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Osteogenesis imperfecta

OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Agrenska ir ett nationellt kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser och en unik motesplats for barn, ungdomar och vuxna
med funktionsnedsittningar, deras familjer och professionella.
Det ir beliget pa Lilla Amundoén soder om Goteborg.

Agrenska ir en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar och
konferenser.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran hela Sverige.
Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med barn som
har samma séllsynta diagnos, i det hir fallet osteogenesis imperfecta.
Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och deras syskon ny
kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och triffa andra 1

liknande situation.

Foréldraprogrammet innehéller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program dr anpassat
efter barnens forutséttningar, mdjligheter och behov. I programmet
ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet fran foreldsningarna pa Agrenska ligger till grund for
denna dokumentation som skrivits av redaktor Johanna Lagerfors,
Agrenska. Innan informationen blir tillgéinglig for allméinheten har
varje foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara
att leva med sjukdomen eller syndromet berittar ett fordldrapar om
sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra
namn.

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbplats, dir de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Osteogenesis imperfecta

Oversikt och behandling vid Osteogenesis imperfecta

— OI ir en ovanlig medfodd kollagensjukdom som forekommer
hos omkring 6-20 barn per 100 000 fodda. Den medfor bland
annat skort skelett och okad risk for frakturer.

Det séiger overlikare Eva Astrom som ingir i Ol-teamet pa
Astrid Lindgrens barnsjukhus i Stockholm.

Ungefar 180 barn och 800 vuxna i Sverige har diagnosen
osteogenesis imperfecta, Ol. Det ér en érftlig bindvavssjukdom
som gor skelettet skort och kan orsaka felstéllningar och
kortvixthet. Manga har ocksé paverkan pa ledband, 6gonvitor,
horsel och tander.

Ben dr en dynamisk vdvnad som anpassar sig till sin fysiologiska
och mekaniska omgivning. Tio procent av benet omsitts varje ar.
Skelettet bestéar av olika celler: osteoklaster som bryter ner benet,
osteoblaster som bygger upp benet, och osteocyter, som styr
bildning och mobilisering av osteoblaster och osteoklaster, samt
paverkar njurar och muskelceller.

— Traning som medfor belastning av skelettet dr optimal {for
personer med OI men all trdning &r viktig. Om man inte kan rora
sig s& mycket men kan tréna med armarna, far det anda positiv
effekt for hela kroppen, siger Eva Astrom.

Kollagen — ”skelettets armeringsjirn”

OI orsakas av en mutation pa ndgon av de gener som styr
bildningen av kollagen typ 1. Mutationen kan ocksa sitta i gener
som paverkar kollagenets omséttning. Kollagen &r ett tradigt
protein som fungerar som armering i skelettet och utgor ett ramverk
for inlagring av kalk. Det dr kollagenet som gor att skelettet &r lite
bojligt och inte gar av latt.

Personer som har en kollagenmutation har antingen for liten miangd
kollagen, eller kollagen med avvikande struktur.

— Det kan liknas vid att antingen kopa for fa armeringsjarn till sin
betong, eller vid att kopa armeringsjarn med dalig kvalitet. I bada
fallen blir resultatet att betongen inte ar s& hallfast.

Symtomen vid OI varierar stort mellan olika typer av OI.
Det har tidigare varit en klinisk diagnos, men allt fler genetiska
orsaker har pa senare ar kunnat kartldggas. Symtomen varierar inte
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bara mellan typerna, utan ocksa mellan individer dé personliga
olikheter hos andra gener ockséa paverkar skelettstyrkan och andra
egenskaper.

Over 1500 olika mutationer orsakar OI. Nya rapporteras successivt
och nya typer av OI beskrivs. Sedan 1979 har man kliniskt anvént
en uppdelning i typ I-IV och 2006 lades typ V till. Nu finns 20 OI-
typer beskrivna (uppdatering via den Internationella Klassifika-
tionen av Konstitutionella Bensjukdomar och medicinska
forskningsartiklar).

— Symtomen varierar stort. Det finns former av OI dér barnen inte
overlever, och former med mycket lindriga symtom, sdger Eva
Astrom.

Livsstilsfaktorer, som vad vi éter, om vi roker och hur mycket vi
ror pé oss, avgor forstds ocksa hur symtombilden blir. Det dr extra
viktigt att personer med OI ror sig och belastar sitt skelett.

Typ I

Kénnetecknas av bla 6gonvitor, lindrig till méattlig benskorhet och
latt till mattlig kortvaxthet. Personer med denna typ har ofta stora
problem med 6verrorliga leder. De blir ofta omkring 10 cm kortare
an forvintat sett till fordldrarnas langd.

Typ II

Medfor extrem benskorhet. Revbenen ér papperstunna och klarar
inte det normala trycket i livmodern, vilket gor att fostret far
underutvecklade lungor. 60 procent av dem som har denna typ av
OI dor innan fodseln, dvriga kort efter fodseln.

Typ 111
Medfor svér benskorhet med skelettfelstillningar. Overrdrliga leder
och extrem kortvéxthet (cirka en meter). Ryggproblem med
kotkompressioner dr vanliga. Bortsett fran typ II dr detta den
svéraste formen.

Typ IV
Medfor mattlig benskorhet. Normala (vita) dgonvitor efter tva ars
alder (friska smabarn kan ha bla 6gonvitor).

Typ V

Orsakas av en mutation pa genen IFITM5, som paverkar
osteoblastfunktionen och mineraliseringen i skelettet.
Mutationen orsakar varierande grad av men ofta mattlig
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benskorhet. Det ér typiskt med hyperplastisk kallusbildning samt
forkalkning av membran mellan underarmsbenen vilket paverkar
rorligheten i armarna.

— Det finns personer med den mutationen som aldrig brutit sig, men
de bildar ofta mer kallus in andra, siger Eva Astrom.

Benskorhet och bentiithet — vad ér vad?

Benskorhet innebar forsdmrad benstyrka som predestinerar
individen till 6kad frakturrisk. Bentdthet ar hur mycket kalk det
finns i skelettet (mats vid bentdthetsmitning).

Friska barn har storre risk for benbrott &n vuxna. De har lagre
bentéthet, det vill siga mindre kalk i skelettet. De har &ven mer
gracilt skelett (tunnare ben) och de har dartill en lagre
riskmedvetenhet och ett annat rérelsemonster 4n vuxna har. Risken
for att fa en fraktur under barn- och ungdomsaren ar 50 procent for
pojkar och 30-40 procent for flickor.

Symtom vid OI

OlI leder till symtom fran vévnader dir det finns mycket kollagen
typ 1. Frakturer, felstillningar och skolios dr vanliga symtom fran
skelettet. Relativt ovanligt ar basildr impression eller invagination,
vilket innebar att Oversta delen av halskotpelaren dr beldgen for
langt upp i foramen magnum 1 skallbasen. Om detta &r uttalat kan
det ge neurologiska symptom.

Manga med OI har ocksa dentinogenesis imperfecta, DI, vilket gor
att dentinet i tdnderna &r paverkat i varierande grad och kan
forsdmra téndernas héllfasthet och funktion.

Ungefar hilften av individer med OI har paverkan pa horseln,
oftast med debut i tonaren eller som vuxen. Horselpaverkan
varierar ofta &ven mellan individer i samma familj som har OI. Det
finns ingen tydlig korrelation mellan horselnedsdttningen och OI-
typen. Vid behov dr behandlingen hdrapparat, stapedectomi (en
operationsmetod) eller cochleaimplantat.

Bla ogonvitor forekommer vid de flesta Ol-typer, vilket beror pa att
hornhinnan &r tunnare centralt.

— En dansk registerstudie visar att barn med OI 16per 6kad risk att
behdva glasdgon pa grund av nedsatt synskirpa.

Overbojliga leder ir mycket vanligt.
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Tre av fyra rapporterar att de far bldmdrken littare dn andra och
vissa har 6kad blodningsbenédgenhet, vilket ar viktigt att veta infor
operation (blodningsbendgenhet undersoks en gang per individ via
blodprovstagning).

Aven i hjértats klaffar finns kollagen typ 1. Likare bor vid
rutinkontroller lyssna med stetoskop vid lédkarbesok, dd hors det om
det finns ett blasljud pa hjartat. Om det finns blasljud utreds och
behandlas det p4 samma sitt som for personer som inte har OI.

En del upplever smdrtproblematik vilket bor efterfragas vid
lakarkontroller for att utréna vad som utléser smérta, och hur man
bist undviker samt behandlar den.

Okad svettning ir vanligt men ofarligt.

Malign hypertermi (symtom under sévning med vissa
narkosmedel) forekommer, men dr mycket sillsynt.

Andningsproblem @r ovanligt forutom vid svarare form av OI.

— Har man svar skolios eller 4r mycket kortvuxen, sa att lungorna
ar sma eller har svért att {4 plats, kan det vara motiverat att kolla
upp andningen. Men for de allra flesta ar lungkapaciteten normal,
siger Eva Astrom.

Hur stélls diagnosen?

Niér diagnosen Ol stills tittar man pa kliniska symtom
(svérighetsgrad pa skelettpaverkan och eventuella symtom fran
andra organsystem). Aven familjens sjukdomshistoria vigs in och
DNA-analys gors allt oftare. Oftast gors skelettrontgen och
bentdthetsmitning. Skelettomsittningsprover kan tas i blod och
urin.

Det gér ocksé att genomfora prenatal diagnostik, alltsd diagnostik
under fosterstadiet. Det gors med ultraljud och/eller DNA-analys
frén navelstrangsprov.

Multiprofessionellt team

Eftersom OI ger symtom i ménga olika delar av kroppen &r det
viktigt att vrden ges av ett team med flera professioner. Det kan
till exempel vara neurolog/habiliteringslékare, sjukskoterska,
barnskoéterska, fysioterapeut, arbetsterapeut, ortopedkirurg,
ortopedingenjor, rontgenldkare, genetiker och tandlikare.
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Behandling
Symtomen som OI medfor behandlas framfor allt genom:

* Fysioterapi och fysisk aktivitet.

* Arbetsterapi (hjadlpmedel, ortoser).

* Ortopedisk operation. De flesta med medelsvar eller svar OI
behover intramedulldr mérgspikning i larben/underben.

* Medicinering med bisfosfonat. Pamidronat ér en intravends
infusion som ges en gang i manaden till barn med
kotkompressioner (lindrig till svar form) fran 2 till 3
manaders alder. Tonaringar och vuxna far bisfosfonat
intravendst eller via tabletter.

* Smidrtstillande likemedel (och vid behov kontakt med
smartteam).

* Stamcellstransplantation (forskningsstudie pagér).

* Genterapi — trolig framtida behandling!

Bisfosfonater

Personer med OI har ofta 6kad benomséttning. Bisfosfonater
minskar benomsittningen, okar bentitheten och leder oftast till
forbéttrat allméntillstdnd och hos yngre barn, med 6kad kothdjd
(minskade kotkompressioner) och farre benbrott.

Det dr inte en botande behandling, men den &r effektiv och lindrar
symtomen vid OI. Jimfort med tiden innan bisfosfonatbehandling
introducerades vid OI fortsitter ldngdtillvixten langre under
barndomen.

— Det dr viktigt med langtidsuppfoljning eftersom vi inte anvint
medicinen i s& manga ar dnnu. Men det ar tydligt att det finns
ménga positiva effekter, siger Eva Astrom.

Att tinka pa vid narkos

* Risk for overrorlighet i nacken.

* Risk for basildr impression. (P& grund av att skelettet ar
mjukt kan en inbuktning av skallbasen uppsté sé att 6vre
halsryggraden forskjuts uppat.)

* Kontrollera blédnings- och koagulationsprover.

*  Var forberedd pé blodning.

*  Var forberedd pa hypertermi.

* (Lat helst en fordlder lyfta barnet till operationsbordet).
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Att tinka pa vid fraktur

e Litta gips/skenor bor anvéindas. Pa spadbarn anvéands vadd-
lindor.

e Femurstriack bor undvikas (forutom kort i avvaktan pa
operation), istéllet reckommenderas margspikning.

e Immobilisering bor vara sé kort som mojligt.
Mobiliseringshjélp och planering av en fysioterapeut kan
behovas.

Forebyggande behandling viktigast!

— Det allra viktigaste ar att forebygga negativ paverkan proaktivt!
Det gors bland annat genom att vara fysiskt aktiv och trina
musklerna, varvat med avslappning. Skelettet stiarks av att belastas,
siger Eva Astrom.

Darfor ar det bra att undvika att bli stillasittande, exempelvis efter
en fraktur. S& kort gipstid som mojligt ar att foredra. Stillasittande
leder béde till forlorad muskelmassa och osteoporos.

— Det &r ocksé bra att optimera nutritionen, for att undvika
kalkbrist, D-vitaminbrist och proteinbrist. Personer med OI kan
bland annat behdva D-vitamin under vinterhalvaret.

Fragor till Eva Astrom

Hur ofta ska barnen med Ol triffa Ol-teamet i Stockholm?

