdta upp svanken, men jag vet inte hur
bra den behandlingsmetoden var. Den kan barnen i vart fall inte
anvinda nér de leker.

Hjarnan, brostryggen (som kan vara liten) och lidndryggen bor
undersokas samtidigt.

-Sa mycket som mgjligt, d v s allt, bor goras vid en enda sdvning, sa
Lars Rehnberg.

Armbdagarna &r ofta felutvecklade pé sa sitt att barnen inte kan
stracka ut armarna sé att de blir raka (10-15 © strackreduktion) och att
de ar kortare 4n normalt.

-Korta armar innebér att man kan fa problem med att skota hygienen
efter toalettbesok eller med att kld pé sig klader, sétta pd mossa mm.
Benen i armarna &r inte 1dmpliga att forldnga och darfor ar det sarskilt
viktigt att underhdlla den rickvidd barnen har sd att den inte
fOrsamras.

Benen hos barn med akondroplasi &r instabila 1 knédlederna och
“hjulbenta” darfor att skenbenen dr mer tillvixthimmade é&n
vadbenen.

-Benens kurvering dr ofta olika uttalad pa vénster och hoger sida.
Overstriickbara knileder och ledband kan orsaka en snedbelastning
och fOrslitningsskador. Tycker barnen att det kinns bra med inlidgg i
skorna sé trycker jag att de ska fi det. Jag tycker inte att man ska
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Akondroplasi

anvianda skenor for att rita upp benen i rakare ligen. Om det blir
aktuellt att rdta upp benen kirurgiskt kan detta ske i olika aldrar. Gor
man det ndr barnet exempelvis tre dr fir man ganska sdkert géra om
det ndr barnet dr sex ar. Jag tycker att det skulle finnas en nationell
vardplan for hur de hir problemen skulle hanteras

Lars Rehnberg informerade dérefter kortfattat vad man gor nir man
rdtar upp benen kirurgiskt. Han informerade ocksd kort om
benforldngning.

Barnhabiliteringen kommer med i behandlingen av Isak

Efter diagnosen fick familjen kontakt med barn-habiliteringen som bl
a sag till att Isak fick en specialstol med justeringsmdjligheter och
ménga kuddar.

-Stolen betydde mycket for Isaks utveckling och den hade vi sedan
med oss vart vi dn dkte. En sjukgymnast borjade ocksd komma hem
till oss varannan vecka och av henne fick vi ldra oss ett
traningsprogram. Isak gjorde framsteg och det kindes véldigt bra for
oss som fordldrar att kunna gora nigot at situationen, siger Gudrun.

Habiliteringsaspekter

Overlikare Kate Himmelman, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus och SU/Regionhabilitering, Goteborg, informerade
2005 om habiliteringsinsatser.

-Néir man diskuterar habiliteringsinsatser vid akondroplasi ar det
viktigt att ta stillning till om barnet verkligen behdver en
habiliteringskontakt och till vad insatsen ska leda, samt om barnet
verkligen behover kontakt med habiliteringslékare.

Habiliteringsarbetet bedrivs 1 multiprofessionella team dér det oftast
ingdr ldkare, specialpedagog, sjukskoterska, psykolog, kurator,
logoped, sjukgymnast och arbetsterapeut. Habiliteringsarbetet
underldttas om man f6ljer en medicinsk checklista som innehaller
kontroll och uppfoljning av:

g tillvixten, lingd, huvudomféng, vikt

& hydrocefalus (vattenskalle) som kan utvecklas

o dtandet (mun-, svalgmotorik, tandutveckling)

o overvikt

& oron, nésa hals (6roninflammation, forsenat tal, svullna tonsiller)

2 horseln

o andningsfunktionen (tita uppvaknanden under sdmnen, snarkning,
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sOmnapnéer, morgontrotthet, nistippa, dvre luftvigsinflammation)
-Andningsstorningar kan ha flera orsaker, bl a tranghet i
munhéla/svalg och ned i1 ryggmairgskanalen, samt muskelpdverkan pa
forldingda mirgen och de nerver som sitter dar.
o neurologiska symptom (andning, svidljning, svaghet, tidig
“hénthet”,  Okade reflexer, 1ldg muskelspidnning, smérta,
kénselstorningar, paverkan pa tarm och blasa)
g trang foramen (forbindelse mellan ryggmérgen och
halsryggmairgen)
o trang ryggmirgskanal (pd alla nivaer, ryggvirk, reflexpaverkan,
inkontinens, spasticitet)
-Neurofysiologisk undersokning och magnetkamerarontgen &r de
medel vi anvénder for att ta reda pa om ryggmérgskanalen ar trdng.

Foljande ar viktigt att hilla i minnet nir det giller personer med
akondroplasi:

o vid narkos ska man undvika kraftig bakétb6jning av huvudet

& undvika kontaktsporter, extrem gymnastik, alltfor livlig lek

& sma barn ska ha stod for ryggen nér de sitter

o gvervikt dr en klar nackdel i alla avseenden

-Allmént sett ar det viktigt att man gor horselkontroller, att logoped
gor talbedomning, att man foljer neurologstatus, att man motverkar
bojfelstillningar och att man gor en neuropsykologisk beddémning
infor skolstarten, sa Kate Himmelmann.

