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Osteogenesis imperfecta

Ostegenis imperfecta, medicinsk dversikt och behandling

Overlikare Eva Astrom, Ol-teamet, Karolinska Universitetssjukhuset,
Stockholm, informerade om osteogenis imperfecta, Ol, medicinsk
oversikt och behandling.

Historiskt sett ar Ol en sjukdom som finns beskriven redan pa 800-
talet. Det finns darefter en stark svensk tradition pa omradet, med flera
mycket tidiga avhandlingar, t ex Olaus Jacob Ekmans avhandling ”Os-
teomalaci och arftlig benskérhet i tre generationer” fran 1788. Den
senaste svenska avhandlingen pd omradet stér Eva Astrom for. Den
heter ”Bisphosphonate Treatment of Children and Adolescents with
Osteogenesis Imperfecta (Ol). Effects on Clinical symptoms and Bone
Turnover” och blev klar 2007.

Ol &r en ovanlig, medfédd kollagensjukdom som oftast orsakas av
mutationer, fordndringar (i dagslaget fler an 800 kanda foréndringar) i
kromosomerna 7 och 17, vilket leder till olika grader av benskorhet.

Arftligheten ar i de flesta fallen av Ol autosomalt dominant. Det in-
nebér att det racker med en sjuk gen fran den ena av foraldrarna for att
deras barn ska fa Ol. Eftersom alla gener forekommer i dubbel upp-
séttning har personer med Ol en frisk och en sjuk gen. Risken att ver-
fora den sjuka genen till sitt barn, vilket leder till att barnet blir sjukt,
ar da 50% vid varje graviditet.

Autosomal recessiv arftlighet forekommer vid OI, men &r ovanlig.
Arftligheten innebar att bada foraldrarna ar friska anlagsbarare och det
kravs ett sjukt anlag fran vardera foraldern for att ett barn ska fa sjuk-
domen. Vid varje graviditet ar det 25 % risk att barnet far sjukdomen,
50 % risk att det blir frisk anlagsbérare och 25 % chans att bli frisk
utan anlaget.

Forandringen i genen kan séledes arvas, men den kan ocksa uppsta
som nymutation, vilket forkommer vid Ol. Viss skillnad i svarighets-

grad férekommer hos familjemedlemmar med samma mutation.

Idag uppskattar man att incidensen for Ol &r cirka 1/10 000 levande
fodda barn, vilket innebér att det fods cirka 10 barn i Sverige varje ar.
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Osteogenesis imperfecta

Ben bestar av en rad olika substanser, t ex olika benceller och kolla-
gen vilket ar ett aggvitedmne som i bensubstansen fungerar som “ar-
meringsjarn”.

-1 bensubstansen finns celler som bygger upp ny benvéavnad (osteob-
laster) och celler som bryter ned benvavnad (osteoklaster). Skelettet
bryts saledes ned och byggs upp kontinuerligt och i dessa processer
méaste det finnas en balans, sa Eva Astrém.

Det finns olika typer av kollagen. Vid Ol &r kollagen typ | antingen
defekt i sina strukturer eller finns i for liten mangd. 1 bada fallen blir
funktionen bristfallig. Gener som kodar for kollagen typ I finns i kro-
mosom 7 och 17 och bestammer hur de olika tradarna i kollagenet ska
se ut. Vid Ol finner man ofta férandringar, mutationer, i dessa gener
for kollagenkedjorna. Mutationerna, som ser olika ut fran familj till
familj, leder till varierande grader av benskorhet.

Symptomen vid Ol kan variera mycket, alltifran att somliga barn
avlider innan fodseln till knappt mérkbara symptom, t ex kortvéxta, ej
diagnosticerade kvinnor med benbrott forst efter klimakteriet.

Ol ger inte enbart symptom fran skelettet, som blir mjukt och skort,
utan ocksa i varierande grad fran andra vavnader dar det finns kolla-
gen typ I t ex i tdnder (s k DI, se mer om detta i kapitlet Tand- och
munhélsa), dgon, 6ron, ligament och hjarta/blodkérl.

-Personer med Ol hart ofta en dkad blodningsbenagenhet och far latt
blamarken.

Forutom mjukhet och skadrhet i skelettet, som i manga fall leder till ett
stort antal frakturer, férekommer felstéllningar i skelettet, skolios d v s
ryggradskrokning, stor skalle, basilar impression (se kapitlet Ortope-
diska problem vid OIl) horselpaverkan, tandskorhet, bla Ggonvitor,
overrorliga leder, vissa klaffproblem i hjartat, aderbrack pa stora
kroppspulsadern (ovanligt) och skora blodkarl.

Idag delar man in Ol i fyra grupper: (Se mer i kapitlet Symptom)
atyp I aocb b (b med DI)
a typ 11, med flera undergrupper

a typlll
atyp IV aoch b (b med DI)
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Osteogenesis imperfecta

Orsaken till de stora variationerna i symptombilden, som férekommer
vid Ol, beror inte bara pa kollagenrubbningen.