— Det ér individuellt och beror ocksé pa barnets alder. Vi vill
generellt trdffa de sma barnen lite oftare for att f6lja deras
utveckling. Ofta dr det ett bra tillfélle att traffa dem nér de precis
borjat std upp, da kan vi gora stora insatser. Har man lindrig OI
utan problem behover man inte besoka oss varje ar, utan frekvensen
anpassas utifran individens behov. Barn med svérare form av OI
bor bedomas vid tvé-tre ménaders dlder for information till
vardnadshavare och stillningstagande till medicinering. I samband
med det planeras ocksa for eventuell profylaktisk uppritning av
bojda ben och sé kallad intramedulldr mérgspikning.

Vilka fritidsaktiviteter avrdder ni ifidn for personer med OI?

— Vi avrader inte fran sérskilt mycket utan anser att varje familj far
avgora sjilva. Generellt kan man siga att stillasittande ar det allra
sdmsta och vi uppmuntrar till rorelse och aktivitet. Jag har traffat
barn med lindrig OI som héller p4 med bade parkour och freestyle-
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skidakning, dven om just dessa aktiviteter kanske inte ar vad vi
skulle betrakta som de mest lampliga aktiviteterna. Men det finns
ocksé exempel pa saker vi faktiskt avrader ifran, exempelvis fall-
skdrmshoppning dir man hoppar sjilv och inte gor ett tandemhopp.
I mgjligaste man bor man undvika skumpiga aktiviteter i sittande
och hoga eller langa hopp.

Hur ser ni pd att ge tillviixthormon till barn med OI?

— Tillvaxthormontillskott har ingen effekt for den som inte lider
brist pa tillvaxthormon. Den kan ha en tillfallig effekt som sedan
planar av. Vad vi vet dr att man vixer battre om man ror sig och
belastar sitt skelett. Den medicinska behandlingen med bisfosfonat
har ocksé effekt, men det kan ju bero pa att den gor att barnet ror
sig mer smaértfritt och dirmed belastar sitt skelett mer. Avsaknad av
belastning pé skelettet leder till minskad blodgenomstromning och
muskelutveckling vilket paverkar tillvixtzonerna och forsamrar
tillvixten.

Hur ser smdirtbilden ut hos barn med OI?

— Manga uppfattar det som att barn med OI har en hog
smarttroskel, sdrskilt de som haft ont hela livet. Langvarig smirta
kan gora att man hittar strategier for att minska smartan. Det
vanliga &r att barnen inte pratar s girna om att de har ont.
Symptom pé smérta kan vara simre ork att promenera eller springa,
att barnen inte orkar vara aktiva hela skoldagen och/eller att de ar
mycket trotta efter skoldagen. En del kanske ar rddda att de ska fa
nya fysiska restriktioner om de berittar att en aktivitet gjort ont.

Lukas #r sex ar och har OI typ I. Han kom till Agrenskas
familjevistelse tillsammans med sin mamma Emma, sin pappa
Christian och sin lillasyster Ronja, som &r tva ar.

OI finns i Lukas familj sedan flera generationer tillbaka. Nar hans
mormor foddes i borjan av 1950-talet fick hon diagnosen, och
samtidigt uppticktes det att hennes pappa och faster ocksa hade OI,
utan att de vetat om det.

— De hade nog ungefdr samma fysiska forutsattningar som jag har
haft, men pé den tiden fanns ju mycket mindre stod att fa. Min
mamma och hennes syster, som ocksa hade OI, levde vildigt
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skyddat eftersom alla var radd att de skulle skada sig. Min mormor
hédmtade dem pa raster och skollunchen for att de skulle exponeras
sa lite som majligt for risk, siger Emma.

Nér Emma sjilv foddes kunde ldkarna se att hon hade haft benbrott
pa bada larbenen, men frakturerna var redan likta. Aven hon
diagnostiserades med OI. Emma har en storebror som inte har OI,
och efter att hon fatt sin diagnos valde hennes fordldrar medvetet
att inte skaffa fler barn.

— De ville se till att ha tillrackligt med tid for mig och min bror om
jag skulle drabbas av ménga frakturer och behdva genomga
tidskrdvande operationer. Men jag har varit véldigt lindrigt drabbad
faktiskt, sager Emma.

Hon har brutit sig nadgra ganger och i nio-tiodrséldern fick hon
besvir av kotkompressioner i ryggen. Hon fick véldigt ont och
smirtan kunde forsdmras av vildigt sma rorelser, som nir hon
ryckte till av att ndgon cyklade forbi henne lite for néra.

— Jag fick kontakt med OI-teamet nir det startade i borjan av 1990-
talet och borjade medicinera med bisfosfonat da, i tioarsaldern. Det
gjorde att smirtan i ryggen blev mycket lindrigare.

Idag har hon kvar kidnningar i ryggen, men inga stora besvar.

Som vuxen trédffade Emma Christian. Nér det blev aktuellt att
skaffa barn visste de att sannolikheten att barnet skulle f4 OI var 50
procent.

— For mig har det aldrig varit en faktor som paverkat min
instéllning till att skaffa barn. Vi har aldrig funderat i termer av att
’ta risken eller inte’. Ol &r en funktionsnedsittning, men den
hindrar dig inte ifran att leva ett bra liv. Det har ju bade jag och min
mamma gjort, siger Emma.

Hon beskriver ocksa hur sjukdomen gett henne perspektiv som hon
inte skulle ha fatt annars, och att hon upplevt det som positivt. OI
har 6ppnat en virld hon inte skulle ha sett utan sin diagnos.

— OI ir ett medfott genetiskt tillstind som orsakar skelettfragi-
litet. Tillstindet orsakas av att byggstenarna av typ 1-kollagen
ar paverkade.

Det siger Giedre Grigelioniene, docent, barnlikare och klinisk
genetiker vid Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm.
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Det finns manga gener som ser till att kollagenet i kroppen ska
fungera. Mutationer i nigon av dessa gener kan leda till att
molekylerna i kollagenet ér forandrade, eller till att molekylerna
som medverkar i produktionen av kollagenet dr paverkade.

— Om en kopia av kollagengenen saknas helt, men en annan kopia
ar frisk, orsakar det lindrigare former av sjukdomen. Om varannan
molekyl istillet dr trasig orsakas svérare former, sdger Giedre
Grigelioniene.

Om samma gener som styr kollagenbildning har betydelse for
utveckling av andra organ kan dessa organ bli paverkade hos
personer med OI. Dessa former dr dock mycket séllsynta.

Ol orsakas av en genetisk mutation

Varje individ har fatt hilften av arvsmassan frdn sin mamma och
hilften fran sin pappa. Anlagen, alltsé generna, finns i cellkdrnan i
kroppens celler. Det finns drygt 21 000 gener pa de hoptvinnade
DNA-spiraler som formar 46 kromosomer (23 kromosompar). |
varje cell finns samma uppsittning gener, men olika gener &r aktiva
1 olika celler.

Alla minniskor har variationer i sina gener, men bara en del av dem
ger upphov till symtom. Néar man talar om mutationer syftar man
ofta pa de fordndringar som leder till sjukdomstillstand.

Eftersom generna utgoér mallar for olika proteiner i kroppen kan
mutationer medfora konsekvenser nir proteinerna ska bildas. Det
kan beskrivas som att det blir "’fel i koden” for just det proteinet.
Ungefir tva procent av det ménskliga DNA:t (alla gener) ar
kodande, det vill sdga utgér mallen for ett protein. 98 procent av
arvsmassan kodar inte for aggvitor/proteiner och funktionen av
denna del av arvsmassan &r oklar. Det forskas mycket om den.

Genetiska fordandringar kan paverka gener och kromosomer pa
olika satt. Ett ’stavfel” i den genetiska koden (att en av
byggstenarna ér fel) kallas punktmutation. Det kan ocksa fattas
eller finnas extra genetiskt material pa genen, vilket kallas deletion
respektive duplikation. Translokation @r att en bit av en kromosom
bytt plats med en annan kromosom och inversion att en bit
genetiskt material vridit sig 180 grader.

— Alla typer av fordndringar kan antingen &drvas frdn nagon av
fordldrarna eller uppsta spontant hos barnet. Nar mutationen &r
nedirvd dr sannolikheten storre att samma fordldrapar far fler barn
med samma diagnos.

Lindriga former av OI kan vara nedirvda, men ocksa uppsta for
forsta gangen hos individen, som en nymutation. For att ta reda pa
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mer om drftligheten och vilken typ av mutation det handlar om kan
familjen f4 genetisk vigledning.

Olika nedirvningsmonster

Hos 80 procent av personerna med OI orsakas tillstandet av
fordndringar i generna COLIAI och COLIA2. Det ar vanligast att
sjukdomen &rvs autosomalt dominant, vilket innebir att det racker
att den ena genen (frdn mamman eller pappan) har den genetiska
forandringen, for att barnet ocksé ska fa sjukdomen.

Ibland arvs OI autosomalt recessivt, vilket innebir att bada generna
maste ha forandringen for att barnet ska fa sjukdomen. Om gener
pa X-kromosomen skadas blir pojkar sjuka eftersom de bara har ett
X. Sjukdomar som nedérvs pa detta sitt kallas X-bundet recessiva.

Tidig diagnostik

Moderkaksprov eller fostervattenprov i vecka 11-12 kan pavisa
genetiska fordndringar redan under fosterstadiet, om det finns en
kénd mutation inom familjen. (Om mutationen inte &r kind i
familjen ar denna tidiga fosterdiagnostik inte mojlig.)

— Svérare former kan upptickas dven med ultraljud i vecka 16-18,
eftersom paverkan pa skelettet, med benbrott, syns tidigt, sdger
Giedre Grigelioniene.

Vid avdelningarna for klinisk genetik pa landets universitetssjukhus
finns majlighet att gora sa kallad preimplantatorisk genetisk
diagnostik, PGD. Det innebar att man gor en IVF-behandling
(provrorsbefruktning) och testar varje embryo for sjukdomen.
Darefter viljs ett friskt embryo ut och aterinfors i livmodern.
Regler kring fosterdiagnostik skiljer sig at mellan olika delar av
landet.

— Men alla bérare av anlag for genetisk sjukdom, med risk for att
deras barn ska drva sjukdomen, har rétt till en sddan diagnostik.

Den nya genetiken

Pé senare tid har metoderna for DNA-analys utvecklats enormt
mycket. Idag dr det mojligt att gora en sé kallad genom- eller
exomsekvensering, vilket innebér att man kan kartldgga en persons
hela DNA. (Genom ir hela arvsmassan, exon de kodande delarna,
mindre dn tvd procent av genomet).

— Helexomsekvensering dr en mycket billigare och snabbare metod
som bara laser de delar av koden som kodar for proteiner. Med
denna kan man hitta mindre mutationer, men inte strukturella
avvikelser (som deletioner och inversioner), siger Giedre
Grigelioniene.
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Olika kliniker anvénder sig av olika metoder, och det varierar i hela
landet. Den djupaste undersokningen man kan genomga ér
genomsekvensering, som anvinds ofta bade for kliniska
undersokningar och forskning nér man med andra metoder inte
hittar den genetiska fordndringen som orsakar sjukdomen hos en
individ. Ibland anvdnder man undersékningar av alla kdinda gener
hos savidl mamma och pappa som barnet, for att kunna hitta
sjukdomsorsak hos barnet.

Fragor till Giedre Grigelioniene

Min son har OI typ 1. Kan han, om han vill bli pappa som vuxen,
fa gora PGD infor en graviditet dven om han och partnern kan fi
barn pd naturlig viig?

— Din son och hans partner kan diskutera om de vill gora PGD eller
inte. Det beror pa hur han ser pa sitt eget tillstdnd och hur viktigt
han tycker att det dr att barnet inte far samma tillstdnd som han
sjalv har. Om han vill har han ritt att be om stod for att kunna fA ett
barn som inte har OI. For att fa det stodet vander man sig till
avdelningen for klinisk genetik pa nagot av de storre sjukhusen i
landet. Dar kan man fa genetisk utredning (for att hitta mutationen
som orsakar hans OI), genetisk vigledning samt personligt
anpassad information.

Lukas i mamma Emmas mage

Nér Emma blev gravid fanns det hela tiden en medvetenhet om att
barnet kunde ha OI.

— Vid ultraljudsundersokningen i vecka 18 kunde lékarna se att
larbenet var bojt. Muskeln hade blivit starkare @n skelettet vilket
hade spint benet lite som en pilbage. Da forstod vi att barnet med
storsta sannolikhet hade OI, sdger Christian.

Paret fick gé pa lite titare kontroller och gora fler ultraljud for att
halla koll. Vid en av undersokningarna var Eva Astrom fran OI-
teamet med, s& det fanns beredskap for att ta hand om Lukas redan
innan han foddes.

Emma hade i hela sitt liv fatt hora att det var kejsarsnitt som géllde
om hon skulle foda barn, men infor forlossningen fick hon plotsligt
vélja om hon ville foda vaginalt eller inte.
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— D4 kédnde jag bara nej nej nej. Jag har forberett mig for
kejsarsnitt, det var alldeles for sent att borja tinka i andra banor,
sdger hon och skrattar.

Sa en dag, vecka 38+3, foddes Lukas med planerat kejsarsnitt, och
rummet fullt av sjukvardspersonal.

— Det var sdkert dubbelt s manga som nir lillasyster Ronja, som
inte har OI, foddes nigra ar senare, ocksa det med kejsarsnitt, sdger
Christian.

— Att s& manga var med berodde forstds pa risken att nagot skulle
hinda Emma eller Lukas. Men det var ocksé extra mycket folk
dérinne pa grund av att studenter var intresserade och ville vara
med. Det kéndes bara kul att vi kunde bidra med ny information till
sjukvarden.

