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Ektodermal dysplasi

EKTODERMAL DYSPLASI,
VUXENPERSPEKTIVET

Agrenska arrangerar varje ar vistelser for vuxna med séllsynta
diagnoser fran hela Sverige. Varje gdng kommer ett antal personer
som har samma séllsynta diagnos, 1 det hér fallet ektodermal dysplasi.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mgjlighet att utbyta
erfarenheter och tréiffa andra i liknande situation.

Programmet innehaller foreldsningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter samt det
stod samhillet kan erbjuda.

Faktainnehallet fran forelisningarna pa Agrenska ir grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med ektodermal dysplasi ingér en kortare intervju med en av
deltagarna pd vistelsen. I sammanfattningen av gruppdiskussionen om
vardagsliv och samhillsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer
generellt for gruppen. Deltagarna i intervjuerna har i verkligheten
andra namn.

Sist 1 dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldsarna.

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbsida, dir de
kan laddas ner kostnadsfritt som PDF: www.agrenska.se.
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Symtom vid ektodermal dysplasi

Ektodermal dysplasi (ED) édr en grupp sillsynta tillstind med
forindringar i ektodermet, det cellskikt som i fosterstadiet
bland annat utvecklar hud, har, tinder, naglar, svettkortlar
och sekretoriska kortlar.

Idag kiinner man till 186 olika former av ektodermal dysplasi.
Vanligast dr hypohidrotisk ektodermal dysplasi (HED).
Hypohidrotisk innebiir att formigan att utsondra svett ir
nedsatt.

Det berittar 6vertandlékare Birgitta Bergendal fran
Kompetenscenter for sillsynta odontologiska tillstand 1 Jonkdping.
Ett av tre nationella odontologiska center for sillsynta diagnoser.
De Ovriga ligger 1 Umea och 1 Goteborg.

Ektodermal dysplasi dr en av manga séllsynta diagnoser som pa
olika satt paverkar det orofaciala omradet, det vill sdga mun,
ansikte och tdnder.

Sex personer av tio som deltog i Agrenskas vuxenvistelse for
ektodermal dysplasi, har hypohidrotisk ED.

— Det stimmer bra med de aktuella siffror vi har. 80- 90 procent av
de som har ektodermal dysplasi har hypohidrotisk ED, sdger
Birgitta Bergendal.

De 6vriga fyra personerna har tva andra former av ED som kallas
WNT10A-associerad ED och Rapp Hodgkins syndrom.

Bakgrund

Hypohidrotisk ektodermal dysplasi, som forkortas HED, kallas
ocksa for Christ-Siemens-Touraines syndrom. Mellan en och sju
personer pa 100 000 fodda har syndromet.

Hypohidrotisk ED beskrevs forsta gangen 1848 av den engelske
lakaren John Thurnam. Biologen Charles Darwin beréttade om
syndromet i en bok 1875. Han hade moétt en indisk familj i England
dér ménnen i fyra generationer hade fatt hypohidrotisk ED. ”De tio
méannen fran Scinde”, kallade han dem.

Den brasilianske genetikern Newton Freire-Maia skrev 1971 om
flera stora familjer i Brasilien med hypohidrotisk ED och foreslog
kliniska kriterier for att stidlla diagnosen. Diagnoskriterierna har
sedan dess varit att patienten ska ha fordndringar i tva av de fyra
organen; har, tinder, naglar och svettkortlar.
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— Det har gillt dnda fram till idag da den genetiska orsaken har
hittats, vilket gor att det d&r mdjligt att bekréfta diagnosen med en
DNA-analys, sdger Birgitta Bergendal.

Arftlighet

Hypohidrotisk ektodermal dysplasi orsakas oftast av en forandring
(mutation) 1 ett arvsanlag (gen) kallat EDA pa X-kromosomen.
Aven tva ytterligare mutationer kan orsaka hypohidrotisk
ektodermal dysplasi, men de &r betydligt ovanligare.

Mer om érftlighet senare i kapitlet, Genetik vid ektodermal
dysplasi.

Olika symtom

Symtomen kan variera mycket mellan olika personer. Vid den X-
bundna formen av hypohidrotisk ED har pojkar/mén mycket
tydliga symtom och flickor/kvinnor mer vaga. Pojkar har oftast ett
typiskt utseende med fylliga ldppar, tunt glest har och en sarskild
ansiktsprofil. Avsaknad av manga tandanlag och avvikande
tandform &r vanligt.

— Att inte ha tdnder och ha svart att svettas dr de mest utpréglade
symtomen. Nir det giller termostatregleringen i kroppen fungerar
den inte pd grund av att svettkortlarna ér fa. Det kan orsaka
overhettning vid varm viaderlek, fysisk anstrdngning, lek, idrott och
vid feber. Darfor &r det viktigt att pa olika sétt undvika att bli for
varm, siager Birgitta Bergendal.

Birgitta Bergendals rdd finns pd Svenska ED-foreningens hemsida
under rubriken “Goda rdd for varma dagar for dig som har ED”.
Ett av raden &r att vid fysiska aktiviteter utomhus ha en blot t-shirt
och mossa eller keps pé sig.

— Helst skulle man 6nska att alla med ED kunde fa diagnos nér de
ar nyfodda, men tyvérr dr det séllan sé eftersom de kliniska tecknen
ndr det giller har och ténder inte syns sa tidigt. Oftast stélls
diagnosen forst vid ett till tva ars alder ndr fordldrarna véntar pa de
forsta mjolktdnderna och de inte dyker upp, sdger Birgitta
Bergendal.

Till symtomen hor att pojkar ibland har hes rdst och svért att svilja
pa grund av torrhet i mun och svalg.

— De slemproducerande kortlarna dr paverkade i svalget och 1 hela
mag-tarmkanalen, forstoppning ar ocksa vanligt, sdger Birgitta
Bergendal.

Den amerikanska patientféreningen NFED, National Foundation
for Ectodermal Dysplasias, har en hemsida pé Internet,

Dokumentation nr 502 © Agrenska 2015



Ektodermal dysplasi

www.nfed.org. Dér finns videos med intervjuer och information
om olika former av ektodermal- dysplasi.

Patientregister

NFED har sedan 2013 ett webbaserat internationellt patientregister
for ED. I en forsta publikation fran 2014 var 835 individer
registrerade, 429 av dem hade hypohidrotisk ED, varav 223 hade
X-bunden hypohidrotisk ED (141 mén och 82 kvinnor).
Patienterna med X-bunden HED uppger att syndromet ’har en
signifikant pdaverkan pa deras livskvalité’.

Vanliga problem (forutom nedsatt svettning, glest hiar och fa
tinder) hos patienterna i NFED:s register, med X-bunden
hypohidrotisk ektodermal- dysplasi var:

illaluktande néskrustor (67 procent)

e luftvigsinfektioner som kréver antibiotikabehandling (52
procent)

e aterkommande lunginfektioner (19 procent)

e pipande och rosslande andning (66 procent)

e upprepade bihdleinflammationer (45 procent)

e raspig och hes rost (67 procent)

e torra ogon

En annan form av ektodermal- dysplasi som finns representerad
bland de vuxna pa Agrenskas vistelse orsakas av mutationer i
WNT10A-genen. Pa senare ar har man visat att mutationer i
WNT10A éar den vanligaste orsaken till att sakna manga permanenta
tander, sé kallad ’isolerad oligodonti’.
De vanligaste symtomen vid WNT10A ér:

e de flesta mjolktinderna finns och framtdnderna &r ofta

koniska och spetsiga

e méinga permanenta tdnder saknas

e mest svettning pa handflator och fotsulor

e hadret dr tunt, sprott och stravt

e torr hud

Den sista och ovanligaste ektodermala-dysplasin d&r Rapp Hodgkins
syndrom. Symtomen ar:

e avvikande tandform

e péverkan pa tandemaljen

e avsaknad av ett mindre antal tdnder
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e avvikande har som blir glesare med aren
e en del har ldpp- och gomspalt
e avvikande naglar

Tanderna

Normalt har vi 28 tdnder och med visdomstdnderna blir det 32.

