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Skelettdysplasi-kortvuxna

SKELETTDYSPLASI-KORTVUXNA, VUXENPERSPEKTIVET

Agrenska arrangerar varje ar vistelser for vuxna, med sillsynta
diagnoser, fran hela Sverige. Varje gang kommer ett antal personer
som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet skelettdysplasi.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mojlighet att utbyta
erfarenheter och triffa andra i1 liknande situation.

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

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med syndromet ingar en kortare intervju med en av deltagarna pa
vistelsen. | sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv
och samhallsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for
gruppen. Deltagarna i intervjuerna har i verkligheten andra namn.

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

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbsida, dér de
kan laddas ner kostnadsfritt som PDF: www.agrenska.se.
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Medicinska aspekter vid skelettdysplasi-kortvuxna

Det finns cirka 500 olika typer av skelettdysplasier. Hos ungefar
hélften av dem ér den skadade genen kiind. Alla ir mycket
ovanliga. Varje ar fods cirka 70 barn med skelettdysplasi.

— Det ér viktigt att fa diagnos med tanke pa prognos, behandling
och irftlighet, sdger Lars Hagenis, overlikare pa Astrid
Lindgrens Barnsjukhus i Stockholm.

Miénga med skelettdysplasi uppmarksammas forst i vuxen alder
eftersom kortvuxenheten i vissa fall 4r marginell och
skelettforandringarna inte dr sé stora i borjan av livet.

— Kontakta patientforeningen for att fa rad om hur du ska gé vidare,
sdger han.

Kortvuxenhet
Den som i vuxen alder &r mindre dn 150 centimeter (kvinnor) och 165
centimeter (médn) raknas 1 social bemérkelse som kortvixt. Olika
skelettdysplasier har skilda grader av kortvuxenhet orsakade av
avvikelser i skelettets utveckling.
Négra typer ar:
— akondroplasi dir lingden for vuxna i genomsnitt dr 125
centimeter for kvinnor och 132 centimeter for mén,
— hypokondroplasi dir slutlingden kan variera mellan 140
(kvinnor) och 160 centimeter (mén),
— pseudoakondroplasi diar vuxna kvinnor 1 genomsnitt uppnar 82
centimeter och vuxna mén blir 135 centimeter
— spondyloepifyseal dysplasi, dar langden dr 85 centimeter
(kvinnor) och 140 centimeter (mén).
Gemensamt for minga med skelettdysplasi ér att de oftast har en
disproportionerlig kortvuxenhet. Ben, armar och bél drabbas i olika
grad av tillvéxtrubbningar.
Exempel pa skelettdysplasi som medfor korta ben och armar ar
androplasi och dyskondrosteos. Vid andra typer kan ryggradens
tillvéxt vara drabbad; detta géller till exempel spondyloepimetafysir
dysplasi och Kniest syndrom. Kotorna &dr da plattare d4n normalt vilket
gor att ryggen kan bli oproportionerligt kort. Skallens omfang kan
vara storre 4n normalt vid viss skelettdysplasi som till exempel vid
akondroplasi.

Komplikationer

Skelettdysplasi har skilda komplikationsmonster gillande risker for
till exempel forsenad motorisk utveckling, skolios, prematur artros,
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hoft-, ben- och fotkomplikationer. Luftvégs- och
andningsproblematik, nedsatt horsel, starr och ndthinneavlossning
forekommer ocksa.

Historik

Tidigare stillde ldkaren diagnosen pa barn med misstankt
skelettdysplasi genom att rontga skelettet och titta pa de olika
skelettdelarnas utseende. Lékaren kontrollerade dessutom rygg,
hoftleder, hiander, fotter och ansiktets utseende. Observerade barnets
rorelsemonster och kdnde pa muskulatur, hud och leder.

— For att definiera sjukdomen géller det att kdnna igen olika
kroppsliga drag, typiska for den enskilda skelettdysplasin, sdger Lars
Hagenis.

Fran mitten av nittiotalet utvecklades den genetiska molekylédrbiologin
avsevirt. Bland annat upptéckte forskarna 1994, den gen som var
fordndrad och orsakade den vanligaste skelettdysplasin, akondroplasi.
Efterhand har ett mycket stort antal gener upptackts och knutits till
skelettdysplasi.

— Om genen ér kind ar det mojligt att genom rontgenbilder leta sig
fram till rétt diagnos, sdger Lars Hagenés.

Via det specifika rontgenutseendet av skelettet gar det for det mesta
att fa idéer om vilken gen eller alternativa gener som kan vara
drabbade och didrmed mojliga att analysera. Pa det séttet kan man
bekrifta diagnosen.

Behandling

Atskilligt kan goras for att forbittra tillstindet och kompensera for
uppkomna funktionsnedséttningar.

— Det dr bra att ha kontakt med en ortoped. Operationer kan komma
ifraga pd grund av fordndringar och forslitningar av hoftlederna.
Manga med sjukdomen far en hoftledsprotes inopererad redan i unga
ar, sdger Lars Hagends.

Langre fram 1 dokumentationen beskriver ortopeden Ann-Charlott
Soderpalm hur den ortopediska behandlingen av skelettdysplasier gar
till.

Korsett anvénds ibland for att forhindra felstéllningar i ryggraden och
inte sillan behdvs en operation.

— Infor en operation med narkos dr det viktigt att narkoslékaren far
veta att personen har sjukdomen och blir medveten om de svarigheter
som kan uppsta vid intubation, det vill sdga nér ett ror fors in i
luftstrupen for att hjilpa till med andningen under operationen. Det &r
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ibland for vissa diagnoser nddvandigt att rontga hals och ryggrad
innan operationen. Medfodda defekter pa halskotpelaren kan medfora
risk for ryggmargsskada vid kraftig bakatbdjning av huvudet, nagot
som behovs for att kunna utfora sjdlva intubationen, sdger Lars
Hagenis.

Manga har problem med virk och leder. Habiliteringen ger rad om hur
man undviker forslitningar. Fysisk trdning &r viktigt for att bevara och
forbattra styrka och rorlighet.

Vuxna med sjukdomen behover ofta habiliteringsinsatser och stod i
det dagliga livet. Anpassningar av bostad och arbetsplats ar ibland av
stor vikt for vilbefinnandet. Elektrisk rullstol och anpassad bil kan
komma ifraga.

Fragor till Lars Hagenas:

Jag kiinner pirrningar i kroppen. Hur mycket vet man om det
"mjuka” i kroppen?

— Musklerna dr en bindvavskomponent som ér paverkad vid vissa
tillstdnd av skelettdysplasi. Vid avvikande muskelfunktion kan det bli
rubbningar i kroppen. Ledproblem uppstér ofta sekundért, med dkad
muskelspanning som f6ljd. Forslitningar 1 hoft, daligt ledbrosk eller
artros kan ockséd forekomma. Vid smérta finns det mojlighet att fa
hjalp pé smaértklinik eller att hora med sin ldkare angaende
smadrtstillande medicinering. Min erfarenhet dr dock att minga inte
vill ta smirtstillande. Det dr bra att rora sig mycket och hélla igdng
musklerna i kroppen. Vildigt ofta far man betala for det med smarta,
men i ldngden ger det ett vélbefinnande.

Ar det bra med vila?
— Power-naps, korta sovstunder som inte stor nattsémnen &r bra. En
halvtimmas sémn da och da till exempel.

Var hittar jag en doktor som forstdr sig pa sjukdomen?

— Det giller att lara kéinna en doktor som dr intresserad av
skelettdysplasi. Det kan vara svért eftersom fa likare kénner till
sdllsynta sjukdomar. Den som &r patient har ritt att byta likare och
sOka upp den ldkare personen vill ha. Patientféreningen kan sidkert ge
rad om vem man ska vénda sig till. De bor ocksé stilla krav pa en
battre vuxensjukvard tycker jag. Inom barnsjukvérden pa till exempel
Astrid Lindgrens sjukhus i Stockholm har vi ett expertteam, med
barnneurolog, neuroradiolog, genetiker, andningsfysiolog,
ortopedkirurg, neurokirurg, éronldkare, 6gonldkare, neurofysiolog,
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uroterapeut, patolog, gynekolog, fysioterapeut och sjukskoterska. Det
ar mycket kunskap under samma tak. Denna samlade sjukvard saknas
inom vuxenvérden.

Hur mycket ska man rora sig?
— S& mycket som det gér. Kontakta géirna en
sjukgymnast/fysioterapeut for rad angdende trédning och rorelse.

