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Akondroplasi

AKONDROPLASI

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet akondroplasi.
Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och syskon ny
kunskap, mojlighet 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 samhéllet kan erbjuda. Barnens program ar anpassat fran
barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet ingar
forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéallet frén forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation om akondroplasi som skrivits av redaktér Marianne
Lesslie, Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for
allménheten har varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera
hur det kan vara att leva med akondroplasi berattar ett fordldrapar om
sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra
namn. Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
agrenska.se.
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Akondroplasi

Vad vet vi om akondroplasi?

Akondroplasi ar sannolikt lika vanligt i alla befolkningar
varlden éver, med en frekvens av ungefar ett barn per 20 000
fodda. Det betyder att det fods i genomsnitt fem barn med
akondroplasi i Sverige per ar. Akondroplasi ar ett medfott
tillstand med dysproportionerlig kortvaxthet som beror pa en
avvikande funktion i skelettets tillvaxtzoner.

— Balens langd ar enbart latt minskad och kan ibland vara helt
normal. Barnen har korta 6verarmar och larben i forhallande till
underarmar och underben, stort skallomfang, med framtradande
panna, insjunken nasrot och ett litet mellanansikte, sager Eva
Horemuzova, som &r barnlakare och teamledare for
Skelettdysplasiteamet pa Astrid Lindgrens barnsjukhus vid
Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

Det finns cirka 450 olika typer av skelettdysplasier. Akondroplasi
och hydrokondroplasi &r ett par av dem. Olika skelettdysplasier ger
olika grader av kortvéxthet orsakade av avvikelser i skelettets
utveckling. Langden blir i medeltal cirka 125 centimeter for en
vuxen kvinna och for en vuxen man 132 centimeter Vid
hypokondroplasi, som &r en lindrigare variant, kan slutlangden bli
allt fran 125-160 centimeter.

Tillvaxten

Kroppslangden ar enbart marginellt paverkad vid fodseln och kan
vara relativt normal under de férsta levnadsmanaderna.

— Tillvéxthastigheten sjunker dérefter abrupt. Under puberteten
sker ett ytterligare fall, sdger Eva Horemuzova.

Namnet akondroplasi betyder ett tillstand med defekt brosk eller
avsaknad av brosk.

— Det dr missvisande, eftersom broskbildningen vid akondroplasi i
huvudsak ar normal. Istéllet beror tillvaxtrubbningen pa en stord
funktion av skelettets tillvixtzoner som signalerar ”bromsa
tillvixten”. Diagnosen stélls for det mesta pd grund av barnets
utseende nér det ar nyfott eller vid lindrigare symtom i tidig
spadbarnsalder, sager Eva Horemuzova.
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Arftlighet

Akondroplasi orsakas i de allra flesta fall av en tillfalligt
uppkommen forandring, en mutation i arvsmassan, pa den korta
armen av kromosom 4 (4p).

— Denna mutation ger en aktivering av genprodukten, som &r en sa
kallad receptor och som bendmns FGFR3. Forandringen innebér att
den kontinuerligt signalerar broms for tillvéxten. Detta sker framfor
allt i 6verarmar och larben.

— Varfor tillvaxthamningen &r stor just dar vet vi inte, sager Eva
Horemuzova.

Mer om genetik i nasta stycke.

Symtom

Symtomen ar olika.

— Nagra har farre symtom an andra eller diskretare tecken. En och
samma mutation kan ge olika grader av kroppslig dysproportion
knutna till tillstandet, sager Eva Horemuzova.

Karakteristiskt for akondroplasi ar dysproportionerlig kortvaxthet,
det stora huvudomfanget med framtradande panna och det
underutvecklade mellanansiktet.

— Hander och fotter ar pafallande sma och kan vara breda. Det gor
att det till exempel kan vara svart att hitta skor som passar, sager
Eva Horemuzova.

Armarnas langd kan leda till att barnet har svart att na upp med
armarna till huvudet eller i vissa fall kan det medfora svarigheter
att skota den personliga hygienen.

Barnen har sa kallad trident hand. Det betyder att det &r ett storre
mellanrum mellan tredje och fjarde fingern och att tumme,
pek/langfingret och ring-/lillfingret ser ut som tre stralar.
Skelettavvikelser med trangt stort nackhal (foramen magnum) och
generellt trdnga forhallanden for forlangda margen och ryggmérgen
kan ge upphov till neurologiska/neurokirurgiska komplikationer.

— Normalt slutar skallbasen hos friska personer som en tratt sa att
det finns ett stort utrymme for férlangda margen och ryggmargen.
Vid akondroplasi slutar skallbasen horisontellt mot ryggmargen
vilket orsakar trangsel i foramen magnum med negativt paverkan
pa andnings och hjartfunktionen. Vi rekommenderar att barnet
genomgar en magnetrontgen av skallen innan det lamnar BB, sa att
lakaren kan konstatera hur stort utrymmet ar i det stora nackhalet.
Ar utrymmet valdigt litet far inte ryggmargen tillrackligt med plats
och det &r en indikation pa ett neurokirurgiskt ingrepp, séager Eva
Horemuzova.
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Pa grund av det underutvecklade mellanansiktet ar samtliga
Oppningar for nerver och karl i skallbasen mindre &n normalt. Det
kan bland annat paverka horselfunktion, talfunktion och
tungmotorik.

Barnets nasa och brostkorg ar oftast litet och luftvagarna tranga.
Det bidrar till stérd andningsfunktion med ¢kad risk for att barnet
samlar pa sig koldioxid vid somn.

— Darfor fragar vi alltid fordldrarna hur barnets andning fungerar i
vardagen. Barnen kan behdva andningsstod i nagon form.
Obehandlade riskerar de att utveckla lung-hjartsjukdom framdver
sa kallad cor pulmonale. Det &r ett tillstand da funktionen i hjartats
hogerkammare inte racker till pa grund av lungsjukdomen, séger
Eva Horemuzova.

Mer om andning i ett senare kapitel.

Talutvecklingen och motoriken &r ofta forsenad, medan
finmotoriken ar normal. Kognitionen paverkas inte.

Kyfos, kutrygg, dvergar oftast till tippat backen och svankrygg nar
barnet borjar ga. Svanken kan ge trangsel i ryggméargskanalen och
orsaka ryggtrotthet, smarta, kanselbortfall och urin-och/eller
fecesinkontinens det vill sdga att barnet far svart att kontrollera
avforingen.

Utveckling av hjulbenthet och i vissa fall kobenthet ar vanligt under
barndomen och kan behdva korrigeras Kirurgiskt. Extremt stor
rorlighet, framfor allt i fingrar, handleder och knan, beror pa slappa
ledkapslar och ledband i kontrast mot armbéagar som oftast inte gar
att stracka helt.

Forskning

Forskning for att framja barnets tillvaxt, pagar i Storbritannien.
Eva Horemuzova far ofta fragan om tillvaxthormon skulle hjalpa
den som har akondroplasi att bli langre. Men sa &r det inte.

— Barn med akondroplasi har problem med tillvaxtplattan och inte
med tillvaxthormonproduktionen, sager hon.

Nar det galler att bli langre sa ar det i dagslaget en ortopedkirurgisk
forlangning av benet som géller.

Mer om ortopedi i ett senare kapitel.

Framgangsrika

Sa gott som alla patienter som har akondroplasi ar viljedrivna och
aktiva. Barnen vill vara med déar det hander saker.