— Den ortopediska strategin for barn med OI har utvecklats
mycket de senaste dren. Nu arbetar sjukviarden mer
forebyggande én tidigare, rontgar séllan, och har gitt ifran att
gipsa till att anvinda polstervadd som linda runt benbrott.
Det siiger Henrik Wehtje som ér ortoped och overlikare i OI-
teamet for barn, vid Karolinska universitetssjukhuset i
Stockholm.

Niér det géller unga patienter med OI &r strategin inom sjukvarden
att arbeta profylaktiskt, forebyggande, istéllet for att vénta tills
barnet far en fraktur.

— Vi har en hog ambition att rdta upp larben och underben
kirurgiskt sa tidigt som mojligt och sedan halla dem raka. Det
géller numera dven 6ver- och underarmarna. Extremiteternas
position och ldget for spikarna avgor hur nésta operation gar, siger
Henrik Wehtje.

Efter ett kirurgiskt ingrepp fixeras frakturer med vadd som lindas
och tejpas. Det ben som har en fraktur lindas ménga varv med vadd
for att bli stabilt. Frakturldkningstiden gar fort pd sma barn. Det
kan ta en vecka for en nyfodd att 1ika en larbensfraktur. Nar barnet
blir dldre tar det ldngre tid.

— For den som inte kan belasta sitt skelett tar det langre tid. Barnet
ska std och successivt ta steg sé tidigt som mojligt, och i borjan
flytta sig runt med hjélp av gdnghjdlpmedel. Belastningen ar lika
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viktig som operationen. Det dr den som gor att det laker snabbare,
sdager Henrik Wehtje.

De barn som inte kan stddja pa benen ska uppmanas att ligga i
sdangen och trycka ifran sa mycket det gar si att skelettet blir
belastat. Nar det gatt cirka tva veckor ska forbanden helst tas av.

Teleskoperande margspikar

Sedan 2011 anvénds sa kallade teleskoperande mdrgspikar. De
foljer benets langdtillvixt genom att teleskopera, forldngas av sig
sjdlva av barnets tillvéxt.

— Barnet som har teleskoperande mérgspikar behover inte opereras
for att byta spikar lika ofta som nér fixa spiklangder anvénds. Det
ar en stor fordel, sdger Henrik Wehtje.

Den teleskoperande Fassier-Duval-mérgspiken utvecklades i
Montreal och har anvénts i USA och Kanada sedan 2001. I Sverige
anvinds den sedan 2011.

— Nu nio ar senare har vi genomfort totalt 121 operationer pa 60
patienter, och satt in 164 teleskoperande spikar, sdger Henrik
Wehtje.

Av de 77 forsta spikarna sitter ungefar hélften i larben, knappt
hilften 1 underben och en mindre andel i en 6verarm. 13 procent
har fatt ndgon typ av komplikation (en har fétt en djup infektion, 1
nervpaverkan, 4 spikar har inte teleskoperat som forvintat).

9 procent (7/77) behovde ateropereras, daribland de fyra spikarna
som inte hade teleskoperat.

— De var samtliga bdjda vilket sannolikt orsakats av att barnet
ramlat och bojt sin spik. I bojt 14ge kan spiken inte teleskopera,
sdager Henrik Wehtje.

Det mest positiva resultatet for barnen ar att de ként betydligt
mindre smérta efter operationen. Fore operation hade fler an tre av
fyra smaérta. Efter operationen géllde det ungefar en av fyra.

— Studien av de patienter som fick de 77 forsta margspikarna visar
ocksé att forflyttningsformagan okat. Fler kunde exempelvis ga
utan hjdlpmedel.

Frakturlikning vid Ol

Barn som har OI ldker pa samma sdtt som barn som inte har OI.
Det ér viktigt for alla barn att tidigt belasta skelettet, det kortar
lakningstiden.

— Vi brukar tala om en ond cirkel som vi i storsta mojliga man vill
undvika. Det handlar om att barn som féar en fraktur ofta
immobiliseras for lange, vilket gor att skelettet blir skorare och
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risken for nya frakturer 6kar. Det ar darfor det dr sa viktigt att inte
gipsa in for ldnge vid en fraktur.

Med erfarenhet och kunskap gar det att forutsdga ldkningstiden for
att minimera immobiliseringstiden:

» Larbensfraktur: nyfodd 1 vecka, tondring 4-5 veckor,
vuxen 6-8 veckor.

* Underarmsfraktur: barn 2-4 veckor, vuxen 4-6 veckor.

* Underbensfraktur: barn 3-4 veckor, vuxen 6-8 veckor.

* Finger/tafraktur: 2 veckor.

Generellt géller: ju lagre alder, desto kortare lakningstid.

Frakturstrategi for barn under tre ar

For smé barn &r det besvarligt med tungt gips. D& anvénds istillet
“mjukgips” som bestér av vadd, elastisk linda och tejp.

— Mjukgipset dr latt och ramlar av ndr barnet forsoker borja ga

igen. D4 behovs det inte heller ldngre, sdger Henrik Wehtje.

Hard- eller plastgips behdver som regel inte anvidndas pa barn med
OL

— Dessutom rontgar vi s sillan som mojligt. Dagens
rontgenmetoder anvénder betydligt lagre straldoser dn tidigare, men
det dr anda bra att minimera exponeringen for varje person.

Frakturstrategi for barn dver tre ar

Nir ett barn haft tva frakturer i samma ben inom ett ars tid 6ver-
viger man operation diar man sétter in margspikar. Det géller ocksa
vid instabila frakturer (alltsé frakturer som ror sig, inte hélls pa
plats), eller nir benet har en kurvering som dverstiger 20 grader.

— Vid stabila frakturer utan felstillning kan det ricka att
gipsbehandla, dd med mjukgips, sdger Henrik Wehtje.

Overarmsstrategi

Vid en fraktur och/eller nir 6verarmen dr svag och deformerad
overvigs upprittning och margspikning.

— Vi véntar dock ofta lite ldngre innan vi profylaktiskt rdtar upp en
Overarm &n ett larben, vilket beror pa att armarna belastas mycket
mindre &n benen (och utsétts for en lagre frakturrisk).

Efter en 6verarmsoperation anvinds mitella eller mjukgips i tva
veckor, aldrig hardgips. Rontgenkontroller genomfors sparsamt.
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Underarmsstrategi

Aven gillande underarmar dvervigs upprittning och mérgspikning
om armen &r svag och deformerad, eller vid fraktur.

— Jag tror att vi ska vara lite mer proaktiva framat och tidigare vélja
att rita upp och margspika underarmar. Det finns inga sjélvklara
riktlinjer for ndr det ska goras, utan vi maste bedoma det fran fall
till fall, sager Henrik Wehtje.

Vid operation av underarmar anvinds icke-teleskoperande
margspikar. Precis som efter dverarmskirurgi anvénds mitella eller
mjukgips under tvd veckor efter operation, och rontgenkontroller
sker sparsamt.

Strategi vid hoftvarus

Felstillning i hoften kan leda till minskad gangforméga och
forsamrad rotation och abduktionsforméga (rorelse av en kroppsdel
i frontalplanet, till exempel nidr man for isdr armarna eller benen).
Genom operation kan man se till att musklerna far béttre hivarmar.
Det gor ofta att barnet pa sikt orkar ga langre utan att bli trott.

Larben- och underbensstrategi

Vid vilja till staende (1-3 ars dlder) genomfors forebyggande
upprittning av benet, inklusive méirgspikning. Mérgspikning
anvinds ocksé vid en eventuell 14r- och underbensfraktur. Efter
operation anviands mjukgips, under sa kort tid som mojligt, ofta
tva-tre veckor.

Barnen rekommenderas att borja belasta benet tvéa-tre veckor efter
ingreppet. Rontgenkontroller sker arligen eller vartannat ar.

Fragor till Henrik Wehtje

Kan vi be om mjukgips hos vilken ortopedtekniker som helst?

— Tyvirr inte. Den kunskapen finns inte dverallt, men pé storre
sjukhus dir personalen oftare stter pa spaddbarn med frakturer
brukar kunskapen finnas. Ni som foréldrar kan alltid tipsa dem om
att de kan ta kontakt med oss i Ol-teamet for att fa mer information.
Vi har bland annat gjort en video som visar hur man ska g tillviga.

Kan vuxna med OI ocksa fa teleskoperande mirgspikar vid
operation av benbrott?
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— Ja, det skulle de absolut kunna fa om det var upp till mig att
bestimma. Det skulle fungera vil och har minga fordelar. An s&
lange har dock ingen vuxen svensk med OI fétt en sadan spik
inopererad vid en fraktur. Daremot &r det flera vuxna som har fatt
teleskoperande spikar inopererade nér de var barn.

Som for alla nyblivna fordldrar foljde en omtumlande tid for Emma
och Christian och deras nyfodde son. Lukas borjade inte andas
direkt ndr han kom ut, och fick starta livet pa sjukhusets
neonatalavdelning. Han vdgde tre kilo och var 45 cm lang vid
fodseln, med nagot storre huvudomfing dn andra nyfodda brukar
ha.

— BVC visste inte sdrskilt mycket om OI utover vad jag kunde
berétta, s vi kinde oss mer hemma hos Ol-teamet pa Astrid
Lindgrens barnsjukhus, som vi hade kontakt med fran start, berdttar
Emma.

— Kontrollerna som Ol-teamet genomforde kéndes mer korrekta
eftersom de jaimforde Lukas med kurvor anpassade till hans OI-
diagnos, inte med genomsnittskurvorna for alla barn.

Familjen fick kontakt med en arbetsterapeut som visade hur de
kunde halla Lukas fotter for att minska risken for felstéllningar i
hans mjuka skelett.

— Jag minns att han 1&g som en liten groda, med sina bojda ben
invikta mot kroppen, berittar Emma.

Forsta gangen Lukas brot sig var han tre manader. Han satt dé i
pappa Christians famn i singen och skulle fa lyssna pé en saga.

— Jag skulle bara skumpa bak med rumpan for att sitta upp lite
battre, ndr jag horde ett klick. Emma horde det dnda fran
vardagsrummet. Det var saklart en fasansfull kinsla, beskriver han.
Lukas skrek inte s mycket och forst funderade fordldrarna pa om
nagot kanske hade hoppat ur led och sedan hoppat ritt igen. Men
de mirkte snart att Lukas gnydde nir de tog pé benet. Pa sjukhuset
visade det sig att larbenet hade gétt av.

— De gipsade inte utan lade bara ndgon létt binda runt benet. Efter
nagra dagar borjade han sprattla igen och da visste vi att han inte
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hade ont langre. Lakningen gar otroligt fort pa s& sma barn, sdger
Christian.

Nér Lukas var omkring ett ar larde han sig att gd. Han ramlade och
tog emot sig med hinderna och brot sig igen.

— Aven da lindade de bara armen och sa att den skulle rita ut sig,
trots att den sag sned ut.

Sedan dess har Lukas brutit sig ytterligare ndgon gang i armen, nér
han gled ner frén ringarna i ett utegym nira familjens bostad, och
han har ocksa haft ett par sméfrakturer i fotterna. Foréldrarna vet
att han inte kommer att gipsas nér han bryter sig, men brukar dka
till sjukhuset anda for att sidkerstilla att benet ligger rétt och inte
laker fel. Eftersom de bor i Stockholm kan de dka direkt till Astrid
Lindgrens barnsjukhus dir Ol-teamet finns.

— Nu for tiden bryter sig Lukas alltmer séllan, samtligt som han ror
sig mer och mer. Han far bldmérken Gverallt men det tyder ju pa ett
aktivt liv, vilket ar jattebra, sdger Christian.

— Att vara aktiv och delta i vardagens aktiviteter ir viktigt for
alla. For personer med OI kan det innebira en del utmaningar.
D4 kan individuella anpassningar behévas for att skapa

forutsiattningar for ett gott och aktivt liv.
Det siiger Eva Jonsson som ar arbetsterapeut i Ol-teamet pa

Astrid Lindgrens barn- och ungdomssjukhus i Stockholm.

Enkelt uttryckt kan man séga att arbetsterapeuter tittar pd om barnet
kan genomfora de aktiviteter som forvéntas for hens alder. Om inte,
vad behovs for att hen ska kunna genomfora aktiviteterna?

— Ibland kan det handla om att stotta barnet att hitta rétt teknik att
genomfora en aktivitet. Ibland handlar det om att fa 6va och tréna,
och ibland behover vi anpassa omgivningen, exempelvis med
hjédlpmedel. Det kan vara en annan sorts sax eller en stabilare stol
till exempel, sdger Eva Jonsson.

Handfunktion

Hos barn med OI undersoker arbetsterapeuter ofta handens
rorlighet for att se om det finns en dverbdjlighet. De tittar ocksa pé
rorlighet (som kan vara minskad exempelvis efter en fraktur) och
armarnas rackvidd, samt undersdker om barnet har styrka och
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uthéllighet nog att kunna skriva och utfora andra aktiviteter med
hianderna. Handstyrka mits med métinstrumentet GRIPPIT.

— En del barn har svért att fi till ett bra grepp och da blir ocksa
uthélligheten sdmre.

