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Epidermolysis bullosa

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

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser. Agrenska driver ocksé Informationscentrum for
sallsynta halsotillstand 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 séallsynta diagnos, i det har fallet EB. Under
vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och eventuella
syskon ny kunskap, méjlighet att utbyta erfarenheter och traffa
andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner

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

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och &r skriven av Sara Lesslie, 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 ett barn med EB beréttar ett foréldrapar
om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra
namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Epidermolysis bullosa

— Epidermolysis bullosa ar ett samlingsnamn for runt
30 arftliga sjukdomar som ger blasbildning pa huden
och ibland i slemhinnorna. Det sdger Marie Virtanen
som ar Overlakare pa Hudmottagningen vid
Akademiska Universitetssjukhuset i Uppsala.

Marie Virtanen ar tillsammans med Jenny Thulin och Carina Frykholm
en del av Gendermatosteamet p& Akademiska sjukhuset i Uppsala.
| teamet, som har funnits sedan 1997, ingar bland annat barnlékare,
hudlékare, sjukskoterskor och genetiker. Mottagningen tar framst
hand om nydiagnostiserade patienter och svarar pa fragor fran
hemsjukhus runt om i landet. Gendermatosteamet ingar i natverket
ERN-skin som &r ett europeiskt natverk for olika ovanliga
hudsjukdomar.

— Eftersom det ar ovanliga sjukdomar ar erfarenheten begransad.
Darfor ar dessa natverk sa vardefulla for forskning om framtida
behandlingar, sager Marie Virtanen.

Huden

Huden &r ett organ som bestar av flera olika lager for att std emot
bland annat temperaturvaxlingar, uttorkning och skador utifran.

Det Oversta hudskiktet, Overhuden eller epidermis, férnyas hela tiden
med 5-6 veckors intervall. Under epidermis finns laderhuden, aven
kallad dermis, och darunder underhuden/underhudsfettet. Mellan
overhuden och laderhuden finns det sa viktiga basalmembranet i
vilket dverhuden ar férankrad. Hudcellerna ar tatt fastade till varandra
och binds ihop av olika proteiner.

Epidermolysis bullosa (EB) ar ett samlingsnamn for flera olika
sjukdomar som ger blasbildningar i huden och i vissa fall aven i
slemhinnorna. De brukar delas in i fyra olika grupper beroende pa i
vilket hudlager blasorna uppstar.

EB simplex (EBS)

EBS ar den vanligaste formen av EB och orsakas oftast av en
forandring i generna KRT5 och KRT14, vilket far till foljd att
proteinerna keratin 5 och 14 inte fungerar som de ska. Vid EBS finns
blasorna i 6verhudens nedre skikt. Lokaliserad EBS ger vanligtvis
blasor pa hander och fotter aven om de férekommer pa andra stéllen
ocksd. En svarare variant ar generaliserad svar EBS (Dowling-Meara)
dar blasorna kan uppkomma 6ver hela kroppen. Dar blasorna har
varit ar det vanligt med hyperkeratos, vilket innebar forhardnader pa
huden. Det finns ytterligare nagra varianter av EBS som EBS med
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muskeldystrofi, EBS med pylorus atresi och acral peeling skin
syndrome. Det finns fler gener som ar involverade vid EBS, men
oftast ar det gener som paverkar keratinerna som &ar forandrade.

— Keratinerna fungerar som hudcellernas skelett och nar de inte har
normal funktion blir skelettet svagt och ramlar sénder, vilket ger
blasbildningen i epidermis, sager Marie Virtanen.

Junktional EB (JEB)

Vid JEB bildas bldsorna i basalmembranet. De forekommer ocksa i
slemhinnorna. Den vanligaste varianten av JEB i Sverige &r
generaliserad svar, aven kallad Herlitz. Ofta far barnen sa svar
blasbildning att de inte dverlever de forsta aren. JEB orsakas av
mutationer i bland annat generna LAMA3, LAMB3 och LAMC2, vilka
kodar for tillverkningen av proteinet laminin332. Vid en specifik typ av
JEB kan det forekomma fortrangningar av magmunnen
(pylorusstenos). Det kan aven forekomma vid andra former av EB.

— | dessa séllsynta fall kan aven njurfunktionen vara paverkad. Darfor
ar det viktigt att kontrollera njurarna regelbundet, sager Marie
Virtanen.

Dystrofisk EB (DEB)

Dystrofisk EB uppstar i laderhuden. Den finns i en dominant och en
allvarligare recessiv form. Vid DEB &r det vanligast med en paverkan
pa proteinet kollagen 7. Eftersom blasorna sitter djupt nere i
laderhuden ger de ocksa arrbildning. Blasorna kan vid lakning lamna
kvar sma gulaktiga prickar pa huden som kallas for milier. Dessa
brukar férsvinna efter en tid. Vid recessiv DEB &r det vanligt med
sammanvaxningar. Darfor ar det viktigt med tidig kontakt med
arbetsterapeut for forskrivning av hjalpmedel. Det finns ocksa en
forhojd risk for aggressiv skivepitel cancer vid recessiv DEB.

— Vid junktional och dystrofisk EB &r ofta slemhinnorna involverade
vilket 6kar pa allvarlighetsgraden, sager Marie Virtanen.

Kindler syndrom

Kindler syndrom ar en mycket ovanlig undergrupp av EB i Sverige.
Det orsakas av en mutation i genen FERMTL1 och k&nnetecknas av
en stor ljuskanslighet i huden. Huden blir brunspracklig (poikiloderma)
och blasorna laker med arrbildning. For personer med Kindlers
syndrom ar det ocksa vanligt med sammanvaxningar.

Diagnostik

Nar ett barn fods med blasor ar det viktigt att i forsta hand forhindra
och utesluta infektion. Rekommendationen ar att tidigt ta en biopsi for
att ta reda pa om det ar en allvarlig form av EB, som generaliserad
svar JEB eller recessiv DEB. Vid en biopsi pa en farsk blasa kan man
snabbt se i vilken del av hudlagren blasan finns. Av vavnadsprovet
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gors aven en infargning. Da kan man i mikroskop faststalla mangden
protein och darmed svarighetsgrad.

— Hos nyfodda barn som fods med blasor rekommenderar vi alltid
biopsi sa att foraldrarna sa snabbt som mdjligt kan fa en diagnos och
vi kan beddéma allvarlighetsgraden, sager Marie Virtanen.

For att faststalla diagnos gors dven en DNA-analys for att se i vilken
eller vilka gener det finns férandringar.

Fler symtom

Svara former av EB leder till systemisk sjukdom. Det innebar att man
kan fa symtom fran flera olika organ i kroppen. Det kan till exempel
finnas en paverkan pa égon, tander, njurar och nutrition. Aven
pubertetsutveckling, bentathet och mag-tarmsystemet kan vara
paverkade. Dessutom har de allra flesta anemi (Iagt blodvéarde) och
behdover tillforsel av jarn. Darfor rekommenderar Marie Virtanen tidig
kontakt med olika specialister i varden som dermatolog, 6gonlakare,
dietist, arbetsterapeut, tandldkare, logoped och fysioterapeut.

Behandling
Det finns ingen botande behandling mot EB utan omvardnaden syftar
till att lindra besvaren och undvika nya blasor. Vid EB ska blasorna
alltid punkteras for att minska smarta. Den fortsatta behandlingen
utgar ifran att framja lakningen av blasorna genom

e anvandning av icke vidhaftande kompresser

e bad med klorin och salt

e lindring av klada och smarta.

Det ar vanligt att leverflackar uppstar i omraden dar barnen har
blasor. Dessa kallas for EB nevi och beror pa att pigmentceller har
kastats runt pa grund av blasorna. For det mesta ar de helt ofarliga.
EB nevi kan komma snabbt och bli stora, men kirurgi bor undvikas da
de kan forsvinna med tiden.

Benmargstransplantation

2007 genomfordes for forsta gangen en stamcellstransplantation pa
barn med recessiv DEB och generaliserad svar JEB i syfte att fa en
nybildning av kollagen 7. Transplantationen innebar stora risker och
tva av de sju barnen som fick nya stamceller dog senare pa grund av
komplikationer.

— Efter tre ar skedde en viss nybildning av kollagen 7 och tillstandet
forbattrades for barnen. Man arbetar vidare for att fa sakrare och
battre transplantationsrutiner, sager Marie Virtanen.
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Forskning

Det pagar mycket studier och forskning om EB som bland annat
finansieras av den internationella foreningen DEBRA. Marie Virtanen
berattar om en attadrig pojke med JEB som fick upprepade
hudtransplantationer under tvd manader. Nastan tva ar efter
operationen har pojken en fin hud utan blasor och klada samt
tillracklig produktion av laminin 332.

— Tidigare pratade man mycket om att bota, men nu handlar manga
studier mer om att lindra symtomen och fa ner blasorna, sager Marie
Virtanen.

Syftet med genterapi ar att reparera eller ersatta den gen som
orsakar sjukdomen. Bland annat har det gjorts forsok att tillféra genen
som kodar for kollagen 7 med hjalp av virus. Det har &ven gjorts
forsok med gensaxen CRISPR/Cas9 for att korrigera specifika
mutationer och fa igang en fungerande proteinproduktion.

Det pagar aven studier med exon skipping, vilket ar en teknik for att
fa celler att "hoppa over” felaktig genetisk kod. Det kan i basta fall ge
ett funktionellt protein trots den genetiska forandringen.

En del personer med recessiv DEB kan fa systemiska inflammationer
som inte &r orsakade av bakterier. Dessa kan vara svara att fa bukt
med. | dagslaget finns inte mycket behandling att tillga, men vissa
kan vara hjalpta av medicinerna Ciclosporin och Colchicin. Det pagar
flera andra kliniska studier om olika behandlingar med bland annat
Oleogel, Losartan och Diacerin.

Las mer pa debra.org

[-] - - -
Fragor till Marie Virtanen:
n

Kan man fa hyperkeratoser utan blasor?
— Nej, det tror jag inte utan jag misstanker att det ar blasor som inte
syns for 6gat som ger upphov till férhardnaderna.

Ar det skillnad i behandling om man tar biopsi tidigt?

— Vid ett blodprov kan jag bara se att det &r en kollagen 7-mutation,
men inte graden av den eller vilken effekt den far. Ar det en
allvarligare variant ar det bra att f4 den informationen sa tidigt som
mojligt.

