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Agrenska ar ett nationellt kompetenscentrum fér
sallsynta diagnoser och en unik moétesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amundon soder om Goteborg.

Agrenska ar en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sasom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser. Agrenska driver ocksa Informationscentrum for
sallsynta halsotillstdnd som ansvarar for att ta fram och kvalitetssakra
informationstexter till Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma sallsynta diagnos, i det har fallet Ehlers-
Danlos syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller férelasningar och diskussioner

kring aktuella medicinska rén, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt det stod samhallet kan erbjuda. Barnens program
ar anpassat efter barnens forutsattningar, maojligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och ar skriven av Petra Bryntesson, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med barn med Ehlers-Danlos syndrom
berattar ett foraldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna
har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras @ven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner som PDF: agrenska.se
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— Foraldrar har ofta sokt hjalp i flera ar for manga olika
problem som deras barn haft. Ibland missar varden att
symtomen hanger ihop och behandlar ett problem i
taget. Darfor ar det vanligt att personer med EDS far
sin diagnos sent, aven nar olika svarigheter har visat
sig i tidig alder. Det sager Helena Velander som ar
specialistlakare i pediatrik i Goteborg.

Ehlers-Danlos syndrom (EDS) kdnnetecknas av dverrérliga leder
(hypermobilitet), téjbar hud och skéra vavnader. Det beror pa
genférandringar som leder till underproduktion av vissa proteiner, sa
kallade strukturproteiner. De vanligaste strukturproteinerna ar olika
former av kollagen, som tillsammans utgoér en tredjedel av kroppens
protein. Kollagen behdvs fér att bygga upp stédjevavnader som hud,
senor, ben och brosk. For att forklara kollagenets funktion brukar
Helena Velander likna kroppen vid ett talt: skelettet representerar
taltpinnarna medan taltduken utgoérs av bindvaven och huden.

— Kollagenet ar snérena som binder fast duken vid taltstommen. Utan
dem blir taltet valdigt instabilt.

Strukturprotein finns i hela kroppen — i yttre och inre organ, blodkarl,
tandkoétt och nerver. Utéver kollagen kan aven andra proteiner vara
paverkade vid EDS, till exempel elastin, fibrillin och tenascin.

Symtom

EDS delas in i 13 olika subtyper. De dominerande symtomen vid de
vanligaste formerna ar ledbesvar och trétthet. Lederna kan vara
instabila och ibland luxera eller subluxera, det vill sdga ga ur led eller
hamna i ett Iage nastan ur led. Det beror pa att det inte finns
tillrackligt med stédjevavnad som stabiliserar leden. Andra symtom
kan vara sned rygg (skolios), insjunket brostben och nedsjunket
fotvalv.

— Nar lederna inte ar stabila maste musklerna hela tiden arbeta extra
hart for att kompensera. Det ar en av orsakerna till tréttheten som
manga med EDS marker av, sager Helena Velander.

Smartan i leder och muskler kan vara myofaciell, vilket yttrar sig som
trotthet eller svaghet i muskler som aldrig vilar. Den kan ocksa vara
neuropatisk, alltsa brannande eller utstralande. Hit raknas exempelvis
migranproblematik.

— Vi vet att vissa syn- och hdrselintryck, liksom fysisk berdring, ibland
kan upplevas som smartsamma av personer med EDS, sager Helena
Velander.
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Personer med EDS I6per en nagot hogre risk an andra att drabbas av
vissa tillstand, bland annat angest, IBS (irritabelt tarmsyndrom) samt
dysfunktion i urinblasan och backenbotten. Manga barn har
soémnstorningar och koncentrationssvarigheter. Det finns dven en
Okad férekomst av neuropsykiatriska funktionsnedsattningar (npf)
som adhd och autism.

— Vi vet inte varfor npf forekommer i stérre utstréackning. Alla barn
med konstaterad éverrorlighet har forstas inte den problematiken,
men det ar vanligare an i befolkningen i 6vrigt. Det ar viktigt att
sjukvarden kanner till det har sambandet och inte bara fokuserar pa
de fysiska besvaren, sager Helena Velander.

Mun- och kdkproblem innefattar luxationer och lasningar i kakleden,
skor munslemhinna och mjolktander som inte lossnar, eller
tandlossning av permanenta tander. Rosten kan férandras och bli hes
vid paverkan pa stambanden. Svarigheter med artikulation eller
atande pa grund av paverkad munmotorik kan ocksa férekomma.

— Smarta kring 6rat kan uppfattas som éroninfektion, men orsaken ar
problem i kdkleden, sager Helena Velander.

Klassificering

Gemensamt for de 13 EDS-formerna ar dverrorlighet och varierande
grad av smarta i tidig alder. Smartan kan bli kronisk. Huden ar ofta
ovanligt téjbar och skér. Manga EDS-former har dverlappande
symtom, men det finns ocksad symtom som skiljer de olika formerna
at. De flesta formerna kan bekraftas via genetiskt test. Det galler dock
inte den vanligaste formen, hypermobil EDS (hEDS). For att fa en
EDS-diagnos ska en forandring pavisas vid ett genetiskt test, eller ett
visst antal faststallda kriterier uppfyllas. En viktig del i utredningen ar
att utesluta andra diagnoser med liknande symtom. Det kan till
exempel rora sig om bindvavssjukdomar, eller dverrorlighet orsakad
av vissa neuromuskulara sjukdomar eller hypermobilitetssyndrom
(HSD). En person kan ha rorligare leder an genomsnittet utan att fa
besvar, och uppfyller da inte kriterierna for en EDS-diagnos.

— Det ar viktigt att komma ihag ar att alla med EDS inte har alla
symtom, och variationerna inom samma subtyp kan ocksa vara
mycket stora. Finns det en misstanke om EDS bdr man dock goéra en
utredning, eftersom vissa subtyper har en karlpaverkan som kan ge
allvarliga komplikationer, sager Helena Velander.

Hypermobil EDS (hEDS)

Hypermobil EDS ar den vanligaste EDS-formen. Orsaken ar inte
genetiskt kartlagd. hEDS kannetecknas av 6verrorliga leder med
aterkommande luxationer, samt mjuk och ofta ovanligt t6jbar hud
Manga har flera symtom med fysiska och psykiska komplikationer
som foljd. De flesta har kronisk vark i muskler och leder och
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forstoppning ar mycket vanligt. En del kan fa gynekologiska problem
som mensrubbningar eller komplikationer i samband med graviditet.
— Personer med hypermobil EDS kan uppleva smarta bade vid
belastning och i vila. Syndromet medfér kronisk vark som paverkar
samtliga aspekter av livet, sdger Helena Velander.

Det ar vanligt med psykiska svarigheter som depression och angest.
Koncentrations- och sémnstoérningar férekommer. Manga kanner en
stor orkesloshet och saknar uthallighet.

— Omkring 75 procent av alla med hEDS upplever ett slags kronisk
trotthet som aven kallas fatigue, sager Helena Velander.

| det nationella vardprogrammet fran 2021 ingar ett specifikt formular
for utredning av hEDS. Diagnoskriterierna utgar fran en internationell
standard och ar indelade i tre omraden. For att fa diagnosen ska
patienten uppfylla ett visst antal kriterier inom varje omrade.

Klassisk EDS (cEDS)

Den klassiska formen kannetecknas framst av uttalade hudsymtom —
en Overtojbar, skér hud som ar benagen att fa tunna och breda arr.
Sar laker langsamt och varden boér darfor informeras om barnet har
diagnosen. Det finns en ledéverrérlighet som kan ge olika
komplikationer — vrickningar, luxationer och subluxationer. Andra
vanliga symtom ar blamarken, muskelsvaghet, analprolaps (framfall
av analkanalens slemhinna) och knutor i bindvaven. Symtombilden
skiljer sig at mellan olika personer. Denna typ orsakas av olika
mutationer i generna COL5A1, COL5A2 eller COL1A1 som paverkar
proteinet kollagen typ V. En genetisk analys kan faststéalla diagnosen.

Vaskulér EDS (VEDS)

Vid vaskular EDS finns férandringarna framst i blodkarlen, vilket
skiljer symtomen fran de évriga formerna. Sjukdomen medfor stora
risker pa grund av skorhet i de stora artarerna och i slemhinnorna i
mag- och tarmsystemet samt livmodern. Aven huden &r tunn och skoér
med synliga blodkarl, vilket kan ge barn med vaskular EDS ett nagot
aldrat utseende. De far latt blamarken och tidiga aderbrack.
Overrérligheten paverkar oftare sma leder och manga far dven
tandkottsproblem. Vaskular EDS orsakas av en férandring i proteinet
prokollagen typ Ill. Diagnosen kan faststallas med genetisk analys.

— Vaskular EDS ar mycket ovanligt. Omkring fyra procent av alla med
EDS har denna form, men eftersom tillstandet kan bli akut och
allvarligt ar det viktigt att utreda den som uppvisar symtom, sager
Helena Velander.
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Kyfoskoliotisk EDS (KkEDS)

Vid kyfoskoliotisk EDS &r det vanligt med en medfédd och 6kande
skolios (krékning av ryggraden), samt en uttalad muskelsvaghet vid
fédseln. Barnet har leddverrérlighet och skdra vavnader vilket kan
leda till artarbristningar och arr med tunn hud (atrofiska &rr). Aven
06gongloben och hornhinnan kan vara skdra vilket kan leda till
hornhinnedefekter.

Arthrochalasia EDS (aEDS)

Arthrochalasia EDS ar en mycket ovanlig typ med allvarlig
overrorlighet och upprepade luxationer. Barnet kan fédas med
dubbelsidig hoftledsluxation. Andra symtom ar muskelsvaghet, skor
hud med benagenhet for atrofiska arr samt skolios.

— Alla barn som féds med bada héfterna ur led bér utredas for EDS,
sager Helena Velander.

Dermatoparaxis EDS (dEDS)

Barn med dermatoparaxis EDS kan fédas for tidigt pa grund av att
fosterhinnan brister i fortid. De har en 6kad risk for navel- eller
ljumskbrack. Huden ar uttalat skér och gar ofta att téja mycket mer an
hos andra.

— Personer med denna typ har 16s och 6verflédig hud som kanns
mjuk och degig, sdger Helena Velander.

Utéver ovan namnda former finns aven klassisk-lik EDS (som liknar
den klassiska formen), kardio-valvulér EDS, Brittle cornea syndrome,
spondylodysplastisk EDS, muskulokontraktual EDS, myopatisk EDS
och parodontal EDS.

Olika symtom i olika aldrar

EDS marks sallan direkt fran fédseln. Barnet kan dock fédas nagot for
tidigt och kan vid foédseln fa hoft- eller axelluxationer. Andra symtom
kan vara "degig” hud, mjuka leder och en benagenhet att fa
blamarken.

— Symtomen var fér sig behdver inte betyda EDS men de kan vacka
misstanke om syndromet, sager Helena Velander.

Sma barn kan ha svarigheter med balans och stabilitet, bland annat
pa grund av mjuka leder och muskelsvaghet. Det leder till en
forsenad eller annorlunda motorisk utveckling och viktuppgangen kan
ga langsamt. Det ar vanligt att barnet ar trétt och bara orkar ga korta
strackor.

— Ibland kan de uppfattas som gnalliga och lata barn, men smartor
kan ocksa gora dem passiva och stillsamma istéllet for att sdga att de
har mycket ont, sdger Helena Velander.
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Skolbarn med EDS har ofta 6verrdrliga leder, smartor i kroppen,
forstoppning och mjuk hud. Trétthet och sémnstérningar ar vanligt.
Muskelsvagheten gor att barnet standigt vaxlar sittstalining. Aven
koncentrationssvarigheter, svimningsattacker och hjartklappning kan
forekomma.

— Manga ganger haller barnen ihop under skoltid och kraschar nar de
kommer hem, vilket kan géra det svart for skolpersonalen att forsta
det stora behovet av vila under dagen, sager Helena Velander.

Behandling och atgarder

Fysisk aktivitet, smartlindring och avspanning ar viktiga
behandlingsatgarder for personer med EDS. En fysioterapeut blir
barnets viktigaste behandlare. Helena Velander ser tre viktiga delar
nar det kommer till att lara sig att leva med smarta. For det forsta
galler det att se 6ver ergonomiska faktorer som kan minska risken att
smarta uppstar. For det andra galler det att personen sjalv, ofta
tilsammans med fysioterapeut och lakare, hittar strategier och lar sig
att handskas med sin vérk. Den tredje aspekten handlar om
omgivningens kunskap och forstaelse.

— For att smartlindra ar det viktigt att analysera vilken typ av smarta
det handlar om. Beror den till exempel pa trotta muskler eller behdver
personen hjalp med att sitta ratt for att avlasta lederna? Det finns
manga smartlindrande atgarder att ta till utdver medicinsk
smartlindring, sager Helena Velander.

Traning ar den viktigaste delen av behandlingen. Den &kar
stabiliteten och minskar smartan. Personer med EDS av karltyp bor
se till att halla traningen pa en jamn niva. Traning som ger ett plotsligt
hogt blodtryck pafrestar karl och vavnader i onddan. Ibland kan det
da behdvas skyddande lakemedel for att halla blodtrycket mer jamnt.
— Styrketraning ar bra, men traningen maste ske pa ett kontrollerat
satt. Valj hellre lagre belastning och fler repetitioner.

