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Ektodermal dysplasi

Agrenska ar ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik métesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer samt yrkesverksamma som moter
personer med funktionsnedsattningar i sitt arbete.
Agrenska ar belaget pa Lilla Amundén sdder om
Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser,
utbildningar och konferenser. Agrenska driver ocksa
Informationscentrum for sallsynta halsotillstdnd som ansvarar
for att ta fram och kvalitetssékra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand
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, majlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och
diskussioner kring aktuella medicinska ron, 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 om ektodermal dysplasi 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 ektodermal dysplasi beréattar ett foraldrapar om sina
erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
déar de kan laddas ner som pdf: agrenska.se.
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Ektodermal dysplasi

— Ektodermal dysplasi innefattar en méangd olika
tillstand, med olika genetiska orsaker. Det ar vanligt
med paverkan pa tander, hud och naglar samt nedsatt
formaga att svettas. Det sager Maritta Hellstrom Pigg
som ar Overlakare pa Klinisk genetik vid Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.

Ektodermal dysplasi (ED) ar ett samlingsnamn for olika tillstand
som paverkar ektodermet. Ektodermet ar de strukturer som i
tidigt fosterstadium utvecklas till bland annat hud, har, tander,
naglar och sekretoriska kdortlar (slemhinnor i svalg, struphuvud,
luftror och tarmkanal samt tarkértlar och salivkortlar).

— Aven andra organ an de som anges ovan kan vara paverkade
beroende pa bakgrundsorsak, sager Maritta Hellstrom Pigg.

Det finns 186 olika ektodermala dysplasier (2013). De orsakas
av forandringar pa olika gener. Den vanligaste typen ar
hypohidrotisk ektodermal dysplasi (HED). Hypohidrotisk inneb&r
att formagan att utséndra svett ar nedsatt. Personer med HED
kan alltsa inte sénka sin kroppstemperatur genom svettning och
riskerar darmed Overhettning.

Arvsmassan

Varje individ har fatt halften av sin arvsmassa fran mamma och
halften fran pappa. Anlagen, alltsd generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler. Det finns cirka 20 000 gener i den hoptvinnade
DNA-spiralen. De bildar 46 kromosomer (23 kromosompar). Det
sista kromosomparet ar konskromosomerna, som hos kvinnor
bestar av tva X-kromosomer och hos man 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 &r genernas
byggstenar och ordningen pa dessa ar viktig for genens
funktion.

Mellan manniskor finns variationer i arvsmassan, och hos alla
finns forandringar, varianter, jamfort med hur de flesta ser ut i
arvsmassan. De flesta av dessa ar normalvarianter som varken
ger upphov till symtom eller sjukdomar. Nar man talar om
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mutationer menar man vanligen genetiska férandringar som
leder till sjukdomstillstand. Eftersom generna utgor mallar for
tillverkningen av olika proteiner i kroppen kan mutationer
medfora konsekvenser nar proteinerna ska bildas. Om det
bildas ett felaktigt protein, eller inget protein alls, kan olika
symtom uppsta och olika vavnader paverkas. Vilka symtom
som uppstar beror pa vilka proteiner som ar paverkade.

— Generna fungerar som bruksanvisningar for alla proteiner i
kroppen. Det ar proteiner som styr hur kroppens celler fungerar
och hur vi ser ut, sdger Maritta Hellstrém Pigg.

Ektodermet

Vid ektodermal dysplasi har en genetisk forandring som
paverkar ektodermet uppstatt. Ektodermet ar ett av tre cellskikt
som utvecklas de forsta veckorna efter befruktningen och som
ar borjan till fostrets utveckling. Ektodermet utvecklas till
barnets har, hud, kortlar, naglar och nervsystem. Ett annat
cellskikt heter mesoderm och formar ben, brosk, muskler,
bindvav, blod och hudens innersta lager. Det tredje skiktet,
endodermet, bildar bland annat matspjalkningssystemet,
lungorna och levern.

Arftlighet

For manga typer av ED ar den genetiska forandringen annu
okand. Nar det galler hypohidrotisk ED har man kunnat
identifiera genetiska varianter i fyra gener som orsakar

90 procent av fallen: EDA1/EDA, EDAR, EDARADD och
WNT10A.

— Det vanligaste ar att en férandring finns pa genen EDA1 som
sitter pa X-kromosomen och alltsa har ett konsbundet
nedarvningsmonster. Det ar da framfor allt pojkar som far
symtom. Aven kvinnor kan far symtom men oftast i mindre
omfattning, s&ger Maritta Hellstrom Pigg.

Genetiska forandringar nedarvs pa olika satt. Darfor ar det
viktigt att faststalla typ av ED for att kunna veta hur arftligheten
ser ut. Om mutationen sitter pa nagon av de kromosomer som
inte styr kon kallas det foér autosomal nedarvning. Vid de
genetiska sjukdomar som har autosomalt dominant nedarvning
ar det 50 procents sannolikhet att anlaget fors vidare vid varje
graviditet.
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— Vid somliga sjukdomsorsakande genvarianter insjuknar inte
alla som har arvt anlaget. Detta kallas for nedsatt penetrans,
sager Maritta Hellstrom Pigg.

Vid autosomalt recessiv nedarvning ar anlagen fran bade
mamman och pappan forandrade. Sannolikheten att barnet
arver bada anlagen och darmed sjukdomen &r 25 procent vid
varje graviditet om féraldrarna endast har ett anlag vardera for
sjukdomen. | 25 procent av fallen arvs inte anlaget och i halften
av fallen blir barnen, likt sina foréldrar, friska anlagsbérare.

— Anlagsbarare for recessiv sjukdom ar friska, men kan fora
anlaget vidare till ndsta generation. Det ar viktigt att kéanna till,
sager Maritta Hellstrom Pigg.

Den genetiska forandringen kan ocksa uppsta som en
nymutation. Det innebar att den forekommer for forsta gangen
hos barnet och alltsa inte ar nedarvd fran foraldrarna.
Mutationen blir dock arftlig.

— For de allra flesta foraldrar som far ett barn med nymutation
ar sannolikheten att fa ett till barn med tillstandet valdigt 1ag. |
sallsynta fall har mutationen uppstatt pa grund av gonadal
mosaicism. Det innebar att ndgon av foraldrarna har burit
forandringen i flera kdnsceller och de kan da fa fler barn med
tillstandet, sager Maritta Hellstrom Pigg.

Hypohidrotisk ED orsakas i de flesta fall en genvariant pa X-
kromosomen, som ar en av de konsbestdmmande
kromosomerna. Vid kdnsbunden arftlighet ar fostrets kon av
betydelse for hur anlaget fors vidare eller inte.
X-kromosombundet recessivt arftliga sjukdomar férekommer
som regel bara hos méan och nedérvs via vanligen friska
kvinnliga barare som har en normal och en muterad gen pa
sina X-kromosomer. Kvinnliga barare kan fa sjukdomen i lindrig
form. Soner till kvinnliga barare har 50 procents sannolikhet att
arva den muterade genkopian och fa sjukdomen. For dottrar ar
det samma sannolikhet att bli friska barare av en muterad gen.
En man med en X-kromosombundet recessivt arftlig sjukdom
kan inte overfora den till sina séner, men alla dottrar blir barare
av den muterade genen.
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Genetisk utredning

Det ar ofta tandvarden som fattar misstanke om ektodermal
dysplasi da det vanligen finns en tydlig paverkan pa tanderna
och avsaknad av tandanlag hos personer med sjukdomen.

Vid klinisk misstanke om ED gors en genetisk utredning.
Inledningsuvis tittar man pa sjukdomshistoria, symtom och
familjehistoria for att se om det finns ett monster bakat i slakten.
Sedan gar man vidare med DNA-analys. Vid ED &r
forandringarna i DNA oftast sma& och omfattar enstaka baspar.
Ibland bérjar man med en genpanel som screenar for det
specifika tillstand som det finns misstanke om, men i dag goérs
ofta en helgenomsekvensering. Da tittar man pa
genfoérandringar i hela det manskliga genomet.