Genetik vid skelettdysplasi

Det ir oftast inte farligt att ha skelettdysplasier, men det kan vara
besviirligt biade for barn och vuxna, som kan fi en allvarlig
paverkan pa ryggkotorna och stora svirigheter att ga.

— Skelettdysplasi ér olika medfédda tillstind som kan ge symtom
pa skelettet. De méste man ha respekt for och kontrollera.

Det konstaterar Giedre Grigelioniene, barnlédkare och genetiker pa
Centrum for sdllsynta diagnoser och Klinisk Genetik vid Karolinska
Universitetssjukhuset 1 Solna.

Giedre Grigelioniene vill gérna bidra med 16sningen pé
skelettdysplasins genetiska géta.

— Det &r fascinerande att leta fram anlagen, se vilka dggvitedimnen de
kodar for och hur de genetiska “’stavfelen”, det vill sdga mutationerna,
forandringarna pa genen paverkar olika delar av kroppen, sdger hon.

Skelettdysplasi ar ett komplext tillstind som innebér en onormal form
eller héllfasthet pa skelettet.

De primédra konsekvenserna av de genetiska “stavfelen” vid olika
skelettdysplasier kan vara:

= Nackinstabilitet

* Trang lindrygg

= Skelettdeformiteter

= Ryggdeformiteter

= Hoftproblem

=  Kronisk smiirta

= Andningsbesvir

= Piverkan pi syn, horsel eller tiinderna

= Virkileder och brosk som inte hiller (artros)
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Hittills har forskarna kunnat konstatera cirka 500 tillstdnd av
skelettdysplasi och funnit generna hos 350 av dem. I en tredjedel av
fallen &r genen okénd. Fram till att alla skelettdysplasier ar 10sta
arbetar genetikerna ofortrutet vidare.

— Den dagen vi hittar en gemensam mekanism for utvecklingen av
olika skelettrubbningar, den dagen har vi ockséd mdjlighet att ta fram
en medicin, sdger Giedre Grigelioniene.

Det finns gott hopp om att forskningen kommer att hitta 16sningar och
vid en diagnos dr man snart dér.

Den speciella gen som styr tillstaindet for den vanligaste
skelettdysplasin, akondroplasi, upptécktes pd mitten av 1990-talet.

— Det har tagit tid, men snart finns det forhoppningsvis en medicin
som kan skydda de vixande barnen med akondroplasi fran
komplikationer eller mildra dem, séger Giedre Grigelioniene.

Arftligheten

Arvsmassan, som innehaller minniskans arvsanlag (gener) finns i
kdrnan av kroppens celler.

— Vi har cirka 21 000 gener och av dem styr 2000 troligtvis skelettets
utveckling, sdger Giedre Grigelioniene.

Nér ett barn blir till fir det sin arvsmassa, i dubbel uppséittning, hilften
fran mamman och hélften fran pappan. Arvsmassan, dven kallad det
manskliga genomet, bestar av 1anga dubbla molekylkedjor, DNA.
Gener ér strackor av DNA som innehaller koder for olika dggvitimnen
(proteiner). DNA ér titt forpackat 1 kromosomer, som ”packas upp”
ndr olika proteiner ska bildas. Ménniskan har 46 kromosomer ordnade
123 kromosompar. Ett par av dem dr kdnskromosomer, kallade X och
Y.

Nir det giller skelettdysplasierna har det blivit en férandring i en gen
som bestdmmer hur ett protein/dggvitedmne ska skicka signaler till
nagon skelett-relaterad funktion i kroppen.

— Vem som helst kan {4 en avvikelse 1 sin arvsmassa men det behdver
inte ha betydelse om det hamnar pa icke styrande eller kodande DNA-
striackor. 10 procent av alla kénda gener styr skelettutveckling och
ifall fordndringar hamnar pa ndgon av dem blir det en skada pa
skelettet, sdger Giedre Grigelioniene.
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Nymutation

Skadan drvs pa olika sitt for olika former av skelettdysplasier och
ibland uppstar den som en ny férandring. Det handlar da om en helt ny
mutation. Vid en nymutation dr foréldrarna friska och bir inte pa
anlaget utan felet uppstér spontant, utan kind orsak hos fostret.
Fordldrarna fér i regel inte fler barn med samma fel.

— En nymutation uppsté i genen FGFR3 i en av konscellerna och om
denna konscell ger upphov till ett barn, blir barnet sjukt med
akondroplasi. Det dr en sa kallad dominant nymutation. Barnet har 1
sin tur 50 procent risk att fora anlaget vidare till sin avkomma pa ett
autosomalt dominant sétt. De barn som inte fatt den muterade genen
far inte sjukdomen och for den inte vidare, sdger Giedre
Grigelioniene.

Det finns flera sddana exempel pé autosomalt dominanta
skelettdysplasier: pseudoakondroplasi, SEDC- Spondyloepiphyseal
dysplasia congenita och hypokondroplasi

Autosomalt dominant neddrvning innebdr att den ena fordldern har
sjukdomen, med en normal gen och en forandrad gen. Risken att
barnet drver sjukdomen blir da 50 procent, det vill sdga hilften av
barnen far sjukdomen. De barn som inte fatt den muterade genen far
inte sjukdomen och for den inte vidare. Exempel pa skelettdysplasier
som drvs sa ér: akondroplasi, pseudoakondroplasi och SEDC-
Spondyloepiphyseal dysplasia congenit.

Ibland, som nér det giller har-brosksyndrom och diastrofdysplasi &r
nedirvningen istéllet autosomalt recessiv. D4 ér fordldrarna friska
bdrare av en fordndrad gen. Vid varje graviditet med samma foréaldrar
ar det 25 procents risk att barnet far den muterade genen i dubbel
uppséttning det vill sdga en fran varje fordlder och att barnet far
sjukdomen. I 50 procent av fallen far barnet den muterade genen i
enkel uppsittning, frdn en av fordldrarna, och blir liksom forédldrarna
frisk barare av den muterade genen. I 25 procent av fallen fir barnet
inte sjukdomen och blir inte barare av den muterade genen.

Vid X-kromosombunden recessiv neddrvning ir genen fordndrad pa
X-kromosomen. X-kromosombundet recessivt drftliga sjukdomar
forekommer bara hos mén och nedérvs via friska kvinnliga bérare av
en normal och en muterad gen. Soner till kvinnliga barare av en
muterad gen har 50 procents risk att drva sjukdomen, och dottrar 16per
samma risk att bli friska bérare av en muterad gen. En man med en X-
kromosombundet recessivt érftlig sjukdom kan inte Gverfora den till
sina soner, men alla dottrar blir barare av den muterade genen.
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Niér det géller X-kromosombunden dominant nedéirvning, bar den
sjuka kvinnan anlaget pa en av sina X kromosomer. Risken att hon far
en dotter med samma tillstand dr 50 procent. Vid X-bundna dominanta
tillstdnd far pojkfoster som regel s& svira missbildningar att han inte
overlever.

Kondrodysplasia punctata neddrvs bdde X-kromosombundet recessivt
och dominant, men dessa tvé typer av kondrodysplasia punctata
orsakas av mutationer 1 tva olika gener och har olika kliniska
symptom. Det vill séga att trots att sjukdomen heter lika finns det
olika subtyper av den.

En person med misstinkt skelettdysplasi som har gjort en utredning
hos ldkare (kroppslig undersokning, rontgenundersékning av skelettet,
eventuellt ultraljud av inre organ) och inte fatt diagnos kan be att {a
genomfora en sa kallad skelettdysplasipanelanalys.

— Dé jamfor genetikern personens gener med de cirka 350 kénda
skelettdysplasigener som finns, séger Giedre Grigelioniene.

For att fa en séker diagnos jamfors de genetiska fynden med
lakarutredningens resultat.

— Det ar viktigt att fa tillstindet molekylért bekréftat. Det racker inte
med rontgenbaserad diagnos da vissa dysplasier kan likna varandra pa
rontgenbilden, sdger Giedre Grigelioniene,

Denna sammanfattande bedomning dr mojlig att fa via den Klinisk
Genetiska avdelningen vid Karolinska Universitetssjukhus Solna.

— I de allra flesta fall gar det att hitta genen som orsakar tillstandet.
Vid de tillfdllen dér man inte hittar anlaget bakom skelettdysplasin
kan man delta i forskningsprojekt, som bedrivs 1 forskargruppen
ansluten till denna avdelning, sédger Giedre Grigelioniene.