Skolsituationen kan péverkas av
o stord nattsomn

o nedsatt horsel

o talsvérigheter

o tita infektioner

o daligt anpassat sittstod/pall

o forflyttningsproblem

-Omgivningens bemdtande spelar ocksa stor roll for hur barnen
klarar t ex skolsituationen. Det dr viktigt att barnet blir behandlat som
kort, men inte litet. Kldder och skor méste anpassas till barnets alder.
De bor fa hjélp att hitta positiva forebilder att identifiera sig med. De
kan ocksd behova ha hjilp med vad de ska sdga ndr kamrater och
andra i omgivningen stiller fragor, sa Kate Himmelmann.

Nyhetsbrev nr 315 © Agrenska 2008 11



Akondroplasi

Isaks sjukgymnastik ger resultat

Isaks sjukgymnastiska triningsprogram gav positivt resultat.

-Med balanstréning pa stor boll och lekfull gymnastik kunde vi hjélpa
till att tréna upp Isaks muskulatur. Vi hjélpte honom att rulla runt och
att komma upp 1 sittande stdllning. Nar vi satte honom pa golvet,
mellan vara sdrade ben, kunde vi med stdd av benen hjidlpa honom att
halla balansen, sédger Gudrun.

Vid tva ars dlder kunde Isak bade sitta sjidlv och éla sig fram pa golvet.
-Problemet var hans kutrygg som vuxit och som hindrade honom frén

att sitta i en vanlig stol, sdger Sven-Erik.

Efterhand fick familjen mer hjélp fran habiliteringen.

-Efter ett tag hade vi regelbundna besok av bade kurator, sjukgymnast
och arbetsterapeut och vi kénde oss otroligt vdl bemotta, sdger
Gudrun.

Isak fick s& sméningom en rullator i miniformat och med hjélp av den
kunde han resa sig upp och rora sig runt i huset pa egen hand.

Behandling

Den behandling som kan bli aktuell vid akondroplasi dr sjukgymnastik
(sdrskilt kapitel), ortopedisk kirurgi (sdrskildt kapitel) behandling av
orofaciala problem (sérskilt kapitel)

Tillvixthormonbehandling har visat mycket liten effekt pa barn med
akondroplasi.

-Jag rekommenderar dirfor inte den behandlingen, sa Lars Hagenis.

Kirurgisk benforlingning ir en mojlig metod att 6ka lingden hos
personer med akondroplasi.

-Erfarenheterna av metoden okar dven 1 Sverige, men hir saknar jag
uppgifter. En studie i Italien med 67 patienter med akondroplasi visar
att man lyckats forlinga skenbenet med i genomsnitt 14,1 cm och
larbenet med 9,8 cm, d v s en forldngning pé totalt ndstan 24 cm. I en
spansk studie var motsvarande siffra 30 cm. Det forekommer att man
benforldnger armarna, men det tycker jag ér en farlig metod som kan
innebéra att man forlorar finmotorik 1 handen, sa Lars Hagenis.
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Sjukgymnast Anna-Lena Lagerkvist, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, Goteborg, informerade 2005 om sjukgymnastisk
trdning genom lek for barn med funktionshinder.

-Det &r mycket ldtt att hamna i en ond cirkel nir man har ett
funktionshinder. Funktionshindret leder till att man r6ér sig mindre,
vilket innebdr nedsatt fysisk kapacitet, vilket leder till att man ror sig
dnnu mindre osv. Ar barnet mycket i stillhet kan aptiten forsimras och
barnet dter for lite. Ett for ldgt energiintag innebdr att barnet orkar
mindre och édter &nnu mindre. For att littare kunna bryta detta monster
maste triningen vara lustbetonad och lekfull. All trining maste ocksa
individualiseras och anpassas till varje barns behov och

utvecklingsniva.

Malsidttningen med triningen kan vara att Oka eller bibehélla
ledrorlighet, muskelstyrka, balans, koordination, kondition,
uthéllighet, samt att forbéttra triningstekniken.

-Det lilla barnet kan man hjélpa att lyfta huvudet 1 maglédge, tdja pa
stram muskulatur och stimulera till djupandning genom att exempelvis
gunga barnet pa en stor boll.

Bra trining for det lite dldre barnet dr hinderbanor, bollekar, simning
mm.

-Traningspassen bor inledas med uppviarmning och dérefter
genomforas 1 intervaller. Det &r viktigt att anpassa lidngden pa
traningstillfdllena s& att barnet inte forlorar intresset eller inte orkar
genomfora dem.

Barn leker ofta i intervaller, d v s leken vixlar i intensitet med jimna
mellanrum. P& si sdtt orkar barn halla pa med aktiviteter lingre
stunder.

Anna-Lena Lagerqvist menade att det 4r mycket viktigt att lira barnet
att inte jamfora sina resultat med kamraternas. Den uppmuntran de fér
ska ocksa vara adekvat.