-Flera faktorer samverkar till att gora skelettet starkt eller svagt oav-
sett om man ar helt frisk eller har OI. Livsstil kan spela roll d v s hur
och vad man dter, hur mycket man ror sig, om man roker o s v, sa Eva
Astrom.

Typer/former av Ol

Foljande typer/former av Ol forekommer, den lindrigaste formen
kommer forst, den svaraste sist

typlaochb

o bla 6gonvitor

a horselnedsattning

o |att- mattlig benskorhet

a overrorlighet i lederna

a svettningar

a hjart-karlproblem, relativt ovanliga

a tandskorhet vid typ IV b

typIVaochb

o normala égonvitor (fran 2-arsaldern)
o horselnedsattning &r ovanlig

o mattlig eller svar benskorhet

a dverrorliga leder

a svettningar

a hjart-/karlproblem

o ofta mattlig kortvuxenhet

a tandskorhet vid IV b

typ 111
a oftast normala 6gonvitor

a horselnedsattning, relativt vanligt

o svar benskorhet, ryggbesvar, skolios
a dverrorliga leder

a uttalad kortvuxenhet

a ryggbesvar

@ svettningar

o hjart-/karlproblem, (relativt sma)
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Osteogenesis imperfecta

typ Il
o extremt svar benskdrhet, barnen fods med manga frakturer
a de flesta avlider innan eller nara fodelsen

Diskussion om ortopediska problem vid Ol

Overlakare Lars Rehnberg, Karolinska universitetssjukhuset, Stock-
holm, informerade och ledde en diskussion om ortopediska problem
vid Ol.

-Ett bekymmer nar det géller Ol &r att manga tror att det ror sig om
osteoporos, nar det ar en bindvavsjukdom.

De studier som gjorts pa Ol &r i sma studier och bara nagon enstaka
(Moorefield) har tittat pa hur det gar for barn med Ol pa lite langre
sikt.

-31 barn och ungdomar med Ol foljdes. 20 ar efter ortopedisk opera-
tion (frakturer och kurveringar i larben och underben) kunde fortfa-
rande 23 stycken géa. Ovriga &tta hade grava kurveringar och anvande
rullstol. En fallstudie (ej vetenskaplig) visade att skolios, som &r van-
ligt forekommande vid Ol, 6kade med 3-4 % per ar och att det ar
oklart nar 6kningen stannar upp. Sammanfattningsvis kan man anda
konstatera att det ar positivt pa sikt att operera frakturer och kurve-
ringar.

| Sverige behandlas vi utifran alderstillhorighet, vilket &r unikt i
vérlden.

-Det &r verkligen en dalig sak att man som barnlakare inte kan folja
hur det gar for barn, som man behandlat, nar de blir vuxna.

HPC ar s k lakningsvavnad som lagger sig kring operationsomraden.
Vavnaden utvecklas till tumorer som forsvinner efterhand, men det
kan ta upp till 5-6 ar ibland.

-Av de 31 barnen och ungdomarna i studien hade 15 stycken HPC pa
48 skellettstallen varav 30 pa underbenen, sa Lars Rehnberg.

Halsrygginstabilitet (basilar impression) hade 16 stycken och av des-
sa blev 11 stycken forbéattrade efter operation. 2 hade samma problem
som innan operation.

-Ett barn blev forsamrat, ett dog och ett fick aterfall 15 ar efter opera-
tionen. Kirurgen som utférde operationerna hade stor erfarenhet pa
omradet. | Sverige finns inte den erfarenheten och darfor kan det bli
nodvandigt att ga utomlands for att operera halsrygginstabilitet.
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Osteogenesis imperfecta

De indikationer man foljer for operation av larben och underben &r
féljande:

a frakturer

a forhindra frakturer

o smarta

a underlatta rorlighet och funktion

Lars Rehnberg ansag att lamplig tid for operation ar akut efter en
fraktur.

-Det finns flera fordelar med att géra operationen sa snart som majligt.
Dels ar vavnaden lattare att arbeta med da och det blir mindre blod-
ningar, dels kan barnet belasta benet valdig snart efter operationen.

Vid operationen kapas benet pa flera stallen, vrids och anpassas sa att
man far en sa rak linje som mojligt (osteotomi). Stabiliteten far man
genom att sétta en spik genom benbitarnas margkanaler. For att det
inte ska dra for mycket pa baksidan av benet efter operationen gors
benet lite kortare.

-Problem med den har typen av operationer, med stora éppningar, ar
att man ibland far problem med tillvaxtzonerna i benet som kan sto-
ras, att det bloder mycket och att vissa delar av benet blir svarlékta.

Numera ar det mojligt att satta spikar i en fraktur utan att 6ppna upp
benet. Frilaggningen blir liten och darmed ocksa den efteroperativa
smartan. Ar benet mycket skort kan det bli svarigheter att f& in spiken
pa ett bra satt. Om spikarna inte &r stabila kan barnet behéva ligga still
en tid, tio-fjorton dagar, for att bendelarna ska léka ihop.