— Manga blir framgangsrika i sina liv, mycket beroende pa den dar
viljestyrkan, och trots sin ringa langd. Ortopedkirurgen Michael C.
Ain vid sjukhuset Johns Hopkins Medicine i USA ar exempel pa
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det och skadespelaren Peter Dinklage som bland annat spelade i
Game of Thrones. Han mater 134,6 centimeter, sager Eva
Horemuzova.

Fragor till Eva Horemuzova:

Speglar det vi ser pa magnetrontgen nar barnet ar nyfott hur det
blir sedan eller kan det forandras?

— Det kan forandras. Om det ser bra ut fran borjan ar det inte
uteslutet att det inte blir trangt framdver och att en operation
kommer beh6vas dnda.

Hur ofta bér man gora en magnetrontgen?

— Vi vill helst inte s6va barnen i onddan och det maste vi gora nar
det lilla barnet ska ligga ner i en magnetrontgen. Darfor
kontrollerar vi forst eventuella symtom till exempel andningen
genom en andningsregistrering. Vi gor tva eller tre
andningsregistreringar forsta levnadsaret for att vara sakra pa att
andningen under sémnen fungerar bra. Samtidigt kontrollerar vi
huvudomfanget och om vi ser en snabb 6kning av huvudomfanget
pa kurvan &r det ytterligare ett tecken pa att det inte star ratt till.

Var dotter ar fem och ett halvt &r och har inte gjort en enda
somn-eller andningsregistrering. Vad sager ni om det?

— Det kan vara sa att hon har varit besvarsfri. Ofta brukar annars en
vanlig snuva vara ett stort problem, nar luftvagarna ar tranga. Om
hon har haft problem med sémnen och sovit med huvudet
bakatliggande for att 6ppna upp luftvagarna, ska man reagera.

Det ser olika ut vilka rutiner man har med magnetrontgen och
andningsregistrering i landet. Vad ska vi évriga som inte bor i

Stockholm ga efter?
— Vi har skrivit i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga

diagnoser hur vi gor vid olika aldrar nar det galler akondroplasi. Er
lakare darhemma kan ocksa skicka en remiss till oss. Da traffar vi
barnet och goér en individuell plan och rekommendationer som
lakaren darhemma kan félja. Alla patienter har ritt till en ”second
opinion” enligt sjukvardslagen. Det finns en stark rorelse inom
Europeiska Unionen, Europeen Reference Networks, Public
Health, nér det géller skelettdiagnoser och riktlinjer for ett
vardprogram. Var arbetsgrupp heter BONE. Inom tva ar kommer
det att komma minimumkriterier att ga efter nar det galler
akondroplasi och andra skelettdysplasier.
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Hur ska vi som foraldrar fa reda pa nar vardprogrammet &ar
klart?

— Ni kan ha kontakt med Foreningen for kortvaxta och Centrum for
sallsynta diagnoser (CSD).

Om man fods med skelettdysplasi i Goteborg blir man remitterad
till regionhabiliteringen. Hur gor ni i Stockholm?

— Alla barn som har akondroplasi kommer till oss i
skelettdysplasiteamet pa Karolinska Universitetssjukhuset. Under
de forsta levnadsaren traffar vi dem ganska manga ganger darefter i
genomsnitt arligen.

Kan jag som ar fysioterapeut rekommendera lakaren pa
habiliteringen att remittera till er?

— Vi tar emot alla som har akondroplasi och som kommer till 0ss
med remiss. Det sékraste och snabbaste séttet &r att komma till oss
och fd en ”second opinion”. Remissforfarandet ar lite mer
komplicerat eftersom ert landsting ska godké&nna och betala
kostnaderna for konsultationen.

Har ni i Stockholm pa skelettdysplasiteamet nagot samarbete med
andra landstings olika enheter fér akondroplasi, till exempel
endokrinologen i Goteborg?

— Nej det har vi inte och det ar véldigt mycket som kan goras battre
an det ar nu, men det &r sa har langt vi har kommit.

Finns det nagon samlad kunskap om vuxna och akondroplasi?
— Sen flera ar tillbaka har vi sett behov av att vuxna maste foljas
upp. Sarskilt vad géller andningen och neurologiska och
ortopediska problem, som de kan fa senare i livet. | Stockholm har
vi knutit kontakt med vuxenortopeder och vuxenhabiliteringen.

Astrid har akondroplasi

Astrid atta &r kom till Agrenska tillsammans med mamma
Ulrika, pappa Per, bréderna Karl snart fem ar och Gustav 11
ar.

Ulrika var under uppsikt eftersom Gustav, deras forsta barn, hade
fotts med akut kejsarsnitt och forlossningen var dramatisk.
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Dagen innan Astrid skulle komma till vérlden, gjordes ett ultraljud.
— De forsokte mata barnet for att fa koll pa vikten infor
forlossningen. Men de hade bekymmer. *Jag far inte fram ett matt
pa larbenet sa barnmorskan’. | efterhand forstar jag att hen inte
tyckte att matten stamde. ’Det kan inte vara larbenet jag hittar’, sa
barnmorskan, berattar Ulrika.

Det var tankt att Astrid skulle fodas vaginalt, men hon lag fel och
det blev aterigen ett akut kejsarsnitt. Astrid kom och allt verkade
vara normalt. Sista dagen pa BB skulle en barnldkare undersoka
Astrid for att sedan skriva ut dem. Han kom en timma tidigare &n
det var sagt, Per hade inte hunnit dit &nnu och lakaren traffade
Ulrika och Astrid.

— Han frdgade mig om jag markt nagot annorlunda med Astrid? Det
hade jag inte gjort, séger Ulrika.

Da visade lakaren att Astrid hade oproportionerligt stort huvud och
korta armar och ben.

— Han sa att det tyder pa att ditt barn kommer bli kortvéaxt och om
hon kommer bli nagon centimeter kortare eller en meter kan jag
inte svara pa. Vi maste ta ett blodprov, ett DNA och fa besked om
vilken diagnos det ar. Det var helt chockartat for mig. Jag forstod
inget. Vad menar du fragade jag? Han sa: *Jag kan inte séiga mer’.
Jag markte pa sjukskdterskan som var med att hon inte visste vad
hon skulle gora eller saga till mig, séger Ulrika.

— Ulrika ringde nar jag var pa vag till sjukhuset och den avtalade
motestiden och sa att nagot var helt fel med Astrid, sager Per.
Astrid flyttades till neonatalavdelningen dar de kollade andning och
syresattningen och de var kvar ytterligare nagra dagar.

Innan de akte hem fick de prata med en annan barnlakare som
beréttade att de misstankte akondroplasi, men att de behovde fa det
bekraftat med DNA.

Akondroplasi vad var det for nagot? Ingen av dem hade hort talas
om den diagnosen tidigare.

—Jag gick hem och sokte pa internet och sag framfor mig alla
problem som skulle kunna dyka upp, sager Per.

— Jag sag hennes liv framfor mig i alla stadier med enbart
svarigheter, sager Ulrika.

Efter en manad fick de diagnosen.

Arvsmassan, som innehaller manniskans arvsanlag finns i
karnan av kroppens celler.
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— Vi har cirka 21 000 gener i varje cellkdrna och av dem styr
1000 troligtvis skelettets utveckling, sager Giedre Grigelioniene
som ar barnlékare och genetiker vid Skelettdysplasiteamet pa
Astrid Lindgrens barnsjukhus, Karolinska
universitetssjukhuset i Solna.