-Nér barnet borjat skolan bor man kontakta gymnastikldraren och
informera om barnets funktionshinder. Tillsammans med ldraren kan
fordldrarna utforma en lamplig trdningsmodell for sitt barn.
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Isak har endast smdé problem med finmotoriken

Vid tvé ars dlder hade Isaks finmotorik utvecklats i stort sett normalt.
-Hans hédnder var ju vildigt grova och fingrarna var jimntjocka,
sdrade och lika ldnga. Han hade problem med t ex lego, men eftersom
han var tdlmodig kompenserade han problemen med ihérdighet, sdger
Gudrun.

Rullatorn Isak fatt passade bara for inomhusbruk och dérfor fick han
en ny att anvinda utomhus.

-Ganska snart ldrde han sig gd utan stéd. Vi hade dd en speciell
triningbana med triklossar och plankor som han O6vade sig att
balansera pd Den banan var bade rolig och utvecklande for Isaks
grovmotorik. Dagmamman, som han borjade hos nér han var 2,5 ér,
hade en liknande tréningsbana, sdger Sven-Erik.

Kyfosen forsvann i och med att Isak borjade ga.

Nir Isak var drygt tva ar gammal blev hans onormala svettningar mer
patagliga.

-Han har dlskat vatten sedan han var mycket liten. Niar han borjade
bada i varbickarna forstod vi att ndgonting inte stimde. Han kunde
vara léttkladd och vara ute i 20 graders kyla och dnda bli bl6t av svett.
Dessutom var han vildigt sillan forkyld, men nir han vél blev forkyld
sd blev det vildigt jobbigt. Smartstillande tabletter och ndsdroppar
hjdlpte till en del, men oftast tippte det till ordentligt och han fick
oroninflammationer, sdger Gudrun.

Isaks skelettproblem undersdks ndrmare

1997 undersoktes Isaks skelettproblem narmare.

-Ett av hans ben é&r vinklat indt och det andra utit. Efter
undersokningar forsokte man gjuta skenor i ett hart plastmaterial som
stod for hans ben, men de fungerade inte alls. Vi foreslog ett mjukare
material och det fungerade négot s nir, sidger Sven -Erik.

En kort tid efter utprovningen av skenorna gjordes en ortopedisk

undersdkning pa ett storre sjukhus.

Nyhetsbrev nr 315 © Agrensko 2008 14



Akondroplasi

-Isak undersoktes, maittes, vigdes och rontgades av specialister. Vi
diskuterade benforléngning som en mdjlig behandling, men den skulle
vi 1 sa fall vianta med tills Isak var i tonaren, sa Gudrun.

Bostadsanpassning

Annika Jenefeldt och Christina Bregell, Goteborgs Fastighetskontor,
Goteborg, informerade om bostadsanpassningsbidrag och
bostadsanpassning.

Bostadsanpassningsbidraget ér ett kommunalt bidrag for anpassningar
av bostaden som behdvs for att personer med funktionsnedséttningar
ska kunna anvénda sin bostad pé ett indaméalsenligt sétt.

-Bidraget till anpassningar, som endast giller permanentbostaden,
innebdr att dessa personer kan bo kvar och fa ett normalt och
sjdlvstindigt liv, sa Annika Jenefeldt.

De étgirder bidraget soks for ska styrkas med intyg frdn sakkunnig
samt vara funktionellt och tekniskt genomforbara.

-Atgirderna ska ta hinsyn till dvriga i medlemmar i familjen och inte
bli ett hinder for dessa. Bidrag beviljas for anpassningar som ror
grundldggande behov i bostaden sdsom forflyttningar, att sova, dta
skota hygienen, laga mat, mm, men ocksé for vissa yttre arbeten som
kan underldtta forflyttningar och oka tillgangligheten till uteplatser
och lekplatser.

Bidragsansokan skickas till kommunen tillsammans med intyg frdn
sakkunnig lékare eller arbetsterapeut.

-Jag kan bevilja bidrag men inte besluta om avslag, det gor det
politiska utskottet hdr 1 Goteborg efter handldggarens tjdnsteutlatande.
Sokande har alltid rdtt att Overklaga ett beslut, vilket ska vara
inskickat till kommunen inom tre veckor efter beslut, sa Annika
Jenefeldt.

Vid byte av bostad skall bostaden vara lamplig utifrdn personens
funktionsnedséttning for att bidrag till anpassningar ska vara mojligt.
-Ar det friga om kostnadskrivande anpassningar maste det finnas
sarskilda skdl for det. Besiktning av tidnkt bostad kan goras
tillsammans med handliggare pd kommunen f6r beddmning fore
eventuellt kop.
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Mer om BAB-lagen (lagen om bostadsanpassningsbidrag) finns att
lisa pa bl a kommunens hemsida eller Boverkets hemsida
www.boverket.se

Christina Bregell informerade mer utforligt om bostaden, hur
dndamélsenlig den ar utifrdn barnets funktionshinder, hur utemiljon
ser ut, var skolor kommunikationer och affarer finns osv.