Fysisk aktivitet kan aven lindra férstoppning. Eftersom tarmvaggen
vanligtvis ar uppbyggd av mycket kollagen blir tarmen lite slappare
hos personer med EDS. Det ar bra att forsdka ha regelbundna at- och
toalettvanor samt att fylla pa med vatska. | vissa fall behovs
lakemedel som forskrivs av lakare.

SOmn- och koncentrationssvarigheter kan vara symtom pa adhd eller
autism, men det kan ocksa bero pa kronisk smarta och trotthet.

— En neuropsykiatrisk utredning kan klargéra orsakerna bakom
symtomen, sager Helena Velander.
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Eftersom huden ofta ar skér och tojbar ar det viktigt att personer med
EDS talar om for lakaren att de har syndromet om de behdver sys. Pa
grund av den férsamrade lakningsformagan ar det ocksa bra for
sjukvarden att ha som grundregel att bara operera nar det ar absolut
nddvandigt. Infér stérre kirurgiska ingrepp bor
blédningsbenagenheten hos personer med EDS alltid utredas.

Viktigt med ratt stod

Hjalpmedel kan vara till stor hjalp, men om de anvands i onédan
riskerar de att hindra fysisk aktivitet. En fysioterapeut kan forskriva
hjalpmedel och bedéma i vilken utstrackning de ska anvandas.
Hjalpmedel ska inte alltid anvandas i forebyggande syfte eftersom for
mycket stdd och stabilisering kan férsvaga musklerna.

— Man ska inte bdrja med hjalpmedel forréan det behévs. En rullstol
kan till exempel vara toppen for ett barn som inte orkar ga till en
aktivitet. Genom att fa hjalp pa vagen dit kanske barnet orkar vara
med pa hela aktiviteten, vilket ocksa okar delaktigheten. Men om
rullstolen anvands slentrianmassigt nar barnet faktiskt hade orkat ga
sjalv riskerar hen att missa viktiga traningstillfallen, sager Helena
Velander.

Hjalpmedel som anvands i onédan kan ocksa gora att barnet
upplever sig sjalv som sjukare an vad hen verkligen ar. Foraldrar som
sjalva har besvar av EDS oroar sig av naturliga skal for att barnen
ska fa samma problem som de sjalva har. Men det ar mycket viktigt
att som foéralder skilja pa vad som géller en sjalv och vad som géller
barnet, som ju inte alls maste f& samma symtom.

— Prata hellre i termer av vad som gor situationen battre, vad som
funkar bra, an att fastna i det som ar svart. Det hjalper barnet att
behalla lustkanslan infér all form av fysisk aktivitet, som i sin tur ar
jatteviktig for valmaendet, sager Helena Velander.

Manga vardkontakter

Barn med EDS kan komma i kontakt med manga olika instanser,
bland annat BVC, specialist-BVC, barnmottagning och habilitering.
Habiliteringens roll varierar: ibland skrivs barn med EDS in dar, ibland
inte. Via habiliteringen (eller pa annat hall) kan barnen komma i
kontakt med professioner som ortoped, tandlékare, kirurg,
fysioterapeut, arbetsterapeut och psykolog eller neuropsykolog.

— Det ar ocksa viktigt att koppla in skolhalsovarden. Bade skollakaren
och skolskoéterskan ska informeras och engageras i det som rér
barnen med EDS, for att stodet i skolan ska bli sa bra som mgjligt.
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Fragor till Helena Velander

Ar en person med EDS mer infektionskinslig, dven vad géller
problem som kan uppsta efter infektioner?

— Jag har inte sett att barn med EDS |6per storre risk for infektioner,
men foljderna av en infektion kan vara svarare. Jag har sett att barn
med neuropsykiatriska funktionsnedsattningar drabbas i stérre
utstrackning. Till exempel innebar autism att de ar mycket kansligare
for rubbningar i vanliga rutiner. En pojke fick den neurologiska
sjukdomen CFS efter en infektion, och han behdvde hjalp med att
komma tillbaka till vardagsrutinerna, att komma ur séngen,
strukturera dagen och ha fasta matrutiner. Det finns inget samband
mellan EDS och PANDAS, ett tillstdnd som uppstar efter
streptokockinfektioner och kannetecknas av tvangssyndrom.

Har du nagra tips infor puberteten?

— | puberteten har muskelutvecklingen ofta en positiv inverkan for
pojkar med EDS. Samma sak hander inte hos flickor. De slutar oftare
att tréna i tonaren da andra intressen och vanner brukar bli viktigare.
Sa forsok att uppmuntra fysisk aktivitet och hjalp till att hitta Iampliga
traningsformer. For vissa kan till exempel gruppaktiviteter passa
battre ar individuell traning. De flesta blir tréttare under tonaren och
det behdver inte bero pa EDS. Tillstandet gor dock att det kan vara
extra viktigt att stétta tonaringen for att bibehalla goda sémnrutiner.
Mensrubbningar kan férekomma och det kan man prata om, men
varna inte fér mycket innan. Under puberteten kan alla tanka "ar jag
normal?”. Da kan ungdomarna behdva stéd och fa prata sadana
tankar. Man far forsdka hitta en balans och inte férvanta sig det
varsta.

Hur kan man hitta en balans i att forsta sin diagnos och
samtidigt utmana sig sjalv?

— Det ser valdigt olika ut under olika delar av livet. Att fa kunskap om
sig sjalv och sina symtom ar bra. Radslor ar den stérsta faran, det
kan latt bli att man inte vagar utmana sig sjalv pa grund av radslan for
bland annat smarta. Som féralder alskar man sitt barn och vill inte
utsatta hen for problem, men en féralders uppgift ar aven att hjalpa
genom att utmana barnet. Om en foralder sjalv har EDS med tunga
symtom kan man bara pa radslor éver att ens barn ska fa det lika
jobbigt. Da finns en risk att éverfora en tyngre sjukdomsbild till barnet
som hen inte har. Bade foraldrar och barn kan behéva jobba med att
ta bort radslorna. Stétta barnet i att forsoka sjalvreflektera, "nar mar
jag som bast, hur mycket ska jag vara fysiskt aktiv?” och sa vidare.
Hjalp barnet att bli sa sjalvstandigt som mgjligt.
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Sker nagon forskning kring EDS idag?
— Ja, det pagar olika typer av forskning i varlden.

Varfor finns inget expertcenter for EDS i Sverige?

— Nagon eller nagra skulle behdva fa uppdraget, som en del i sin
tjanst, att organisera, uppratta och driva ett expertcenter for EDS.
Gruppen kunde vara bollplank for andra utredare och behandlare
utan att sjalv hantera alla fall. Idag finns inget sadant uppdrag.

Lynn har Ehiers-Danilos syndrom

Lynn &r tolv &r och kom till Agrenska med mamma Elsa, pappa Axel,
lillasyster Juno, tio ar och lillebror Ebbe, sju ar.

Nar Lynn féddes vagde han nastan 4500 gram. Till en bérjan orkade
han inte riktigt amma och uppfattades som allmant sl6. Elsa och Axel
fick ofta hora att de hade fatt en lugn bebis.

— Amningen kom igang och ingen reagerade egentligen pa att Lynn
inte gick upp i vikt ordentligt, han var ju sa stor. Huden var otroligt len
och han kdndes som en deg, men vi tankte nog mest att det paminde
om min hud, sager Elsa.

— Lynn hade en jamnarig kusin som kandes stel som en pinne i
jamforelse. Jag undrade vad det var for fel pa honom. Fran bérjan
tyckte vi att alla andra barn var avvikande, men insag snart att det
snarare var Lynn som var annorlunda, sager Axel.
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— Idag kanner vi till orsaken bakom de flesta EDS-
typerna. Det galler dock inte hypermobilitets-EDS,
hEDS. De olika typerna har en mycket varierad klinisk
bild, men det som ar gemensamt ar ledhypermobilitet,
hudengagemang och vavnadsskorhet. Det sager
Maritta Hellstrom Pigg som ar 6verlakare pa Klinisk
genetik vid Karolinska Universitetssjukhuset i
Stockholm.

Hos personer med Ehlers Danlos syndrom, EDS, ar bindvaven i
kroppen forandrad. Det beror pa att tillstandet paverkar bildandet av
proteinet kollagen och andra komponenter i bindvaven.

Bindvav

Det finns olika typer av bindvav med olika sammansattning.
Bindvaven har en sammanfogande, vidhaftande och stdédjande
funktion i kroppen. Den fyller ocksa ut halrum och lagrar bland annat
fett. Bindvav skyddar aven mot infektioner och hjalper till att 1aka
vavnadsskador.

— Bindvav ar den mest forekommande och spridda vavnaden i
kroppen. Den finns precis 6verallt, sdger Maritta Hellstrém Pigg.

Fibrerna i bindvaven ar olika hart packade. Det finns bindvav dar
fibrerna ar ganska lost packade, till exempel pords bindvav som haller
organ pa plats. Stram bindvav, som i senor, har tatare packade fibrer
och mer kollagen som gor den hallfast.

— Bindvaven ser alltsa olika ut beroende pa plats och funktion i
kroppen, sager Maritta Hellstrom Pigg.

Bindvaven ar en komplex vavnad som bestar av olika typer av celler,
bland annat fibroblaster. | viss specialiserad bindvav finns ocksa
fettceller och benceller. Cellerna ar inbaddade i en grundsubstans,
extracellulart matrix, som bildas av fibroblaster och specialiserade
bindvavsceller.

— Matrixet ar en geléaktig vavnad. Den bestar av olika proteiner,
sockermolekyler, vatten och mineraler, sager Maritta Hellstrom Pigg.
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Tre typer av fibrer ar av betydelse vid EDS:
e Kollagena fibrer som ar starka och hallfasta och som haller
ihop bindvaven som armeringsjarn.
e Elastiska fibrer bestaende av proteinet elastin som kan dra
ihop sig och tdjas ut, likt ett gummiband.
o Retikulara fibrer som bestar av en typ av kollagen och har en
vidhaftande funktion.
Proteinet kollagen bildas genom aminosyrekedjor som tvinnar ihop
sig, tre och tre, till en stark repliknande struktur.

Gener och mutationer

Upphovet till EDS ar en genetisk férandring i ett arvsanlag, det vill
saga i DNA-kedjan. Alla manniskor har variationer i sina gener, men
bara en del av variationerna ger upphov till symtom. Forandringar
som orsakar sjukdom brukar kallas mutationer.

En gen bestar av en strang nukleotider. Nukleotiderna kallas ocksa
for "byggstenarna” i DNA. Ordningsfoljden bestdmmer den genetiska
informationen, det vill sdga hur proteinet ska se ut. En mutation
uppstar pa en eller flera nukleotider. Eftersom generna utgér mallar,
eller "ritningar”, for olika proteiner i kroppen kan mutationer medféra
konsekvenser nar proteinerna ska bildas. Det kan beskrivas som att
det blir "fel i koden” for just det proteinet, eller fér en aminosyra som
ingar i ett protein. Ungefar tva procent av det manskliga genomet (alla
gener) ar kodande, det vill sdga utgdér mallar for olika proteiner.

Olika effekter i olika gener

Manniskan har runt 20 000 olika gener. Mutationer kan leda till att
aminosyror i olika proteiner blir forandrade, for manga eller for fa. Det
forandrar i sin tur proteinernas mangd, struktur och/eller funktion.
Produktionen av ett protein kan ocksa helt saknas.

— Vilken sjukdom man far beror pa vilken gen som ar férandrad, typen
av férandring i sig och arftlighetsgangen, sager Maritta Hellstrém
Pigg.

Om mutationerna finns i gener som kodar for tillverkningen av
kollagener férandras alltsa kollagenets struktur pa nagot satt.

— Nar molekylerna sedan ska sla ihop sig blir resultatet en skorare
struktur vilket kan ge upphov till EDS, sager Maritta Hellstrom Pigg.

Forutom att det kan finnas mutationer i kollagengener vid EDS, kan
det ocksé finnas mutationer i gener som paverkar:

e enzymer som ar involverade i kollagenbildningen

e andra komponenter som ingar i det extracellulara matrixet

e komplementfaktorer, del avimmunfdrsvaret

e olika intracellulara funktioner.
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Arftlighet vid EDS

Varje individ har fatt halften av arvsmassan fran sin mamma och
halften fran sin pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler. De utgdrs av hoptvinnade DNA-spiraler som formar
46 kromosomer, totalt 23 kromosompar som kallas fér autosomer.
Det sista paret ar kdnskromosomerna XX for flickor och XY for pojkar.

De olika typerna av EDS foljer olika arftlighetsmoénster. Autosomal
dominant arftlighet galler vid de vanligaste formerna. For ett
foraldrapar dar den ena personen sjalv har mutationen innebar det att
i genomsnitt halften av barnen blir friska, medan andra halften arver
anlaget och far sjukdomen.

