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Skelettdysplasier

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

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

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, maéjlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

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

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med familjevistelsen for skelettdysplasier och ar skriven av Sara
Lesslie, redaktor vid Agrenska. Innan informationen publiceras
har varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur
det kan vara att leva i en familj med ett barn som har
pseudoakondroplasi berattar ett féraldrapar om sina
erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
déar de kan laddas ner som pdf: agrenska.se.
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— Olika symtom ar starkt kopplade till olika
skelettdysplasier. Darfor ar det viktigt att fa ratt
genetisk diagnos faststalld sa att ratt undersékningar
kan goras. Det sager Giedre Grigelioniene som ar
docent och barnldkare vid Klinisk genetik och genomik
pa Karolinska universitetssjukhuset.

En skelettdysplasi innebar en avvikelse i skelettets utveckling.
Ordet dysplasi kommer fran grekiskans dys — onormal, och
plasi — utveckling. Skelettdysplasier omfattar mer &n 700 olika
tillstand, som var for sig ar sallsynta. Forekomsten av
skelettdysplasier ar 1 pa 5 000 foédda, vilket innebar att det fods
ungefar 20 barn varje ar med en skelettdysplasi i Sverige.

Skelettdysplasier beror pa avvikelser i skelettets anlaggning,
utveckling och tillvaxt. Over 90 procent av skelettdysplasierna
har en genetisk orsak. Den genetiska férandringen finns i
nagon av fler an 550 kanda gener som pa olika satt ar viktiga
for skelettets, broskets och bindvavens utveckling.

— Teknikutvecklingen innebar att det hela tiden upptacks nya
gener och diagnoser. Att kanna till och kartlagga alla gener ar
viktigt for diagnostiken. Det gor ocksa att man kan fa en battre
forstaelse for risker och prognos, sager Giedre Grigelioniene.

Genetiska variationer

Varje individ har fatt halften av sin arvsmassa fran mamma och
halften fran pappa. Generna finns i cellkarnan i kroppens celler.
Det finns cirka 20 000 gener i den hoptvinnade DNA-spiralen.
Spiralerna formar 46 kromosomer som i sin tur bildar 23
kromosompar. Det sista kromosomparet ar kdnskromosomerna,
som hos kvinnor bestar av tva X-kromosomer och hos méan av
en X- och en Y-kromosom.

Basparen, som DNA-spiralerna bestar av, kopplar ihop sig i
olika sekvenser. Varje baspar utgors av fyra nukleotider som
forkortas A, T, C och G. De ar genernas byggstenar och
ordningen pa dessa ar viktig for genens funktion.
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Alla manniskor bar pa férandringar, varianter, i arvsmassan. De
flesta ger varken ger upphov till symtom eller sjukdomar. Nar
man talar om sjukdomsorsakande varianter menar man
vanligen genetiska forandringar som leder till symptom. En
sjukdomsorsakande variant i en gen innebéar att basparen har
andrats pa det viset, att det paverka bildandet av proteinet som
den aktuella genen kodar for.

— Manga egenskaper ar genetiskt kodade. Cirka 2 000, alltsa
10 procent, av alla kdnda gener styr den komplexa processen
att utveckla skelettet. Om det blir en sjukdomsorsakande
variant i nagon av dessa gener blir det en paverkan pa
skelettutvecklingen eller dess &mnesomsattning, sager Giedre
Grigelioniene.

Olika gener kan paverka olika delar av
skelettbildningsprocessen. De olika grupperna av
skelettdysplasier ar ofta uppkallade efter vilken del av skelettet
som ar paverkat.

Diagnostik

Det kan vara svart att stalla diagnos vid olika valdigt sallsynta
skelettdysplasier. Genetisk utredning i kombination med
rontgenundersokningar ar viktiga verktyg for att ta reda pa
orsaken till tillstAndet.

Arftlighet

Den genetiska forandringen nedarvs pa olika satt for olika
skelettdysplasier och ibland uppstar den som en ny férandring. |
detta fall ar foraldrarna friska och bar inte p& anlaget utan
forandringen uppstar spontant, utan kand orsak hos fostret.
Foraldrarna far i regel inte fler barn med samma mutation.
Barnet kan i sin tur féra anlaget vidare till sina barn enligt
autosomalt dominant nedarvningsmonster. De syskon som inte
fatt det forandrade anlaget far inte heller tillstandet och kan inte
heller féra det vidare till sina barn.

Autosomalt dominant nedarvning innebéar att den ena foraldern
har tillstdndet, med en typisk och en forandrad gen.
Sannolikheten att barnet arver tillstandet blir da 50 procent.
Exempel pa skelettdysplasier som arvs med autosomalt
dominant nedarvning ar akondroplasi, pseudoakondroplasi och
osteogenesis imperfecta.
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— Det ar vanligt att autosomalt dominanta tillstand uppstar som
nymutationer, sager Giedre Grigelioniene.

Ibland kravs det att bada genkopiorna bar pa forandringen, det
galler till exempel vid brosk-harhypoplasisyndromet och
skelettciliopatier. Da &ar nedarvningsmaénstret istallet autosomalt
recessivt. DA ar foraldrarna friska barare av en forandrad
genkopia och en frisk genkopia. Vid varje graviditet med
samma foraldrapar ar det 25 procents sannolikhet att barnet far
anlaget i dubbel uppsattning, det vill sdga en fran varje foralder.
Barnet far da tillstandet. | halften av fallen far barnet det
sjukdomsorsakande anlaget i enkel uppsattning, fran en av
foraldrarna, och blir liksom foraldrarna frisk barare av anlaget. |
25 procent av fallen far barnet inte tillstandet och blir inte heller
barare av det sjukdomsorsakande anlaget.

Vid X-kromosombunden recessiv nedarvning finns genen pa X-
kromosomen. X-kromosombundet recessivt arftliga sjukdomar
forekommer i huvudsak hos mén och nedéarvs via vanligen
friska kvinnliga barare av en typisk och en forandrad gen. Soner
till kvinnliga barare av ett sjukdomsorsakande anlag har

50 procents sannolikhet att arva tillstandet, och déttrar har
samma sannolikhet att bli friska barare av anlaget. En man med
en X-kromosombundet recessivt arftlig sjukdom kan inte
overfora den till sina sdner, men alla dottrar blir barare.

— Nedarvningsmonster ar helt och hallet kopplat till de olika
tillstdnden. For att veta hur arftligheten ser ut hos den enskilda
familjen ar den genetiska utredningen viktig, sager Giedre
Grigelioniene.

Fosterdiagnostik

Det finns majlighet till genetisk testning av embryon,
preimplantatorisk genetisk testning (PGT). Metoden forutsatter
att den genetiska forandringen ar kand, alltsa att man genom
provtagning har faststallt vilkken typ av mutation som finns i
familjen. Vid provrorsbefruktning (IVF) gors en genetisk analys
av embryona. Darefter aterinfors ett embryo som inte kommer
utveckla sjukdomen, i kvinnans livmoder. PGT gors vid
universitetssjukhusen i Stockholm och Goteborg.
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Var dotter har varit med i en forskningsstudie, hur far vi
reda pa hur det gar med studien?

— | en forskningsstudie ar det ofta sa att man vill samla ett visst
antal individer. Nar det galler sallsynta halsotillstand kan det
darfor ta valdigt lang tid att samla in materialet fran alla
individer. Jag rekommenderar dig att kontakt den lakare som
anmalt er till studien och fraga hur det gar.

Hur ska man tanka kring psykosociala aspekter for barn
med en skelettdysplasi?

— Psykosociala aspekter kan vara besvarliga for alla diagnoser.
Det ar viktigt att barnet far vaxa upp med kunskap och
forstaelse om sitt tillstand. Sjalvfortroende och sjalvkansla
behdver man arbeta mycket med. For en del barn kan det vara
vardefullt att sjalv fa beratta for klassen om sin diagnos for
stOrre acceptans.

Vilka framsteg gors pa behandlingsomradet inom
pseudoakondroplasi?

— Smarta ar en utmaning tyvarr. Det forskas en del men &nnu
har vi har ingen evidens fér nya behandlingar.

Ska vi screena barnen for inre organmissbildningar?

— Nar vi kanner till diagnosen vet vi mer. Vid diagnoser med
manga olika symtom eller okand diagnos screenar vi hjarta,
hjarna, buk och njurar. Mycket ar diagnosspecifikt. Vid
diagnostisk utredning ska vi alltid kontrollera livsviktiga organ
forsta gangen och vid upptackta misshildningar regelbundet.
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— Gemensamt for alla skelettdysplasier ar paverkan pa
skelettet med ledfelstéaliningar och nedsatt rorlighet
som foljd. Manga skelettdysplasier orsakar
kortvaxthet, men inte alla. Det finns en stor variation i
symtom och svarighetsgrad mellan olika tillstdnd. Det
sager Ola Nilsson som ar professor och dverlakare pa
Skelettdysplasiteamet vid Astrid Lindgrens
barnsjukhus.

Hur ben bildas och vaxer

| stort sett allt skelett forutom skallbenet anlaggs som brosk.
Nar barnet vaxer mineraliseras och omvandlas brosket
succesivt till ben. Skelettet bestar bland annat av rérben.
Rorbenen ar de langa och smala skelettdelarna som finns bland
annat i armar och ben och som utgérs av tva andar och ett
skaft. | &nden av benet finns ledbrosket och epifysen som ar en
benkarna. Narmast under epifysen ligger tillvéxtzonen, aven
kallad fysen. Benet vaxer genom att det under barnets tillvaxtar
hela tiden bildas nytt brosk i tillvéxtzonerna.

| tillvaxtzonen finns kondrocyter, broskceller, som delar sig och
formerar langa "myntrullar” av celler som bildar en matrix.
Cellerna okar ocksa i storlek, de hypertrofierar. Under
hypertrofieringen mineraliseras brosket och omvandlas sedan
till ben.