-Jag anvander fortfarande den "gamla” tekniken med att dela benet pa
flera stallen och sedan sétta ihop dem Idag ar det betydligt mycket
lattare att operera frakturer och kurveringar, eftersom vi avvaktar med
operationen till dess att skelettet starkts genom bisfosfonatbehandling-
en.

Kosten spelar stor roll och darfor ar det viktigt med dietistkontakt om
man har Ol.

Skolios behandlar Lars Rehnberg genom att steloperera ryggen sa att
skoliosen stoppar upp och inte forsdmras.
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Diagnos

Osteogenesis imperfecta

Fragor
Har man langre lakningstid vid OI?
-Ja, det har man och det har man ocksa nar man blir aldre

Ar det mojligt att férlanga en benlangdskillnad pé 6 cm?
-Ja, det ar fullt mojligt, men det &r en process som tar minst 6 manader
med en hel del obehag.

Hjalper bisfosfonatbehandlingen mot muskelsmartor?
-Nej, bara mot bensmartor, sa Lars Rehnberg.

Rekommenderar du alltid operation?

-Nej operation &r inte I6sningen pa alla problem. Jag tycker man ska
forsoka bli klar 6ver vad man vill uppna med operation. Bestammer
man sig for operation dr det enormt viktigt att ta reda pa vilken erfa-
renhet kirurgen har av att operera personer med Ol, och vilka resulta-
ten blivit. Utnyttja mojligheten att hora vad en annan lakare foreslar
(second opinion) innan ni bestammer er.

Det finns ett antal differentialdiagnoser till Ol hos barn, det vill sdga
diagnoser med likartade symptom. Barnmisshandel kan ge frakturer
och blaméarken som dock oftast dr av annan typ och lokalisation &n de
vid Ol.

-Det finns fler differentialdiagnoser t ex idiopatisk juvenil osteoporos
(ung: benskdrhet i barndomen med okand orsak), fibrds dysplasi, d v s
lokaliserade omraden i skelettet med bindvavsartad missbildning och
lokal benskorhet samt sarkom (cancer), d v s stort omrade med lak-
vavnad efter benbrott), sa Eva Astrom.

For att stalla diagnos anvander man kliniska fynd fran skelettet d v s
frakturer, felstallningar, bentathetsméatning, rontgenfynd, symptom
fran andra vavnader och familjehistorik. Kollagen- och DNA-analys
ar sallan nodvandig utifran klinisk fragestallning.

-Det ar inte alltid att man hittar ndgon forandring i kollagenet med
dagens metoder.

Fosterdiagnostik vid svar form av Ol ar mojlig att géra med ultraljud
i v 14-18. Moderkaksprov kan géras om mutationen ar kand.
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Osteogenesis imperfecta

Bisfosfonatbehandling och annan behandling

| Ol-behandlingen ingar sjukgymnastik, ortopedisk behandling och
bisfosfonatbehandling. Enstaka forsok har gjorts med stamcellstrans-
plantation.

-I framtiden kan man stalla forhoppningar pa genterapi som en be-
handlingsmetod vid Ol.

-Den behandling sjukvarden erbjuder vid behov gors med malsatt-
ningen att minska antalet frakturer, minska skelettsmartor, atgarda
felstallningar i skelettet, 0ka rorelseférmagan samt forbattra den dag-
liga livssituationen, sa att barnen mar béttre. Idag finns annu ingen
botande behandling, sa Eva Astrom

o Det basta séttet att stiarka skelettet ar daglig aktivitet pa sadant satt
att skelettet belastas, men inte gar av, t ex genom att sta och ga och att
starka musklerna med vattentréning. Individuellt anpassad sjukgym-
nastik ar betydelsefullt (se mer om sjukgymnastik och arbetsterapi
sarskilt kapitel)

o Kirurgiska och ortopediska atgarder kan ratta till felstallningar.
Se mer om detta pa annan plats i nyhetsbrevet.

o Olika metoder har genom aren anvants for att paverka inlagringen
av kalk i skelettet, t ex med hjélp av laxhormonet calcitonin.

a Behandling med tillvéxthormon kan i vissa fall 6ka bensubstansen,
men leder & andra sidan ofta till fler frakturer.

o -Den behandling vi just nu tror mest pa ar kombinationsbehandling
med bisfosfanater, diet (tillrackligt med kalk och D-vitamin) fysisk
terapi och ortopedi. De tva senare behandlingarna beskrivs narmare i
sarskilda kapitel. Jag ska darfor kort informera om bisfosfonatbe-
handlingen, sa Eva Astrém.

Bisfosfanater ar en grupp stabila pyrofosfatanaloger, ett amne som
nérmast kan jamforas med salt av pyrofosforsyra.

-Amnet inhiberar/interagerar med osteoklaster, celler som bryter ned
benvavnad. Det anvénds sedan lange vid osteoporos (benskorhet) hos
vuxna/aldre, sa Eva Astrom.