Fosterdiagnostik

For foraldrar med konstaterad ED finns det mojlighet till
genetisk fosterdiagnostik. Metoden forutsatter att den genetiska
forandringen ar kand, alltsa att man genom provtagning har
faststallt vilken typ av mutation som finns i familjen.
Fosterdiagnostiken innebar att ett blivande foraldrapar kan fa
veta om fostret bar pa anlaget. Detta sker genom ett
moderkaksprov i vecka 10-12 eller ett fostervattenprov i vecka
15-16.

Preimplantatorisk genetisk testning (PGT) ar en metod med
provrorsbefruktning (IVF) dar en genetisk analys gors av
embryona. Darefter aterinfors ett embryo som inte bar pa
mutationen, det vill sdga ett barn som inte far ED, i kvinnans
livmoder.

Fragor till Maritta Hellstrom Pigg

Finns det en hdgre nedsatt penetrans vid ED jamfért med
andra genetiska sjukdomar?

— Nej, inte generellt sett, men vissa gener kan ha hdgre nedsatt
penetrans &n andra. Det kan nog snarare handla om varierande
uttryck, att tillstandet ger en varierande grad av symtom.
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Gar det att se ifall syskon bar pa genen?

—Ja, om genférandringen i familjen ar kand. Anlagsbarare for
recessiv sjukdom &r friska, men kan fora anlaget vidare till
nasta generation.

Hur vet man om arftligheten ar konsbunden eller inte?
— Det kan man se vid en genetisk analys.

Ar det vart att géra om en genetisk analys efter ett par ar
om man inte har hittat den genetiska férandringen?

— Ja, det hander mycket inom genetiken. Efter tre till fem ar kan
det vara vardefullt att gora om den genetiska analysen for att
kanske hitta den forandrade genen.

Hur kan man fa genetisk vagledning?

— Information och vagledning kan man fa genom remiss till
Klinisk genetik vid ndgot av universitetssjukhusen. Fraga er
behandlande lakare. Det gar dven att skicka egenremiss.

Kiara har ektodermal dysplasi

Klara, 14 &r, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Maria, pappa Daniel, tvillingsyster Ella, 14 ar, och
lillasyster Agnes, 8 ar.

For Maria och Daniel blev det en chock nar de tidigt i
graviditeten fick veta att de vantade tvillingar. Manaderna
praglades av manga extra kontroller hos specialistmodravarden
och mot slutet fick Maria havandeskapsforgiftning.

— Jag blev valdigt sjuk och det kravdes akut kejsarsnitt en
manad for tidigt for att fa ut tjejerna, sager Maria.

Det skulle dréja 24 timmar innan Maria forst fick traffa sina barn.
Efter en tid pa neonatalavdelningen fick familjen komma hem
med sina tvillingar. D& borjade vardagen.

— Vi har bada minnesluckor de forsta sex manaderna. Daniel
jobbade heltid och jag satt och dubbelmatade halva natten.
Sedan vaknade Daniel och jag fick sova tills han akte till jobbet,
minns Maria.
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Redan pa neonatalavdelningen hade personalen tagit Klaras
temperatur och beréttat for foéraldrarna att hon inte skulle har
varma filtar pa sig.

— Hon blev latt varm och det hade vi med oss, sager Daniel.

Nar tvillingarna var nastan tva ar gamla hade Ellas har vuxit ut
och hon hade fatt flera tander. For Klaras del fanns varken
tander eller har. Tandlakaren forsokte lugna Maria och Daniel
och sa att det kommer nog.

— Da borjade vi soka efter information p& egen hand. Klara
svettades inte, hade torr hud, magproblem och varken har eller
tander. Vi kravde att f& komma till specialisttandvarden, sager
Maria.

Hos specialisttandvarden kunde man snabbt konstatera att
Klara hade ED. Hon fick diagnosen nar hon var nastan fyra ar
gammal. Familjen hade ett samtal med Birgitta Holmstrom pa
Mun-H-Center som kunde berétta lite mer om ED.

— Vi fick inte traffa ndgon specialist, for det fanns ingen.
Samtidigt var det skont att fa bekraftelse pa vad vi hade
misstankt, sdger Daniel.

— Vid vissa former av ektodermal dysplasi finns,
forutom farre svettkortlar, ocksa farre harfolliklar och
talgkdrtlar. Detta leder till en torr och kanslig hud samt
skora harstran. Det sager Maria Karlsson som ar
overlakare pa Barnhudmottagningen pa Karolinska
sjukhuset i Stockholm.

Huden ar ett organ som bestar av flera olika lager for att sta
emot bland annat temperaturvaxlingar, uttorkning och skador
utifran. Det Oversta hudskiktet, dverhuden eller epidermis,
fornyas hela tiden med 5-6 veckors intervall. Under epidermis
finns laderhuden, aven kallad dermis, och darunder
underhuden/underhudsfettet. | dverhuden finns det sa viktiga
hornlagret som haller huden fuktig och skyddar mot yttre
paverkan. Férankrat langt nere i huden, nara underhudsfettet
sitter harfolliklarna och i anslutning till dessa, talgkortlarna. |
enskilda sma porer 6verallt i huden finns det svettkortlar.
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— Svett ar valdigt viktigt for var temperaturreglering, men ocksa
for att bibehalla en viss friktion i huden. Vid avsaknad av
svettkortlar kan det darfor vara svarare att greppa saker till
exempel, sager Maria Karlsson.

Personer med vissa former av ED har fa eller inga svettkortlar.
Manga har ocksa farre harfolliklar och skorare harstran an
normalt. Farre harfolliklar innebar ocksa farre talgkortlar. Dessa
producerar talg som smérjer och skyddar huden.

— Vid ED har de flesta darfér en torr och kanslig hud, sager
Maria Karlsson.

Behandling av harférandringar

De vanligaste harférandringarna vid ED ar gles harvaxt och
sprott har som vaxer langsamt. Forandringarna beror pa
anlaggningsrubbningar, som farre harfolliklar och talgkortlar,
och ar darfor svara att gora nagot at. De flesta med ED har
ocksa glesa 6gonbryn och dgonfransar, vilket kan medfora en
risk for att skrap kommer in i 6gonen.

Vid torr harbotten kan man behandla med en aterfuktande
receptfri lotion fran apoteket. Market Propyless gar att fa pa
recept, men kan av manga upplevas som for fet att ha i
harbotten.

— Det ar viktigt att prova sig fram till en kram eller lotion som
barnet kan acceptera i harbotten om torrheten orsakar mycket
besvar, sdger Maria Karlsson.

Hudlakare med behdrighet har ocksd mojlighet att forskriva
perukbidrag.

Behandling av hudforandringar

Vid ED ar det vanligt med skor och torr hud. Det kan bildas
sprickor och sar runt munnen, vid andtarmen och i underlivet.
Detta &r svart att forhindra och behandlas bast med olika salvor
och kramer. Feta kramer som vitt vaselin och cerat kan
anvandas for att smorja kontinuerligt under dagen. Till natten ar
salvor med zink i, till exempel Idomin och Inotynol, effektivt mot
rodnande hud.

— Eftersom zink ar uttorkande bor det alltid kombineras med en
smorjande fet krdm eller salva, sdger Maria Karlsson.
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Behandling av slemhinneférandringar

Vid ED &r det ocksa vanligt med slemhinneférandringar. Manga
far torra slemhinnor och mindre tarproduktion i gonen.

— Manga behover 6gondroppar for att aterfukta och smérja
Ogat, sager Maria Karlsson.

| munhalan kan torra slemhinnor resultera i dalig
salivproduktion. Aven torra slemhinnor i genitalierna kan
forekomma.

Las mer om muntorrhet i avsnittet om Mun-H-Center péa sid 34.