Det finns aven typer av EDS som nedarvs autosomalt recessivt. Da
ar bada foraldrarna friska anlagsbarare, och sannolikheten for att
varje barn far EDS ar 25 procent. Halften av barnen blir liksom
féraldrarna friska anlagsbarare, medan 25 procent inte alls arver
anlaget.

— EDS kan ocksa uppsta som en konsekvens av en nymutation hos
barnet, som skett i foralderns kénsceller eller mycket tidigt under
fosterutvecklingen, det vill sdga en ny genetisk forandring som inte
funnits i familjen tidigare, sager Maritta Hellstréom Pigg.

Ibland har nagon av foraldrarna bara det sjukdomsorsakande anlaget
i vissa av sina celler i kroppen. Da kallas det mosaicism och, om
férandringen ar i vissa av konscellerna, gonadal mosaicism.

Manga EDS-typer arvs monogent, vilket betyder att en férandring pa
en enda gen orsakar sjukdomen. | vissa fall, framforallt vid
hypermobilitetstypen, kan sannolikt férandringar pa flera olika gener
samverka och orsaka sjukdomsbilden. Det innebar bland annat att tva
foraldrar som inte sjalva har besvar av sina genférandringar kan fa ett
barn dar just dessa férandringar tillsammans leder till besvar.

— Vad galler hEDS tror vi att en stor andel har en komplex genetisk
bakgrund. Det ar inte bara ett arvsanlag som behdvs utan flera som
tillsammans ger bilden, sager Maritta Hellstrom Pigg.

Generna som orsakar de flesta typerna av EDS ar kdnda, med
undantag fér hEDS. | framtiden kan hEDS eventuellt komma att delas
upp i fler diagnoser.

— Det finns en komplex genetisk bild bakom hEDS som vi fortfarande
inte vet mycket om. Enligt en annu opublicerad studie har man
eventuellt identifierat en gen for hEDS, men denna orsakar i sadant
fall endast en liten del av fallen med hEDS, sager Maritta Hellstrom

Pigg.
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De vanligaste formerna av EDS:

EDS-typ Gen Arvsgang

Hypermobil (hEDS) Okand Troligen autosomalt
dominant eller

komplex genetik

Klassisk (cEDS) COL5A1 (>90%) Autosomalt dominant

COL1A1 (<1%)

Vaskular (VEDS) COL3A1 Autosomalt dominant

Klassisk-liknande TNX-B Autosomalt recessivt

(CIEDS) AEBP-1

Parodontal (pEDS) C1R Autosomalt dominant

C1S

— Ovriga typer &r i regel valdigt ovanliga och har mer speciella
karaktaristika, sager Maritta Hellstrom Pigg.

Utredning och diagnos

Idag ar hEDS i huvudsak en klinisk diagnos baserad pa kliniska
kriterier och familjeanamnes. Det betyder att man aven tittar pa
symtomen hos 6vriga familjen.

— Man tittar pa patientens egen sjukdomshistoria, och vad man ser
nar man undersoker personen. Det kan ocksa behdvas
specialundersodkningar, sager Maritta Hellstrém Pigg.

Beskrivningar av diagnoskriterier for de olika typerna av EDS som
kom 2017 finns pa Ehlers-Danlos Society: ehlers-danlos.com

Flera olika typer av analyser anvands for att stalla diagnos — till
exempel genetiska, biokemiska och olika patologiska analyser, vilket
innebar att man tittar pa vavnad i mikroskop. Bland annat kan man
titta pa kollagen fran en bit hud i ett elektronmikroskop, sa kallad
hudbiopsi. Vid biokemisk analys tas ett blodprov och man odlar
fibroblaster. Da kan man se hur prokollagenet ror sig genom ett
elektriskt falt, och om det finns ett avvikande monster.

— | regel gér vi inte genetiska analyser nar patienten uppvisar tydliga
symtom pa hEDS eftersom vi inte kanner till den genetiska orsaken.
Men ibland det kan det vara angelaget att forsdka utesluta andra
bindvavssjukdomar, sager Maritta Hellstrém Pigg.

Just att utesluta andra tillstand som liknar EDS &r en viktig del av

diagnostiken, beroende pa klinisk bild. Det finns andra
hypermobilitetstillstdnd och bindvavssjukdomar eller -syndrom, till
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exempel Marfans syndrom och Loeys-Dietz syndrom, som kan ha
liknande besvar.

— Det ar viktigt att fa ratt diagnos eftersom vissa av dessa tillstand
kan ha en karlproblematik som ar viktigt att félja upp och behandla,
sager Maritta Hellstrdm Pigg.

Mamma Elsa och Lynn fran diagnosen

Anda sedan barndomen har Elsa haft hudproblem, kroppsliga smartor
och svar migran. Hon minns tonaren som en tuff tid.

— Puberteten var hemsk. Jag var tjejen som svimmade hela tiden, jag
hade konstanta munsar och kunde knappt ata, prata eller borsta
tanderna. Den hormonella kopplingen blev tydlig nar jag slutade med
p-piller och snabbt blev battre, sager Elsa.

Elsa hade sokt vard hos manga olika vardgivare genom aren, men
ingen hade sett nagra samband mellan hennes olika symtom. Efter
studenten flyttade hon och Axel till en ny stad. Dar traffade hon en
lakare som samlade in alla hennes journaler.

— Nasta gang vi sags fragade han varfér ingen hade beréattat att jag
har Ehlers-Danlos syndrom. Da var jag 22. Jag hade ingen aning om
vad det var, men kande igen mig i det jag laste. Sedan tankte jag inte
mer pa det. Lynn var ett halvar da och mitt fokus lag bara pa honom
och hans problem.

De forsta aren var intensiva och familjen tillbringade mycket tid pa
sjukhus. Lynn gick knappt upp i vikt. Vid varje infektion blev han
uttorkad och inlagd med dropp.

— Han blev helt svettig av att forsoka ata och orkade inte mer an vad
som kravdes for att dverleva. Samtidigt gjordes manga utredningar
och undersokningar av allt mgjligt, sager Elsa.

Lynn larde sig anda tidigt att sitta och krypa, men nar han narmade
sig 18 manader utan att ga traffade de en lakare for bedémning. Elsa
namnde att hon hade fatt en EDS-diagnos nagra manader tidigare.

— Lakaren undrade varfor jag aldrig sagt nagot om min EDS, men jag
hade aldrig tankt att det kunde ha nagot att géra med Lynns problem.
Vid 1,5 ar fick han diagnosen och vi fick veta att man inte brukar ge
den till s sma barn, men att har var det sa tydligt, sager Elsa.

— | samma veva fick Lynn en nassond eftersom han inte kunde ata
med nappflaska. Da vagde han 8 kilo. Hans fodelsevikt hade inte ens
dubblerats pa 1,5 ar, sager Axel.
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— Personer med HSD/hEDS har nastan alltid smart-
och somnbesvar och neuropsykiatriska symtom, och
det ar svart att veta vad som paverkar vad. Det sager
Erik Kindgren som ar éverlakare pa Barn- och
ungdomsmedicin vid Skaraborgs sjukhus i Skovde.

Erik Kindgren brukar beskriva den typiska hEDS-patientens uppvaxt
som “den hypermobila marschen”. Detta eftersom maijoriteten av alla
han traffat berattar om samma symtombild: en nagot sen motorisk
utveckling, buksmarta, forstoppning, flera ar av kraftig "vaxtvark” i
framférallt underbenen (ibland aven i tonaren) och sémnproblem.
Puberteten ar ofta positiv for pojkar och negativ for flickor. Manga
upplever tidigt smarta och onormal trétthet som ofta utvecklas till
kroniska tillstand. Det ar mycket vanligt att HSD/hEDS har en
samsjuklighet, alltsa féorekommer tillsammans med, andra diagnoser
och tillstand.

— Ju tidigare en person kan fa behandling desto kortare blir
rehabiliteringstiden, men medelaldern for att fa en hEDS-diagnos ar
runt 30 ar. Samsjukligheten grumlar bilden for lakarna. Manga med
sjukdomen har kampat for att fa sin diagnos och beréattar att de inte
har orkat med skolan och slutat réra pa sig. De har tappat sina
sociala kontakter och lever med langvarig smarta. Det innebar ett
stort lidande for individen och blir en kostnad for samhallet, sager Erik
Kindgren.

Neuropsykiatriska symtom

De flesta barn med hEDS uppvisar symtom kopplade till neuro-
psykiatriska diagnoser (npf). Manga har nagot eller nagra adhd-
symtom (ouppmarksamhet, hyperaktivitet och impulsivitet) aven om
de inte alltid uppfyller kriterierna fér en adhd-diagnos. Erik Kindgren
och hans forskargrupp har gjort en studie om HSD/hEDS och
neuropsykiatriska symtom. Den visar pa samband mellan
ouppmarksamhet och smarta — de barn som presterade samre pa
testerna var ocksa mer besvarade av smarta. En forklaring kan vara
att personer som lever med konstant smarta far
koncentrationsproblem och har svarare att vara stilla, vilket kan
uppfattas som hyperaktivitet.

— En anledning till att jag pabdrjade detta forskningsprojekt var att en
del av de barn jag behandlade for langvarig smarta samtidigt
genomgick adhd-utredning. Efter att de fick adhd-diagnos

och -behandling férbattrades aven smartproblematiken. Det blev
sannolikt |attare att tolka och hantera kroppens alla inkommande
smartimpulser, sager Erik Kindgren.
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Somnstorningar

Olika former av sémnstorningar ar vanligt bade vid npf och EDS. Hit
hor till exempel insomningssvarigheter, mycket nattliga rérelser eller
flera uppvaknanden.

Fatigue, eller kronisk trotthet, ar ett slags onormal trétthet som ofta
drabbar personer med hEDS redan under barndomen. Varken vila
eller tréning brukar minska tréttheten.

Obstruktiv sémnapné ar andningsuppehall under somn och
forekommer ocksa vid EDS. Sémnapnén kan bero pa att bindvaven i
luftvagarna ar slappare, vilket ger ett trangre svalg. Smarta ar en
annan faktor som kan paverka sémnen.

— De senaste rénen visar dock att insomningssvarigheter och
sOmnbrist paverkar smartan mer an vad smartan paverkar sémnen.
En sarskild sdmnutredning (polysomnografi) kan kartlagga vilka
faktorer som paverkar sdmnen.

— Vid en sémnregistrering av 55 barn med HSD/hEDS sag vi att de
flesta hade fler andningsuppehall &n normalt. Den visade ocksa att
majoriteten andrade position mycket oftare an vanligt, vilket kan vara
tecken pa en minskad djupsémn, sager Erik Kindgren.

Aterhdmtningen sker under djupsémnen. En minskad djupsémn kan
darfor ge konsekvenser under dagtid. Personen kan fa svarare med
kansloreglering och npf-symtom kan forstarkas.

Behandling av somnstoérningar
| férsta hand ar det viktigt med en god sémnhygien, vilket bland annat
innebar att

e ha ett mdrkt och svalt sovrum

o ha en bekvam sang och extra stdd

e undvika skarmljus minst en timme innan laggdags

e rora pa sig under dagtid

e vara utomhus i dagsljus.

En arbetsterapeut kan hjalpa till med att se dver sémnvanorna och
eventuella hjalpmedel, till exempel nattortoser, tyngdtacke eller
positionskudde. Andningsstdd och bettskena kan ibland ocksa vara
nddvandiga. Somnproblem kan dven behandlas med kognitiv
beteendepsykologi, KBT, av psykolog.

Nar det galler medicinsk behandling av sdmnsvarigheter ar melatonin
forstahandsval vid behandling av barn. Det ar kroppens naturliga
sOdmnhormon och ger fa biverkningar. Behandlingen ger ofta god
effekt vid npf-relaterade sémnbesvar, till exempel
insomningsproblem.
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Alimemazin ar inte ursprungligen ett somnlakemedel, men har
lugnande egenskaper. Det ger god effekt vid problem med
uppvaknanden under natten.

— Alimemazin fungerar ofta battre an melatonin for éverrdrliga
personer. All lakemedelsbehandling skall dock utvarderas
kontinuerligt, sager Erik Kindgren.

Typer av smarta

Det finns olika typer av smarta och manga olika orsaker bakom den.
Nociceptiv smérta ar den typiska akuta smarta som vi upplever till
exempel vid vavnadsskada, nar nagot gar ur led eller vid fraktur.
Neuropatisk smérta ar nervsmarta och kan utlésas av att nerverna ar
skadade eller drabbade av en inflammation.

Nociplastisk smérta ar en reaktion i vart smartcentrum, da den under
lang tid utsatts for smartimpulser. Smartcentrumet i hjarnan blir da
overkansligt for olika, &ven normala, stimuli. Det kan da gora ont av
till exempel vanlig berdring. Smartcentrum kan inte heller styra och
reglera de smartimpulser som kommer in.

Smartmekanismer och behandling

Personer med EDS har ofta en kombination av olika typer av smarta.
Mycket av smartsymtomen beror pa éverrorligheten och att personen
far kampa for att “halla ihop” kroppen. Om héften ar instabil behdver
personen spanna musklerna runt héften hela tiden.