Nyhetsbrev nr 331 © Agrenska 2008 9



Osteogenesis imperfecta

Bisfosfonatbehandling med Pamidronat® vid svar Ol eller mildare typ

med kotkompressioner hos 69 barn och ungdomar (1-12,5 ar) gav fol-

jande resultat:

o klart forbattrat allmantillstand, med minskad smarta

o 75 % har fatt en forbattrad forflyttningsformaga

o 59 % av de som inte gick fore behandlingen, borjade ga

a bentatheten dkade

a skelettomsattningen minskade

o inga negativa effekter pa tillvaxten

o ingen negativ paverkan pa frakturlakningen

a 21 av 26 blev helt smartfria, 2 blev smartfria de flesta dagar och 3
hade fortfarande smarta, men med lagre intensitet

Ryggrontgen fore och efter 2 ars behandling visade att kothéjden ékar
hos yngre barn som fortfarande vaxer.

-Sammanfattningsvis kan man s&ga att den symptomatiska behand-
lingen ar effektiv hos alla, men med sarskilt bra resultat hos yngre
barn med hdg skelettomséttning, sa Eva Astrém.

Bisfosfonatbehandling av vuxna med OI genomfors i flera studier just
nu och foljs upp av osteoporoslékare.

- En ny bisfosfonatmedicin finns for vuxna som bara behdver ges som
kortvarig infusion en gang per ar. Har finns dock inga langtidsupp-
féljningar.

Avslutningsvis informerade Eva Astrom om vad som &r viktigt att
tanka pa

1/ vid narkos:

-risk for overrorlighet i nacken

-risk for basilar impression

-kontrollera blédnings- och koagulationsprover

-var forberedd pa blodningar

-var forberedd pa hypertermi

2/ vid fraktur

-latta gipsar/skenor bor anvandas

-langre tids behandling med femurstrack bor undvikas, istallet re-
kommenderas margspikning
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Osteogenesis imperfecta

-immobilisering (stillasittande, -liggande) bor vara sa kort som moj-
ligt, mobiliseringshjélp av sjukgymnast &r bra

Fragor

Ar aven horselbenet vid Ol tunt och brackligt?

-Ja i viss man, men det &r inte enda orsaken till horselnedsattning vid
Ol, sa Eva Astrém

Kan man fa cochleaimplantat (benférankrad horapparat) om
horseln ar dalig? Var gors en sddan operation?

-Ja, efter dronldkares bedémning och forst nar man ar sa gott som dov.
Operationen sker pa regional éronoperation (hemsjukhuset).

Finns det nagot man kan gora at yrsel?
-Det beror pa orsaken till yrseln vilket sjalvklart bor utredas. Det finns
vissa mediciner som kan lindra yrsel.

Kan man ha yrsel utan att ha hérselnedséattning vid O1?
-Ja, yrseln behover ju inte ens vara relaterad till Ol-diagnosen.

Kan bisfosfonatbehandlingen forsvara mojligheterna att bli gra-
vid?

-Nej, men man bor inte behandlas med bisfosfonater under gravidite-
ten.Enstaka fall finns rapporterade av kvinnor som fott friska barn
trots tablettbehandling med bisfosfonat.

Hur gor man for att fa bisfosfonatbehandling?

-Er huslékare kan skriva remiss till ert regionsjukhus. Eftersom Ol ar
en ovanlig sjukdom sa bor behandlingen skdétas via osteoporosspecia-
list (endokrinolog), sa Eva Astrom.

Kan traning forebygga/minska risken for frakturer?
-Ja, absolut. Belastning av skelettet 6kar bentétheten och traning star-
ker muskler och senor vilket leder till en starkare rorelseapparat.

Om man suttit lange i rullstol gar det da att trana upp férméagan
att ga igen?

-Ja, till viss del och da kan kombination med bisfosfonatbehandling
behovas. Ibland kan ortopedkirurgiska ingrepp behovas. Vissa skelett
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Osteogenesis imperfecta

och ledfelstallningar kan dock gora att gang inte ar majlig att tréna
upp men da kan man ofta statrana.

Kan man férhindra/fordroja kotkompressionen med traning?
-Med lamplig tréning kan kompressionen stanna upp. Man kan minska
risken for kotkompressioner om man undviker skumpiga aktiviteter i
sittande. Det ar bra att sitta pa en stétupptagande/dampande dyna.

Far barnet alltid samma typ av Ol som foraldern?

-Ja, det stammer i regel. Tidig trdning och behandling goér att barn med
Ol nu har battre prognos med mindre risk for felstallningar, sa Eva
Astrom.

Kan man ha Ol i endast vissa delar av skelettet?

-Man kan inte ha Ol pa enbart vissa stéllen i kroppen. Daremot kan
vissa delar av skelettet lagra in olika mycket kalk och darmed minskar
frakturrisken. Exempelvis lagras det in mer kalk i skallbenet och dér-
for far man sallan frakturer dar.