Behandling av fortjockad hud i handflator och fotsulor
Trots tunn och skor hud ar det inte ovanligt att personer med
ektodermal dysplasi har fortjockad hud i handflatorna och pa
fotsulorna. Hudlékare kan forskriva en kram eller salva som ar
avfjallande och innehaller salicylsyra. Det har en uppluckrande
effekt pa hornlagret och kan minska forhardnader. Den extra
huden behover skrapas eller filas bort nar salicylsyran har
verkat.

— Hudlakare kan ocksa forskriva medicinsk fotvard. | de allra
svaraste fallen kan man behandla med retinoider i tablettform,
sager Maria Karlsson.

Behandling av nagelférandringar

Nagelférandringar vid ED innebar for en del tunna, skéra naglar
som viker sig. Andra har fortjockade naglar som inte vaxer ut
ordentlig och kan vara svara att klippa. Ibland blir nagelbanden
inflammerade, da ar det bra att smdrja med en kortisonkram.
For att undvika inflammationer &r det bra att &ven smorja torra
nagelband med mjukgdrande krdm regelbundet. Trasiga och
torra naglar ar en grogrund for nagelsvamp. Nagelsvamps-
behandling far ges aven till barn och ofta behtvs behandling
med tabletter.

— Jag far ofta fraigan om nagellack eller I6snaglar. De paverkar
inte sjalva nagelanlaget och ar darfor inget hinder, sager Maria
Karlsson.

Behandling av eksem

Vid torr hud finns en storre benagenhet att fa eksem. Ungefar
30 procent av alla barn i Sverige har atopiskt eksem, aven
kallat bojveckseksem. Orsaken till eksemet &r en kombination

© Agrenska 2024, nr 680 12



Ektodermal dysplasi

av en defekt hudbarriar och en aktivering av immunforsvaret.
Atopiskt eksem kan se olika ut i olika aldrar.

Vid torr och skor hud &r det ocksa vanligt att fa ljusa flackar i
huden, pityriasis alba. Aven molusker, som orsakas av ett virus,
ar mer vanligt vid torr hud. De flesta barn far molusker, vissa
bara ndgon enstaka, andra sa att det tacker hela benen eller
balen. Aven infektioner som svinkoppor eller herpes som
orsakas av bakterier eller virus trivs i torr, skor hud.

Eksem och relaterade tillstand innebar for manga ett stort
lidande i form av klada. Personen sover samre, far
smartsamma hudsprickor och sekundéra infektioner.
Behandlingen ar dessutom tidskravande.

— Darfor ar det sa viktigt att forsoka gora situationen battre for
barn med manga eksem.

Behandlingen syftar till att minska kladan och fa kontroll pa
inflammationen. Detta gors genom att forstarka hudbarriaren,
minska inflammationen och undvika utlésande faktorer.

— Det ar inte alla utlésande faktorer som ar méjliga att undvika.
Det ar till exempel svart att gora nagot at vart kalla vinterklimat.
Manga ar hjalpta av varmare vader, sager Maria Karlsson.

Mjukgo6rande kramer

Huvudbehandlingen vid eksem och torr hud ar att smérja med
mjukgorande kramer. Det aterfuktar och starker hudbarriaren
och motverkar kldda. Radet ar att smorja rikligt och ofta.

— Det ar fettet i kramen som starker huden. Det finns en uppsjo
av olika kramer och alla undrar vilken som ar bast. Min
erfarenhet ar att den basta hudkrdmen ar den som barnet vill
anvanda, sager Maria Karlsson.

Feta kramer ar bast till sma barn. Tonaringar foredrar oftast
lotioner, som &r lattare att smorja ut. Amnet propylenglykol, som
till exempel finns i Propyless, ar bra vid problem med
harsacksinflammationer.

— Vid utprovning av kramer ar det bra att bérja med en sa fet
kram som mojligt. Nar hudbarriaren &r lite starkare kan man
ibland byta mot en som &r lite mer lattsmord. Prata med er
hudlakare om att fa receptfria kramer med karbamid och vaselin
blandat med paraffin utskrivet pa recept, sager Maria Karlsson.
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Antiinflammatoriska kramer

For att behandla inflammation i huden kan man anvanda
antingen lokala steroider (kortison) eller calcineurinhAmmare
(exempel Protopic).

Vilken styrka pa kramen som ska anvandas beror pa barnets
alder, eksemets svarighetsgrad, och vart pa kroppen det sitter.
Principen vid anvandning av kortison ar att sla hart mot
eksemet och sedan trappa ut kortisonet langsamt.

Det gar bra att smdrja med kortison pa sar, pa infekterad hud
och p& hud som ska utsattas for sol. Det ar inte heller kortison
som ger ljusa pigmentflackar p& huden.

Ovrig behandling

Personer med aktiva och vatskande eksem kan bada med
kaliumpermanganat. Det har en uttorkande och
bakteriehammande effekt pa eksemet. Dessutom finns det en
pigmentering i preparatet som gor att det syns tydligt vart
eksemet sitter, vilket kan underlatta smaorjandet. Lite aldre barn
och tonaringar med eksem kan fa UV-behandling som har en
inflammationsdampande effekt.

— For personer med riktigt svara eksem ar det mojligt med
systemisk behandling d& man tar immunsankande lakemedel
for att lindra inflammationen, sager Maria Karlsson.

Solskydd

Barn bor inte vistas i direkt solljus mellan kl. 11 och 15 pa
dagen. Solkrdm och UV-klader ar ett komplement nar barnet &r
i direkt solljus. Det ar bra att valja en kram som innehaller bade
UVA och UVB och som &r latt att smérja in. Radet ar att alltid
anvanda minst solskyddsfaktor 30.

— Nar barnet badar far man smorja in lite extra efterat, sager
Maria Karlsson.

Kan man go6ra nagot at de ljusa pigmentflackarna?
— Det tar lite tid, men pigmentet kommer tillbaka under
forutsattning att man fortsatter att behandla eksemet.
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Mitt barn mar daligt dver sin knappa harvaxt. Gar det att fa
bidrag for att géra hartransplantationer?

— Jag har inte hort talas om det. Mitt rad &r att ringa till
hjalpmedelscentralen i den region barnet bor och fraga. Det kan
ocksa vara bra att prata med en kurator om bidrag eller fonder
som gar att soka.

Mitt barn blir svart pa huden, vad ar det?

— Det later som terrafirma forme. Det ar brunsvarta
belaggningar pa huden som ser ut som smuts. Man kan
behandla med isopropylalkohol, en antiseptisk
rengdringsvatska. Da lossnar det latt.

Min dotter tal inte kramer med citronsyra. Har du nagot
tips?

— Citronsyra kan man inte bli allergisk mot, utan det har bara en
forbattrande effekt. Daremot kan manga med en sarig och torr
hud uppleva att det svider mycket oavsett vilken krdm man
anvander. Da brukar vi borja med vanligt vaselin som inte
svider for att behandla eksem och starka hudbarriaren.

Tandersattningar

— For barn med ektodermal dysplasi startar
tandvardsbehandlingen tidigt. Initialt tas en
behandlingsplan fram av ett team av olika specialister.
Planen kan sedan komma att andras flera ganger
under uppvéaxten. Det sager Pernilla Holmberg som ar
specialisttandlakare vid Kompetenscenter for sallsynta
odontologiska tillstand i Jonkodping.

Kompetenscenter for sallsynta odontologiska tillstand erbjuder
kostnadsfri konsultation géallande bedémning, diagnostik och
behandlingsplanering for personer med sallsynta halsotillstand.
Barn som fods med ED har en tat kontakt med tandvarden
genom hela livet.

— Tandernas speciella utseende gor att vi tandlakare ofta ar
forst med att misstanka en ED-diagnos, séger Pernilla
Holmberg.
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Ektodermal dysplasi ar en grupp av syndrom med avvikelser i
har, tander, naglar och svettkortlar. Vanliga symtom fran
tdnderna ar

e sent tandframbrott

e avvikelser i tandform

e tandagenesi/avsaknad av tandanlag for permanenta

tander och mjélktander
e |ag salivsekretion.