En del barn med OI &r ocksé begriansade pa grund av smirta. Eva
Jonsson berittar om en flicka med OI som fick ont i sitt finger nér
hon spelade piano. Man provade da flera metoder, som att tejpa
fingret med kinesiotape, att bygga en liten ortos till fingret och att
trdna handstyrkan.

— For den hér tjejen var det handtrdningen som fick bast effekt,
sager Eva Jonsson.

For att lattare kunna skriva finns grepp att fiasta pa pennan som gor
det lite enklare att halla den utan att behdva trycka hart. Det kan
underldtta att skriva det mesta pé en dator istéllet for med penna.

Vardagsaktiviteter

Det ér viktigt att kunna gora saker man vill gora, men ocksa det
man behdver och méste. Det inkluderar bland annat att skta den
personliga varden, kunna kli pa sig, duscha, gé pa toaletten,
forflytta sig, sova bra och éta.

For barn med OI kan exempelvis frakturer, smérta, uttrottbarhet,
begransad rickvidd och 6verbojliga leder paverka deras formaga att
utfora aktiviteter.

— Genom olika anpassningar kan man mojliggdra for barnet att gora
aktiviteterna.

Exempel pd anpassningar:

e ”Smart design” (smart utformade saker som finns i vanliga
handeln) och hjalpmedel.

e Miljoanpassningar, exempelvis bostadsanpassningar.

e [Extra tid.

e Dosera energin — ldgga energin pa rétt saker.

For att en person ska kunna skota sin personliga vard ska saker vara
stabila och nabara. En pall kan underlitta i badrummet, liksom
exempelvis handtag att halla i pa toaletten.

Nir det géller kldder kan det vara bra att tinka pa att ha rymliga
klader i stretchmaterial, som é&r ldtta att ta pa och av. En del
personer med OI kénner sig ofta varma och tycker om klader i
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luftiga material. For att underlétta pa- och avkladning kan man
forstora knapphalen. Skor ska sitta stadigt pa foten och vara stabila.

Informera forskola/skola

— Det dr bra att informera personer som barnet traffar i exempelvis
skolan om diagnosen och hur tillstdndet paverkar vardagen for
barnet. Infor forskole- eller skolstart kan arbetsterapeuten besdka
skolan och se 6ver miljon, for att gora eventuella anpassningar
tidigt, sdger Eva Jonsson.

Det kan exempelvis handla om att vilja klassrum som ligger bra
till, och att se till att barnet far en optimal placering inne i
klassrummet. Barnet kan behdva gé fran lektionen lite tidigare dn
de andra for att slippa tringas i kapprummet.

Fritid och lek

Det ér viktigt for alla barn — och extra viktigt for barn med OI — att
vara fysiskt aktiva. Det ger battre motorik och stérker skelettet.
Men det kan vara bra att undvika sporter med hog skaderisk.

— Det &r bra att ha alternativa forflyttningssétt vid behov, exempel-
vis rullstol, cykel eller sparkcykel.

S6mn

For barn som har problem med smirta kan det vara bra med en
avlastande madrass. Det hjdlper en del medan andra upplever att
det blir for varmt med en sddan madrass, eller att det blir svart att
vénda sig pa den. Det ar viktigt att testa sig fram for att hitta det
som fungerar bast for varje individ.

Efter operation

Niér barnet opererats dr det bra att bibehalla dygnsrytmen i storsta
mdjliga mén, for att inte stora sdmnen. Barnet bor komma upp ur
sdngen sa tidigt som majligt efter en operation. Ha darfor lek-
arbets- och matplats for sittande i rullstol, istdllet for att tillbringa
dagen i sdngen. Planera och pabdrja rehabilitering direkt, forbered
gédrna redan innan operationen.

Efter operation dr det vanligt att man behover anvinda hjdlpmedel
som rullstol, kryckor och duschpall under en tid.

— Ett tips &r att be om sé kallade tigergrepp om barnet ska anvdnda
kryckor. Det ér annars létt att hen far domningar i hinderna, da de
vanliga greppen ar harda och kantiga.

Dokumentation nr 608 © Agrenska 2020 23



Osteogenesis imperfecta

Lukas borjar i forskolan

Nér Lukas var 19 ménader borjade han i forskolan. Forédldrarna
informerade personalen om hans benskorhet och bad dem ha ett
extra vaksamt 6ga pa honom.

— Det ér viktigt for oss att han far gora saker och testa sig fram utan
att kénna sig begriansad. Samtidigt vill vi saklart inte att han ska
bryta sig, det ar skitjobbigt att se honom ha ont nir nagot vél
hénder, sdger Emma.

Med tiden har Lukas blivit duktig pa att kéinna av vad han klarar
och inte. Han undviker studsmattan nir andra barn hoppar, och
kanner sjalv att en vanlig fotboll ar for tung att sparka pa.

— Det &r otroligt skont for oss att slippa bevaka honom hela tiden
och vara de som séger nej. Nar jag himtar honom och nagra spelar
fotboll sitter han ofta med ett ging kompisar och gor nigot annat,
spelar spel eller sé, sdger Christian.

Emma vill formedla till Lukas att han far vara med de andra, och
han far testa nya grejer.

— Han kommer alltid utméirka sig genom att vara kort. Och
eftersom det dr mer norm for mén &n for kvinnor att vara lang
kommer det sannolikt vara jobbigare for honom att vara kort &n det
varit for mig, som tjej, siger Emma.

Hon har i sitt liv upplevt sammanhang bade dir hon ként sig
utanfor pa grund av att ha OI, och dér hon ként sig utanfor pa grund
av att hon varit "’for frisk™.

— Jag var pa ett lager for barn med rorelsehinder nér jag var liten,
och dér var jag den enda som kunde gé. Jag fick hjdlpa de andra
och upplevde att jag inte syntes i den gruppen, beréttar hon.

P& konfirmationsldger blev det tvartom. Det sista Emmas mamma
ropade till ledarna och kompisarna var att ’nu maste ni komma
ihag att Emma har OI”, vilket forstés gjorde att alla var valdigt
forsiktiga med henne.

— Nar de gulliga och bara négra ar dldre konfirmationsledar-killarna
brottades med alla tjejer vagade ju ingen vara nidra mig. Mitt i
natten vickte de alla for att springa ut i skogen, men jag fick sitta
jamte pristen pa en filt och inte vara med. Det kédndes inte det
minsta kul.

Det géller att hitta en bra balans: viga risker noga men ocksé vaga
utmana sig sjadlv. Lukas &r bra pé att hitta 16sningar, han plockar
fram en pall eller ber kompisarna ta ner saker som han inte nar.
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For ett tag sedan borjade ndgra nya dldre killar i hans
forskolegrupp. Da blev det “lite kivigt” som Christian beskriver
det. Lukas kom hem och beréttade att de nya killarna inte trodde pa
att han ar sex &r, eftersom han &r kortare &n sina kompisar.

— Vi fick gé pa lite, prata med alla och berétta for barnen om Lukas
diagnos, berdttar Christian.

— Vi r och har alltid varit véldigt 6ppna. Jag vilkomnar alla fragor,
det ar viktigt att sprida information, sdger Emma.

I hostas borjade Lukas forskoleklass pa en storre skola, vilket har
inneburit att familjen har fatt informera ménga nya barn samtidigt
om hans benskorhet. Lukas &r ofta lugn med att forklara vad OI
innebar.

— *Jag ar kort for att jag har benskorhet, och det har min mamma
ocksd’, brukar han séga. Sen dr det inget mer med det. Barn
accepterar valdigt snabbt vad som géller, siger Emma.

Men det finns forstés situationer d4 han blir ledsen. An sé linge
beréttar han oftast for sina fordldrar om nagon sagt nagot elakt.

— Det dr verkligen en styrka, att han kan beritta for oss att ndgon sa
ndgot och att han inte médde bra av det. Jag kan inte forhindra att
barn sdger elaka saker, men jag kan se till att Lukas vet att jag
kommer agera pa det om och om igen tills det har blivit bra igen.
Dar ger jag mig aldrig, sdger Christian.

Fysisk aktivitet for barn med Ol

— Att rora sig ska vara nagot positivt for alla! For barn med OI
ar det extra viktigt med fysisk aktivitet, och det ir bra att borja
tidigt.

Det siger Kristina Lowing, fysioterapeut i Ol-teamet vid Astrid
Lindgrens barn- och ungdomssjukhus i Stockholm.

Det ér bra att borja bada barn med Ol i badbalja redan nér de &r
riktigt sma. Att fi rora sig i vatten ger barnet positiva upplevelser
och ar skonsamt for kroppen.

— Forbered gédrna sma barn pa att ndgot kommer att hinda, som nér
du ska lyfta eller kla pa barnet. Anvénd stora grepp och genomfor
forflyttningar i lugnt tempo. Barnet kanske inte forstar vad du
sdger, men lér sig snabbt att tolka kroppssprak och andra signaler,
sdger Kristina Lowing.
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Innan de sma barnen sitts i olika stolar med stéd dr det bra om de
byggt upp viss bélstabilitet for att skydda ryggen. Nar barnet lar sig
sitta sjdlv utan stod, ar det bra att placera kuddar runt hen for att
forebygga skador. Att sitta sig upp och lagga sig ner igen ér de
svaraste momenten i sittandet. Dem kan man trdna genom lek.

— Barn lér sig generellt mycket genom ”trial and error”, att prova
och misslyckas och prova igen. Men vi behdver anpassa miljon for
att hjélpa barn med OI sd att de inte skadar sig, sdger Kristina
Lowing.

Det finns méanga olika sitt att motivera barn till fysisk aktivitet och
traning. Ofta har barn stor egen nyfikenhet och drivkraft till rorelse.
De vill komma upp och kunna delta i aktiviteter utan att bli burna
eller lyfta, och ta del av de lekar och aktiviteter som de sjdlva blir
intresserade av och véljer. Manga vardagliga situationer erbjuder
mdjligheter till ”tréning”. Nér barnen blir lite dldre &r det bra att
forsoka hitta fritidsaktiviteter som de &r intresserade av och
motiverade att genomfora. Bra att tinka pa ar att bollsporter med
nit mellan lagen eller mellan de individuella spelarna, medfor lagre
skaderisker.

Det dr vanligt att barnen sjélva tidigt kénner att det ar bra att inte
utsitta sig for alltfor stora risker. For barn som vill ta det lugnare,
kan aktiviteter s som teater, korsang eller att spela
musikinstrument vara bra alternativ. Det dr viktigt att barnet ar
motiverat och sjélv uppskattar aktiviteten. Simning kan vara ett bra
komplement for att barnet dven ska fa en pulshdjande aktivitet.

Att tinka pa vid OI

Overrorlighet, skelettstyrka, smirtbild, belastning, muskelstyrka
och kondition r alla viktiga delar som tillsammans paverkar hur
barnet mar och fungerar.

Hur upptdcker man smdrta, virk och obehag?

e Hos ett litet barn med OI 4r sparsam motorisk aktivitet ett
tecken pa att barnet har ont. Smé barn har vanligtvis en
tydlig spontanmotorik.

e Forindrat rorelsemonster eller att en arm eller ett ben halls
still, kan ocksa tyda pa smarta eller obehag.

e Det ér vanligt att barnet undviker vissa aktiviteter som ger
smaérta, men kanske inte alltid beréttar varfor.

¢ Orolig somn kan ocksa vara tecken pa vark.

Dokumentation nr 608 © Agrenska 2020 26



Osteogenesis imperfecta

— Det ér vanligt att omgivningen inte forstar nér ett barn med OI
har ont eller kdnner obehag, eftersom de ofta inte tydligt visar eller
patalar sin smairta, sdger Kristina Lowing.

Belastning av skelettet har en positiv paverkan!

Osteoblaster bygger upp skelettet, medan osteoklaster bryter ner
det. Nér skelettet belastas blir osteoblasterna mer aktiva.

— Skelettet &r som starkast ndr vi dr omkring 25 ar. Darefter kan vi
behalla hallfastheten men inte dka den, sédger Kristina Lowing.
Skolan har en skyldighet att erbjuda alla elever fysisk aktivitet. Det
géller sjalvklart &ven barn med OI, 4ven om skolidrotten kan
behdva anpassas utifran varje enskilt barn, exempelvis for att
minimera risken for frakturer for ett barn med OI.

— Acceptera aldrig forslag som gar ut pé att barnet ska undvika
idrotten eller f4 mindre fysisk aktivitet 4n andra. Barn med OI har
om mojligt ett &nnu stdrre behov av att vara fysiskt aktiva och
belasta sitt skelett, &n andra barn har. Belastning starker skelettet
och det dr under barndomen som mdjligheterna finns att bygga upp
skelettstyrkan, sdger Kristina Lowing.

Overrérlighet / hypermobilitet

Manga barn med Ol belastar fotens insida, vilket kallas valgus eller
pronation av foten.

— Det hér beror pa att barnet har en dverrdrlighet i foten. Barnet kan
kénna att foten &r instabil och att hen létt vrickar foten. Det kan
gora ont efter att barnet gétt ldngre strackor och det kan ocksa leda
till att hen inte orkar gé s langt samt far svart att balansera pé foten
och riskerar att ramla. Inldgg och lampliga skor hjélper till att rita
upp foten och forhindrar att tillstdndet blir vérre, sdger Kristina
Lowing.