Massiv parallell sekvensering utfors i samarbete med Science for Life
Laboratoriet (http://www.scilifelab.se) i Stockholm.

Négra hemsidor att gé in pd for att far mer genetisk information:

= http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

= http://www.rarediseases.org/
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Ortopedisk behandling vid skelettdysplasi

Det finns ménga typer av skelettdysplasier vilka drabbar skelettet
pa olika siitt.

Extremiteter och bél far skilda grader av tillvixtrubbningar. En
del skelettdysplasier leder till exempel till kort bil och en del ger
framforallt korta ben.

— Beroende pa hur det ser ut finns méjligheter till ortopedisk
korrektion, siger ortoped Ann-Charlott Soderpalm, overlikare
vid Barnortopeden, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Diagnosen stills efter en vanlig rontgenundersokning. Ryggen,
hofterna, backenet, de langa rorbenen och skallsidan granskas noga.

— Ryggkotornas utseende ger virdefull information. Hos barn dr ocksa
utseendet av tillvixtzonerna visentligt att kontrollera., siger Ann-
Charlott S6derpalm.

Den slutliga diagnosen blir med stéd av en genetisk analys.

Skelettet

Normalt utvecklas skelettet hos fostret fran broskanlag som efterhand
forbenas. De sma benen som bildas véxer bdde pa lingden och pé
bredden.

— Pé langden véxer rorbenen genom tillvixtzoner dér det finns
specifika broskceller, pa bredden med hjélp av benhinnan, siger Ann-
Charlott Soderpalm.

Ett litet barn som bryter benet i handleden och far en liten felstéllning
i frakturen behover oftast inte opereras med justering av frakturléget,
eftersom benet samtidigt som frakturen ldker ocksa rétas ut.

Efter nagra manader upp till ett &r syns det inte att det har varit ett
brott dar.

— Ett bra exempel pa detta dr ett barn som 1 tvaarséldern &r hjulbent
och som fér helt raka ben i fyradrsaldern. Det gér till sa att kroppen
belastar benen med sin egen tyngd och far draghjilp av de friska
tillvdxtzonerna och musklerna.

Sa hir gér det till fram till puberteten da kroppen signalerar att den har
véxt fardigt pa langden och tillvixtzonerna sluts och forbenas.
Benstommen déremot fortsitter att vixa sig bredare dven i vuxen
alder.

Likningen av den vuxnes benbrott tar darfor mycket langre tid dn
barnets och kréver i manga fall operation.
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Kollagen

Skelettdysplasi innebdr en rubbning 1 skelettets utveckling, vilket
paverkar dess form och ibland ocksa héllfastheten.

Sjukdomen orsakas av en genetisk fordndring, som gor att bildningen
av en viss typ av stodjevdvnad, kollagen, paverkas. Detta gor i sin tur
att bindvév, brosk och ben utvecklas felaktigt och i mindre méngd,
vilket resulterar i uttalad kortvuxenhet. Under uppvéxten leder det till
felstillningar av skelettet och i rygg och leder. Den process, som
normalt under barnets tillvixt gor att ett krokigt ben successivt ritas
ut, fungerar inte vid skelettdysplasi.

Benforlingning och korrektion av felstillningar

Sa lange tillvéxtzonerna star Oppna och benet siledes vixer pa
langden, gér det att atgérda snedstédllningar med till exempel “Eight-
plate”,”Attaplattan”. Den siitts som en broms p4 den langa sidan av ett
krokigt kné, for att den korta sidan ska kunna véxa ikapp. Nar
felstillningen dr korrigerad tas plattan bort.

— Hos vuxna kan inte langre tillvaxt utnyttjas for korrektion av
snedstéllningar, utan dessa far atgiardas ortopediskt. Inte heller hos
barn &r det alltid mdjligt att korrigera enbart med hjdlp av kvarvarande
tillvéixt, sdger Ann-Charlott Soderpalm.

Benldngdsskillnad kan vid behov korrigeras antingen genom att
kvarvarande tillvéixt bromsas in i det langa benet eller genom att det
korta benet forlédngs. Den forsta metoden kan naturligtvis endast
anvéndas pd barn och ungdomar som fortfarande har 6ppna
tillvixtzoner.

Inbromsning av tillvixten kan astadkommas genom att man borrar
igenom hela tillvixtzonen i nedre delen av larbenet. Operationen
utfors pa detta sétt vid en tidpunkt som enligt berdkningar kommer att
ge utjimning av benlédngdsskillnaden nér individen &r fardigvuxen.

— I allménhet korrigerar vi inte skillnader som ir eller berdknas bli
under tvé centimeter, sdger Ann-Charlott Soderpalm.

Olika metoder

Om benléngdsskillnaden dr mer dn fem centimeter, blir det vanligtvis
aktuellt att 1 stéllet forlanga det korta benet. Detta kan goras med olika
metoder.

En metod ér att fdsta en stéllning utanpd benet med flera fastpunkter i
skelettet. Dérefter kapas benet och kan efter hand dras isér en
millimeter per dygn med hjélp av den yttre stdllningen. Ska benet
forldngas fem centimeter tar proceduren cirka ett halvt till ett ar. Med
denna metod kan dven snedstéllning och rotationsfelstédllning 1
skelettet effektivt korrigeras.
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— Detta dr pd manga sitt en pafrestande behandling for patienten,
sidger Ann-Charlott Soderpalm.

Taylor Spatial Frame

For denna yttre fixation anvinds idag framforallt s& kallad Taylor
Spatial Frame. Den stdllningen bestar av kolfiberringar, som &r fastade
vid benet med speciella skruvar. Mellan kolfiberringarna sitter stag av
olika ldngd. Ett dataprogram rdknar ut hur mycket man ska skruva pé
stagen sa att eventuella felstdllningar korrigeras samtidigt som benet
forlangs. Patienten lar sig att sjdlv skruva pé stagen och skoter detta
hemma genom ett dataprogram som tagits fram. Léget {oljs
regelbundet upp med kontroller hos ortopeden och rontgen.

Fitbone

En annan metod att forlanga ben med, d4r med sa kallad Fitbone, vilket
ar en teleskoperande spik som opereras in i larbenet. Spiken drar isdr
benet med hjélp av elektriska signaler frén en dosa.

— Det dr ett sétt att forldnga benet utan stéllningar utanpa benet, sdger
Ann-Charlott Soderpalm.

Mindre felstillningar kan dven korrigeras direkt genom operation, dir
en kil tas ur benet si att detta kan rétas upp. Benet fixeras darefter
med metallplatta och skruvar under huden.

Komplikationer

Det kan bli mycket komplikationer i samband med benforldngning.
Till exempel infektioner dér pinnarna sticker in, nervskador,
blodpropp, kronisk smérta och stelhet i lederna med mera.

— Det dr ingen ortoped som forldnger ben om hon eller han inte maste.
Ingen gor det enbart av kosmetiska skdl. Men mojligheter till
korrektioner finns, sdger Ann-Charlott Séderpalm.

Innan beslut om operation tas, maste patienten ha en ordentlig
diskussion och genomgéng av situationen med sin ortoped.

I Goteborg sker manga benkorrektioner av olika slag varje ar. Orsaken
varierar stort och val av metod for den korrigerande atgérden styrs
bland annat av typen av felstédllning och patientens éalder.

Fragor till Ann-Charlott Séderpalm:

Hur ska en person tinka kring att byta ut hoftleden. Vara forsiktig
eller inte?

— Idag ér “Gverlevnaden” pd protesen i hoften cirka 30 &r men det
beror péd vad du utsitter din kropp for. Barn med svar reumatism kan
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fa proteser. De har inte hog aktivitetsniva och da racker det kanske att
byta ut protesen en gang under livet. Fér den som dr mycket aktiv har
den konstgjorda hoftleden knappast mer &n 25 ars 6verlevnad. Den
borjar lossna efter ett tag. Varje gang den byts ut putsas insidan om
och benet dir protesen ska fastas riskerar da att bli tunnare. Man bor
darfor inte byta hoftleden for tidigt och absolut inte i onddan. Den
som lider av smérta och har l14g livskvalitet pa grund av en “délig”
hoft méste forstas atgérda det med 1dmplig metod.

Det ér inte alltid operation &r det bésta. En variant om hoften gor ont
ar att da och da spruta in lokalbedovning i hoften. En annan ar att
injicera kortison i hoftleden. Det kan ge lindring under flera ménader.
Val av atgérd far man diskutera med sin ortoped. Det dr viktigt att inte
vara overviktig och att rorelsetrdna sd att musklerna runt om blir s&
starka som mojligt.