— Spanningarna ger forstas en trétthet, men dven en smarta i
muskulaturen. Det ar vanligt med langre lakningsprocesser efter
operationer. Ett exempel ar att efter en operation av
karpaltunnelsyndrom kan nervsmartor uppsta som inte fanns innan.
Det beror pa att nerverna paverkas vid lakningsprocessen.

Vilken typ av smarta personen upplever ar avgérande for
behandlingen. De olika smarttyperna behandlas pa olika satt. Vid
akut smarta kan receptfria lakemedel ge tillfallig smartlindring.
Langvariga smarttillstand bor framst behandlas icke-medicinskt med
lakemedel som ett komplement. Fysioterapeut, arbetsterapeut,
psykolog, tandlakare och dietist kan vara viktiga professioner for att
hitta hjalpmedel och strategier for att hantera nociplastisk smarta.
— Det ar viktigt att varden kan ge olika forklaringsmodeller for att
patienten ska kunna skilja pa olika smarttyper. Behandlingen ska
ocksa utvarderas mot den smartmekanism som behandlas, sager
Erik Kindgren.

Buksmérta i nagon form forekommer hos nastan alla med EDS. Mag-
och tarmsystemet innehaller mycket bindvav och férandringen i
bindvaven kan vara en bidragande orsak till symtom som reflux,
forstoppning och IBS-liknande besvar. Det ar ocksa vanligt att
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smartan sitter i bukvaggens muskulatur. Om smartan kommer fran
nerverna i bukvaggens muskler uppstar ett tillstdnd som kallas for
ACNES (anterior cutaneous nerve entrapment syndrome). Det
innebar att nerverna som léper fran ryggen till huden pa magen
kommer i klam av sjalva magmuskulaturen.

— Hudomradet pa magen har da 6kad alternativt minskad kansel vid
undersokning. Ofta, men inte alltid, har man haft enstaka attacker
med kraftig huggsmarta i magen som brukar uppkomma kvallstid,
sager Erik Kindgren.

ACNES behandlas med lokalbeddvning i muskeln. Sjalva
beddvningen sitter bara i nagon timme, men den smartlindrande
effekten kan ofta vara i flera veckor till manader. Den har typen av
nervsmartor gar aven att behandla med injektioner med
botulinumtoxin i kombination med fysioterapi.

Underbenssmarta ar mycket vanligt. Manga har en plattfothet som

uppstar forst nar hela foten belastas. Musklerna i underbenet blir da
snedbelastade och knana kan bli felvinklade, vilket leder till smarta.
— Aven denna smarta kommer ofta pa kvallen, sager Erik Kindgren.

Huvudvark

Olika typer av huvudvark ar vanligt vid EDS. Spénningshuvudvérk
kan orsakas av 6verrorliga kakleder. Kakmusklerna kompenserar for
den instabila kakleden. For att skydda mot exempelvis subluxation
(att kaken delvis gar ur led) spanner personen tuggmusklerna, ofta
omedvetet. Muskelspanningen utvecklar spanningshuvudvark.

— Om man har problem med tandgnissling under sémnen kan en
bettskena hjalpa musklerna att slappna av, sager Erik Kindgren.

Migrén ar dverrepresenterat bland personer med hEDS. Det ger
ensidig huvudvark och kan leda till krakningar. Orsaken bakom
migran ar inte klarlagd, men migran behdver sarskiljas fran
spanningshuvudvark for ratt behandling.

— Det finns specifika migranmediciner och vid ett migrananfall
féredrar man oftast att ligga i ett mérkt och tyst rum.

Mastcellsaktiveringssyndrom — MCAS

Mastceller finns i hela kroppen, framférallt i bindvaven i huden och
tarmen. De har en inflammatorisk funktion som bland annat skyddar
kroppen mot allergener (2mnen som orsakar allergi). Mastcellerna
aktiveras genom signaler fran immunférsvaret och bérjar utséndra
histamin. Ibland kan mastcellerna bli 6veraktiva och frigora stora
mangder av histamin. Da uppstar allergiska reaktioner, ofta mot
"udda” livsmedel som kiwi eller ananas.
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— MCAS ar en ny och nagot omtvistad diagnos som saknar
vedertagna diagnoskriterier, men 30 procent av alla med hEDS har
en problematik som kan kopplas till MCAS, sager Erik Kindgren.

De vanligaste symtomen ar klada, hudrodnad och spontana
nasselutslag samt feberkanningar vid anstrangning. Aven mag- och
tarmbesvar ar vanligt, oftast diarré. Andra besvar ar huvudvark,
halsbranna, trétthet, angest och neuropsykiatriska symtom, till
exempel koncentrationssvarigheter. Personer med MCAS ska
undvika faktorer som triggar igdng mastcellsaktiveringen.
Lakemedelsbehandlingen bestar av antihistaminer eller
mastcellsstabiliserande lakemedel.

— Mastcellsaktiveringen sker utan att immunférsvarets antikroppar
forst har aktiverats, darfor ar negativa allergiprov vanligt pa MCAS,
sager Erik Kindgren.

POTS

Posturalt ortostatiskt takykardisyndrom (POTS) ar en form av
dysautonomi (en stdrning i det icke-viljestyrda nervsystemet), som
framst drabbar kvinnor. POTS ar en komplex sjukdom som kan ge
manga olika symtom i varierande svarighetsgrad. Ofta innebar det att
pulsen kraftigt stiger nar man star upp. Det kan ge symtom som
hjartklappning, svimningar, yrsel, illamaende och svarigheter att
fokusera. Symtom kan uppsta fran olika delar av kroppen dar det
icke-viljestyrda systemet (autonoma) ar involverat som till exempel
tarmen i form av férstoppning och diarré eller svarigheter att reglera
varme och kyla.

— POTS kan ibland tolkas som angest, sager Erik Kindgren.

Vid konstaterad POTS utgar behandlingen fran egenvardsrad:

e dricka rikligt med vatten for att 6ka blodvolym, upp till 3 liter
per dag

e ett Okat saltintag for att hoja blodtrycket

e anvanda kompressionsstrumpor

e starka benmuskulatur

o fysisk aktivitet: borja i lugnt tempo med valdigt langsam
upptrappning, ofta enklare att inte vara i helt uppratt position

e kunskap kring vad som triggar individens symtom

e hdja huvudandan pa sangen

e vid akuta besvar: dricka vatten for att 6ka blodvolym

e sma och frekventa maltider istallet for storre och farre

e begransa intag av koffein, alkohol och kolhydratrik mat som
kan forvarra symtomen.

— De som foljer raden blir ofta mycket battre, sager Erik Kindgren.
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Fragor till Erik Kindgren

Bor personer med EDS undvika kontaktsporter och bollsporter?
— Nej, ar min personliga asikt. Som féralder behdver man inte sjalv ge
forslag som hockey eller liknande sporter, men inte heller férbjuda om
barnet vill prova. Det ar mycket farligare att stanna pa soffan och inte
trana alls. Gymnastik ar lampligt sa lange man inte tanjer i
ytterlagena. S& smaningom brukar barn valja den aktivitet de ar
duktiga pa. Personer med EDS fortsatter sallan utéva sporter som
innebar hég energi och tacklingar.

Ar migran och bukmigrin vanligt vid EDS?

— Migran ar nagot 6verrepresenterat hos personer med EDS. Hos
sma barn kan det bérja som bukmigran. Man far valdigt ont i magen,
blir trétt och borjar krakas. Det ar inte helt Iatt att forstd vad symtomen
beror pa. Bukmigran évergar i vanlig migran i 5-12 arsaldern.

Nar ar det befogat med smartblockader?

— Det ar svart att ge ett exakt svar och riktlinjerna skiljer sig mellan
olika regioner. Injektioner med botulinumtoxin (Botox) ar ingen
botande behandling. En indikation ar nar jag tydligt kan se att
smartproblematiken kommer fran muskeln. Da kan jag ge en injektion
som ocksa visar patienten att smartan sitter i muskeln och att det ar
mojligt att bli smartfri. Injektionerna ar ingen behandling i sig utan ar
en del i fysioterapin. Medan effekten sitter i kan vi arbeta med att
starka upp musklerna.

Lynn har bukmigran

| ungefar sex ar bestod Lynns huvudsakliga féda av sondnaring i
nappflaska. | samband med att han bérjade ata vanlig mat drabbades
han av krakningar. De aterkom en gang i manaden och pagick i tva
dygn.

— Efter nagot ar forklarade en lakare att Lynn hade cykliska
krékningar, eller bukmigran, som ar ett férstadium till migran. Vi hade
aldrig hort talas om det tidigare, sager Elsa.

Krakningarna utvecklades sa smaningom till perioder av konstant
illamaende. En period kan paga fran nagra dagar upp till flera veckor i
strack.

— Han blir nastan som férlamad och kanner sig deprimerad. Vi har
forsdkt med allt. En behandling gav honom Iagt blodtryck, en annan
magsar, sager Elsa.
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— Vissa dagar har han knappt kommit upp ur sédngen och
sjukfranvaron i skolan har varit hog, sager Axel.

Lynn var elva ar nar familjen bestamde sig for att testa akupunktur.
Forsta behandlingen resulterade i att illamaendet helt férsvann i
nastan tre manader.

— Hittills har Lynn fatt behandlingen tva ganger och da mar han hur
bra som helst i ett par manader. Han orkar med bade skolan och
fritiden. Det ar helt fantastiskt, sager Elsa.

Fysioterapi och arhetsterapi

— Fysisk aktivitet och traning pa ratt niva ar viktig for
alla. For personer med EDS ska traningen vara
lagintensiv, langvarig och kontinuerlig. Det sager
fysioterapeut Elke Schubert Hjalmarsson och
arbetsterapeut Ellen Odéus som arbetar pa Drottning
Silvias barnsjukhus i Goteborg.

All fysisk aktivitet i vardagen, till exempel promenader, cykling och
aktiv lek, ar traning. Det kan dock vara fordelaktigt att komplettera
med kontrollerad traning pa lamplig niva. En fysioterapeut kan se till
sa att hela rorelseomfanget tranas, och bidra med kunskap om vilka
ovningar som ar bra. Studier visar att styrketraning har en positiv
effekt for personer med EDS.

— Overrérlighet ar inget hinder for fysiska aktiviteter. Aven personer
med EDS kan trana sa att en 6verrorlig led blir mer stabil och darfor
ar det viktigt att hitta trdning som fungerar, bade pa kort och pa lang
sikt, séager Elke Schubert Hjalmarsson.

Fysioterapeuter kan hjalpa till att hitta en balans mellan aktivitet och
avlastning, att dosera traningsintensiteten samt stétta och motivera
langs vagen. De gor bedémningar av 6verrorlighet (hypermobilitet),
smarta, styrka, motorik samt hallning och ergonomi som underlag fér
behandlingsinsatser. Fysioterapeuterna och arbetsterapeuterna
arbetar ofta i team och hjalper till att utreda férutsattningar for
aktiviteter hemma, i skolan och pa fritiden. Arbetsterapeuter hjalper
aven till med utprovning och forskrivning av hjalpmedel.

— For barn med EDS &r det bra att fokusera pa tid och struktur. Vi gor
aktivitetsanalyser och brukar prata om "pacing”, det vill sdga att man
lyssnar pa kroppen, delar upp sina aktiviteter och kanske gér dem pa
andra satt for att orka, sager Ellen Odéus.
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Bedémning av overrorlighet

Begreppet dverrorlighet innebar att man kan réra en led mer an vad
som anses normalt. Alla manniskor ar olika rorliga och overrorlighet
ar generellt nagot vanligare hos kvinnor an hos man. Férekomsten
hos barn i aldrarna 9-12 ar fér pojkar 8—20 procent och for flickor
20-33 procent. Flickor i puberteten brukar vara mer rérliga pa grund
av hormoner. Overrérligheten i sig behdver i sig inte vara ett problem.
Den blir ofta problematisk forst nar personen inte kan kontrollera
rorligheten, till exempel nar leden ar instabil. Inflammationer i lederna
kan férekomma och pa sikt orsaka artros, det vill saga
ledférslitningar.

For att mata dverrdrlighet anvands bland annat de tva matskalorna
Beightonskalan och Del Mar-skalan. Resultaten ska dock inte tolkas
som absoluta, utan de ger en fingervisning om éverrorligheten.

— Ibland kan just de undersdkta lederna vara ganska stabila, medan
andra leder i kroppen inte ar det. Aven individuella faktorer paverkar,
till exempel alder, kén och hur valtranad man ar, sager Elke Schubert
Hjalmarsson.

Overrdrlighet kan delas in i tre kategorier:
o asymtomatisk/generaliserad hypermobilitet — 6verrorlighet
som inte orsakar besvar
e hypermobilitetsspektrumtillstand (HSD) — ger besvar som
luxationer, smarta eller trétthet
¢ hypermobil EDS (hEDS) — ovanstaende besvar inklusive
tydliga diagnoskriterier som hud-, hjart- eller kakpaverkan.
— Man varderar inte svarighetsgraden hos olika symtom utan enbart
om de uppfyller diagnoskriterierna for HSD eller hEDS, sager Elke
Schubert Hjalmarsson.