Vad ar orsaken till att puberteten blir forsenad?

— Troligtvis finns det inte en genetisk orsak utan det har snarare med
nutrition och tillvaxt att gora.
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Noah fir en blisa

Noah, fyra &r, kom till Agrenska tillsammans med sin mamma Emma,
pappa Adam och storebréderna Lucas, elva ar, och Elias, sju ar.

Nar Emma skulle fdda hennes och Adams tredje barn hade de
bestamt att det skulle det bli deras sista. Bada foraldrarna sag fram
emot att njuta av bebistiden med erfarenheten av tva aldre syskon i
ryggen. Forlossningen gick bra och Adam akte hem for att ta hand
om bréderna och lamnade Emma och en nyfodd Noah pa sjukhuset.
Under den andra natten upptackte Emma en blasa pa Noahs vad nar
hon ammade. Eftersom personalen var radd for att det kunde vara
herpes eller svinkoppor (tva allvarliga tillstand for nyfédda) hamnade
familjen snabbt pa neonatalavdelningen.

— De forsta dygnen fick han fler och fler blasor. Han fick antibiotika
och antivirala lakemedel och blasorna lakte ganska bra. Efter fjarde
dagen uteslots svinkoppor eftersom blasorna fortsatte att komma,
sager Emma.

Emma och Adam pendlade mellan intensivvardsavdelningen dar
Noah behandlades, rummet pa neo och hemmet dar storebroderna
fanns.

— Det blev en tuff start. Vi var isolerade i ett rum och vart barn sov i
ett annat. Det gick att ta en promenad, men sedan var vi tillbaka igen.
Vi googlade och fick upp EB ganska tidigt, men hudl&karen trodde
inte att det var det och vi hoppades forstas att det skulle vara nagot
som gick dver, sager Adam.

— Varje blasa som lakte gav oss nytt hopp, men sedan kom en ny
bldsa och med den sinade hoppet. Vi borjade dokumentera blasorna i
ett excelark, men fick till slut ge upp. Det var fér manga blasor att ha
koll p&, sager Emma.
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— EB orsakas av forandringar i olika gener som ar med
och paverkar uppbyggnaden av huden.

Det sager Carina Frykholm som ar overlakare pa
Klinisk genetik vid Akademiska sjukhuset i Uppsala.

Kroppen ar uppbyggd av celler och i varje cellkarna finns var
arvsmassa, vart DNA. Varje person far halften av arvsmassan fran
sin mamma och hélften fran sin pappa. DNA finns i cellkarnan i
kroppens alla celler i form av kromosomer som utgors av packade
DNA-spiraler. Manniskan har 46 kromosomer (23 kromosompar). Ett
par ar konskromosomerna dar kvinnor har tva X-kromosomer och
man har en X- och en Y-kromosom. Resten av kromosomerna kallas
for autosomer. Generna, som &r drygt 20 000 till antalet, utgor cirka
tva procent av arvsmassan och ar spridda éver kromosomerna. Alla
gener, pa de kromosomer som inte &r konskromosomer, finns i tva
kopior, en fran vardera foraldern.

Ordningen pa genernas byggstenar, nukleotiderna, utgér mallar for
hur olika proteiner ska se ut och bestammer vilken aminosyra som
ska inga i ett protein. Proteinerna gor att cellerna och
manniskokroppen fungerar. Férandringar i generna, mutationer, kan
leda till problem nér proteinerna ska bildas. Om en gen saknas pa en
av kromosomerna kan det bildas for lite protein. Andra typer av
forandringar, till exempel ett “stavfel” i mallen, kan leda till att det
bildas ett felaktigt eller férkortat protein. Om proteinet inte fungerar
normalt kan det leda till olika typer av symtom.

— Vi anvander bara en brakdel av arvsmassan som recept, men
ibland sker forandringarna i viktiga regioner i generna eller nara
gener, vilket paverkar deras funktion negativt, sager Carina Frykholm.

Exempel pa vanliga forandringar ar deletioner (férlust av en bit av en
kromosom), strukturella forandringar (en eller ett fatal nukleotider ar
forandrade) eller duplikationer (en extra kopia av en bit av
kromosomen).

Arftlighet

En genetisk sjukdom kan uppvisa olika nedarvningsmonster,
autosomalt dominant (AD), autosomalt recessivt (AR) eller
konsbundet (XL). Att arftlighetsgangen ar autosomal innebar att
forandringen i arvsmassan inte sitter pa ndgon av
konskromosomerna.

— Eftersom det inte finns ndgon EB-sjukdom med avvikelse pa
kénskromosomerna drabbar den pojkar och flickor i samma
utstrackning, sager Carina Frykholm.
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Vid autosomal dominant nedarvning (AD) ar det 50 procents risk att
det férandrade anlaget fors vidare vid varje graviditet.

Vid autosomalt recessiv nedarvning (AR) ar det 25 procents risk att
anlaget fors vidare fran bada foraldrarna vid varje graviditet. Barnet
far da sjukdomen. 50 procent arver anlaget fran en av foraldrarna. De
blir da friska anlagsbarare och kan foéra genforandringen vidare.

— Recessiva sjukdomar ger ofta en svarare klinisk bild eftersom de
ofta innebar att proteinet saknas helt, sdger Carina Frykholm.

Det forekommer ocksa att barn fods med EB utan att ndgon av
foraldrarna bar pa det sjuka anlaget. Da har forandringen uppstatt
som en nymutation.

— Vid nymutation ar sannolikheten att foraldrarna skulle fa ett till barn
med samma sjukdom lag, ungefar en till tva procent. Det beror pa att
det inte gar att utesluta att férandringen finns i foraldrarnas
konsceller, sager Carina Frykholm.

Ibland finns den genetiska forandringen bara i en del av kroppens
celler. Detta kallas for mosaicism. Da finns en blandning av
forandrade och fungerande celler i kroppen och férdelningen kan se
olika ut i olika vavnader.

EB simplex

Det finns atta gener dar avvikelser hittats hos individer med EBS.
Oftast hittas en forandring i KRT5 eller KRT14-anlaget, vilka utgor
mallar for tillverkning av proteinerna keratin 5 och 14. Bada nedarvs
autosomalt dominant.

Fler gener som kan vara paverkade med nedarvningsmonster:
e PLEC1 (AD/AR)
e ITGB4 (AD)
e EXPH5 (AR)
e KLHL24 (AD)
e DST (AR)
e CD151 (AR)

Junktional EB
Det finns totalt sju gener dar avvikelser hittats hos individer med JEB.
Nedarvningen ar for samtliga autosomalt recessiv.

e LAMC2

e LAMB3

e LAMAS

e COL17A1
o |TGB4
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o |TGAS
o |ITGAG

Dystrofisk EB

DEB orsakas av forandringar i COL7A1-genen. Nedarvning kan vara
antingen autosomalt dominant eller autosomalt recessiv. COL7A1 ar
en mall for tillverkningen av kollagen 7. Den kliniska bilden kan
paverkas av avvikelser i ett anlag som kallas MMP1.

Kindler syndrom
Kindler syndrom orsakas av en forandring i genen FREMTL1.

— Det ar inte alltid det gar att hitta den genetiska orsaken idag. Darfor
ar det troligt att vi kommer att hitta fler EB-gener i framtiden, sager
Carina Frykholm.

Genetisk utredning

Vid en genetisk utredning tittar man pa den kliniska bilden, det vill
saga vilka symtom och manifestationer som inger misstanke om
genetisk sjukdom. Man géar igenom anamnesen. Man kan fa fragor
om huruvida det finns nagon mer i slakten med liknande besvar eller
om slaktskap finns mellan foraldrarna.

Vid DNA-diagnostik av hudsjukdomar anvander man sig idag oftast
av en genpanel, dar man utifrén klinisk misstanke valjer analys av ett
antal anlag som ger liknande klinisk bild.

— Idag anvands ibland helexomsekvensering. D4 tittar man pa alla
kanda sjukdomsanlag pa hela arvsmassan for att hitta avvikelser,
men oftast utgaende fran klinisk data, sager Carina Frykholm.

Fosterdiagnostik

Diagnostik kan ha betydelse for behandlingen, men ocksa for att
kunna ge svar pa fragor om risken att ett par kan fa ett barn till med
hudsjukdomen. Om man hittar en genetisk avvikelse kan det ocksa
ge mojlighet till fosterdiagnostik. Det ar mgjligt att ta reda pa om ett
foster bar pa det sjukdomsorsakande anlaget genom moderkaksprov
eller fostervattenprov. | de fall det finns en kand genetisk orsak ar det
mojligt att gora PGD (preimplantatorisk genetisk diagnostik), vilket ar
en provrorsbefruktning da man gor genetisk analys for att satta in ett
embryo som inte bar pa anlaget.

Etiska aspekter

Carina Frykholm berattar att utvecklingen av genetisk testning har
gatt snabbt, vilket gor att allt fler kan fa en genetisk forklaring till
arftliga sjukdomar. Det ar forstas tillfredsstallande att kunna ge
familjen en forklaring, men det kan vara svart att bestamma nar
fosterdiagnostik skall anvandas aven om det ar upp till den enskilda
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familjen. Bred genetisk analys gor att det finns risk att man hittar
avvikelser som inte har med hudsjukdomen att gora, sa kallade
bifynd. Man férsoker minimera denna risk genom att soka i
arvsmassan med den kliniska bilden som utgangspunkt.

— Det ar viktigt att tanka dver de risker som finns med genetisk
analys. Stall garna fragor om vilken test som planeras och hur man
kommer att analysera data, sdger Carina Frykholm.

Familjen blev kvar linge pa neo

Noah fick antibiotika intravendst genom en infart i armen. Den
tejpades fast med vanlig tejp och runt omradet bildades mangder
med blasor nér tejpen skavde mot huden.

— Jag klarar nastan inte av att tinka pa det idag. Nar de bdrjade ana
att det var EB togs infarten bort och man slutade att anvanda tejp och
plaster, sager Adam.

Efter ett par dagar kom det aven blasor i munnen och Emma fick
sluta amma. Personalen var vanlig, men sma sterila utrymmen bidrog
till kanslan av oro och krossade forvantningar.

— Neo ar verkligen det samsta stéllet i varlden for foraldrar. Dar fanns
inte ens nagon mat till oss. Jag, som hade malbilden av att jag skulle
njuta av tiden pa BB med min sista bebis, kande mig valdigt deppig,
sager Emma.