Kan man behandla nedsatt lungkapacitet och hogt blodtryck pa
grund av skolios?

-Hogt blodtryck kan oftast behandlas. Darfor bor man vénda sig till en
blodtrycksspecialist (ldkare): En sjukgymnast kan instruera om and-
ningsgymnastik. Det ar viktigt att optimera sittstéllningen, kanske en
stodkorsett kan bidra till battre hallning och darmed forbattrad and-
ning. En andningsregistrering kan ge svar pa om det finns behov av
nattlig mottrycksandning.

Hur férléses mammor med OI17?
-Har modern mycket lindrig Ol gar det ofta bra med en vanlig forloss-
ning men oftast gors det kejsarsnitt.

Vad hander i klimakteriet med kvinnor med Ol néar det géller
benskorheten?

-Den benskorhet kvinnor vanligen far i klimakteriet (osteoporos) laggs
ovanpa den benskorhet de redan har p g a Ol.
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Osteogenesis imperfecta

Finns det mdjligheter att som vuxen med Ol fa ringa och prata
med, eller traffa nagon i ert Ol-team?

-Det finns tyvarr inget kompetenscenter for vuxna med Ol. Darfor gar
det bra att ringa och prata med nagon av oss, men vi barnlakare far
tyvarr inte traffa vuxna patienter, sa Eva Astrém.

Synpunkter pa traning och aktiviteter

Sjukgymnast Britt-Marie Bergstrom och arbetsterapeut Maud Hag-
berg, bada fran Ol-teamet, Karolinska universitetssjukhuset, Stock-
holm, informerade om traning och aktiviteter.

Arbetsterapeut Maud Hagberg informerade om arbetsterapi vid Ol.
-Arbetsterapi innebdr att mojliggora aktivitet och optimera sjalvstan-
digheten genom kompensatoriska metoder. Det ar varierande svarig-
heter arbetsterapin inriktas pa att kompensera och kan rora for-
flyttningar, smarta, rackvidd, grepp och styrka. Detta kan ske med
hjalpmedel och olika atgarder.

Hjalpmedelsbehovet &r aldersrelaterat och individuellt samt utgar
fran att individen ska kunna géra sa mycket som majligt sjalv. Hjalp-
medel kan underlatta forflyttning, oka rdckvidden, minska stotar och
effekten av stétar, kompensera for nedsatt férmaga nar det galler
grepp och styrka, samt att fordela tryck.

Det finns mycket hjalpmedel att vélja pa for att std, ga och forflytta
sig pa annat satt, exempelvis staskal, stapodium, starullstol, ortoser,
inlagg i skor, rullator, gabord, kryckor, ortoser, manuell rullstol, elekt-
risk rullstol, glidbréda, lyftplatta

Nar man véljer rullstol bér man tanka pa nar, var och hur rullstolen
ska anvandas.

-Avsikten med rullstolen &r att den ska gora personen friare och mer
aktiv och maste inte alltid anvandas. Ar rullstolen manuell ska den ha
latt vikt, god stotupptagningsformaga och vara korvanlig. Sittstall-
ningen ar viktig och hér ska det finnas mojligheter till flexibelt sittan-
de, med stora understddsytor med bra stod for korsryggen. Vid behov
ska den ge stod for rygg, huvud, underarmar och bal. Men &ven for-
hallandet mellan armarna och rullstolens drivring ar viktigt for att
undvika felstéllningar i armarna, sa Maude Hagberg.
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Nar det galler val av séng och sovmiljon &r det viktigt att tanka pa att
a det inte &r for varmt i sovrummet

a man inte sjunker ned for djupt i séngen

a vélja tryckfordelande madrass

a vélja luftiga séngklader

a kanske vélja trogskummadrass eller vattensiang

Klader bor vara latta, vindtata men anda sadana att de andas, tojbara,
med stora skarningar sa att de ar latta att ta av och pa samt ha kard-
borrband for att underlatta att kla av och pa sig sjélv. Stora kragar och
kapuschonger bor undvikas.

Dessutom informerade Maude Hagberg om bostadsanpassning

o vilken beviljas och utférs av kommunen i samrad med arbetsterapeut

o som kan utforas i storre eller mindre omfattning utifran behoven

a som &ven kan beviljas for anpassningar utomhus i form av rullstols
ramp eller asfalterad gang runt huset

-Innan man gor nagonting ska man kontakta kommunen. Detta galler

aven om man tanker byta bostad och vill ha den anpassad.

Tand- och munhalsa

Overtandlakare Barbro Malmgren, Ol-teamet, Karolinska universitets-
sjukhuset, Stockholm, sjukhustandldkare Marie-Louise Sellgren, lo-
goped Asa Mogren och tandhygienist Mia Zellmer, samtliga fran
Mun-H-Center, Agrenska, informerade om tand- och munhélsa.

Overtandlakare Barbro Malmgren, Eastmaninstitutet/Huddinge uni-
versitetssjukhus, Stockholm, som ingar i Ol-teamet, informerade om
tandproblem hos vuxna med Ol.