Smarta och trotthet paverkar livskvaliteten

Tillfallig och langvarig smarta ar vanligt vid EDS. En hypotes ar att
personer med hEDS och langvarig smarta har i hdgre utstrackning
forekomst av central sensitisering — en 6kad kanslighet hos
smartreceptorerna som évertolkar normala signaler som smarta.
Darfér kan aven mindre impulser tolkas som smartsam. Kronisk
trotthet, eller fatigue, ar ocksa vanligt vid EDS. Den brukar beskrivas
som en trotthet som inte gar att vila sig ifran. Trotthet kan forstarka
upplevelser av smarta. Vissa kan uppleva fatigue som mer funktions-
hindrande an smarta.

— Véara erfarenheter visar att en person som blir passiv av smarta kan
hamna i en nedatgaende spiral av tilltagande fysisk inaktivitet, trotthet
och smarta. Det medfor ytterligare problem med en ékad
ledinstabilitet, nedsatt muskelsvaghet och uthallighet samt samre
proprioception, alltsa férmagan att uppfatta olika kroppsdelars
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position. Risken for skador 6kar ocksa, sager Elke Schubert
Hjalmarsson.

Det finns ofta flera bakomliggande orsaker till smarta. Darfor kravs ett
multiprofessionellt omhandertagande vid langsiktig smartbehandling.
Hela familjen kan fa utbildning i smartfysiologi for att f& en forstaelse
for smartprocessen. Kognitiv beteendeterapi (KBT) hos psykolog kan
vara bra for att lara personen att hantera sin smarta.

— Forskning pekar pa vikten av att vara aktiv aven om man har ont.
Det ar viktigt att hitta bra aktiviteter och att lara sig att skilja pa smarta
och traningsvark — smarta behdver inte alltid vara negativ eller farlig,
sager Elke Schubert Hjalmarsson.

Saval trotthet som smarta kan fa effekter for ett barns aktivitetsniva
och vanskapsrelationer. Darfor ar fysisk aktivitet viktigt dven for den
mentala halsan.

— Olika studier visar att personer med HSD i lagre utstrackning deltar
i sociala aktiviteter och de uppger en lag sjalvrapporterad livskvalitet,
sager Elke Schubert Hjalmarsson.

Metoder och hjalpmedel

Olika metoder kan ge tillfallig smartlindring, som avslappnings-
ovningar, massage, behandling med varme eller kyla, tens-apparat
(transkutan elektrisk nervstimulering) eller med kinesiotejp, ett slags
elastisk tejp. Ortoser och anpassade skor kan avlasta och stabilisera.
Kompressionsklader har testats hos vuxna personer med EDS och
upplevs positivt av vissa, men an sa lange finns ingen evidens som
stodjer effekten hos barn. Vilka metoder och hjalpmedel som fungerar
ar individuellt, nagot som passar for den ena passar inte nagon
annan.

Trotthet och smarta kan bli 1attare att hantera om barnet erbjuds
tillfallen for nedvarvning under hela dagen, aven under skoltid. Da
kan barnet ocksa orka med aktiviteter och socialt umgange efter
skolan. Hur man bast far aterhamtning ar dock individuellt och
behdver prévas fram. Det gar inte att lova personer med langvarig
smarta total smartfrinet, men det finns goda chanser att forbattra
situationen.

— For en grupp barn med EDS som vi traffade var vi noga med att
erbjuda vila i liggande position. Men de upplevde inte alls denna form
av avslappning som smartlindrande. Tvartom blev smartan extra
tydlig nar de aktivt slappnade av och lyssnade pa kroppens signaler.
For dem passade det battre med aktiv vila, till exempel att sitta och
pyssla med nagot eller géra andningslekar. Sadana aktiviteter hjalper
en att varva ner men erbjuder ocksa tankemassig avledning, sager
Ellen Odéus.
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Arbetsterapeuten kan i samtal med familjen och skolan géra en
kartlaggning av barnets vardag, till exempel vilka tider eller aktiviteter
barnet upplever mer smarta eller har stérre behov av aterhamtning,
och om det finns behov av en arbetsstol eller skrivhjalpmedel.

— Kanske behdver barnet andra position genom att sta upp och lasa?
Eller om barnet sitter i rullstol pa vag till en aktivitet kanske det gor att
hen orkar genomféra hela passet? sager Ellen Odéus.

Det kan vara bra att géra anteckningar for att kunna félja maende och
vanor over tid. Gratisappen Uppskatta din dag av Féreningen for
Barn- och Ungdomspsykiatri innehaller en sa kallad stamningsdagbok
och en sdbmndagbok.

— | den kan man reflektera éver sin vardag och hur olika faktorer
paverkar varandra, sager Ellen Odéus.

Hur ska man trana?

Traning av styrka, stabilitet, balans, koordination och
kroppskannedom ar viktiga komponenter fér personer med

EDS. Malet ar att fa en stark uthallig muskulatur, god proprioception
och en minskad smarta. Lagintensiv traning med langsam 6kning av
belastningen, under mer an 30 minuter 5-7 dagar i veckan, ger pa
sikt 6kad styrka och minskad smarta. Hos barn kan det vara lampligt
att borja med kortare pass for att behalla motivationen.

— Med lagintensiv traning menar jag en belastning pa ungefar 50-80
procent av maxkapaciteten, sager Elke Schubert Hjalmarsson.

Ett mal ar ocksa att personen ska uppleva positiva associationer vad
galler fysisk aktivitet och att traningen ska medverka till ett aktivt och
oberoende liv. For att barnet ska lyckas med traningen ar det viktigt
att fa stéd av familj och vanner.

— Mitt rad ar att bryta ner 6nskningar och malsattningar i sma delmal
som ar realistiska att na inom en avsatt tid. Pa sa satt ser man hela
tiden en férbattring och blir mer motiverad att fortsatta. Och aven om
det forstas ar obehagligt med smarta sa ar det inte farligt. Vaga prova
er fram for att hitta aktiviteter som fungerar pa sikt, sager Elke
Schubert Hjalmarsson.

Valet av traningsaktivitet ar beroende av barnets intresse, formaga
och motivation. Fysisk aktivitet kan ge barnet rérelseerfarenhet,
sjalvkansla och social delaktighet. Ett exempel pa en fysisk aktivitet
som kan vara lamplig ar vattengymnastik i varm bassang. Att
promenera i skogen ar ocksa ett bra satt att stabilisera leder och
trana balanssinnet.

— Det ar viktigt att som foralder lara sig tanket i traningen. Da kan
man latt hjalpa barnet "trana” pa utelekplatsen och andra stallen dar
barnet tycker om att vara. Det ar ett roligt och enkelt satt att trana
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aven i laga aldrar. Nar barnet blir aldre kan man utféra traningen lite
mer strukturerat.

Fragor till Elke Schubert Hjalmarsson och Ellen Odéus

Hur gar en kylbehandling till?

— Man anvander sig av "kylpads”, det finns till exempel gelépasar som
forvaras i kylen. De laggs pa den kroppsdel som gor ont. Det &r skont
for vissa. Andra far mer ont av kyla och da kan varmebehandling
passa battre.

Vilken arbetsstol ska man ha till ett barn?

— Prata med er arbetsterapeut. Det ar viktigt att féraldrarna forst
samtycker till att skolan och varden far ha kontakt mellan varandra.
Darefter kan arbetsterapeuten och skolan ha en direktdialog kring
stolen. | Vastra Gotalandsregionen ar det skolans ansvar att ordna
hjalpmedel, i samrad med arbetsterapeuten.

Lynns kroppskannedom

Lynn har svarigheter med bade grov- och finmotoriken. Han har lart
sig forvantade férmagor, till exempel att skriva och cykla, men det
kommer inte naturligt fér honom.

— Som liten fick jag jamt hora att jag var sa klumpig. Jag har inte haft
nagon kroppsuppfattning och det ar samma med Lynn. Han ar
verkligen inget hyperaktivt barn men har anda brutit armarna tre
ganger, sager Elsa.

— Om man sitter bredvid honom i soffan kdnner man hur han rér pa
sig hela tiden, som att det ar svart att hitta ett bekvamt satt att sitta
pa, sager Axel.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arhetsmetoder
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Barnteamet pa Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser, daribland
Ehlers-Danlos syndrom. Under vistelsen pa Agrenska
har barnen ett eget anpassat program, med aktiviteter
som ska bidra till att starka deras delaktighet och
sjalvkansla. Barnteamet ar noga med att anpassa
innehallet sa att dagens aktiviteter blir optimala for
varje barn.

Barn som har Ehlers-Danlos syndrom har olika kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i
sin tur till olika funktionsnedsattningar. Det ar darfor viktigt att alltid se
varje individs behov. Med detta som utgangspunkt har veckans
program for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos ar alla férstas ocksa sina egna individer med egna
personligheter. Det utgar vi ifran vid alla méten har pa Agrenska,
sager Bodil Mollstedt som &r specialpedagog och arbetar i Agrenskas
barnteam.

Infor en familjevistelse laser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar ocksd med
foraldrarna om barnen med diagnos. De far ocksa information fran
barnens skolor. Darefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen.
Aven syskonen far ett eget program.

— Vi gor allt fér att se barnen vi har framfor oss och anpassa den
pedagogiska verksamheten efter dem. Grunden ar lyhérdhet infor
barnets forutsattningar, séager Bodil Mollstedt.

Delaktighet

Ett dvergripande mal fér familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hélsa, som ar
Varldshalsoorganisationens (WHO:s) begreppsram for att beskriva
halsa och funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och det dynamiska samspelet
mellan dessa. De ar alla lika viktiga for mojligheterna att genomféra
olika aktiviteter och for hur delaktig en person kan kanna sig.
Eftersom en funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de
omgivande faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

29



Ehlers-Danlos syndrom

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de métena kan de kanna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksa utformat for att
skapa en miljé dér barn och elever kédnner trygghet och trivsel. Det
gor man genom att varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och genom att ha barnens férutsattningar, intressen och
behov som utgangspunkt vid utformningen av aktiviteter.

Majligheterna till delaktighet och inflytande dkar om barnet vet vad
som ska handa och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.
Darfor ar personalen lyhord for barnens uttryck och énskemal samt ar
beredda att anpassa sig efter dem.

— Ett exempel pa tydliggérande specialpedagogik och ett tryggt inslag
ar att Kalle Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen
varje morgon. Kalle har med sig de aktiviteter som barnen ska goéra
under dagen, sager Bodil Mollstedt.

Specifika mal for familjevistelsen for Ehlers-Danlos syndrom

Ett viktigt mal under veckan ar att anpassa dagens aktiviteter efter
varje barns/ungdoms individuella behov sa att orken réacker hela
dagen. For att minimera risken for skador och vark ar aktiviteterna val
utvalda aktiviteter, som varvas mellan lugna och mer motoriska
alternativ. Personalen ar lyhérda for varje barns kanslolage och
dagsform. Barnen far stdd att begransa aktiviteter som kan paverka
negativt och ges tillfallen till vila under dagen.

Ett annat mal ar att minska konsekvenserna av koncentrations- och
inlérningssvarigheter. Barnteamet arbetar med fasta rutiner och en
tydlig struktur i saval aktiviteter som miljo. Barnen far individuellt
anpassade arbetsuppgifter, tidshjalpmedel och méjlighet att ta paus.
— Det finns manga bra hjalpmedel fér barn som har behov av att pilla
pa nagot eller aktivera kroppen for att kunna koncentrera sig.
Fordelen med sadana hjalpmedel ar att alla barn i klassen kan ha
nytta av dem, sager Bodil Mollstedt.

For att frdmja och stimulera fin- och grovmotorik varvas lugna
aktiviteter, som bild och form, med mer fysiska som bagskytte och
skogspromenader. Muskelrelax och bollmassage bidrar till en 6kad
kroppskannedom.

Programmet ar ocksa utformat for att bidra till att stérka sjélvkénslan.
Barnen har gjort samarbetsovningar och gemensamma aktiviteter dar
var och en deltar utifran sina forutsattningar.

— | samtal med varandra har de kunnat utbyta tankar och kanslor, och
har stallt fragor till Helena Velander, sager Bodil Mollstedt.
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Skolans stod — elevens réttigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens ratt till anpassat stdd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som majligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behéver
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram uppréattas. | det
ska det tydligt framga vilka malen ar och hur de ska uppnas.
Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stéd och anpassningar av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslutet om att inte ta fram ett atgardsprogram —
kan 6verklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka
anpassningar han eller hon sjalv énskar.

— Skolmiljén ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. Da
uppmuntras utvecklingen, sager Bodil Mollstedt.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjalpa till med radgivning.

Las mer om Agrenskas pedagogiska arbete pa agrenska.se

Lanktips

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter

lekolar.se — férskole- och skolmaterial, leksaker och hjalpmedel
widgitonline.se — bildstod med Widgitsymboler.
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Syskonrolien

Syskon till barn med funktionsnedsattning behover
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar erfarenheter
fran Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation ar inte lik ndgon annan relation man har i livet. Den
ar ofta livets langsta och innehaller nastan alltid bade positiva och
negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med en funktionsnedsattning har ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte valja bort det som
féljer med diagnosen utan maste hitta satt att férhalla sig till
omstandigheterna, sager Linda Kjellgren Ohman som &r pedagog och
arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséttning visar
foljande:

o Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors eller
systers diagnos, och foraldrarna 6verskattar ofta hur mycket
de vet om den.

e Information ar inte detsamma som kunskap. Man vet inte hur
mycket syskonet férstatt och hur han eller hon har tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebar.

e Att forsta och fa kunskap tar tid. Man kan behdva prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Man har ocksa sett att syskon maste fa mojlighet att stalla sina egna
fragor angaende systerns eller broderns funktionsnedsattning.