Vad ir de langvariga effekterna av skolios?

— Langtidsstudier har visat att lindryggsskolios kan ge upphov till
vark och smarta 1 dldre alder, medan brostryggsskolios 1 allménhet
inte ger smértor. Det &r bra att trdna kroppen och vara stark 1 mage

och rygg.

Andningssvarigheter vid skelettdysplasi

Den som har skelettdysplasi och sover oroligt bor fa en remiss till
ett somnlaboratorium.

— Dér gor de en nattlig andningsregistrering av somnen.

Det sade overlikare Agneta Markstrom pa Somn- och
andningscentrum, Akademiska sjukhuset i Uppsala och
Respirationsmottagningen pa Astrid Lindgrens barnsjukhus.

Nir det giller skelettdysplasi dr det viktigt att tdnka pa
andningsproblem som kan uppsta.

Andningen

Varfor andas vi?

Den frégan stéller Agneta Markstrom och svarar sjélv:

— Dérfor att hjérnan, hjértat, kroppens celler och muskler behdver syre
for att kunna fungera.

Hon fortsétter att berdtta om lungorna dér utbytet av gas sker mellan
andningsluften och blodet. Syrgas i inandningsluften tas upp av blodet
och fors vidare, och koldioxid i1 blodet avges till utandningsluften.
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Syre dr nddvéndigt for att cellerna ska kunna fungera normalt.
Hjérnan kan inte vara utan syre mer én ndgon minut innan den tar
skada. Som restprodukter vid &mnesomséttningen bildas koldioxid och
vatten. Om koldioxiden inte fors bort frén cellerna och ut ur kroppen
genom utandningen skulle kroppens miljo bli sur, ph-véardet bli for
lagt och cellerna sluta fungera.

— De flesta av oss ldgger inte mérke till hur vi andas, inte heller att vi
anvéinder vissa muskler, som diafragman i magen eller musklerna i
brostkorgen nédr vi gor det. Nér vi stressar blir rddda eller har ont dr
det vanligt att vi drar kortare andetag eller héller andan. Vid en
naturlig inandning foljer brostkorgens och magens rorelser varandra,
sdger hon.

Diafragmaandningen, att andas ’14ngt nere i magen” dr det
effektivaste séttet att andas pa. Diafragmans andel av inandningen &r
normalt cirka 70 procent av andningen.

Andningen regleras av hjdrnstammen men ocksa genom att sa kallade
strackreceptorer registrerar nir vi andas in och ut. Receptorerna
kdnner av lungornas utvidgning och signalerar nir det dr dags att
avbryta inandning och sétta igdng utandning.

Andning vid skelettdysplasi
Om vi dr sneda eller om brostkorgen ér stel som det kan vara vid olika
typer av skelettdysplasi kan andningen ocksa paverkas.

Orsaker till de olika besviren kan vara:
e Kort hals
e Att mellanansiktet dr paverkat
e Attdet dr trangt 1 de Ovre luftvdgarna
e Central andningsstdrning
e Forandringar i hjdrnstammen
e Obesitas, det vill sdga fetma

— Nar det géller mellanansiktet kan det vara for trangt bakom nésan in
mot svalget och det paverkar luftflodet vid inandningen. Ar
halsmandlarna svullna forsamras luftflodet ytterligare. Det visar sig
mest nattetid ndr vi sover. Vid en vanlig forkylning kan da andningen
paverkas ganska mycket. En hjdlp kan vara att operera bort
halsmandlarna, detta dr vanligt att man gor hos barn, sdger Agneta
Markstrom.

Foramen magnum, det stora nackhalet &r det hél i nackbenet genom
vilket forlingda méargen striacker sig fran kraniet och ner 1
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ryggmirgen. Vid skelettdysplasi kan foramen magnum bli for trangt
och leda till att andningscentrum paverkas. Det kan ge
andningsuppehéll nattetid och rubba andningsmonstret sa att personen
inte andas tillrackligt mycket. D& 6kar koldioxidhalten 1 blodet for
mycket.

— Det kan bli symtom som huvudvirk, illamiende, ljudlig andning och
andningsuppehall vilket kan leda till dalig sémn. Det kan vara ett
allvarligt tillstdnd, sdger hon.

Overvikt

Okad fetma stor ofta andningsfunktionen.

— For den som ér kort som majoriteten av de som har skelettdysplasi
ir, kan eventuellt fett hamna dir det inte ska vara. Overvikt sitter sig
ibland mellan revbenen och rorligheten kan paverkas. Diafragman kan
dé inte jobba som den ska och det blir tungt for brostkorgen att béara
overvikten, sdger Agneta Markstrom.

I sddana fall kan personen fa problem med ventilationen och
koldioxidhalten 1 kroppen okar. Det mérks fraimst pa nétterna da
foljden blir ménga korta andningsuppehall s& kallad sémnapné. Cirka
fyra procent av den manliga befolkningen och tvé procent av
kvinnorna har det. Det dr ocksa vanligt hos sma barn eftersom
forstorade halsmandlar och en kortel bakom nésan kan leda till
snarkande andning och andningsuppehéll vid somn. Vanligast ér att
halsmandlar/ och/eller korteln bakom nédsan opereras bort hos barnen.
Barn med skelettdysplasi har ofta en padverkan pa mellanansiktet och
det forkommer soémnapné hos cirka 35 procent av dem.

— Man vet inte hur vanligt det 4r med sdmnapné bland vuxna personer
med skelettdysplasi, forskningen inom dessa omraden &r begransad.
Men vi andas generellt séimre nir vi sover. Ar det extra tringt i svalget
blir det forstés vérre, sager Agneta Markstrom.

Att vakna nagra ganger pd nétterna dr inte fel. Sedan tidernas
begynnelse nér vi levde i vildmarken har vi varit tvungna att kolla sa
att allt dr lugnt och att inga vilda djur eller illasinnade ménniskor
kastar sig over oss.

— S6mn &r viktigt, da sdmnen bidrar till att vi véxer, far béttre
immunforsvar och blir gladare. Utan tillrackligt med sémn kan vi bli
sjuka. De som vaknar ofta pd grund av en andningsstorning far en
fragmenterad somn som leder till dagsomnighet/trotthet. Ofta vet de
sjdlva inte att de varit vakna, sdger Agneta Markstrom.
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Registrering av somn

Den som vet med sig att hen har dalig somn ska be sin ldkare att fa
genomga en nattlig andningsregistrering (polysomnografi/plygrafi),
rader Agneta Markstrom. Det innebédr en sdmnundersokning pa ett
somnlaboratorium for det mesta pa sjukhus och i vissa fall i hemmet.
— Ar nattsémnen stord av andningsuppehall behandlas det hos vuxna
personer med CPAP - Continuous Positive Airway Pressure. Det
innebadr att personen fir en mask som técker nésa eller ndsa/mun och
att han/hon sedan andas mot ett luftflode som genereras av CPAP-
apparaten. Andningsvégarna halls pa sé sétt oppna eftersom maskinen
skapar ett svagt overtryck. Detta forhindrar att luftvigen faller
samman under sémn/snarkning och andningsuppehall utvecklas inte,
avslutar Agneta Markstrom.

Fraga till Agneta Markstrom

Jag sjunger mycket och har svart att ta ut héga toner. Vad kommer
det sig?

— Det dr bra att du sjunger for det tranar upp andningsvolymen. Men
att det inte gar fullt ut som du vill hor férmodligen thop med din
anatomi. Du kanske inte kan fa in samma méngd luft som du behéver
for att fa ut de tonerna. Ett bra sitt att trdna andningsvolymen ér att
spela blasinstrument. D& blaser man mot ett motstdnd, lungblasorna
okar 1 antal och det &r det som gor att vi far en storre yta att andas
med.

Information om munhalsa och munmotorik

Minga diagnoser manifesterar sig orofacialt, det vill siiga
paverkar funktioner i munnen och ansiktet. Mun-H-Center ér ett
nationellt orofacialt kunskapscenter vars syfte ir att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen inom detta omrade nir det
giller sillsynta diagnoser.

Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett battre
omhédndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga. Mun-H-Center ar ocksé ett
nationellt resurscenter for orofaciala hjalpmedel f6r personer med
funktionsnedsattningar.
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MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center tréffat manga personer med séllsynta diagnoser och
samlat ihop en kunskapsbank om var och en av diagnoserna.
Deltagarna far under vistelsen fylla i ett frageformuldr om tandvard
och munhygien och eventuell problematik kring munmotorik och
munhélsa.

Pa vuxenvistelsen for skelettdysplasi fick deltagarna traffa
overtandldkare Marianne Bergius, logoped Lisa Bengtsson,
tandhygienist Annette Carlsson och tandskoterska Pia Dornérus, Mun-
H—Center, Agrenska.

Varje deltagare fick en individuell kartldggning av sin munhélsa och
munmotorik av Marianne Bergius och Lisa Bengtsson. Dérefter tog
Annette Carlsson vid och gav riktad information till var och en med
tips for att uppnd bésta munhilsa. Teamet betonade ocksa vikten av
regelbunden kontakt med tandvarden for att upprétthalla en god
munhélsa.

Dessa observationer och uppgifter 1 frageformularet dokumenteras
sedan 1 Mun-H-Centers databas for séllsynta diagnoser. Den vuxne
med skelettdysplasi bidrar pa sa vis till 6kade kunskaper om munnen
och dess funktioner vid sdllsynta diagnoser. Denna information sprids
via Mun-H-Centers webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-

appen.

Information fran forsakringskassan

Sara. A. Eriksson fran forsidkringskassan, Goteborg, informerade
om de ekonomiska stod vuxna med funktionsnedsittning kan fa
genom forsikringskassan.

Vid sjukpenning far den som é&r sjuk 80 procent av inkomsten 1 365
dagar. Utokad sjukpenning kan personen fa som lidngst i 914 dagar.
De forsta tva veckorna betalas av arbetsgivaren. Den som ar arbetslos
har en karensdag och sedan betalar forsédkringskassan. De forsta 90
dagarna har personen ritt till sjukpenning om hen inte klarar sitt
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ordinarie arbete. Darefter far den som inte klarar ndgot arbete alls
ersattning 1 upp till 180 dagar.

— Vi forsoker vara aktiva sa att vi snabbt vet om personen behdver ha
stod av forsdkringskassan for att komma tillbaka, sa Sara. A. Eriksson.
Den som ir arbetslos kan fa sjukpenning om arbetsformégan ér
nedsatt pa grund av sjukdom. Den som &r berittigad till sjukpenning
ska ha nedsatt arbetsformaga med minst en fjardedel i alla arbeten pé
hela arbetsmarknaden.

Aktivitetsersittning

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

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

Det gar ocksé att ansdka om aktivitetsersittning om man inte kunnat
genomfora sina studier pa grund av funktionsnedséttning. D4 kan man
ha ritt till aktivitetsersittning under den tiden det tar att avsluta
grundskolan eller gymnasiestudierna.

Under tiden med beviljad aktivitetsersittning gér det att sdka sarskild
ersttning for aktivitet. Aktiviteten ska ha en positiv inverkan pa
sjukdomstillstdndet, den fysiska eller psykiska prestationsformagan.
Aktiviteterna ska ha till syfte att 6ka forutsdttningarna att forbattra
arbetsformagan sé att personen kan ta nésta steg i sin utveckling. Det
kan handla om en kurs 1 ett sprék pa ett studieforbund eller fysisk
traning.

Sjukersittning

e En ersittning for personer mellan 30-64 ar som troligen aldrig
kommer att kunna arbeta heltid pa grund av sjukdom, skada
eller funktionsnedsattning.

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

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

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

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

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

Vilande ersittning

e Sjukersittning kan vara vilande ndr man har haft
aktivitetsersattning eller sjukersittning minst ett r och vill
studera eller prova pa ett arbete.

e Manadsbelopp 1 tolv ménader nir ersittning ar vilande vid
arbete (25 procent av den ersittning som dr vilande)

e Vilande aktivitetsersittning kan beviljas for ldngre tid dn
beslutat.

Handikappersittning kan den fa som har nedsatt funktionsféorméga i
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 s nedsatt att
personen i sin vardag behdver hjélp av annan person eller har
betydande merkostnader pa grund av sin sjukdom.
Sadana merkostnader kan vara:

e Kostnader for hjdlpmedel och likemedel

e Kostnader upp till hogkostnadsskydd for hédlso-och sjukvard.

e Kostnader for specialkost

e Kostnader for resor

e Forbrukningsartiklar

e Slitage med mera

Det ska finnas ett direkt samband mellan kostnaden och
funktionsnedsattningen och det méste vara en extra kostnad inte en
kostnad som de flesta ménniskor har.

Handikapperséttningen dr skattefri och indelad i tre olika nivéer.
Beloppen giller per manad ar 2015.

e 69 procent (2559 kr)

e 53 procent (1965 kr)

e 36 procent (1335 kr)
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Ansokan om handikappersittning ska vara skriftlig och innehalla
personuppgifter och personnummer. Till ansdkan ska dven bifogas ett
aktuellt 1dkarutlatande som styrker diagnos, funktionsnedsittning och
aktivitetsbegransning.

Handikapperséttning handlaggs av personliga handlaggare pa
forsikringskassans lokala forsdkringskontor.

Bilstod ar ett bidrag till hjilp for inkop av bil. Det ar till for att
underlétta tillvaron for den som har svarigheter att anvénda allménna
kommunikationer. Bidraget bestér av ett grundbidrag for att kopa bil
pa 60 000 kr, samt ett inkomstprovat anskaffningsbidrag. Det gar
ocksa att fi bidrag till korkortsutbildning. Bilstodet handldggs av
forsikringskassan i Véstervik.

Assistansersittning

Assistansersittning dr ett ekonomiskt stod som ger de personer med de
allra svaraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig assistans for
att kunna leva ett mer sjdlvstandigt liv.

Man ansoker hos kommunen eller forsdkringskassan. Kommunen har
ansvaret da de grundlaggande behoven uppgér till hogst 20 timmar per
vecka. Staten (forsékringskassan) kan bevilja assistanserséttning for
personlig assistent nir de grundldggande behoven dverstiger 20
timmar per vecka.

Avslag

Vid avslag kan alla drenden omprdvas vid forsakringskassans
omprovningsenhet. Far man avslag dven dér kan drendet 6verklagas i
Forvaltningsritten, dérefter i Kammarrdtten och Hogsta
Forvaltningsdomstolen. De avgdr om provningstillstand ldmnas eller
inte. Forvaltningsrétten kan bli den sista instansen.

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

Tips pa bra webbsidor

www.agrenska.se — Agrenska

www.fk.se - Forsakringskassan

www.1177.se — Sjukvérdsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.riksdagen.se - Riksdagen
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www.regeringen.se — Regeringen

www.hi.se - Hjdlpmedelsinstitutet

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

www.varsam.se — Varsam

Information fran arbetsformedlingen

Samordnaren pa arbetsformedlingen, Pia Ekman, informerade
om hjilp och stod nir det giller personer som har
funktionsnedsittningar.

Pia Ekman paminde om vikten av att ta med sig ett ldkarutldtande vid
forsta besoket pa arbetsformedlingen. I utldtandet ska ldkaren beskriva
aktuell diagnos/prognos och om besviren dr dvergéende eller
bestdende. Det kan ocksa gédrna std om begridnsningarna paverkar
arbetsformagan. Vilka arbetsuppgifter som passar och vilka som inte
passar. Om det ir nigot som absolut skall undvikas? Ar dtergéng till
tidigare yrke mdjligt? Ar det realistiskt med heltidsarbete? Om deltid
ar aktuellt, 1 sé fall i vilken omfattning? Eventuella begransningar i
mojligheten att ta sig till och fran ett arbete och sa vidare. Ett utforligt
lakarutlatande &r av godo menade Pia Ekman.

Personlig handliggare

Efter inskrivning pa arbetsformedlingen, far den arbetssdkande en
personlig handldggare, en arbetsférmedlare, som arbetar med personer
som har funktionsnedséttningar.

— Tillsammans gor de en framtidsplanering. Arbetsformedlaren ser till
individen. Vad hon/han vill? Vad hon/han klarar av? Kanske behdver
den arbetssokande prova andra mojligheter én tidigare, sa Pia Ekman.

Rehabiliteringsteam

Som arbetsformedlare har man maojlighet att ta in specialistkompetens.
Arbetsformedlingen har ett rehabiliteringsteam som bestar av
arbetsterapeut, arbetspsykolog, sjukgymnast, socialkonsulent och
utover det dven en SIUS- konsulent (Sérskild Introduktions- och
Uppf6ljningsstod).