Att sakna en eller tva tdnder ar vanligt. Det gor ett barn av tio och
det betyder inte att de har nagon sjukdom.

— Att sakna sex eller fler tdnder, som vi inom tandvarden kallar
oligodonti, &r mindre vanligt. Det forekommer hos cirka ett barn pa
tusen, siger Birgitta Bergendal.

Nir det giller den vanligaste typen av HED, det vill sdga X-bunden
hypohidrotisk ED, saknar pojkar véldigt minga tdnder, i medeltal
22 tander, medan flickor saknar i medeltal 4 tinder, men
variationerna dr stora. Bade mjolktdnder och permanenta tinder
kan saknas.

— Da blir det svarare att tugga, sdger Birgitta Bergendal.

De tdnder som finns dr ofta sméa och framténderna brukar vara
spetsiga. En patient med ED far tillbringa mycket tid hos
tandlékaren under uppvixten.

Lag salivproduktion

Bland de som saknar ménga tinder har var tredje lag
salivproduktion. Det gor att de kan ha svart att svélja och tala.
Nedsatt salivsekretion &r inget diagnoskriterium vid ED, men har
stor betydelse for valbefinnandet.

— Det kan ocksa vara for fa slemproducerande kortlar, sager
Birgitta Bergendal.

Forutom muntorrhet paverkar avsaknaden av slemproducerande
kortlar svalget och mag-tarmkanalen. Det kan ge heshet och
forstoppning. Slemproduktionen i bronkerna och lungorna kan
ocksé vara stord.

Saliven 1 munnen skyddar mot karies och dérfor ér det viktigt for
den som har ED att skota sina tdnder. Den som har en del egna
tander och tandbryggor bor borsta tdinderna noggrant tva ganger om
dagen med fluortandkram, gérna skdlja extra med fluor och gé
regelbundet till tandldkare/tandhygienist.

Den som inte har nagra egna tdnder utan enbart tandimplantat kan
inte fa karies. Det dr 4nda viktigt med en god munhygien.

— Tandkéttsinflammation dr en riskfaktor och kan innebéra att
tandimplantaten riskeras och att implantaten méste géras om, séger
Birgitta Bergendal.
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Forskning och framtid

Nir det giller hypohidrotisk ED dr den ndrmaste framtiden
spannande.

En studie pagér dar nyfodda pojkar, med den X-bundna formen av
hypohidrotisk ED, behandlas for att minska symtomen. Forskarna
har tidigare genomfort lyckade laboratorieforsok pé djurmodeller.
Nu viéntar vi spant pa resultatet fran den senaste undersokningen
dar tio pojkar har fatt behandling. Resultaten ska offentliggoras
under senhdsten 2015, sdger Birgitta Bergendal.

Tips:

I Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta diagnoser finns
information om fem olika ED-diagnoser. Dar finns ocksa foldrar
om alla diagnoser som kan vara bra att ha med sig ndr man traffar
nya personer inom varden. De gér att skriva ut som PDF fran
hemsidan:

http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Fraga till Birgitta Bergendal:

Det iir dyrt med tandvird. Kan vi som har ED-diagnos och
saknar tinder fa ersiittning firdan tandvdrdsforsikringen?

— I Sverige har vi fri tandvard till och med det 4r man fyller 19.
Efter det &r man betalande patient. Vid ED kan tandlékaren gora en
provning hos landstinget/regionen om patienten &r 1 behov av oral
rehabilitering pa grund av avsaknad av tdnder, sé kallad Tandvard
som ett led i sjukdomsbehandling. Det kan gilla kronor, broar,
avtagbara proteser och implantatbehandling. Om prévningen
godkinns betalar patienten som om det var sjukvérd. 2015 var
summan 1100 kr per &r innan frikort, inklusive ldkarbesok. Det gér
inte att 6verklaga ett sddant beslut.

Genetik vid ektodermal dysplasi

Det finns ménga olika typer av ektodermal dysplasi. Orsaken
ar i de flesta fall okind. Diremot har man kunnat identifiera
fyra muterade gener som orsakar nittio procent av fallen.

Det berittar Cecilia Hulthe, klinisk genetiker pd Sahlgrenska
Universitetssjukhuset 1 Géteborg.

— Generna heter EDA, EDAR, EDARADD och WNT10A och de
paverkar ektodermet och det blir symtom i varierande omfattning,
sdger hon.
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Ektodermet ar ett av tre cellskikt som utvecklas de forsta veckorna
efter befruktningen och som ér bdrjan till fostrets utveckling. Ett
annat cellskikt formar ben, brosk, muskler, bindvév, blod och
hudens innersta lager och heter mesoderm. Det tredje, endodermet,
sikerstéller bland annat matspjilkningssystemet, lungor och lever.
Vivnaderna fér instruktion genom var arvsmassa, vart DNA, som
finns 1 varje cellkdrna, sdger Cecilia Hulthe.

Arftlighet

Varje ménniska har fatt hilften av arvsmassan fran sin mamma och
hélften frén sin pappa. Generna, vara anlag, finns i cellkdrnan i
kroppens celler. De ér cirka 25 000 till antalet och finns forpackade
pa DNA-spiralen 1 46 kromosomer (23 kromosompar). Ett par &r
koénskromosomer, kvinnor har tvd X-kromosomer och mén har en
X —och en Y-kromosom.

DNA maste kunna kopieras exakt nér cellerna delar sig. Da ska tre
miljarder nukleotider fordelas pé tvd dotterceller. DNA ska
dessutom Oversittas till RNA, som kan liknas vid ett monster att
folja for proteinerna. Detta kallas for transkription. RNA ska sedan
oversittas till det fardiga proteinet genom en sa kallad translation.
Alla har olika fordndringar i arvsmassan, men bara en mindre andel
ger upphov till symtom. Fordndringar som ger sjukdom brukar
kallas for mutationer. Eftersom genernas byggstenar, de s kallade
nukleotiderna, utgor mallar for olika proteiner kan mutationerna
medfora konsekvenser nir proteinerna ska bildas.

Proteinerna behover vi for att vi ska fungera.

— Mutationer kan vara sma som nédr en enda nukleotid byts ut eller
saknas. Det kan vara duplikationer nér det genetiska materialet
forédndras sa att en individ fér flera upplagor av en eller flera gener.
Det kan vara storre fordndringar dér delar av kromosomer fattas, s
kallade deletioner. Symtomen varierar beroende pa vilken
forandring det dr och vad fordndringen far for konsekvenser, sdger
Cecilia Hulthe.

Arftlighet vid hypohidrotisk ED

I de flesta fall orsakas syndromet av en muterad gen pa X-
kromosomen, som ar en av de konsbestimmande kromosomerna.
X-kromosombundet recessivt drftliga sjukdomar forekommer som
regel bara hos mén och nedérvs via vanligen friska kvinnliga bérare
som har en normal och en muterad gen pa sina X-kromosomer.
Kvinnliga barare kan fa sjukdomen 1 lindrig form. Soner till
kvinnliga bérare loper 50 procents risk att drva den muterade
kopian och fa sjukdomen, och déttrar 10per samma risk att bli friska
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bérare av en muterad gen. En man med en X-kromosombundet
recessivt drftlig sjukdom kan inte 6verfora den till sina soner, men
alla dottrar blir barare av den muterade genen.