— Informationen gar ofta via foraldrarna, men var erfarenhet visar att
det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om, sager Linda Kjellgren Ohman.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de inte vagar stalla till nagon.
En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat tillstandet.
Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och bekraftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med féraldrarna. Den ska
vara avsatt speciellt for dem och inte bara besta av tid som "anda
blev 6ver”. Detsamma galler for féraldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn berattade att hon fatt hégsta betyg i skolan och att
foraldrarna sa "bravo” nar de fick veta. Men nar hennes sjuke lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stélldes det till med tartkalas. Aven
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om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kandes det
oréattvist, sager Linda Kjellgren Ohman.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som ar anpassade efter deras
niva. | nio- till tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
Syskonen borjar se konsekvenser och funderar pa hur de ska forklara
for andra.

— D& ar det bra att ha ett gemensamt férhallningssatt i familjen. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
ha egna ord for dverrérligheten eller smartan, sager Linda Kjellgren
Ohman.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvaret for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa 6ver arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
kanner skuld éver att vara friska. llska, skam och sorg ar andra
kanslor som ar helt normala.

— Det ar viktigt att beratta for syskonen att det inte ar deras ansvar,
utan féraldrarnas. Men vill de anda hjalpa till kan det vara en jattebra
l6sning, sager Linda Kjellgren Ohman.

Kunskap, kanslor och bemastrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kanslor och
bemastrande.

Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tillsammans. Det ar ofta lattare fér dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller annan kunnig
person. Under vistelsen for EDS fick syskonen stélla fragor till Iakaren
Helena Velander som tidigare férelast for foraldrarna.

— Vi pratar med syskonen om att de inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska
hantera fragor fran omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager
Linda Kjellgren Ohman.

Kénslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp,
da blir det lattare att prata om personliga saker. Det ar viktigt att inte
avvisa jobbiga kanslor utan att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager "det dar behdver du inte tanka pa” eller “oroa dig
inte for det” sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
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forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star fér, sdger Linda Kjellgren Ohman.

Ett enkelt tips ar att testa att prata om ett kansligt &mne som dyker
upp pa tv eller i en bok man laser. Det finns manga barnbécker som
handlar om kénslor och utanférskap. Linda Kjellgren Ohman ger
nagra forslag:

e Orjan, den héjdrddda 6érnen av Lars Klinting.

e Flyg Engelbert! av Lena Arro.

e Pricken av Margaret Rey.

e Jonatan pa Masberget av Jens Ahlbom.

e [ jtet syskon, om att vara liten och ha en syster eller bror med

sjukdom eller funktionsnedséttning av Christina Renlund.
e Bill och Bolla av Gunilla Bergstrom.
e Operation-serien av Anna Pella.

Beméstrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att utbyta
erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant som kan
kallas for "daliga hemligheter”.

— Nar syskonen delar erfarenheter mellan varandra upplever manga
en lattnad, "vad skont att jag inte &r ensam om att k&nna sorg eller
skuld”. Den insikten gor det lattare att hitta satt att hantera svara
kanslor, sager Linda Kjellgren Ohman.

Vad kan gora det lattare att prata? Tips fran tva foraldrar.

e Vanta inte pa det perfekta tillfallet, prata kort och ofta hellre
an langt och sallan.

e Enrak fraga kraver ett rakt svar, sag som det ar och vaga
ocksa saga att ni inte vet hur det blir.

e Vack den bjorn som sover, till exempel genom att ta upp ett
kansligt amne om det dyker upp pa teve eller i en bok man
laser.

e Var tillganglig, kanske genom att ata tillsammans, forsok att
ge varje barn egen tid och gor saker tillsammans.

e Satt ord pa din egen berattelse.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen géra en berattelsebok som
handlar om deras kénslor och tankar om att ha ett syskon med EDS.
— Det ar deras egen bok som de sjalva valjer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Var tanke ar att boken ska kunna fungera som
ett underlag for bra samtal ihop med féraldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om.
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Vad sager syskonen?

Manga syskon har tankar om framtiden och hur den ska bli. Nagra
sakra svar kan ju ingen ge, men ofta ar det battre att fundera
tillsammans med barnen an att inte beréra @mnet alls. Det kan vara
bra att satta ord pa tankarna om bade hopp och oro infér framtiden.
Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, ta ansvar och vara sjalvstandiga, kdnna empati och
forstaelse samt att satta saker i perspektiv.

— Det ar ganska stora saker syskonen beskriver som positiva.
Dessutom namner manga att det ar harligt att fa ga forbi kon pa
Liseberg. Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro,
sager Linda Kjellgren Ohman.

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
agrenska.se/syskonkompetens

Pa webbplatsen finns bland annat samtalsverktyg och lastips. Dar
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och fragestallningar,
bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon
Lilly och Leon. "Alskar ni honom mer &n mig?” undrar Lilly n&r
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av féraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex ar, som ar storebror till Abbe,
fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjartfel. |
filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kdnns att ha en bror
som ar sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/pratmandlar-och-syskonkarlek/
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Lynn har tva syskon

Lynn var tva ar nar lillasyster Juno foddes. Till en bérjan hade Elsa
svart att knyta an till sin dotter.

— Allt handlade om Lynn och dessutom var jag livradd for att vi skulle
ga igenom samma helvete igen. Den radslan forsvann ganska fort nar
Juno inte visade samma problem som sin storebror.

—Juno hamnade anda i bakgrunden nar fokus pa Lynn var sa stort,
man kan verkligen saga att hon ar syskon till ett sjukt barn, sager
Axel.

Tre ar senare féddes Ebbe. Han hade inte heller samma svarigheter
som Lynn, men var mycket mer 6verrorlig an sina syskon. Ebbe fick
EDS-diagnosen nar han var fem ar.

— Ebbe har alltid varit stark och har en helt annan kroppskontroll an
Lynn. Hans muskler kompenserar for 6verrorligheten, sager Elsa.

— Diagnosen har inte inneburit sa stora problem for Ebbe, han har
mer besvar med astma och allergi, sager Axel.

— Ett av mina huvudsyften nar jag forelaser om npf-
diagnoserna ar att ge en rattvis bild av vad det kan
innebara for olika individer. Eftersom det finns sa
mycket forutfattade meningar ar det viktigt att ha med
sig att det alltid handlar om personer och inte
diagnoser. Det sager Andreas Svensson som ar
specialpedagog och arbetar med npf-diagnoser pa
Agrenska.

De neuropsykiatriska diagnoserna (npf) innefattar huvudsakligen
adhd, autismspektrumtillstand (ast), OCD (tvangstankar och
tvangshandlingar) och Tourettes syndrom (tics).

— Det har ar diagnoser som gar in i varandra och som kan vara svara
att skilja at. De bygger pa manskliga funktioner och darfér kan alla
kanna igen sig i dem, sager Andreas Svensson.

Tourettes syndrom och OCD

En person med Tourettes syndrom har obetingade tics av olika slag.
Att de ar obetingade betyder att de inte ar inlarda. Manga med
Tourettes beskriver det som att de inte kan hindra ticsen. Det gar inte
att [ata bli. Vanliga tics ar mekaniska, till exempel blinkningar, eller
rorelsetics som att knycka med nacken. Nar man hor ordet Tourettes
tanker de flesta pa verbala tics.
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— De vanligaste ljudande ticsen jag stoter pa ar olika slags halsljud
eller nassnytningar. Ljudande tics kan ga dver i verbala tics. Da ar det
vanligt att man upprepar vad nagon sager eller sager ett och samma
ord manga ganger. Det behdver inte vara svordomar eller fula ord,
men det kan vara det, sdger Andreas Svensson.

| Tourettes ingar aven trotssyndrom. Da bryter de obetingade ticsen
mot sociala koder. Man vill fa en reaktion fran nagon och darfor ar
beteendet kopplat till trots.

— Om en person med trotssyndrom har ett odnskat beteende, sag
ifran, men inte hela tiden. Annars kan uppmaningarna att sluta med
ett visst beteende istallet bli en trigger till att fortsatta.

OCD, obsessive compulsive disorder eller tvangstankar och
tvangshandlingar, hanger i hég grad samman med Tourettes
syndrom och man har ofta drag av bada. Till skillnad mot Tourettes
handlar det ofta om i hog grad planerade handlingar. Manga ganger
foljer tvangstankarna vissa monster och ritualer, till exempel
Overdrivet handtvattande eller att en person alltid maste rakna till tre
samtidigt som hen gor nagot.

— Drag av tvangsbeteende ar mycket vanligt inom alla npf-diagnoser.
Det ar till exempel vanligt att personer med autism har tvangstankar
och tvangshandlingar, sager Andreas Svensson.

Hur kan man stétta nagon med tics eller tvangstankar?
Andreas Svensson sager att grunden ar att omgivningen fungerar
som modell. Det ar viktigt att ha en ppenhet om diagnosen sa att
den inte blir till ett stigma. Han forklarar att nar han inte vet hur han
ska borja utgar han alltid fran sig sjalv.

— Jag funderar pa vilka tics eller tvangstankar jag sjalv har, och det
har vi alla eftersom det ar manskligt. Sedan skriver jag ner dem och
ber barnet att géra detsamma med sina tics eller tvangshandlingar.
Sedan pratar vi om vilka beteenden som inte gor nagot och vilka som
ar jobbiga och staller till det.

— Man kan ocksa prata om vilka situationer som utldser tics eller
tvangshandlingar. Gar det att byta mot nagra andra tics, till exempel
att knappa med fingrarna istallet?

Autism

Autismspektrumtillstand (ast) ar ett samlingsnamn for
funktionsnedsattningar som paverkar personens satt att tanka, vara
och kommunicera med andra manniskor. | spektrumet finns
diagnoser som autism, hogfungerande och Aspergers syndrom.
Man brukar skilja mellan tre olika omraden som personer inom
autismspektrumet kan ha svarigheter med.
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Central koherens handlar om att automatiskt se helheter och
sammanhang snarare an att se i delar. Manga med autism borjar
med detaljerna och kan misslyckas med att fa ihop en helhet. Da kan
det vara svart att uppfatta hur olika sammanhang fungerar. Detta har
stor betydelse aven fér hur man tolkar sociala koder.

Bristande mentalisering eller Theory of Mind handlar om att manga
med autism inte automatiskt funderar pa hur andra tanker. Man har
svart att satta sig in i andras kanslor for stunden och férestalla sig hur
nagot kommer att bli i framtiden.

— Vissa menar att personer med autism har bristande empati, men
det handlar egentligen om att man hanterar och uttrycker kanslor pa
ett annorlunda satt, sadger Andreas Svensson.

Perception handlar om hur vi tolkar olika sinnesintryck. Manga med
autism kan reagera pa ljus, ljud, lukt, kansel och smak, till exempel
hur nagot kanns nar det ar varmt eller kallt. Det marks sarskilt val vid
selektivt dtande.

— En person med autism har forstarkta sinnen, och darfér brukar jag
alltid borja med sinnesintrycken nar jag traffar nagon for forsta
gangen. Jag vill fa reda pa vilka saker som kan vara besvarande.

Adhd

Adhd delas in i tre olika grupper. Variant 1 (tidigare add) innebar
huvudsakligen utmaningar med uppmérksamhet och koncentration.
Variant 2 innebar huvudsakligen utmaningar med impulskontroll och
utatriktad hyperaktivitet. Variant 3, den kombinerade varianten,
innebar en kombination av de forsta tva och ar den vanligaste
varianten.

En adhd-diagnos utgors till stor del av svarigheter med kognitiva
fardigheter och i synnerhet de exekutiva funktionerna. Dessa kan
beskrivas som automatiska funktioner i vardagen och ar fardigheter
som

e planering, strukturering och prioritering

e impulskontroll, uppskjutande och kansloreglering

e tidsuppfattning, uppmarksamhet och koncentration.

— En person med adhd kan topprestera inom alla dessa omraden,
men det ar svart och tar jattemycket energi att klara av flera olika

moment samtidigt. Problematiken paminner om hur personer med
EDS kor slut pa sig sjalva och kraschar, sager Andreas Svensson.

Manga med adhd ar hyperaktiva. Det innebéar ofta att personen har

svart att vara stilla och ofta vill Iamna sin plats i klassrummet eller pa
motet. Personen kan vara rastlos och intensiv — kanslan och
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upplevelsen ar att personen alltid gar pa hogvarv. Andreas Svensson
forklarar att hyperaktivitet ocksa kan vara riktad inat. Da ar det
svarare for omgivningen att uppfatta den personen som hyperaktiv,
aven om hen paverkas mycket av den.

— Att en person till exempel har svart for att vanta in andra marks inte
alltid utat, men det kadnns ofta inombords.