Manga barn med ED behdver tandersattningar eftersom de
saknar flera mjolktander och permanenta tander. En
forutsattning for att barnen ska kunna fa fungerande
tandersattningar ar att munhygienen skoéts. Barnen skolas tidigt
in i tandvarden och far tillsammans med sina foraldrar lara sig
hur de bast tar hand om tanderna.

— Behandlingen sker alltid med respekt for barnet och sa
smartfritt som majligt, sdger Pernilla Holmberg.

Behandlingsatgarder

Manga barn med ED saknar tandanlag. Personer med typisk
tandutveckling far sammantaget 32 tander. Barn med ED kan
sakna sa manga som 22 av dessa. For att s& smaningom
kunna séatta in tandersattningar borjar planeringen av
behandlingen tidigt. Manga olika specialister ingar i den
multidisciplinédra gruppen som till exempel pedodontist
(barntandlakare), ortodontist (tandreglering), protetiker
(tandersattningar) samt kakkirurg. Familjen inkluderas i
behandlingsbesluten bade pa kort och lang sikt. Redan i
forskolealdern paborjas den estetiska forbattringen av befintliga
tander.

Ett forsta steg i behandlingen ar ofta att omforma spetsiga
tander, vilket gors da barnet fortfarande har mjolktander. | forsta
hand anvands komposit, ett plastmaterial. Efterhand kan barnet
fa en avtagbar delprotes som ersatter saknade tander.

— Det ar 6nskvart att de forsta tandersattningarna i form av
avtagbara proteser som fasts till egna tander eller implantat
satts in fore skolstart. Behandlingen anpassas sedan allt
eftersom barnet vaxer, eftersom inget bett &r det andra likt,
sager Pernilla Holmberg.
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Om det saknas tandanlag helt i underkaken behovs ofta en
temporar avtagbar tandprotes som understodijer bettfunktionen i
tidig skolalder.

— Nar mjolktanderna gar forlorade ar det ibland nédvandigt att
satta in en tandstallning for att tanderna ska stanna i ratt
position, sager Pernilla Holmberg.

Nar tandvaxlingen har skett kan en mer permanent
tandersattning utforas beroende pa hur det ser ut eller om det
behodvs en tandstallning for att stalla de tdnder som finns i ratt
position. Ibland gar det att fasta en permanent tandstodd
brokonstruktion till de egna permanenta tanderna. Ibland maste
titanimplantat installeras i kdkbenet for att kunna fasta de
konstgjorda tanderna. Om det saknas kakben s& maste man
ibland "bygga” ben. Om det saknas mycket kakben sa far man
ta ben fran hoften.

— Det blir manga varianter av olika tandersattningar genom
uppvaxtaren innan man far sina "permanenta” tander. Dessa
tander ska barnet forhoppningsvis bara med sig genom livet,
sager Pernilla Holmberg.

3D-utskrift av tandavtryck

Idag tar man i hoégre utstrackning avtryck av tdnderna med hjalp
av en intraoral skanner istallet for konventionella avtryck vilket
manga ganger uppskattas av patienten. En modell av
tandavtrycket kan sedan skrivas ut med hjalp av en 3D-
skrivare.

— Det innebér att besdken hos tandlakaren blir behagligare,
sager Pernilla Holmberg.

Tandvardskostnader

Manga funderar éver vad som hander nar barnet évergar till
vuxentandvarden och tandvarden inte langre ar kostnadsfri. Nar
man har fatt manga tandersattningar sa ar det viktigt att
tandvarden noggrant féljer upp bade erséattningarna och de
egna tanderna. God egenvard ar viktig.

Tandvarden ar kostnadsfri upp till 23 ars alder (2024). Personer
med funktionsnedsattningar och sallsynta halsotillstdnd med
stora tandvardsbehov kan ha ratt till tandvardsstod fran sin
hemregion (sa kallad S- och F-tandvard).
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Las mer om Kompetenscenter for sallsynta odontologiska
tillstdnd pa webbplatsen: rjl.se/oi

Vad ar orsaken till att man alltid vill forma om spetsiga
tander?

— Det &r inte bara estetiskt utan handlar ocksd om att tanderna
kan bli for spetsiga och sargor lappen och tunga. Om barnet
inte vill s& avvaktar vi. Det ar alltid rekommendationer.

Hur sitter protesen fast nar mjélktanderna ar borta?

— Da anvands ofta en avtagbar tandprotes som man faster med
protesfixativ. Om man har fatt implantat sa ar det alltid i
underkaken och da fasts protesen till implantaten. For att fa
implantat i 6verkaken maste man invanta att patienten har vuxit
fardigt.

Klaras mjolktander dok s& smaningom upp och det skulle visa
sig att hon inte saknar nagra tandanlag. Hon tappade sin sista
mjolktand nar hon var 13 ar.

— Det har varit bra att hon har haft sina mjolktander sa lange da
hon ska ha sina permanenta téander resten av livet, sdger Maria.

Klara har hypohidrotisk ED, men utan bekréaftad genetisk
diagnos. Man har testat Klaras blod mer an en gang pa Klinisk
genetik utan att fa nagon traff. | stallet har det varit lite av ett
detektivarbete for foraldrarna att upptéacka olika symtom hos
Klara.

— Hon har en nedsatt smartkanslighet i armar och ben. Det har
varit besvarligt ibland nar hon gjort sig riktigt illa, men inte haft
ont. En gang rev hon upp ett sar in till benet nar hon var pa
scoutlager som egentligen skulle behovt sys pa en gang, sager
Daniel.

Klara har ocksa haft svarigheter med magen, med
aterkommande forstoppningar under uppvéaxten. Det symtom
som paverkar Klara mest i vardagen ar att hon inte svettas. Vid
ett tillfalle gjordes ett svett-test pa Klara som visade att hon
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nastintill inte svettas alls. Nar Klara och Ella var sma bodde
familjen pa en solig gard. Da fick foraldrarna halla henne
inomhus dagtid under de varma manaderna. Att aka bil gick
ocksa bra, sedan familjen fatt en med fungerande ac.

— Jag minns att tjejerna var ute och hoppade studsmatta sent
pa kvallen under varma sommardagar. Sommaren ar inte
Klaras béasta tid. Hon kunde vara pa stranden en kort stund
med bl6t baddrakt och fétterna i vatten, sdger Maria.

Attleva med ett annoriunda utseende

— 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 Kljajic
som &r psykolog vid Sahlgrenska universitetssjukhuset
| Goteborg.

Pa Plastikkirurgiska kliniken traffar Marizela Kljaji¢ personer
som har medfddda tillstand som innebér 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 utseendet.

Sjalvkansla och kroppsideal

Sjalvbilden &ar den samlade bilden av hur en person uppfattar
sig sjalv. Det finns alltsa mycket annat &n utseendet 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.
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— Hur kroppar och manniskor ser ut har en stor variation, men
det portratteras valdigt smalt i media idag. Unga utsatts sarskilt
mycket for den héar utseendekulturen genom sociala medier,
sager Marizela Kljajic.

Missnoje med sin kropp kan leda till konsekvenser som lag
sjalvkansla, angest, depression, atstérningar och éverdriven
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 vuxna hon traffar att
fokusera pa kroppen ur ett funktionsperspektiv, det vill saga
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
kadnna sig accepterad fér den man ar.

Som enskild individ &r 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
kring vara kroppar. Genom att utmana stereotypa
forestallningar om utseende och kon och ifragaséatta 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
tillstandet oonskad uppmarksamhet pa grund av utseendet.
Fragor och kommentarer kan komma fran bade bekanta och
okanda.
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— Under ett livsperspektiv ar det fullstandigt normalt att
genomga olika stadier av sorg och kanna ilska Over att se
annorlunda ut. For att ma bra psykiskt ar det dock viktigt att ha
kunskap om sitt tillstdnd och kunna prata om det. Da kan man
na acceptans for den man ar, sager Marizela Kljajic¢.

