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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer med barn med
funktionshinder bor och utbyter erfarenheter. Under en och samma
vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma diagnos, i det
hér fallet Epidermolysis bullosa. Familjevistelser med barn med den
diagnosen har arrangerats pa Agrenska 1995, 1998 och 2004.

Under en familjevistelse & forddrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas da omhand av sérskild personal. Faktainne-
héllet frén forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har forelésarna
mojlighet att 1asa och 1amna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortlépande i samarbete med
forel&sarna, antingen till vissa delar eller i sin helhet. For att illustrera
hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med
sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldsarna. Sedan & 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande féreléasare har medverkat till framstéaliningen av detta
nyhetsbrev:

Professor Anders Vahlquist, Uppsala, docent Hakan M obacken,
Goteborg, med,dr/sjukskoterska Agneta Ganemo, Uppsala, Gvertand-
lakare Bitte Ahlborg, logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, tandsko-
terska Lena Gustafsson, Goteborg, Malin Ganemo, Goteborg, fore-
ningsrepresentant Malin  Netz, Stockholm, handlaggare Agneta
Ljungwall-Bergstrand, Goteborg, socionom Anna Lindfors, Gote-
borg, kurator M ats M &nsson, Alingsas.
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Epidermolysis bullosa

Medicinska aspekter

Professor Anders Vahlquist fran Akademiska sjukhuset, Uppsala och
docent Hakan Mobacken, Sahlgrenska universitetssukhuset, Gote-
borg, informerade om medicinska aspekter pa epidermolysis bullosa,
EB.

Huden &r ett organ med manga komponenter, som tillsammans fullgor
en rad olika funktioner. Bland annat ska huden tala temperaturvax-
lingar, skydda kroppen mot uttorkning och klara extrem fuktighet.

-Ser man pa ett snitt av huden finns underst ett fettlager som kan vari-
eraen hel del i tjocklek, frén ett omréde till ett annat. Over detta lager
ligger laderhuden (dermis), som bestar av ett par mm tjockt skikt av
fast bindvav. Sedan foljer ett mikroskopiskt membran, det sa kallade
basalmembranet och ovanpa det 6verhuden (epidermis).

Overhuden bestér av celler, keratinocyter, i flera lager, som samman-
lagt & 0,1-0,2 mm tjockt. De nedersta dverhudscellerna ar forankrade
med proteintrédar ner i basalmembranet. Varje cell har ett ” skelett”
med keratintrédar. | beréringspunkterna med omgivande celler finns
ocksa sarskilda proteintradar som haller samman och forankrar celler-
named varandra, sa att det ger bade hdllfasthet och rérlighet. Cellerna
maste ju kunna vandra uppat i éverhuden.

Cellen ar kroppens minsta enhet. | varje cellkérna finns arftlighets-
massan (DNA), kroppens samlade information fér uppbyggnad och
funktion.

-Men t ex hudceller anvander bara information avsedd for hudceller.
Blir det ett fel i informationen, som &r falet vid EB, fungerar inte hu-
den som den ska.

Cellerna lagst ner i 6verhuden &r s k moderceller. Sedan cellen delat
sig, blir den ena cellen kvar och fortsétter att producera nya celler.
Den andra cellen paborjar en langsam vandring uppét genom Gver-
huden, for att slutligen hamna ytterst i hornlagret, dér den dor och
slutligen ndéts bort.

-Hela 6verhuden byts pa sa sétt ut och det tar ungefar en manad. Varje
lager i huden har sina speciella uppgifter. T ex ska hornlagret, det
Oversta lagret i 6verhuden, skydda mot farliga solstralar, skydda 6ver-

Nyhetsbrev nr 231 © Agrenska 2004 3



Epidermolysis bullosa

hudscellerna mot skada och vara en barriar mot vatten. Horncellerna
ar omvandlade keratinocyter och dessa fungerar ungefér som tegel ste-
nar i en mur. Murbruket bestér i safall av fetter, vilka kittar samman
cellerna och hindrar vattenmolekyler fran att trangaigenom.

Gendermatoser & ett samlingsnamn for flera hundra hudsjukdomar
dar de flesta &r arftliga, men inte altid med en tydlig arftlighetsgang.

Blashildande sjukdomar, t ex EB, ger olika typer av blésor och blasor-
na upptrader i olika skikt i huden beroende pa vilken typ av sjukdom
det & fragaom.

-EB é&r flera gukdomar, dér vissa drag & gemensamma, men dér det
ocksa finns skillnader mellan formerna.

Det finns tre huvudformer av EB, var och en innehdllande en rad un-
dergrupper:

1/ EB Simplex, som & den vanligaste formen av EB, innebar blasor
relativt ytligt i overhuden, jamfért med andra former av EB, strax
ovanfor basalmembranet. Vid EB Simplex fungerar inte keratinocy-
terna normalt. Ett fel i informationen i cellkarnan leder till att ett fel-
aktigt, mindre dugligt, &ggvitedmne, s k keratin, bildas. Detta leder i
sin tur till mindre hdllfasthet mellan dverhudscellerna, med risk for
bl&sbildningar. Sarlakningen fungerar dock relativt normalt.

2/ Junktional EB, som innebar blasor mellan basalmembranet och
dverhuden, ar en svér form av EB som ibland leder till att barnet avli-
der i tidiga ar. Eftersom denna form inte alls var representerad under
familjevistelsen, namns inget mer om den formen i fortséttningen.