Nar ett barn blir till far det sin arvsmassa, i dubbel uppsattning,
halften fran mamman och halften fran pappan. Arvsmassan bestar
av langa dubbla molekylkedjor, DNA. Gener &r strackor av DNA
som innehaller koder for olika dggvitamnen (proteiner). DNA &r
tatt forpackat i kromosomer, som “packas upp” nér olika proteiner
ska bildas. Manniskan har 46 kromosomer ordnade i 23
kromosompar. Ett par av dem ar kénskromosomer, kallade X och
Y.

Vid akondroplasi och hypokondroplasi har det blivit en férandring i
en gen som finns pa kromosom 4. Genen kallas FGFR 3 och
bestammer hur ett FGR3- protein ska skicka signaler till
tillvaxtzonerna i kroppen.

—Vem som helst kan fa en avvikelse i sin arvsmassa men det
behdver inte ha betydelse om det hamnar pa icke styrande eller
icke- kodande DNA- strackor, men i det hér fallen paverkar det
skelettet, sdger Giedre Grigelioniene.

Det finns cirka 500 tillstand av skelettdysplasi (medf6odda
skelettutvecklingsproblem) och man har funnit generna hos 350 av
dem.

— Inom de narmsta tjugofem aren kommer vi finna de resterande
generna, eftersom utvecklingen av nya metoder for l&sningen av
arvsmassan har gatt framat, sager Giedre Grigelioniene.

Arftlighet

Akondroplasi och hypokondroplasi nedarvs autosomalt dominant.
Om den ena foréldern har en normal gen och en muterad gen, blir
risken for saval soner som dattrar att drva tillstandet 50 procent.
Alltsa halften av barnen far diagnosen. De barn som inte fatt den
muterade genen far den inte och foér den inte vidare. Om bada
foraldrarna har akondroplasigenen far halften av barnen
sjukdomen. Om barnet far bagge generna med akondroplasi blir det
inte livsdugligt. Brostkorgen blir for liten och lungorna utvecklas
inte.

Hos de allra flesta ar orsaken en nymutation, det vill sga att en
forandring av arvsanlagen upptréader for forsta gangen hos personen
sjalv och inte &r nedarvd. Foraldrar till ett barn med en nymutation
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har darfor liten risk, (mindre &n en procent) att pa nytt fa ett barn
med akondroplasi.

— Risken &r i verkligheten mycket mindre &n en procent. | hela
varlden finns tva familjer som fatt barn med akondroplasi
upprepade ganger, sager Giedre Grigelioniene.

Den nyuppkomna férandringen i arvsmassan hos barnet blir dock
arftlig, och som vuxen kan personen fora den muterade genen
vidare till sina barn genom ett autosomalt dominant
arftlighetsmonster.

Utredning

En person med misstankt akondroplasi, som har gjort en
skelettdysplasiutredning hos lakare (kroppslig undersokning,
rontgenundersokning av skelettet, eventuellt ultraljud av inre
organ) och inte fatt diagnosen akondroplasi bekraftad genom
testning av FGFR3 genen, kan be att fa genomfora en sa kallad
skelettdysplasipanelanalys. Diagnosen kan vara en annan som
liknar akondroplasi.

— Da jamfor genetikern personens gener med de cirka 500 kénda
skelettdysplasi-gener som finns, sdger Giedre Grigelioniene.

For en saker diagnos jamfors de genetiska fynden med
lakarutredningens resultat.

— Det ar viktigt att fa diagnosen molekylart bekraftat. Det racker
inte med rontgenbaserad diagnos da vissa dysplasier kan likna
varandra pa rontgenbilden, sager Giedre Grigelioniene,

Denna sammanfattande bedémning &r mojlig att fa via kliniskt
genetiska avdelningar pa landets universitetssjukhus, som i sin tur
kan konsultera skelettdysplasiteamet pa Karolinska
universitetssjukhuset.

| samband med att diagnosen stalls pa barnet, kan familjen erbjudas
genetisk information och ta stallning till behov av fosterdiagnostik
vid framtida graviditeter.

Fragor till Giedre Grigelioniene:

Nar behdver den nya medicinen som forskats fram ibland annat i
London och i Manchester, sattas in?

— Lakemedlet maste séttas in innan puberteten. Det ar inte mojligt
att behandla efter puberteten for da ar tillvaxtzonen stangd.
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Vad beror langdvariationer inom samma diagnos pa?

— Det beror inte bara pa mutationen pa FGFR3-genen, andra gener
paverkar slutlangden ocksa. De som har akondroplasi till exempel
och har langa foraldrar blir nagon centimeter langre.

Man sag inte diagnosen akondroplasi pa mitt fostervattenprov.

— Normalt kontrollerar man bara kromosomrubbningar med
fostervattenprovet. Man tittar pa kromosomerna 13, 18, 21, Turners
syndrom och Klinefelters syndrom. Oftast upptécks akondroplasi
pa ultraljudet i slutet av andra trimestern.

Manniskor omkring dem reagerade olika pa Astrids diagnos. Pers
syster kunde inte bestka dem i borjan for att hon kénde en sadan
stor sorg. Ulrikas pappa hade vaxt upp med en kamrat som var
kortvaxt och han tyckte inte det var nagon stor sak med
kortvéaxthet.

— Han beréttade om sin kamrat och allt han klarade av trots det och
det han inte kunde gora betydde inget. Han hangde med de andra
dnda. *Det kommer 16sa sig’, sa han med tillforsikt. Ater andra
forstod inte riktigt problemet. ’Kommer hon vara lite kort men vad
gor det?’

Enligt de utrakningar som har gjorts blir Astrid knappt 125
centimeter lang.

Ulrika tog reda pa om det fanns nagon forening och fann
foreningen for kortvéxta, FKV pa Internet. Dar gick hon in pa ett
forum och kollade och fick kontakt med en kortvéxt vuxen kvinna.
— Hon bodde inte langt fran oss och vi bérjade umgas nar Astrid
var tva manader. Kvinnan trodde att hon hade hypokondroplasi,
men det skulle senare visa sig att det var en annan diagnos. Hennes
son har samma diagnos som sin mamma. Det k&ndes skont att
traffa en kortvéxt kvinna som hade ett fungerande och bra liv, sager
Ulrika.

Barnldkaren pa habiliteringen kéande till diagnosen och hade
kontakt med Skelettdysplasiteamet pa Karolinska
Universitetssjukhuset. Det underlattade atminstone de forsta
manaderna. Sedan fick lakaren forflyttning till annan ort.
Fysioterapeuten pa habiliteringen har foljt Astrids utveckling sedan
hon var liten. Hon kanner pa leder och kontrollerar knan.

— Astrid hasade sig fram istéllet for att krypa och gick
forhallandevis tidigt vid 13, 5 manader, sager Ulrika.
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Vid sex manaders alder gjorde Astrid en MR- undersokning.
Fortrangning i foramen magnum sag bra ut. Den var inte tillrackligt
stor for en operation. Hennes syresattning kontrolleras regelbundet
och andningen.

Akondroplasi medfor en avvikande tillvaxt av skelettet som ger
en fortrangning av alla hal i skallbasen, i alltifran halet for det
venosa avflodet till foramen magnum, 6ppningen mot
ryggmargskanalen. Det sdger neurokirurg Bengt Gustavsson,
Avdelningen for neurokirurgi vid Karolinska
Universitetssjukhuset i Solna.