-Hur mycket behover dndras i bostaden och vad kan man gora sjalv?
Finns det kompenserande hjdlpmedel, t ex hdj- och sénkbara skép och
handfat, mm. Finns det tillrickliga ytor for de hjdlpmedel barnet
anvinder inomhus? Ar bostaden limplig pa lingre sikt, eller bor man
byta den mot ndgon annan innan man gor dyra anpassningar?

Exempel pé anpassningar dr bl a troskelborttagning, troskelramper,
dorrbreddning, extra dorrhandtag pa ldgre niva, hoj-och sdnkbara
koksenheter och badrumsporslin, anpassad WC-stol, sdnkta
strombrytare, ledstanger och stodhandtag.

-Utomhus kan anpassningarna gélla ramper istdllet for trappor,
anpassade trappsteg, ledstinger och rdcken. Hissar och hdoj- och
sankbara rullstolsplattformar kan ocksa behovas, sa Christina Bregell..

Resultat fr&n en kartldggningsstudie bland kortvuxna i Norge

Specialistarbetsterapeut Heidi Johansen, TRS kompetenscenter,
Sunnaas sykehus, Norge, informerade om resultatet av en
kartldggningsstudie bland kortvuxna i Norge.

-Jag har mott manga bade barn och vuxna med akondroplasi och da
haft stor nytta av att anvinda bildmaterial i kommunikationen med de
kortvuxna, men ocksa i kontakten med bl a vardpersonal och annan
personal som barnet eller den vuxne kommer i kontakt med.

Till TRS kompetenscenter for sillsynta diagnoser kan man komma
utan att ha remiss och kan sedan f6ljas resten av livet med kurser,
individuella konsultationer, hembesok eller moten for hjdlpmedel.
-Uppgiften &r att samla in och sprida kunskap om séllsynta diagnoser
och detta sker 1 tvirfackligt team med brukarmedverkan.
Kortvuxenhet dr en av sju diagnoser som kompetenscentret ansvarar
for och arbetar med.

Kunskaperna om kortvuxenhet ar begransade och det &r svart att finna
adekvat information i databaserna.

-Den information man finner ar ofta gammal, fran -60, -70 och 1980-
talen och ror ofta andra kulturer och innehdller mycket myter om vad
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det innebér att vara kortvuxen. En sddan myt som lever kvar &r att
kroppsldngden paverkar individen psykosocialt. Modern forskning
visar att sa inte ar fallet, sa Heidi Johansen.

En amerikansk studie frdn 2003 visar att kortvuxna barn inte har
nedsatt intelligens, men att motoriken ar forsenad och géng- och
ledfunktionen dr nedsatt.

- Tvé amerikanska studier om vuxna med kortvuxenhet visar att de har
en betydligt lagre fysisk hilsa jamfort med befolkningen i1 dvrigt, men
ingen skillnad nér det géller den mentala hélsan.

En norsk kartldggningsstudie av kortvuxna personer gjordes 2004. Ett
frageformular skickades ut till alla barn och vuxna dldre &n tva ar, som
var registrerade vid centret. I formulédret ingick bl a frdgor om
personens bakgrund; utbildning, skola, forskola, yrke, hélsoldge,
behandling och eventuella vardbidrag.

-Barnformuléret skickades ut till 41 familjer med barn som var 2-15
ar. Av de 28 som svarade hade 12 barn akondroplasi.
Vuxenformuléret skickades till 72 personer (16 &r och éldre). Av de
44 som svarade hade 19 akondroplasi.

Resultatet av studien blev nir det giller barn var bl a:

o att fordldrarna ansdg att barnen hade nedsatt hélsostatus, sirskilt nér
det géllde fysisk funktion och sjalvtillit

o att fordldrarnas situation var mycket péverkad av Dbarnets
funktionsnedséittning, exempelvis nir det gillde den tid de dgnade at
barnet, och vilka aktiviteter familjen foretog, men ocksd pa ett
emotionellt plan

Resultatet av studien ndr det géller vuxna visade bl a:

o att hélsostatusen var betydligt nedsatt pa alla omrdden som maéttes
och sirskilt nedsatt pa de fysiska omradena

o att spridningen inom gruppen var stor, dir det bland annat fanns
kortvuxna personer som hade en likvérdig eller battre hélsostatus &n
kontrollgruppen utan funktionsnedséttning

o att alderfordndringar kommer tidigare (30-40 &r) dn hos personer i
kontrollgruppen

g att ju kortare personen var desto sdmre var den fysiska funktionen
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Erfarenheter frédn TRS-kompetenscenter med tonvikt pd barn
med akondroplasi

Specialistarbetsterapeut Heidi Johansen, TRS kompetenscenter,
Sunnaas sykehus, Norge, informerade ocksa om erfarenheter fran
TRS-kompetenscenter med tonvikt pa barn med akondroplasi.