3/ Dystrofisk EB, innebar blasor i |1aderhudens Gversta skikt, alldeles
under basalmembranet mot 6verhuden. Dystrofisk EB beror pa for-
andringar i de kollagentradar som forankrar basalmembranet till den
underliggande laderhuden. Defekten leder till att sérlakningen funge-
rar dligt och att arrbildningar kan uppsta, dér av namnet dystrofisk.

Avstandet i djupled mellan de olika skikten och darmed mellan de

olika typerna av blasor, & ofta vadigt sma, det ror sig om tusendels
mm.
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-Trots det blir skillnaderna i symptom valdigt olika beroende pa om
bl&sorna uppstér ovanfor eller under membranet. Far man blasor under
membranet, som vid dystrofisk EB, lossnar ofta hela dverhuden.

EB uppskattas forekomma hos 1/20 000 innevanare. Vanligaste for-
men & EB simplex (1/40 000).

Mathilda och Amanda har EB

Hur sjukdomen arvs

Mathilda, 10 & och Amanda, 9 ar, & systrar och bada har EB, oklart
vilken form. Flickorna kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans
med mamma Katharina och pappa Lars.

Katharinas graviditet med Mathilda var normal, likasa forlossningen.
-Men genast nér Mathilda var fodd s3g vi att hon saknade hud pa en
del av vansterbenet, i den nedre delen och ner under foten. Benet lades
om med bandage och efter nagra dagar fick vi dka hem, séger Katha-
rina

M athilda madde bra och tycktes inte ha nagra besvar med den hudl6sa
delen av benet. Sarytan vétskade sig inte, men trots det sa lades ban-
daget om varje dag. Na Mathilda var tre veckor gammal fick hon
kommatill en plastikavdelning.

-Vid forsta bestket ansdg man att det var nddvandigt med operation,
eftersom man inte trodde att " sret” skulle sjalvlaka, sager Lars.

Anderes Vahlquist och Tobias Gedde-Dahl informerade ocksa om
hur gukdomen &rvs (uppdaterad 2004).

a/ autosomal dominant. Autosomal innebér att genernainte sitter i
konskromosomerna. Dominant innebar att man blir suk om man har
genen i enkel uppséttning.

-Vid denna typ av nedarvning maste en av foraldrarna till en suk
individ vara bérare av den genetiska skadan och darmed vara gjuk.
Risken att fa ett sjukt barn vid dominant nedarvning & 50 % vid
varje graviditet.
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b/ autosomal recessiv innebar att en sjuk individ maste ha genen i
dubbel uppséttning. Foréldrarna till en suk individ &r friska, men
har galva geneni enkel uppséttning.

-Risken for eventuellt tillkommande syskon till ett suk barn att
&ven drabbas av ukdomen & 25 %, medan 50 % av syskonen far
genen i enkel uppséttning och dérmed liknar fordldrarna. 25 % av
syskonen saknar genen for §ukdomen.

Symptom och arftlighet

Anders Vahlquist och Hakan Mobacken informerade om symptom vid
EB.

Gemensamma symptom for de tre formerna av EB &r blasor med olika
svarighetsgrad pa olika stéllen i huden.

EB Simplex, som finns i olika svérighetsgrader, & den vanligaste
huvudgruppen av EB och den form som ger de, relativt sett, lindrigas-
te symptomen.

-Blésorna kan upptréda generellt dver hela kroppen (Kobner och
Dowling-Meara typerna) eller vara lokaliserade till hander, fotter och
hudveck (Weber-Cockayne typen). Hos de flesta av barnen kommer
bldsorna nar de borjar krypa eller springa, men i en del fall ocksa vid
lindrig paverkan pa huden, exempelvis att klader skaver. Men det kan
ocksa vara sa att barnen fods med stora blasor. Vanligt ar att barnen
far ett tjockt hornlager pa hander och fotsulor och darmed djupa bl&
sor. Svettning och varme forvarrar problemen.

Vanligaste formen av EB Simplex &r en lindrigare variant, s k som-
marblasor, dar symptomen kan var sa lindriga att manga vuxna &r

odiagnosticerade och har fa besvér.

Betraffande arftligheten sd & EB simplex nastan altid arftlig pa ett
dominant sétt, men den recessiva formen forekommer.

Det & vanligt med s k nymutationer, d v s sukdomsanlaget uppstar
for forsta gangen hos det nyfodda barnet.
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Dystrofisk EB innehdller minst 8-9 olika sjukdomsvarianter. Forutom
huden kan andra organ drabbas, t ex slemhinnornai munnen och mat-
strupen.

-Blésorna vid den dystrofiska varianten laker ibland med &rr. Det kan
innebara harforlust genom att svettkortlar och harsackar tépps igen.
Naglarna kan ocksa bli deformerade och tappas.

Sammanfattningsvis kan man siga att det inte finns nagra distinkta
grénser mellan de olika formerna.

Arftligheten vid den dystrofiska formen & vanligen dominant, men
den recessiva formen férekommer och & da en svarare och mer ovan-
lig form.

-Den recessiva formen ger ofta besvérligare symptom ocksa i andra
organ an huden. Den kan ocksa féra med sig blodbrist och kortvéaxt-
het (p g a naringsbrist), sammanvéaxning av fingrar och tar och stela
leder. Med rétt behandling blir inte problemen lika stora som de blev t
ex pa 1960-talet.