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 osakerheten, vilket riskerar att ge
upphov till angest och radsla infor att traffa nya manniskor och
skapa relationer. Det ar darfor viktigt att hitta strategier for att
hantera jobbiga sociala sammanhang, for att slippa kanna att
man tappar kontrollen. | langden kan det starka sjalvbilden hos
personer med ett annorlunda utseende. Marizela Kljaji¢ ger ett
exempel p& 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.

Marizela Kljaji¢ betonar att utseendet ar en hogst personlig
upplevelse och darfor svart att mata objektivt, vilket hon
illustrerar med ett citat fran en intervjustudie:

"Mitt utseende stéar ofta i vagen, sa da forsoker jag visa andra
manniskor vem jag ar pa riktigt genom att anvanda min
personlighet.”

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 forélder kan man hjélpa sitt barn att bygga upp en
sjalvkansla. Forsok att hitta verktyg for hur barnet kan hantera
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andras blickar och fragor. Skapa strategier genom att testa
olika svarsalternativ, till exempel "jag féddes sa” eller ’jag har
ett tillstand som heter ektodermal dysplasi”. Férbered bade
korta, langa och avvisande svar.

Kunskap om tillstandet ar 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 sammai tillstand, sager Marizela
Kljajic.

Tillfallen att prata med sitt barn

Marizela Kljaji¢ uppmanar féraldrarna att prata med sitt barn om
tillstandet. Sarskilt nar barnet sjalv tar upp fragan, men ocksa
infor ett sjukhusbesok. | samband med férberedelse av olika
undersokningar kan man beratta om orsaken till alla
sjukhusbesok.

— Borja prata tidigt med era barn. | skolaldern kan det finnas
mycket skam och det &ar svarare att borja prata.

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.

Fraga till Marizela Kljajié

Erbjuder ni pa plastikkirurgiska kliniken
hartransplantationer?

— Det finns tyvarr ingen instans inom offentlig vard som erbjuder
hartransplantationer. Det finns privata kliniker som utfor
hartransplantationer, men jag vet inte om de behandlar barn.
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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 funktionsnedsattningen 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 fa mojlighet att stalla
sina egna fragor om systerns eller broderns funktions-
nedsattning. 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 tankar som man kanske skams Over att ha. 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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Kiara och Ella har en lillasyster

Nar Klara och Ella var sex ar foddes lillasyster Agnes. Maria
och Daniel hade valt att vanta ett par ar innan de bérjade
fundera pa syskon. For att samla kraft, men ocksa for att orka
med tvillingar igen.

— Vi tankte att ska vi ha fler barn behéver vi orka med att
kanske fa tvillingar igen. Vi hade en ganska krass installning. Vi
visste att det fanns en risk att aven Agnes kunde fa ED, men vi
tyckte samtidigt att Klara hade ett ganska bra liv, sdger Maria.

Nar Agnes var tva ar markte Maria och Daniel att inte heller hon
svettades. Eftersom foraldrarna var sa vana vid att halla Klara
nedkyld fick Agnes sallan chansen att svettas. Darfor tog det tid
innan det marktes fullt ut. Agnes tander vaxte dock som de
skulle.

— Agnes har annu inte fatt nagon diagnos. Hon svettas lite mer
an Klara, men inte nagon normal mangd. Dock har hon lidit
mycket av eksem hela uppvéaxten och far antihistamin for att de
inte ska blossa upp igen, sager Maria.

Maria och Daniel berattar att de tva tvillingarna har valdigt olika
personligheter. For Ella har det stundtals varit jobbigt och
orattvist att hon ar den enda i syskonskaran som ar helt frisk.

— Hon har fatt mindre uppmaéarksamhet, sa ar det bara. Aven om
vi forstker vara noga med att gora saker var for sig med
tjejerna ar det svart att racka till, sager Daniel.

Ella har alltid tagit hand om sin syster. Klara sjalv har sallan koll
pa kroppstemperaturen i skolan.

— Ella har stenkoll pa sin syster och gar och kanner i nacken pa
henne s& att hon inte ar for varm. Ett tag gick tjejerna i olika
klasser, det madde Ella inte alls bra av. Hon behdver kontrollen
och ar valdigt fin mot sin syster, sager Maria.

— De retas forstas och trottnar pa varandra ibland, men det &r
inga storre syskonbrak, sager Daniel.
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o
Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arhetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har en 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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Klara gar i hdgstadiet

Idag gér Klara i attonde klass tillsammans med sin syster Ella.
Stodet fran skolan har fungerat olika bra i olika perioder. Vissa
dagar vagar foraldrarna inte skicka ivag Klara till skolan om hon
har for hog kroppstemperatur.

— Vi tar alltid tempen pa morgonen. Det drojde forst till fjarde
klass innan Klara fick ac till klassrummet. Da blev det lite battre
narvaro, sager Maria.

Nar Klara far for hog kroppstemperatur marks det inte sa tydligt
till en bdrjan.

— Om jag far 38 grader kanner jag mig sjuk. Klara marker inte
av det sjalv utan upplever ofta att hon fryser i stallet och blir lite
franvarande. Den stora oron for oss nar vi slapper ivag henne
till skolan ar att hon inte kan kanna hur hon mar sjalv. Nagon
maste alltid halla koll p& Klara, sager Daniel.

Nar hon blir for dverhettad &r det skarpt lage.

— Hon svimmade en gang i varsolen. Om hon far fér hog
temperatur maste hon ta av sig kladerna och sitta med en blot
handduk. Sen ger vi Alvedon och Ipren. Tack och lov blir hon
valdigt séllan sjuk med hog feber, sager Maria.
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— Atande ar en komplex aktivitet som kraver balans,
motorik, sensorik och kommunikation. Nar ett barn inte
vaxer som det ska kan det bero pa atsvarigheter. Da
finns det mycket man kan gora for att det ska fungera
battre. Det sédger Lisa Bengtsson-Stelzer som ar
specialistlogoped pa Mun-H-Center i Goteborg.

Parallellt med att det lilla barnet utvecklas och véaxer har aven
atandet sin egen utvecklingskurva. Barnet lar sig att &ta genom
dvning och formagan stéttas upp genom att oralmotoriken
utvecklas. For barn med utvecklingsneurologiska svarigheter
kan atutvecklingen forsenas. Da &r det vanligt med
atsvarigheter redan i nyfoddhetsperioden.

| tvaarsaldern borjar barnet bli mer sjalvstandigt i sitt atande.
Manga barn &r da misstanksamma mot nya smaker,
konsistenser och livsmedel.

— FOr en del barn ar selektiviteten mer omfattande och
kvarstdende och kan da ses som en atsvarighet. Ett barns
atsvarigheter kan ha stor inverkan pa vardagen for hela
familjen, séger Lisa Bengtsson-Stelzer.

Orsaker till atsvarigheter vid ektodermal dysplasi

Manga barn med olika funktionsnedsattningar har atsvarigheter
och det finns ofta inte bara en tydlig orsak. De kan till exempel
bero pa mag- och tarmproblem som gastroesofageal reflux (att
surt innehall frdn magséacken stots upp i matstrupen),
forstoppning, tranga andningsvagar eller svaghet i mun, svalg
och ansikte. Just mag- och tarmproblem &r vanligt
forekommande vid ektodermal dysplasi.

Vid ED kan salivutsondringen vara paverkad och aven nedsatt
salivutsondring paverkar atandet. Muntorrhet kan ge en nedsatt
lukt- och smakupplevelse samt paverka svaljningen. Att sakna
tander kan paverka tuggandet, liksom tandproteser, aven om
de sitter som de ska. En del barn har ocksa paverkan pa hjarta,
andning och somn, vilket i sin tur kan leda till att det inte finns
energi nog till att ata. Allt som paverkar ett litet barn kan
potentiellt paverka atandet.