— Pé sikt kan fortrangningarna stélla till problem for den som har
akondroplasi, och medféra bland annat vattenskalle och spinal
stenos, det vill sdga trangsel for ryggmarg och nervrétter langs med
ryggmargskanalen. Det sékraste ar att tidigt gora en MR,
magnetkameraundersokning, helst inom en manad efter barnets
fodelse sa att man ser hur det ser ut. Det galler ocksa barn med
akondroplasi som inte har besvar, sager han.

Forutom upprepade MR, magnetkameraundersékningar bor barnet
gora andningsregistreringar och huvudomfangsmatningar.

— Sen gar det att diskutera om en forebyggande operation &r
motiverad eller inte. Nar det géller vattenskalle, hydrocefalus ar vi
sparsamma med att rekommendera shunt, det vill sdga en avledare
av hjarnvatskan, sdger Bengt Gustavsson.

Det kirurgiska ingreppet i foramen magnum ar inte helt riskfritt.
Tva av barnen som opererats har fatt komplikationer, nagot som vi
hoppas undvika med béttre 6vervakning under operation idag.

— Darfor ska man vara restriktiv om symtomen inte ar tydliga, sager
Bengt Gustavsson.

Mellan 35- 47 procent av barnen med akondroplasi utvecklar
neurologiska symtom. Det kan visa sig genom forsenad
psykomotorisk utveckling, hypotoni det vill sdga svaga muskler i
bland annat balen, matningssvarigheter, andningsuppehall (apnéer),
somnproblem, hydrocefalus (vattenskalle) och spinal stenos.

— Det &r svart att upptacka orsaken till de flesta av dessa symtom
genom enbart klinisk observation. Det behévs MR eller
skiktrontgen, sdger Bengt Gustavsson.

SIDS, sudden infant death syndrome, pl6tslig spadbarnsddd ar tre
ganger vanligare hos barn med akondroplasi.
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— Det beror sannolikt pa trangsel i foramen magnum som paverkar
andningen negativt, sager Bengt Gustavsson.

De neurologiska symptom barnen far om det &r trangt i foramen
magnum &r bland annat stickningar/domningar i benen.

— Ett kirurgiskt ingrepp for att latta pa trycket i foramen magnum
och ge plats for ryggmérgskanalen & mojligt. Efter operation blir
det upp till fem ganger mer plats an innan. Det viktiga &r att det
finns en vatskespalt pa framsidan, sager Bengt Gustavsson.
Hydrocefalus, vattenskalle, betyder att det ar for mycket vatten
ansamlat i hjarnan i forhallande till hjarnans volym. Tecken pa det
ar stora hjarnkammare och en 6kad mangd vatska utanfor hjarnan
men innanfor skallbenet.

— Ar det mycket hjarna och mycket vatten tilltar skalltillvaxten och
huvudet blir stort. Det ar vanligt vid akondroplasi.

Stort huvud &r inte en indikation for att l&gga en shunt. FOrst nér
trycket &r hogt ska det behandlas.

— Vi skickar ofta barnet till 6gonkliniken for att beddma
ogonbottnarna. Det beror pa att om man tittar pa ogats baksida
kommer hjarnhinnan anda fram till dgongloben. Blir det ett hogt
vatsketryck i hjarnan blir det ocksd i Ogongloben. Da kan
synnerven bukta inat i gongloben.

Symtom pa det hos barnet ar huvudvark, krakningar och
synpaverkan.  Huvudomfanget korsar tillvaxtkanalerna i
huvudomfangskurvan.

— Orsaken till vattenskalle ar att det ar trangt i utflodet fran venerna
och da blir det ett forsamrat venost avtrade, hogre tryck i
vensystemet och svarare for kroppen att ta upp hjarnvatskan, sager
Bengt Gustavsson.

Fragor till Bengt Gustavsson:

Hur lange ar det 6kad risk for plotslig spadbarnsdod?

— Det brukar sta infant i rekommendationerna och infant raknas
barnet till det &r tva ar. De flesta dodsfall sker innan barnet &r sex
manader.

Finns det risk att fortrangningen kommer tillbaks efter
operation?

— Ja det gor det, men det ar olika fran barn till barn. 2013 hade vi
opererat cirka 28 barn, atta barn fick genomga ytterligare en
operation pa grund av att skallbenet vuxit till igen. Barnen féljs
efter operationen med neurologstatus, MR och sémnregistrering.
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Yngsta barnet var en vecka gammalt vid operationen och det dldsta
12 ar.

Om en patient har fortrangning i foramen magnum och
foraldrarna har valt att inte géra nagot, ska man ge barnet
restriktioner med olika lekar?

— Vi vet ju inte hur det ser ut sa det &r svart att svara pa det. Ju
mindre barnet &r ju storre disproportion ar det mellan huvudet och
kroppen. Eftersom barnen med akondroplasi &r lite slappa i
musklerna finns det inga skyddsmekanismer. Man behover i alla
fall inte uppmuntra barnen att géra kullerbyttor och hoppa
studsmatta i alltfor hdg grad. Jag tycker att ni kan vara lite
forsiktiga i borjan men sen sléppa efter allteftersom barnet blir
aldre. Ju aldre de blir kan de sjalva uttrycka om de far besvar.

Hur manga ganger kan man géra operationen i foramen
magnum?

— Det finns inga skrivna rekommendationer. Vi tittar pa barnet hur
det utvecklas och vad det har for symtom och &r frikostiga med
magnetkameraundersokningar. Utvecklas barnet till det béattre &r
det tveksamt om vi gor en ny operation aven om vi ser férandringar
pa magnetkameran.

Vad ska man tédnka nar det géller ridning?

— Att rida innebaér inga storre risker for den som har akondroplasi
an for andra barn. Nar det géaller att stabilisera huvudet &r det ingen
fara att rida. Vi vet inte var gransen gar och det skiljer fran det ena
till det andra barnet. Barnet maste fa leva ocksa!

Finns det mojlighet att skicka rontgenbilder pa skallbasen till er
och fi en ’second opinion”?
— Ja men vi opererar inte enbart pa rontgenbilder. Vi vill se barnet
ocksa. De som blir remitterade till oss blir undersokta av neurolog,
gor MR och sémnregistrering

Hur langt upp i aldern kan férandringarna intraffa?

— Vi har opererat personer pa vuxensidan ocksa. Jag tror dock inte
att skallen vaxer till efter tonaren. En person som jag opererade i
foramen magnum var dryga 40 ar, men med aldern kan man bli lite
kansligare, mer aderforkalkad och fa mer symtom. Skallens storlek
har natt sitt maximum vid tva ar, da har hjarnan 90 procent av sin
vikt. Sen blir skallbenet tjockare och i tonaren vaxer
6gonbrynsbagar och ansiktet till lite grand.
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Vad menar du med matningssvarigheter?
— Att barnet inte orkar 4ta utan man maste satta dit en sond.

Stammer det att det ar storst risk for vattenskalle under de forsta
tva levnadsaren?
— Ja det ar storst risk da. Jag har sett enstaka fall i senare alder.

Muskelsvaghet i balen tillsammans med en annorlunda form
pa kotorna kan gora att en utatbuktning pa ryggraden, en
kyfos utvecklas i 6vergangspartiet mellan brost och landrygg
under det forsta levnadsaret.

— Awvikelsen brukar vara mattlig och tydligast nar barnet
sitter, for att minska eller forsvinna nar det ligger pa mage,
sager Nikolaos Kiapekos, barnortopedkirurg vid
Skelettdysplasiteamet pa Karolinska Universitetssjukhuset i
Solna.