Foljande dr erfarenheter fran TRS-centret:

o langden avgoér hur man blir behandlad, ju kortare man ar desto
oftare blir man behandlad som ett litet barn

& barnen har svérigheter att nd fram, nd upp och né ned 6ver hela
kroppen

& barnen har svarigheter att halla samma tempo som jimnariga
o det dr svart att hitta lampliga kldder och skor

o det dr opraktiskt och slitsamt att vara kort

& manga klarar sig trots allt bra och blir goda problemldsare

-Barnen kan spela roller som svarar upp mot de myter om kortvuxna
och dvirgar som trots allt lever kvar.

Kinnetecknen vid akondroplasi ar:

& oproportionell kortvuxenhet

o typiskt utseende

o primart paverkat skellet

& sekundirt paverkade andra organsystem sdsom nervsystemet, ron,
nisa hals

& armarna r korta och hinderna breda och korta

& fingerlederna ér dverrorliga

& armbégsleden kan inte ritas ut

-Det ér vanligt att barnen har problem med grepp med en hand och

maste dérfor ofta anviinda bada hinderna. Det &r svart att hitta bra

arbetsstillningar och de har svart att ta emot sig nér de faller och ofta

svart att ta sig upp sjélva.

Korta ben, kort fot och stor skalle innebér svarigheter med balansen,
at springa eller ga i trappor.

-Géhjilpmedel behovs ofta och likasd korta arbetspass med mdjlighet
till vila daremellan. Det ar viktigt att tinka ergonomiskt si att bl a
lederna skonas. Stark muskulatur ger béttra ledfunktion.

Viktigt for alla ar
o varierad arbetsstdllning
o gott stod for bade fotter och armar vid sittande
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& stora rorelser dr mindre belastande d4n smé
o lederna dr mest sérbara i sina ytterlagen

& ortoser och skenor kan vara till hjilp

o goda arbetsrutiner ska léras in tidigt

Resurspersoner dr  fordldrar, sjukgymnast, arbetsterapeut,
sjukskoterska mm

Kortvuxna barn ar mest som andra barn

Det dr viktigt att kortvuxna barn fir samma utmaningar som andra
barn och sjdlva hitta prova och hitta egna 16sningar pé olika uppgifter.
-De ska ocksé vara tillsammans med de andra barnen och barngruppen
bor inte bytas ut mot vuxenkontakt. Assister bor hélla sig undan nér de
inte behovs. Det dr ocksa viktigt att barnen tidigt trdnar pa att be om
hjdlp och ta emot hjélp och att de blir sérskilt duktiga pa négonting
som intresserar dem.

Anpassningar och hjilpmedel

Anpassningar 1 omgivningen boér om mojligt goras , t ex i forskolan,
skolan och pa fritids.

-Det dr oerhort viktigt att barnen som behdver anpassningarna och
hjidlpmedlen ocksa dr med nir man ska hitta bra 16sningar. Frdgan ar
om personen ska anpassa sig till omgivningen eller om omgivningen
ska anpassas till barnet? Oftast 4r en kombination av de olika sdtten
bist. En viktig princip dr att i mdjligaste man se till att barn som &r
kortvuxna har samma 0Ogonh6jd som de andra barnen i sociala
sammanhang.

P4 daghemmet och i skolan kan forédldrar, personal (dven
vaktmistaren) och barnet g& runt och sondera vilka forandringar som
kan goras for att underlétta for barnet t ex nér det géller att 6ppna och
stinga dorrrar, klara av toalettbesok och att nd bocker pa hyllorna.

De vanligaste hjdlpmedlen for kortvuxna dr hdj- och sénkbar
arbetsstol, som barnet ocksd kan std i, sparkcykel, -elektrisk
rullstol/scooter, sport och fritidshjalpmedel, ortopediska skor, mm

Gymnastik och fysisk trining

Gymnastiktimmarna ska vara roliga for alla och alla ska delta efter
formédga. Det innebdr att man pratar med den som har behov av
anpassningar och reducerar kraven pa individen efter dennes formaga.
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Nér man har simtrdning kan barnet behdva en sirskild teknik och
kanske ocksa specialutrustning

Slutsatser

Att ha ett barn med akondroplasi kan bli arbetsamt om inte
nodvéndiga anpassningar av omgivningen gors. Det dr ocksa viktigt
att personer 1 barnets omgivning forstar och inser detta.

Funktioner i och kring munnen

Overtandldkare Marianne Bergius, Mun-H-Center, Goteborg,
informerade om munhélsa och munfunktion.

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt (ror mun och ansikte)
kunskapscenter for séllsynta diagnoser, samt nationellt resurscenter
for orofaciala hjdlpmedel (tréning och stimulering av oral motorik, dta
och dricka, munhygien/munvard, tandbehandling).

- I Mun-H-Centers uppgifter ingar bl a att samla in, bearbeta och
sprida information med inriktning pd problem som har med munnen
att gora, exempelvis att prata och att dta. Bettavvikelser, dregling och
behov av sérskild munvard &r ocksd vanligt forekommande vid
ovanliga medfodda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nira samarbete med Agrenska sedan méanga &r.
-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjilp av
sdrskilda frageformuldr till fordldrarna om barnets tandvdrd och
munhygien samt eventuell problematik kring munmotorik och
munbhélsa.