— Oftast gar det inte att hitta en orsak till att atandet inte
fungerar, utan det handlar om manga béackar sma. Ibland blir
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det rent av en ond cirkel: en infektion ger dalig aptit, vilket leder
till svag viktutveckling. Foraldrarna blir oroliga, och oron far
barnet att reagera negativt och matvéagra. Viktkurvan kanske
planar ut, barnet riskerar undernéaring och far 6kad mottaglighet
for nya infektioner, exemplifierar Lisa Bengtsson-Stelzer.

Tuggande med tandproteser

Barn med ED som saknar tander behover ibland tandproteser.
Det forandrar tuggandet vad géller tajming, motorik och kraft.
— Utan aterkoppling fran tandernas receptorer blir vi samre pa
att snabbt Oka tillrackligt i bitstyrka och sedan slappna av nar vi
bitit igenom maten. Den maximala bitstyrkan kommer lite for
sent. Konsekvensen blir att det &ar svart att bita lagom hart och
att kraften laggs pa den motande tandraden i stallet for pa
maten, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

Barn som fatt proteser behdver lara sig att tugga pa ett nytt satt.
For vissa gar den anpassningen smidigt, for andra kan det vara
en langre inlarningsprocess.

Behandling: tva parallella spar

Atsvarigheter behandlas bast av ett multiprofessionellt team
med till exempel lakare, sjukskoterska, dietist, logoped och
tandlakare. Behandlingen foljer tva spar — dels syftar den till att
sakerstélla barnets behov av naring och energi, dels behover
barnet fa attraning for att komma vidare i sin atutveckling. |
forsta hand ar det viktigt att behandla medicinska &kommor
som reflux och férstoppning, symtom som ar vanliga vid ED.

— Nasta steg ar att se dver barnets fysiska forutsattningar. Det
kan kravas anpassad kost och ibland behdvs hjalpmedel for att
sitta stabilt och for att &ta och dricka, s&ger Lisa Bengtsson-
Stelzer.

Attraning

Manga barn behéver attraning. Sadan traning syftar till att
starka funktionerna for att kunna &ta och dricka, men ocksa till
att stimulera barnet att komma vidare i sitt &tande genom att
prova nya livsmedel och konsistenser. Den som har nedsatt
munmotorik kan behéva sarskild traning i att tugga och svdlja,
gapa och stanga munnen, men ocksa att prova nya saker, att
ata sjalv eller att ata stoérre mangder. Barn som ar 6verkansliga
i munnen behover forsiktig stimulering av munnen for att sa
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smaningom klara av att ata. Ett satt att stimulera ar genom
massage, som kan ske med handerna eller med olika redskap
som vibrerar.

— Syftet ar att vanja sig vid beréring inne i munnen, locka fram
rorelser i tungan och lapparna samt aktivera musklerna, vilket
underlattar atandet, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

Hjalpmedel

Dricktraning kan ske med sarskilda nappflaskor, sugror eller
muggar. Tugg- och kéktréaning kan goras med sarskilda
traningshjalpmedel som tuggtuber, men ocksa genom att
erbjuda saker att &ta som utgér en lagom stor utmaning.
Barnanpassade "snacks” (i barnmatshyllan finns det varor som
kallas "finger food”, avsedda fér sma barn) eller andra matvaror
som smalter i kontakt med saliv ar bra att borja tuggtréana med.
Mat i stavar kan ocksa fungera bra. Att fa maten direkt mellan
kindtanderna gor att barnet slipper momentet att flytta maten
med tungan till tanderna, nagot som &ar svart for manga med
munmotoriska nedsattningar.

Att lara sig att svalja ar en annan viktig del av atandet. Vatskor
kan vara lattare att svalja om de ges i sma portioner och
placeras i kinden, till exempel med en mjuk sugrorsflaska eller
en liten spruta utan nal. Individer med ED kan behéva
kompensera for minskad salivutséndring och anpassa maten sa
att den blir halare eller blétare. En del ar hjalpta av att dricka
oftare och innan man tar en tugga eller att anvanda
salivstimulerande medel. Manga med ED beskriver att vatska ar
lattare att svalja om den har smak. Varfor det ar sa vet vi inte
sakert, men det skulle kunna ha med nedsatt salivutséndring att
gora.

— Anpassa flodet och konsistensen pa det som ska svaljas for
att ge forutsattningar for ett sakert atande och skapa positiva
upplevelser av mat och dryck, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.
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Attrappan

Ett verktyg som manga logopeder anvander sig av vid
behandling av olika atsvarigheter ar attrappan. Den innebar att
barnet successivt far narma sig mat och olika livsmedel steg for
steg, och tolerera allt det matsituationen innebar — som att
kanna doften av mat, se och kanna pa mat, smaka och svalja.
Forsta steget i attrappan ar att vistas i samma rum som mat
eller sitta med vid bordet.

Steg for steg far barnet sedan hjalpa till att ta fram mat, lukta pa
den, kanna, slicka, bita och spotta ut. Sista steget i trappan ar
att barnet biter, tuggar och svaljer. Hela tiden ska lek vara
ledordet.

— Atande ar nagot vi behover trana pa for att lara oss och lek ar
en vag till inlarning. Lat barnet kladda och leka med maten,
sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

Nar det inte fungerar

Nar ett barn inte far i sig tillrackligt med naring via munnen kan
en nassond eller gastrostomi, en knapp pa magen, vara
nddvandigt och livsviktigt.

— Det kan ocksa ge en trygghet i att barnet far i sig det hen
behover for att vaxa och utvecklas. Ibland blir d& ocksa
forutsattningarna for attraning béattre, nér stress och oro lindras
bade for barn och foraldrar. Nar barnet har sond eller knapp ar
det fortsatt mycket viktigt att stimulera munnens motorik,
sensorik och att borsta tanderna, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

L&t atutvecklingen ta tid

For ett barn utan specifika svarigheter tar det minst tva ar att
lara sig att ata. For ett barn med de utmaningar som ED kan
medfora ar det inte ovanligt att inlarningen tar langre tid &n sa.
Lisas rad ar att lata traningen och atutvecklingen ta sin tid.
Komplettera hellre med nérings- och energitat mat &n att
hamna i stéandig konflikt. En dietist kan hjalpa till med forslag pa
mat. Fortsatt att presentera nya smaker — det kan ta tio ganger
eller manga fler innan barnet accepterar och lar sig ata en ny
smak eller konsistens.

— Ett rad ar att ni foraldrar ocksa tanker igenom ert eget
beteende kring maten. Hur reagerar ni till exempel pa barnets
ovilja att &ta? Vad gor ni for miner?
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Nagra tips ar att uppmuntra minsta framsteg och forsoka vara
bra forebilder genom att sjalva prata om mat och atande pa ett
nyfiket satt.

— Vaga leka lite sjalva och forsok att gora maltiden till en trevlig
stund, oavsett hur mycket av maten som kommer ner i barnets
mage. Och ha talamod, sager Lisa Bengtsson-Stelzer.

Lastips

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

Tips fran deltagare
Air up-flaska — vattenflaska med doftbaserad smak, se.air-

up.com

[-] - -
Fragor till Lisa Bengtsson-Stelzer

Ar det vanligt med svarigheter vid amning av barn med
ED?

— Det &r inte konstigt om ett barn med ED har svart att suga.
Slemhinnekdrtlarna i svalget och struphuvudet kan vara
paverkade. Svarigheter vid amning kan dock manga barn ha
oavsett diagnos.

Ska man tvinga barnet att ata?

— Risken med tvang ar att motstandet blir &nnu stérre. Om
barnet inte ater kanske ett lite mer lekfullt och kravldst
perspektiv kan fungera. Om inget hjalper tycker jag att ni ska
soka professionell hjalp.
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— 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 6vertandlakare
Danijela Toft som forelaser tillsammans med logoped
Agneta Rubensson. Bada arbetar pa 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 ektodermal dysplasi
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med ektodermal dysplasi:

e muntorrhet

e tandslitage

e avsaknad av tandanlag/tandagenesi

e bettavvikelser
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e at- och dricksvarigheter.

Bland de 37 barn som finns i MHC-basen med ED har

10 stycken at- och dricksvarigheter och 16 har uttalade
bettavvikelser.