— Cirka 90 procent av barnen med akondroplasi far kyfos. Kyfosen
forsvinner som regel helt vid tva till tva och ett halvt ars alder nar
barnet borjar ga, men hos cirka 10 procent blir kyfosen bestaende
och kan 6ka hos en del. Kyfosen kan gora att barnet far en
vaggande gang, sager Nikolaos Kiapekos.

De flesta med akondroplasi har nagon grad av inskrankning nar det
galler att helt stracka ut (extensionsdefekt) i armbagsleden.

— Det gar inte att korrigera med operation, men for det mesta
orsakar det inte ndgra storre besvar. Med undantag for
armbagslederna dr andra leder ofta 6verrorliga beroende pa slappa
ligament och ledkapslar. Vid akondroplasi ar ledbrosket normalt,
berattar Nikolaos Kiapekos vidare.

Ledytorna i fot- och knéleder kan vara uttalat snedstallda mot
varandra pa grund av hjulbenthet och rotationsfelstallningar. En
alltfor stor utveckling av hjulbenthet kan ibland forhindras med en
operation som tillfalligt Iaser tillvéaxtzonen pa ena sidan av benet.
— Hjulbenthet ger mer belastning pa insidan och kan teoretiskt ge
forslitning och artros i kné- och fotleder, sager Nikolaos Kiapekos.
Om barnet far ont i knéet eller fotleden maste det undersokas av en
erfaren ortoped som eventuellt planerar atgard. Vill man gora benet
rakt igen gar det att skruva dit en platta. Det gar ocksa satta fast en
sa kallad extern fixator for att sakta korrigera felstallningen pa
benet och pa det viset skruva benet rakt. Denna metod utvecklades
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efter andra varldskriget i fore detta Sovjetunionen av Gavriil
llizarov.

Ibland kan en fixator som forlanger benet bli aktuell vid
akondroplasi. | korthet gar en forlangning av ett ben till sa att man
faster fixatorn, med flera fastpunkter i benmassan. Darefter kapas
benet och dras isar en millimeter per dygn med hjélp av
stalstallningen. Vid en forlangning pa 18 centimeter (om bade lar-
och vadben gdrs samtidigt) tar proceduren cirka ett och ett halvt ar.
— Problemet vid en forlangning ar mjukdelarna, blodkérl och
nerver. Det gar inte att forlanga dem sa mycket som det kanske
behdvs, sdger Nikolaos Kiapekos.

Benforlangningen for ocksa ofta med sig komplikationer.
Eventuellt kan det kravas ytterligare operationer. Numera finns
ocksa en annan metod sa kallad ring fixator (TSF).

Stallningen bestar av kolfiberringar, istallet for stalringar och sex
stycken struttar” mellan ringarna. Ett dataprogram réknar ut hur
mycket patienten ska skruva pad ”struttarna” sa att eventuella
felstallningar korrigeras samtidigt som benet forlangs.

Ett annu enklare sétt att forlanga benet ar att anvanda en sa kallad
Fitbone. En teleskoperande margspik opereras in i det avbrutna lar-
eller skenbenet. Sedan drar spiken isar benet med hjalp av
elektriska signaler (en motor) fran en dosa.

— Det ar ett satt att forlanga benet utan stallningar utanpa benet. Det
fungerar forst fran 15 ar och &r inte en metod for sma barn eftersom
barnets ben ar for litet i omfang, sager Nikolaos Kiapekos.

Om patienten ska komma ifraga for operation, ska personen vara
mellan 15 och 30 ar och kortare &n 140 centimeter. Patienten
tillbringar en vecka pa sjukhuset efter ingreppet och far
instruktioner att skruva ut benet en millimeter per dygn.

— Om det gor valdigt ont kan personen fa skruva lite mindre, sager
Nikolaos Kiapekos.

Rehabiliteringen tar fran tre till sex manader och det galler att vara
forsiktig i borjan, 10 — 15 procent av alla patienter far benbrott efter
att fixturen tagits bort.

Fragor till Nikolaos Kiapekos:

Opererar man larben eller vadben forst vid benférlangning?

— Det gar att gora bada samtidigt, men inte bada benen pa en gang.
Operationsplaneringen ar individuell. Ibland bérjar man férlanga
vid en tidpunkt och fortsatter nagra ar senare.
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Hur rorligt ar barnet under forlangningen?

— Det gar att belasta benet fullt ut. Patienten traffar fysioterapeuten
ofta eftersom hen maste kontrollera rorligheten i knat, nar det galler
benen. Om rorligheten blir begransad forsoker vi minska eller
stoppa forlangningen.

Vad hander om ett ben gar att forlanga och det andra maste
stoppas?
— Da maste man borja om processen.

Vad &r det for fordelar med att forlanga benen, forutom att benen
blir langre?
— Det ar bara att personen blir langre och nar battre till exempel.

Nar kan man gora nasta ben?
— Nar forsta benet ar lakt. Sex manader efter man tagit bort fixturen
ungefar.

Vad &r din installning till att benforlangning gérs pa barn i
Norge till exempel?

— Det ar olika lagstiftning. | Sverige har vi bestamt att
benforlangning vid akondroplasi sker forst vid 15 ar och 6ver det.
Da ar tillvaxtzonen stangd och barnet vuxet i ortopedisk
bemérkelse.

Var dotter ar atta ar ar hjulbent och far ont i knéna av
snedbelastningen pa eftermiddagen. Vi brukar ge henne en
alvedon. Bor hon opereras for att korrigera benstallningen?

— Forst maste en fysioterapeut pa habiliteringen, kontaktas sa att
flickan far muskelstarkande 6vningar. Hon maste starka utsidan av
larbenets muskel och fa en jamnare belastning nar hon gar. Ibland
hjalper det och man fordréjer operationen. Hjalper inte det mot
smartan maste man operera, men det &r bra om operationen &r sa
sent som mojligt innan tillvéxtzonen har stangts.

Vart barn har fatt skor som ska stddja hennes ben, men de ar
besvarliga att ga med, hon gar som en robot. Hur ska vi tanka
kring det?

— Det finns inga studier som visar att det hjélper med ortopediska
skor for barn med akondroplasi.

Hur &r det med ortoser hjalper det barnen?
— Det finns inga studier som visar det.
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Hur ont gor det?

— 1 och med att man skruvar en millimeter per dygn blir det som en
standig inflammation i benet. Men det &r inte sjélva benet som gor
ont utan nerverna. Patienten behéver morfin.

Ar det skillnad i smarta mellan de olika teknikerna?
— Nej den &r densamma.

Ar det risk for sméarta pa langre sikt efter ett ingrepp?
— Risken &r att man far nervsmarta och att den blir kronisk. Men det
har inte hant vid akondroplasi.

Kan man forlanga armar ocksa?

— Ja det gar att operera armar, men annu sa lange anvands externa
fixatorer. | USA haller man pa att testa motoriserade margspikar
for armar, men vi anvander det inte annu.

Ar det inte stor risk att man forstor finmotoriken vid férlangning
av armar?
— Jag har inte sett ndgon studie som visar stora komplikationer.

Nar kan man gdra en armférlangning?
— Nar man kan bestamma sjalv om man vill géra det, vid 15 ars
alder.

Hur langt kan man forlanga armarna?
— Atta centimeter, maximalt tio centimeter.

Bara dverarmarna?
— Ja bara Overarmarna.