Mathilda far diagnosen EB

N&r Mathildas ”bensdr” opererades innebar detta att man flyttade hud
fran andra delar av kroppen till de hudl6sa delarna pa vansterbenet.
-N&r man efter operationen skulle ta bort droppnaden, som satt fast
med plaster, sldppte inte plastret, utan huden féljde med. Det sag val-
digt obehagligt ut, sager Katharina.

Mathilda fick komma hem och efter en tid upptackte Lars och Katha-
rina att hon fick blasor pa de fingrar hon sog pa.

-Vi kontaktade BV C som skrev en remisstill privat hudspecialist, som
redan vid forsta besoket namnde diagnosen EB. Hudspecialisten re-
kommenderade att vi holl kontakten med vart sjukhus. Sedan foljde en
tid da det inte hande sa mycket. Pa sjukhuset fick vi nastan ingen in-
formation allsom EB, séger Lars.
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Nyfoddhetsperioden, diagnostik, behandling

Epidermolysis bullosa

Anders Vahlquist och Hakan Mobacken informerade om diagnostik

och behandling i nyfoddhetsperioden.

-Nér ett barn med hudférandringar & fott borjar vi hudlékare med att

titta p& barnet for att stélla diagnos. Ar det fréga om EB racker det

inte med att bara titta pa barnet for att kunna siga att detta & EB av

den eller den sorten.

Nésta steg i diagnosticeringen av EB & att hudbitar undersoks med

elektronmikroskopi.

- Dafar vi svaret jaeller ng till EB samt vilken typ av EB det ror sig

om.

Man kan aven gora en s k immunfluorescensundersokning av en hud-

bit..

-Det innebér att man studerar blasans lage i forhdllande till strukturer
med kant 1ge i basalmembranzonen. Man kan ocksa se om det saknas

vissa bestdndsdelar i omréadet.

Det & ocksa majligt att géra en molekylar-biologisk analys.

-Det & en dyr och mycket avancerad metod dar DNA fran odlade
hudceller eller vita blodkroppar undersoks. Eftersom varje familj har
sin egen mutation, och nya mutationer hela tiden tillkommer, krévs
altfor omfattande utredningar for att metoden ska kunna anvéndas
rutinmassigt. Men metoden utvecklas och férfinas och kommer troli-

gen att bli anvandbar ndgon gang i framtiden.

Behandlingen gér i stort sett ut pa omvardnad, att skydda huden mot

mekaniska trauma (gnidning och skavning) samt sarvard och for-
bandsteknik. Vid EB Simplex géler det ocksa att reducera fotsvett-

ning i stérsta majliga man.

Blir ett sar infekterat behandlas det med antibiotika lokalt eller invéar-

tes.

-For att forhindra att bl&sorna véxer bor de klippas upp eller punkteras
i ett tidigt skede. Detta gors pa sa sétt att huden forst desinficeras och

darefter gors ett hdl i bldsans ena sida med hjap av steril kanyl, nd

eller sax.
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| behandlingen av lindriga fall deltar omvardnadspersonal, barnl&kare,
och hudl&kare.

-1 svarare fall kan man ocksa behtvatahjép av kurator, sjukgymnast,
tandl8kare, 6ronldkare, dietist, ortoped, mag-tarmlékare mm.

Mathilda far blasor pa stora delar av kroppen

Mathilda fick sedan blasor pa flera stéllen pa kroppen, 6verallt dar hon
dagit i, aven vid tillfallen nér det bara varit fraga om lindriga stétar.
-Trots att ingen rekommenderade det sa tog vi ganska snart hdl pa
bldsorna och tomde dem pa vétska, nér vi s&g att de bara blev stérre
och storre. P4 manga stéllen dar Mathilda slagit sig och redan haft
blasor som lakt ut kom de tillbaka flera ganger, siger Lars.

Né&r Mathilda borjade ga siév slog hon upp stora och blédande sar pa
hander, armar och ben om hon rékade falla omkull.

-Ingen hade informerat oss om detta och det var en hemsk upptackt
forsta gangerna som det skedde. Sjukhuset var oférstaende for vara
behov av forband och annat och stéllde bara upp med lite plaster da
och d3, sager Katharina.

Katharina och Lars borjade nu att vara mer vaksam pa vad Mathilda
gjorde och forsokte hela tiden forutse eventuella risker.
-Men trots det s& hande ju ndgonting varje vecka. Och @nnu véarre blev
det nér Mathilda borjade pa daghem. Vi informerade personalen sa
gott vi kunde. Helst hade vi sett att Mathilda hade fétt en egen assi-
stent, men det visade sig varavaldigt svart, siger Lars.

Omvardnad och vardagsproblematik vid EB

Med dr/sjukskoterska Agneta Ganemo, Akademiska sjukhuset, Uppsa-
la informerade/diskuterade omvardnad vid EB. Agneta Ganemo har
personlig erfarenhet omvardnad av barn med svéara hudsjukdomar, hon
har 5dv tvavuxnabarn med hudsjukdomen iktyos.

-Fdljande omraden hade jag tankt ta upp nar det galler omvardnad och
vardagsproblematik vid EB; personlig skétsel, vardaren, klader och
skor, leksaker och lekar, hemmet, bilstolar, forskola/skola och fritids-
syssel sattningar.
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Epidermolysis bullosa

Per sonlig skotsel

1/ Hud

-Jag tycker att det & skrammande att forddrar till barn med EB inte
far veta av Sukvarden att de ska ta hdl pa blasorna. For barnets skull
anser jag det vara gavklart att man ska ta hal pa barnets blésor sa
snabbt som mdjligt, sa Agneta Ganemo.