— Idag har vi traffat glada och samarbetsvilliga barn. Nagra
hade avvikande tandform och muntorrhet och flera saknar
permanenta tander, sager Danijela Toft.

Las mer om tandagenesi och bettavvikelser pa sid 15.

Muntorrhet

Det ar vanligt att barn med ED har muntorrhet. Det beror bland
annat p& paverkan pa salivkortlarna i munhalan som medfor en
nedsatt salivproduktion. Saliven har manga viktiga funktioner,
bland annat innehaller den enzymer som underlattar
matsmaltningen. Saliv behdvs aven vid tuggning och for
smakupplevelsen. Den har dven skyddande egenskaper sasom
att den ar smorjande, antimikrobiell samt underlattar sarlakning.
Dess neutraliserande och remineraliserande formaga i
kombination med att den skdljer rent i munnen ar av stor
betydelse for bade mun- och tandhélsan.

Muntorrhet kan vara obehagligt for barnet och innebar en 6kad
kariesrisk. Att smdrja munnen med till exempel solrosolja eller
olika smdérjande och salivstimulerarande produkter kan lindra
torra och kansliga munnar och underlatta sjalvrengéringen i
munhalan.

— Det finns ocksa en rad salivstimulerande produkter att kopa
pa apoteket, sager Danijela Toft.

Dental erosion

Dental erosion innebar ett kemiskt slitage pa tanderna. Det
beror oftast pa att det blir surt i munhalan, till exempel pa& grund
av reflux (att surt innehall frdn magsacken stéts upp i
matstrupen). Har personen dessutom muntorrhet dkar slitaget.
— Det &r mycket viktigt att inte borsta tdnderna direkt efter att
barnet har haft sura uppstotningar i munnen. Skolj i stallet med
vatten, sager Danijela Toft.
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Tandgnissling

Tandgnissling ar vanligt i mjolktandsbettet. Det kan ge besvar
som Okat slitage pa tanderna, huvudvark eller smarta i kakarna.
En bettskena kan skydda, men kraver att man till en borjan kan
gora ett avtryck av barnets mun och att hen sedan accepterar
bettskenan. Manga personer som gnisslar tander finner en
stimulans och ett lugn genom att gnissla, vilket ar viktigt att
tanka pa nar man valjer avledningsfoéremal eller aktivitet.

— Gnisslandet i kombination med dental erosion kan orsaka
omfattande tandslitage, sager Danijela Toft.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa
bra att en god munhalsa kan bibehallas. Da kan man undvika
smarta, karies och infektioner. Att komma igang med goda
vanor tidigt ar viktigt. Alla bér borsta tanderna med
fluoridtandkram tva ganger om dagen. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen. Det finns manga olika typer av hjalpmedel
som kan underlatta munvarden.

Aven goda kostvanor ar viktigt, tumregeln ar att tinka pa
maltidsfrekvensen, dricka vatten som torstslackare och undvika
mat pa natten.

— Ibland kan det ocksa vara bra att kompensera med en bra
forsvarsfaktor som lite extra fluorid, sager Danijela Toft.

Danijela Toft tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid
tandborstning. Det gar till exempel att visualisera tid med en
tandborste som blinkar eller ett enkelt timglas. Andra exempel
ar bildstod med ett tandborstschema och hjalpmedel for
forstorat grepp, tandborste som borstar alla sidor av tanden
samtidigt (Collis-curve) och munvinkelhallare. Med viss
regelbundenhet ar det bra att géra egeninfargning av tdnderna
for att se hur val rengjorda de faktiskt ar.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om
smaken pa tandkramen, da finns det alternativ. Extra fluorid i
tandkramen eller pa en muntork kan vara bra for de som har en
Okad risk for karies eller fratskador, sdger Danijela Toft.
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Att tanka pa:

e Barn med ED behdver ga pa tata besok med inskolning
hos tandlakaren for att rengora tanderna, fluorlacka och
forsegla kindtadnderna.

e Var uppmarksam pa muntorrhet hos barnet som kan
behova extra behandling.

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

e Vid tandbehandling under narkos ar det viktigt att ta
hansyn till att barnen kan ha nedsatt varmereglering,
kanslig hud och skdra slemhinnor i ndsa, mun och svalg.

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 barnets
kommunikationsformaga och atférmaga. Logopeden kan ocksa
ge rad kring matning och atande, bedoma hur barnet bast
tranar sin kommunikation och vid behov ge rad om oralmotorisk
traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan vara
att minska salivlackage, forbattra atandet och vid behov 6ka
eller minska kansligheten i munnen.

Oralmotorik vid ektodermal dysplasi

ED paverkar i sig inte munmotoriken, men om huden i ansiktet
ar stram kan det paverka rorligheten. Bettavvikelser och
muntorrhet kan ocksa paverka tal- och atférmagan.

Las mer om at- och dricksvarigheter pa sid 29.

Artikulationsutmaningar vid ED

En viktig del av talformagan &ar artikulation. Formagan att uttala
ljud &r beroende av rérelseférmagan i tungan, lapparna och den
mjuka gommen. Muntorrhet kan paverka tungan vad galler
shabbhet, rorlighet och kanslighet. Dessutom kan
tandersattningar paverka placeringen av tungan vid specifika
ljud.
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— Manga barn klarar av att kompensera for utmaningarna och
uttala ljuden anda. En logoped kan hjalpa till att stétta barnet
med talet, sdger Agneta Rubensson.

Bitovanor

Det ar vanligt att barn har bitovanor eller sa kallade “oral
habits”. Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel
bero péa oro, smarta i munnen eller handla om sjalvstimulering
som upplevs som positivt for barnet. Det ar darfor viktigt att forst
ta reda pa orsaken innan man beslutar om eventuell
behandling. Behandlingen kan besta av stimulering och
tuggtraning, men man kan ocksa férsoka byta ut det som barnet
biter eller suger pa till lampliga foremal som anpassade
"bitsmycken”.

— Att tugga kan vara viktigt for att minska bitbeteende, sager
Agneta Rubensson.

Olika bitsmycken finns bland annat att kopa pa funkamera.se.

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 bestalla pA mun-h-center.se.
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Cecilia Stocks ar socionom och koordinator for familje-
och vuxenvistelser pa Agrenska. Hon informerar om
vilket stod som finns att fa for personer med
ektodermal dysplasi.

| Sverige ar det offentliga stodsystemet uppdelat mellan stat,
region och kommun. Det finns dessutom en rad privata,
idéburna och icke-vinstdrivande organisationer som erbjuder
stodinsatser till familjer med barn som har séllsynta diagnoser.
— Manga upplever att det &r svart att veta vilka man ska
kontakta i olika sammanhang. Vi har ett stort stddsystem, som
dock kan vara svart att navigera i, sager Cecilia Stocks.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka for den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och
tillsyn som barnet behéver utdver det som ar vanligt for barn i
samma alder utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget
finns i fyra nivaer och Forsakringskassan bedomer barnets
totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal med
foraldrarna. Skatt ska betalas p4 omvardnadsbidraget och
pengarna ar pensionsgrundande. De olika beloppen justeras
vid varje arsskifte.

— Det kan kénnas tufft att skriva ner allt som kraver extra
omvardnad hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en
kurator, sager Cecilia Stocks.

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning for kostnader
som beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan
bedomer vad som rdknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och
resor med egen bil. Man behdver komma upp i en viss summa
per ar, sager Cecilia Stocks.
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Tillfallig foraldrapenning, eller vard av barn (vab), gar att fa
aven efter att barnet har fyllt 12 ar om det finns en bestadende
funktionsnedsattning.

Las mer pa forsakringskassan.se.

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur héalso- 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 ger aven réatt att
begara en ny medicinsk bedémning.

— Patientlagen har ockséa okat barns inflytande éver sin egen
vard. De har ratt att fa information pa ett satt som de forstar,
sager Cecilia Stocks.