— Brosket svaller och knuffar pa sa satt epifysen fran diafysen
och gor att benet vaxer pa langden, sager Ola Nilsson.

Bentillvaxten fortsatter fram till slutet av puberteten, da
pubertetshormonerna gor att tillvaxtbrosket mognar och slutar
bilda nytt brosk.

Faktorer som reglerar tillvaxt

Det finns manga faktorer som &r viktiga for nybildningen av ben.
En sadan faktor ar hormoner. Ett hormon &r ett amne — en
budbéarare — som tillverkas i en kortel i kroppen och
transporteras via blodet till ett annat stélle i kroppen. Dar utdvar
det sin effekt. Skoldkdrtelhormon, tillvéxthormon, dstrogen och
androgen &r alla viktiga hormoner for tillvaxten.
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Aven olika proteiner som stimulerar tillvaxt paverkar hur
benbildningsprocessen fungerar. Till exempel &r FGFR3 en
tillvaxtfaktorreceptor som fungerar som en broms pa tillvaxten.
Denna broms ar extra stark vid till exempel akondroplasi och
hypokondroplasi.

— Hormonella och systemiska faktorer paverkar tillvaxtbrosket.
Forandringar i gener som styr dessa faktorer ar orsaken till
manga skelettdysplasier, sager Ola Nilsson.

Genetiska variationer i genen FGFR3 har en stor bredd i
fenotyp, symtombild. Det kan r6ra sig i spektrumet fran isolerad
kortvaxthet till extrem langvuxenhet med annan organpaverkan.

Symtom vid olika skelettdysplasier
Olika skelettdysplasier leder till avvikelser i olika delar av
kroppen. De flesta skelettdysplasier leder till olika grader av
kortvaxthet. Tillvaxten ar ofta oproportionerlig sa att vissa delar
av skelettet vaxer mer an andra. Det kan till exempel
forekomma korta armar och ben, men opaverkad baltillvaxt. De
omraden som oftast ar berorda ar:

e ben och armar

e hander och fotter

e ryggrad och bréstkorg

e skalle, ansikte och kake

e tander.

Kollagen typ 2-sjukdomar
Genen COL2A1 kodar for proteinet kollagen typ 2. Det ar det
huvudsakliga kollagenet i den broskmatrix som ar viktigt i
benbildningsprocessen. Forandringar i COL2A1 orsakar en stor
grupp skelettdysplasier som till exempel akondrogenes,
hypokondrogenes, Kniest syndrom och Sticklers syndrom.
Vanliga symtom vid kollagen typ 2 sjukdomar &r:

e kortvaxthet, framfor allt kort bal och kort hals

e litet mellanansikte

¢ liten kéke (mikrognati)

o |app-kak-gomspalt

e instabil nacke

e |edsymtom

e uttalad narsynthet och risk fér nathinneavlossning
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e horselnedsattning.

Metafyséra skelettdysplasier

Vid metafysara skelettdysplasier finns det en paverkan pa
metafysens funktion, det vill saga benet under tillvaxtzonen.
Paverkan sker framfor allt d& brosket ska omvandlas till ben.
Schmidts koondrodysplasi och brosk-harhypoplasisyndrom ar
exempel pa metafysara skelettdysplasier.

Vanligt vid Schmidts chondrodysplasi ar:
e normalstor vid fédseln
e bojda ben (genu varum) efter gangstart och vaggande
gang
o felstéliningar i kna och hofter
e vuxenlangd 135-160 centimeter.

Vanligt vid brosk-harhypoplasisyndromet ar:
e liten vid fodelsen
e Uuttalat korta armar och ben
e sma hander och fotter
e Hirschprungs sjukdom (tarmsjukdom)
e tunt har, 6gonbryn och fransar
e l0sa ligament sarskilt i handleder och fotleder
e immundefekter av varierande grad
e viss Okad risk for vissa tumoérsjukdomar
e vuxenlangd 100-150 centimeter.

Akromikrisk dysplasi
Akromikrisk dysplasi orsakas av en férandring pa genen FBN1
vilket paverkar bindvaven. Vanligt vid akromikrisk dysplasi ar:

e sma hander och fétter och sma fingrar och tar
(brakydaktyli)

e karakteristiska ansiktsdrag som rund ansiktsform
markerade dgonbryn, liten kake (mikrognati) och liten
nasa med uppsvangd spets

e stela leder

e paverkan pa andra organ

e vuxenlangd 130-135 centimeter.
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Skelettciliopatier
Skelettciliopatier &ar en stor grupp av sjukdomar. De orsakas av
forandringar pa gener som har betydelse for komponenter i de
primara cilierna (flimmerharen). Dessa ar bland annat viktiga for
hur cellen orienterar sig. Skelettciliopatier utgér en undergrupp
av ciliopatier som kannetecknas av distinkta skelettférandringar.
Vanligt vid skelettciliopatier &r:

e liten brostkorg med risk for andningssvikt

e kortvaxthet med korta armar och ben

e polydaktyli (extra fingrar och/eller tar)

e ofta paverkan pa andra organ som njure, lever, 6gon,

hjarta och hjarna.

Melorheostos

Melorheostos tillhér en grupp av tillstdnd med genetiska
forandringar som ar mosaiska. Det innebar att de inte drabbar
alla celler. Meloheostos kéannetecknas av en fortjockning av det
kortikala benet som utgér benets yta. Det fortjockade benet kan
ha utseendet av droppande stearin. Smarta ar ett vanligt
forekommande symtom.

— Det ar ganska ny kunskap att melorheostos kan orsakas av
mutationer i MAP2K1-genen eller MEP-generna, sager Ola
Nilsson.

Diagnostik

Vid misstanke om skelettdysplasi gérs en noggrann
genomgang av familje- och sjukdomshistorian. Barnets tillvaxt
med langd, vikt, huvudomfang och kroppsproportioner ar viktiga
komponenter for att forsta hur tillvaxtbrosket fungerar. Ofta gors
aven en genetisk utredning.

— Aven om den genetiska forandringen ar kand paverkar den
brosket valdigt individuellt. Darfor ar det viktigt med bra
mattekniker for att folja tillvaxten, sager Ola Nilsson.

| stdende mats langden med en stadiometer. Barn som &r
under tv& &r mats i liggande. Aven sitthdjd och armspann &ar
viktiga matt som tas vid besok hos skelettdysplasiteamet.

— Det gors aven en lakarundersokning da vi ocksa rontgar och
fotograferar for att noga kunna félja barnet under tillvaxten,
sager Ola Nilsson.
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Multidisciplinar behandling

Barn med skelettdysplasi traffar team som bestar av manga
olika professioner, till exempel barnendokrinolog, barnortoped,
barnradiolog, fysioterapeut och arbetsterapeut. Detta for att
kunna utforma en individuell behandlingsplan for varje enskilt
barn. Teamet remitterar barnet till specialister efter behov och
vid besok far familjen forutom lakare traffa fysioterapeut och
arbetsterapeut.

— Anpassningar av miljon omkring barnet ar en viktig del. |
ovrigt planeras behandling och anpassningar efter varje barns
individuella behov, sager Ola Nilsson.

Forskningsstudier

Skelettdysplasiteamet gor beskrivande studier och uppféljningar
systematiskt. Det ar vardefullt for att samla information om
sallsynta halsotillstand.

— Pa det sattet bygger vi pa kunskapen, sager Ola Nilsson.

Det finns aven olika behandlingsstudier som i regel drivs av
lakemedelsforetag. Det ar studier som tar lang tid och som
foljer olika faser. Lastips for den som ar intresserad av att halla
sig uppdaterad om aktuella studier:

e clinicaltrials.gov

e clinicaltrialsregister.eu

e researchweb

e Centrum for séllsynta diagnoser — CSD

e Patientféreningar (svenska, nordiska och internationella).
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Kan man pa nagot satt behandla for att bibehalla
ledbroskets funktion?
— Det finns inga specifika behandlingar for det tyvarr.

Varfor finns det ingen psykolog i Skelettdysplasiteamet?
— Vi jobbar pa det, men det ar en enorm brist pa bade
psykologer och kuratorer i varden. Vi kan se att det finns stora
behov. Alla familjer hamnar i en kris och vi ser behoven bade
hos foraldrarna och senare hos barnet. Ofta finns det mgjlighet
att soka psykologhjalp via till exempel habiliteringen.

Det finns ett preparat som heter Resveratrol som eventuellt
kan fungera smartlindrande, fungerar det?

— Det finns ingen evidens for att det fungerar. Resveratrol ar en
antioxidant som bland annat finns i skalet pa réda vindruvor.
Det sags kunna minska celldéden i lederna vilket ger 6kad
rorlighet. Det ar ett receptfritt halsokostpreparat. Det finns inga
palitliga bevis for att det fungerar.

Vem ska man vanda sig till for att se hur forskningen gar
framat?

—Vand er till Skelettdysplasiteamet eller till Klinisk genetik vid
narmaste universitetssjukhus. Man kan ocksa sjalv halla sig
uppdaterad pa clinicaltrials.gov och_researchweb.
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Penny har pseudoakondroplasi

Penny, 7 ar, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Emma, pappa Magnus och storasyster Joline, 9 ar.
Kvar hemma med mormor och morfar fanns lillasyster Nicole, 2
ar.