Haltagningen av blasorna gors bast med sterila kanyler, sax eller skal-
pell om det ror sig om storre blasor.

-Det viktiga ar att verktyget man anvander & rent. Halen gors sedan i
sidan pa blésan. Vilka forband man ska anvanda dérefter & en hel
vetenskap och har far ni foraldrar prova er fram till det som fungerar
bast for ert barn.

En fréga som ofta kommer upp & hur ofta man ska byta férbandet,
vilket bl a beror pa vilket typ av forband man anvander och om barnet
ldter det vara ifred. En fordder beréttade att hon anvander Mepilex®
och det &r ett forband som barnet kan ha flera dagar.

Att bada och duscha fungerar bra for en del av barnen, for andra kan
det svida och gora ont.

-Men om man badar barnet i salt badvatten ska detta ha samma salt-
halt som kroppens egna véatskor, d v s cirka 1 %. Havssalt kan man
kopai stora 25 kilosackar hos Granngarden och det &r tillrackligt rent
for att anvandas i badvattnet. En del foredrar att halla i lite neutral
olja, exempelvis barnolja, rapsolja eller olivolja. Om barnet inte klarar
av att bada, p g a blasor och infekterade sr, kan man badda huden
med kaliumpermanganat.

Efter badet rekommenderade Agneta Ganemo att man anvander har-
torken for att torka barnet om huden & mycket kénslig och inte kan
torkas med handduk.

Beréring och hudkontakt ar livsviktigt for alla barn, bl a for att an-
knytningen till mamman och pappan ska bli sa bra som mgjligt.
-Barnen med EB har minst lika stort behov av att bli kramade och att
man har narkontakt med dem. Overdrivna forsiktighetsska fér inte
hindrafysisk nérhet. En l&tt ber6ring &r béttre an ingen alls.
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2/ Har och naglar
Manga av barnen med EB far bldsor i hérbotten. Dessa bor ocksa
punkteras och darefter baddas med exempelvis en kortisonlGsning for
att minska kladan.

Naglar och nagelklippning &r ett problem for manga forddrar till barn
med EB.

-Problemet ligger i att naglarna ofta blir tjocka och behdver slipas ned.
Det kan ocksa gukvarden hjdpatill med, eftersom en del naglar sitter
salost, de sitter barafast i basen, och kan lossna.

En forélder, som gélv har EB, beréttade att bekymret [6ste sig nér han
tagit bort allasinatanaglar.

3/ Ogon och éron

Det & vanligt att barnen med EB far blasor pa dgonlocken och i hor-
selgangarna, vilket kan medfora att barnet ser daligt och far ont i 6go-
nen.

-Det &r viktigt att man far bra kontakter med en 6gonlékare och en
Oron,nésa,haldékare.

4/ Kost och néring

Barnen kan fa naringsbrist, darfor att de har &- och svéjsvarigheter.
De kan ocksa fa brist pajarn, zink och andra mineraler, eftersom dessa
mineraler behdvs for sarlakning.

-Det krévs ett blodprov for att se om barnet har nagon brist. | vissafall
behdver barnen sond som de kan fa maten genom, exempelvis en s k
knapp genom huden in i magsécken. Jag rekommenderar er att fa kon-
takt med en dietist, om ni inte redan har det, sa Agneta Ganemo.

5/ SOmnproblem

Det & inte ovanligt att barnen kan fa somnsvarigheter p g aav smérta,
kléda eller att forbanden ar obekvama.

-Ibland kan det vara motiverat att ge barnet smaértstillande vérktabl et-
ter, exempelvis Alvedon®, sd att barnet inte alltid har ont nar det ska
sova. Det finns ocksa mediciner, s k antihistaminer, som lindrar klada,
t ex Tavegyl® dler Clarityn®.

Tavegyl® lindrar klada genom att verka litet sbvande/dampande pa

hjarnan. Clarityn® saknar denna verkan, den lindrar bara kléda nér
kl&dan orsakas av histamin som vid nassel utsl ag.
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Dessutom informerade och diskuterade Agneta Ganemo med foréd-
rarna om vad barnets vardare bor tanka pa for att inte barnet ska ska-
das, om lampliga klader och skor, leksaker och lekar, hur hemmet kan
anpassas, bil och bilstolar, samt vad man bor téanka pa nér barnet bor-
jar forskolan/skolan och vad som &r lampliga fritidssyssel séttningar.
Tyvarr & det inte hdr mgjligt att redovisa den omfattande diskussio-
nen.

Amanda, Mathildas lillasyster, har ocksa EB

N&r Mathilda var drygt ett & gammal foddes hennes lillasyster Aman-
da, idag 9 & gammal.

-Vi mérkte ingenting ovanligt med henne den forsta tiden. Men nar
hon var tva manader gammal fick hon sina forsta blasor pa de fingrar
hon sog pa. Daforstod vi att hon hade samma sjukdom som sin syster.
Det var jobbigt. Vi bestamde oss nu for att ga med i EB-foreningen,
som vi fatt kannedom om och det har vi aldrig angrat. Gemenskapen
och delaktigheten déar har betytt valdigt mycket for alla i familjen,
séger Katharina.