Mutationer 1 EDAR och EDARADD kan drvas biade autosomalt
recessivt och autosomalt dominant. Symtomen dr samma som vid
den X-kromosombundna formen av sjukdomen, med den
skillnaden att flickorna vid dessa former har lika svara symtom som
pojkarna.

Autosomal recessiv drftlighet innebir att bdda fordldrarna ar friska
bdrare av en muterad gen. Vid varje graviditet med samma
fordldrar finns 25 procents risk att barnet far den muterade genen i
dubbel uppsittning (en fran varje fordlder). Barnet far da
sjukdomen. I 50 procent av fallen far barnet den muterade genen i
enkel uppsittning (frdn en av fordldrarna) och blir liksom
fordldrarna frisk barare av den muterade genen. I 25 procent av
fallen far barnet inte sjukdomen och blir inte heller bérare av den
muterade genen.

Om en person med en autosomalt recessivt arftlig sjukdom, som
alltsa har tva muterade gener, far barn med en person som inte &r
barare av den muterade genen drver samtliga barn den muterade
genen men far inte sjukdomen. Om en person med en autosomalt
recessivt drftlig sjukdom far barn med en frisk bérare av den
muterade genen i enkel uppsittning dr det 50 procents risk att
barnet far sjukdomen, och i 50 procent av fallen blir barnet frisk
bédrare av den muterade genen.

Autosomal dominant dirftlighet innebir att om den ena fordldern
har sjukdomen, det vill sdga har en normal och en muterad gen, blir
risken for savél soner som dottrar att drva sjukdomen 50 procent.
De barn som inte fatt den muterade genen far inte sjukdomen och
for den inte heller vidare.

Niér Cecilia Hulthe traffar nya patienter som vill reda ut
arftligheten, borjar de med att rita upp ett slakttrad.

— Vid X-bunden hypohidrotisk ektodermal dysplasi till exempel gér
det att se att det bara &r pojkar och mén i olika generationer som fér
syndromet, séger hon.

Den som har ED och funderar pé familjebildning och risker i och
med det kan som fOrsta dtgird diskutera det med en genetisk
radgivare pa klinisk genetik.

— Det finns pa universitetsorterna, i Stockholm, Uppsala, Ume4,
Lund och Goteborg. Helst ser vi att en behandlande ldkare skriver

Dokumentation nr 502 © Agrenska 2015



Ektodermal dysplasi

en remiss men pa vissa orter kan det finnas mojlighet till sa kallad
egenremiss, sdger Cecilia Hulthe.

Fragor till Cecilia Hulthe:

Hur lang tid tar det att gora ett gentest?
— Det beror pé vilken gen det dr och vilket test som ska goras.
Ibland tar det tva - tre veckor och ibland ménader.

Sparas mitt gentest?
— Ja, analysresultaten sparas.

Ogonproblem i samband med ektodermal dysplasi

De flesta med ektodermal dysplasi rakar ut for att 6gats yta
blir torr. Enligt en amerikansk undersokning har 95 procent av
alla med ED problem med torra ogon.

— Torrhet gor att det svider och att det inte gir att se riktigt
bra, siger Gabor Koranyi, 6gonlikare och verksamhetschef vid
Ogonkliniken i Viixjo.

Den studie Gabor Koranyi syftar pa dr en amerikansk undersékning
fran 2004. 34 personer med ED deltog och 30 av dem hade
hypohidrotisk ED.

— Bland "normalbefolkningen” séger tio procent att de har torra
ogon, sé det dr en signifikant skillnad, sdger Gabor Koranyi.

Forutom torra 6gon uppger alla att de har harbortfall i 6gonbrynen
och 6gonfransarna. De upplevde ocksa en ”genomlysning” av
ogonlocket.

Till skillnad fran till exempel i munhalan, finns det inga
kénselreceptorer i 6gonen for att uppleva torrhet. De flesta
beskriver istillet olika symtom. Det kan handla om 6gontrétthet,
igenklistrade 6gon pa morgonen, skav, frimmande-kropp-kénsla,
sveda, kldda, ljuskénslighet, dimsyn och en brinnande kénsla.
Mest uttalade blir problemen vid ldsning, tevetittande eller
bildskdrmsarbete. Ibland kan symtomen forvérras av alder,
klimakteriet, mediciner, luftkonditionering (drag), rokning,
etcetera.

Ogat som en spegel
For att 6gat ska vara funktionellt och att det ska gé att se genom det
mdste hornhinnan vara genomskinlig, ren och klar och ha en viss
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form. Under 6gonlocket finns slemproducerande kortlar som forser
Ogats yta med vitska.

Térfilmen har flera viktiga funktioner. Den skall sldta ut den
ojdmna ytan och pa sa vis skapa forutsittningar for en optisk
funktion av 6gats frimre yta. Den &r viktig for att reglera
hornhinnans vétskebalans, svarar for syretillférseln och for
smorjningen mellan 6gonlockens insida och 6gats yta.

— Det ska vara som en spegel, finns det minsta fel pa spegelns yta
fungerar den inte som den ska. Torrhet gor att det inte blir blankt
och fint, sdger Gabor Koranyi.

Térfilmen dr genom sitt innehdll av bakteriedddande enzymer
viktig for 6gats infektionsforsvar och skoljer bort frimmande
foremal, avstotta celler samt irriterande och allergena substanser,
frén Ogats yta.

For att kunna fungera i alla avseenden maste tiarfilmen:

e vara tillrackligt stabil for att tilldta 6gonlocken att vara

Oppna atminstone 20-30 sekunder innan torra flackar bildas.

¢ innehalla nédvindiga ndringsdmnen, joner, sparimnen och
buffertsystem.

e vara lagom trogflytande sa att det ger en stabil tarfilm, nir
Ogat ar oppet. Samtidigt ska den skapa forutséttning for att
blinkrérelsen fungerar utan hinder.

Térfilmen innehéller vitskekomponenter fran tarkortlarna, slem
fran bégarcellerna och fett frdn 6gonlocken.

Sar pé ogat ldker vanligtvis pa ett par tre dagar, med hjdlp av
cellerna och vitskan. Vid ED finns det oftast inte tillrdckligt med
vétska och dé kan det uppsté sar som inte léker.

— Om det inte fungerar finns det erséttningar for vitskan och
ogonsalvor som gér att tillfora dgat, sdger Gabor Koranyi.
Mer om det pd www.janusinfo.se

Gabor Koranyi rekommenderar behandling med:
Ogondroppar utan konserveringsmedel. Testa mer littflytande
forst, ga over till mer viskodsa (trogflytande) om du maste droppa
ofta for att fa effekt. Det ar bra att prova sig fram for att se vilken
droppe som fungerar bist.

— Dra er inte for att gé till dgonldkaren om ni har besvir, sdger
Gabor Koranyi.
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Ektodermal dysplasi

Det ér vanligt att personer med ektodermal dysplasi har
problem med svalg, stimband, 6ron och nisa.

— Det beror pa att sekretet i munhélan och 6ronen éir paverkat.
Det blir for torrt vilket kan ge problem, siger Hans Dotevall
overlikare vid Oronkliniken pa Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

Manga med ED upplever det som besvirligt att tugga och da framst
innan bryggor eller implantat dr pa plats. Det kan ocksé vara svart
att svdlja och det forekommer muntorrhet och riklig dregling.