Mun-H-Centers  tandldkare och logoped gor ocksd under
familjeveckan  en  Oversiktlig  undersdkning av  barnens
munforhdllanden. Sdvidl observationerna vid undersdkningen som
uppgifterna i1 frageformulédret dokumenteras i en databas pd Mun-H-
Center. Familjerna bidrar pa sa vis till 6kade kunskaper om munnen
och dess funktioner vid sillsynta tillstdnd och sjukdomar.

-Genom att vinda sig till Mun-H-Center kan tandvérdspersonal, annan
vardpersonal och familjer fa information och rad kring frdgor om
munhélsovard, munfunktion och tandbehandling vid exempelvis
akondroplasi.

I Mun-H-Centers uppgifter ingdr ocksd utbildning, handledning,
konsultation, viss behandling, forskning och metodutveckling.

Nyhetsbrev nr 315 © Agrenska 2008 20



Akondroplasi

Information finns pd www.mun-h-center.se .Ddr finns é&ven

information om hjélpmedel varav en del finns till forséljning.

Utmaérkande for barn med akondroplasi kan vara:

g ett ndgot mindre mellanansikte

o trdnga andningsvdgar, som kan Oka risken fOr snarkning,

oroninflammationer och sdémnapné (andningsuppehall under somn).

o viss bettavvikelse kan forekomma, t ex underbett

o Oppet bett i framtandsomradet - avstind mellan framténderna i de
bada kdkarna som gor det svart att bita av vid tuggning

o viss trangstéllning i bada kdkar kan forekomma.

-Vi tycker det &r viktigt att barnen tidigt far kontakt med tandvarden
for  forebyggande vard och  munhilsoinformation  samt
bettovervakning. En ortodontist (tandregleringsspecialist) bor
konsulteras ndr de permanenta tidnderna borjar véxa fram for att
faststélla eventuella tand- eller bettavvikelser och vid behov planera
for bettkorrigerande behandling. Om det &r stora bettavvikelser kan
tandreglering i kombination med kirurgi bli aktuell i slutet av tonéren.

Snark - och sdmnapnéproblematik bor f6ljas upp av lakare.

Medicinskt kontrollprogram

Foljande kan, enligt Lars Hagends vara motiverat att ha med i ett
medicinskt kontrollprogram:

* skallomfang

* tillvaxt

* instabiliteten och tringseln i halsryggraden
* ledproblematik samt hjulbenthet

* belastningsproblem

* kvarstaende kyfos

* tringheten 1 ryggradskanalen

* andning, tonsiller, sdmnapnéer

* dronen

* tranga luftvdgar om det blir aktuellt med

narkos.

Isak idag

Isak dr idag 6 ar och han 4r 1 m lang. Han ar fysiskt aktiv och tycker
mycket om att dka skidor och skridskor.
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Isak gar idag 1 sexarsverksamheten i hembyn.

-Vi har haft informationsméte med skolpersonalen infor skolstarten
om ett halvér. De flesta av hans blivande klasskamrater kdnner honom
sedan tidigare, sa vi tror inte det ska bli ndgra problem med mobbning,
sdager Sven-Erik.

Infor skolstarten har man redan gjort en hel del anpassningar. Bl a har
man installerat en hiss och sett till att Isak far en hoj- och sédnkbar
skolbank.

-Isak é&r jattepositiv och ser verkligen fram emot att fi borja skolan.
Viss hjélp med finmotoriken maste han fa, det har vi redan diskuterat
med arbetsterapeuten. En dator ska ha fa och det underléttar en hel del
for honom, sdger Gudrun.

Gladast &r Isak Over permobilen som han fick for ett halvar sedan.
Den ska han anvinda till och fran skolan och pé utflykter.

-Den trehjuliga cykel, av mirket Apollo, som anpassats och fungerar
véldigt bra, dr ocksd en succé. Men nu har han borjat titta ldngtansfullt
pa tvéhjulingar och det &r ju &n sa ldnge inte riktigt mojligt, sdger

Gudrun.

Fortfarande maste Isak ha viss hjidlp med att kld pa sig och med att
klara toalettbesdk och hygien.

-Eftersom han &r envis varierar det vad han klarar av. Ibland behdver
han lite hjdlp ibland mer, sdger Sven-Erik.

Information fr&n Agrenskas barnteam

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, bdde barnen med
funktionshindret och syskonen, har under dagarna aktiviteter som
foljer ett sédrskilt schema dér skola och inomhus-/utomhusaktiviteter
blandas. Det pedagogiska program Agrenskas barnpersonal schema-
lagger tar hinsyn till barnens funktionshinder, individuella styrkor och
svarigheter, intressen mm.