Den aldre diagnosen DAMP — dysfunktion av aktivitetskontroll,
uppmarksamhet, motorik och perception — forsvann for drygt 25 ar
sedan. Svarigheterna kvarstar dock inom gruppen med adhd.

— Sa bli inte férvanade om nagon med adhd i vissa situationer har
svart med motoriken eller ar kanslig for sinnesintryck, sager Andreas
Svensson.

Manga av svarigheterna med adhd kan klinga av. Impulskontroll till
exempel brukar fungera battre med aldern, men det ar viktigt med
strategier. En person med adhd kommer alltid ha svart med
uppmarksamhet och koncentration i nya situationer.

Grunder for samspel och kommunikation
Andreas Svensson tar upp tre faktorer som alltid ska finnas med i
bemdétandet av barn som har npf:
o Férutsdgbarhet — vad ska handa? Var och nar? Hur lange?
Varfér? Hur? Med vem? Vad hander sedan?
e Tydlighet — anvand konkret information och visuellt stdd som
bilder och scheman, pedagogiska verktyg och modeller.
o Flexibilitet — vad gor vi om det inte fungerar? Férbered
alternativa strategier och reservplaner.

Andreas Svensson rader ocksa att anvanda sig av okonstlad
kommunikation och inte forstalla sig nar man pratar med ett barn,
oavsett om barnet har en npf-diagnos eller inte.

— Var dig sjalv! Barn marker om man gor sig till och kanske bérjar
prata dverdrivet langsamt eller med hogre rost.

KASAM

For att alla vi manniskor ska fungera i olika situationer i vardagen
kravs att vi bryr oss om det som vi lyssnar pa eller sysslar med — vi
behdver vara intresserade. KASAM star for kdnsla av sammanhang
och ar ett begrepp som gar att applicera pa saval vardagslivet
hemmavid som pa skolan och arbetsplatsen.

— Det kan till exempel handla om att for att ni ska orka lyssna pa min
forelasning sa behdver informationen hora till era intresseomraden,
det vill sdga vara meningsfull. Den maste vara pa ratt niva och
darmed vara begriplig, och ni maste ha energi nog for att hela
forelasningen ska vara hanterbar, sdger Andreas Svensson.
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Att vardagen och skolan ar meningsfull, begriplig och hanterbar ar
sarskilt viktigt for barn med neuropsykiatriska diagnoser. Andreas
Svensson beréattar att genom att arbeta systematiskt kan skolan och
familjen ge barnet en kansla av sammanhang och darmed
férutsattningar for en fungerande skola och vardag.

— Jag aker ut i skolor och jobbar konkret med pedagogerna for att ta
fram en plan for hur skolan boér fungera for den specifika eleven.

En fungerande vardag

Aven i hemmet &r det bra att borja trdna pé strategier som kan ge
oversikt och kontroll éver hur vardagen ska fungera. Manga av de
strategier som hjalper barn med npf fungerar for alla. Mycket handlar
om planering och hur barnet ska kunna hantera tid. Det ar darfér
viktigt att det ar tydligt for barnet vad det ar som hander i specifika
situationer. Med réatt stdd behover inte svarigheterna alltid bli
ohanterliga fér barn med npf.

— Att uttrycka sig visuellt vinner vi valdigt mycket pa. Om vi till
exempel ritar ett schema varje vecka behdver det vara funktionellt s&
att barnet kanner att det har var till hjalp fér mig. Viktigast av allt ar att
vi vuxna ar férebilder och sjalva anvander schemat eller stédet, sager
Andreas Svensson.

© Agrenska 2022, nr 654

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped. Det sager overtandlakare
Christina Havner och logoped Agneta Rubensson,
som arbetar pa Mun-H-center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska p4 Lilla Amunddn samt
pa Odontologen vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i Géteborg.
Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhalsa och
munmotorik hos personer med séllsynta halsotillstand. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en hégre
livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen
Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
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funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en dversiktlig undersékning och
bedémning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
lamnat, sammanstalls i databasen MHC-basen.

Kunskap om saéllsynta halsotillstand sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se och via MHC-appen.

Munhalsa vid Ehlers-Danlos syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med Ehlers-Danlos syndrom:
e tandutvecklingsstorningar, till exempel avvikande form och
storlek samt emaljférandringar ar nagot vanligare
e kanslig munslemhinna
e kakledsbesvar och muskelsmarta pa grund av en dverrorlig
och instabil kakled
e fullgod lokalbeddvning tar langre tid att uppna
e lakningstid och blédningstid kan vara forlangd, efter
exempelvis tandutdragning.
— Kunskapen kring munhalsa vid EDS &r annu inte helt klarlagd, dels
generellt och dels utifran de olika subtyperna, sager Christina Havner.

Kékfunktion och smérta

Symtom som ledknappningar eller krasande ljud, upphakningar
(subluxation) och spanningshuvudvark ar nagra av de vanligaste
besvaren fran mun och ansikte. Muskelsmarta (myalgi) fran tinningar
och kinder ar vanligare an kakledssmarta. Manga kan kanna obehag
eller radsla av att rora pa kédken. MHC-basens fragor om tandvard
och munhalsa visar att det vanligaste besvaret for personer med EDS
ar ont i munnen.

— Vid langvariga smartbesvar fran tuggmuskler och kakled bér EDS-
patienter remitteras till en specialist i bettfysiologi for utredning och
behandling, sdger Christina Havner.

Reflux

Reflux innebar att surt innehall fran magsacken stoéter upp i
matstrupen. Det kan vara smartsamt, 6ka risken for sar och
infektioner i munslemhinnan samt ge ett 6kat tandslitage
(erosionsskador).

— Det finns olika satt att behandla reflux, tala med din l1akare om
misstanke om reflux finns. Viktigt for tanderna ar att tanka pa ar att
anvanda tandkram med fluorid och att inte anvanda tandkram med
slipegenskaper, till exempel whiteningprodukter, sager Christina
Havner.
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Skéra slemhinnor

Skora slemhinnor kan medféra att man lattare far blasor (afte), skav-
eller bitsar och att epitelet, de ytligaste hudcellerna, lossnar
(deskvamation). Vid EDS ar det nagot vanligare med karttunga
(lingua geografica) — en godartad inflammatorisk férandring pa
tungan — vilket kan forsvara att ata surt eller starkare mat. Den
dagliga munvarden ar viktig for att uppratthalla en god munhélsa och
komfort.

— Manga har behov av ett forstarkt flouridskydd, till exempel
munskaljning. For att lindra muntorrhet kan man smérja munnen med
vanlig rapsolja eller med anpassade produkter. D& minskar risken for
sar, infektioner, obehag och karies, sager Christina Havner.

Tandvardrelaterad smarta kan bero pa en 6kad kanslighet i
slemhinnorna, isningar frdn emaljskador, kdksmarta vid gapning,
otillracklig beddvning eller avvikande perception.

— Sammantaget kan detta leda till tandvardsradsla, darfor ar det
viktigt att behandlare ser helheten och tar patientens upplevelser pa
allvar, sager Christina Havner.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor férdel om den férebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Da kan man undvika smarta, karies
och infektioner. Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla
bor borsta tdnderna med fluoridtandkram tva ganger om dagen.
Tandkram utan smak eller skum kan underlatta. Tandvarden
rekommenderar féraldrar att hjalpa sitt barn med tandborstningen tills
barnet ar motoriskt moget att ta stérre ansvar for tandborstning, oftast
i 10-12 ars alder. Goda kostvanor ar viktigt, tumregeln ar att tdnka pa
maltidsfrekvensen, dricka vatten som tdrstslackare samt att undvika
mat pa natten.

For att underlatta tandborstningen finns olika hjalpmedel, bland annat
munvinkelhallare, bitstdd eller greppforstorare pa tandborsten.
Eltandborste eller Collis curve, en tandborste som borstar tre sidor
samtidigt, kan hjalpa vid kvaljningar.
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Att tdnka pa vid tandvardsbesdk:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besdket och se
till att behandlaren har kunskap om barnets EDS-diagnos.

e Det ar bra om barnet gar pa tata besék med inskolning och
forstarkt forebyggande tandvard for att rengéra tanderna,
fluorlacka och vid behov forsegla permanenta kindtander.

e Bitstdd att vila mot kan anvandas vid gapning langre stunder.

e Extra stdd i behandlingsstolen med tumlekuddar.

¢ Vid tanduttagning ar det viktigt att ta hansyn till Iakning och
blédningstid.

e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvandbara bilder finns pa bildstod.se och
kom-hit.se).

Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut lampliga
hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker fér pedodonti
erbjuder barn och ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande. En bettfysiologisk klinik utreder och
behandlar smarta i kédkleder och tuggmuskulatur. Ortodonti utfér
tandreglering och beddmer bettutveckling.

Munmotorik vid EDS

MHC-basen har samlat 171 personer med EDS. De vanligaste
munmotoriska symtomen ar nedsatt muskelspanning (hypotonus)
samt tal- och atsvarigheter. Ett fatal har nedsatt salivkontroll.

En logoped kan utreda barnets kommunikations-, sug-, tugg- och
svéljfférmaga samt munmotoriska férmaga. Logopeden kan aven ge
rad kring matning och atande, bedéma hur barnet bast tranar sin
kommunikation samt vid behov ge oralmotorisk traning. Syftet kan
vara att 6ka formagan till salivkontroll, forbattra at- och tuggférmagan,
minska eller 6ka kansligheten i munnen samt ge battre férutsattningar
for munvard.

— Oralmotorisk traning ar som fysioterapi for munnen genom att man
forsoker stimulera, aktivera och stabilisera, sager Agneta Rubensson.

Atsvarigheter

Manga barn med EDS har en avvikande sensorik och perception.
Langvarig kronisk smarta kan leda till atovilja, selektivt atande och
viktnedgang. Atsvarigheter hos barn kan ofta ha flera olika orsaker,
och man behdver darfor gora en individuell bedémning for att kunna
behandla svarigheterna. En del av barnen kan behdéva attraning.
Sadan traning syftar till att starka funktionerna for att kunna ata och
dricka, men ocksa till att stimulera barnet att komma vidare i sitt
atande genom att prova nya livsmedel och konsistenser. Den som
har nedsatt munmotorik kan behéva sarskild traning i att tugga och
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svalja, gapa och stanga munnen, men ocksa att prova nya saker, ata
sjalv eller ata stérre mangder. Barn som ar éverkansliga behover
forsiktig stimulering av munnen for att s& smaningom klara av att ata.
Ett satt att stimulera ar genom massage, som kan ske med massage
av ansiktets muskler med handerna eller med olika redskap som
vibrerar och som kan anvandas pa ansiktet men aven inuti munnen.
Logopedens atgardsforslag for ett forbattrat atande kan vara
medicinska, kompensatoriska eller innebara traning av sjalva
funktionen.

— En skdr munslemhinna och mjuka muskler gor det svarare att
tugga. Funktionen kan férbattras genom att trdna och forstarka
tuggmuskulaturen, sager Agneta Rubenson.

Samordning

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser. Da kan man be sin habilitering att
samordna kontakten mellan tandlakare, logoped, oralmotoriskt team
eller nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk férmaga i
vardagssituationer i skriften "Uppleva med munnen”. Den gar att
bestalla via Mun-H-Centers webbplats mun-h-center.se

o -
Fragor till Mun-H

Varfor ar det inte motiverat med bettskena innan tolv ars alder
trots tandgnissling nattetid?

— Anledningen skulle kunna vara for att man hammar kakledens
bredd. Jag kan inte sdga exakt nar man satter in en bettskena eller
inte. Finns smartproblematik ar det motiverat, ni kan testa i perioder.
Sma barn gnisslar tander och det finns knappt nagon bettskena for
mjolktander. Aldre barn kan dock behéva skydd mot slitage. Ni kan ta
kontakt med en specialist.

Hur kan man behandla munsar?

— Andolex ar ett lakemedel som kan anvandas fran 12 ar. For yngre
barn anvands smartlindring i férsta hand, till exempel ytbeddvning.
Det ar viktigt att munnen ar smord och inte blir torr. Det ar valdigt
vanligt att kinden hamnar mellan tanderna fér barn som har
bindvavspaverkan. Det kan ge upphov till afte-blasor. Se om det finns
en vass tand som skaver. Generellt blir det battre med aldern.
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Gar det att minska kvaljningar vid tandborstning?

— Pa morgonen kan man ofta vara kansligare. Lagg istallet mer krut
pa tandborstningen pa kvallen. Man kan skdlja munnen med kallt
vatten innan for att dampa nervpaverkan. Anvand en liten tandborste,
eltandborste eller Collis Curve och tandkram som inte skummar.

Lynns munmotorik

Lynn har aldrig varit selektiv med mat. Tvartom har han alltid haft ett
intresse for smaker och matlagning. Trots det pagick atsvarigheterna i
flera ar.

— Juno brukade trésta Lynn och hamta honom nar det var matdags,
det blev bara mer och mer angestladdat for oss alla, sager Elsa.

Lynn var fyra &r nar han genomgick en tva veckor lang utredning for
problemen. Den konstaterade en underkanslighet i lapparna och
munnens framre del, som évergar i en 6verkanslighet langre bak i
munnen.