Astrids langd

Numera har Astrid ont i sina knén och foréaldrarna tror att det beror
pa hennes hjulbenthet. Hon &r van vid vérk och sager inget om det,
men hon sétter sig mycket.

— Ortopeden sdger att det kommer att bli oundvikligt med en
kndoperation. Men nu horde jag fysioterapeuten prata om tréning
av musklerna runt knat istallet. Den informationen har vi inte fatt
tidigare, séger Ulrika.
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Astrids kortvéaxthet ar ett bekymmer. Ulrika &r radd for att det
lakemedel som verkar fungera och som haller pa att testas fram
kommer alldeles for sent.

— Astrid fyller atta ar nu och medicineringen maste starta innan
puberteten. Jag inser att det blir svart att hinna fa den fore det.
Vilken bitterhet jag skulle kdnna om det kommer pa malsnoret, nar
det ar forsent for Astrid, sager hon.

Idag ar Astrid 96 centimeter och hon kommer enligt berakningar bli
under 125 centimeter.

— Langden paverkar standigt i vardagen for henne. Som nar vi
kommer till affdren och ndgon medelalders tant sdger att *det var en
sot liten flicka.” Hon tycker det dr jobbigt och de medelalders
tanterna ar varst. Barn ar inte pa samma sétt, sager hon.

Astrid kan inte langre gora det kompisarna kan. Det borjar bli
tydligt nu.

— Hon kommer pa efterkalken till exempel nér de aker pulka. Forsta
aket fungerar men sen hinner hon inte med langre och da struntar
hon i att vara med istéllet, sager Per.

— Vi marker att hon kanner sig oséker och tyr sig mera till oss
istallet for att som naturligt &r i den har aldern, frigora sig fran oss,
séger Ulrika.

Andningssvarigheter

Det ar framforallt tillvaxten av armar och ben som ar
paverkade hos barn med akondroplasi, medan balens langd
bara ar latt minskad. Barnen har ofta ocksa ett underutvecklat
mellanansikte vilket kan medfora andningsuppehall
(obstruktiv apné) med eller utan snarkning under natten. De
kan ocksa ha en fortrangning i stora nackhalet sa att
andningscentrum paverkas och det kan leda till centrala
andningsuppehall (central apné).

— Da behover de hjalp med andningsstédjande behandling,
sager Agneta Markstrém docent och 6verlakare pa
respirationsmottagningen vid Astrid Lindgrens barnsjukhus
samt Somnutredningsmottagningen vid Akademiska sjukhuset
i Uppsala.

Barn med akondroplasi har trangt i den évre luftvagen pa grund av
att mellanansiktet och dess strukturer ar underutvecklat. Under
somnen da vara muskler slappnar av faller luftvagen samman och
om det da redan &r trangt kan det leda till snarkande andning och
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andningsuppehall (sémnapné). Barn har dessutom ofta stora
halsmandlar och en koértel (adenoid) bakom ndsan som ytterligare
oOkar risken for somnapné. SOmnapnén leder till att barnen vaknar
sa fort det blir ett andningsuppehall och sémnen blir orolig.
Syremattnaden i blodet kan ocksa paverkas genom att den sjunker
under den tid barnet inte andas.

— Barnet paverkas pa olika satt av den storda nattsémnen och kan
bli hyperaktivt eller jéttetrott dagtid, séger Agneta Markstrom.

Tonsilloperationer

Halsmandlarna, de sa kallade tonsillerna, ar tva kortlar som sitter
pa var sin sida om svalget i h6jd med den bakre delen av tungan.
Namnet halsmandlar kommer av att kdrtlarna hos en vuxen person
har formen och storleken av en mandel. Halsmandlarna &r storre
hos barn, krymper sedan gradvis under tonaren och &r sma hos
vuxna.

Det finns tva sétt att ta bort halsmandlarna pa: Tonsillektotomi &r
nar hela halsmandlarna tas bort. Man kan ocksa reducera
halsmandlarna och da heter operationen tonsillotomi. Da tar man
bara bort en del av halsmandeln.

— Blddningsrisken ar mindre an vid tonsillektotomi och det smartar
mindre, men min asikt ar att man ska ta bort mandlarna helt,
eftersom de ofta vaxer till igen och det &r onddigt att séva ner barn
flera ganger, sager Agneta Markstrom.

— Spelar det nagon roll att barnet snarkar, fragar Agneta Markstrém
publiken och svarar sedan sjalv.

— Nej, Snarkningen behover inte i sig leda till nagon sémnstérning.
Andningsuppehallen daremot kan gora att barnet inte syresatter sig
tillrackligt och i mycket svara fall kan det paverka bade hjarta och
blodtryck. Vi vet idag inte riktigt hur snarkning och
andningsuppehall paverkar barnen pa sikt och om de kan leda till
hogt blodtryck till exempel i vuxen alder.

Den fragmenterade somnen som uppkommer nar barnet far
andningsuppehall gor att det far mindre djupsémn och ocksa for
kort sovtid. SGmn hos barn dr mycket viktigt for att bland annat
tillvéaxthormon ska kunna bildas. Sémnen har ocksa betydelse for
immunforsvaret och dalig somn kan leda till att barnet blir mer
kénsligt for infektioner.

Barn svettas, sover oroligt och drar garna huvudet bakat under
soémnen for att frigora luftvédgarna och darmed underlatta
andningen. Viktiga symtom att halla koll pa for féraldrarna, tycker
Agneta Markstrom.
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Andningsregistrering

Foréldrar som vet med sig att barnet har en snarkande andning,
andningsstopp eller dalig somn (manga uppvaknanden eller orolig
sémn) ska be sin lakare om att fa genomga en nattlig
andningsregistrering, en polysomnografi/polygrafi, rader Agneta
Markstrom. Den kan genomféras pa ett somnlaboratorium pa
sjukhus eller ocksa i hemmet nér det galler storre barn.

— Vid andningsmottagningen pa Astrid Lindgrens barnsjukhus gors
polygrafi inneliggande, vi registrerar puls, andningsrorelser av
brostkorg, magrorelser, mater syremattnad, koldioxidhalten i
blodet, mater andningsflode vid ndsan och barnet videofilmas
under natten. Storre barn far géra undersokningen i hemmet.

Behandling vid somnapné

Om sémnapné foreligger ar forstahandsbehandlingen att barnet
opererar bort sina halsmandlar och adenoiden bakom nésan. Detta
racker i manga fall. I lindrigare fall kan ocksa behandling med
cortisonspray i ndsan minska symtomen.

Om dessa atgarder inte racker sa kan barnet behandlas med en
CPAP - Continuous Positive Airway Pressure. Det tillfors ett
overtryck i 6vre luftvagen via CPAP- apparaten som forhindrar att
luftvégen faller sasmman. Det innebdr att barnet provar ut en mask
som tdcker ndsa eller mun och att barnet sedan andas mot ett
luftflode fran CPAP-apparaten.

— Observera att det ar vanlig rumsluft inte syrgas i apparaten, sager
Agneta Markstrom.

Det kan vara svart att fa ett barn att tolerera en nasmask under
natten. Det kravs att foraldern far information om vikten av att
anvanda den. Foraldrarna maste, enligt Agneta Markstrém, vara
helt 6vertygade om att barnet mar battre av behandlingen an utan
den. Hon ér alltid tydlig med att informera om malet med
behandlingen och att den ska utvarderas efter tre manader. Ibland
hander det att barnet eller foraldrarna inte vill ha masken och da
avstar de, sager Agneta Markstrom.