Né&r Katharina och Lars stuckit hdl pa flickornas blasor har de sedan
smort dem med zinkpasta och dérefter har de torkat ut.

-1 borjan anvande vi ocksa ofta en infektionsdodande salva som hette
Fucidin®, sager Lars.

Prognos, arftighetsradgivning, framtida behandlingar

De besvar sukdomen medfér, hos vuxna med EB, varierar. Vid Eb
simplex och de dominanta formerna av dystrofisk EB kan symptomen
avta och inte innebéra nagot storre hinder i yrkeslivet.

-Vid recessiv dystrofisk EB kan problemen férvérras med stigande
ader. Yrken och fritidsaktiviteter som sliter mycket p& huden kan 6ka
symptomen och boér darfor undvikas, sa Anders Vahlquist.

Anlagsbérardiagnostik med DNA-ananlys av blodprov kan idag i
princip utféras nér det géller fleraformer av EB.

-Det & ocksa mgjligt att gora prenatal diagnostik med hjalp av prov
fran moderkakan om mutationen & kand, d v s ndgon i familjen har
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sukdomen eller sjukdomsanlaget. Arftlightesradgivning med mer
exakt diagnostik ar siledes majlig.

Hur den framtida behandlingen kan se ut finns det delade meningar
om.

-Forskningen pa omrédet har utvecklats oerhort snabbt och darfor
finns det gott hopp att behandlingen forbéttras i framtiden. Om ett
dugligt protein saknas skulle en ténkbar behandling vara att tillfora ett
renframstéllt sadant protein direkt till huden. Men det finns problem
med en sddan metod. Dels behovs det stora mangder protein och dels
bryts det ned. Men allvarligare 8n sd & den immunreaktion kroppen
svarar med nér ett dmne tillfors som den inte kanner igen. Slutsatsen
ar att den vagen inte anses sarskilt framkomlig, sa Anders Vahlquist.

Ett behandlingsalternativ vid dominant former av EB skulle kunna
vara att forsoka stéanga av det sjuka anlaget. Men &n s lange vet man
inte hur man ska kunna gora detta utan att det friska anlaget ocksa
stangs av.

Vid recessiva former av EB har man provat att tillfora ett friska gener
till hudceller i laboratorieprover.

-Tyvérr uppnadde man ingen varaktig effekt och detta kan ha berott pa
att man inte haft mgjlighet att anvéanda stamceller, i vilka celler nybil-
das.

En mdjlig behandling som provats ar att fora in friska gener tillsam-
mans med ett virus, som behdvs for att genen skakommaini cellen.
-Detta forsok har fallit pa att man inte kunnat framstélla ett ofarligt
virus som transportor.

Den metod som slutligen ser ut att ha en framtid, enligt Anders Vahl-
quist, & en slags utvértes (exvivo) genterapi. Den innebér att man tar
ut en bit hud fran patienten och med hjalp av den odlar 6verhudsceller
till vilka man tillfért arvsanlag som producerar friskt och dugligt pro-
tein.

-Det blir pa sa sétt patientens egna celler som aterférs och darmed kan
man hoppas att immunreaktionen uteblir.

Avsdlutningvis konstaterade Anders Vahlquist att det hénder att det
sker en spontan tillfriskning i delar av huden.

-Detta kan bero pa en nymutation som " slacker ut” de daliga och sjuk-
liga anlagen.
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Mathilda och Amanda badar ”saltbad” varje dag

Tidigt borjade Katharina och Lars att bada flickornai " saltbad” varje
dag.

-Storre delen av aret, nér vi & hemmai Sverige, far de badai badkaret
och davraker vi i salt. Saren blir rena och efterat flagar huden en hel
del, sérskilt under fotterna pa bada tva. Pa sommaren forsoker vi vara
fyra-fem veckor pa Cypern och det saltatorra klimatet ar perfekt for
bada flickorna. Blasorna forsvinner nastan helt. Nar vi kommer hem
igen i augusti kommer blasornatillbaka, sager Lars.

Efter badet smorjs Mathilda och Amanda in med badolja eller Loco-
base® LPL-krdm, dar huvudingredienserna & mjolksyra/propylen-
glykol.

-Vi lagger pa Mepilex® och Solvalindynor som vi numera far pa
gukhuset i den omfattning vi behdver. Flickorna anvéander néstan inga
skydd. Det &r bara Mathilda som har ett benskydd pa det stélle pa be-
net dar hon fatt ny hud tre ganger. Den senaste gangen det gjordes var
hon 5-6 & gammal och det verkar halla branu, sager Katharina.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlgkare Bitte Ahlborg, logoped Lotta Sjogreen, Mun-H-
Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center, som & ett nationellt orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sdllsynta diagnoser, samlar och dokumenterar kunska-
per om munnen och munnens funktioner samt erbjuder information,
utbildning, handledning, konsultation och behandling.

Foraldrarna pa vistelsen fylldei ett frageformulér om barnets tandvard
och munhygien samt eventuell problematik kring munmotorik och
munhélsa.

Bitte Ahlborg, Lotta §jogreen samt professor Mats Jontell vid avdel-
ningen for Oral medicin pa odontologiska fakulteten i Goteborg gjor-
de en oversiktlig understkning av barnens munforhdllanden. Savé
observationerna vid undersokningen som uppgifterna i frageformula-
ret dokumenterasi en databas pa Mun-H-Center.
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-Familjerna bidrar pa sa vistill 6kade kunskaper om munnen och dess
funktioner vid sdllsyntatillstand och sjukdomar.