Den som har haft praktikplats eller jobbat extra ska berétta det.

— Allt &r virdefullt! Inte bara for att personen har testat pé att komma
varje dag i tid till ett arbete, utan for att personen har fatt erfarenheter
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och vet vad den trivs med och inte. Arbetspsykologen i
specialistteamet kan sedan gora en individuell yrkesvalsutredning.

Praktikplats

Arbetsformedlaren hjdlper till med att se till att den arbetssokande fér
en praktikplats som kan leda till en tillsvidareanstéllning.

Kanske vet personen inte riktigt vad han/hon vill géra och har déa
mdjlighet att rddgdra med en arbetspsykolog, nér det géller yrkesvalet.
Arbetspsykologen gor en individuell yrkesvalsutredning utifran
intressen, fallenhet och funktionsnedsittning. Efter samtalen kommer
den arbetssokande och arbetsformedlaren fram till en lamplig
arbetsplats pa lagom avstand fran hemmet. Arbetsformedlaren ringer
till arbetsplatsen och hor om det gér att gora studiebesok dér. Den
arbetssOkande avgor forstas sjdlv om hon/han vill arbetstréna pa
praktikplatsen.

— Efter arbetstrdningen kommer kanske arbetstagaren och
arbetsgivaren vil dverens och sa smaningom kan det bli en
tillsvidareanstillning. Da kan arbetspsykologen aterigen stotta.
Tillsammans kan de diskutera om hur och nér den nyanstéllde ska
beritta om sin funktionsnedsittning pa sin arbetsplats, sa Pia Ekman.

Anpassning av arbetsplatsen

En arbetsterapeut kan sedan anpassa arbetsplatsen efter behov. Det
kan handla om att rétta till belysningen, eller gora arbetsplatsens
utformning mera funktionell. Andra ventilation, férindra olika
arbetsredskaps funktioner och sa vidare.

En fraga som kan dyka upp éar:

Varfor skulle en arbetsgivare ta mig, en sjuk person, ndr det finns
hur manga som helst som vill ha jobbet?

Ett svar pa det kan vara att genom arbetsformedlingen far
arbetsgivaren en person som dr noga utprovad och som passar for
jobbet. Dessutom kan arbetsformedlingen bidra med kompensation,
for till exempel arbetstidsbortfall pa grund av funktionsnedsittningen.

SIUS-konsulent

SIUS- konsulenten kan i borjan av anstéllningen stotta den nyanstéllde
pa arbetsplatsen och se till att allt fungerar som det ska. En SIUS-
konsulent gor under en tid dterkommande besdk pa arbetsplatsen och
blir ett stod till bade arbetsgivaren och arbetstagaren.
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— Vid behov kan SIUS-konsulenten forklara sddant for arbetsgivaren
och arbetskamraterna, som kan vara svart for den nyanstéllde att prata
om, sa Pia Ekman.

Arbetsterapeut

Arbetsterapeuten kan gora arbetsplatsanpassning och bedéma behovet
av arbetstekniska hjdlpmedel.

— Arbetsformedlingen kan hjdlpa till med anpassningen det forsta éret,
sedan &r det arbetsgivaren som tar over, sa Pia Ekman.

I vissa fall gor funktionsnedséttningen att man inte kan arbeta fullt ut.
Dé kan arbetsformedlingen ga in och bidra med en del av 16nen, sa
kallat lonebidrag.

Allteftersom arbetstagaren blir mer varm i kldderna fasas lonebidraget
ut. Det varar 1 hogst fyra ar. Vid den tiden kontaktar arbetsgivaren
arbetsformedlingen for en arbetsanalys och en bedomning. Dérefter
kan beslut om fortsatt stod tas sa att arbetsgivaren kan anstélla
personen med funktionsnedsattning. Sa kallad utvecklingsanstéllning
utgar till arbetsgivaren i ett ar och da handlar det om en speciell
arbetsuppgift som ska trdnas in. Kvarstar funktionsnedséttningen och
det hindrar en del av arbetsuppgifterna kan personen bli féremal f6r en
trygghetsanstillning. Den varar till pensionen och behover inte
omprovas.

For att gora en beddmning av nivén for det ekonomiska stodet gor
arbetsformedlingen en arbetsanalys.

Pé arbetsformedlingens hemsida www.arbetsformedlingen.se, finns
mycket information att himta.

Louise har skelettdysplasi

Forsta dagen i skolan blev hon utskrattad av klasskamraterna for
att hon sag liten ut i den héga béinken. Skoltiden var p4 minga
sitt ett kimpande for att hiavda ritten att vara sig sjilv.

— Jag har alltid agerat direkt pa situationer. Det dr kanske inte
alltid klokt. Ibland borde jag nog ha lugnat mig, siger Louise.

Idag ar hennes sexarige son pa vag in i skolans virld. Han har samma
typ av skelettdysplasi som Louise, och hon tror och hoppas att han
kommer att vara vél rustad.

— Han haller sig i utkanten och sdger inte mycket, men nér han pratar
lyssnar verkligen kamraterna, brukar hans froken 1
sexarsverksamheten séga. Jag har velat ge honom inte bara ett bra
sjalvfortroende utan ocksé en bra sjélvkansla, sdger hon.

Hur har du gjort?
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— Som Astrid Lindgren sa ’dlska barnet och édlska det &nnu mer.’
Louise klarade sig bra trots allt i skolan och hon hade manga vénner,
men hon kidnde sig utsatt ménga ganger.

— Jag fick forsvara mig och hamnade i slagsmal. Jag har en kdnsla
inom mig fran den tiden av att befinna mig innesluten i en hotande
cirkel.

Diagnos

Louise foddes i december 1973 och var en normal baby vad giller vikt
och langd, men allteftersom tiden gick blev hennes mamma orolig.
Louise véxte inte som hon skulle och hennes huvud sag storre ut dn
normalt. Alla likare mamman konsulterade genom aren hade olika
teorier.

— En intresserade sig for om jag fick i mig tillrdckligt med niring och
en annan undersokte min mage for att han var sirskilt intresserad av
det. En tredje undrade om mamma hade druckit alkohol under
graviditeten. Men mamma drack inte alls!

1980 flyttade familjen, som forutom Louise och normallénga
mamman, bestod av en vildigt lang pappa och tva smabrdder, som
inte hade skelettdysplasi, till ett radhusomréde.

Familjen blev grannar med en ldkare och Louise mamma pratade ofta
med honom om Louise. Hon lanade en ldkarbok och dér hittade hon
en bild pa en patient som hade hypokondroplasi.

— Den personen ser precis ut som Louise, konstaterade mamma. Under
manga ar var diagnosen hypokondroplasi, fram till alldeles nyss da
mina nuvarande ldkare konstaterade att det inte 4r samma gen som de
ovriga har som har hypokondroplasi. Just nu tillh6r jag de 20 procent
med hypokondroplasi, dir man inte hittat den specifika genen, sager
hon.

Louise ér 135 centimeter 14ng, vilket inte &r kort om man jamfor med
de som har akondroplasi till exempel, dér kvinnor ligger runt 125
centimeter.

— Jag var pa ett ungdomslédger for kortvuxna och dér fick jag hora att
’du som 4r sa lang, det dr vdl ingen som kommenterar hur du ser ut?’,
sdger hon.

For Louise handlar kortvuxenheten om att folk ignorerar henne men
ocksa att de oblygt tittar alldeles for mycket och hon har varit med om
ménga obehagliga situationer.

I hogstadiet fick hon en spark 1 huvudet, vars efterverkningar hon led
lange av. Det var en skolkamrat som skulle se om han kunde fa sitt
ben dver hennes huvud. Hon har fatt ménga taskiga kommentarer
genom aren 1 offentliga miljoer. Mest utsatt var hon i krogkdn under
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ungdomstiden da dverforfriskade kommenterade hennes lingd pa
olika nedsédttande sitt. Och pa den tiden nér folk fick réka inne pa
stéllen hdnde det ofta att hon fick aska 1 huvudet.

Hon har fysiska besvér, ”véirken vandrar runt i kroppen”,
andningssvarigheter, stindig virk i hofter och knén och ett hogt
blodtryck som inte ger med sig.

Yrket

Niér det géllde yrkesval hade hon drommar. Som femaring ville hon
bli lastbilschauffor och som trettonaring polis. Men inget fungerade
for en kortvuxen tjej. Istdllet utbildade hon sig till textil- och
gymnasieekonom och tandtekniker med kandidatexamen. Darutdver
har hon gatt ménga kurser pa hogskola och universitet.