— Har ni erfarenhet av ndgot av det hér, fragar Hans Dotevall de tio
personerna pa Agrenskas vuxenvistelse.

Det visar sig att framf6rallt svéljningen dr ett stort problem. En
person far kramper i halsen nir han &ter. En kvinna beréttar om
sonen som har svart att svdlja och som ofta sétter i halsen, sjélv har
hon ocksd ED men har inga storre problem med det. Kokt ris hor
till de matrdtter ménga tycker dr svart att svélja ner eftersom det
sétter sig som en “cementklump 1 halsen”. Samtliga ar 6verens om
att det ar mycket béttre nu. Det var vérst nar de var barn.

— Tuggning och sviljning dr komplexa och avancerade funktioner,
som involverar manga muskler. Det svédra och farliga ar att maten
ska passera svalget dar matstrupen sitter véldigt néra bakom
luftstrupen. Det dr alltid en risk att maten hamnar i “fel strupe” 1
luftstrupen istéllet for i matstrupen, sdger Hans Dotevall.

Otillriackligt med saliv

Den som inte har tillrdckligt med saliv kan vara hjélpt av att blanda
ut maten med vétska.

— Extra sas till maten kan vara bra och gérna lite olja pé en tesked
innan maten. Det blir ldttare att svélja ner d&, sdger han.

Saliven ér till for att smorja munnen och den innehéller enzymer
som skyddar mot infektioner och inflammationer.

— Nar det ar for lite saliv kan vi fa irritationer. Halsen blir irriterad
och det kan ge inflammationer och svampinfektioner, sdger Hans
Dotevall.

En del beskriver heshet som ett problem.

— Stdmbanden behover saliv for att fungera bra. Nér de ar for torra
blir de stela och lite irriterade. En del blir dessutom besvirade nér
miljon inomhus &r for torr. Har man svart att andas genom nésan pa
grund av krustor sd andas man genom munnen och da blir munnen
dnnu torrare, med heshet som f6ljd, sdger Hans Dotevall.
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Nésan fungerar normalt som en luftfuktare och en luftrenare. Den
tempererar dessutom luften vi andas. Lungorna trivs bést med luft i
samma temperatur som resten av kroppen och luften ska vara
tillrackligt fuktig. I ndsan finns kortlar som producerar sekret. Det
ar darfor man maste snyta sig ibland. Nér man andas in fastnar det
skrdp 1 ndsan som annars skulle aka ner i lungorna.

— Att andas in vanlig koksaltlosning nagra ganger per dag med en
inhalator, typ Pari boy, kan fungera fér den som har ED. Det ér bra
att gora om man kénner att man &r vildigt torr i munnen, i
stimbanden och luftvdgarna, sdger Hans Dotevall.

Krustor i nidsan

Naér ndsan blir torr torkar ocksd sekretet in och det kan bli krustor 1
ndsan som hindrar inandningen.

— Det brukar fungera att sk6lja ndsan med koksaltlosning, som &r
latt att gora sjdlv. Blanda en tesked vanlig hushallssalt utan jod till
en halv liter vatten. P4 apoteket finns ndssprutor som &r litta att
anvénda, sdger Hans Dotevall.

Sta bara dver handfatet, spruta in i ena nésborren, luta huvudet lite
och lét vitskan rinna ut genom andra nasborren. Det finns ocksa
nasskoljningsflaskor att kopa pa hélsokostaffarer. Dels far man en
anfuktning och sé skoljer man ut allt skrdp och alla krustor. Det dr
viktigt att ndsan halls ren for dd kommer det in luft till bihalorna
och till lungorna. Den som dr mycket paverkad av torr inomhusluft
kan ha nytta av en luftfuktare.

Orat

Horselgingen ér en 1dng och trdng gang som &r svér att gora ren.
Kroppen har 16st det genom att vi har celler som producerar vax
och vaxet transporterar ut skriapet ur horselgangen.

— Om vaxet blir for torrt, vilket det kan bli vid ED blir det l4tt
vaxproppar istéllet. De tipper till horselgdngen, gor att vi hor sdmre
och horselgédngen kan bli irriterad, siger Hans Dotevall.

Losningen ér inte att peta i 6ronen, séger han bestimt. "Mindre
saker &n en armbage har inte 1 horselgdngen att géra”. Med tops
och andra mindre foremal &r det létt att sticka hal pa trumhinnan.

— Orondroppar med kortison brukar fungera. Vid stora besvir ér det
bra att suga rent dd och da hos 6ronlékaren. Revaxor dr en annan
mojlighet och det dr dessutom lite smorjande, sdger Hans Dotevall.

Vitska i mellanorat, otosalpingit
Barn med ED far ofta 6roninfektioner och vitska 1 mellandronen,
vilket kan paverka horseln. Det behandlas med luftningsrér genom
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trumhinnan. Den som har problem med 6ronen eller horseln vid
ED bor kontrollera detta hos 6ron-, ndsa- och halslakare.

Hudproblem, behandling och omvardnad

Huden vid ED ir oftast tunn, ljus, sliit, skor och torr. Allt pa en
ging eller lite av varje, pd grund av avsaknad av talg- och
svettkortlar.

— Det giiller att skota den vil, siager sjukskoterskan och
docenten Agneta Ginemo, vid Hudkliniken, Skéines
Universitetssjukhus i Malmo.

Huden ar kroppens storsta organ med en yta pa cirka tva
kvadratmeter och en vikt pa ungefar fyra kilo for en vuxen person.
Handflatans yta utgor en procent av all hudyta pé kroppen.

Nér fostret dr stor som en tumme ar hudytan fardig.

Det spédda barnet har en stor hudyta till sin kroppsvikt.

— Det dr bra att tdnka pa nér det géller kénslighet for kyla och
virme och andra huddkommor hos det lilla barnet. Barnet paverkas
mer dn vuxna av hudsjukdomar och behandlingar, siger Agneta
Génemo.

Huden bestér av tre hudlager; 6verhud, 1dderhud och underhud.
Den innehaller bland annat vétska och fett.

— I hornlagret i 6verhuden finns den viktiga hudbarridren, som
skyddar kroppen mot fienden, som uttorkning och skador, séger
Agneta Gdnemo.

En déligt fungerande barridr gor att skadliga dmnen léttare tar sig in
1 huden och skapar en inflammation. En sadan inflammation ar
eksem.

Utan en fungerande hudbarriér skulle vi d6 av uttorkning eftersom
vattnet 1 sddana fall skulle dunsta bort frdn kroppen. Det racker
med en forsvagad hudbarridr for att fuktbalansen ska forsdmras,
vilket dr en av huvudorsakerna till torr hud.

Hudbarridren ger bland annat skydd, reparerar skador, medverkar i
temperaturregleringen, producerar livsviktigt D-vitamin och bildar
pigment.

Redan vid fodseln kan huden vara tickt av en klisterliknande hinna
som slédpper efter ett par veckor. Det fenomenet kallas Collodion
baby. Senare blir huden torr och en hel del barn med ED far
atopiskt eksem.