Ett och ett halvt ar efter att Emma och Magnus fick sitt forsta
barn Joline, foddes lillasyster Penny. Bade graviditet och
forlossning gick bra. Familjen fick komma hem och inleda en
intensiv vardag med tva sma barn.

— Jag hade en liten kansla av att det var nagot med Penny. Hon
var valdigt missnojd hela det forsta aret och utvecklingen gick
trogt, sager Emma.

Penny bdrjade krypa nar hon var ett och ett halvt ar och gick
forst nar hon var narmare tvd. Emma och Magnus hdérde sig for
pa BVC, men lakaren lugnade dem och sa att Penny nog bara
var lite sen i utvecklingen.

— Vi var inte helt ndjda med det svaret. Pennys tillvaxtkurva
hade ocksa borjat dala, sager Magnus.

Nar Penny var tva ar begarde Emma och Magnus att fa traffa
en ortoped. Den stdrsta anledningen till det var att Penny hade
borjat visa att hon hade ont.

— Det stora fokuset for oss da var att fa slut pad smartan. Hon
var duktig pa att gora sig forstadd. Hon sa att hon hade ont och
pekade mycket mot benen, sdger Emma.

Ortopeden tog foraldrarnas oro pa allvar och bekraftade att
nagot inte stod helt ratt till. Familjen fick komma till
barnendokrinmottagningen pa Drottning Silvias barnsjukhus i
Goteborg. Dar tog man beslut om vidare genetisk utredning och
rontgenundersokningar. | forsta skedet misstanktes en mycket
allvarlig muskelsjukdom.

— Trots att ingen egentligen visste vad det var fick vi veta att
Penny troligen skulle bli rullstolsburen och inte leva till vuxen
alder. Vi fick leva i ovisshet i flera m&nader. Aret Penny skulle
fylla fyra ar fick hon diagnosen pseudoakondroplasi. D& var det
en lattnad, sager Magnus.
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Pennys armar och ben ar mest paverkade, med eftersom
pseudoakondroplasi ar en brosksjukdom paverkas ocksa alla
leder.

— Beskedet innebar samtidigt en stor sorg. Att Penny kommer
vara kortvaxt ar en sak som gar att acceptera och som hon kan
fa anpassningar for. Det som ar varre ar smartan. Vi inser att
hon kommer att ha ont i hela sitt liv, sager Magnus.

Ortopedi

— Syftet med den kirurgiska behandlingen ar att
forbattra den fysiska funktionen och minska smartan.
Det sager Nikolaos Kiapekos som ar dverlakare inom
barnortopedi pa Astrid Lindgrens barnsjukhus.

Vid konstaterad skelettdysplasi gors regelbundet noggranna
bedomningar av tillvaxt, kroppsproportioner och rontgenbilder.
Bedomningarna ligger till grund for forebyggande atgarder och
behandling.

Bedémning av kroppens proportioner

Ett viktigt verktyg for att folja barn med skelettdysplasi ar olika
beddmningar av kroppens proportioner. Vid uppfdljningsbesok
mats forutom langd aven armspann, sitth6jd och benlangd. En
systematisk rontgenutredning dar man tar bilder pA manga
delar av kroppen gors ocksa regelbundet. Rontgenbilderna ar
viktiga eftersom det ar vanligt att det finns en paverkan pa det
axiella skelettet. Det axiella skelettet omfattar de delar av
skelettet som inte ar armar och ben. Vid akondroplasi och
osteogenisis imperfecta ar det till exempel vanligt med en
forstorad skalle. Det ar ocksa vanligt med avvikelser i
ryggkotorna, som till exempel kan vara korta eller
oregelbundna. Det kan ocksa forekomma skillnader i
bendensitet. Vid osteogenisis imperfecta ar det vanligt med
minskad bentathet, till skillnad mot osteopetrosi da det &r
vanligt med ett fortjockat skelett.

Icke-kirurgisk behandling

For att behalla rorlighet i stela leder ar fysioterapeutisk
behandling viktigt. | den icke-kirurgiska behandlingen ingar
aven behandling med ortoser och seriegipsning.
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— Vid manga tillstand &r ocksa medicinsk behandling en viktig
del, sager Nikolaos Kiapekos.

Kirurgisk behandling

Kirurgisk behandling kan vara aktuellt vid olika
skelettdysplasier. Det ar vanligt att det gors korrigerande
osteotomier (benkirurgi) samt korrigering av skolios (sned rygg)
eller kyfos (kutryggighet). Syftet med den kirurgiska
behandlingen &r att forbattra den fysiska funktionen och minska
smartan. Felstallningar i hander och fotter kan ocksa korrigeras
med en extern fixator. Det innebar en utanpasittande stallning
som fasts med skruvar i benet. Korrigering av felstéllningar kan
ocksa goras i kombination med en benfdrlangning.

Benforlangning

Vid kortvaxthet ar det mojligt att géra en benfoérlangning. Ett
forsta steg i en benforlangning ar att kirurgen orsakar en fraktur
i benet. Efter en vecka borjar man férlanga benet vid platsen for
frakturen och det bildas nytt ben. Med hjalp av en
metallstallning som haller isar bendelarna kan man forlanga
benet en millimeter per dag. Sjalva processen att férlanga
benet ar séllan smartsam i sig. Daremot ar det vanligt med
smarta i muskler och ligament som finns runt benet.

— Det ar jatteviktigt med noggrann uppféljning och frekventa
bestk hos fysioterapeut under benforlaningen. Boérjar det gora
for ont avbryter vi aven om vi inte natt till onskat antal
centimetrar. Det gar att forsoka igen efter en tid, sager Nikolaos
Kiapekos.

Benforlangning gar att gora aven i vuxen alder. Manga vantar
tills barnet sjalvt kan fa ta beslutet.

Guided growth

Guided growth, eller styrd tillvaxt ar en metod som genom
tillfalligt tryck over tillvaxtplattan med sa kallade 8-plattor och
skruvar stoppar benets tillvaxt. Om det finns en felstélining, som
till exempel hjulbenthet, kan man genom att stoppa tillvaxten pa
ena sidan av benet rata upp benet nar den andra sidan vaxer.

— Hos barn med skelettdysplasier pabérjar man korrigering
tidigt, dock inte for tidigt. For manga barn kan till exempel
hjulbenthet vaxa bort av sig sjalv. For att undvika kirurgi i
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onodan vantar man ofta tills barnet ar i sexarsaldern, sager
Nikolaos Kiapekos.

Har benforlangning som behandling forbattrats?

— Det tar fortfarande lang tid, men vad galler smarta ar det
mycket battre idag. Det gar ocksa att belasta benet direkt under
benfoérlangningen, sa de flesta barn gar i skolan som vanligt
under behandlingstiden.

Gar det att gora en benforlangning vid hjulbenthet?

— Da &r det viktigt att forst korrigera hjulbentheten. Antingen
med en akut korrigering, det vill saga skruvar och plattor, eller
med en extern fixator pa utsidan av benet.
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Andningssvarigheter

— Vid andningssvarigheter ar det viktigt att géra en
nattlig andningsregistrering for att ta reda pa orsaken
och satta in ratt behandlingsatgarder. Det sager
Agneta Markstrom som &ar docent och 6verlakare och
utreder och behandlar barn i behov av andningsstod
pa Astrid Lindgrens barnsjukhus i Solna.

Hjarnan och kroppens vavnader behover syrgas for att fungera.
Syrgas finns i luften vi andas in. N&r syrgasen har tagits upp i
kroppen bildas koldioxid som kroppen sedan blir av med i
utandningsluften. Regleringen av andningen sker i
hjarnstammen som ar en férlangning av ryggmargen. Den
viktigaste andningsmuskeln &r diafragman som skoéter den
storsta delen av inandningen. Néar vi andas anvander vi ocksa
vara interkostalmuskler. De sitter mellan revbenen och gor att
brésthalans volym 6kar. Nar luften nar lungorna sker sjalva
gasutbytet och luften syresatts.

— Barn med skelettdysplasier kan ha en annorlunda anatomi i
brostkorgen som gor att lungfunktionen blir nedsatt. Lungorna
far i sig mindre Iuft i varje andetag vilket paverkar bade lungor
och brostkorg, sager Agneta Markstrom.

Lungpaverkan

Paverkan pa andningsmuskulaturen kan ocksa ge en forsamrad
hostkraft. Vi hostar och harklar oss dagligen for att transportera
bort slem fran lungorna. Med nedsatt hostférmaga samlas
slemmet i lungan och ger risk for dvre luftvagsinfektioner.

— Vid en del skelettdysplasier finns det ocksa en paverkan pa
cilierna. Cilier & sma flimmerhar som transporterar bort slem.
Vid dessa tillstand ar risken for lungpaverkan storre, sager
Agneta Markstrom.

Orsaker till andningsbesvar

Andningssvarigheter som leder till utdragna och upprepade
ovre luftvagsinfektioner paverkar vardagen mycket. Agneta
Markstrom uppmanar féraldrarna att begéara att en utredning av
besvaren gors da de kan bero pa manga olika orsaker som till
exempel:
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o fOrstorade halsmandlar och/eller tonsiller/adenoider
(kortlar bakom nésan)

e central andningsstérning som beror pa forandringar i
hjarnstammen

e forandringar i brostkorgen (pa grund av till exempel
skolios eller kyfos).