— Jag var tvungen att ha det dir extra, sé att eventuell arbetsgivare inte
skulle ta den langa personen istéllet for mig, sdger hon.

Hon har arbetat som tandtekniker och haft ménga andra jobb. Ofta har
det slutat med att hon sjilv har ldmnat arbetsplatsen. Antingen har hon
inte orkat, pa grund av att kroppen inte klarat av det eller sa har hon
ként en allmén otrivsel.

Louise dr gift med en man som inte har skelettdysplasi. Hon har alltid
velat ha barn, men arftligheten har varit ett bekymmer. Hon visste att
det var stor risk att ndgot av barnen skulle fa skelettdysplasi.

— Jag hoppades att de skulle bli normalldnga. Men min forstfodde fick
skelettdysplasi. Kortvuxendragen gor oss valdigt lika, min son och
jag. Utom att han har fatt moérka 6gon och langa 6gonfransar.

Framtiden

Louise har en positiv instillning till livet och har alltid forsokt att leva
som alla andra.

Hon har vénner och familj och kdnner sig pd manga sétt lyckligt
lottad. Hon &r duktig pa mycket. Bland annat har hon drvt mammans
fingerfardighet och kreativitet. Hon syr och mélar tavlor. Ska snart ha
en utstéllning, hoppas hon.

— Sjélvfortroende har jag men jag skulle vilja ha béttre sjalvkansla. Jag
vill kunna sléppa alla trikiga bemdétanden som jag har fétt pa grund av
in sjukdom genom aren. Jag har gatt hos psykolog men det har inte
fungerat. Ett stort fel ar att jag jAimfor mig for mycket med alla andra,
sdger hon.

Nu dr hon 41 &r och soker jobb igen for fullt.

— Jag har last over fem ar pa hogskola och universitet och vill ha ett
jobb dir jag fir vara jag och ma bra. Dar bade hjdrna och kropp passar
in, sdger Louise.
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Hon har haft hund och vill gérna ha en till, nir barnen har blivit lite
storre. Hund rekommenderar hon alla kortvuxna.

— Jag hade en irlédndsk terrier, en mellanstor hund. Den skulle vara av
den storleken sa att jag skulle kunna bédra den om olyckan var framme.
Det som é&r bra med en hund é&r att jag blir en hundédgare bland méanga.
Det var en fantastisk kdnsla nér folk stannade och bara sag hunden
inte mig. For forsta gdngen blev jag inte uppmérksammad for min
kortvuxenhet, avslutar Louise.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen p4 Agrenska for vuxna med skelettdysplasi, deltog sex
personer, tvd min och fyra kvinnor i ett erfarenhetsutbyte med
verksamhetschef AnnCatrin Rojvik och socionom Cecilia Stocks fran
Agrenska.

Foljande ér ett urval av de synpunkter som deltagarna ldmnade.
Diskussionerna handlade om upplevelsen av skola, yrkesliv, boende,
vardagsliv, kldder, fritid, socialt liv samt sjukvéard.

Skola och utbildning

Gymnastik

Gymnastiken &r ett &mne ménga har synpunkter pa. Framforallt {for att
det togs véldigt lite hdnsyn till deras funktionshinder pa de
lektionerna.

— Jag tycker att det skulle ha varit som i spraken. Elever delas upp 1
allmén engelska och 1 sérskild engelska, efter forutséttningar. Nér det
gillde gympan har vi ju alla ocksé olika forutsdttningar. Att vi som
har skelettdysplasi har svéart for friidrott till exempel innebdr inte att vi
inte kan vara med alls.

— Jag hade separat gympa med en egen ldrare pa hogstadiet. Jag var
inte involverad nér beslutet togs och det var inget bra for mig. Den
aldern i tondren var ingen enkel tid att bli separerad frdn de andra.

Var det nagon lirare som gjorde ndagot bra som ni kan berdtta om?
— Problemet med gympan ér att det dr sé tydligt vad man presterar och
att det méts hela tiden och betygssitts efter prestation. Langdhopp till
exempel dar man ska uppna en viss langd for visst betyg. Mot slutet,
jag tror att det var pd gymnasiet, fick jag en larare som struntade i det
sdttet att sétta betyg. Han utgick istéllet efter mina forutsittningar och
tittade pé det jag hade forbattrat under éret.
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Anpassningar

Niér det géllde anpassningar i1 skolan av till exempel stolar och bord
efter deras speciella behov, var det ingen sjélvklarhet att de fick det.
En del fick en stol som motsvarade deras 1dngd négot ar, men inte de
andra dren. Andra hade tillgang till en fotpall eller liknande. De flesta
fick ingenting alls.

— Ldrarna brydde sig egentligen inte, men jag hade en triaslojdlarare
som sdg hur jobbigt jag hade det. En dag nér jag kom till lektionen, sa
han att; ’Du ska ha den bianken dir och du kommer snart att mérka
varfor.” Han hade hojt golvet och det tyckte jag var bra.

Anpassningar kan ocksa vara urskiljande. Trots att viljan dr god sa blir
resultatet fel.

— Det bédsta dr om man involverar eleven 1 besluten som tas, menade
de.

De flesta tillbringade alltsa skoltiden pa vanliga stolar anpassade efter
betydligt storre personer.

— Vi ér vana vid att dingla med benen och inte na till ryggstddet. Det
klarar vi for vi anpassar oss ju hela tiden. Fragan dr om inte skolan
skulle uppmérksammat detta mera. Det &r inte nyttigt for ryggen i
langden och det kostar oss lidande och samhéllet pengar pa grund av
sjukvérdskostnader s& sméningom.

Vinner i ungdomen

De som véxte upp pa en liten ort, vilket manga i gruppen gjorde,
tycker inte att det var nagra problem med att fa kompisar.

— Alla kénde alla. Det var latt att fa vianner.

I tonaren handlade bekymren mer om planering och det kanske de
normallanga utan viark och med krafter i benen, inte forstod sig pa.

— Det kunde bli problem nédr man skulle forflytta sig snabbt fran ett
stélle till ett annat. De andra gjorde det litt och direkt men jag hade
inte alltid ork &ven om viljan fanns. Framforallt behovde jag en viss
framforhéllning. Jag har alltid mast planera mitt liv pa ett annat sétt dn
normallanga.

En annan fraga som alla enades kring, var utsattheten de kint och
kénner.

— Det var inte problem att fa vdnner. For det mesta handlade det bara
om att man borjade prata. Efter nagra minuter sdg den personen inte
kortvuxenheten som nagot problem. Det som stérde var de som bara
tittade och inte kom nira. De som sa saker som sarade. Den kénslighet
som utvecklades dé har jag med mig i vuxenlivet. De palagringarna &r
svara att fa bort. Det dr rdnder som vi har med oss 1 livet.
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Yrke

Det ar en vilutbildad grupp. Socionomer, jurist, tandtekniker, ldrare,
personlig assistent, museiamanuens. De flesta ar runt 40 och uppat.
Aldern har for dem tagit ut sin ritt. De har virk och flera arbetar
deltid. De flesta hade drommar om ett helt annat yrke &n det blev till
slut.

— Jag har blivit uppfostrad att vélja utifran mina forutsittningar och
inte efter hjartat.

— Jag hade ett stort tradgérdsintresse och kunde tdnka mig att bli
tradgérdsmastare, men det fanns inte pa kartan. Det var ju alldeles for
tungt. En man som kom i min vig en gang, sade de forlosande orden;
Varfor inte det? Nar jag sa vad jag ville bli. Efter det har jag tinkt pa
hur vi begrinsar oss utifran véara forutsattningar.

Manga tycker att livet sliter pa kroppen och funderar pé att ga ner 1
arbetstid.

— Jag ska leva till jag dor. Det innebér att jag maste ta hand om den
kropp jag har. Skota den, gymnastisera ta hand om hilsan. Att ga ner i
arbetstid och ldgga resurser pa sig sjilv ar inte fel.

Fler har haft problem med oforstdende chefer och det har slutat pa
samma satt.

— Jag har fatt lamna jobb nédr chefen inte har haft forstaelse.

— Jag kollade upp 16nerna. Det visade sig att jag hade sdmst 16n av alla
trots att jag utbildningsméssigt och erfarenhetsméssigt lag béttre till &n
de andra. Det gjorde att jag sade upp mig!