-Hos individer med Ol forekommer tandutvecklingsstorningar. Den
vanligaste ar dentinogenesis imperfecta (DI). DI forekommer ocksa
hos individer som ej har Ol. Darfor indelar man DI i olika typer:

a DI typ | som ar DI+Ol

a DI typ 1l som bara &r DI

Ol indelas, som ndmnts tidigare, i olika typer. Ol typ | och IV har vi-

dare indelats i underavdelningarna A och B, dar B innebar att DI fore-
kommer. DI ar dock vanligast i samband med Ol typ IlI.
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Hur ser da DI ut?

a Tandernas farg ar annorlunda an normalt. Vid frambrottet kan tan-
derna ha normal farg och normal form men far kort darefter ett mycket
speciellt utseende. Fargen borjar skifta fran ljust bla till morkt brun
med transparent lyster.

-Fargen varierar dock fran individ till individ men ocksa mellan tan-
derna hos samma individ. Det som ar nytt fér vuxna ar att man kan ha
Ol och anda ha naturligt vita tander.

a Dentinet mjukare &n normalt eftersom tandbenet, liksom skelettet,
ar uppbyggt av kollagen. Emaljen kan ”gungas” loss och det mjuka
dentinet nots da ned snabbt. | mjolktandsbettet, som drabbas varst,
kan tdnderna slitas ned &nda till tandkdttskanten om ingen behandling
satts in.

o En forkalkning av pulparummet kan ses pa rontgenbilden. Dessutom
a Tandernas kronor &r "’bulliga™.

-Detta kan bli ett problem i samband med tandvaxlingen da de perma-
nenta premolarerna (kindtdnderna) och andra permanenta molaren
(12-arstanden) "hakar” upp sig under den forsta permanenta molaren
(6-arstanden).

De som har Ol och Oppet bett, men inte DI bor soka hjélp hos bettfy-
siolog for att fa en bettskena.

Hur mycket DI férekommer hos barn med OI varierar mellan olika
studier. Enligt en studie har 9 % med Ol typ | DI, i en annan studie 40
%.

-1 min studie hade 42 % av barnen med OI DI. Vanligast var det vid
Ol typ 111, vid Ol typ | 28 %, vid typ 111 67 % och vid typ 1V 50 %.

Dentinets sammansattning ar drabbat vid Ol, eftersom det ar uppbyggt
av kollagen pa samma sétt som ben.

- Ju allvarligare form av Ol barnen hade desto mera stort var dentinet.
Detta géller aven tander utan fargforandringar. Det ar viktigt att kon-
statera de har forandringarna. Om tanderna faller sénder pa ett ofor-
klarligt sétt i vuxen alder, kan det bero pa att dentinet ar defekt. Ett
intyg fran oss kan leda till att man far reducerat pris for den tandvard,
som beror pa defekten.

DI &r inte den enda tandutvecklingsstorningen vid OI. Det finns andra

storningar ocksa, sasom avsaknad av permanenta efterfoljare till
mjolktander och Gppet bett.

Nyhetsbrev nr 331 © Agrenska 2008 15



Osteogenesis imperfecta

-Vi har gjort en del tandregleringar pa vuxna med OI, men resultatet
ar inte bra. Tandkdttet ar extra kénsligt och tanderna &r inte stabila i
sina nya lagen utan gar tillbaka till ursprungsplatsen.

Andra avvikelser vid Ol kan vara

o att tinderna har langt utstrackta pulparum, vilket syns pa réntgen.

o ¢verkaken ar ocksa oftast liten vid Ol.

-Alla tander far da inte plats och man maste ta bort tander. Eftersom
overkéaken ar mindre i forhallande till underkaken far man underbett.

a i en senare studie fann man att alla med Ol typ Il hade tandstéll-
ningsfel. Aven vid Ol typ | och IV férekommer bettfel, som beror pa
den mindre 6verkéken. (61 % vid typ | och 67 % vid typ 1V).

-Det ar mojligt att kirurgiskt flytta fram en liten och tillbakadragen
overkake, men detta gors bara i enstaka fall, sa Barbro Malmgren.

For att forhindra att tdnderna snabbt slits ned vid DI brukar man satta
stalkronor pa mjolktanderna.

-Det ar darfor viktigt att undersoka barnen tidigt och ofta sa att inte
forstorelsen hinner ga sa langt. Missfargade permanenta tanderna kan
man att atgarda, nar de vuxit ut helt. Numera finns t ex fasader som
man kan satta pa framtanderna.

Personalen fran Mun-H-Center papekade vikten av férebyggande
tandhalsovard, for att undvika kariesangrepp.