Sémnapné

Sémnapné innebar andningsuppehall under sémnen.
SOmnapné kan vara obstruktiv eller central. Att den ar
obstruktiv innebar att det finns hinder for andningsvéagarna, till
exempel forstorade halsmandlar. Det leder ofta aven till kraftiga
snarkningar. Vid central somnapné beror andningsuppehallen
pa en paverkan pa hjarnstammen.

— Det ar viktigt att ta reda pa orsaken till uppehallen for att
kunna behandla. Somnapné inverkar pa barnens somn med
sma korta uppvaknanden vilket kan paverka deras prestation
dagtid, sédger Agneta Markstrom.

Paverkan pa rygg och brostkorg

Sneda ryggar paverkar ocksa lungorna. Om det utvecklas en
skolios, som ar sned rygg i sidled, eller kyfos, kutryggighet, ar
det viktigt att foljas bade av en ortopedklinik och en
andningsklinik.

— Sneda ryggar gar att atgarda med kirurgi. Far barnet uttalade
andningssvarigheter pa grund av den sneda ryggen kan barnen
behdva andningsstéd under sémn, sager Agneta Markstrom.

Somnpaverkan
Problem med andningen paverkar aven sémnen. | Sverige har
25-30 procent av vuxna somnsvarigheter. Insomni innebar
svarigheter att somna eller bibehalla somn och finns hos
14 procent kvinnor och 7 procent man. Sémnstorningar kan ha
olika orsaker till exempel:

e |ag syresattning

e svettning

e obehag och smarta

e munandning/snarkning.

Eftersom unga manniskor ofta somnar sent och ar trétta pa
morgonen far manga en dygnsforskjutning.
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— Dessa ungdomar kan ha nytta av att medicinera med
melatonin, vilket ar ett kroppseget hormon, for att stabilisera
somnen. Det viktigaste &ar dock rutiner och att vistas i
dagsljuset, sager Agneta Markstrém.

Utredning av andningspaverkan

For att utreda somnapné gors registreringar av andningen
under sémn. Vid en nattlig andningsregistrering tittar man aven
pa syremattnad och puls under somnen. Om syresattningen gar
ner under 90 procent under langa stunder ar det ohalsosamt for
hjarta och karl. Med en polysomnografi kan man aven se de
olika sbmnstadierna och hur ofta barnet vaknar under natten.

Andningsstédjande behandling

Vid konstaterad begynnande andningsproblematik finns det ett
antal behandlingar att tillgd. Manga anvander en PEP-mask
som innebar att man andas mot ett motstand. Det bidrar till att
lungorna vidgas vilket foérhindrar slembildning. En fysioterapeut
kan hjalpa till med olika andningsévningar som mobiliserar
slem.

En hostmaskin hjalper ocksa kroppen att hosta upp och
mobilisera slem fran de centrala luftvagarna.

— Hostmaskinen kan anvandas dagligen, oavsett om barnet har
en pagaende infektion eller ej. Det hjalper bréstkorgen att
bibehalla sin rorlighet och underlattar for lungorna, sager
Agneta Markstrom.

Det finns flera olika typer av andningsmasker for andningsstod,
sa kallad icke-invasiv ventilation. Med en CPAP-eller BiPAP-
maskin far barnet hjalp att ta stérre andetag vid varje inandning.
For manga racker det att behandla pa natten for att slippa
andningsstdd dagtid.
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Hor tillfalliga andningsuppehall ihop med overvikt?

— Vid sdmnapné hos vuxna ar det i 90 procent av fallen kopplat
till 6vervikt. Hos barn beror det i huvudsak pa en
bakomliggande diagnos. Orsaken till somnapné ar vanligen
stora halsmandlar eller férstorad kortel bakom nésan, eller att
barnet har en anatomisk férandring av ansiktet och évre
luftvagen.
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Arbets- och fysioterapi

— Pa habiliteringen arbetar vi med att forbattra funktion
och forebygga framtida svarigheter. Med hjalpmedel
och anpassningar kan vi skapa forutsattningar for
delaktighet. Det sager Viktor Bjurlid som ar
fysioterapeut pa Habilitering Frélunda barn och
ungdom i Géteborg.

Nar ett barn remitteras till barn- och ungdomshabiliteringen foljs
barnet fram till 18 ars alder. Bland annat fysioterapeut,
arbetsterapeut och logoped ingar bland professionerna som
kan delta i uppfoljningen. Till grund for fysioterapeutens insatser
ligger en beddmning av barnets forutséattningar for rorelse,
funktion, aktivitet och delaktighet. Vid ett besok utgar
fysioterapeuten fran den motoriska utvecklingen. Man tittar till
exempel pa hur val barnet kontrollerar huvudet, rullar, sitter,
kryper, star och gar. De allra flesta barn utan
funktionsnedsattning uppnar de motoriska milstolparna i
femarsaldern. Barn med olika funktionsnedséattningar har ofta
en forsenad motorisk utveckling.

— Vi jamfor med den normala motoriska utvecklingen, men
barnet maste inte uppna varje steg for att komma vidare. En del
barn med motoriska funktionsnedsattningar lar sig inte att krypa
utan rullar eller hasar sig fram i stéllet, sdger Viktor Bjurlid.

Behandling vid andningssvarigheter

Styvhet i brostkorgen och skolios &r bidragande orsaker till
nedsatt lungfunktion. Det kan medftra svarigheter att hosta upp
slem. Motstandsandning ar en viktig behandling vid forsvagad
andningsmuskulatur och lungfunktion. Mer luft in i lungan goér
det lattare att fA upp mer slem. Andningstraning kan utféras
med en sa kallad PEP-mask/PEP-pipa med en motstandsventil.
Andningstraning kan ocksa till exempel besta av att blasa
bubblor med ett sugror. For att fA upp och transportera bort
slem kan en del ha behov av inhalationer av koksalt.

— Aven enkla lekar som att bldsa upp ballonger &r bra traning
for lungorna, sager Viktor Bjurlid.
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Behandling av leder och rygg

Vid risk for felstallningar och skolios ar ortoser och korsetter bra
hjalpmedel bade for behandling och for att stotta barnet sa att
kraft kan laggas pa ratt saker. En korsett kan fordréja skoliosen,
men kan inte gora ryggen rak igen. Det finns mjuka och harda
korsetter. En ortopedingenjor och ortopedtekniker hjalper till att
hitta ratt sort och individanpassa korsetten.

— Alla ortopedtekniska hjalpmedel maste sitta bra, annars gor
de ingen nytta. Darfor ar inprévningsperioden valdigt viktig, det
kan behdvas manga justeringar, sager Viktor Bjurlid.

Staende och sittande

Det finns manga fordelar med att komma upp i staende. Det &ar
viktigt for rorligheten i fot-, hoft- och knaleder. Den belastning
pa skelettet som stdendet innebar ar viktigt och minskar risken
for att ryggen ska utveckla skolios. Att sta ar ocksa bra for
lungfunktionen och fér mag- och tarmfunktionen.

Ett viktigt begrepp nar det galler bade sittande och liggande ar
24-timmars positionering. Ett bra sittande och liggande ar viktigt
under hela dygnet for att undvika felstallningar.

— Darfor ar det viktigt att tanka till. Hela dygnet raknas nar det
kommer till positionering, sager Viktor Bjurlid.

Hjalpmedel for 6kad delaktighet

Nar fysioterapeuten hjalper familjer star barnets funktion i
vardagen alltid i centrum. Barn med funktionsnedsattning har
genom habiliteringen tillgang till olika hjalpmedel. Malen med
hjalpmedlen ar att kompensera for de motoriska svarigheterna
och trana barnens fardigheter, 6ka barnens delaktighet och
valbefinnande samt att férbattra och vidmakthalla barnets
kroppsliga funktioner.

Tips! Reglerna for hjalpmedel ar annorlunda i Norge och fler
hjalpmedel séljs begagnade. Leta begagnade hjalpmedel pa
andrahandsmarknaden i Norge finn.no.

Anpassningar i hemmet

Att skapa forutsattningar for delaktighet under hela livet ar ett
standigt pagaende arbete och behover pabdrjas redan nar
barnet ar litet. Vid en funktionsnedsattning kan det behévas
olika hjalpmedel och anpassningar i bostad och skola. Det kan
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till exempel handla om ett hoj- och sénkbart handfat, anpassad
toalettsits, anpassade trappsteg och att mojliggora att tanda
och slacka lampor. Anpassningar och hjalpmedel i skolmiljén ar
skolans ansvar. Habiliteringen och Specialpedagogiska
skolmyndigheten, SPSM, kan hjalpa till och ge tips och rad om
vad som kan behtvas. Exempel p& anpassningar i skolmiljo:

¢ hdj- och sankbar stol

e vattenblandare med lang arm

e dorréppnare

e anpassningar av matsal for sjalvstandighet.

— Be arbetsterapeuten pa habiliteringen om hjalp for att fa tips
pa bra anpassningar, sager Viktor Bjurlid.

Att fa sitt rorelsebehov tillgodosett

En viktig uppgift for en fysioterapeut ar att hjélpa till att hitta
fritidsaktiviteter och traning som barnet tycker om. Barn behdver
fysisk aktivitet minst en timme per dag. Helst ska aktiviteten
innefatta bade fysisk rorelse och social interaktion med andra.

— Idag pratar vi om funktionell traning, alltsa att barnet 6var pa
vardagliga aktiviteter utefter sina individuella férutsattningar.

Det &r viktigt att leka in traningen med barnet. Det &r precis som
for oss vuxna, det ar svarare att trana om det inte ar roligt,
séager Viktor Bjurlid.

Manga barn med funktionsnedsattningar kommer ofta inte upp i
samma aktivitetsnivd som jamnariga.