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 nagon annan som arbetar inom varden,
som en sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso-
och sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever
behov av samordning mellan olika instanser och dar
ansvarsfordelningen behover tydliggoras. Planen upprattas vid
moten dar de professionella fran de berdrda verksamheterna ar
skyldiga att delta.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se.

1177 efter 13 ar

| normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare
fram tills barnet fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det mojligt att
ansoka om tillgdng aven efter 13 ars alder, men det maste
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goras pa varje enskild mottagning och det ar verksamhets-
chefen for enheten som ska godkénna anstkan.

— Det finns ndgot som heter Freja ID, det ar en e-legitimation
med mojlighet att dela kontrollen med en narstaende eller god
man, sager Cecilia Stocks.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se.

LSS —lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade
Samhallets stod utgar bland annat fran lagen om stdéd och
service till vissa funktionshindrade — LSS. Det ar en
rattighetslag, som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod
for insatser och sarskild service for personer
o med intellektuell funktionsnedsattning, autism eller
autismliknande tillstand
e med betydande och bestaende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd
av yttre vald eller kroppslig sjukdom
¢ med varaktiga fysiska eller psykiska funktions-
nedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de ar stora och férorsakar betydande
svarigheter i den dagliga livsféringen och darmed ett
omfattande behov av stod eller service.

— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser
kan o6verklagas i domstol, sdger Cecilia Stocks.

Exempel pa insatser enligt LSS
e avlbsarservice
e Kkorttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service
e personlig assistans.

SolL - socialtjanstlagen

Enligt socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skal moter betydande svarigheter i sin livsféring fa
mojlighet att delta i samhallets gemenskap och att leva som
andra. Darfor finns olika former av stod som utgar ifran
individens behov. Man har alltid ratt att séka bistand och fa ett
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skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa sjukhuset
kan hjalpa till med ansokan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med stéd av
SoL om man inte tillnér nagon av LSS personkretsar, sager
Cecilia Stocks.

Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen erbjuda stdd till anhdriga
till nagon med fysisk eller psykisk funktionsnedsattning. Med
anhorig menas en familjemedlem, till exempel syskon, mor- och
farforaldrar. Som anhorig kan man f& majlighet att delta i
samtalsgrupper, fa tillgang till friskvard eller individuellt
anpassat stod samt fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta
stdd ska s6kas hos kommunens anhérigkonsult. Denna tjanst
kan heta olika i olika kommuner.

Skollagen

Enligt den svenska skollagen har barnen rétt 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
behovs. Skolan ska ocksa ta hansyn till elevers olika behov.
Elever ska ges stdd och stimulans sa att de utvecklas sa langt
som mdjligt.

Exempel pa extra anpassningar i skolan:
e ett sarskilt schema over skoldagen
e extra tydliga instruktioner
e stdd att satta igang arbetet
e anpassade laromedel
e digital teknik med anpassade programvaror
¢ handledning/fortbildning av personal
e resursperson
e minskning/anpassning av elevgrupp
e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang
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Vart vander vi 0ss?

Den som ar missnojd med skolan ska i forsta hand vanda sig till
skolans rektor. | andra hand kan man vanda sig till ansvarig
tjansteman eller namnd i kommunen.

Vid allmanna fragor kan man kontakta Skolverket for
vagledning. Specialpedagogiska skolmyndigheten (SPSM) kan
ge radgivning om olika stod och anpassningar i skolan.

Las mer pa skolinspektionen.se, skolverket.se och
Www.spsm.se.

Fonder

Vid okade 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.

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

Fler lanktips

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott foér personer med
funktionsnedséattning

anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhdriga
minstoradaqg.org — uppfyller 6nskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — motesplats for familjer med barn med
funktionsnedséttning.
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Svenska ED-foreningen ar en diagnosforening som
bevakar och tillvaratar intressen knutna till ektodermal
dysplasi.

Foreningen bildades 1999 och har idag ett sextiotal aktiva
medlemsfamiljer. Ett syfte ar att kontinuerligt bevaka forskning
och medicinska behandlingar riktade mot ED. Ett annat &ar att
sprida kunskap och information, och skapa forutsattningar for
att personer med ED far ett gott liv.

En viktig del i foreningens arbete ar stod, kontakt och
erfarenhetsutbyte mellan féreningens medlemmar och mellan
foraldrar i anslutning till att diagnos stalls. Varje ar anordnar
ED-foreningen en stor familjetraff pa olika platser i Sverige.

— Familjerna traffas en gang om aret. Sedan tar det fem minuter
innan alla barn och ungdomar ar kompisar och sticker i vag. Det
ar underbart, sager Maria Elvingsson som sitter i styrelsen.

ED-féreningen har en sluten Facebookgrupp som
medlemmarna kan anvanda for att diskutera aktuella fragor.
ED-féreningen ar medlem i Riksforbundet Séllsynta diagnoser.
Pa foreningens webbplats finns information om hur det kan vara
att leva med ED samt om hur man blir medlem, se
svenskaed.se.
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Pa fritiden ar scouter och dans Klaras stora intressen. |
foreningslivet har hon sitt sammanhang. Nar det galler sociala
relationer ar det lite svarare. Klara foredrar att umgas med
vuxna och sina systrar.

— Klara vet att hon &r lite annorlunda. Barn har svart att forsta
henne. Nar hon kanner att det ar jobbigt ar hon bra pa att saga
till oss. Da forsoker vi stétta henne och beratta vilken fantastisk
person hon ar, sager Maria.

Daniel instammer.
— Hon har en stor varme och humor och ar riktigt bra pa snabba
repliker. D& ar hon fantastiskt rolig.

Maria och Daniel beréttar att det &r lite nervost infor valet till
gymnasiet. De skulle foredra att hon vill bo hemma sa de kan
halla koll pa henne.

— Det ar ett orosmoment. Hur det ska ga pa gymnasiet och om
hon nagon gang ska klara av att ta hand om sig sjalv, sager
Maria.

Redan tidigt engagerade sig Maria och Daniel i ED-féreningen.
— Nar Klara fick sin diagnos ringde en foralder fran féreningen
upp och pratade. Det var sé otroligt betydelsefullt. Vi var pa var
forsta ED-traff nar tjejerna var fyra ar. For Klara ar det sa skont
att fa traffa andra barn som ar lite annorlunda, men ocksa for
Ella att fa traffa deras syskon, sager Maria.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades 1998 av
foraldrar till barn med olika syndrom. Det ar 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 fragor som ror personer med funktionsnedséttning och
att sprida kunskap om sallsynta diagnoser. De vill ocksa framja
forskning och utveckling av metoder for diagnostik och
behandling. 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
kan ta del av, sdsom utbildningsfilmer, sammanstéllningar av
rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan ta
fram det som kallas en sallsynt vardplan.

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

— Det ar sallsynthetens 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
visst séllsynt halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare,
sager Evelina Rosén, projektledare pa Riksforbundet Sallsynta
diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet Sallsynta diagnoser:
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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EKTODERMAL
DYSPLASI

En sammanfattning av dokumentation nr 680

Ektodermal dysplasi, som férkortas ED,
betyder forandringar i ektodermet. Ektodermet
ar ett av tre cellskikt som bildas tidigt i
fosterlivet. ED drabbar 1-7 barn per 100 000
fodda. Det finns 186 olika ektodermala
dysplasier (2013).

De symtom som uppstar ar olika for varje
individ och vissa far mer symtom &n andra.
Vanligt ar avsaknad av svettkortlar och
tdnder samt torr hud. Vanligaste typen av ED
ar hypohidrotisk ektodermal dysplasi (HED).
Hypohidrotisk innebar att férmagan att
utsbndra svett ar nedsatt. Vid HED finns en
stor risk for dverhettning.

| dokumentationen kan du bland annat lasa
om genetik, hudproblem, atsvarigheter och
tandersattningar. Har ges aven en inblick i hur
det kan vara att leva i en familj med ett barn
som har ektodermal dysplasi.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
2 Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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