Genom att vanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal, annan
vardpersona och familjer fa information och rad kring fragor om
munh& sovard, munfunktion och tandbehandling vid exempelvis EB.
Innehdllet i databasen utgor en viktig del av den samlade kunskapen.

Nér det galler EB visar frageformul & och observationsscheman att det
forekommer

a sar/blasor, ibland &rrbildningar i munslemhinnan

@ smértai munnen

a | attbl 6dande tandk6itt

a missfargad eller defekt tandemal]

a karies

a pehov av tandreglering.

Bitte Ahlborg och Lotta Sjogreen ansdg att barn med speciella behov
ofta kan behdva specialiserad barntandvard (pedodonti) och tandre-
glering (ortodonti).

-Det & bra om era barn far traffa en bar ntandvar dsspecialist for be-
démning och terapiplanering. Utifran det kan man sedan bestdmma
var barnet skall fa sin tandvard. Inte sdllan finns det behov av forbere-
dande samtal med fordldrarna infor en undersokning/behandling, be-
hov av extratid och sérskild kunskap hos behandlaren.

Smartsamma sar och bldsor i munslemhinnorna, ibland med &rr-
bildning, kan medféra svarigheter for barnet att gapa och att réra
tunga och |appar, vilket kan ge dtsvarigheter.

-Sar och bl&sor i munnen och handerna kan ocksa forsvara den dagliga
munhygienen och darmed oka risken for karies (hdl i tanderna).

Tandproblem i form av emaljdefekter forekommer vid dystrofisk EB.
-Emaljen kan vara tunnare &n normalt eller vara ofullsténdigt utveck-
lad. Savdl mjdlktander som permanenta téander kan vara drabbade,
altifrén nagra fa till samtliga tander. Emaljdefekterna kan gora tan-
derna kansliga for véarme och kyla och da behévs smértlindring vid
tandbehandling.

Effektiv. munhygien, med liten risk for att skada tandkottet, kan

astadkommas med hjdlp av noga utprovad elektrisk tandborste, even-
tuellt i kombination med mundusch med mjuk vattenstréle.
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-Om slemhinnan & mycket skor kan tandl8karen ordinera en [amplig
beredning av klorhexidin som erséttning eller komplement till tand-
borstning.

Information om EB samt forslag pa hjadpmedel for bland annat mun-
vard finns ocksa pa Mun-H-Centers hemsida www.mun-h-center.se

Foraldrasynpunkter och erfarenheter

Linea, 9 &, som har EB, kom till Agrenska med sin pappa Johan, som
beréttade om hur han och Lineas mamma hanterat rollen som foradrar
till ett barn med EB.

-Hela familjen, d v s Linea som var nyfodd, Lineas bror Adam som
var 2 &, jag och Lineas mamma, var hér pa Agrenskas familjevecka
1995. Det var betydelsefullt och viktigt att f& vara med pa en sadan
hér veckai ett tidigt skede, séger Johan.

-Tidigt bestdmde vi oss for att det var "kostymen” det var fel pa och
inte Linea. Det var tillatet att skalla och svéra pa ala blasor och sér,
eftersom det inte var Linea vi da var arga pa Vi bestamde oss ocksa
for att tanka pa ett nytt sitt nér det gallde Linea och hennes sjukdom.
Vad & egentligen viktigt att bry sig om, var en sadan sak.

-Né&got som tidigt blev frustrerande var alt som framstod som be-
gransningar i Lineas liv. Exempelvis gillade hon tidigt att rida, men en
sadan aktivitet ledde ofrénkomligt till en massa blasor. Da bestamde
vi oss for att det var OK,, eftersom det var "roliga’ blasor.

-Ett annat stort problem var alla blésor Linea fick i munnen och tand-
emaljen som var s dalig och skor. Vi funderade mycket pa om det
inte var mojligt att gora punkteringen av blasornartill nagonting roligt.
Och till sist lyckades vi ocksa hitta ett sétt dér det blev ett slags tavling
att bekampa blésorna. Jag tror att det har rétt stor betydelse att anvan-
da leken som ett instrument. Nér jag leker med barn tycker jag gav
att det &r roligt och det & nagonting som barn uppskattar.

Johan visade en sammanstallning pa alla kontakter Linea och hennes
forddrar till stor del har p g a EB. Det blev ett 40-tal institutioner,
personal och andra personer, fran avlosare till elevassistenter, skolper-
sonal, sukvardspersonal, mm.
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-Jag brukar ha med mig det hér pappret och visa administratérer och
personal hur var situation ser. Det blir mycket askadligt pa det har
viset.

N&r man har ett barn med ett funktionshinder som drabbar flera delar
av kroppen &r det ett problem att specialisternainom sjukvarden har sa
dalig kontakt, sinsemellan, tycker Johan.

-Det & ocksa ett problem att |akare ofta inte har en aning om vad EB
a. Men det & forstéeligt eftersom sjukdomen & sa sdllsynt och det
brukar jag sagatill 18&karna.

Att resa med ett barn med EB innebar att resa med méngder av utrust-
ning, hjalpmedel, kl&der och mycket annat.

-Vi har gjort en packlista som vi bockar av allteftersom vi packar ned
grejerna. Den &r till stor hjdp, men trots det sa blir det alltid ndgonting
Vi gldmmer, sager Johan.