Forutom ett inflammatoriskt tillstind i huden, innebér atopi en
bendgenhet att utveckla drftlig astma och pollenallergi.
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— Det gér att ha alla besvir men en del utvecklar ett par av dem. De
atopiska besviren vixlar under livet, sdger hon.
En person med torr hud fir duscha och bada precis som alla andra!
— Men flytande tval torkar ut sa anvédnd det sparsamt, sdger Agneta
Génemo.
Bra ér att tillsdtta lite olja 1 badet eller medelhavssalt, cirka 1 liter
till ett fullt badkar.
— De personer som har eksem kan fa utskrivet kaliumpermanganat
till badet. Vitskande sar i huden brukar mé béttre med 2 matskedar
klorin 1 badvattnet, sdger hon.
Torr hud behdver smdrjas in och da ér syftet att:

e minska torrheten

e avfjilla

e halla kvar fukten i huden

e behdlla den mjuk och smidig

e minska kladdan

e lika sar, sprickor, infektion och inflammationer

— Det finns ménga olika sorters krdmer 1 handeln och det kan vara
svart att hitta det som fungerar. Det géller att prova sig fram 1
samrad med sin hudklinik. Anvénd inte nadgot som svider, rader
Agneta Gdnemo.

Kortisonpreparat (glukokortikoider) anvénds for att de ir:
e antiinflammatoriska
e kérlsammandragande
e kladstillande
¢ minskar nybildning i huden
e péaverkar immunforsvaret

Kortisonpreparaten finns i fyra styrkor, frdn den svagaste grupp I
som &r receptfritt, till extra stark i grupp IV (receptbelagd).
Smorjningen bor ske flera génger per dag.

Agneta Ganemo rekommenderar:

e smorj vid samma tidpunkt varje dag

e be om hjélp vid smdrjning

e ha en viss ritual, det vill sdga borja pa samma stélle pa
kroppen varje gang

e vistas i ett lagom varmt utrymme till exempel 1 badrummet
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Information fran forsakringskassan

Sara Eriksson fran forsiakringskassan i Goteborg, informerade
om de ekonomiska stod som vuxna med funktionsnedsattning
kan fa genom forsikringskassan.

Vid sjukpenning far den som &r sjuk 80 procent av inkomsten i 365
dagar. Utokad sjukpenning kan personen fi som langst i 914 dagar.
De forsta tvd veckorna betalas av arbetsgivaren. Den som &r
arbetslos har en karensdag och sedan betalar forsékringskassan. De
forsta 90 dagarna har personen ritt till sjukpenning om hen inte
klarar sitt ordinarie arbete. Dérefter far den som inte klarar nagot
arbete alls ersdttning i upp till 180 dagar.

— Vi forsoker vara aktiva sa att vi snabbt vet om personen behdver
ha stod av forsékringskassan for att komma tillbaka.

Den som ir arbetslos kan fa sjukpenning om arbetsformégan ér
nedsatt pa grund av sjukdom. Den som ar beréttigad till
sjukpenning ska ha nedsatt arbetsformaga med minst en fjardedel i
alla arbeten pd hela arbetsmarknaden.

Aktivitetsersittning

Aktivitetsersattning ar till for unga vuxna mellan 19 &r och
manaden innan de fyller 30 ar. For att vara beréttigade till
aktivitetserséttning ska man inte kunna arbeta pa minst ett ar pa
grund av sjukdom, skada eller en funktionsnedsittning. Vid
aktivitetserséttning ska arbetsformagan vara nedsatt med minst en
fjérdedel.

— Den som beviljas aktivitetsersittning kan fa det i minst ett ar,
max tre ar. Under tiden med aktivitetserséttning, vid nedsatt
arbetsformaga, ska det finnas en tydlig rehabiliteringsplanering.

Det gar ocksé att ansdka om aktivitetsersittning om man inte
kunnat genomfora sina studier pa grund av funktionsnedséttning.
Da kan man ha ratt till aktivitetsersdttning under den tiden det tar
att avsluta grundskolan eller gymnasiestudierna.

Under tiden med beviljad aktivitetsersattning gar det att soka
sarskild ersdttning for aktivitet. Aktiviteten ska ha en positiv
inverkan pa sjukdomstillstdndet, den fysiska eller psykiska
prestationsformégan. Aktiviteterna ska ha till syfte att 6ka
forutsédttningarna att forbattra arbetsformégan sa att personen kan ta
nésta steg 1 sin utveckling. Det kan handla om en kurs i ett sprak pd
ett studieforbund eller fysisk tréning.
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Sjukersittning

e En ersittning for personer mellan 30-64 &r som troligen
aldrig kommer att kunna arbeta heltid pd grund av sjukdom,
skada eller funktionsnedséttning.

e Arbetsformagan ska vara nedsatt med minst en fjardedel 1
alla arbeten pd hela arbetsmarknaden.

e Personen kan sjilv ansoka om sjukersittning eller s kan
forsdkringskassan besluta att byta ut en sjukpenning mot
sjukersittning.

Pensionsgrundande

Sjuk- och aktivitetsersattning kan betalas ut i form av
inkomstrelaterad erséttning och garantiersittning.
Garantiersittningen ar inte pensionsgrundande. Den
inkomstrelaterade ersittning som betalas ut dr pensionsgrundande
inkomst av anstdllning (59 kap. 13 § SFB).

Har en person aldrig arbetat och enbart uppbaér sjuk- eller
aktivitetsersédttning med garantiersittning ar inte ersdttningen
pensionsgrundande.

Sjukpenningen ddremot &r pensionsgrundande. Det &r ju en
erséttning for forlorad arbetsinkomst.

Vilande ersittning

e Sjukersittning kan vara vilande nidr man har haft
aktivitetserséttning eller sjukerséttning minst ett ar och vill
studera eller prova pa ett arbete.

e Manadsbelopp i tolv manader nédr ersittning dr vilande vid
arbete (25 procent av den erséttning som &r vilande)

e Vilande aktivitetsersittning kan beviljas for ldngre tid dn
beslutat.

Handikappersiittning kan den fa som har nedsatt
funktionsférmaga 1 minst ett &r. Det gér att fa frdn och med juni det
ar personen fyller 19 ar och fram till 65 &r. Funktionsformagan ska
vara sa nedsatt att personen i sin vardag behdéver hjélp av annan
person eller har betydande merkostnader pa grund av sin sjukdom.
Sadana merkostnader kan vara:

e Kostnader for hjdlpmedel och ldkemedel

e Kostnader upp till hogkostnadsskydd for hdlso-och

sjukvérd.
e Kostnader for specialkost
e Kostnader for resor
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e Forbrukningsartiklar
e Slitage med mera

Det ska finnas ett direkt samband mellan kostnaden och
funktionsnedséttningen och det maste vara en extra kostnad inte en
kostnad som de flesta méinniskor har.

Handikapperséttningen dr skattefri och indelad i tre olika nivéer.
Beloppen géller per ménad ar 2015.

e 69 procent (2559 kr)

e 53 procent (1965 kr)

e 36 procent (1335 kr)

Ansokan om handikappersittning ska vara skriftlig och innehalla
personuppgifter och personnummer. Till ans6kan ska dven bifogas
ett aktuellt lakarutldtande som styrker diagnos,
funktionsnedséttning och aktivitetsbegriansning.
Handikapperséttning handlaggs av personliga handlaggare pa
forsikringskassans lokala forsdkringskontor.

Bilstod ar ett bidrag till hjélp for inkdp av bil. Det ar till for att
underlétta tillvaron for den som har svarigheter att anvénda
allmdnna kommunikationer. Bidraget bestér av ett grundbidrag for
att kopa bil pa 60 000 kr, samt ett inkomstprévat
anskaffningsbidrag. Det gar ocksa att fa bidrag till
korkortsutbildning. Bilstddet handldggs av forsdkringskassan i
Vistervik.

Assistansersittning

Assistansersdttning ér ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svéraste funktionsnedséttningarna ratt till personlig
assistans for att kunna leva ett mer sjilvstandigt liv.