Emma och Adam blev kvar pa neonatalavdelningen i nastan fyra
veckor utan att veta vad det var for fel pA Noah.

— Ingen beréattade for oss vad som skulle handa harnéast eller namnde
ordet hemgang. Vi hade tva sma barn hemma och Noah gick pa
starka mediciner for behandling mot nagot som de egentligen redan
hade uteslutit, sager Emma.

Efter ett par veckor [Amnade den behandlande dermatologen 6ver en
lapp med Socialstyrelsens beskrivning av Epidermolysis bullosa.

— De baserade diagnosen pa hur bladsorna sag ut och hade annu inte
nagot genetiskt svar. De ville ta en biopsi pa Noahs hud som skulle
skickas till Tyskland eller England for analys. Det kandes som ett stort
ingrepp pa en redan sa skor hud och vi ifrAgasatte om det inte gick att
fa svar pa annat satt. Eftersom lakarna varit sa osakra hade vi inte
sarskilt stort fortroende for dem, sager Adam.

Det var inte forrdn Emma googlat fram att det gick att ta ett enkelt

blodprov for att faststalla huruvida det var EB eller inte som tanken pa
biopsi lades at sidan. Familjen fick antligen aka hem.
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— S& har i efterhand vet vi att det absolut inte var nagot akut lage med
Noah. Nar vi fick beskedet att vi kunde aka hem var fortfarande
ingenting bekraftat och vi vdgade nastan inte lamna sjukhuset for vi
var radda for infektioner, sager Emma.

— Omvardnaden vid EB bestar framst av att lagga
skyddande forband, behandla komplikationer och
motverka infektioner. Det sager Jenny Thulin som ar
sjukskoterska pa Hudkliniken vid Akademiska
sjukhuset i Uppsala.

Grunden vid omvardnad av blasorna som uppkommer vid EB &r att
de alltid ska punkteras med steril nal eller sax och tommas direkt vid
uppkomst. Detta for att forhindra utbredning av blasan och smartan
den orsakar. Omradet dar blasan har suttit ska sedan tackas med ett
sarforband och omlaggning (byte) av forband bor ske tva till tre
ganger i veckan.

— Det ar jatteviktigt med férbandsmaterial som inte fastnar och skadar
vavnaderna. Klader far inte fastna eller skava i saret. En del vander
kladerna ut och in sa att sommarna sitter utat och det finns en del
specialklader att tillga, sager Jenny Thulin.

Kontroll av huden

Vid besok pa Hudkliniken i Uppsala traffar Jenny Thulin barnet
tilsammans med lakare. Ofta ar aven tandléakare och arbetsterapeut
med pa besoket. Kontrollerna sker regelbundet, men intervallerna
varierar mellan olika personer. Under besoket gar teamet igenom
mediciner och nutrition samt hela huden med sarskilt fokus pa sar
som inte léker eller ar avvikande. Det kan till exempel handla om
hypergranulationer, vilket innebar forhardnader pa grund av att
sarbotten lyfter sig och hamnar ovanfér hudytan. Om det forekommer
ar det viktigt att fa ner tillvaxten sa att saret kan laka. Det kan ocksa
handla om infektioner i huden eller andra orsaker.

— Vi &r valdigt noga med att se 6ver hela huden, i synnerhet for att
kunna upptacka eventuell malignitet. Hur ofta vi traffas beror lite pa
hudens tillstand for tillfallet, sager Jenny Thulin.

Sar som inte laker

Nar sar inte laker ar det viktigt att i forsta hand utesluta infektion eller
behandla den. En infektion kan behandlas med kortison, antibiotika
eller genom att man penslar pa kaliumpermanganat, vilket ar en
emulsion som verkar uttorkande pa huden.
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Sar som inte laker kan ocksa bero pa nekroser. Det &r en hard
sarskorpa som ar svar att fa bort. Oftast ar nekroserna gula och
mjuka, men ibland blir de svartfargade, valdigt harda och svara att fa
bort. De barn med EB som behandlas pa Hudkliniken har alla
individuella férbandsstrategier. Dessa ar anpassade efter barnets hud
och har tagits fram i samrad med familjen.

— Vid forandring av forbandsstrategi &ar det viktigt att testa pa ett
specifikt stalle och jamfora och fotografera sa kan vi vara behjalpliga
med tips, sager Jenny Thulin.

Sarférband

Det finns sarforband med olika egenskaper vilka lampar sig for olika
typer av sar. Alla forband fran Mepilex bygger pa Safetac-teknologin,
vilken minskar vavnadsskador och sluter tatt kring sarkanterna sa att
sarsekret inte lacker ut till omkringliggande hud.

Mepilex Transfer ar ett tunt och formbart skumférband som
absorberar och transporterar sarsekret samt gor att en fuktig sarmiljo
kan bibehallas. Vatskan transporteras uppat till ett eventuellt
ytterférband.

Mepilex Lite &ar ett tunnare formbart skumforband for latt vatskande
sar och kan anvandas som skydd for kanslig hud.

Mepilex ar ett tjockare skumforband for latt till mattligt vatskande sar.

Mepilex XT ar ett tjockare skumférband med integrerade sarkanaler
och fungerar bast till sar med trogflytande vatska.

PolyMem ar ytterligare ett forband som har en rensande effekt for
mattligt vatskande sar och sarskorpor. Det &r ett tatt och tjockt
forband som kan fungera bra for granulerande sar, som véaxer ovanfor
hudkanten.

Bade Mepilex och PolyMem gar att fa som silverférband. Da
innehaller de silver vilket eventuellt minskar mangden bakterier i
saret. Eftersom silvret kan tas upp av kroppen ar behandlarna
restriktiva vid forskrivning.

— Min erfarenhet ar att silverforband kan ha god effekt vid svarlakta
sar pa en begransad yta och under en begransad behandlingstid om
maximalt 14 dagar, sager Jenny Thulin.

Bad med kaliumpermanganat

En stor del i behandlingen av EB ar bad. Badet mjukar upp, torkar ut
och desinficerar huden. Det kan ocksa vara bra att bada av sig
forband som sitter fast. Jenny Thulin rekommenderar bad med tre
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procentig kaliumpermanganat i, ett par ganger i veckan. Det anvands
aven vid behandling av psoriasis och svara eksem. Doseringen ar 1,5
deciliter i ett halvfullt badkar tillsammans med badolja.

— Vi rekommenderar bad i tio till femton minuter. Eftersom
kaliumpermanganat svider kan det vara bra att bérja med en mindre
mangd, séger Jenny Thulin.

Kaliumpermanganat kan aven anvandas i hand- och fotbad. Da galler
samma princip: tre milliliter tre procentig kaliumpermanganat per liter
vatten. Vid omslag kan 0,25-procentig kaliumpermanganat anvandas
i blota kompresser pa saromradet i ungefar tio minuter.

0,5-procentig kaliumpermanganat kan aven penslas pa saromradet.
— Pensling och omslag har samma effekt som kaliumpermanganat i
badet. Det verkar antibakteriellt och uttorkande, s&ger Jenny Thulin.

Eftersom kaliumpermanganat ar kraftigt fargat kan det missfarga har,
hud, klader och badrumsinredning. Jenny Thulin tipsar om att
anvanda genomskinligt nagellack eller vaselin pa naglarna sa att de
inte blir harda och bruna.

Bad med klorin

Klorinbad kan fungera bra for en del. Doseringen som
rekommenderas ar en deciliter klorin till ett fullt badkar (en tesked till
fem liter vatten) tillsammans med badolja.

Bada i ungefar fem till tio minuter. Klorin verkar uttorkande och maste
skoljas av efterat for att stoppa effekten av uttorkningen.

Omlaggningsrutiner

Omlaggningen av saren ar smartsamt for manga barn och innebar en
stor pafrestning for hela familjen. Fér manga barn ar det viktigt att
omlaggningen sker vid en viss tidpunkt och de kan kanna en trygghet
i det. Vissa behdver smartlindring och att man invantar full effekt av
den innan man pabdorjar omlaggningen. En del behover distraktion, till
exempel musik eller en film, for att ta fokus fran det som gor ont. Nar
barnet blir aldre blir samarbete och delaktighet viktigt. Barnet ska sa
smaningom lara sig att sjalv lagga om sina sar.

— Omlaggning ar en sa stor del av livet med EB att det ar viktigt att
barnet sjalv far tycka till om det och vara involverad i att skapa rutiner
kring hur det ska ga till, sager Jenny Thulin.
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Fragor till Jenny Thulin:

© Agrenska 2022, nr 643

Det har varit svart att fa Mepilex forskrivet och vi far istallet
Mepilex XT med hal i som inte ar bra. Hur ska vi géra?

— Vi far inte heller Mepilex till kliniken tyvarr. Vi far en liten mangd
som vi bestaller direkt fran foretaget. Mepilex ar ibland inte
upphandlat i de olika regionerna.

Ska man vatska upp PolyMem innan man lagger forbandet?

— Vi lagger alltid forbanden torrt, eftersom det blir fuktigt anda. For en
del kan det vara bra att fukta for att det gér mindre ont att lagga pa.
Det finns inget ratt eller fel utan man far testa sig fram.

Var stora utmaning ar att fa bort sarskorpor. Darfor badar vi i tva
timmar varje dag. Finns det ndgot annat man kan lagga pa for att
slippa bad?

— Mjukgorande kram som innehaller karbamid. Det gar att lagga pa i
hogre dos, men da &r risken att det svider. Mycket av det som har
effekt svider tyvarr.

Vad rekommenderar ni mot hyperkeratoser under fotterna?

— Fem-procentig salicylsyra. Det &r dock viktigt att vara forsiktig. Aven
Locobase med LPL som innehaller mjolksyra rekommenderas. Det
géller att prova sig fram.

Varfor far barnen fértjockade naglar och kan man gora nagot at

det?
— Fila pa naglarna. Orsaken &r troligen en paverkan pa nagelanlaget.
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Det drojde tills Noah var fem manader innan foraldrarna fick veta
vilken typ av EB han hade. Under manaderna av vantan fanns en oro
for att det skulle vara ndgon av de allvarligaste formerna. Emma och
Adam akte till Uppsala for att fa beskedet.

— Det var en lattnad néar de sa att det var EBS, men han har
generaliserad svar EBS med blasor 6ver hela kroppen. Nar de sa
Dowling-Meara, det gamla namnet for EB Simplex-Generalized
Severe, visste vi redan vad det var och vi visste ocksd att det skulle
bli battre med aldern. En lakare sa att "ni kan ta det lugnt, fira jul och
njuta av er lilla bebis”. Det var precis vad vi behdvde héra, séger
Emma.