Mathilda och Amanda idag

Varken Mathilda eller Amanda har haft assistent pa daghemmet eller i
skolan.

-Nar det hander ndgonting, vilket det fortfarande gor ganska ofta,
ringer personalen till oss. Det har gétt bra sa lange som flickorna gatt
pa en mindre skola. Nu har Mathilda borjat pa en stor skola och da
kan det bli svarare, bade att fa alla skolkamrater att visa hansyn och att
nagon &r uppmérksam pé just henne. A andra sidan & Mathilda en tuff
tjej som & med pa alla lekar och nu har hon blivit sa stor att hon vet
gav vad som behdver goras om ndgot hander, siger Katharina.

Flickorna har valdigt fa restriktioner nar det géller vad de far gora och
inte gora.

-Inlines & en sadan aktivitet som vi anser olamplig. Idag spelar det
ingen roll, eftersom det just nu inte &r sa populart att akainlines. Bada
ar med i skolans gymnastikundervisning, sdger Lars.

| Ovrigt & det inte mycket som skiljer Mathildas och Amandas vardag
mot andra flickors vardagar. | huvudsak skoéter de gélva sin behand-
ling. Detta innebér bl a att de har med sig en hel arsenal sarbehand-
lingsprodukter nér de ska sova ndgon annanstans &n hemma.
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Epidermolysis bullosa

Mathilda och Amanda har fétt tid hos ett specialistteam for uppfoljan-
de kontroller och man har just skickat prover som ska analyseras infor
det motet.

-Déa kanske vi ocksa kan fa veta vilken form av EB flickorna har, s&
ger Lars.

Bada flickornas tander & fina. Amandas tandkott bloder 1&tt, aven vid
normal tandborstning, men det gor inte Mathildas.

Naglarna pa flickornas fingrar &r tjocka och lite svéara att klippa. Ma-
thildas stortanaglar ar mycket tjocka och pa& nagra tér saknar hon nag-
lar.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om vérdbidrag och
lagar som ber6r alla manniskor, samt speciallagar som berér barn med
funktionshinder och kurator Mats Mansson informerade (2003) om
LSS (Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade) som
kom 1994.

-Ju mer stéd och hjdlp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
sétt handhar hjédp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for foraldrarna att ta reda pa vilken hjap
som & mdjlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
dverklaga avslag nar man inte far som man vill.

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stéd och det tar mycket tid och kraft. Det
béasta man kan gora som forédrar till ett barn med funktionshinder &r
att hitta en person som hjdpa till med ansbkningar och liknande, ex-
empelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa forsakrings-
kassan, sa Anna Lindfors.

De lagstiftning som tidigare var en sérlagstiftning for manniskor med
gukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) &r ersatt av lagar som
galler for alla, exempelvis Skollagen, Sociatjanstlagen, Haso- och
sjukvardslagen (som inte gar att dverklaga), Forvaltningslagen, AFL-
lagen om allman forsakring.
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-Men déarutdver finns LSS, Lagen och stdd och service till funktions-
hindrade, som &r en "pluslag” som kom 1994. (Se mer om denna lag
langre fram i kapitlet).

Landstingen administrerar foljande stéd och insatser (och de olika
landstingen kan lagga upp det som de vill)

a habiliteringen

a psykiatriskt stod (BUP)

a hjd pmedel

o hemsjukvardsbidrag

a gjukresor

Det gar bra att kontakta forsakringskassan och socialtjansten och be
om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel " Information fran
forsakringskassan”.

Foljande ar sammanfattad information fran kurator Mats Manssons
forelasning ” Samhallets stod” hamtad fran familjevistelsen om Neuro-
fibromatos p& Agrenskai april 2003.

| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhéllet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svéara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som &tta & senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bralag dér det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjdpinsatser. Det sigs att lagen & en réttighetslag,
men jag anser att det snarare & en mojlighetsag. Tanken med lagen &
att "den enskilde ska f& mojlighet att leva som andra"' (58). Den mal-
séttningen anser jag ar lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
teravad det innebér att leva som andra, sa Mats Mansson.

Oavsett om barnet tillhor personkretsen som har rétt till insatser enligt
LSS, eller g, bor forddrar lara sig mer om olika lagars innehdl och
om férhandlingsteknik.

-Om nagra fordldrar exempelvis anser att deras barn behover personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa
vad som stér i Skollagen om detta stod. Men detta & inte enkelt gjort.
Lagarna & inte skrivna sa att man direkt kan se vilka réttigheter man
har. De & mer resonerande och 6vergripande och darmed luriga. For
att forsta vilka réttigheter de innehdller maste man l&sa forarbeten till
lagarna och domstol sutslag.
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Ett ytterligare problem & att man andrar standigt i lagarna och inte
sédllan far dessa andringar " dominoeffekt”, andra lagar forandras utan
att detta framgér tydligt. Bast & det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

N& man anser sig veta vad lagen séger om personlig assistent i skolan
begér man moéte, elevvardskonferens, med rektor, larare, kurator och
annan berdrd personal som har makt att fatta beslut.

-Om inte den person som har rétten att fatta beslut i @rendet inte kan
vara med, s ar det béttre att vanta med motet tills den personen kan
narvara. Till det motet sedan &r det bra att med sig ett dagordnings-
forslag. Eftersom ni sdllan & ute efter att ha trevligt pa sddana har
moten & det ocksa viktigt att det utses en protokollforare, sa Mats
M ansson.