-En tandhygienist kan ge information om kost, munhygien och for-
starkt fluorprofylax sa att dven personer med Ol haller sig friska i
munnen. Moderna tekniker och material gor att bettet kan bevaras,
ateruppbyggas eller estetiskt forbattras med hjélp av porslinsfasader
och tandimplantat. Denna behandling bor utforas av specialist i oral
protetik da allvarliga tandutvecklingsstorningar finns.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pa Agrenska for vuxna med Ol deltog sex kvinnor och
tre man i aldrarna 19-58.ar i en gruppdiskussion om vardagsliv och
samhaéllsinsatser tillsammans med psykolog Gunilla Jaeger och speci-
alpedagog AnnCatrin Rojvik, bada Agrenska.
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Slutsatser utifran de synpunkter deltagarna haft under
gruppdiskussionen om vardagsliv och samhéallsinsatser
pa Agrenska.

Skola, utbildning

a Utebliven handikappanpassning av skolor har inneburit mycket on6-
diga problem beroende pa brister i tillgangligheten, t ex avsaknad av
hissar.

o Skolpersonalens kunskaper om Ol har i allmanhet varit daliga. Det
vore en klar fordel om exempelvis en sjukgymnast informerade perso-
nalen om Ol.

a Kamratrelationerna i skolan har ndstan utan undantag fungerat bra.
En deltagare beréattade att hon blivit mobbad de fyra forsta aren i sko-
lan.

o Kortare perioder av hemundervisning i sarskilt svara fall av frakturer
borde vara latt att fa, men ar det sallan.

a Det har varierat mycket hur gymnastik och idrott har fungerat under
skoltiden. | samsta fall har man blivit "befriad” fran gymnastik och
idrott. | basta fall allt har man gjort utomordentligt bra anpassningar
av de fysiska aktiviteterna sa att alla kunnat delta, med majligheter till
extra tid for kompletterande gymnastik for de med funktionsnedsétt-
ning. Nagon enstaka gick till sjukgymnasten istéllet for att delta i fy-
siska aktiviteter pa gymnastiken

o Hjalpmedlen, t ex rullstolar pa 1960-talet, var uteslutande omoderna
och inte anpassade for barn

Arbetsliv

a Det som forr kallades lonebidrag var bra. Idag far de flesta fortids-
pension istallet for arbete.

a De flesta var Oppna med sin funktionsnedsattning och berattade géar-
na nar folk fragade. Nagon enstaka foredrog att vara restriktiv med
vem han berattade om sin sjukdom for.

o Trots information sa har arbetskamraterna ofta en felaktig kunskap
om vad Ol &r. Att man behover vila ofta, och ibland stanna hemma
nagra dagar om man har Ol, ar svart att forsta.

o Anpasshingar pa jobbet ar séllsynta men férekommer i form av bl a
hoj- och sédnkbara bord.

o Langre franvaroperioder pa grund av operationer kan innebéara att
man maste sluta sitt jobb. Arbetsformedlingen kan ofta inte hjalpa till
med att ordna riktiga jobb, vilket deltagarna 6nskade.
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o En del har valt "fel” jobb utifran risken att skadas i jobbet. Motsat-
sen finns ocksa dar man blir avradd att arbeta med vissa arbetsuppgif-
ter, men sedan visar det sig att det kan fungera.

a Yngre personer med Ol har farre problem med frakturer nar de arbe-
tar jamfort med aldre personer med Ol.

o Har man Ol &r det inte ovanligt att man maste skota sitt jobb béttre
an friska kamrater for att visa att man duger

Boende/anpassningar/hjalpmedel

o Bostadsanpassningar bor ske tidigt, innan man far skador och for-
slitningar pa grund av felaktiga arbetsstéllningar i t ex koket.

o Hoj- och sénkbara spisar, koksskap och arbetshankar &r en nddvan-
dighet for sjalvstandigt boende for gruppen.

o Inga bostadsanpassningar alls forekommer, likasa anpassningar av
enbart badrum, men inte kok.

o Att man anpassar sig sjalv till en dalig miljo istallet for anpassningar
av bostaden &r inte ovanligt.

o Eget boende kraver i vissa fall assistanshjélp nagra timmar/dag for
att man ska fa ett sjalvstandigt liv.

a Anpassningar av bilar &ar regel, tillgruppen mer ovanliga bilanpass-
ningar hor rullstolstransport som kor fram rullstolen till forarsatet.

o Forflyttningshjalpmedel har alla i tillracklig utstrackning. Onskemal
fanns om sarskilda madrasser som lindrar den vark manga vaknar
med.