De fick veta att forandringen var en nymutation, men att Noah kan
fora sjukdomen vidare.

— Den sorgen vill jag bespara honom, att fa ett sjukt barn. Men det far
vi ta i framtiden, sager Emma.

Foraldrarna saknade en tidig stodfunktion. Nar de hamnade pa
neonatalavdelningen fick de traffa en kurator.

— Hon bara tittade pa oss medlidsamt. Det &r det varsta minnet fran
neo. Nar vi hade blivit utskrivna gick vi ett tag hos en psykolog, men
for det mesta var det sa krangligt att komma ivag, sager Emma.

— Det jag fick med mig fran de samtalen var att det ar ungefar hundra
procents risk att man skiljer sig nar man far ett sjukt barn. Det var inte
sarskilt uppmuntrande, sager Adam.
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— Atande ar en komplex aktivitet som kraver balans,
motorik, sensorik och kommunikation. Barn med vissa
typer av EB kan ha atsvarigheter som kraver
hjalpinsatser. Det sdger Agneta Rubensson, logoped
pa Mun-H-Center i Goteborg.

Parallellt med att det lilla barnet utvecklas och véxer har &ven atandet
sin egen utvecklingskurva. Det nyfédda barnets atande styrs av
reflexer for att sedan 6verga till att den viljieméassiga motoriken styr.
Utvecklingen sker genom att barnet dvar pa att ata och dricka, vilket
involverar bland annat tungan och svalget. For barn med
neurologiska svarigheter kan utvecklingen storas. Da ar det vanligt
med atsvarigheter redan i nyfoddhetsperioden. Agneta Rubensson
beréattar att det ar samma motorik som styr bade mat och prat. Darfor
kan logopeder bade stétta ett barns talutveckling och atande.

— Ett barns atsvarigheter kan ha stor inverkan pa vardagen for hela
familjen. Ofta beror svarigheterna pa olika faktorer och kraver darfor
insatser fran flera olika professioner, sager Agneta Rubensson.

Atsvarigheter vid EB

Manga barn med EB har atsvarigheter. Det kan till exempel bero pa
bladsor och sammanvéaxningar samt smarta i munhalan, vilket
paverkar den oralmotoriska formagan. Reflux (att surt innehall fran
magséacken stots upp i matstrupen), forstoppning och svarigheter att
gapa eller stanga munnen kan ocksa paverka. Agneta Rubensson
betonar att mer forskning om EB och atsvarigheter behovs, bland
annat kan erfarenheter fran vuxna med EB ge mer kunskap om hur
man behandlar barn. Vilken typ av EB barnet har spelar roll for
munmotoriken och hur slemhinnorna paverkas. Alla har inte problem
med atande, men enligt Mun-H centers databas har ungefar tva
tredjedelar nagon form av svarighet och de flesta har svart att tugga
maten.

Atutredning

For att utreda och behandla atsvarigheter kravs ofta ett
multiprofessionellt omhandertagande av till exempel l&kare,
sjukskoterska, dietist, logoped och tandlakare. Teamet fragar hur
barnet far i sig mat samt vad och hur mycket barnet ater och dricker.
Vidare undersoker logopeden barnets oralmotoriska mognad och
tittar pa hur kommunikationen och samspelet ser ut under maltiderna.
— Néar det galler barn med EB vet vi att det framfor allt &r slemhinnan
och rorligheten i munnen som ar paverkad, sager Agneta Rubensson.
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Ett verktyg som manga logopeder anvander sig av i behandling ar
Attrappan. Den innebar att barnet successivt far narma sig mat och
olika livsmedel steg for steg, och tolerera allt vad matsituationen
innebar — som att kanna doften av mat, se och kanna p& mat, smaka
och svélja. Forsta steget i Attrappan ar att vistas i samma rum som
mat eller sitta med vid bordet.

— For en del barn kan bara det vara ett stort steg, sager Agneta
Rubensson.

Nar det ar svart att ata

Atsvarigheter kan yttra sig som nedsatt aptit och ork att ata samt
nedsatt eller férsenad motorik och sensorik. For en del finns det
faktiska risker med atandet. Det kan till exempel vara smartsamt eller
finnas risk att barnet satter i halsen pa grund av fértrangningar i
matstrupen. Ofta paverkar svarigheterna varandra och det gar at
mycket energi till sjalva atandet, vilket i sig paverkar nasta mal under
dagen.

— Om det tar for lIang tid att ata hinner man bli métt innan man har atit
upp. Vi brukar saga att en maltid ska ta max 30 minuter. Ett viktigt
steg ar att se 6ver barnets fysiska forutsattningar. Det kan kravas
anpassad kost och hjalpmedel for att sitta stabilt, ata och dricka,
sager Agneta Rubensson.

Gastrostomi

| en kvalitativ studie fran 2012 undersoktes hur gastrostomi paverkar
livet for personer med EB. Gastrostomi innebar att man opererar in
en alternativ vag in i magsacken. Personen ifrdga ater sedan genom
att spruta in flytande féda genom en knapp, det kallas ocksa knapp
pa magen eller PEG. | studien medverkade 13 personer mellan 18-34
ar, tio med gastrostomi och tre utan. Resultatet fran intervjuerna visar
att gastrostomi gav en 0kad kénsla av kontroll, en mgjlighet att kunna
njuta av mat och bara &ta det som var gott. Det gjorde ocksa att
svaljsvarigheterna blev hanterbara och det var lattare att ha kontroll
pa vikten. En del tyckte att en knapp pa magen var lika med att ge
upp och personernas kroppsuppfattning paverkades.

— Slutsatserna éar att nutrition genom gastrostomi ar en majlighet att
erbjuda storre kontroll och kan bidra till hégre livskvalitet for en del
barn med EB, sager Agneta Rubensson.

Attraning

Manga barn behover 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 &tande genom att prova nya livsmedel
och konsistenser. Den som har nedsatt munmotorik kan behdva
sarskild tréning i att tugga och svélja samt gapa och stdnga munnen.
Man kan ocksa behova 6va pa att prova nya saker, att ata sjalv eller
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att ata storre mangder. Kan blasor i munnen innebéra att
smakupplevelsen blir annorlunda? Det kan Agneta Rubensson inte
svara pa, men det ar en fundering som kan vara bra att ha med sig.
Det ar viktigt att anpassa konsistenser och temperaturer tillsammans
med barnen.

— Prata om vad som ar latt att svalja, vad som ar kallt eller varmt och
vad som gor ont. FOrsok att hitta barnets egen matkarta, sager
Agneta Rubensson.

Det finns manga satt att trana drick- och sugférmagan och stimulera
barnet att komma vidare i sin drickutveckling. Dricktraning kan ske
med sarskilda nappflaskor, sugror eller specialmuggar.

— Det ar viktigt att hitta hjalpmedel som inte ger blasor i munnen.
Silikonsugror ar valdigt mjuka och kan kanske underlatta, sager
Agneta Rubensson.

Agneta Rubensson poangterar att i maltidssituationen ar det den
vuxna som ska satta ramarna for var och vid vilken tidpunkt maltiden
ska ske och vad som ska atas. Barnet sjalvt kan avgora hur mycket
han eller hon vill ata.

— Vi vuxna omkring barnen behdver vara lyhorda for vad barnet
tycker ar viktigt. Maltiderna kraver samarbete och rutiner samt ibland
distraktion och smartlindring. Det skapar en trygghet, sager Agneta
Rubensson.

Nar familien kommer hem fran jobb, forskola och skola pa
eftermiddagarna handlar mycket om Noahs omvardnad. Varje kvall
badar han i tva timmar. Sa har det varit i hela hans liv och darfor ar
det sallan protester.

— Han ar van och varldens snéllaste, men om vi inte satter pa nagon
film kommer han att tjata. Att luckra upp sarskorporna tar tva timmar
och efter badet ar det viktigaste att fa bort de gamla sarskorporna
som annars skaver mot den friska huden och skapar nya blasor. Vi
tar aven hal pa de blasor som uppstatt under dagen samt utfor en
viss omlaggning, sdger Emma.

— Det har varit tacksamt att vi har haft bra rutiner. Vi ar konsekventa
med badet varje dag, da ar det lattare for Noah att acceptera. Det ar
ingen idé att tjata for att slippa, sadger Adam.

Noah far blasor éver hela kroppen, men har aldrig behovt
regelbunden smartlindring. Han far nya blasor flera ganger i veckan
och de omraden dar blasorna suttit blir inte sallan ett problemomrade.
Fotterna ar sarskilt drabbade. Som liten hade Noah stora kratrar, och

© Agrenska 2022, nr 643 21



Epidermolysis bullosa

han kan inte ha vanliga skor utan de maste vara valdigt mjuka. Det &r
ocksd noga att det inte blir for varmt och att ingenting skaver for da
bildas nya blasor.

— Blasan laker i mitten, den ser ut lite som en atoll. Sedan bildas nya
blasor runt om. Det varierar dock hur mycket och behandlingen kan
skilja sig at fran vecka till vecka. Helt pl6tsligt ar laren jattekansliga.
Ena veckan kan han gd i skor, nasta inte. Det ar ett litet lotteri hur
mycket vi an férbereder, sager Emma.

Noah far fortfarande en del blasor i munnen men mer séllan nu,
kanske en gang om halvaret.
— Om han suger pa en citron far han blasor i munnen, sager Adam.

Nar bldsorna ar punkterade och omlagda &r vardrutinen 6ver for
dagen. Emma agnar mycket tid at att leta efter nya alternativa
behandlingar.

— For mig har det varit viktigt att vara uppdaterad och engagerad i
forskningen kring nya behandlingar. Jag vill inte missa nagon
information, sager Emma.

— Det finns valdigt fa experter pa EB och inte sa mycket erfarenhet av
sjukdomen. For min del hanterar jag sjukdomen genom att lagga min
energi pa Noah, sager Adam.

Emma och Adam ar dverens om att det fortfarande ar mycket som de
inte forstar eller kanner till om Noahs EB.

— En sak ar att nar han har feber forsvinner nastan problemen.
Lakningen gar snabbt och det uppkommer inga nya blasor, sager
Adam.