— Darfor behdver man tanka till lite. Det behdver finnas
forutsattningar for att alla kan vara med och vara delaktiga,
sager Viktor Bjurlid.

Rorelse i vardagen

Viktor Bjurlid uppmanar foréaldrarna att tanka brett, den basta
traningen ar den som blir av. Genom att anpassa sin
vardagssituation kan man skapa utmanande aktiviteter som
stimulerar barnet till mer rorelsegladje. Traning kan till exempel
vara att ta trapporna i stallet fér hissen, bada, plocka ur
diskmaskinen eller att ga ut i naturen pa helgerna.

— Tank rorelse i portioner under hela dagen och forsok att vara
tilsammans med barnet i traningen. Barn gor som vi gor, inte
som vi sager, avslutar Viktor Bjurlid.
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Tips pa var man hittar bra aktiviteter:

Idrottsforeningar och paraidrottsforeningar
https://parasport.se/tranaochtavla/borja

parame.se

Gympa

https://www.friskissvettis.se/traning/barnochfamil]
https://www.gymnastik.se/verksamheter/paragymnastik/alla
-kan-gympa

FAR-mottagningar — Fysisk aktivitet pa recept

Hur kan man fa hjalpmedel beviljat?

— Ett stort problem idag ar att de hjalpmedel som ar férskrivbara
inte ar de som familjerna bast behover. Mitt tips ar att trycka pa
hinder for barnets majlighet till delaktighet i samhallet. Det gar
att forskriva andra hjalpmedel ocksa men det ar besvarligt och
ofta ar det ekonomin som styr. Det kan vara bra att ha en dialog
med en konsulent pa hjalpmedelscentralen for att se vilka
behov som barnet har och hur man ska lI6sa dem. Ibland kan de
ha kunskap om vilka hjalpmedel som finns men som inte ar
forskrivningsbara utan man far kopa sjalv. Samma sak med
arbetsterapeut och fysioterapeut pa habiliteringen, de kan ha
kunskap om billiga hjalpmedel som man kan kdpa sjalv om det
inte gar att fa allt forskrivet.
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Penny har en hooverhoard

Familjen fick snabbt efter faststalld diagnos kontakt med
skelettdysplasiteamet pa Karolinska och med habiliteringen.
Fysioterapeuten pa habiliteringen anvander teamet i Stockholm
for rad och hjalp.

— Alla fysioterapeuter vi har traffat har varit helt fantastiska och
hjalpt Penny med olika 6évningar. Det som ar frustrerande ar att
det inte finns nagra behandlingar, sager Magnus.

Det ar viktigt att Penny inte dveranstranger sig under en dag.
Da far hon mer smarta pa kvallen. Penny har skolios och hon
sover med en ortos pa benet. Bade skoliosen och Pennys
sneda ben behover sa smaningom ratas ut.

— Ibland vaknar hon pa morgonen och ar stel eller har ont.
Markligt nog ar det oftast pa mandag morgon nar hon ska i vag
till skolan, sager Magnus.

Under Pennys ar i forskolan gjordes anpassningar som att hoja
sandnivan i sandladan sa att det blev lattare for Penny att ta sig
i och ur. Hon hade ocksa en egen cykel utomhus.

— Da kunde Penny ta sig fram i kompisarnas tempo. Vi hade en
rektor pa forskolan som var helt fantastisk och som stred for
Pennys réattigheter. Aven pedagogerna gjorde alltid lite extra for
henne, sager Emma.

For Emma och Magnus ar det viktigt att Penny tar sig fram pa
ett satt som spar energi, men som anda gor henne delaktig.
Fran habiliteringen finns bara rullstol som hjalpmedel, nagot
som inte passar en aktiv gaende sjuaring.

— Idag har Penny en ombyggd hooverboard* som hon tar sig
fram med. Hon sitter och styr den med spakar, sager Magnus.
| skolan har hon en springcykel for att hanga med i
klasskamraternas tempo.

— Vi har fatt vara lite pahittiga och komma fram till olika
l6sningar sjalva, sdger Emma.

* En hooverboard ar en typ av eldriven balansscooter.

Penny trivs for det mesta i skolan. Hon &r med pa allt och pa
gymnastiken ar det anpassat sa att det alltid finns alternativ
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som fungerar fér Penny. Hon ar omtyckt och har kompisar i
skolan.
— Hon leker ocksa och har roligt med sina systrar, sager Emma.

— Manga personer som lever med ett annorlunda
utseende far oonskad uppmarksamhet. For att starka
sin sjalvbild ar det viktigt att hitta strategier for att
bemota uppmarksamheten. Det sager Marizela Kljaji¢
som &r psykolog vid Sahlgrenska universitetssjukhuset
| Goteborg.

Pa Plastikkirurgiska kliniken traffar Marizela Kljaji¢ personer
som har medfddda tillstand som innebar ett annorlunda
utseende. De flesta som kommer till mottagningen ar barn vars
medfodda tillstand paverkar ansiktet eller huvudet och kraver
olika plastikkirurgiska ingrepp. Manga operationer syftar till en
forbattrad funktion, men &ven till att minska social
stigmatisering kring utseende.

Sjalvkansla och kroppsideal

Sjalvbilden &ar den samlade bilden av hur en person uppfattar
sig sjalv. Det finns alltsa mycket annat &n utseende som kan
paverka sjalvbilden. Sjalvkansla handlar om ens egna tankar
och kanslor om sig sjalv, och nar vi talar om sjalvfortroende ar
det ens egen uppfattning om sin formaga som star i fokus.

— En stark sjélvkansla ar att kanna att jag duger som jag éar,
oavsett mina styrkor och svagheter. Jag kan gladjas at andras
och egna framgangar och tar mina egna behov pa allvar, sager
Marizela Kljaji¢.

| samhallet finns en utseendekultur, ett kroppsideal, som styr
normen kring hur en person "bor” se ut. Ett attraktivt utseende
ar forknippat med fordelar och positiva egenskaper. Idealet &r i
grunden konsstereotypt och ouppnaeligt.

— Hur kroppar och manniskor ser ut har en stor variation, men
det portratteras valdigt smalt i media idag. Sarskilt unga utsatts
mycket for den héar utseendekulturen genom sociala medier,
sager Marizela Kljajic.

© Agrenska 2024, nr 681 28



Skelettdysplasier

Missndje med den egna kroppen kan leda till konsekvenser
som |ag sjalvkansla, angest, depression, atstérningar och
Overdriven traning.

— Motiven till att trdna spelar roll. Regelbunden traning kan ge
ett storre psykologiskt valbefinnande och en mer positiv
kroppsuppfattning, men det ar viktigt att frdga sig om man
tranar for att ma bra eller for att uppna samhallets ideal?

Positiv kroppsuppfattning

Att ha en positiv kroppsuppfattning handlar om att acceptera
hur man ser ut och se positivt pa sin kropp och sitt utseende.
For att uppna det galler det att hitta strategier for att hantera
negativa kommentarer eller eget missnoje med kroppen.
Marizela Kljaji¢ uppmanar de unga hon traffar att fokusera pa
kroppen ur ett funktionsperspektiv, det vill sdga forstarka pa
vilka satt kroppen ar meningsfull.

— En strategi kan vara att tanka kritiskt och ifragasatta ideal och
normer i samhallet och hitta sociala sammanhang dar man kan
kanna sig accepterad fér den man ar.

Som enskild individ ar det ett svart, for att inte sdga omajligt,
uppdrag att forandra samhallets normer. Trots det betonar
Marizela Kljaji¢ vikten av att férmedla en positiv attityd till saval
sin egen som andras kroppar, sarskilt som foralder eller forebild
for ett barn.

— Det ar viktigt att vi i omgivningen tanker pa hur vi uttrycker oss
om vara kroppar. Genom att utmana stereotypa forestallningar
om utseende och kon och ifrdgasatta normer kan vi gemensamt
na en storre acceptans och motverka mobbing och trakasserier.

Psykologiska aspekter vid ett annorlunda utseende

Barn som fods med ett annorlunda utseende far ofta genomga
sjukhusvistelser, kontroller och operationer. F6r manga innebar
tillstdndet oonskad uppmarksamhet pa grund av utseendet.
Fragor och kommentarer kan komma fran bade bekanta och
okanda.

— Ur ett livsperspektiv ar det fullstandigt normalt att genomga
olika stadier av sorg och ké&nna ilska 6ver att se annorlunda ut.
For att ma bra psykiskt ar det dock viktigt att ha kunskap om sitt
tillstand och kunna prata om det, sager Marizela Kljajic.
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Ett annorlunda utseende kan paverka sjalvbilden och den
sociala formagan. Det kan vara svart att vara anonym nar folk
stirrar, kommenterar och fragar. Vissa kan ocksa visa olust eller
forvaning. Det kan 6ka osékerheten vilket riskerar att ge angest
och réadsla infor att traffa nya manniskor och skapa relationer.
Det ar darfor viktigt att hitta strategier for att hantera jobbiga
sociala sammanhang, for att slippa kdnna att man tappar
kontrollen. | langden kan det starka sjalvbilden hos personer
med ett annorlunda utseende. Marizela Kljaji¢ ger ett exempel
pa en sadan strategi:

— Man kan fundera ut vad man ska svara personer som
kommenterar ens utseende. Att faktiskt bemdta kommentarerna
kan vara viktigt for att starka sjalvbilden.