Varje beslut om stéd och hjalp som fattas pd motet bor kopplas till en
namngiven utforare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
-Man bor inte néja sig med att skolan sager " att de ska titta nérmare pa
problemet, undersdka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sddana fall ett namn pa personen som ska utreda
fragan, samt datum och plats for ett nytt méte. Om skolans ledning
bestamt sig for att avsla begédran ska ni kréva att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut s att ni kan 6verklaga. Det & inte alltfor ovan-
ligt att myndighetspersoner hanvisar till ”policybeslut” och det kan
man bara gora muntligt. | ett skriftligt avslagsbeslut maste man ange
vilken lag och vilken lagparagraf man stoder sitt beslut pa.

LSS ér till for en sarskild personkrets som delas in i féljande tre grup-
per:

a personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

o personer med betydande och bestdende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskadai vuxen alder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig gukdom.

a personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt dldrande, har betydande svérig-
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heter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stéd och
service.

-I den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifraga for stod och hjap.

| den nyalagen talas om de tio réttigheterna:

a rédgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

o |edsagarservice

a kontaktperson

a avlosarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfér hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom Gver 12 ar

a 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

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nagot att fa stod och service enligt den
nyalagen.

-Som synes finns det stora méjligheter till stod och hjép i lagen fran
1994. For att fatillgang till olikainsatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stod och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell beddmning av sérskilda tjanste-
man i kommunen (L SS-handl&ggare).

-Som ansokande forddrar ska man altid gora skriftlig ansdkan och
aldrig ndja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan 6verklaga det om ni inte & nojda, sa Mats Mansson.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stod fran sam-
héllet. RBU, Rorel sehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhdllets stéd. Den heter " Réttig-
heter/mojligheter”.
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Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall Bergstrand fran Forsakringskassan, Goteborg, in-
formerade om de ekonomiska stod familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
kappersattning, bilstdd, personlig assistans och tillfalig forddrapen-
ning.

-Vérdbidrag kan forddrar sbka om barnet har ett funktionshinder
eller sukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har merkostna-
der. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behovs under minst sex m&
nader.

Vardbidraget bestér av fyra olika nivaer, helt bidrag (98 250 kr/ar,
2004), tre fjardedels (73 688), halvt (49 125) och en fjardedels
(23 563). Bidraget & pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhdllas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det & barnet fyller 19 ar. Dérefter kan barnet salvt even-
tuellt erhdlla handikappersattning.

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Foralder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med all-
manna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestdende eller i vart fal beréknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det méjligheter att ansbka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprovat anskaffningsbidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stéd som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
galvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjélp med per-
sonlig hygien, p& och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar erséttning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter i sadana fall assistansen de 20 for-
statimmarnalvecka. Nar det galler barn maste dess behov av hjdp och
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vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall nér en
foralder maste avsta fran arbete for bl avard av sukt barn. Erséttning-
en kan utgd maximalt 120 dagar/ & och barn. Erséttningen kan betalas
ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissafall upp till 16 ar.

-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) géller sarskildaregler. Fér dem kan erséttning utga
fran 16 ars ader upp till dess de fyller 21 &. Forddrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och &r. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis férddrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet.

FOreningsinformation

Malin Netz, vice ordférande i Svenska Epidermolysis Bullosa Fore-
ningen DEBRA i Stockholm, informerade om foreningens verksam-
het.

Foreningen bildades 1990 och har som uppgift att bl a ge familjer med
barn som har EB ré&d och tips, informera om EB till olika grupper i
samhéllet.

Foreningen ger ocksa ut ett medlemsblad, DEBRA-bladet tre gang-
er/ér och haller kontakt med och utbyter erfarenheter med andra pati-
entforeningar.

Foreningen och dess medlemmar ingdr i en paraplyorganisation " Sall-
synta diagnoser” som &r ett riksforbund for sma och mindre kéanda

handikappgrupper.

Information om féreningen och dess kontaktpersoner kan fas pa fore-
ningens hemsida www. debra-sweden.org

Malin Netz har telefonnummer 08/ 652 67 15 och
e-postadress, malin.n@debra-sweden.org
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Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: http://www.sos.se/smkh

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.ronden.se/It/

(hér krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjdpatill med)

OMIM- Online Mendelian Inheritancein Man
internetadress:
ww3.ncbi.nlm.nih.gov/OMIM/searchomim.html

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Professor Anders Vahlquist
Akademiska sukhuset

751 85 Uppsala

Tel: 018- 611 00 00

Docent Hakan Mobacken
Sahlgrenska universitetssukhuset
413 45 Goteborg

Tel: 031- 3421000

Med,dr/sjukskéterska Agneta Ganemo
Akademiska sukhuset

751 85 Uppsala

Tel: 018- 611 00 00

Overtandl&kare Bitte Ahlborg
logoped L otta Sjogreen,
tandskdterska L ena Gustafsson
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031 750 92 00
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Foreningsrepresentant Malin Netz
Svenska EB-foreningen
e-post: malin.n@debra-sweden.org

Handl&ggare Agneta L jungwall-Bergstrand
Forsakringskassan
405 12 Goteborg

Socionom Anna Lindfors
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Kurator Mats Mansson
Borgmastarvagen 3 A
441 50 Alingsas
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