— Jag forskriver den inte om jag inte maste. Masken kan trycka mot
mellanansiktet som redan dr lite intryckt och det ar inte bra.
Fordelen med masken &r att barnet ventileras, andas battre, blir
alertare och orkar mer under dagen. Allt som har nagot positivt
med sig, har ofta nagot negativt med sig ocksa, konstaterar Agneta
Markstrom.

Barn med akondroplasi kan ocksa ha en central andningsstérning.
— En del barn med akondroplasi har en andningssvikt pa grund av
att andningscentrum ar paverkat. De behandlas da med BIPAP (Bi-
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Level Positiv Airway Pressure) vilket innebar att apparaten stottar
barnets egen andning. Oftast &r det lite enklare att acceptera denna
behandling da barnet direkt kanner att de mar bra av den.

— Oftast pabdrjas CPAP/BIPAP behandlingen nar barnet ar litet och
det behandlas under nagra ar men kan avsluta behandlingen nar det
blivit storre eftersom luftvagen da blivit storre, sager Agneta
Markstrom.

Fragor till Agneta Markstrom:

Okar risken for lunginflammationer efter en tonsillektomi?
— Nej. Det gors mellan 10 till 15 000 tonsillektomier i Sverige varje
ar och nagon sadan risk har man inte sett.

Ska man ta bort mandlarna profylaktiskt?

— Nej, bara nar man far symtom, som stord nattsomn eller
snarkning med andningsuppehall. Mellan 15 och 20 procent av alla
“vanliga” barn snarkar. Hos barn med akondroplasi har man i
studier sett att 77 procent av barnen snarkar och att 33 procent har
andningsuppehall.

Hur undersoker lakaren halsmandlarna?

— Léakaren tar en spatel, ber barnet gapa och récka ut tungan,
trycker undan tungan med spateln och tittar om halsmandlarna
mots i mitten. Det vanliga ar att barnen remitteras till 6ron-nds- och
hals- doktorn som da kan anvénda ett sa kallat fiberslaryngoskop
som man varligt for genom nésan och da ser man ser béttre ned i
svalget.

Vad gor halsmandlarna som ar positivt?

— De ingar i det lymfatiska systemet och motverkar infektioner i
borjan av livet men tillbakabildas och vi vuxna har nastan inga
mandlar kvar. De ar som mest aktiva nar barnet ar tva till sex ar.

Borde inte alla barn med akondroplasi fa gora en
andningsregistrering pa sjukhus?

— Om barnet redan tidigt uppvisar symtom pa forsvarad andning
under natten bor en nattlig andningsregistrering utforas. Det viktiga
ar att foraldrarna ar uppmarksamma pa hur barnet sover pa natten
och om barnet snarkar, har andningsuppehall eller mycket stord
nattsomn ska foraldern ta upp det med l&karen. Nattlig
andningsutredning ska utforas pa barn med akondroplasi som
uppvisar dessa symtom. Andning ar viktigt!
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Astrid har tagit bort halsmandlarna

Astrid har gjort somnregistrering i hemmet och tog tidigt bort
halsmandlarna och polypen bakom nésan. Det minskade
snarkningen avsevart. Hon har haft manga éroninflammationer och
opererat in ror i horselgangarna tre till fyra ganger. Varje halvar
kallas hon till horseltest.

— Men sjukvarden har ingen tydlig plan. Jag kanner mig inte trygg
med varden. Det &r upp till foraldrarna att sjalva soka den vard de
tror behdvs. De foraldrar som inte ar framat och inte har spraket
vad far de? De blir sittande med mycket oro och tankar. Att vi vet
mycket ar for att vi tagit reda pa det, sager Ulrika.

— Det ar irriterande minst sagt att det ska vara sa olika for barnen
beroende pa var de ar fodda, sager Per.

Arbetsterapi och fysioterapi

For tio ar sedan foddes fem barn i upptagningsomradet med
akondroplasi.

— Det var ovanligt manga och vi borjade planera for de héar
barnen, sager fysioterapeut Annelie Osterberg som forelaser
tillsammans med arbetsterapeut Ulla Wallerius. Bada kommer
fran Habiliteringscenter Soderstaden i Stockholm.

| Habiliteringscenter Soderstaden ingar forutom arbetsterapeut
(finmotorik, hjalpmedel och anpassningar) och fysioterapeut
(grovmotorik, hjalpmedel och anpassningar) ocksa logoped,
specialpedagog, kurator och psykolog.

Barnet kommer till habiliteringen nar det ar mellan O och tva ar.
Vid forsta besoket erbjuds familjen samtal med en kurator och en
psykolog.

— Foraldrar, barnet och syskon far stod samt kontakt med andra
foréldrar som har barn med akondroplasi. Det kan handla om
familjer som finns i narheten i omradet eller som ar medlemmar i
foreningarna RBU eller FKV, siger Annelie Osterberg.

Motorik

Fysioterapeuten goér en motorisk bedémning, tittar pa ledrérlighet,
tonus (muskelspénning) och registrerar var barnet befinner sig i sin
motoriska utveckling.
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— Vi brukar uppmarksamma pa att barn med akondroplasi kan ha
overrorlighet i lederna. Da ar det bra att skona lederna genom att
undvika ytterlagen, sager Annelie Osterberg.

Vanligt ar viss muskelsvaghet framforallt under forsta levnadsaret.
Barn med akondroplasi har forsenad motorik och pa grund av att
kroppsbyggnaden inte ar proportionerlig. Barnet kan ha svart att
balansera huvudet och att ta emot sig vid fall. Vanligtvis gar barnet
nar det ar mellan 18 och 36 manader gammalt, men det kan ocksa
ta langre tid.

— Vissa barn har en strackdefekt sa att de inte kan stracka ut
armbagen. Den defekten gar inte att korrigera. Man ska alltsa inte
stretcha armbagen, sager Annelie Osterberg.

Efter gangdebuten kan barnet fa en pataglig svank och en vaggande
gang. Det kan ocksa bli hjulbent. De tranga forhallandena i
ryggmargskanalen ger ibland symtom i form av ryggtrétthet och
smarta.

— Det marks genom att barnet ofta vill sitta ner. Ibland kan det
ocksa fa kanselbortfall i benen och stickningar. Foraldern behover
vara uppmarksam pa det eftersom det kan behdva atgardas, sager
Annelie Osterberg.

Skor

Viktigt ar att barnet vanjer sig vid att ha skor och inlagg tidigt.

— D& menar jag nar det precis har borjat ga. Vantar man langre blir
det besvarligare och barnet kan ha svart att acceptera skorna. Om
barnet borjar med ett inldgg direkt som stdd blir det naturligt att ha
det fortsattningsvis och de gar att lagga i alla typer av skor.
Inldgget och skon stabiliserar och underlattar for barnet, sdger
Annelie Osterberg.

Ofta borjar barnet anvénda en sandal med stod for vristen som en
innesko.

Finmotoriken

Nér det galler finmotoriken kontrollerar arbetsterapeuten grepp,
greppstyrka och rérelseomfang och ser till att barnet sitter ratt i sin
vagn och i sin mat-stol. Annat som kan underlatta tillvaron &r en
gastol och en lara-ga-vagn. Man kan behova ldgga i en tyngd sa att
de inte vélter.

— Det kommer nya saker hela tiden och ibland hittar man gamla
saker som fungerar bra for det enskilda barnet, sager Ulla
Wallerius.