Gangbara strategier for en starkare sjalvbild

Marizela Kljaji¢ traffar manga unga vuxna som forestaller sig att
kirurgi ska l6sa deras negativa sjalvbild och ge dem ett nytt
ansikte och mod att ta plats i sociala sammanhang. Kirurgin kan
vara till stor hjalp for att fa den dar extra skjutsen att vaga, men
den eliminerar inte osékerheten och radslan infor sociala
sammanhang helt och hallet.

— En operation gor inte att man blir en helt ny person med nya
tankar och kanslor. Det &r ocksa viktigt att trana pa sin sociala
formaga och utsatta sig for sddant som upplevs som
obehagligt.

Som féralder kan man hjalpa sitt barn att bygga upp en stark
sjalvkansla. Forsok att hitta verktyg for hur barnet kan hantera
andras blickar och frdgor. Skapa strategier genom att testa
olika svarsalternativ, till exempel "jag féddes sa” eller "jag har
ett tillstand som heter skelettciliopati”. Forbered bade korta,
langa och avvisande svar.

Kunskap om tillstandet &r valdigt viktigt — att sjalv kanna till
orsaken till symtomen. Att fa traffa andra med samma diagnos
kan ocksa starka sjalvbilden. Via patientféreningar kan man fa
hjalp med tips och strategier som andra utvecklat och som kan
vara hjalpsamma.

— Det betyder mycket att fa veta att det finns andra med ett
annorlunda utseende eller samma tillstand, sager Marizela
Kljajic.
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Marizela Kiljaji¢ tipsar om
e podcasten Barnpsykologerna — Marizela Kljaji¢
medverkar sjalv i avsnitt 156 och 157, dar bland annat
en person berattar om hur det &r att vaxa upp med en
synlig funktionsnedséttning.
e Instagramkonton: Face Equality International, Lucky Fin
Project och Elliot bakar.

Fragor till Marizela Kljajié

Hur kan man starka sitt barns sjalvkansla?

— Att bygga en stark sjalvkansla handlar mycket om att inte lata
sig styras av yttre faktorer. FOrsok att ha ett dppet samtalsklimat
hemma dar ni diskuterar sadant som likes i sociala medier eller
bekraftelse. En person med en stark sjalvkansla behover inte
alltid fa komplimanger till exempel. D& later jag andra definiera
mitt varde. En stark sjéalvkansla ska istallet komma inifran — jag
ar tillracklig just som jag ar. En av de viktigaste gavor vi kan ge
vara barn ar att lara dem att méta motstand. Forstark sjéalva
anstrangningen oavsett resultat.

Hur kan vi fa hjalp med psykologiskt stod till vart barn?

— Det finns en stor brist pa samtalsstod som ocksa ar insatta i
komplexa séllsynta halsotillstand. Konsekvensen av att leva
med diagnosen ar viktigt att f4 prata om. Om ni &ar kopplade till
ett specialistvardsteam kanske de kan erbjuda psykolog- eller
kuratorshjalp pa mottagningen.
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Emma och Magnus beréttar att de har varit Sppna med Pennys
diagnos, bade i samtal med Penny sjalv och med omgivningen.
De ar 6vertygade om att det ar viktigt med kunskap for att
starka Pennys sjalvkansila tidigt.

— Penny sager sjalv att hon ar kortvuxen och har ont i sina ben.
Hon lagger ingen vardering i det. Hon har annu inte upplevt
nagot negativt kopplat till hennes diagnos socialt forutom att
hon inte riktigt hanger med kompisar och att hon ar ett huvud
kortare, sdger Magnus.

Forutom att ha ett ppet samtalsklimat hemma och ett stort
kontaktnat vill foraldrarna hitta samtalsstod till Penny.

— Hemma i familjen och bland vara vanner finns tryggheten.
Men vi saknas psykologkompetens dar Penny kan fa prata och
blir starkt infor tonaren, sager Emma.
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o
Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arhetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Under
vistelsen p& Agrenska har barnen ett eget anpassat
program, med aktiviteter som ska bidra till att starka
deras delaktighet och sjalvkansla.

Barn med olika funktionsnedsattningar har kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt utformas veckans program for barnen och
ungdomarna. Infor en familjevistelse laser personalen in
medicinsk information och dokumentation fran tidigare vistelser.
For att skraddarsy veckans aktiviteter med barnen samtalar
barnteamet med foraldrarna om barnen med diagnos och far
information fran deras skolor. Aven syskonen far ett eget
program.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och halsa, som ar Varldshélsoorganisationens (WHO:s)
begreppsram for att beskriva halsa och funktionsnedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa. De &r alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och
for hur delaktig en person kan k&nna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande
faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

Allmanna mal for familjevistelsen

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att
barnen ska fa traffa andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de mdtena kan barnen kadnna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksé
utformat for att skapa en milj6 dar barnen kanner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och barnens unika forutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.
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Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar hos den som
vet vad som ska handa och vilka forvantningar hen har pa sig.
Det galler aven for barn. Darfér ar personalen tydlig och
anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhdrda for barnens uttryck och 6nskemal och &r
beredda att anpassa aktiviteterna efter dem. Ett exempel pa
tydliggorande specialpedagogik och ett tryggt inslag ar att Kalle
Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen varje
morgon. Kalle har med sig bilder pa de aktiviteter som barnen
ska goéra under dagen.

Infor varje familjevistelse pa Agrenska utformar barnteamet
aven specifika mal i planeringen av aktiviteter. Malen baseras
pa de typiska symtom som ar kopplade till diagnosen.

Las mer om Agrenskas arbete pa agrenska.se.

Lanktips

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
symbolbruket.se — webbtjanst for bildstod
specialnest.se — webbtidning som bevakar neuropsykiatri
attention.se — intresseorganisation for personer med npf

funkamera.se — hjalpmedel och pedagogiska verktyg
lekakademin.se — larande och utvecklande leksaker
varsam.se — hjalpmedelsbutik

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter

lekolar.se — forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling
nyponochviljaforlag.se — bokférlag med lattlast litteratur
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Syskonrolien

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

En syskonrelation ar inte lik ndgon annan relation. Den &r ofta
livets langsta relation, och den innehaller nastan alltid bade
positiva och negativa inslag.

Agrenskas erfarenhet av syskon till barn med
funktionsnedsattning visar féljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors
eller systers funktionsnedsattning. Foraldrarna
Overskattar ofta hur mycket syskonet vet om
funktionsnedséttningen.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Det gar inte
att veta hur mycket syskonet har forstatt och hur hen har
tolkat informationen om funktions-nedsattningen och vad
den innebar.

e Att ta till sig kunskap tar tid. Det ar viktigt att prata om
tillstandet kontinuerligt eftersom situationen forandras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Studierna visar ocksa att syskon maste f& mojlighet att stalla
sina egna fragor om systerns eller broderns
funktionsnedsattning. Informationen om diagnosen gar ofta via
foraldrarna, men det finns saker som syskonen inte vagar eller
vill prata med sina foraldrar om. Det &r vanligt att syskon bar pa
fragor som de aldrig vagat stélla till nagon. En del ar radda att
funktionsnedséttningen smittar, andra har en kénsla av skuld
och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan eller sjukdomen.

Intervjuer med syskon visar att de behéver bli sedda och
bekraftade. De behover kanna att de ocksa far egen tid med
foraldrarna; tid som &ar sarskilt avsatt for dem och inte bara ar tid
som “"anda blev over”.
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Kunskap, kanslor och beméastrande

Under familjevistelserna p& Agrenska har barnteamet utarbetat
ett koncept for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kanslor och
bemastrande.

Kunskap fas utifran frAgor om diagnosen som syskonen har
arbetat fram tillsammans eftersom det ofta ar lattare att
formulera fragor i grupp. Fragorna besvaras sedan av en
lakare, sjukskoterska eller annan kunnig person. Syskonen far
ocksa hjalp med strategier for hur de ska hantera fragor fran
omgivningen om syskonet med funktionsnedsattning.
Ambitionen ar att de ska ha fatt med sig bra verktyg for att
hantera s&dana situationer nar de &ker hem fran Agrenska.

Kanslor hanteras genom ett Gppet och tillatande klimat, dar alla
ska kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och
ungdomarna gor roliga aktiviteter tillsammans for att bli
sammansvetsade som grupp. D4 blir det lattare att prata om
personliga saker. Det ar viktigt att inte avvisa jobbiga kanslor
utan istallet bekrafta och satta ord pa dem.

Bemastrande handlar om att hitta vagar och strategier i
vardagen, om att utbyta erfarenheter med andra syskon och att
satta ord pa sadant som kan kallas fér “daliga hemligheter”. Det
kan handla om sorg Gver att inte ha fatt en bror eller syster som
man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Tankarna kan vara bra och logiska, men kan
ocksa bli tunga att bara om man inte far prata om dem.

Las mer om syskon

Det finns mycket konkret information om vart arbete med
syskongrupper pa Agrenskas webbplats. Dar finns bland annat
information om syskonrollen i olika aldrar, arbetsmaterial med
exempelvis verktyg for samtal med syskon samt filmer och
litteraturtips: agrenska.se/syskonkompetens.
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Penny har tva syskon

© Agrenska 2024, nr 681

Storasyster Joline har alltid varit vid Pennys sida. Hon ar valdigt
stottande och beskyddande mot sin syster.

— Hon ar som en liten extramamma. Penny har tagit mycket av
var tid och Joline har fatt st lite i skuggan. Det ar nagot vi har
reflekterat Gver de senaste aren. Det blev ocksa en omstallning
nar vi fick lillasyster Nicole. Vi forsoker att balansera
syskonrollerna, sdger Emma.