Somn/trotthet

o Standig och ihallande trétthet ar vanligast.

o Sémnsvarigheter pa grund av vark och daligt anpassad sovutrust-
ning, t ex madrasser och ensidig sovstéllning, &r vanligt.

o Manga tycker att de far otillrackligt med sémn och vila och kéanner
sig inte utvilade nar de vaknar pa morgonen

o Trottheten kan bero allt som behdver ordnas pa mornarna innan man
gar till jobbet, t ex att se till att alla mediciner ar med.

o | de fall dar bade den vuxne och deras barn har sjukdomen tar sjuk-
domen extra mycket pa krafterna

Fritid

o Fysiska aktiviteter av olika slag ar vanligt forekommande hos flera
av deltagarna.

o Nagra anser sig inte ha tid over for fysiska aktiviteter

o | nagot fall hammar foraldrade hjalpmedel ett idrottsintresse

o Mer intressepolitiska aktiviteter, liksom sang, egen filmproduktion
och matlagning, forekommer ocksa
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Osteogenesis imperfecta

o Tradgardsarbete, snickerier och resor ar andra exempel pa fritidsak-
tiviteter

Samhallsinsatser, sjukvard, forsakringskassa

a Myndigheters okunskap om funktionsnedsattningen uppger flera ér
det stora problemet i kontakten med dem

o Det finns stora problem med att fa en stadigvarande, mangarig och
kompetent ldkarkontakt som man kan vanda sig till vid behov

a Att hela tiden tvingas “foreldsa” om sin sjukdom infor nya kontakter
i sjukvarden, t ex nar man behdver mer mediciner, ar oerhort trottande
a Kontakten med myndigheter underlattas om man har med sig skrift-
lig information om den egna sjukdomen

o Nagra av deltagarna har goda erfarenheter av att ta hjalp av kurato-
rer och jurister nar man exempelvis inte fatt utlovade/behévda insatser
eller hjalpmedel

Anna-Karin, 43 &r, har Ol. Hon deltog p& Agrenskas vistelse i novem-
ber 2008 for vuxna med Ol.

Hur &r det for dig att vara vuxen och ha OI?

-Det &r val ganska bra, ganska normalt, trots att jag haft cirka 70-80
frakturer genom aren. Bland det samre ar den felbehandling jag rakade
ut fér och som innebar att jag hamnade i rullstol fér mindre &n ett ar
sedan. Jag hade rakat ut for en olycka som innebar en fraktur pa hoger
underben. Trots att jag forklarade valdigt ingaende vad Ol innebar,
hur man skulle behandla frakturen och vilka risker det innebar om
man gjorde “fel”, sa brydde man sig inte. Man “lagade” krosskadan
med en stalplatta och atta skruvar, trots att det ar i hogsta grad olamp-
ligt att séatta skruvar i Ol-ben. Jag blev felbehandlad och det har jag
fatt lida for. En ny ortoped har bestamt att benet ska opereras om, men
forst efter medicinering med bisfosfonater i sex manader.

-Att jag skulle hamna i rullstol s smaningom, det visste jag, men inte
att det skulle bero pa att lakarna inte lyssnade pa mina kunskaper fran
mer an 30 ar med Ol, utan gjorde som de ville. Hade den hér frakturen
skotts pa ratt satt sa hade jag inte suttit i rullstol idag. Varje dag som
gar och jag maste anvanda rullstol, forsamras jag. Det ar for jakligt.
Jag har ndmligen varit en véldigt sportig typ i hela mitt liv och nu kan
jag inte ens sta och ga, sager Anna-Karin.
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Anna-Karin behover fa ena korshandet opererat och efter vistelsen pa
Agrenska vet hon hur det ska géras.

-Den har gangen kommer jag inte att ge mig sa latt. Jag ska ha pa pap-
per, svart pa vitt, hur de tankt sig behandlingen.

Hur var din uppvéaxt?

-Mina foréldrar har berattat att det gjorts ett antal misshandelsutred-
ningar under min uppvéxt, den forsta redan nar jag var nagra manader
gammal. Det maste ha varit fruktansvart jobbigt att ga igenom for
mina foraldrar, men jag markte ju ingenting.

-Under fyra ars tid, mellan 5-9 ar, “behandlades” jag med 12 fluorta-
bletter/dag, eftersom man trodde att det skulle hjalpa.

-Annars var min uppvaxt ratt “normal”, vilket innebar att det mesta
som andra barn kunde gora gjorde jag pa mitt satt. Jag var tidigt ett
mycket idrottsintresserat barn och holl pa med innebandy och en mas-
sa andra sporter som naturligtvis innebar att jag fick manga frakturer,
men det hindrade mig inte att fortsatta.

Hur ser du pa framtiden?
-Jag ser ljust pa framtiden. Jag tror att det gar att ordna till mitt ben s&
att jag kan ga igen. Men det kommer att kosta bade pengar och moda.

Anda fram till den olyckliga frakturen och dnnu olyckligare felbe-
handlingen, har Anna-Karin haft jobb.

-Nu &r jag arbetslés, men har inte tappat tron pa att fa ett jobb efter
operationen. Jag har mer eller mindre faktiskt redan blivit lovad jobb
pa ett stalle nar jag opererats.

Anna-Karin ar ensamstaende mamma med tva barn, 9 och 13 ar, som
bada har Ol.

-Peppar, peppar, sa tycks de inte ha sa manga frakturer som jag hade i
deras alder. Den aldste ar just nu inne i en alder dar han maste testa
sjélv vad han kan gora och inte gora p g a sin sjukdom, sager Anna-
Karin.
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