— Ibland kan vi till och med tanka att nu ser huden valdigt bra ut,
kanske haller han pa att bli sjuk och fa feber? Detta ar ett kant
fenomen som det haller pa och forskas om, sager Emma.
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Psykologiska aspekter vid annorlunda utseende

— Att leva med ett annorlunda utseende paverkar
sjalvbilden. Darfor ar det viktigt att starka barnet
genom kunskap och strategier for hur man kan
hantera omgivningen. Det sager Marizela Kljaji¢ som
ar psykolog pa Plastikkirurgimottagningen vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Marizela Kljaji¢ ar en del av det kraniofaciala teamet vid Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg. De flesta som kommer till
mottagningen ar barn som har fotts med olika tillstand som ror
ansiktet och huvudet det det krévs olika plastikkirurgiska ingrepp.

— Manga av tillstanden vi behandlar &r ovanliga och ofta ar barnen
sma. Foraldrarna har manga funderingar kring operationer, men
ocksa om framtiden. Jag ar nagon man kan kontakta nar fragor
uppkommer, sager Marizela Kljajic.

Att leva med ett annorlunda utseende

Barn som fods med ett annorlunda utseende far ofta genomga manga
sjukhusvistelser, kontroller och operationer tidigt i livet. Fér en del
barn kan det medfora att de utvecklar behandlingsradsla och fér de
allra flesta innebar det att de far odnskad uppmarksamhet pa grund
av sitt utseende. Det kan till exempel komma fragor och kommentarer
bade fran bekanta och okanda. Oavsett pa vilket satt utseendet
avviker ar det viktigt att tidigt prata om tillstandet. For barn med EB ar
det till exempel vanligt att ha forband samt sar och blasor pa olika
delar av kroppen. Det kan upplevas som svart att prata om fragor om
utseende med ett litet barn, men att prata med barn gor vi hela tiden
fran det att barnet &r ett litet spadbarn. Vi tanker hogt och berattar
vad vi ska gora — "nu byter vi din bléja”, "nu ska du fa sova” och sa
vidare. P4 samma satt kan vi beratta nar det hander nagot gallande
till exempel huden — "nu har det varit en blasa héar, da maste vi lagga
ett forband pa”. | takt med att barnet blir &ldre bygger man pa med fler
uttryckssatt kring tillstAndet. Ett bra tillfalle att prata lite mer om EB ar
infor sjukhusbesok dar man samtidigt forbereder barnet infor
undersokningar och ger en forklaring till varfor man ska ga till en
l&kare.

— Malet ar att barnet ska forsta och ha kunskap om sitt tillstand s att
hen sa smaningom kan prata om det och besvara fragor fran
omgivningen, sager Marizela Kljaji¢.

Ett annorlunda utseende kan paverka sjalvbilden och den sociala

formagan hos barnet. Manga ungdomar som Marizela Kljaji¢ traffar
forestaller sig att kirurgi ska I6sa den negativa sjalvbilden och ge ett
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nytt ansikte som de vagar ta plats med i sociala sammanhang.
Kirurgin kan vara till en stor hjalp for att fa den dar extra skjutsen att
vaga, men den loser inte osakerheten och radslan infor sociala
sammanhang helt och hallet. Man blir inte en helt ny person med
andra tankar och kanslor bara fér att man gjort en operation. Barnet
behover ocksa trana pa sin sociala formaga och arbeta med att
utsatta sig for sddant som upplevs som obehagligt.

— Det kan ocksa kravas ett psykologiskt arbete i att anpassa sig till sitt
nya utseende, sager Marizela Kljaji¢.

Sjalvbild

Den samlade bilden av hur en person ser pa sig sjalv ar ens sjalvbild.
Det finns alltsd mycket annat &n utseende som kan paverka
sjalvbilden. Ett annorlunda utseende medfor en hogre risk for en
negativ sjalvbild. Manga upplever en odnskad uppmarksamhet pa
grund av sitt utseende och att det &r svart att vara anonym — att folk
stirrar, kommenterar och fragar, men ocksa att de visar olust eller
forvaning. Marizela Kljaji¢ betonar att utseendet ar en valdigt
personlig upplevelse och darfor svart att mata objektivt, hon
exemplifierar genom ett citat fran en patient:

"Mitt utseende star ofta i vdgen, sa da férsbker jag att visa andra
manniskor vem jag ar pa riktigt genom att anvénda min personlighet.”

Forskning och erfarenhet visar att bristande kontroll 6ver obekvama
situationer kan orsaka en social sarbarhet, vilket kan resultera i
angest och radsla infor att traffa nya manniskor och skapa relationer
till andra. Darfor ar det viktigt att forsoka starka sjalvbilden hos barn
och ungdomar med ett annorlunda utseende.

Hur och vad gér man?

Ge barnet verktyg for hur hen ska hantera andras blickar och fragor.
Skapa strategier ihop med barnet genom att testa olika
svarsalternativ, till exempel "jag har opererat mig” eller "jag féddes
sahar”. Prata ocksa med barnet om hur de héar tankarna och
kanslorna paverkar dem. Kunskap om tillstandet ar ocksa valdigt
viktigt — att barnet sjalv vet varfor hen ser annorlunda ut. Nar barnet
blir aldre &r det viktigt att fa ett namn pa sin diagnos och vetskap om
att man inte ar ensam om sitt tillstand. Att fa traffa andra med samma
diagnos kan ocksa starka barnet och hela familjen. Via
patientféreningar kan man fa hjalp med tips och strategier som andra
kommit pa och som kan vara hjalpsamma for det egna barnet och
familjen.

— Det betyder mycket att fa veta att det finns andra med ett
annorlunda utseende eller samma tillstand, sager Marizela Kljaji¢.
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Strategier for foraldrar

Som foralder kan man forebygga obehagliga situationer genom att
informera barnet nar det ar dags att byta miljo, till exempel innan
barnet borjar forskolan, forsta klass, i en ny klass eller pa en
fritidsaktivitet. Genom att ocksa informera om diagnosen i forskole-
eller skolklassen kan man undvika situationer dér personer i
omgivningen blir dverraskade av barnets annorlunda utseende. Man
kan ocksa ge en beskrivning av hur man kan prata om tillstandet, till
exempel vad skolpersonal kan svara om andra barn har fragor.
Foraldrar kan ocksa stétta sitt barn genom att forsoka hitta
fritidsaktiviteter eller intresseomraden dar barnet kan delta och kanna
att hen lyckas.

— Som foralder har man ocksa en viktig roll i att skapa ett naturligt
samtalsklimat med barnet. Visa att det ar naturligt att prata om hur
andra reagerar pa utseendet och diskutera strategier tillsammans,
sager Marizela Kljajié.

Tips pa hur man kan att starka barn och ungdomar

e utgd ifran ett individuellt perspektiv

e trana sociala formagor och bredda barnets sociala
kompetens, vilket starker hens sjalvbild

¢ hjalp till med sociala kontakter och vanskapsrelationer

e Oka barnets sjalvfortroende genom att uppmuntra intressen
och hobbyer, till exempel har god fysik visat sig vara en
starkande komponent for sjalvkanslan.

Vad sjukvarden kan gora

Sjukvarden ansvarar for att informera familien om diagnosen — det
kan behdva goras vid mer an ett tillfalle. Eventuellt kan sjukvarden
ocksa formedla kontakt till andra familjer i samma situation. Varden
ska ocksa upplysa familjerna om vilket stod och vilka resurser
samhallet erbjuder.

— Det ar ocksa viktigt att vi som arbetar inom varden forsoker
engagera barnet att delta i diskussioner om sin vard. Vi maste ocksa
uppmuntra familjen att frdga om risker och konsekvenser med olika
behandlingar och att fa en ny medicinsk bedémning innan de fattar ett
svart beslut, sager Marizela Kljajic.
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Fragor till Marizela Kljajié:

© Agrenska 2022, nr 643

Hur kan man hjalpa sitt barn att ma bra psykiskt?

— Om ni har en kontinuerlig sjukvardskontakt kan ni alltid be om
psykolog- eller kuratorkontakt. Finns det inte pa avdelningen kan ni
be om remiss till ett barnsjukhus eller barn- och ungdomsmedicin.

Vad ar skillnaden mellan vad en kurator eller psykolog kan
hjalpa till med?

— En kurator kan beratta om samhéllets stdd och resurser. Vi
psykologer arbetar med bade stddsamtal och psykologisk behandling
dar vi stravar mot ett mal genom behandling av den enskilda
individen.

Hur ska vi tanka angaende skolval?

— Be om att fa bestka skolan och ga en rundvandring och passa da
pa att stalla fragor om hur manga som arbetar i arbetslaget och hur
de anpassar sig till barn med sarskilda behov. Det kan ocksa vara bra
att veta hur stora klasserna ar, hur utemiljén ser ut och hur den kan
anpassas efter barn som latt kan sla sig och sa vidare. Ett tips ar att
ta hjalp av och involvera specialpedagogen som finns pa skolan. Det
kan ocksa vara bra att kontakta en ansvarig person i kommunen och
fa hjalp med vagledning om vilken skola som kan passa.
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Att vixa upp och leva med EB

— Min vilja och envishet har hjalpt mig manga ganger i
livet och jag vet vad jag vill. Det sager Malin, 49 ar,
som forelaser om hur det ar att vaxa upp och leva med
recessiv DEB.

Malin fdddes 1973 pa Boras lasarett med ett sar pa foten. Till skillnad
fran manga andra foraldrar behévde Malins foraldrar inte vanta for att
fa reda pa vad det var. De visste namligen direkt vad blasan berodde
pa eftersom Malins storasyster ocksa hade EB. Malin véaxte upp som
yngst i en familj med tre &ldre syskon. Eftersom bade Malin och
hennes storasyster hade EB ké&ndes det helt normalt. — Det var inget
konstigt fér mig att ha EB. Blasor och omlaggningar var en del av var
vardag och vi blev aldrig sarbehandlade for att vi hade EB.

Nar Malin skulle bdrja skolan informerades klassen om hennes
tillstand. Hon fick en elevassistent och akte skolskjuts. Hennes béasta
van Lena, som bodde nara, akte med henne till skolan.

— Om min assistent var sjuk hjalpte alltid Lena mig. | det stora hela
var min skoltid en bra period. Jag var inte med pa idrotten, men det
var jag inte ledsen for.