Tv-spel och Roblox ar stora intressen for Penny och hon leker
mycket tillsammans med sin syster. Joline spelar bade basket
och fotboll. Trots att Penny garna ocksa hade velat vara med i
nagon lagidrott satter hennes fysiska begransningar stopp.

— Det gar inte, hon hanger inte med och det blir en for stor
pafrestning for benen. Vi forsoker f& henne att vilja ga i simning.
Hon ar ocksa valdigt intresserad av skadespeleri. Vi ska ansoka
om en forsta dramaklass till sommaren, sager Magnus.

37



Skelettdysplasier

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behdvs aven
kontakt med logoped. Det sager specialisttandlakare
Anna Westerlund som forel&ser tillsammans med
logoped Asa Mogren. Bada arbetar p4 Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén
samt pa Odontologen, vid Sahlgrenska universitetssjukhuset, i
Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att
samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhélsa och munmotorik hos personer med sallsynta
halsotillstand. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhéandertagande och en hogre livskvalitet for de bertrda
patientgrupperna och deras anhériga.

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

MHC-basen

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

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

Munhalsa vid skelettdysplasier
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med skelettdysplasier:

e litet mellanansikte

e trdnga andningsvagar

e Dbettavvikelser

¢ sent tandframbrott och sen tandvaxling
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e emalj- och tandavvikelser.

| MHC-basen finns 70 personer med akondroplasi. For andra
skelettdysplasier finns enstaka registreringar.

Bettavvikelser

Det finns en 6kad forekomst av olika bettavvikelser hos barn
med skelettdysplasier. Vanliga bettavvikelser ar till exempel
underbett, 6ppet bett och hog och smal gom.

— Olika orsaker till bettavvikelserna kan vara ansiktets anatomi
det vill saga att hela kaken star fel, till exempel att 6verkaken ar
tillbakasatt. Bettavvikelser kan ocksa bero pa att enstaka tander
har en felaktig position, sdger Anna Westerlund.

Bettavvikelser kan behandlas med olika avtagbara
tandstallningar i vaxelbettet, perioden nar barnet gar fran
mjolktander till permanenta tander. Nér alla permanenta tander
har vuxit fram gar det att behandla med enbart fast apparatur
eller i kombination med kakkirurgi.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa
bra att en god munhalsa kan bevaras. D& kan man undvika
smarta, karies och infektioner. Att komma i gang med goda
vanor tidigt ar viktigt. Alla bor borsta tanderna med
fluortandkram tva ganger om dagen. Tandvarden
rekommenderar foréldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen. Det finns manga olika typer av hjalpmedel
som kan underlatta munvarden. Goda kostvanor &r viktigt.
Tumregeln &ar att tanka pa maltidsfrekvensen, dricka vatten som
torstslackare samt att undvika mat pa natten.

— Rutiner ar viktigt for manga barn och det galler sarskilt hur
man lar sig att halla rent sina tander, sager Anna Westerlund.

Anna Westerlund tipsar ocksd om olika hjalpmedel vid
tandborstning, som att visualisera tid med en tandborste som
blinkar eller ett enkelt timglas. Bildstéd med ett
tandborstschema och hjalpmedel for forstorat grepp, tandborste
som borstar alla sidor av tanden samtidigt (Collis-curve) och
munvinkelhallare ar ett par exempel. Anna Westerlund tipsar
om att gbra egeninfargning av tanderna med viss
regelbundenhet for att se hur val rengjorda de faktiskt ar.
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— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om
smaken pa tandkramen eller att det skummar, da finns det
alternativ. Extra fluor i tandkram eller fluorskolj pa en muntork
kan vara bra for de som har en dkad risk for karies eller
erosionsskador.

Att tanka pa:

e Det ar viktigt med tidig kontakt med
barntandvardsspecialist och forstarkt forebyggande
tandvard.

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

e Tandlakaren bor informeras om barnets diagnos, och
tand- och bettutvecklingen bor foljas sarskilt genom
kontakt med tandregleringsspecialist.

e Det ar viktigt att eventuella smnapnéer
uppmarksammas vid beddvning och sévning.

e FoOrbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandléakaren och
pa stolen barnet ska sitta i (anvandbara bilder finns pa
bildstdd i varden).

e Under tandvardsbesoket kan manga ha nytta av taktil
stimulans genom till exempel en tyngdvast eller olika
foremal att pilla pa.

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

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla
kommunikationsformaga och atformaga hos barnet. Logopeden
kan ocksa ge rad angadende matning och atande, bedoma hur
barnet bast tranar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska
behandlingen kan vara att minska salivlackage, forbattra
atandet samt vid behov 6ka eller minska kanslighet i munnen.
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Samordning

Som forélder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser i varden. Da kan man be
habiliteringen att samordna kontakten mellan till exempel
tandlakare, logoped, oralmotoriskt team och nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera den oralmotoriska formagan
| vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nar
barnet har svart att ata, Nedsatt salivkontroll och Bitbeteende.
De finns att lasa eller bestéalla pA mun-h-center.se.

Vad hander om det saknas tandanlag?

— | hela befolkningen &r det inte ovanligt att det saknas enstaka
tandanlag. Det viktigaste ar att det gors en plan for hur det ska
hanteras i munnen. Oftast ar det inte alls nagra problem. Ibland
kan det behovas tandstallning for att tanderna ska komma pa
ratt plats.

Vid vilken alder bor man dra ut mjélktander som annu inte
har lossnat?

— Ar mjolktanderna kvar vid 10-12 ars alder kan man dvervaga
att dra ut dem. Radgor med barnets tandlakare.
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Cecilia Warreback ar verksamhetsutvecklare pa
Forsakringskassan. Hon informerar om vilket stéd som
finns att fa.

Omvardnadsbidrag

Omvardnadsbidrag ar ett ekonomiskt bidrag till foraldrar med
barn som har en funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den
omvardnad och tillsyn som barnet behover utdver vad som &r
vanligt for barn i samma alder utan funktionsnedsattning.
Omvardnadsbidrag finns i fyra olika nivaer och ar skattepliktigt
och pensionsgrundande. Om man sdker omvardnadsbidrag for
flera barn rdknas barnens totala behov av tillsyn in i
beddmningen.

— Omvardnadsbidraget ar pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det ar viktigt att kanna till om féraldern
till exempel tanker férkorta sin normala arbetstid.
Omvardnadsbidraget ger inte nagot "skydd” for den tidigare
inkomsten, sager Cecilia Warreback.

Belopp 2024:
e Helt omvardnadsbidrag 11 938 kronor fére skatt
e Tre fjardedelars omvardnadsbidrag 8 953 kronor fore
skatt
e Halvt omvardnadsbidrag 5 969 kronor fére skatt
e En fjardedels omvardnadsbidrag 2 984 kronor fére
skatt.

Ansokan gors pa Mina sidor pa Forsakringskassans webbplats
eller genom att skicka in en ansdkan per post. Ett
lakarutlatande ska bifogas ansdkan om det inte finns sarskilda
skal som talar emot det.

— Det ar viktigt att utlatandet beskriver barnets
funktionsnedsattning och aktivitetsbegransningar. Det behéver
aven finnas information om hur lang tid funktionsnedsattningen
och aktivitetsbegransningarna kommer att finnas. Om det finns
ett lakarutlatande hos oss sedan tidigare kan vi manga ganger
anvanda det, kanske med nagon komplettering, sager Cecilia
Warreback.
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Foraldrar kan f& omvardnadsbidrag fram till och med juni
manad det ar barnet fyller 19 ar. Forsakringskassan gor
regelbundna omprovningar av ratten till omvardnadsbidrag.

Exempel pa vad som raknas som omvardnad:
e direkta vardinsatser
e praktisk hjalp
e sarskild kosthallning
e etablering av rutiner och struktur
e aktivering och motivering
e kommunikation och samspel
e stadning och kladvard
e inlarning, tradning och ny teknik
e samordning och planering
e kontakter
e inhamtande av kunskap.

Exempel pa vad som raknas som tillsyn:

e avstyra och forhindra situationer som kan vara farliga,
bland annat forhindra att barnet rymmer, rakar ut for eller
orsakar olyckor eller pa annat satt skadar sig sjalv eller
andra

o foraldern maste vara hemma pa grund av barnets radsla
for att lAmnas ensam

o foraldern maste finnas tillganglig via telefon eller pa
annat satt ha beredskap

e foraldern behover snabbt finnas till hands vid hastiga
forandringar i barnets fysiska eller psykiska
halsotillstand.

Vid beviljat omvardnadsbidrag har foraldern aven rétt till
forkortning av den normala arbetstiden. Normal arbetstid kan
forkortas med upp till en fjardedel.

— Detta ansbker man om hos sin arbetsgivare, sager Cecilia
Warreback.

Merkostnadsersattning

Merkostnadsersattning ar ett ekonomiskt stod for forhdjda
kostnader (merkostnader) som beror pa barnets
funktionsnedsattning. Merkostnaderna behéver uppga till minst
14 325 kronor per ar (2024). Ersattningen ar inte krona for
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krona utan man maste komma upp i vissa nivaer. Vid beviljad
merkostnadserséattning ar ersattningen skattefri.

— | &r har prisbasbeloppet hojts, vilket gor att det kan vara svart
att komma upp i instegsnivan. Det &r manga avslag och en stor
orsak till det &r att godtagna merkostnader inte kommer upp till
den lagsta nivan, sager Cecilia Warreback.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa myndighetens
webbplats. Dar finns utforlig och uppdaterad information.
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Anna-Karin Bjornstrom ar koordinator i familje- och
vuxenverksamheten p& Agrenska. Hon informerar om
vilket stod som finns att fa for personer med
skelettdysplasier och deras familjer.

| Sverige ar det offentliga stodsystemet uppdelat mellan stat,
region och kommunala institutioner. Dessutom finns det en rad
privata och idéburna, icke-vinstdrivande organisationer som har
stodinsatser att erbjuda familjer med barn som har sallsynta
halsotillstand.