-Infor vistelserna tar tvd stycken ur barnteamet kontakt med fordldrar
och skolpersonal och inhdmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen ldser tillgdnglig information om funktionshindret och infor
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att triffa
medicinsk och psykosocial expertis, séger specialpedagog Astrid

Emker, Agrenska.
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Utifrén den insamlade informationen bestdms det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande mélet &r att frdmja sjdlvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, WHO:s Kklassifikation av hélsotillstand. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sdger Astrid Emker.

SmdagruppsCentrum informerar

Informationskonsulent Siv Roberts, SmagruppsCentrum, Goteborg,
informerade om SmagruppsCentrum och dess verksamhet.

-SmégruppsCentrum ansvarar for arbetet med Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om ovanliga diagnoser. Nya texter tas fram och
redan befintliga uppdateras. I databasen finns information om drygt
200 ovanliga diagnoser. Underlagen till texterna skrivs av landets
framsta experter, kompletteras sedan av handikapporganisationer och
patientféreningar och bearbetas av SmdagruppsCentrum for att
informationen ska bli littillgidnglig for allmadnheten. Allt material
faktagranskas av en expertgrupp. Forutom den utforliga
informationstexten i databasen finns ocksa en kort sammanfattande

folder for varje diagnos.

SmigruppsCentrum &r ett nationellt informationscentrum for alla
ovanliga diagnoser, en verksamhet som finns vid Sahlgrenska
akademin pé Goteborgs universitet.

-Verksamheten kan liknas vid en sambandscentral som samlar in,
sammanstéller och formedlar kunskap, svarar pa fragor och hjélper till
med informationssokning. Alla som soker information, eller har fragor
om en ovanlig diagnos, kan ta kontakt med oss och det ar
kostnadsfritt, sa Siv Roberts.

Information frén férsékringskassan

Handldggare Britt Akerstrom, Forsdkringskassan, Goteborg,
informerade om det ekonomiska stdd familjer som har barn med
funktionshinder kan f& frén forsdkringskassan, d v s vérdbidrag,
handikappersittning, bilstdd, personlig assistans och tillfillig
fordldrapenning.
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-Vardbidrag kan fordldrar sobka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kriver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav dr att den sérskilda insatsen behdvs under minst

sex manader.

Vérdbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (102 500 kr/ar,
2008), tre fjardedels (76 875), halvt (51 250) och en fjardedels
(25 625). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader.
Vardbidraget omprdvas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och
med juni ménad det ar barnet fyller 19 ar. Dérefter kan barnet sjélvt

eventuellt erhdlla handikapperséttning.

Bilstod ar ett bidrag till hjalp for inkép av bil. Fordlder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan &ka med
allménna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestdende eller i vart fall berdknas vara
under minst nio ars tid. Dérefter finns det mdjligheter att anséka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestir av ett grundbidrag samt ett
inkomstprovat anskaftningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utga for
att anpassa bilen.

Assistansersittning ir ett ekonomiskt stdd som ger personen med
funktionshinder ritt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjdlvstidndigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjilp med
personlig hygien, pé- och avklddning, att 4ta och kommunicera samt
att assistenten ska vara vél fortrogen med funktionshindret, uppgéar till
mer dn 20 timmar/vecka utgér ersittning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

-Det &r kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter 1 sddana fall assistansen de 20
forsta timmarna/vecka. Nér det géller barn méste dess behov av hjélp
och védrd under storre delen av dygnet vara av betydligt storre

omfattning &n for friska barn.

Tillfdllig fordldrapenning ir erséttning for inkomstbortfall nidr en
fordlder méste avstd fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersitt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ar och barn. Ersdttningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 &r och i vissa fall upp till 16 ar.
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-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sirskilda regler. For dem kan ersittning utga
frdn 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Fordldrarna till dessa
barn har ocksa ritt till tio kontaktdagar/barn och &r. Dessa dagar kan
anvéndas till exempelvis forédldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksambhet.

Samhallets dvriga stod

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pi en tidigare
familjevistelse om samhillets stod och inledde med att informera om
lagstiftning for alla (Lagen om allmén forsdkring, Socialtjanstlagen,
Hilso- och sjukvérdslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade) som kom 1994.

-Ju mer stdd och hjilp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjélp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for fordldrarna att ta reda pa vilken hjilp
som dr mojlig, var man ska soka hjélpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag ndr man inte far som man vill.

-Det krivs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fi hjélp och stdd och det tar mycket tid och kraft. Det
bista man kan gora som fordldrar till ett barn med funktionshinder &r
att hitta en person som hjilpa till med ansokningar och liknande,
exempelvis en kurator pa sjukhuset eller en handldggare pa
forsikringskassan, sa Anna Lindfors.

Lagstiftning for alla, ir exempelvis lagar dér
A/ kommunen administrerar stdd och hjdlp t ex:
o Skollagen

& Socialtjdinstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stéd och hjilp t ex:

& Hdlso- och sjukvdrdslagen (som inte gér att Gverklaga)

Hair ingér bl a habilitering, psykiatriskt stdd, rad och stod enligt LSS,
hjilpmedel, sjukresor, mm

o Férvaltningslagen, AFL-lagen om allméin forsékring. (Se sdrskilt
kapitel)
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Dirutover finns LSS, Lagen och stdd och service till vissa
funktionshindrade, som ir en “’pluslag” som kom 1994, som ersitter

Omsorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.