Malin och hennes syster hade en néara relation trots en aldersskillnad
pa tio ar. De delade erfarenheterna av sjukdomen och tog hand om
varandra under uppvéaxten. EB ar dock ett tillstdnd som yttrar sig pa
olika satt. Malin hade mycket problem med att &ta pa grund av blasor
i munnen. Hennes syster hade svart att ga och mycket smarta.

— Min syster dog nar hon var 25 ar gammal. Da tog hennes njurar
slut. Jag var 16 ar och hade precis borjat gymnasiet nar min basta
van dog, sager Malin.

Gymnasietiden praglades av sorg for Malin som férsékte vanja sig vid
verkligheten utan sin syster. Samtidigt var det en tid da hon ville bli
mer sjalvstéandig. Hon hade inte en langre assistent i skolan, utan
hennes klasskamrater hjalpte henne istéllet.

— De fick formanen att aka hiss vilket var uppskattat. Jag kande mig
dock lite ensam i gymnasiet, det var mycket jag missade och jag var
inte riktigt med pa samma villkor som alla andra.

| samma veva blev Malin samre i halsen. Hon hade svart att svélja pa
grund av svarlékta sar och andningen blev paverkad. | bérjan av
2000, nar Malin skulle fylla 27 ar, fick hon dka ambulans till sjukhuset.
Séaren i halsen orsakade akut andnod. Efter ett par veckor lakte
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saren, men de foljande tre aren akte hon in och ut pa sjukhuset. Hon
hade svart att ta och det tog henne tva till tre timmar att fa i sig en
naringsdryck. Nar hon val hade fatt i sig en var det dags for nasta for
all energi hade gatt at. Situationen var ohallbar. Eftersom Malin
knappt fick i sig varken mat eller dryck satte lakaren in en knapp pa
magen. Nar Malin inte langre forsokte tvinga i sig mat genom halsen
minskade blasorna och hon kunde andas normalt igen.

— | efterhand var knappen det basta som hant mig. Dar och da sag
jag det som ett stort nederlag, men det har bara varit positivt. Sedan
jag fick sonden har min EB blivit mycket battre och framfor allt slipper
jag oroa mig for hur jag ska fa i mig mat.

Med sonden kande sig Malin som en ny person. Hon kande sig fri.
Redan som 19-aring tog hon sitt korkort och skaffade bil och hon
alskar att resa.

— Jag har suttit pa tjusiga restauranger, pa flygplan och pa toppen av
ett berg i Norge och sprutat in maten i magen. Jag har inte latit det
stoppa mig.

Idag har Malin nagra fa anpassningar, mest pa grund av att hennes
hander och gripférmaga har blivit samre med aren. Hon uppmanar
unga med EB att forsoka bli sa sjalvstandiga som majligt.

— Jag borjade tidigt punktera och lagga om mina blasor sjalv och
upplevde det som en valdig frihet. Jag vill ocksa starkt uppmana alla
att jobba oavsett funktionshinder. Jag borjade jobba dagen efter
gymnasiet och att fa vara en del av samhallet starker ens sjalvkansla.

Idag jobbar Malin halvtid som administratdr. Hon berattar att hon,
precis som alla andra, har samre och béttre dagar. De dagar hon
knappt orkar ta sig upp ur séangen tanker hon pa hur kramporna alltid
tycks bli mindre nar hon &r pa jobbet vilket hjalper henne att ta sig
upp. Hon bor i egen lagenhet och har en personlig assistent som
hjalper till med tyngre hushallsarbeten. Med aldern har bade kroppen
och sjukdomen férandrats. | perioder har olika delar av huden varit
problemomraden och ibland har sma foérandringar lett till stora
forbattringar, som att byta till en mjukare séng.

— Da forsvann mina sar pa axeln. Saren i nacken forsvann nar jag lat
haret vaxa ut som skydd. Min kropp ar fantastisk och som vuxen har
jag blivit mer uppmarksam pa hur den fungerar. Ibland laker saren
battre nar jag inte ar lindad, darfor lindar jag aldrig mina hander.

N&r Malin ar ute och forelaser och traffar andra med EB moter hon en
del som sager att de hatar EB.

— Da blir jag ledsen. EB ar en del av mig oavsett om jag vill det eller
inte. Jag brukar séga att lat inte EB hindra dig utan lar dig att leva
med den istallet. Ta hand om kroppen for den ar otrolig.
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o - -
Fragor till Malin:
]

Har du mycket problem med huden runt din PEG?
— Nej, jag har inte haft nadgra problem med det, men det ar ju valdigt
individuellt forstas.

Hur lyckades dina foréldrar slappa taget om dig?

— De har inte slappt taget om mig &nnu. De fick bara acceptera att jag
skulle ha ett eget liv. Jag fick chansen att leva vidare och ville leva
mitt liv.

Har det alltid varit svart for dig att ata?

— Atandet har alltid varit mitt stérsta problemomrade. Jag ater bara
genom sonden idag for jag kan inte svalja nagonting alls. | borjan
kunde jag det, men inte nu langre. Jag fick blasor och sar som
forhindrade mig att svélja. Jag kan inte heller stracka ut tungan.

Vilket har varit dina basta forband?

— Egentligen gér alla ut pa samma sak, att skydda huden. De férband
som finns idag har gjort en oerhdrd skillnad jamfort med hur det var
nar jag var liten. Silikonforband anvander jag mest idag.

Hur skoter du din munvard?

— Jag gar till tandhygienist en gang varje manad som tar bort
tandsten och rengor, eftersom det kan vara svart att borsta tanderna.
Jag har gétt till tandlakaren mycket hela livet.

Nar borjade du sjalv ta hal pa blasorna?

— Jag borjade fran skolaldern i alla fall, bade att ta hal pa blasor och
linda mig sjalv.
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Syskon till barn med séllsynta héalsotillstand behdver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar forskning
inom omradet och erfarenheter fran Agrenskas
syskonprojekt.

En syskonrelation ar inte lik ndgon annan relation man har i livet.
Den &r ofta livets langsta relation och den har nastan alltid bade
positiva och negativa inslag. Barn som far ett syskon med ett sallsynt
halsotillstand har ofta blandade kanslor infor situationen. De kan inte
valja bort den utan maste hitta ett satt att forhalla sig till den.

Studier av syskon till barn med séallsynta héalsotillstand visar
foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/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 forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebar.

e Att forstd och fa kunskap tar tid. Man kan behéva prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen forandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva — de tolkar garna information personligt och konkret, och
behover tydlig information.

I nio-till tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De
baorjar till exempel tycka att det &r jobbigt nar andra stirrar och
funderar 6ver vad de ska séga till kompisar som fragar.

— Om man inte &r beredd ar det latt att saga sadant man inte vill
saga. Darfor ar det bra att hjalpa barnen och syskonen med ett fardigt
svar, sager Astrid Emker.

Det kan vara bra att ha ett gemensamt forhallningssatt i familjen. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga "min brorsas blasor” om EB, eller att lIata barnet vara med och
formulera en diagnosbeskrivning som k&nns bra.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att féraldrarnas ska orka, pa
kort och lang sikt. De funderar ocksa over arftlighet och existentiella
fragor som varfor de sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror
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gjorde det. En del kdnner skuld dver att vara friska, ilska, skam och
sorg ar andra k&nslor som ar vanliga och helt normala.

Intervjuer med syskon visar att de upplever att de kommer i andra
hand, att foraldrarna agnar sig mer at barnet med
funktionsnedsattning. De upplever att roliga aktiviteter far avbrytas
eller undvikas pa grund av syskonet — till exempel att man behdver
avbryta aktiviteter for att syskonet maste bada. De kanner att
omgivningen har stora forvantningar pa dem. De oroar sig inte sallan
for saker — som att syskonet ska bli retat. Sammanfattningsvis kan
man séga att syskon till barn med funktionsnedsattning behdéver bl
sedda och bekréaftade. De maste kanna att de ocksa far egen tid med
foraldrarna. Den ska vara avsatt sarskilt for dem och inte bara besta
av tid som "anda blev 6ver”. Detsamma galler for foraldrarnas
uppmarksambhet.

Kunskap, kanslor och beméastrande

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

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram
tilsammans. Det ar ofta lattare for dem att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lékare, sjukskoéterska eller annan kunnig
person.

— Jag har mott barn som i tio ar dragit sig for att fraga "var det mitt fel
att min syster blev sjuk?”. Vi berattar att syskonen 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 sddana
situationer, séager Astrid Emker.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
k&nna sig bekvdma med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga saker tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp och
har praktiska 6vningar i att prata om k&nslor. Ett exempel ar
"kansloloppan”, en vanlig vikt pappersloppa, dar den som pekar pa en
viss ruta far beratta om en kansla. Den kan man leka hemma ocksa;
det kan vara vardefullt att f4 hora sin foralder prata om kanslor som
"ledsen”, "arg” eller "glad”. Huvudbudskapet ar att det ar viktigt att
séatta ord pa sina jobbiga kanslor, och att inte avvisa dem.

— Som foralder kan det vara jobbigt att prata om svara kanslor med
sitt barn. Man vill vara vuxen och trygg, och inte belasta barnen.
Barnen kan kanna precis likadant — de vill inte belasta foraldrarna
genom att fa dem att grata eller bli bekymrade. Manga kanner ocksa
att det inte finns nagon lamplig tidpunkt. Mitt rad &r att inte vanta pa
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det perfekta tillfallet utan prata kort och ofta. Var arlig mot barnet, var
tillganglig och tillbringa tid tillsammans, sager Astrid Emker.

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 barnbdcker som
handlar om kanslor och utanférskap. Astrid Emker ger nagra tips:

e Orjan, den hojdradda 6rnen (Lars Klinting)

e Flyg, Engelbert (Lena Arro)

e Pricken (Margret Rey)

e Jonatan pa masberget (Jens Ahlbom)

e Anna Pellas Operation-btcker, bland annat Operation

slutstirrat och Operation van i nod.

— Ytterligare ett tips ar att prata i bilen, dar samtal tenderar att bli
ganska avslappnade och ostérda. Man maste inte se varandra i
Ogonen for att ha ett bra samtal, séager Astrid Emker.

Bemastrande 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 barnen anfértror sig at er vill jag rada er att vaga stanna kvar i
kanslan, ta emot och visa att ni ar intresserade. Vi vuxna ar manga
ganger alldeles for I6sningsorienterade. Jag motte en tjej som hade
sagt till sin mamma att hon var orolig for sin syster, och mamman
hade sagt "det ska du inte oroa dig for, det ar inte ditt ansvar”. Da
madde hon i stéllet daligt 6ver att hon var orolig, eftersom hon inte
fick vara det. Vi vill garna lyfta av barnen deras jobbiga kanslor, men
forsok att forsta dem i stéllet, sager Astrid Emker.