— Manga upplever att det &r svart att veta vilka man ska
kontakta i olika sammanhang. Vi har ett stort stédsystem, men
som kan vara svart att navigera i, sdger Anna-Karin Bjornstrom.

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur halso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas. Alla
vardgivare ar skyldiga att folja bestammelserna i HSL.

Patientlagen &ar en viktig lag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat réatt att valja dppenvard eller specialistvard
i en annan region an hemregionen. Lagen innebar ocksa att
barn har ratt att vara delaktiga i sin vard och ska kunna vara
forberedda infor till exempel ett besok pa en mottagning eller ett
ingrepp.

— Sedan 2020 ar aven barnkonventionen svensk lag. Det
innebar att barns rattigheter maste beaktas, men ocksa att
varden har en skyldighet att utveckla och stétta barnets
formagor, sager Anna-Karin Bjérnstrom.

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen vid en
instans med vardansvar for barnet skyldighet att utse en fast
vardkontakt. En fast vardkontakt kan samordna vardens
insatser och formedla kontakter. Den fasta vardkontakten kan
vara en lakare eller nadgon annan som arbetar inom varden,
som en sjukskoterska eller kurator.

Las mer om fast vardkontakt pa Socialstyrelsen.
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Patientnamnd och IVO

Patientnamnden ar en opatrtisk och fristdende instans som ska
finnas i alla regioner. Namnden gor inte bedémningar om ratt
och fel men ska ge vagledning.

IVO (inspektionen for vard och omsorg) ska se till att halso- och
sjukvarden foljer de lagar som finns. Det ar mojligt att anmala
en brist anonymt till IVO.

Las mer pa IVO:s webbplats

Centrum for séllsynta diagnoser — CSD

CSD ar sjukvardsregionala centrum for sallsynta diagnoser. De
arbetar tillsammans med foretradare for halso- och sjukvarden,
andra samhallsaktérer och intresseorganisationer for att 6ka
kunskapen och forbattra livsvillkoren fér personer som lever
med sallsynta halsotillstand och deras narstaende.

Las mer p& csdsamverkan.se

Hjalpmedel

Regionerna och kommunerna ar skyldiga att erbjuda
hjalpmedel som behovs for att klara det dagliga livet. Personen
som ska nyttja hjalpmedlet ska vara delaktig men forskrivaren
har ansvar. Utbudet ar upphandlat och kan darfor skilja sig at
mellan olika delar av landet. Oftast ansvarar skolan for
hjalpmedel i skolan och habiliteringen for hjalpmedel i dvrigt.
Nar det galler hjalpmedel for fritidsaktiviteter kan det variera
stort vad som réknas som hjalpmedel.

— Det finns manga ideella foreningar och aktorer som kan ge
rad och mojlighet att prova pa olika fritidsaktiviteter, sager
Anna-Karin Bjornstrom.

Las mer pa Parasport Sverige, ParaMe och Fritidsbanken.

Skollagen

Enligt den svenska skollagen har barnen ratt till stod for att na
skolans kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga
skillnader i elevernas forutsattningar att tillgodogéra sig
utbildningen. Ett atgardsprogram for hur eleven ska klara
kunskapsmalen och vilket stod som kravs ska upprattas. Det ar
rektorns ansvar att eleven far ett atgardsprogram om det
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behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till elevers olika behov.
Elever ska ges stdd och stimulans sa att de utvecklas sa langt
som mdajligt.

Infor alla férandringar ar det viktigt med forberedelser. Det
géller till exempel nar barnet borjar i férskola och vid
dvergangen fran forskola till skola samt vid alla stadiebyten.
Ta kontakt med férskola och skola infér bytet. Gor garna
studiebesok pa skolorna om det finns osakerhet kring vilken
skola som passar barnet bast.

— Ge skolan skriftlig information om barnets diagnos, till
exempel dokumentationen fran vistelsen, nar det ar dags for
skolstart, sager Anna-Karin Bjornstrom.

Fonder

Vid 6kade omkostnader pa grund av sjukdom kan man sdka
pengar till hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller
habiliteringen kan man fa hjalp av en kurator med att hitta
passande fonder att s6ka pengar ur.

— Det kan I6na sig att soka pengar ur fonder. Mitt rad ar att
satta ndgon anhdrig pa att leta for det finns valdigt manga olika,
sager Anna-Karin Bjornstrom.

Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan stka
efter lampliga fonder:
stiftelser.lansstyrelsen.se.

Fler lanktips

1177.se

mediprep.se — vardsajten for barn och unga
narkoswebben.se — vardinformation for barn och unga
minstoradag.org — forverkligar drémmar fér barn med
sjukdomar och funktionsnedsattningar.

Barns och ungdomars ratt pa sjukhus - Region Skane -
Anna-Karin tipsar om skrift att anvanda for att havda
barnkonventionen i varden.

Vardtips pa Riksforbundet Séallsynta diagnosers hemsida —
tips, rad och verktyg for stéttning i varden.

47


https://stiftelser.lansstyrelsen.se/
http://www.1177.se/
https://mediprep.se/
https://www.narkoswebben.se/
https://minstoradag.org/
https://vardgivare.skane.se/siteassets/2.-patientadministration/patientinformation/121213_broschyr-i-utskriftsordning.pdf
https://www.sallsyntadiagnoser.se/vardtips/

Skelettdysplasier

Med tva skolbarn och tvaariga Nicole i familjen rullar vardagen
pa. Da och da tar sig Emma och Magnus lite tid for sig sjalva.

— Vi har en fantastisk barnvakt som majliggor lite egentid for
oss. D& gar vi och kollar pa basket eller gar ut och kakar
middag. Det ar skont att kunna vara bara vi ibland ocksa, sager
Magnus.

Pa senare tid har Penny fatt fler och fler funderingar éver
framtiden.

— Hon ar valdigt mogen for sin alder. Vi pratar mycket om hur
det ska bli. Penny undrar om hon behdver tréaffa en kortvuxen
man och om de kommer f& kortvuxna barn. Vi hoppas att det
ska drdja ett tag, skrattar Emma.

Magnus ar angelagen om att félja utvecklingen av nya
behandlingar for psuedoakondroplasi i framtiden. S& att Penny
ska slippa smartan.

— Vi foraldrar maste vara experter pa vart barns diagnos. Tyvarr
ar det sa det ser ut med det sallsynta. Vi hoppas battre
behandlingar i framtiden och forstas pa storre acceptans, sager
Magnus.
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— | FKV far familjen en ovarderlig gemenskap,
mojlighet till kunskap, tips och st6ttning. Kéanslan ar att
tillhora en stor familj dar alla bryr sig om varandra. Det
sager Jennie Axengren som ar foraldrarepresentant i
foéreningen for kortvaxta.

Foreningen for kortvéxta, FKV, ar en nationell férening for
kortvéxta och deras familjer som arbetar for att 6ka
medvetenhet om kortvéaxta i samhallet.

— Vi vill synliggtra kortvéxta och verka for att minska
stigmatisering i samhallet, sager Jennie Axengren.

FKV har ocksé sarskild verksamhet och aktiviteter for unga och
seniorer som ar kortvaxta. Féreningen arrangerar arligen en
stor traff for alla medlemmar under en helg pa sommaren. Da

ordnas forelasningar for vuxna och aktiviteter for barnen.

Las mer om FKV och om hur man blir medlem pa fkv.se.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades 1998 av
foraldrar till barn med olika syndrom. Det &r en
paraplyorganisation dar ett 70-tal diagnosféreningar
finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever
med ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och
stodinsatser i ratt tid och utifran behov. Férbundets uppdrag ar
att driva politiska fragor som rér personer med funktions-
nedséattning samt sprida kunskap om sallsynta diagnoser.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte
missgynnas pa grund av att andra inte kanner till s mycket om
deras situation. Férbundet har genom aren drivit flera projekt
dar resultatet har blivit konkret material som alla far ta del av,
sasom utbildningsfilmer, sammanstallningar av rattigheter i
halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan gora en sa
kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika
diagnoser. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar livslanga, sa
gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska orsaker.
— Det ar séallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kdnna sig
ensam om man ar den enda i sin hemstad som lever med ett
sallsynt halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager
Malin Grande, kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Las mer pa sallsyntadiagnoser.se.
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Informationscentrum for sillsynta hilsotilistand

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

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

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

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

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand:
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 681

En skelettdysplasi innebar en avvikelse i
skelettets utveckling. Skelettdysplasier
omfattar mer an 700 olika tillstand, som var
for sig ar sallsynta. Gemensamt for alla
skelettdysplasier ar paverkan pa skelettet
med ledfelstallningar och nedsatt rorlighet
som foljd. Manga skelettdysplasier orsakar
kortvaxthet, men inte alla.

Forekomsten av skelettdysplasier ar 1 pa
5 000 fodda, vilket innebér att det fods
ungefar 20 barn varje ar med en
skelettdysplasi i Sverige.

| dokumentationen kan du bland annat hitta
information om symtom, genetik, arbets- och
fysioterapi samt om att leva med ett
annorlunda utseende. Har ges aven en inblick
I hur det ar att leva i en familj med ett barn
som har pseudoakondroplasi.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
2 Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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