Barnen kan uppfatta att de har dalig balans, men det handlar oftast
snarare just om instabila fotleder. Genom inldgg och litta, stabila,
men inte for stora skor, kan foten belastas i en stabil position.

Hos barn &r foten mjuk och formbar, vilket gor att det &r léttare att

positionera foten pa ett bra séitt. Med stigande alder blir det svarare
nér strukturerna blivit mindre flexibla. Som vuxen kan det bli svart
att fa en korrekt fotposition om man snedbelastat under ménga ar.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser, déiribland osteogenesis
imperfecta. Under vistelsen pa Agrenska har barnen ett eget
anpassat program, med aktiviteter som ska bidra till att stiirka
deras delaktighet och sjalvkiinsla. Barnteamet ir noga med att
anpassa innehéllet si att dagens aktiviteter blir optimala for
varje barn.

Barn som har OI har olika kombinationer av symtom som
forekommer 1 varierande svarighetsgrad. Dessa leder i sin tur till att
vardagen péverkas i olika grad. Det ar darfor viktigt att alltid se
varje individs behov och forutsittningar. Med detta som
utgdngspunkt har veckans program for barnen och ungdomarna
utformats.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos &r alla forstas ocksa sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgr vi ifrén vid alla moten hiir pa Agrenska,
siger Bodil Mollstedt frdn Agrenskas barnteam.

Infor en familjevistelse tar personalen kontakt med barnets
fordldrar for att hora vad barnet behover och tycker om. De ldser
ocksa in medicinsk information om diagnosen och far input fran
barnens skolor. Dérefter skriddarsys veckans aktiviteter med
barnen. Aven syskonen fir ett eget program.

— Det finns flera former av OI och symtomen skiljer sig ocksa at
mellan individer med samma form. Ibland ar barnen ocksa
nyopererade eller har brutit sig. Vi anpassar aktiviteterna utifran
dagsform och intresse och forsoker att alltid analysera varfor en
aktivitet fungerar bra nir den gor det, for att kunna aterskapa de
gynnsamma omstandigheterna.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen p4 Agrenska #r att barnen
ska kénna sig delaktiga. Detta utgér ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hdlsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och funktions-
nedséttning. Modellen tar hdnsyn till kroppsliga, personliga och
omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. De ér alla lika
viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och for hur
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delaktig en person kan kénna sig. Eftersom en funktionsnedsittning
ofta dr bestdende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen
av dem), mycket viktiga.

— Det &r jatteviktig att alltid fradga barnet vilken typ av
omgivningsanpassningar hen vill ha eller behdver. Ofta gor vi
vuxna massor av anpassningar i all vilmening, som sedan kanske
inte anvénds eftersom det var nagot helt annat som barnet behovde
i sin vardag, sdger Bodil Mollstedt.

Ofta dr det bra med anpassningar som hela gruppen eller klassen
kan ha nytta av, inte bara barnet med funktionsnedséttning. Det blir
d& mindre utpekande och mer attraktivt for barnet att anvinda.

— Det kan till exempel handla om att man koper in flera
saccosdckar till ett horn av klassrummet istéllet for bara en som dr
specifikt tankt till en elev. Da kan alla som vill sitta sig dér.

Malséttningar under vistelsen

Att skapa en lugn och trygg miljo ar en av de specifika
mélsittningarna under vistelsen pa Agrenska. Det gér man genom
att arbeta 1 sma grupper och anpassa antalet personal efter behov.
Pa morgonen har den yngre gruppen en samling dér barnen far
traffa Kalle Kanin, som bor i en resvidska och har med sig olika
foremal som leder till aktiviteter barnen far prova pé. Aktiviteterna
ar anpassade utifran alder och formaga.

Under samlingen gar man igenom schemat for dagen och veckan:
med en tydlig struktur blir det léttare for alla barn att veta vad som
ska hinda och vad som forvintas av dem.

— Alla méinniskor anvinder olika metoder for att komma ihag och
strukturera fOr att kinna sig trygga. De allra flesta vuxna har
kalendrar och god kunskap om vad som forvéntas av dem pa jobbet
varje dag.

Att understodja och mojliggora bra aktiviteter ar ocksa ett mal.
Personalen utformar lekar och aktiviteter som stimulerar till
rorelse, men dr skonsamma och anpassas efter barnens formagor.
Fysiska aktiviteter varvas med mer stillsamma.

— Vid behov erbjuder vi rullstol, vagn eller kompisvagn till
aktiviteten, s att inte barnens energi tar slut redan innan vi sétter
igéng. Det géller till exempel om vi ska ga ner till stranden och
hitta pa ndgot dar, siger Bodil Mollstedt.

Tanken &r att alla aktiviteter ocksé ska kénnas roliga for barnen sé
att deras motivationsniva halls uppe.
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For att skapa en tillgdnglig miljé och framja sjdlvstdndighet och
delaktighet ser personalen till att gora leksaker, spel och bocker
tillgéngliga. Barnen ska inte behdva stilla sig pa en pall for att na
det de vill leka med.

— Personalen erbjuder ocksé stdd och hjilp s att barnen kan
komma ut och uppleva skogen, stranden och den vackra naturen
som finns hir runt Agrenska.

Inomhus finns mjuka dynor pa stolarna eller golvet och det finns
mojlighet att sitta i en soffa vid samlingarna. God belysning, hoj-
och sidnkbara arbetsplatser, penngrepp och vid behov
tidshjalpmedel hjdlper till att skapa en bra arbetsmiljo for barnen,
nir de jobbar med sitt skolarbete.

En mycket viktig aspekt under alla familjevistelser p4 Agrenska #r
att ge barnen mojlighet att triffa andra som 4r i samma situation. I
de moétena kan de kénna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska #r ocksd utformat for att
bidra till att 6ka barnens kunskaper om den egna diagnosen och
dess konsekvenser.

Skolans stod — elevens rittigheter och skolans skyldigheter

I skollagen betonas barnens ritt till anpassat stod. Lagen garanterar
alla elevers ritt att utvecklas sa langt som mgjligt utifran sina egna
forutséttningar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och erfaren-
heter, dé kickas den ”goda cirkeln” igdng. Den innebér att lust-
fyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. Da
uppmuntras utvecklingen.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se) eller kom-
munens resursteam kan hjélpa till med rddgivning. SPSM har till-
sammans med ett antal handikappforbund tagit fram DATE utbild-
ningsmaterial, som dr gratis och finns tillgdngligt for skolor att
anvinda.

Lds mer om vilket material som anvdnds under familjevistelsen pd
Agrenskas webbplats: agrenska.se
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Vuxna med osteogenesis imperfecta

Utover familjevistelserna genomfor Agrenska vuxenvistelser
for vaxna med sillsynta diagnoser. Flera vistelser for personer
som har OI har arrangerats genom aren. Specialpedagog Ann-
Catrin Rojvik berittade om erfarenheter fran dessa vistelser.

Barn med OI har kombinationer av symtom vilket skapar komplexa
konsekvenser. Nagot som fungerar toppen for en person behdver
inte vara ritt for en annan. Men det finns forstas ockséd méanga
gemensamma faktorer, och mycket man kan léra av varandra och
varandras erfarenheter.

En fokusgruppsintervju Agrenska genomfort med 20 vuxna som
har OI, gav foljande bild av hur de upplevt sin uppviaxt och sina liv
utifran olika aspekter:

Skola

Gemensamt for alla intervjuade var att de hade upplevt en stor
okunskap om OI hos personalen i skolan. En del vittnade om brist
pa anpassningar och bristande tillgénglighet i lokalerna. Andra
hade exempelvis hjidlp av automatisk dorroppnare, egen toalett och
horslinga.

— Manga lyfte problematiken med att sdrbehandlas, barn vill vara
som alla andra. En del personer berittade att de hade fatt *favorer’
under idrottsundervisningen vilket skapade utanforskap. Béttre ar
att gora anpassningar som fungerar for manga barn, exempelvis tva
olika hinderbanor att vilja mellan pé idrotten, och mjuka bollar
istéllet for harda, sdger Ann-Catrin Rojvik.

Manga beskrev omklddningsrummet som en utsatt situation. Men
generellt fungerade kamratrelationer bra for de allra flesta.

Yrkesval och arbete

De flesta av de tillfragade hade inte valt yrke utifran sin diagnos
och de forutsittningar den skapar. I efterhand upplevde ménga av
dem dock att det kanske hade varit bra att vélja med lite storre
omsorg.

— En del upplevde att de hade valt fel yrke pa grund av risk for
forslitningsskador. Andra hade blivit avradda ifran att utfora vissa

arbetsuppgifter som sedan visat sig fungera vil, siger Ann-Catrin
Rojvik.
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Anpassningar som hoj- och sinkbart bord och andra typer av
enklare anpassningar hade gjort stor skillnad i vardagen.

De tjugo intervjuade arbetade bland annat som forskolldrare,
radiopratare, egen foretagare, fysioterapeut, socionom, skribent och
foreldsare. Nagra angav att ldngre frdnvaroperioder, exempelvis vid
operationer, hade skapat problem for dem i arbetslivet. En del var
Oppna med arbetsgivare och kollegor om sin funktionsnedséttning,
medan andra var mer restriktiva kring vem de beréttade for.

— En del kinde att de behdvde skota sitt arbete bittre dn alla andra
for att visa att de dog.

Boende

Det dr bra att genomfora bostadsanpassningar tidigt, annars ar det
latt att vénja sig vid att vara utan och istéllet anpassa sig sjilv i en
délig miljo6. Det kan leda till forslitningar och felstéllningar.
Anpassningar som forekom hos de intervjuade personerna var
exempelvis hoj- och sdnkbara séngar, spisar, koksskap och
arbetsbénkar. Bilanpassning var nodvéndig for flera. Andra hade
inte ndgra anpassningar alls, men behdvde assistenthjdlp for att
kunna leva ett sjalvstindigt liv.

— Idag ér ocksa niathandel med hemleverans ett bra alternativ till att
aka till affdren och att bira tunga kassar, sdger Ann-Catrin Rojvik.

En del upplevde dalig somn pé grund av virk, dalig sovutrustning,
ensidig sovstillning och oro éver morgondagen. Vissa var hjilpta
av tempurmadrasser som formar sig efter kroppen. Andra upplever
att det blir svéart att vinda sig pa en sddan madrass.

— Generellt verkar det ta extra mycket pa krafterna att ha OI, och
det géller forstas sirskilt dem som har barn som ocksa har OI.

Fritid

Fysisk aktivitet av olika slag ar viktig, bade ur social och
hilsomaéssig aspekt. Nagra av de intervjuade kidnde sig hammade av
foraldrade hjdlpmedel.

— Intressena hos dem varierade forstas brett, och innefattade bland
annat snickrande, matlagning, tridgardsarbete, resande, konserter,
sang och eget filmskapande.

Samhiillskontakter

Den generella upplevelsen hos de intervjuade personerna ir att
myndigheter och samhéllsinstanser har dalig kunskap om OI. Det
skapar problem i kontakter och i mdjligheten att fa ratt stod. Det
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kan vara jobbigt att hela tiden tvingas ”foreldsa” om sin sjukdom
for nya kontakter, exempelvis inom sjukvarden.

— En del hade satt i system att ta med sig skriftlig information
istéllet och tyckte att det fungerade battre.

Alla 1 gruppen hade manga kontakter med samhéllet, sdsom
specialistldkare, specialisttandvard, jurister, kuratorer, kommun,
assistanshandléggare, fardtjanst och forsékringskassa.
Parkeringstillstdnd, bostadsanpassning och forskrivning av
hjidlpmedel dr andra omraden som kréver att personen beréttar om
sin situation och sina behov.

— Den som lyckades fa en stadigvarande ldkarkontakt eller ndgon
annan person med en samordnande funktion upplevde det som
valdigt positivt, siger Ann-Catrin Rojvik.

Lukas har en lillasyster

Att forsoka skaffa ett syskon till Lukas var sjdlvklart for Emma och
Christian. Sannolikheten att barnen skulle fa OI har aldrig varit en
avgorande faktor, och nar Lukas var néstan fyra ar foddes hans
lillasyster Ronja. Hon har inte OI.

— Nu har vi ju ett barn med OI och ett utan. Ibland tanker jag att vi
inte ska skaffa fler just darfor. Annars kanske ndgon kéinner sig
utanfor oavsett om det blir tvd som har OI eller tva som inte har
det, siger Emma.

Ronja viger redan mer &dn Lukas och &r pd vig att vixa om honom
pa langden. Christian séger att han ibland funderar pa hur de ska
hantera det.

— Lukas ér storebror och dessutom kille, hur kommer det kidnnas for
honom att bli mindre &n sin lillasyster? Det ar ju ett faktum vi
maste forhélla oss till och vi pratar mycket med honom om andra
viarden, att man ser olika ut och dr bra pa olika saker.

Ronja har ett hett temperament och kan sl4 till brorsan ibland, som
alla tvaaringar. Fordldrarna forsoker att behandla det som vilket
syskonbrak som helst, och inte séga till henne extra mycket for att
Lukas ir benskor. An s linge paverkar inte Lukas sjukdom
lillasyster s& mycket, upplever Emma och Christian.