Vad kan go6ra 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 En rak fraga kraver ett rakt svar, sadg som det ar och vaga
ocksd sdga 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 tv eller i en bok man laser.

e Var tillganglig, kanske genom att &ta tillsammans, forsok att
ge barnen egen tid och gor saker tillsammans.

e Satt ord pa din egen beréttelse.

Vad séager syskonen?

Manga syskon har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare.
Sadana saker kan ju ingen ge nagra svar pa, men ofta ar det battre
att fundera tillsammans med barnen an att inte beréra amnet alls.
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Man kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den
kan bli.

Syskonen beskriver ocksd manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandig, kédnna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

Under vistelsen p& Agrenska f&r syskonen géra en beréttelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
EB.

— Det &r deras egen bok, som de sjalva véljer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Var tanke ar att boken ska kunna fungera som
ett underlag for bra samtal ihop med foérdldrarna. Den kan bli en
brygga till amnen som ibland kan vara svara att prata om, sager
Astrid Emker.

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

Pa hemsidan 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 nar
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av foraldrarna.
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, och
i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kanns att ha en bror
som ar sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/pratmandlar-och-syskonkarlek/
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Noah har tva broder

Nar Noah foddes var hans storebroder Lucas och Elias sju och tre ar
gamla. Det forsta aret praglades av ovisshet och foraldrarna behévde
lagga mycket tid pa Noah. Att hans sjukdom tar mycket tid an idag
rader det inget tvivel om.

— Syskonen torstar efter egentid med oss foraldrar. Det &r fa timmar
kvar pd ett dygn efter jobb och tva timmars bad varje kvall, sager
Emma.

Aren efter Noah féddes hade bade Lucas och Elias det tufft. De var
utatagerande och brakade i skolan.

— Vi fick ringa till andra foraldrar och be om ursakt for att vara pojkar
kanske hade slagit nagon i skolan. De var fem och nio ar gamla. Det
var saklart ett utlopp for det som hade hant var familj, sager Adam.

Emma och Adam &r 6verens om att det som saknas ar tid. For var
och ett av barnen och for varandra.

— Vi &r alltid med barnen. Nagon av oss &r alltid hemma néar de
kommer fran skolan, men vi hinner aldrig med oss sjalva, sager
Emma.

Relationen syskonen emellan ar bra. De ar snalla mot varandra och
aven Lucas och Elias vanner tar hand om Noah. Féraldrarna har alltid
varit 6ppna med Noahs EB, men har insett att bréderna nog behover
lite mer information nu nér de &r aldre.

Med lite perspektiv pa de forsta aren med EB 6nskar de mer struktur i
vardagen.

— Att en dag i veckan ar Lucas dag med pappa. Nasta dag ar Elias
dag med mamma. Vi dnskar att barnen far tid med oss varje vecka,
sager Emma.

Alla i familjen hanterar Noahs sjukdom pa olika satt. Adam far ny
energi nar hela familjen gor nagot tillsammans och skulle 6nska mer
av det. Emma saknar tid for sig sjalv for att kunna sortera tankarna.
All tid som blir 6ver agnas at att I6sa praktiska fragor i vardagen.

— Jag skulle saga att den i familjen som hanterar Noahs EB bast ar
han sjalv. Det &r jobbigt for mig att han behover &ta i badet och inte
hinner med s& mycket annat, men han klagar aldrig. Noah har lart
mig mer om livet an vad jag nagonsin kommer att kunna lara honom.
Han satter perspektiv pa allt, sager Adam.

—Jag har inte heller haft ont i hjartat for honom. Det har jag for de
andra syskonen. Noah &r alltid s& nojd och glad och saknar ingenting,
sager Emma.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arbetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en stor erfarenhet av barn med olika diagnoser,
daribland EB. Under vistelsen p& Agrenska har barnen
ett eget anpassat program, med aktiviteter som ska
bidra till att starka deras delaktighet och sjalvkansla.
Barnteamet &r noga med att anpassa innehallet sa att
dagens aktiviteter blir optimala for varje barn.

Barn som har EB har olika kombinationer av symtom som
forekommer i varierande svarighetsgrad, vilket far komplexa
konsekvenser. 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 ér alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgar vi ifr&n vid alla méten har pa Agrenska,
sager Bodil Mollstedt som ar specialpedagog och arbetar i
barnteamet pa Agrenska.

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

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

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hélsa, som &r
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 fér mdojligheterna att genomfora
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.

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att skapa

motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de métena kan de kédnna en unik gemenskap och utbyta
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erfarenheter. Programmet p& Agrenska ar ocks& utformat for att
skapa en miljo dar barn och elever kanner trygghet och trivsel. Det
gor man genom att varje familj har en huvudansvarig personal fran
barnteamet och genom att ha barnens férutsattningar, intressen och
behov som utgangspunkt vid utformning av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar 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.

Programmet &r ocksa utformat for att bidra till att 6ka barnens
kunskaper och insikt om den egna diagnosen och dess
konsekvenser. Genom samtal och lek ger man barnen mdjlighet att
utbyta erfarenheter om hur det ar att ha en funktionsnedséttning.
Aven syskonen far méjlighet till mer kunskap och samtal med andra
syskon dar de kan dela erfarenheter.

Specifika mal for familjevistelsen fér EB

Manga barn med EB behover folja noggranna rutiner géallande sin
omvardnad. For att se till varje barns hélsa och omvardnadsbehov ar
schemat anpassat pa ett naturligt satt sa att tid ges till omvardnad
och att deltagande i aktiviteter inte paverkas. Lekar och aktiviteter
anpassas for att minimera risken att blasor och sar uppkommer.
Dessutom anpassas lekar och aktiviteter sa att var och en kan vara
delaktig utifran sin egen formaga.

Varje morgon far de yngre barnen traffa mjukisdjuret Kalle Kanin som
har med sig aktiviteter till samlingen. Kalle ar en aterkommande
mysig och trygg start for barnen som vacker intresse och skapar en
struktur for samlingen. Barnen kan redan efter samlingen bérja
fundera pa vad Kalle ska ha med sig for aktiviteter imorgon.

— Vi i barnteamet kan aven anvanda Kalle for att spegla barnens
egna kanslor. Forsta dagen ar Kalle ofta valdigt blyg, men under
veckan blir han mer trygg och kommunikativ med barnen, sager Bodil
Mollstedt.

P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar med mer motoriskt kravande lekar. For att bidra till
att starka sjalvkanslan delas tankar, kanslor och erfarenheter av
diagnosen och dess konsekvenser genom samtal. Pedagogerna pa
Agrenska anvander sagor och litteratur om att vara olika som
underlag for samtal och idéer. De lite &ldre barnen och ungdomarna
hade ocksa ett samtal med lakaren Marie Virtanen som forlaste for
foraldrarna.
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— De lite yngre barnen traffar istallet Harry och Ida som ar tva dockor
som ocksa har EB. Med stdd av Harry och Ida tar pedagogerna upp
olika samtalsdmnen om vardagen med EB. Harry kanske har en
bldsa som behover punkteras och laggas om, sager Bodil Mollstedt.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt 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 upprattas. | det
ska det tydligt framga vilka malen &r och hur de ska uppnas.

Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte ta fram ett &tgardsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljon 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.

Bodil berattar om en fokusgruppsintervju med vuxna med EB,
ektodermal dysplasi och Dariers sjukdom som Agrenska har
genomfort. Deltagarna beréttade bland annat att en viktig erfarenhet
fran deras skolgang var att de inte ville bli sarbehandlade utan fa vara
som alla andra. Det var darfor viktigt att informera. Att skola, kamrater
och omgivning fick information om EB och dess konsekvenser var
viktigt for att de som barn inte skulle kdnna sig annorlunda. Manga
upplevde att stodet och bemotandet fran kamrater blev battre med
aldern.

— De flesta lyfte ocksa hur viktigt det var att fa komma ut i arbetslivet.
Manga har provat sig fram vad géller yrkesval och det har varit viktigt
att lata intresset styra. Anpassningar som flexibel arbetstid och
luftkonditionering har varit vardefullt, sdger Bodil Mollstedt.

Las mer p& Agrenskas webbplats: agrenska.se
Lanktips:

skolappar.nu — appar kopplat till det centrala innehallet i Lgr 11.
mfd.se — myndigheten fér delaktighet.
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hattenforlag.se — teckendockor, bocker, spel, musik, dvd med
tecken.

komikapp.se — material och inredning.

nyponforlag.se — sprakstimulerande material.
abcleksaker.se - fina, roliga och pedagogiska leksaker.
ournormal.org — for att hitta andra familjer i liknande situation.
lekolar.se — forskola och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

widgitonline.se — symbolstdd och bildstdd.

© Agrenska 2022, nr 643

— 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 dvertandlakare
Danijela Toft och logoped Agneta Rubensson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhélsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omh&ndertagande och en
hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhériga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
séllsynta halsotillstdnd inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkdping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en 6versiktlig undersékning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
lamnat, sammanstalls i en databas, MHC-basen.

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

Munhélsa vid EB

Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
férekomma hos personer med EB:
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e smartsamma sar och blasor i munslemhinna som i vissa fall
laker med &rrbildning

e mindre mundppning och nedsatt gapférmaga

e tandkottsinflammation och sammanvaxt i omslagsvecket som
gor rorligheten stramare

e kortare tungband pa grund av arrbildning som leder till
férsamrad rorlighet

e nedsatt munmotorik, bland annat begrénsad rérlighet i tunga
och lappar

e (Okad forekomst av emaljstorning och en okad risk for karies

e bettavvikelser, sarskilt tidig tandvaxling och trangstallning

e Okad risk for skivepitelcancer i munhalan

Bland de 22 personer med EB som finns i MHC-basen ar
aldersfordelningen 3-47 ar.

— Idag har vi traffat glada och samarbetsvilliga barn med rena tander.
Flera har svarigheter med sar och blasor i munnen och nagra har
bettavvikelser, sdger Danijela Toft.

Munsar och blasor i slemhinna och tunga

Savitt Mun-H Center k&nner till har alla med EB blasor i munnen, men
i varierande svarighetsgrad. Mest problem har personer med JEB,
recessiv DEB och dystrofisk DEB. Kort tungband pa grund av
arrvavnad leder till forsamrad rorlighet vilket paverkar atande och
sjalvrengoring i munhalan.