Man ansoker hos kommunen eller forsidkringskassan. Kommunen
har ansvaret d& de grundldggande behoven uppgar till hogst 20
timmar per vecka. Staten (forsékringskassan) kan bevilja
assistanserséttning for personlig assistent nér de grundlédggande
behoven dverstiger 20 timmar per vecka.

Avslag

Vid avslag kan alla drenden omprdvas vid forsakringskassans
omprovningsenhet. Far man avslag dven déir kan drendet
overklagas 1 Forvaltningsritten, ddrefter i Kammarritten och
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Hogsta Forvaltningsdomstolen. De avgor om provningstillstdnd
lamnas eller inte. Forvaltningsratten kan bli den sista instansen.

En enklare vardag

Forsédkringskassan minskar kranglet for personer med
funktionsnedséttning och deras anhoriga. Myndigheten har efter
genomforda kundundersdkningar éndrat sitt arbetssitt 1 grunden for
att anpassa det till den enskildes behov sé att moten skall bli
enklare, tryggare och mer personliga.

1. En kontaktperson hos Forsiikringskassan
De som har storst behov av stdd ska erbjudas en
kontaktperson med ansvar for att samordna alla kontakter
med Forsékringskassan.

2. Stod till foraldrar med barn som ér svart sjuka eller har
en funktionsneds:ittning
Mgjligheten att kunna fa stod frén Forsdkringskassan redan
pa sjukhuset eller Habiliteringen finns redan pa vissa stéllen
och det skall nu utokas till att bli tillgéngligt i hela landet.

3. Forenklade och samordnade uppfoljningar
For att gora vardagen mera forutsdgbar och tryggare for den
som har en funktionsnedsittning skall Forsakringskassan
samordna och forenkla de lagstadgade uppfoljningarna
inom olika drenden som den enskilda har hos
Forsékringskassan.

4. Kortare vintetider pa beslut

5. En egen plan for framtiden for elever som gar pa
gymnasiet och har aktivitetsersittning

6. Enklare digital kontakt med Forsikringskassan

Mer information finns pa forsékringskassans hemsida:
www. forsakringskassan.se

Tips pa bra webbsidor:
www.agrenska.se — Agrenska
www.fk.se - Forsdkringskassan
www.1177.se — Sjukvérdsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
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www.riksdagen.se - Riksdagen

www.regeringen.se — Regeringen

www.hi.se - Hjdlpmedelsinstitutet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvards- och likemedelsforméansverket
www.notisum.se — Lagar pa nitet

www.varsam.se — Varsam

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen p4 Agrenska for vuxna med ektodermal dysplasi,
deltar tio personer; fyra mén och sex kvinnor, 1 ett
erfarenhetsutbyte med specialpedagog AnnCatrin R6jvik och
socionom Cecilia Stocks fran Agrenska.

Foljande &r ett urval av de synpunkter som deltagarna ldmnar.
Diskussionerna handlar om upplevelsen av skola, yrkesliv,
vardagsliv, somn, fritid, socialt liv och vanner samt sjukvérd och
andra kontakter i samhéllet.

Skolan

De édldsta hade problem med mobbning 1 skolan.

— Jag var mobbad pa rasterna under hela skoltiden. Det hinde att
jag sprang hem fran skolan for att jag inte stod ut. Det var ett annat
samhille da, an vad det dr idag. Hardare pd ndgot sétt, tror jag. Vad
som hade hjélpt mig? Mer information tror jag. Mina fordldrar
beréttade inte att jag hade ED. Det hade kanske hjélpt mig och
underlattat for mig i skolan.

— Jag fick inte reda pa att jag hade ED f6rrdn jag var vuxen och
sjélv fick barn som har ED. Forstar nu efterat varfor jag mobbades
for mina ldppar och mina ténder.

De flesta var borta mycket fran skolan sarskilt under de ar de
byggde upp sina nya tdnder med implantat eller bryggor. Lararna
tog hansyn till det, tycker de.

— Jag var mycket borta pa gymnasiet, var tvungen att ga till
tandlékaren ofta. Lararna hade forstaelse, men jag fick mycket
franvaro och det var jobbigt att komma ikapp.

En av killarna med ED har en éldre bror med samma sjukdom.

— Jag umgicks mycket med hans kompisar i skolan. De var ju dldre
och eftersom jag umgicks med dem blev jag respekterad av
skolkamraterna. S& fungerar det ju i de &ldrarna. Jag dr en 6ppen
person och beréttade hur det var med mig for klasskamraterna. Jag
hade inga problem i skolan.
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Behandlingen av tdnderna tog mycket tid under framforallt
uppvéxten och oférmégan att svettas paverkar dem fortfarande. En
kille beréttar att nér han blev varm tog han av sig alla kléder och
satt i underkldderna i klassrummet. Klasskamraterna tyckte inte det
var nagot konstigt. De var vana. Péfallande ménga 1 gruppen ér
idrottsintresserade och de berittar om att de tog pauser for att klara
att vara med. De hade pé sig genomblota t-shirts nér de spelade
fotboll pa gymnastiken hade ofta en hink med kallt vatten bredvid
planen att doppa huvudet i. Den som blev &verhettad blev snurrig i
huvudet och ibland hinde det att ndgon av dem svimmade av
virmeslag. Lararen visste att en av tjejerna hade ED och hon fick
inte vara med nér det var bollspel.

— Jag fick sitta pa banken nér det var olika lagsporter pd hogstadiet
och det var inte roligt. Det hade varit béttre om lararen latit mig
bestimma nér jag skulle vara med eller inte. P4 gymnasiet
berittade jag inte att jag hade ED, for jag ville vara med nér jag
kunde pa gympan. Jag tog pauser lite i smyg nér jag blev for varm,
sdger hon.

Utbildning och yrke

Maénga olika yrken &r representerade bland de tio. Tva ér frisorer,
en &r sjukskoterska, en forskolldrare, en florist, en tjej &r art
director pa en reklambyra, en ar driftstekniker, en bilmekaniker, en
arbetar inom handeln, en &r yrkeschauffor och en civilingenjor.

En sjukskdterska maste hela tiden tvétta handerna i sprit och en
bilmekaniker har svart att undvika att hinderna blir insmorda av
olja.

Det &r inget som har hindrat er som har kénslig hud?

— Snarare tviartom. Nej, jag skojar bara, jag sag forbi det, tdnkte inte
pa det utan valde det jag ville gora. Skulle det bli problem med
hinderna, gar det att anvinda handskar, sdger bilmekanikern.

— Jag smorjer stindigt in hdnderna, har alltid handkrdm 1 viskan.
Ofta har jag handskar, men det &r lika illa det for vi doppar dem 1
talk och det torkar ut, séger sjukskoterskan.

Den som ir driftstekniker arbetar inne 1 hog temperatur, vilket &r ett
problem for en som inte kan svettas.

— Om jag maste svalka av mig brukar jag ga ner en trappa i ett kallt
flaktrum. Vissa arbetsuppgifter kan jag ocksa lata ndgon annan
gora.

Niér det dr varmt pa jobbet finns det manga knep. Kylvést, en
vattenspann 1 niarheten, blot mdssa pa huvudet, blot t-shirt under
overallen. En chauffor fick en klimatanldggning installerad i bilen.
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Ingen har informerat arbetsgivaren vid anstillningsintervjun om att
de har ED.

— Efterat ndr jag vil r anstélld har jag berdttat. Det har aldrig varit
ndgot problem med det.