— Det kénns inte som att Lukas far all var tid och att hon blir utan.
Snarare blir han till exempel avundsjuk pa att lillasyster far sa
mycket hjélp med att skdra upp maten, eftersom hon é&r liten och
inte kan sjilv. Det dér faller pa nagot vis utanfor Ol-perspektivet,
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sdger Emma, men tilldgger att det kanske dndrar sig nir Ronja blir
dldre, eller om Lukas drabbas av komplikationer och behover vara
langre perioder pé sjukhus.

— Men én sé lange &r det helt normalt for Ronja att nagra i familjen
har OI. Hennes bror och mamma ar korta, och hennes mormor
sitter 1 rullstol. Det &r inget konstigt for henne.

Emma och Christian forsoker att se till att bada far egentid med
vart och ett av barnen, men ocksé att de far tid att vara for sig sjdlva
och med varandra.

— Som f0r alla barnfamiljer dr det dér ett svart pussel ibland, men
viktigt for att vardagen ska fungera. Vi later det komma naturligt
utifran behov. Ibland behdver ndgon av oss géra niagot for sin egen
skull, ibland behdver nidgot av barnen lite extra mamma- eller
pappatid, sédger Christian.

Syskon till barn med funktionsnedsittning behover kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och mdéjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning pa omradet och
erfarenheter frin Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har i livet.
Den ir ofta livets ldngsta och innehaller néstan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kdnner ofta
blandade kinslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
madste hitta ett sétt att forhalla sig till den, sdger Astrid Emker som
arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar féljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin
brors/systers diagnos och fordldrarna dverskattar ofta hur
mycket de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.

e Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen foréndras,
precis som barnets fragor och funderingar.
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Syskon maste fa mojlighet att stdlla sina egna fragor angéende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

— Informationen gar ofta via fordldrarna, men var erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med
sina fordldrar om, séger Astrid Emker.

Det dr vanligt att syskon bér pa fragor de aldrig véagat stilla till
ndgon. En del ar rddda att funktionsnedsattningen smittar, andra har
en kinsla av skuld och tror att de sjilva kan ha orsakat skadan.

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre frén sin syster under fostertiden. Det hade hon ként
skuld 6ver i manga &ar. Och en pojke frdgade om hans harda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekriftade. De maste kdnna att de ocksa far egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besté av tid som ”dnda blev dver”. Ibland har man bara en kvart
men om man bendmner den som “’var egen tid” kan upplevelsen bli
véldigt annorlunda for barnet. Detsamma géller for fordldrarnas
uppmirksamhet.

— Ett barn beréttade att hon fatt hogsta betyg 1 skolan och att
fordldrarna sa ’bravo’ nér de fick veta. Men nir hennes sjuke
lillebror larde sig att lyfta en mugg sjilv stilldes det till med
tartkalas. Aven om flickan forstod varfor det blev s olika
reaktioner kéndes det ordttvist.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjélp. Redan i
ettarsdldern har de kénslor och tankar kring familjen och syskonen
som de inte nddvéndigtvis kan sitta ord pa. Med tiden uppstar
manga varfor-frigor som behdver svar som anpassats efter barnens
niva.

I nio-tiodrsdldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De
borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nagon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner frdn omgivningen och bdrjar fundera péd hur de ska
forklara for andra.

— DA ér det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssétt. Det
kan vara att siga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra
att sdga 'min brorsas svaga skelett’ eller vad som nu kan passa.
Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att forildrarnas ska orka. De
funderar ocksé Over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det. En del
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kénner skuld 6ver att vara friska.

— I tonaren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jdmnas ut och man kanske hittar pé saker
tillsammans. For en person som har ett syskon med
funktionsnedséttning kan det da bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det ér en fin
relation, dr den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Astrid Emker.

Kunskap, kinslor och beméstrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgér ifrdn kunskap, kinslor och
bemaéstrande.

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det dr ofta léttare for dem att formulera fragor i
grupp, som sedan besvaras av en ldkare, sjukskoterska eller annan
kunnig person.

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte bar ndgot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjdlper dem med strategier for hur de ska
hantera frigor frin omgivningen. Nir de dker frdn Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Kdnslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dir alla ska
kinna sig bekvidma med att prata fritt. Barnen och ungdomarna
genomfor roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade
som grupp, da blir det léttare att prata om personliga saker. Det ar
viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor utan att sitta ord pa dem.

— Om vi vuxna siger ’det dir behdver du inte tdnka pa’ eller *oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kdnslor &r
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar béttre att bekrifta barnets tankar
och prata om vad kénslorna stér for, sdger Astrid Emker.

Bemdstrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pa sddant
som kan kallas for ’daliga hemligheter”.

— Det kan till exempel handla om sorg och frustration dver att
behova stilla in roliga saker pa grund av syskonets sjukdom. Det
kan vara bra och logiska tankar, men om man inte far prata om dem
blir de ganska tunga att béra.
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Under vistelsen p4 Agrenska far syskonen gdra en berittelsebok,
som handlar om deras kdnslor och tankar infor att ha ett syskon
med Ol

— Det ér deras egen bok, som de sjidlva viljer om de vill visa for
fordldrarna eller inte. Men vér tanke &r att boken ska kunna fungera
som ett underlag for bra samtal ihop med fordldrarna. Den kan bli
en brygga till imnen som ibland kan vara svara att prata om.

Vad siger syskonen?

[ intervjuer beréttar syskon till barn med funktionsnedsdttning att
de gloms bort ibland, och far mindre uppmaérksamhet dn brodern
eller systern som har en diagnos. Ibland fragar lararna i skolan
oftare "hur mdr din syster/bror?” an ”hur mar du?”, vilket kan
bidra till den kénslan.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sddana
saker kan ju ingen ge nigra svar pa, men ofta dr det béttre att
fundera tillsammans med barnen &n att inte beréra &mnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli.

For att utveckla strategier att hantera svara kinslor kan man
identifiera kénslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istillet.

Syskonen beskriver ocksd ménga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedséttning. De lar sig tidigt att
respektera olika ménniskor, att ta ansvar och vara sjélvstindig,
kinna empati och forstielse, samt att sétta saker i perspektiv.

— Det dr ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
ndmner manga att det ar harligt att f4 ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
syskonkompetens.se

Pa webbplatsen finns bland annat samtalsverktyg och filmer som
illustrerar olika situationer och fragestdllningar. Bland annat
filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon Lilly och
Leon. ”Alskar ni honom mer dn mig?” undrar Lilly nér storebror
far mer uppmdrksamhet och hjdlp av fordldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex dr, som dr storebror till Abbe,

Dokumentation nr 608 © Agrenska 2020

37



Osteogenesis imperfecta

fyra dr. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjdrtfel,
och i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kdnns att ha en
bror som dr sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/

Liistips!

Operation rdidda sommarlovet och Operation slutstirrat, av Anna
Pella och Anna Forsmark (Libris forlag).

Litet syskon, av Christina Renlund (Gothia forlag).

Lukas ska snart opereras

Lukas stér just nu i ko for operation. Han ska fa tva teleskoperande
spikar inopererade i larbenen. Hittills har han varit ganska
forskonad fran operationer, bortsett fran ett ljumskbrack under
spadbarnstiden.

En géng i manaden far han medicin, bisfosfonat, via ett dropp. Det
tar ndgra timmar varje gang, men droppet kan vara i en ryggsiack
under tiden. I borjan fick han det pa sjukhuset, numera far han
droppet hemma efter skolan, med hemsjukvérd.

Familjen har inte gjort s manga anpassningar i hemmet, men i
skolan har Lukas fatt en hoj- och sdnkbar stol i matsalen och
klassrummet. Han har ocksa fétt vilja lador och krokar som sitter i
en hojd som passar honom.

— Lukas har haft svart att sitta stilla i klassrummet och jag har
borjat fundera pa om han kanske helt enkelt inte sitter bekvamt. Sa
vi har bett skolan kdpa in lite dynor som alla i klassen kan fa nytta
av, siger Emma.

Niér hon sjilv gick i1 skolan hade hon en dubbel uppsittning bocker,
for att slippa sldpa dem fram och tillbaka mellan hemmet och
skolan. Det ar en enkel atgird hon tror kan forenkla vardagen éven
for Lukas i framtiden.

Lukas dlskar att bada, pyssla, rita och spela spel. Ett tag ville
Emma och Christian att han skulle ha en fritidsaktivitet, och
foreslog cirkuslek. Men Lukas ville inte gd. Med tiden har han
dock blivit mycket mer 6ppen, vuxit och fatt sjdlvkénsla.

— Idag tror jag att han bara hade sprungit in och sagt tjena, siger
Emma.
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Hon och Christian jobbar aktivt med att stirka Lukas
sjalvfortroende, och vill ligga steget fore for att ge honom de basta
forutsittningarna. Eftersom han kan behdva vara borta fran skolan i
perioder, om han ska opereras eller bryter sig, ar det bra att han
ligger lite i framkant ndr det géller skolarbetet, resonerar de.

— Jag forsoker peppa med att han kanske inte dr snabbast eller
langst, men duktig pa andra saker. Jag vill att han ska ha en god
sjdlvkénsla och kunna avgora sjidlv vad han klarar och inte, utan att
det far honom att kénna sig otillracklig, sdger Christian.

For Emmas del har det alltid funnits fordelar med att vara
annorlunda.

— P& ndgot vis har jag alltid upplevt det som positivt att vara sedd
och sticka ut. Jag har hallit pd med teater, en aktivitet som ger
kompisar och dir risken att bryta sig &r liten. For min del har det
lart mig att gilla uppmérksamheten jag far av min diagnos. Jag
tanker att folk tittar pd mig for att jag dr unik, inte for att jag &r
konstig.

P& samma sétt kdnde hon under uppvéaxten om skolkompisar
papekade att hennes mamma, som &r 1,29 meter, var kort.

— Dé kénde jag bara stolt att ’ja, dir ar hon, min korta mamma!’.
Vem vill vara fyrkantig och gré och exakt som alla andra?

I framtiden tror inte Emma och Christian att det kommer bli nagra
problem for Lukas att hitta ett jobb som passar honom.

— De flesta jobb idag bygger pa intellektuella och sociala formégor,
dér har han inga funktionsnedsittningar, sdger Christian.

Han tror att Lukas snabbare dn andra kommer se framfor sig vilka
yrken som kan komma att passa honom, eftersom han tidigt
kommer behova dgna sig &t den typen av intressen.

— Aven om han inte kan gora precis allt hoppas vi att folk framfor
allt kommer att se honom som den person han 4r. Han &r Lukas,
inte glaspojken.

Kliniska och genetiska aspekter pa tander och kiakar hos barn med Ol

— OI paverkar kroppens kollagen och dirmed éven tinder och
kiike. En del personer som har OI har ocksa dentinogenesis
imperfecta, DI, som forsimrar tindernas hallfasthet och
funktion.

Det séiiger Kristofer Andersson som ér tandlikare pa
Avdelningen for barn- och ungdomstandvéard pa Karolinska
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Institutet i Stockholm, Samt tandlikare i det nationella
pediatriska OI-teamet vid Astrid Lindgrens barnsjukhus.

En tand bestar av tandkronan (den del vi ser ovanfor tandkottet)
och tandroten. Tandrotterna ticks av ett skikt som kallas rotce-
ment, som faster i kdkbenet genom sma fibrer. Tandkronorna técks
av emalj som dr kroppens hérdaste viavnad. Innanfér emaljen finns
dentin, och innerst i tanden finns pulpan.

Dentinet &r paverkat hos personer som har Dentinogenesis Imper-
fecta (DI), en tandsjukdom associerad med OI.

Tandutvecklingen pabdérjas tidigt

Tandutveckling ar en komplicerad process som engagerar omkring
400 gener. Den startar redan under den sjétte fosterveckan, da bild-
ningen av mjolktanderna paborjas. Vid tre ars &lder har ett barn
normalt tio tander i dverkdken och tio i underkiken. Anlagen till de
32 permanenta tdnderna borjar utvecklas under vecka 20 i foster-
stadiet.

Niér tinderna utvecklas skickas det signalmolekyler mellan de ingé-
ende vivnadstyperna, som bland annat styr vilken form varje tand
ska fa. Dentin- och emaljbildningen paverkar varandra.

— Dentinet bildas av odontoblaster som ligger tétt packade och pa
givna signaler utsondrar kollagen typ 1, som ju dr det protein som
ar paverkat vid OI, sdger Kristofer Andersson.

Genom ett antal avancerade processer mineraliseras dentinet nor-
malt och blir mer héllfast. Men hos personer med DI forblir det
mjukare &n hos andra.

— Dentinets funktion &r att skydda tandpulpan och ge support &t
emaljen. Det innehdller mindre mineral &n emaljen och &r darfor
lite mer eftergivligt. Det ska fungera som en stotddmpning for
emaljen nér vi tuggar, sdger Kristofer Andersson.

Dentin har manga liknelser med skelettet och kallas ocksa ofta for
tandbenet. Bade ben och dentin innehéller cirka 70 procent hyd-
roxylapatit och 20 procent organiskt material.

— Men ben remodelleras pa ett sétt som dentinet inte gor och kan
ocksé svara pa hormoner. Det gor att man inte kan paverka dentinet
pa samma sitt som man kan paverka skelettet, siger Kristofer An-
dersson.
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DI kan se ut pé olika sétt. Vissa personer far gulaktiga tinder
medan andra har tinder som blir mer graaktiga. Det ar vanligt med
frakturer pa tdnderna.