— Det &r viktigt att punktera blasor i munhalan pa samma séatt som pa
kroppen. Saren laker snabbare i slemhinnorna an pa huden, sager
Danijela Toft.

Mineraliseringsstorning i emaljen

Emaljstorning forekommer i varierande grad, lokalt eller generellt. Det
drabbar mjolktander och permanenta tander, framfor allt vid JEB.

— Lamna en mjolktand som lossnat till tandlédkaren som kan skicka
den pa patologisk-anatomisk analys, PAD, for att sakerstalla
mineraliseringsstorning i emaljen, séger Danijela Toft.

Karies och bettavvikelser

Pa grund av en mjuk och kolhydratrik kost och samre mgjligheter till
sjalvrengoring i munnen, sa kallad "oral clearance”, finns en 6kad
forekomst av karies (hal i tanderna) hos personer med EB. Karies
forekommer ofta i kombination med muntorrhet och emaljstérning,
och ar vanligast hos personer med recessiv DEB och JEB. Det &r
vanligt med tidig tandvéaxling, det vill saga att de permanenta
tanderna kommer tidigt. Vid bettavvikelser kan tandreglering utféras
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men Danijela Toft papekar att den individuella anpassningen ar
sarskilt viktig.

— Det ar ocksa vanligt med tandkéttsévervaxt och
tandkottsinflammation, och darfor ar det sa viktigt med férebyggande
tandvard, sager Danijela Toft.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. D& kan man undvika smarta, karies
och infektioner. Att komma igdng med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla
bor anvanda skonsam fluoridtandkram utan skum (SLS). Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med tandborstningen tills
barnet &r i tioarsaldern och att barnet borstar tanderna tva ganger om
dagen. Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden. For barn som inte tycker om smaken finns sarskilda
tandkramer utan smak. Det finns ocksa tandkramer som inte
skummar sa mycket. Det ar viktigt att undvika alkoholbaserade
munvardsprodukter. Goda kostvanor &r bra att tanka pa, tumregeln ar
att tanka pa maltidsfrekvensen, dricka vatten som torstslackare samt
att undvika mat pa natten.

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sakerstalla barnets tillvaxt
och néringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med en bra
forsvarsfaktor som lite extra fluor, sdger Danijela Toft.

Att tanka pa:

e Det ar bra om barnet gar pa tata besok med inskolning hos
tandlakaren for att rengora tanderna, fluorlacka och forsegla
kindtanderna.

e Det ar viktigt att tandlékaren informeras om barnets diagnos
och anvander vaselin for att smorja lappar, instrument och
fingrar.

e Tandlakaren behover ocksa se 6ver slemhinnorna och ge rad
om egenvard.

e Det ar viktigt att tandl&karen inte blastrar tanderna eller
anvander en sug nara barnets slemhinnor.

e Kom igang med daglig traning for att forbattra och bibehalla
gapformaga och tungrorlighet.

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

Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut Iampliga
hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti
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erbjuder barn och ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande.

Munmotorik vid EB

En logoped kan utreda kommunikationsférmagan, sug-, tugg-, och
svaljformagan samt den munmotoriska formagan hos barnet.

— Det ar viktigt att veta att alla barn har réatt till en ordentlig utredning
av dessa fardigheter. sdger Agneta Rubensson.

Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och atande, bedéma
hur barnet bast tranar pa kommunikation samt vid behov ge tips om
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan
vara att minska salivlackaget, forbattra atandet samt vid behov 6ka
eller minska kansligheten i munnen.

Svalj- och attraning

En del barn med EB har svarigheter med atande och framforallt att
tugga och svélja maten. For att lyckas pa sikt ar det fardigheter som
behdver évas upp. Dricktraning kan ske med speciella nappflaskor,
sugror eller specialmuggar. Tugg- och kaktraning kan man géra med
sarskilda traningshjalpmedel som "tuggtuber”, men ocksa genom att
erbjuda saker att ata som kraver en lagom stor utmaning.
Barnanpassade snacks (i barnmatshyllan finns det varor som kallas
“finger food”, avsedda fér sma barn) eller andra matvaror som smaélter
i kontakt med saliv &r bra att borja med. Mat i stavar kan ocksa
fungera bra. Att lara sig att svélja ar en annan viktig del av atandet.
Ofta ar det lattare att svalja vatska nar den ges i sma portioner och
placeras i kinden, till exempel med en mjuk sugroérsflaska eller en
liten spruta utan nal.

— Anpassa flodet och konsistensen pa det som ska svaljas. En
smoothie, som har tjockare konsistens, kan vara lattare att svalja &an
vatten, som ar tunt, smakldst och rinner valdigt fort, séger Agneta
Rubensson.

Nedsatt gapformaga

Vid framfor allt JEB och recessiv DEB ar det vanligt att
munoppningen ar mindre vilket leder till en nedsatt gapférmaga. Det
finns bra redskap for att trana gapférmagan, bland annat JawTrainer,
och TheraBite.

— Huvudregeln for all logopedisk tréning ar att alla ska veta vad som
ska tranas och varfor. Ibland kan det kannas 6vermaktigt och da kan
det vara bra att tanka pa att vanliga vardagsaktiviteter som att ata och
dricka olika saker ocksa kan vara bra traning, sager Agneta
Rubensson.
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Las mer om munhalsa, munmotorik och olika hjalpmedel pa
mun-h-center.se

Cecilia Stocks &r socionom och arbetar pa Agrenska,
bland annat med planeringen av familjevistelser. Hon
informerar om vilket stod som finns att fa fran
samhallet for personer med funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behover utéver det som ar vanligt for barn i samma alder
utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer
och Forsakringskassan bedomer 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 Cecilia
Stocks.

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning for kostnader som
beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan beddémer
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 Cecilia Stocks.

Tillfallig foraldrapenning (vab) gar att fa aven efter att barnet har fylit
12 &r om det finns en bestaende funktionsnedsattning.

Las mer om stdd 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 nu vara lattare att fa
en ny medicinsk bedémning.

— Lagen har ocksa ¢kat barns inflytande éver sin egen vard. De har
ratt att f& information péa ett satt som de forstar, sager Cecilia Stocks.

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

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt som kan sakerstalla patientens behov av
samordning om patienten onskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser och formedla kontakter inom varden. Den
fasta vardkontakten kan vara en lakare eller nagon annan som
arbetar inom varden, som en sjukskéterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner &r skyldiga att uppréatta 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 ansvarsfoérdelningen
behdver tydliggoras. Planen uppréttas vid moten dar de
professionella fran de berérda verksamheterna ar skyldiga att delta.

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.
Atgardsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara kunskapsmal
och vilket stod som kravs. Det ar rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till
elevers olika behov. Elever ska ges stod och stimulans sa att de
utvecklas sa langt som mojligt.

Infor 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 osékerhet 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 Cecilia Stocks.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missn6jd med skolan ska i férsta hand vanda sig till
skolans rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller ndmnd i
kommunen. Vid fragor kan man kontakta Skolverkets
upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se
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Fonder

Fonder kan sokas for ckade omkostnader pa grund av sjukdom, till
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller habiliteringen kan
man f& 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.

— Det kan Iona sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Cecilia Stocks.

Las mer pa stiftelser.lansstyrelsen.se

Tips pa webbplatser

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se —om idrott fér personer med funktionsnedséattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for 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
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EB-foreningen ar en ideell patientférening for personer
och familjer som &r drabbade av nagon form av
epidermolysis bullosa.

Foreningens syfte ar att forbattra livskvaliteten for personer med EB
genom radgivning, vagledning och stod till drabbade familjer.
Foreningen verkar ocksa for att vara en informell lank mellan varden
och medlemmarna samt att sprida kunskap om EB till allm&nheten.
— Vi deltar vid internationella kongresser for att vara uppdaterade om
forskningslaget och kunna fora kunskapen vidare till vara
medlemmar, séger Tove Bruce som ar styrelseledamot.

Barn med EB kallas ibland for fjarilsbarn eftersom deras hud ar lika
skor som en fjarilsvinge. Darfor ar féreningens logotyp ett E och ett B
som formar en fjaril. For att uppmarksamma och synliggdra driver
foreningen olika evenemang som EB-dagen den 2 maj da man
uppmanar allménheten att béra kladesplagg ut och in precis som
manga barn med EB behdver gora for att skydda sin skora hud.
Genom detta och andra initiativ samlar EB-féreningen in pengar till
forskning. Foreningens medlemstidning — Debrabladet — utkommer
tva ganger per ar.

EB-foreningen &r ocksa en lank till det internationella forenings- och
forskningsnatverket DEBRA (Dystrophic Epidermolysis Bullosa

Research Assosiation).

Las mer om EB-féreningen och om hur man blir medlem pa
ebforeningen.se

45



Epidermolysis bullosa

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika

syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksfoérbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och stodinsatser i ratt
tid och utifran behov. Férbundets uppdrag &ar att driva politiska fragor
som ror personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
sallsynta diagnoser och patala att forskning kravs. Personer som
lever med sallsynta halsotillstdnd 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, sdsom utbildningsfilmer, sammanstallningar av
rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan gora en
sa kallad sallsynt vardplan.

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

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

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind
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Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra diagnostexter till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand och
sprida information om dessa.

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

| databasen finns utforlig, kvalitetssékrad information om fler an 300
séllsynta halsotillstdnd. 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. Berdrda intresseorganisationer ges ocksa
majlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

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

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

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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Enidermolysis
bullosa

En sammanfattning av dokumentation nr 643

Epidermolysis bullosa (EB) ar ett samlingshamn
for ett 30-tal arftliga sjukdomar som ger
blasbildningar i huden och i vissa fall aven i
slemhinnor.

Alla former av EB beror pa forandringar i olika
gener. De tre vanligaste formerna heter EB
simplex, dystrofisk EB och junktional EB. Den
fijarde, Kindler syndrom, ar mycket ovanlig.

Behandlingen utgar fran att skota blasor och sar
samt att forhindra infektioner. Beroende pa
symtom och svarighetsgrad deltar ofta flera

specialister i behandlingen.

| dokumentationen kan du bland annat lasa om
medicinsk information, genetik, behandling och

psykologiska aspekter. Dessutom ges en inblick i
hur det &r att leva i en familj med ett barn med EB.

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