Vardagsliv

Naéstan alla foredrar vintern framfér sommaren och kylan framfor
sommarvarmen. Alla utom en person som inte til vare sig virme
eller kyla.

— Jag duschar kallt pA sommarn och badar varmt pa vintern, sager
han.

De som har svart for virmen sover for 6ppet fonster och har bara
ett tomt paslakan pa sig sommartid.

— Problemet é&r att jag ar pollenallergiker ocksa och om fonstret &r
oppet kommer det in pollen. Det blir att vélja mellan pest och
kolera, sédger en av killarna.

Négra har fatt beviljat stod for klimatanldggning i sovrummet,
markiser utanfor fonstret och luftfuktare inomhus. Det &r olika
varifran de har fatt stodet. Ibland ar det frdn kommunen ibland
genom forsdkringskassan. De flesta &r flitiga anvéndare av
bordflaktar varma sommardagar.

— Jag forsoker att vara ut sa lite som mgjligt pa sommaren, sdger en
kvinna.

Insmorjning av kroppen tar tid. De flesta har behov av att smoérja in
sig efter att de har duschat eller tvéttat hinderna, annars blir huden
torr och fér sprickor som svider.

— Det blir ocksa ett problem med huden vintertid nér jag dr inne
mycket och luften &r torr. Jag smorjer mig fran topp till td flera
ganger om dagen. Ofta far jag be om hjélp, for jag nér ju inte
overallt.

Peruker ar begransande. De som har det, méste hela tiden tinka pa
peruken och kontrollera att den sitter kvar. Minsta oforsiktiga
rorelse eller vindpust kan leda till en katastrof, tycker de. Det &r en
nddvindig investering men dyr.

En peruk med riktigt har kostar mellan 12 000 och 14 000 kronor.
— Jag koper en peruk en gdng om aret och anvénder den hela tiden
dag som natt. Jag skulle egentligen behova flera peruker, men
redan en dr en stor utgift for mig.

Tanderna ska skotas om. For de som har egna ténder att stodja
bryggor pa ér det forstas viktigt att tandkdéttet halls friskt. Men dven
de med implantat maste 14gga ner tid pa tdndernas skotsel.

— Jag gor rent i munnen och runt protes och skruvar. Det &r ett helt
projekt!
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S6mn

P& sommaren nér det dr varmt dr det svart att sova.

— Jag sover naken pa mattan for att det ska kénnas sa svalt som
mojligt.

— Ofta kliar det av vdrmen inuti kroppen och det gér inte att tinka!

Fritidsintressen

Alla deltagarna gillar att rora pa sig. Mycket i livet handlar om att
trina, ita och sova. Aven de som har peruker idrottar p& ngot siitt,
men de kdnner sig mer begridnsade dn de andra, eftersom de maste
halla i peruken sa att den inte trillar av. De som har peruk kan inte
dgna sig at vad som helst, inga volter, ingen simning. En av dem
klattrar pa klattervagg och brukar da ta av sig peruken och ha en
huva eller mdssa pa sig istéllet. En annan avstar helt enkelt frén
sporter sdr hen riskerar att tappa peruken. De styrketranar, simmar,
kldttrar pa kldttervigg, 16ptrinar, skjuter med luftgevir, lyssnar pa
musik, ser pa filmer och teveserier.

Socialt liv och vinner

De behover finna aktiviteter som passar bade dem och vénnerna.
Sommarutflykter och resor utomlands till varma ldnder fungerar
inte.

— Och det vill manga gora pa sin semester.

— Mina kompisar forstir ju mig, det &r inte det. Men de far gora
avkall pa det de egentligen vill géra nér de dr med mig.

Grona Lund pa sommaren innebdr att ta pa sig en luva och kanske
m4 déligt i en vecka efterdt om det dr varmt ute.

— Vérmen slér ut en totalt.

— Pappa och jag sover inomhus pa somrarna, mamma och lillebror
ar ute 1 solen. Sa har vi det 1 var familj.

Kontakter i sjukviarden

Alla i gruppen har haft kontakt med tandlékare, tandhygienist,
hudldkare, 6ron-ndsa- hals-lékare och logoped.

Losgommen var for de flesta jobbig att ha. Den satte sig pé tvéren
och maten fastnade 1 den. Nér de fick tandimplantat var det som att
borja fran borjan igen med det mesta.

— Jag fick ldra mig att prata pa nytt, bet mig ofta i tungan i1 bérjan
med de nya tdnderna, men smaken pa maten blev béttre.

Hur skulle ni vilja bli bemétta av sjukvarden?
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— Det skulle vara skont att inte varje gdng behdva forklara vad ED
ar for ndgot. Specialistkontakter med planerade mottagningsbesok
dér ldkaren ar vél forberedd vore fantastiskt. Kanske en sérskild
vardenhet dér ett av tillstdinden som behandlas dr ED.

— Allt blir béttre efter 18 ar. Da ar tandimplantaten pa plats och det
ar skont. Hela processen var pladgsam och tidsodande.

ED-foreningen

Foreningen med viannerna betyder mycket.

— Det ar dér vi kan 6sa ur oss allt dumt vi varit med om, alla forstar
och har haft liknande upplevelser.

Att ha en livslang sjukdom &r inte bara daligt.

— Jag har blivit ddmjuk och gniller inte 6ver smaproblem. Det &dr pa
gott och ont att ha ED. I foreningen behover jag inte tycka synd om
mig. Det &r alltid ndgon som har haft det vérre dn jag.

Marta har ektodermal dysplasi

Miirta foddes med hypohidrotisk ED. Hon fick tva egna
mjolktinder i 6verkiken, hade lostinder i skolaren och
implantat i tondren. Hennes hud och 6gon har varit torra och
irriterade. Men det storsta problemet dr harlosheten.

— Haret ar superviktigt for mig, séiger hon.

FramfOr mig sitter en 23-arig tjej i hiftigt rott och lite rufsigt har.

— S& ska det se ut, sdger hon.

Mirta gillar inte en frisyr dér allt ligger perfekt.

Att peruken ar rod beror pa att hon sjdlv har blek lite fraknig hy och
grona 6gon och att pappa, som hon &r lik har en réd kalufs. Nér hon
var liten hade hon ocksé en liten réd tofs i pannan. Kanske hade det
varit lattare att smélta in i mdngden med en annan féarg pa peruken,
men Marta gillar sin peruk och tar inte av sig den nagonsin. Hon
har aldrig visat sig utan den for ndgon mer @n for foréldrarna och
sin bror. Inte for pojkvanner och hon tar inte av den nér hon ar
hemma alldeles sjalv.

— Det dr inte jag nér peruken dr av, utan Gollum i Sagan om Ringen
eller Skalle-Per i Ronja Rovardotter. Det skulle inte falla mig in att
g4 utan peruk, sdger hon och knycker bestimt pa nacken.

Mirta tycker att livet med peruk begrinsar henne. Hon kan inte
bada i bassidng, gillar inte varma somrar med bad, for da kan inte
hon delta. Jobbigt dr ocksa att tanka pa att peruken kan éka av for
minsta vindpust och det vérsta hon vet dr nér folk ror vid henne i
ansiktet eller med sina fingrar néra peruken.
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— Andra drommer mardrdmmar om att de gér nakna pa staden.
Mina mardrommar handlar om att min peruk faller av, sdger hon.

Kuvos

Men vi tar det frdn borjan. Mérta foddes tva veckor senare én
berdknad ankomsttid trots det var det kritiskt for henne den forsta
tiden. Hon var tunn, blek och det var nagot som inte stimde. Hon
lades 1 kuvos som bebisarna som fotts for tidigt, men hypohidrotisk
ED innebér ju en oférméga att svettas ndr det dr varmt.