Boende

Idealet ar att ha en plan tomt och ett enplanshus, sade en person. Pa
grund av kortvuxenheten har de flesta hjdlpmedel i hemmen
framforallt 1 koket. En av dem har inga 6verskép utan istéllet en kokso
med skép nertill. Andra har fatt bostadsanpassning fran kommunen
med hoj- och sénkbara koksskap.

— Jag har sockellddor som jag vint pd upp och ned pé och som jag drar
ut fOr att na upp.

Ljuset 1 koket dr ibland ett problem eftersom det ocksa &dr anpassat
efter normallanga.

— Jag har fatt skarma av lysroren med aluminiumfolie. Annars lyser
det rakt 1 6gonen pa mig.

En man har satt mobeltassar pé alla sina mobler sé att han latt kan
skjuta dem runt i hemmet som han vill.

Séngen ér ett hett &mne. En av kvinnorna hade bestéllt en séng med
sju zoner som hon fick ldmna tillbaka.

— En kort person kan inte ha en sddan sidng resaren hamnade helt fel.
Det borde séangforséljaren tankt pa, men det gjorde han inte.
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Stadning och fonsterputs anlitade eller 6nskade de anlita professionell
hjalp till. I vissa fall fanns det familjemedlemmar som kunde gora det.
Tunga gjutjarnspannor fungerade inte alls. De gjorde bara hal i golvet
ndr de trillade ur hinderna, sa en kvinna. De flesta kopte ldtta
stekpannor och grytor.

Sjukvard

Gruppen anvéinder manga olika delar av sjukvarden. Till exempel
vardcentral, habilitering, 6gonsjukvard, ortopedi, reumatolog,
invértesmedicin, andningscentrum, lungmedicin, diabetesmottagning,
sjukgymnastik och arbetsterapi.

Av sjukvérden vill de ha forstaelse och kontinuitet. Inget av det fér de.
— Nér jag har varit pad ndgon mottagning sa siger de att de hor av sig
om nio manader igen fOr ett aterbesok. Det hdander aldrig att de gor
som de sdger. Det ér alltid jag som patient som maste ringa upp och be
om en ny tid.

De flesta flackar runt bland olika ldkare och alla dr 6verens om att de
ndstan alltid &r mer kunniga &n ldkaren nir det géller skelettdysplasi.
— De ldkare jag har pa vardcentralen ber mig att skriva intyget sjalv
dar jag beskriver mitt tillstand. Sedan skriver de under.

Gruppen har en viss forstéelse att inte alla kan kénna till
skelettdysplasier.

— Det dr en séllsynt diagnosgrupp med ett brett spektra av olika
diagnoser. Jag kan forsté att inte alla kan veta allt om olika typer av
skelettdysplasi. Men de kan ldra sig och ldsa pa infor kommande
besok. Jag upplever inte att de gor det.

— Nar jag traffar en ny ldkare har jag med mig information om
sjukdomen till exempel fran Socialstyrelsen.

Bemdétandet fran varden av dem som personer ldamnar ocksa mycket i
ovrigt att onska.

— De borde se oss som experter pa var sjukdom och en person att
resonera med kring tillstdndet. Sen vore det bra med ett nationellt
expertteam for vuxna med skelettdysplasi, som vérden och vi som
patienter kan radgora med.

— Jag vill ha en ldkare som ser till hela mig och all min problematik
och inte bara till en del av kroppen. Allt hdnger ihop.

Fysioterapi

Alla ér 6verens om att det finns for délig kunskap generellt om de
muskelproblem som kan uppsta vid olika typer av skelettdysplasi.

— Det handlar manga génger om att respektera min kunskap som
patient om sjukdomen. Jag har varit hos sjukgymnaster som inte
lyssnat pa mig nir jag bett dom ta det forsiktigt och kldmt pa som de
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sjilva tycker. Det resulterar néstan alltid 1 att jag far en inflammation
efterat.

En av dem hade néstan gett upp nér han traffade pa en sjukgymnast
som var av det lite annorlunda slaget.

— Det fOrsta han sa, var att *Vi ska gemensamt komma fram till vad du
behover for behandling’. Att ndgon vdgar lyssna och till och med siga
att de inte vet hur de ska behandla en patient med skelettdysplasi ér
ovanligt.

Psykolog

Maénga har jobbiga upplevelser i det forflutna med diskriminering pa
grund av kortvuxenheten och utanférskap, som de skulle behova prata
om med en psykolog. Men startstrackan ar lang. Eftersom de har en
kropp som de alltid haft symtom frén och inte riktigt kunnat lita pa, s&
har de fatt sétta sin tilltro till “knoppen”, den intellektuella formagan.
— Att dd erkdnna att vi behover hjilp med det &r inte létt.

— Vi behover stod i mycket. Vi har levt ett helt liv med det hér och
skulle sékert behdva 6ppna upp sa att det morka 1 kappsécken inte
tynger ner for mycket.

Klader och skor

Alla vill vara fina. K14 sig snyggt och personligt och ha skor som
matchar klddseln. Men det dr inte 14tt om man &r extremt kortvuxen.
Nir det giller kldder s& handlar det inte bara om att ldgga upp ett par
byxben. Vissa kldder som kavajer fungerar inte alls.

— Jag later sy upp mina kostymer och skjortor utomlands. Jeans kdper
jag och lagger upp och tréjor fungerar ofta. T-shirts med tryck gar inte
att anvénda alls for trycket hamnar nagon helt annan stans. Det far bli
enfédrgat och det ar trakigt.

De flesta har smé fotter och nér det géller strumpor ar de hinvisade till
dam- eller barnavdelningen.

— Dam sockar dr min systers standiga julklapp till mig. Jag vill inte
sjilv ga in pa damavdelningen och handla dem.

— Jag maste kopa barnstrumpor och det finns vildigt lite enfargade
barnstrumpor. De flesta har monster av olika slag och hur kul &r det
som vuxen att ha Pippi pa strumporna!

En del far en remiss till en skotekniker som gor specialskor till dem.

— Dé ir det tyvarr funktion och inte estetik som géller. De slar dovorat
till nér jag forsoker foresld ndgot modernare, eller en annan farg.
Numera klir jag mig nér jag gar dit, efter den typen av skor jag ska
bestilla. Sedan fragar jag skoteknikern om han tycker att de nya
skorna passar till kostymen.
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Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlikare Lars Hagenis

Karolinska Universitetssjukhuset

Enheten for Pediatrisk Endokrinologi Q2:08
171 76 Stockholm

Tel: 08- 517 700 00

Overliikare Ann-Charlott Séderpalm
Barnortopeden

Drottning Silvias Barn- och Ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031-343 40 00

Barnlédkare och genetiker Giedre Grigelioniene
Karolinska Universitetssjukhuset

Klinisk Genetik L503

171 76 Stockholm

Tel: 08-517 700 00

Overlikare Agneta Markstrom
Akademiska sjukhuset

S6mn och andningscentrum
751 81 Uppsala

Tel: 018-611 00 00

Personlig handldggare Sara Eriksson
Forsédkringskassan

Box 8784

402 76 Goteborg

Tel: 010-119 54 50

Samordnare Pia Ekman
Arbetsformedlingen
431 21 Molndal

Tel: 031- 746 59 00
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Medverkande fran Mun-H- Center

Overtandlikare Marianne Bergius, tandskoterska Pia Dornérus,
tandhygienist Annette Carlsson och logoped Lisa Bengtsson
Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031-750 92 00

Medverkande frin Agrenska
Socionom/koordinator Cecilia Stocks
Verksamhetsansvarig AnnCatrin Rjvik
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031-750 91 00
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Skelettdysplasi-
kortvuxna

En sammanfattning av dokumentation nr 484

Varje ar fods cirka 70 personer med skelettdysplasi i
Sverige.

Skelettdysplasierna omfattar mer én 500 definierade
tillstdnd vilkas gemensamma drag dr avvikelser i skelettets
utveckling. Under uppvéxten leder det till att armar, ben
och bal, drabbas av tillvixtrubbningar. Graden varierar
mellan tillstinden, frin en slutlingd pa en meter till
normalldngd.

Beroende pa diagnos medfor tillstdinden varierande besvir.
Vanligt dr ortopediska problem, skolios, osteoporos,
artros, andningsproblem och paverkan pa syn och horsel.
Behandling av de olika tillstanden sker inom
habiliteringen och pa sjukhusens olika

discipliner.
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Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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