— Sma bitar av emaljen lossnar hos personer som har DI, eftersom
dentinet under emaljen &r mjukt.

Bedomning av DI

Det gar inte alltid att diagnostisera DI kliniskt. Ibland behdvs dven
rontgenundersokning. Vid en radiologisk beddmning &r det typiskt
att se bulliga tandkronor” och tander med kortare rotter.

— Ett véldigt typiskt tecken &r ocksa en vildigt smal pulpa, vilket
kallas obliteration.

Vid en mikroskopisk undersdkning av tdnderna kan man se olika
tjocklekar pa dentinkanalerna. Vid DI kan det ocksa finnas forgre-
ningar av olika slag, och ibland kan dentinkanalerna saknas helt.
Mjolktinderna ér oftast mer paverkade 4n de permanenta tinderna
vid DI

Tva typer av kollagenpaverkan

Fler &n 1600 olika kollagen typ 1-mutationer som kan orsaka OI
finns beskrivna. De leder antingen till en kvantitativ eller en kvali-
tativ paverkan pa kollagenet.

DI &r vanligast bland de barn med OI som har ett kvalitativt forand-
rat protein (alltsd en avvikande struktur pa sitt kollagen). Sju av tio
av dem har DI, att jaimfora med tre av tio bland dem som har en
kvantitativ paverkan (for liten méngd kollagen).

— Hos en del personer som inte har négra kliniska eller radiologiska
tecken pa DI kan man &ndé uppticka forandringar vid undersok-
ning i mikroskop. Darfor ar det viktigt att om mojligt gora histolo-
giska analyser dven hos dem med OI som har till synes friska tén-
der, sdger Kristofer Andersson.

En histologisk undersokning ar att titta pa vavnader i mikroskop.

Téanderna kan paverkas pa olika sétt

Vissa personer med Ol har fandagenesi, en medfodd avsaknad av
tander. Ungefér 11 procent har Aypodonti som innebér att upp till
fem tander saknas, medan sex procent har oligodonti, som innebar
att sex tander eller fler saknas.

Det vanligaste dr att s& kallade premolarer saknas, det vill siga
framre kindtander.

— Agenesier ér vanligast vid OI typ III. Néstan hélften av barnen
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med den typen av Ol saknar minst ett tandanlag, sdger Kristofer
Andersson.

Taurodontism forekommer ocksé, och innebér att tinderna far en
avvikande form. Detta forekommer hos 6-42 procent av personer
med OI, enligt studier.

Retention av permanenta andra molarer innebir att den andra per-
manenta bakre kindtanden (oxeltanden) kan fa svéart att vixa fram
pa grund av avvikande kéktillvaxt. Det forekommer hos en tredje-
del av alla med OI, och &r dven det vanligast hos individer med
kvalitativt fordandrat kollagen typ 1.

Malocklusion innebér en felstéllning i relationen mellan 6ver- och
underkékens tandrader, vilket ar vanligt vid OI. Vanligast ar att
man far ett forstorat underbett, men det kan ocksd handla om kors-
bett eller Oppet bett.

Kliniska utmaningar

DI, forlust av ocklusion (sammanbitning), agenesi, avvikande an-
sikts- och kaktillvixt samt risk for infektioner &r alla kliniska tand-
vardsrelaterade utmaningar for personer med OI.

— Det dr viktigt att ha en tidig tandldkarkontakt och att skdta det
forebyggande arbetet vél. Tandborstning med fluortandkram mor-
gon och kvéll dr det allra viktigaste. En del har behov av extra stod
av tandhygienist, sdger Kristofer Andersson.

Det ar mycket viktigt att undvika infektioner i munnen.

Behandling i det priméra bettet (mjolktandsbettet)

Det ér viktigt att en tandlékare beddmer om barnet har DI eller inte.
For dem som har DI 4r det bra att gé till nigon av landets alla
pedodontikliniker dir specialkompetens kring séllsynta diagnoser
finns.

— Vi har ocksa ett holistiskt synsitt och ser till att barnen far ett
individanpassat omhandertagande, vi vet att de ofta utsitts for
manga sjukvéardsbesok och vill minimera det eventuella obehaget,
sager Kristofer Andersson.

Bettutvecklingen foljs, liksom slitage pa tdnderna. Mindre frakturer
lagas, medan storre eller upprepade frakturer kan atgérdas med
stalkronor.

— Om man har problem med en tand och behover dra ut den &r det
bra om tandldkaren tar kontakt med OlI-teamet, sdger Kristofer
Andersson.
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Behandling i viixelbettet

Vixelbettet dr det bett vi har nir mjolktinderna borjar bytas ut mot
permanenta tinder. Aven under det skedet ir det viktigt att folja
bettutvecklingen. Det dr vanligt med underbett, 6ppna bett och
korsbett.

— Vad giller tandreglering ar det oftast bést att vénta tills de
permanenta tinderna kommit pa plats, och da anvénda en
tandstdllning som sitter fast, sdger Kristofer Andersson.

Behandling i det permanenta bettet

Nér man fatt sina permanenta tinder ar det viktigt att fortsatta med
regelbundna tandlékarbesok.

— I det permanenta bettet tar vi, om mojligt, inte bort infekterade
tander utan véljer hellre rotbehandling. Vid avsaknad av tédnder kan
man anvénda en protetisk bro, eller implantat. Resultatet av det blir
ofta véldigt bra.

Dentala implantat ar skruvar av titan som kan ldka in i benet. Fistet
opereras in i1 kdkbenet och en konstgjord tandkrona skruvas pa.

— Den specifika kunskapen om implantat och OI ar én sé lange
valdigt begrinsad, eftersom det finns fa fall att studera. Men bland
de fall som genomforts hittills finns ménga exempel pa att det har
fungerat bra, sdger Kristofer Andersson.

Infor oralkirurgisk behandling av barn och unga med Ol ir det
viktigt att tinka pa foljande:

e 10-30 procent har en 6kad blédningsbenigenhet.

e Diskutera gidrna med Ol-teamet infor behandling.

e Man ska vara infektionsfri i munnen innan man borjar
behandla med bisfosfonat.

e Vid eventuell bisfosfonatbehandling rekommenderas ett
uppehéll av behandlingen i samband med det oralkirurgiska
ingreppet. Denna individanpassas i samrdd med ansvarig
lakare och tandldkare i Ol-teamet.

Sammanfattning — att tiinka pa
e Symtomen hos personer med Ol varierar stort, fran inga
tandbesvir alls till stora tand- och kikproblem.
e Viktigt med tidig och regelbunden tandldkarkontakt.
e Folj bettutvecklingen.
e Vid sju ars alder &r det bra att gora en oversiktsrontgen for
kontroll av tandanlag.
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e Diskutera eventuella tandregleringséatgiarder med OI-
tandlékare.

e Diskutera ockséd med Ol-lékare/tandldkare infor
oralkirurgiska ingrepp (exempelvis tandborttagning).

e Uppehall med bisfosfonater i samband med oralkirurgiska
ingrepp, eftersom medicinen kan paverka 1dkformagan.

Fragor till Kristofer Andersson

Jag har sjilv OI och DI och behovde dra ut en tand. Min
tandliikare blev forfirad av att jag stod pd bisfosfonat eftersom
det kunde orsaka nekros i kiiken. Hur ska jag tinka kring det?
— Osteonekros innebar att man fortfarande har ett blottat kikben
atta veckor efter att ha dragit ut en tand. Inget av de barn som
behandlas med bisfosfonater har rapporterats drabbas av det, men
hos vuxna dr man ndgot mer forsiktig. Det innebér att man i
samband med behandlingen kan behdva vidta sirskilda
forsiktighetsdtgirder. Som vuxen kan man fa hjilp av landets
specialistkliniker for sjukhustandvard och kakkirurgi dir man har
erfarenhet av denna typ av ingrepp hos vuxna som medicinerar med
bisfosfonater.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sérskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, girna med en barntandvards-
specialist. Om det finns svarigheter med exempelvis
munmotorik, smérta och dtande behovs dven kontakt med
logoped.

Det séiiger specialisttandlikare Marianne Lillehagen och
logoped Lisa Bengtsson, som arbetar pA Mun-H-Center i
Hovis.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amunddn
samt pa Odontologen i Goteborg. Det &r ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvérd, munhélsa och munmotorik hos personer
med séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett
battre omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berorda
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patientgrupperna och deras anhdriga.
I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser som ror munhélsa, i Umed och i Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska tréffar Mun-H-Center manga
personer med olika funktionsnedsittningar och sjukdomar. Efter
godkinnande frin forildrarna under Agrenskas familjevistelser gor
en tandlikare och en logoped en dversiktlig undersdokning och
beddmning av barnens munforhallanden. Observationerna,
tillsammans med information som foérédldrarna lamnat, stélls
samman i en databas.

Kunskap om sillsynta diagnoser sprids via webbplatsen
mun-h-center.se, samt via MHC-appen och pa Mun-H-Centers
facebooksida och youtube-kanal.

Tand- och munvérd fér barn och unga med sérskilda behov
Det dr en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhilsa kan bevaras. Att komma igdng med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bor anvianda fluortandkrdm. Tandvarden
rekommenderar foréldrar att hjdlpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva gdnger om dagen. Det finns manga olika typer av
hjédlpmedel som kan underldtta munvarden. Tandvérdspersonalen
hjalper till att individuellt prova ut lampliga hjdlpmedel.

Vid érliga undersokningar pa tandklinik dr det viktigt att
tandlékaren far kinnedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, da det kan péaverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med o0kad risk for karies, hél i tinderna, som foljd.
Kontroll av bettutveckling, kdkleder och kakmuskulatur dr ocksé
viktig att utfora, forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tinder. Ett eller tva aterbesok mellan de ordinarie besoken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tinderna for
barn och ungdomar med behov av forstarkt forebyggande tandvérd.
For barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sirskilda
tandkrdmer utan smak. Det finns ocksa tandkrdmer som inte
skummar sa mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sirskilda behov ett anpassat tandvards-
omhindertagande. En bettfysiologisk klinik utreder och behandlar
smarta i kdkleder och tuggmuskulatur.
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Munbhiilsa vid Osteogenesis imperfecta

En stor fordel for personer med OI &r det multidisciplindra OI-
teamet i Stockholm, som besitter samlad kompetens och kunskap
kring behandling av dem som har diagnosen.

Att tdnka pa for barn med OlI:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom samt personliga
forutsittningar och behov.

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

e Informera tandldkaren om mediciner och ansvarig liakare.

e Det dr bra med téta besok med fokus pa forebyggande
tandvard.

e Vissa loper okad risk vid narkos. Samplanera flera atgirder
vid eventuell narkos!

Munmotorik vid Osteogenesis imperfecta

En logoped arbetar med oralmotorik: dtande, pratande och kénseln i
munnen.

— Generellt 4r inte munmotoriken paverkad hos personer som har
OI. Men ibland kan det vara sé att den som har problem med sina
tdnder ocksa far en paverkan pa sin tuggformiga. Overrorlighet ér
vanligt hos barn med OI och en dverrdrlig kékled kan ocksa orsaka
besvir, sdger Lisa Bengtsson.

For att fa stod av en logoped kan du vénda dig till habiliteringen,
oralmotoriska team eller nutritionsteam. Ibland finns samarbeten

mellan logopeder och tandlékare.

Lds mer pd Mun-H-Centers webbplats:
mun-h-center.se

Sambhallets stod

Sambhiillet erbjuder flera typer av stodinsatser for personer
med funktionsnedsittning och deras anhoriga. Om dessa fore-
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liiste Louise Jeltin som ir assistanssamordnare pa Agrenska
Assistans.

Forsikringskassan

Forsdkringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med

ett omvardnadsbidrag, som du kan fa om du har ett barn med
funktionsnedséttning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som ditt barn behdver utover det som dr vanligt for barn i
samma alder utan funktionsnedséttning.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsdkringskassan
bedomer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med fordldrarna. Om familjen har flera barn med funktions-
nedsdttning kan fordldrarna som mest fa ett helt omvardnadsbidrag
per barn. Skatt ska betalas pa omvéardnadsbidraget och beloppen
justeras vid varje arsskifte.

Nytt dr ocksa att merkostnadserséttning numer ar en separat
ersittning. Forut blev merkostnaden en skattefti del i vardbidraget.

Hiilso- och sjukvardslagen

Sedan 2015 finns en patientlag som innebar stérkt stéllning for
patienter, bland annat rétt att vilja 6ppenvard i ett annat landsting,
till exempel habilitering eller specialist i annat landsting. Det ar
lattare att fa en ny medicinsk bedomning.

— Lagen har ocksé 0kat barns inflytande 6ver sin egen véard. De har
ritt att f4 information om sin véard pa ett sitt som de forstar.

Lds mer pd nfsd.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

Enligt hilso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt for att sékerstilla patientens behov av
samordning om patienten onskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser, information, formedla kontakter inom
varden och vara kontaktperson inom andra delar av varden och for
andra samhallsaktorer.

Den fasta vardkontakten kan vara en ldkare eller annan profession
inom vérden, som sjukskoéterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting ar skyldiga att uppritta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjédnstlagen och hélso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nir samordning efterfragas och
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kompetens behovs fran flera verksamheter och dér
ansvarsfordelningen behdver goras tydlig. Planen upprittas vid
moten dér de professionella ar skyldiga att delta. Den kan goras nér
en person upplever att man behover en samordning mellan olika
instanser.