— Kontrasten mellan att forst inte fa nagon information och sedan fa
ett 6verflod skapar ett obehag. Det blev sa tydligt for oss varfér han
till exempel aldrig bara stoppar in en sked i munnen utan bara nuddar
den med lapparna, sager Elsa.

— Lynn kan sitta med mat runt hela munnen utan att reagera om vi
inte sager till, for han kanner det inte, sager Axel.

— Det ar sa mycket med atandet man inte tanker pa. Utredningen
visade ocksa att Lynn har lag muskeltonus, det blir jobbigt for honom
att orka sitta uppratt vid matbordet. Vi fick tips som gjorde att
angesten infér matsituationen kunde slappa lite, sager Elsa.
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Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planeringen av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stéd som
finns att fa for personer med Ehlers-Danlos syndrom.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att séka fér den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behéver utdéver det som ar vanligt foér barn i samma alder
utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer
och Foérsakringskassan bedémer barnets totala behov av omvardnad
och tillsyn efter samtal med foraldrarna. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget och pengarna ar pensionsgrundande. De olika
beloppen justeras vid varje arsskifte.

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt som kraver extra omvardnad
hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en kurator, sager Louise
Jeltin.

Merkostnadserséttning ar en separat ersattning for kostnader som
beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan bedémer
vad som raknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och resor
med egen bil. Man behéver komma upp i en viss summa per ar,
sager Louise Jeltin.

Tillféllig foréldrapenning (vab) gar att fa aven efter att barnet har fyllt
12 ar om det finns en bestaende funktionsnedsattning. Kontaktdagar
finns till fér barn som omfattas av LSS. Man kan fa ersattning for tio
kontaktdagar per barn och ar.

Las mer om stod fran Forsakringskassan pa fk.se

Halso- och sjukvardslagen

Det finns en patientlag som starker stallningen for patienter. Den ger
bland annat patienter ratt att valja ppenvard i en annan region, till
exempel habilitering eller en specialist. Det ska vara lattare att fa en
ny medicinsk beddémning.

— Lagen har ocksa okat barns inflytande ver sin egen vard. De har
ratt att fa information pa ett satt som de forstar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se
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Samordning - fast vardkontakt

Enligt hdlso- och sjukvardslagen (HSL) har verksamhetschefen
skyldighet att utse en fast vardkontakt som kan sakerstalla patientens
behov av samordning om patienten dnskar det. En fast vardkontakt
kan samordna vardens insatser, formedla kontakter inom varden och
vara kontaktperson for andra samhallsaktorer. Den fasta
vardkontakten kan vara en lakare eller nagon annan som arbetar
inom varden, som en sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever behov av
samordning mellan olika instanser och dar ansvarsférdelningen
behdver tydliggoras. Planen uppréattas vid méten dar de
professionella fran de berdrda verksamheterna ar skyldiga att delta.

LSS - Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade
Samhallets stdd utgar bland annat fran LSS. Det ar en rattighetslag,
som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stéd for insatser och
sarskild service for personer:
e med utvecklingsstoérning, autism eller autismliknande tillstand
e med betydande och bestaende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom
e med varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedsattningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de ar stora
och férorsakar betydande svarigheter i den dagliga
livsféringen och darmed ett omfattande behov av stéd eller
service.
— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
Overklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

Exempel pé insatser enligt LSS
e avlOsarservice
e Korttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service
e personlig assistans.

SoL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal moéter betydande svarigheter i sin livsféring fa mojlighet att
delta i samhéllets gemenskap och att leva som andra. Darfér finns
olika former av stdd som utgar ifran individens behov. Man har alltid
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ratt att soka bistand och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare
eller kurator pa sjukhuset kan hjalpa till med ansdékan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med st6d av SoL
om man inte tillhér nadgon av LSS personkretsar, sager Louise Jeltin.

Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen ocksa erbjuda stod till
anhdriga. Med anhdriga menas en familjemedlem, (till exempel
syskon, mor- och farféraldrar) eller en god van till nAgon med fysisk
eller psykisk funktionsnedsattning. Som anhdrig kan man fa maojlighet
att delta i samtalsgrupper, friskvard eller individuellt anpassat stod
och fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta stod ska stkas hos
kommunens anhdrigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i olika
kommuner.

Skollagen

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader i
elevernas forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.
Atgérdsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara kunskapsmal
och vilket stéd som kravs. Det ar rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behdvs. Skolan ska ocksa ta hansyn till
elevers olika behov. Elever ska ges stdd och stimulans sa att de
utvecklas sa langt som mojligt.

Exempel pa extra anpassningar i skolan:
o ett sarskilt schema dver skoldagen
e extra tydliga instruktioner
e stdd att satta igang arbetet
e anpassade laromedel
e digital teknik med anpassade programvaror
e handledning/fortbildning av personal
e resursperson
e minskning/anpassning av elevgrupp
e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang.

Infér alla forandringar ar det viktigt med forberedelser. Det galler till
exempel nar barnet borjar forskola och vid évergangen fran forskola
till skola samt vid alla stadiebyten.

Gor garna studiebesok pa skolan om det finns osakerhet om vilken
som passar barnet bast.

— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos nar det ar dags for skolstart,
sager Louise Jeltin.
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Vart vander vi oss?

Den som ar missndjd med skolan ska i férsta hand vanda sig till
skolans rektor. | andra hand kan man vanda sig till ansvarig
tjiansteman eller namnd i kommunen. Vid fragor kan man kontakta
Skolverkets upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se

Fonder

Fonder kan sdkas fér 6kade omkostnader pa grund av sjukdom, till
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller habiliteringen kan
man fa hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att soka
pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan
soka efter mojliga fonder: stiftelser.lansstyrelsen.se

— Det kan I6na sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Louise Jeltin.

Fler lanktips

spsm.se — specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum fér anhdriga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — moétesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning.

Tankar om framtiden

Elsa och Axel tror att aven Juno kommer fa en EDS-diagnos sa
smaningom.

— Hon har ont i magen och benen, och dven stora problem med
oronen. Att det kan vara ett symtom har vi fatt veta nu pa vistelsen,
sager Axel.

For Axel, som inte har EDS, har det varit svart att forhalla sig till
diagnosen.

— Ibland har jag varit hard mot Lynn och forsokt fa honom att ignorera
illamaendet. Men nar det har pagatt i veckor klarar jag knappt av att
vacka honom pa morgonen. Elsa har en annan ork i det dar.

— Jag fick lara mig att bita ihop fast jag borde ha lyssnat mer pa min
kropp. Nar jag blir for angestfylld av att inte kunna hjalpa Lynn kan jag
héra mig sjalv séga "ryck upp dig”, men det ar inget jag vill éverfora.
A andra sidan maéste vi fa ihop livet, det &r svart att veta vad som &r
sunt, sager Elsa.
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Elsa har oroat sig infor Lynns framtid. Hon forsoker dock att inte
projicera Over sina erfarenheter pa barnen.

— Jag kanner en oro éver att om han mar sahar daligt nu, hur illa
kommer det bli senare da? Puberteten var férédande for mig, men jag
ar valdigt glad att Lynn ar kille. Han kommer férhoppningsvis kunna
bygga muskler istallet.

— Han fick diagnosen sa tidigt och ibland har jag funderat pa om han
verkligen har EDS, men efter den har veckan ar det tydligt. Jag har
inte varit lika orolig infér framtiden. Lynn har valdigt 1att for att 1ara och
har inte hamnat efter i skolan. Han har dock valdigt mycket
prestationsangest och ar en grubblare. Vi far peppa honom infér olika
aktiviteter och i situationer som kan ge honom mycket angest, sager
Axel.

EDS Riksforbund ar en ideell organisation som arbetar
for att sprida kunskap om EDS och HSD och utgdr en
samlad plattform for sina medlemmar.

— Vi har idag 1750 medlemmar. Vi valkomnar
diagnosbarare, men aven stodmedlemmar. Fler
medlemmar med olika bakgrund bidrar till en starkare
rost for var patientgrupp sa vi kan fa battre genomslag
i vart intressepolitiska arbete, sager Birgitta Larsson
Lindelof som ar ordforande.

Riksforbundet bildades 1992 med malsattningen att 6ka kunskapen
om EDS och HSD i samhéllet, och sarskilt inom varden.

— Forutom paverkansarbete arbetar vi med stod till medlemmarna. Vi
vill att var patientgrupp ska fa den rattvisa och jamlika vard de har ratt
till. Idag ser det valdigt olika ut i landet, sager Birgitta Larsson
Lindelof.

Forbundet har 10 lokalféreningar: Jonkoping, Kronoberg, Kalmar,
Skane, Vasternorrland, Vasterbotten, Vastra Gétaland, Varmland,
Stockholm och Uppsala.

— Lokalféreningarna ar strategiskt viktiga. De har lattare att paverka
den regionala halso- och sjukvarden, kommuner, skolor och andra
viktiga aktorer. Men ocksa péa grund av den nara kontakten med
medlemmarna.

— Vi efterstravar lokalféreningar i landets alla regioner, sager Birgitta
Larsson Lindelof.
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Forbundet har aven kontaktpersoner med egen erfarenhet av EDS,
antingen som diagnosbarare eller anhérig. Kontaktpersonerna har
som uppgift att ge tips, rad och stdd till medlemmarna och kan
komma ut till skola, sjukvard med mera och beratta hur det ar att leva
med EDS.

Vardprogram och kunskapsstod

Ar 2018 bildade vardpersonal ett specialistnatverk for EDS. De har
tagit fram ett nationellt vardprogram som finns pa Riksférbundets
webbplats.

— Syftet for natverket ar att sammanstalla och sprida kunskap om var
patientgrupp. En hel del av férelasarna som ni traffat har genom
Agrenska finns med i natverket, sager Birgitta Larsson Lindel6f.

Under 2019 publicerade SKR kunskapsstéd om hEDS och HSD.
Forbundet ar med i arbetet att uppdatera kunskapsstodet under varen
2023.

Star pa tva ben

EDS Riksforbund ar med i Riksforbundet for Sallsynta diagnoser
eftersom de flesta EDS-typerna réknas som sallsynta. Majoriteten av
medlemmarna har hEDS/HSD.

— De ar absolut inte sallsynta men ar anda okanda i varden. Har finns
ett stort morkertal med personer som inte fatt en diagnos. Som
forbund star vi pa tva ben, bade i det sallsynta och i det vanligt
féorekommande men dar ar det fortsatt dalig kunskap, sager Birgitta
Larsson Lindel&f.

Pa forbundets webbplats finns information om hur man blir medlem.
Dar finns ocksa informationsbroschyrer att ladda ner eller skriva ut
och ta med till exempel till sin Iakare eller skolan. Riksférbundet
erbjuder ocksa foreldsningar och webbinarier med experter for att
starka och 6ka kunskapen hos sina medlemmar, samt ger ut
medlemstidningen EDS nytt tre ganger per ar.

Las mer pa forbundets webbplats ehlers-danlos.se
EDS Riksforbund i sociala medier

. Facebook — RiksforbundetEhlersDanlosSyndromSverige
. Instagram — @edsriksforbund
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foéraldrar till barn med olika
syndrom. Det ar en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksférbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstdnd ska fa tillgang till vard- och stodinsatser i ratt
tid och utifran behov. Foérbundets uppdrag ar att driva politiska fragor
som roér personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
sallsynta diagnoser och verka fér mer forskning inom omradet.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte missgynnas
pa grund av att andra inte kanner till s& mycket om deras situation.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit
konkret material som alla far ta del av, sasom utbildningsfilmer,
sammanstallningar av rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa
hur man kan uppratta en sa kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar dver 100 olika diagnoser som
sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt ar att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

— Det ar sallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kdnna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotillstind

Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra diagnostexter till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand och
sprida information om dessa.

Informationen ar till fér personer som arbetar inom vard, omsorg,
skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som lever med ett
sallsynt halsotillstand, deras narstaende och andra som de har
kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven vara anvandbar for
personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utférlig, kvalitetssakrad information om fler an 300
sallsynta halsotillstand. Nya diagnostexter tillkommer varje ar, och
befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att [Bmna synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post
sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-

halsotillstand/

Informationscentrum fér sallsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.sel/informationscentrum
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Ehlers-Danlos
syndrom

En sammanfattning av dokumentation nr 654

Ehlers-Danlos syndrom (EDS) ar en medfédd
arftlig bindvavssjukdom som kannetecknas av
Overrorliga leder, tdjbar hud och skdra vavnader.
Vid EDS finns en underproduktion av proteiner
som ar viktiga for kroppens stodjevavnader som
hud, senor, ben och brosk.

EDS delas in i 13 olika typer. Gemensamt for
samtliga former ar éverrérlighet och varierande
grad av smarta i tidig alder.
Behandlingen syftar till att lindra symtom och
forbygga skador.

| dokumentationen kan du bland annat I[dsa om

medicinska aspekter, smart- och trotthetsbesvar,

fysioterapi och samhallets stéd. Har ges aven en

inblick i hur det ar att leva i en familj dar flera har
diagnosen.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2022 | agrenska.se
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