— Jag blev antagligen dverhettad, sdger hon.

Niér personalen pa BB inte kunde gora mera skickades hon hem
med fordldrarna. De forsta dren madde hon inte alls bra. Hon hade
feberkramper och slutade andas titt som téitt. Mirta undersoktes av
barnldkare och det konstaterades att hon inte hade astma. Men
lakarna stod fragande till vad det var egentligen med henne.

Diagnos

Till hennes tvadrsdag hade det bara kommit tva mjolktander 1
overkdken. D4 borjade en tandlékare i sldkten ana orad.
Tandlékaren hade lést i en tidning om okénda diagnoser och om
hypohidrotisk ED och talade om for Martas forédldrar att det
troligen var det.

— Jag fick diagnosen hos den barnldkare jag gick hos for min
giftstruma, som inte har med ED att gora. Efter det tillbringade jag
mycket tid pa sjukhus. Hela uppvixten kinns det som. Det var
olika saker som skulle tas om hand hela tiden och jag gillade det
inte, sdger hon

Mirta minns att sjukvirdspersonalen fick jaga henne 1 korridorerna.
— Jag kdnde mig som en forsokskanin. Ofta fick jag sitta i mitten,
medan flera ldkare diskuterade mitt tillstdnd 6ver huvudet pa mig,
sdger hon.

Fordldrarna engagerade sig 1 ED-foreningen och dar traffade de
andra barn som hade ED. Mirta tyckte ldnge att hon klarade sig fint
med sina tva tdnder i 6verkdken. Nér ndgon i foreningen undrade
hur hon kunde tugga med bara dem, sa hon att det gick bra. Hon
kunde ju tugga kottbitar. Det var 6verskattat med ténder, svarade
hon dem.

Skolan

Nér hon var fem ar gick Marta och hennes mamma 1 ett kopcenter
och horde hur en pojke hogt kommenterade att hon inte hade har pa
huvudet, for sin mamma.
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— Jag hade en liten rdd lock 1 pannan pé den tiden och en sjalett och
upplevde mig inte alls som harlds. Jag blev arg, tog det som en
provokation och gick fram resolut och slog till honom, siger hon.
Mirta var en tuff tjej. Inte minst mérktes det i skolan. Hon hade
inga problem med mobbing.

— Jag och en tjej som hade haft tbc blev kompisar. Vi beréttade pa
skolan om véra respektive sjukdomar och det fungerade. Kunskap
ar bra! Men vi nddde inte ut till andra pé andra skolor i ndrheten
och en del pratade bakom ryggen pa oss. Fast vi hade en grupp med
tjejer runt oss. De blev ett slags skydd, sdger hon.

Vid sexarsdldern fick hon en avtagbar tandprotes som inte
fungerade. Ofta ékte den ut nér hon forsokte tugga storre bitar.
Nér hon blev 15 ar borjade det stora arbetet med att sitta fast
implantaten 1 munnen.

— Jag var klar nér jag var 18 ar och behandlingarna var sa svara att
jag hade svart att kidnna tacksamhet, sdger hon.

Mirta utbildade sig till frisor pé grund av sin fascination for det
hon inte hade sjilv - hdr. Det arbetet blev trakigt efter en tid. Nu
jobbar hon pé en forskola och ska soka in pd utbildningen till
forskolldrare nista host.

— Jag tycker om att vara kreativ och malar mycket pa fritiden. Med
barnen far jag utlopp for det, sdger hon.

Empati

Idag har hon besvir med 6gonen och blev pamind pa
vuxenvistelsen pa Agrenska om att hon borde ta kontakt med en
ogonldkare igen. Det &r atta ar sedan hon var hos ndgon sist.
Fortfarande har hon svart for att soka upp lékare eftersom hon har
triaffat for ménga.

Mirta blir ofta varm men vet inte om det beror pa ED eller pa ett
for tidigt klimakterium. Hon upplevde uppvéxten med
hypohidrotisk ED, som sa jobbig att hon nir hon var 21 ar
bestdmde sig for att inte skaffa biologiska barn. Hon steriliserade
sig.

Det ér inte mycket som &r positivt med hypohidrotisk ED, tycker
hon. Men hon har lért sig en del om livet som hon inte skulle ha
gjort utan sjukdomen.

— ED har gjort mig till den jag dr och jag gillar den personen. Jag
tanker ofta att alla har nagot som dr jobbigt, inte bara jag. Jag ser
inte ner pa andra och har empati for andra ménniskor, sédger hon.
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Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det ir en nationell resurs
for alla som soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrickning ocksa okinda
sjukdomar. Behovet av kunskap &r darfor stort.
Informationscentrum goér kontinuerligt uppdateringar av
kunskapsldget tillsammans med ledande specialister och
handikapporganisationer och patientforeningar.

I databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs
en informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat
dess forekomst, behandling och forskning. Den som behdver flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till forskole- eller
skolpersonal kan bestélla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser@gu.se.

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omrédet séllsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012
arbetet i enlighet med uppdraget.

NFSDs uppgift ér att:

- bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvérdens resurser for personer med séllsynta sjukdomar
liksom 6kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

- bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hélso- och sjukvarden och till andra berorda
samhillsinstanser samt till patienter och anhdriga

- bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet
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- identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra ldnder och internationella
organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
séttning, deras familjer samt professionella som de moter.

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pd www.nfsd.se

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overtandlikare Birgitta Bergendal
Odontologiska Institutionen
Kompetenscenter

Box 1030

551 11 JONKOPING

Tel: 036-32 46 66

Specialistliikare Cecilia Hulthe
Klinisk genetik

Sahlgrenska Universitetssjukhuset
413 45 GOTEBORG

Tel: 031-342 10 00

Ogonlikare Gabor Koranyi
Centrallasarettet
Ogonkliniken

351 85 VAXJO

Tel: 0470-58 80 00

Overliikare Hans Dotevall
Oronkliniken

Sahlgrenska Universitetssjukhuset
413 45 GOTEBORG

Tel: 031-342 10 00

Leg sjukskoterska Agneta Ginemo
Skanes Universitetssjukhus
Hudkliniken

205 02 MALMO

Tel: 040-33 10 00
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Handliggare Sara Eriksson
Forsakringskassan

Box 8784

402 76 Goteborg

Tel: 0771-114 114

Medverkande frin Agrenska
Socionom Cecilia Stocks
Verksamhetsansvarig AnnCatrin Rojvik
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031-750 91 00
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En sammanfattning av dokumentation nr 502
Ektodermal dysplasi, som forkortas ED, betyder
forandringar i ektodermet. Ektodermet &r ett av tre cellskikt
som bildas tidigt 1 fosterlivet.

ED drabbar 1-7 barn per 100 000 fodda.

Det finns 186 olika ektodermala dysplasier (ED). De
symtom som uppstar &r olika for varje individ och vissa far
mer symtom &n andra. Vanligt dr avsaknad av svettkortlar,
tander och torr hud.

Vanligaste ektodermala dysplasin dr hypohidrotisk
ektodermal dysplasi (HED). Hypohidrotisk innebar att
formagan att utsondra svett dr nedsatt. Det kan utgora fara
for individen, da risken for 6verhettning &r stor.

Personer med ED har ett livslangt behov av olika
tandvéardsbehandlingar. Ett multiprofessionellt team inom
tandvarden rekommenderas. Vid sportaktiviteter och varmt
véder dr det viktigt att undvika 6verhettning.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
© Agrenska 2015
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