Skollagen 1 kap 4

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Atgirdsprogram ska upprittas for hur eleven ska
klara kunskapsmal och vilket stod som krévs. Det dr rektorns
ansvar att eleven far ett atgirdsprogram om det behovs.

Enligt skollagen ska skolan ta hénsyn till elevers olika behov
Elever ska ges stod och stimulans s att de utvecklas sa langt som
mojligt. Skolan ska strava efter att uppvdga skillnader 1 elevernas
forutsittningar att tillgodogora sig utbildningen.

Anpassningar i forskola och skola
Exempel pa anpassningar i forskola och skola:

e Sirskilt schema over skoldagen

e Extra tydliga instruktioner

e Stdd att sdtta igdng arbetet

e Anpassade laromedel

e Nagon extra utrustning

e Enstaka specialpedagogisk insats

e Sérskilt stod

e Handledning/fortbildning av personal
e Resursperson/’assistent”

e Minskning/anpassning av elevgrupp
e Regelbunden specialpedagogiska insatser
e Anpassad studiegéng

Infor alla fordndringar ar det viktigt med forberedelser. Det géller
till exempel nér barnet borjar forskola och vid 6vergangen fran
forskola till skola. Och vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor girna
studiebesok pé skolan om det finns osdkerhet om vilken som passar
barnet bist.

Ge skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen
om barnets diagnos nér det dr dags for skolstart.
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Forbered motet!

— Som forilder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél
infor motet och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Det
kan till exempel vara bra att ha med skolskoterskan pa motet.

Ha en dagordning och bestam pé forhand hur lang tid motet ska
vara. For ett protokoll om vem som ska gora vad till nir. Boka en
ny tid for aterkoppling och uppfoljning av atgirderna.

Vart vinder vi oss?

Den som dr missndjd ska i forsta hand vénda sig till skolans rektor.
I andra hand kan man vénda sig till ansvarig tjinsteman eller
ndmnd i kommunen. Eller till Skolverket:

skolverket.se

Skolverkets upplysningstjinst: telefonnummer 08 - 527 332 00.

Undantagsbestimmelsen

I skollagen finns en undantagsbestimmelse i 10 kap 21 § (tidigare
kallad Pysparagrafen). Den ger elever med funktionsnedséttning
réitt att undanta vissa delar i kunskapskraven och dndé fa godként
betyg. Formuleringen lyder: ”Om det finns sérskilda skal far det
vid betygsséttningen bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav
som eleven ska ha uppnatt. Med sirskilda skil avses
funktionsnedséttning eller andra liknande personliga forhallanden
som inte &r av tillfallig natur och som utgor ett direkt hinder for att
eleven ska kunna na ett visst kunskapskrav.”

LSS

Sambhallets stod utgar bland annat fran LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade). Det &r en réttighetslag, som
syftar till att ge goda livsvillkor.

LSS ger stdd for insatser och sérskild service for personer...

...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand.
...med betydande eller bestdende begadvningsmassigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre
véld eller kroppslig sjukdom

...med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedséttningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de &r stora och fororsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsforingen och ddrmed ett omfattande behov av stod eller
service.
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Om man bedoms inga i ndgon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser ingar i LSS.

SoL

Enligt Socialtjdnstlagen ska ménniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skil moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mdjlighet att delta i samhaéllets gemenskap och att leva som andra.
Darfor finns olika former av stdd. Finns behov har man alltid ratt
att soka en insats och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare
eller kurator pa sjukhuset kan hjilpa till med ansokan.

Exempel pi insatser inom LSS/SoL

Korttidsvistelse / stodfamilj

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade
till att ge anhoriga avldsning och mer tid for syskonen, men ocksa
till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och rekreation.
Tanken &r att barnet ska f4 mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.

Avldsarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avlastning och till att utrétta drenden utanfér hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt.

Ledsagarservice

En ledsagare hjélper till med kontakter i samhillet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nar
funktionsnedsdttningen inte &r alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begéras per tillfdlle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stod, en medménniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behover alltsa inte rapportera om
vad hen gjort till ndgon myndighet.

Anhorigstod
Enligt Socialtjianstlagen, SoL 5 kap 10 ska kommunen ocksé
erbjuda stdd till anhoriga. Med anhoriga menas en familjemedlem,
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(till exempel syskon, mor— och farforildrar) eller en god vén till
nagon med fysisk eller psykisk funktionsnedsittning.

Som anhorig kan man fa mojlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvérd eller individuellt anpassat stod och fa tips, rad och hjilp
med kontakter. Detta stod ska sokas hos kommunens
anhorigkonsult. Denna tjanst kan heta olika 1 olika kommuner.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsittning eller sjukdom behover
hjilp att anpassa sin bostad ska fa sddan hjilp om de har lékarintyg
samt intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansdkan gors till
kommunen. Fran den 1 juli 2018 géller en ny bostads-
anpassningslag. Storsta skillnaden jamfort med tidigare &r att den
som har behovet ska soka sjdlv. Man far inget bidrag om behovet
kan tillgodoses av hjdlpmedel, exempelvis ingen taklift beviljas om
det gér att anvidnda golvlift. En annan nyhet &r att regler vid om-
och nybyggnation lattas. Det blir enklare att fa bistdnd 4ven om
tillgénglighetskraven inte foljts vid om- och nybyggnad. Detta
géller om det inte dr den sokande sjilv som gjort byggnationen.
Mer information om hur man gar till vaga finns pa boverkets
webbplats.

Hit kan man vinda sig for att fa hjilp med stodinsatser
e Habilitering/kurator.
e LSS-handldggare.
e Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhorigstddjare i kommunen.
¢ Brukarstddcenter.
e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Hjilpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthélla funktion och
formaga. De kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller forméga att klara det dagliga livet. Det
géller dock inte produkter som &r vanliga i hemmet, som
exempelvis datorer.

Hjalpmedel ir oftast landstingens ansvar och kriaver hilso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte 6verklagas.
Hjalpmedel finns pa bland annat pa habiliteringen, hjdlpmedels-
centralen, datakommunikationscenter, syn- och horcentraler.

Fonder
Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
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hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pé habiliteringen
kan man fa hjilp av en kurator med att hitta passande fonder att
soka pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar
man kan soka efter mojliga fonder. Vissa foretag hjalper ocksa till
att hitta ratt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situation.
do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa nitet

fk.se - Forsdkringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser
bostadscenter.se — Bostadscenter

boverket.se — Boverket

mun-h-center.se — Mun-H-Center

assistanskoll.se — Assistanskoll

hejaolika.se — Nyheter om ett samhille for alla
kunskapsguiden.se — Kunskapsguiden

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedséttning
anhoriga.se/ - Nationellt kompetenscentrum for anhoriga
stiftelser.lst.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas

— For att fa en personlig assistent krivs det att man har stora
och varaktiga funktionsnedsittningar och tillhor en av LSS

personkretsar.
Det séiiger Louise Jeltin som iir assistanssamordnare pa

Agrenska Assistans.

Assistentens uppdrag ar att hjilpa till med grundliggande behov
som &tande, pa- och avkladdning, kommunikation och personlig
hygien. Behoven maste vara av praktisk karaktir — att behova hjilp
med aktivering, paminnelser och motivation dr oftast inte
tillrackliga skil for att fa assistans.
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For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
krévs att det behovs en tredje person for att kommunikation ska
vara mojlig. Den tredje personen behover ha ingaende kunskaper
om individen, funktionsnedséttningen och sittet att kommunicera.
Tillsyn rdknas som ett grundliggande behov bara om personen har
en psykisk funktionsnedsdttning, eller om det krivs ingaende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller
beteendeproblematik.

Vad riknas till fordldraansvaret?

De grundldaggande behoven riknas som fordldraansvar tills barnet
fyllt nio &r. Dérefter rédknas de inte som fordldraansvar.
Kommunikation réknas inte som fordldraansvar efter att barnet fyllt
sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter eller sjukvard, da det
géller tills barnet ar nio ar.

— Tillsyn anses av Forsékringskassan helt hora till fordldraansvaret
tills barnet dr fem ar.

Om de grundliaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoks assistansersittning fran Forsdkringskassan.

Om grundldggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka
personlig assistans hos kommunen.

Assistans i skolan

I vissa fall finns skl till att ett barn har en personlig assistent dven i
skolan. Det géller till exempel i situationer...

... dér barnets funktionsnedsattning skapar sirskilda svarigheter att
kommunicera med andra dn den personliga assistenten,

... nér det med hénsyn till personens hdlsotillstand ar viktigt att
den personliga assistenten finns till hands.

... dér funktionsnedsattningen gor det sérskilt angeldget att
personen har ett starkt begrdinsat antal personer knutna till sig.

... dér personen behover tillgang till nagon som har ingdende
kunskap om honom eller henne och hélsotillstandet.

Anhdoriga som assistenter

Det finns flera skél till att anhdriga (fordldrar, syskon, mor- och
farfordldrar) viljer att bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skél och att det ger en unik méjlighet
att vara néra barnet.

Hjilp med personlig assistans
Det finns ingen réttshjélp for den som vill 6verklaga
Forsdkringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
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genom att driva LSS—mal i domstol. Men det finns jurister pa
assistansbolagen att hamta kunskap och stdd hos.
Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjilp:

e LaSSe Brukarstdodcenter (Vistra Gotalandsregionen),
telefonnummer: 031-841850

e BOSSE - Réd, Stod & Kunskapscenter (Stockholm),
telefonnummer: 08-54488660

SFOI — Sveriges forening for osteogenesis imperfecta — éir en
intresseorganisation for personer som diagnostiserats med OI
och deras anhoriga.

— Vi arbetar for att etablera oss och deltar bland annat pé internat-
ionella konferenser som ror OI och forskning om diagnosen, sdger
Sara Innergérd, som &r representant for foreningen.

Foreningen startades den 8 maj 1999, bland annat av Sara Inner-
gards mamma.

— Det fanns OI-foreningar sedan ldngre tillbaka i bade Danmark,
Norge och Finland, men vi har varit lite segstartade hér i Sverige.
Det var lédnge svart for den svenska foreningen att fa ekonomiska
forutsittningar for att utveckla verksamheten. Men med stod fran
véra nordiska grannforeningar har vi kommit igang de senaste aren.

En viktig mélséttning for foreningen ar att arbeta for att fa ett OI-
team fOor vuxna inom véarden, som samlar kompetens och kunskap
och gor det littare for vuxna med OI att veta vart de ska védnda sig.
Det skulle ocksa kunna minska risken att hamna mellan stolarna pa
olika vardinstanser.

— Forutséttningar och rutiner inom varden skiljer sig stort mellan
olika delar av landet. Vi behover darfor sprida kunskap och samla
kompetensen sa att forutsédttningarna blir lika for alla, sédger Sara
Innergard.

Foreningen anordnar ocksa fysiska traffar dir barn och vuxna med
diagnosen kan traffas och utbyta erfarenheter.

G4 med!
Du som vill gd med i SFOI swishar 100 kronor (medlemsavgift per
person, aktuell 2020) till telefonnummer: 123 202 51 53.
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Skriv din mailadress i meddelanderaden, s& mailar foreningen mer
information och uppdateringar om vad som hénder i féreningen.

Lds mer pd foreningens facebooksida:
facebook.com/svenskaforeningenosteogenesisimperfecta

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Agrenska har under dren 2012-2018 drivit Nationella Funktionen
Sallsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av Socialstyrelsen och har
arbetat med samordning, koordinering och informationsspridning
inom omradet sillsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for
att 6ka kunskapen inom omradet séllsynta diagnoser genom sin
webbplats nfsd.se och pa sociala medier (Facebook, Twitter och
Linkedin).

Informationscentrum for sallsynta halsotillstand

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for sillsynta
hilsotillstind. Den innehiller for nirvarande
informationstexter om cirka 300 ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras frdn och med mars 2020 av
Informationscentrum for séllsynta hiélsotillstdnd vid Agrenska i
samarbete med ledande medicinska experter och foretradare for
patientorganisationer. Kvalitetssékring sker genom granskning av
en sdrskild expertgrupp.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar.

De som skriver texterna svarar dven pa fragor och hjilper till att
sOka information, och nés pa telefonnummer 031-750 92 00 eller
via mail: sallsyntadiagnoser@agrenska.se

Lds mer hdr:
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand
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En sammanfattning av dokumentation nr 608

Osteogenesis imperfecta, OI, kallas ocksa medfodd benskdrhet och dr en
arftlig bindvéavssjukdom. Den orsakas av en mutation i nagon av de gener
som styr bildandet av kollagen typ 1, vilket framfor allt paverkar skelettet.
Personer med OI blir kortare &n andra och bryter sig latt.

I Sverige fods det varje &r ungefér 6-20 barn som har OI. Tillstandet
forekommer 1 flera former med varierande svarighetsgrad. Barn med den
allra svéraste formen Overlever inte, medan personer med den lindrigaste
formen kan leva utan att veta om att de har sjukdomen.

Likemedel som innehéller bisfosfonater minskar skelettsmértan och
antalet frakturer hos personer med OI.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

o
AGRENSKA
Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser
© Agrenska 2020 agrenska.se
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