Om foréldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och frimst ta reda pa
vad som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort.
Lagarna &r inte skrivna sa att man direkt kan se vilka réttigheter man
har. De dr mer resonerande och &vergripande och ddrmed svéra att
tolka.. For att forstd vilka réttigheter de innehaller méste man ldsa

forarbeten till lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem dr att man dndrar stidndigt i lagarna och inte
sdllan fir dessa dndringar “dominoeffekt”, andra lagar forandras utan
att detta framgéar tydligt. Bést dr det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de hér fragorna, t ex ndgon person pa

Forsdkringskassan som man alltid vénder sig till.

LSS éar en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan Overklagas.
Avsikten med LSS ir att ge mdnniskor med funktionshinder mojlighet
att leva som andra. Ansokan lamnas till sédrskild tjansteman i
kommunen, s k LSS-handlaggare.

LSS ér avsedd for en sérskild personkrets som delas in 1 foljande tre
grupper:

o personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande tillstdnd.

o personer med betydande och bestidende begdvningsmaéssigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen élder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

o personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pd normalt &ldrande, har betydande
svarigheter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stod
och service.

-1 den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska komma ifraga for stod och hjilp.

I den nya lagen talas om de tio rattigheterna:
& radgivning och annat personligt stod

& personlig assistans
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o ledsagarservice

& kontaktperson

& avldsarservice i hemmet

o korttidsvistelse utanfér hemmet

& korttidstillsyn for skolungdom &ver 12 ér

& boende i familjehem eller i bostad med sérskild service for barn och
ungdom

o bostad med sérskild service for vuxna eller annat sarskilt anpassad
bostad for vuxna

o daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fA om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta ndgot att fa stod och service enligt den
nya lagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjilp i lagen fran
1994. For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor

personkretsen och att man ansdker om stéd och hjélp.

I varje enskilt fall gors en individuell beddmning av LSS-hand-
laggaren 1 kommunen.

-Som ansdkande fordldrar ska man alltid gora skriftlig ansdkan och
aldrig ndja sig med muntliga beslut. Det ska ocksé vara skriftligt sa att

ni kan dverklaga det om ni inte &r njda.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i
kommunerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stod
fran samhéllet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa
givit ut en mycket bra informationsskrift om samhéllets stod. Den

heter "Réttigheter/majligheter”.
-Det gar bra att kontakta forsdkringskassan och socialtjansten och be

om mer information. Se dessutom sérskilt kapitel “Information fran

forsakringskassan”, sa Anna Lindfors.

Foreningsinformation

Ordférande Gunilla Hyltén Cavallius, Foreningen for Kortvuxna,
DHR, informerade om foreningen och dess arbete.

Den som vill veta mer om DHR och foreningen for kortvuxna, FKV,
kan kontakta:
Gunilla Hyltén-Cavallius
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Sodra Forsakersgatan 44
431 63 Molndal
e-mail: gunilla.hc@telia.com

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se

internetadress: www.sos.se/smkh

Center for sma handikappgrupper, Danmark

internetadress: www.csh.dk

Frambu, center for séllsynta funktionshinder

internetadress: www.frambu.no

National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar frin vetenskapliga tidskrifter

internetadress: www.nlm.nih.gov./

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man). Internetadress:
www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM

Adresser och telefonnummer till foreldsarna

Overlikare Lars Hagenis
Astrid Lindgrens barnsjukhus
171 76 Stockholm

Tel: 08 517 700 00

Annika Jenefeldt
Goteborgs Fastighetskontor
Box 2258

403 14 Goteborg

Tel: 031- 368 10 30

Overlikare Lars Rehnberg
Astrid Lindgrens barnsjukhus
171 76 Stockholm

Tel: 08 517 700 00
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Handldggare Christina Bregell
Goteborgs Fastighetskontor
Box 2258

403 14 Goteborg

Tel: 031- 368 10 30

Informationskonsulent Siv Roberts
Smégruppscentrum

405 30 Goteborg

Tel: 031- 773 55 90

Arbetsterapeut Heidi Johansen

TRS kompetensecenter for sjeldne diagnoser
Bjornemyrelven 11

1450 Nesoddtangen

Norge

Tel: +4766969000

Specialpedagog AnnCatrin R6jvik
pedagog Astrid Emker

socionom Anna Lindfors
Agrenska

Boc 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Overtandlidkare Marianne Bergius
logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovés

Tel: 031- 750 92 00

Handlidggare Gunnel Hagberg
Forsakringskassan
Handikappenheten

405 12 Goteborg

Foreningsrepresentant Gunilla Hyltén- Cavallius
Gunilla Hyltén-Cavallius

Sodra Forsakersgatan 44
431 63 Mdlndal

Overlikare Kate Himmelman

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
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416 85 Goteborg
Tel: 031- 343 40 00

Sjukgymnast Anna-Lena Lagerqvist
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00
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