Ett bra hjalpmedel ar stegpallen.
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— Det ar viktigt att stegen ar pa ratt hojd sa att barnen nar
diskbanken och det mindre barnet kan ha ett bélte bakom ryggen sa
att det inte faller ned. I Stockholms lan far man stegpallen som
hjalpmedel, men jag vet att det ser olika ut dver landet, sager Ulla
Wallerius.

Barn med akondroplasi kan anvénda vanliga pottor och handfatet
nar de med hjalp av en pall. Det finns en badstol som gar att sanka
ner i badkaret och som sitter i spjarn mot badkarets sidor.

— Oftast behover barnet ett rakt stdd i ryggen och stod i sidorna,
sdger Ulla Wallerius.

Lek

Till hjalp nar det ska leka kan barnet behdva ett lagt lekbord.

— Vi anvander en toalettpall. Just den har varianten har ben som gar
att skruva till lamplig hojd. Det underlattar med ett Iagt bord sa att
barnet kan sitta pa golvet med stod for ryggen mot en vagg och ha
sina saker pa lekbordet framfor sig, sager Ulla Wallerius.
Leksakerna bor placeras i latta boxar och sa att barnet nar dem.
Krokarna som barnet hanger upp kladerna pa ska vara i lamplig
hojd.

Forskolan

Habiliteringen har alltid ett uppstartsméte med forskolans olika
personal eventuell resurs till barnet och féraldrarna.

— Vi pratar kring diagnosen och anpassningar av inne-och
utemiljon och informerar och tydliggor barnets behov av stod i
gruppen. Finns det nagon resurs for barnet ar det viktigt att
inkludera resursen i samtalet, sdger Ulla Wallerius.

Anpassningar kan handla om att sanka kladhyllan i hallen, sanka
handfat eller skaffa en pall till handfatet. Satta upp en spegel som
barnet kan na upp till bade i badrummet och i hallen. Leksakerna
ska vara placerade sa att barnet nar, med grunda och lagt placerade
hyllor. Pallar ska finnas sa att barnet kan na sakerna och kunna titta
ut.

Nar det galler utemiljon ska sandlada, gungor och lekstuga
anpassas.

— En trappa sa att barnet kan ta sig i sandladan och ur kan
underlatta.

Sarskild grupp
De fem barnen med akondroplasi fran upptagningsomradet har
traffats regelbundet ett par ganger per termin sedan de var 2-3 ar.
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— Syftet har varit att traffa andra barn med samma
funktionsnedsattning och att foraldrarna skulle fa dela erfarenheter.
Idag tio ar senare traffas de en gang per termin, sager Ulla
Wallerius.

3-5 ar, grovmotorik

Fysioterapeuten medverkar nar barnet besoker neurolog och
ortoped pa Astrid Lindgrens barnsjukhus. Korsettbehandling av
olika slag kan behovas pa grund av ryggbesvér. Ortopediska
operationer foljs upp med traning och lampliga fritidsaktiviteter
initieras av fysioterapeuten.

— Forr fanns restriktioner nar det galler ridning, men sa ar det inte
langre. Specialanpassade hjélmar dar huvudet scannas sa att den
passar precis finns numera att tillga, sager Annelie Osterberg.

Finmotorik

Grepp, styrka och rackvidd kontrolleras.

— Jag tittar pa vad de gor pa forskolan som rita, klippa och tra
parlor. Vid den har aldern borjar de vilja kla pa och av sig och kan
behdva anpassningar sa att det gar latt, sager Ulla Wallerius.

Forflyttning

Cykel &r ett fritidshjalpmedel, som inte gar att fa som en
anpassning.

Sittvagnen kan bytas till en manuell rullstol nér barnet blir éldre.

I hemmiljon kan det vara dags att kontrollera sa barnet kan ta sig
upp i soffan eller stolen. Tripptrappstolen kan behdva ett extra steg
och barnet kanske behdver en pall eller en lagre soffa sa att det kan
ta sig upp i den.

Bostadsanpassning

Arbetsterapeuten skriver intyg till kommunen om familjen maste ha
en forandring i bostaden pa grund av funktionsnedsattningen.
Sadana forandringar kan vara: att fixa en dérréppnare, minska
trappsteg och bygga ramper, sétta in en hiss, satta in laga
handledare i trappan, sdnka handfat, forlanga kranar, sdénka
ljusknappar och ta bort trosklar.

Toalett och hygien

Det kan behdvas en toalettstol med extrasteg, sankt handfat eller en
pall sa att barnet nar upp.

— Glom inte att sénka spegeln om ni sédnker handfatet, sager Ulla
Wallerius.
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Kranarna behdver kanske forlangas och en gummimatta kan
behdvas till badkaret.

— Nagot jag alltid far fragor om &r hur barnet ska lara sig torka sig
sjalv pa toaletten? En del gér det bra for; “jag torkar mig
framifran”, sager ett barn jag fragat.

Torkhjalpmedel finns att kopa, som det gar att snurra pappret pa.
Hjalpmedlet gar att vika ihop och barnet kan sedan lagga det i en
lada att ha med sig. Det finns ocksa speciella toaletter med
spolfunktion som gar att fa som bostadsanpassning.

Att 6ppna och stanga dorrar kan ha sina sidor fér den som ar
kortvéxt. Ett snére med en tung kula fastsatt i dorrvredet kan vara
en losning. Ljusknapparna kan vara svara att na. Ett foraldrapar
berattar att de kdpt sandare som de monterat i ljusknapparna och en
fjarrkontroll som de tander och slacker ljuset med. En annan familj
har fatt ljusknapparna som bostadsanpassning. De &r forsedda med
ett snore, som det gar att tanda och slacka med.

Arbetsterapeuten och fysioterapeuten &r pa forskolan vid varje
stadiebyte och tittar pa eventuella anpassningar som behéver goras
dar.

— Pa en forskola halverade vi stegen pa halva trappan som gick in i
huset, sdger Ulla Wallerius.

— Det var bra éven for klasskamraterna eftersom trappor ar
anpassade efter vuxna. Ofta &r det sa att anpassningar for personer
med funktionsnedséttning ar bra for alla barn, sdger Annelie
Osterberg.

Klader

Ulla Wallerius har med jamna mellanrum foraldrautbildning déar
foraldrar till kortvaxta barn syr och &ndrar klader tillsammans.

— Det ar inte alla som har latt att sy och ofta gar det latt om man &r
fler, sager hon.

Kladerna maste ofta kortas i &rmar och byxben.

— Byxorna ska helst inte vara for smala. For den som &r lite svag i
handerna kan det vara jobbigt att ta pa sig om de sitter at.
Tryckknappar och hyskor ar lattare att hantera &n sma knappar.
Man kan satta en liten 6gla i dragkedjan som gor det lattare att dra
den upp och ned.

Skolan

Nar det galler val av skola &r det klokt att kontrollera var
klassrummet ligger, sa att det inte ligger pa andra vaningen.

— Jag tycker ofta det r ett problem, tyvérr. Aven om det finns hiss,
ar det inte roligt att alltid komma sist ut, till exempel. Det &r nagot
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vi maste jobba med sa att det blir en férandring, sager Annelie
Osterberg.

Tidigt pa varen innan skolstart halls ett méte dar fysioterapeut och
arbetsterapeut fran habiliteringen deltar tillsammans med féraldrar
och eventuell resurs.

— Vi brukar ocksa traffa idrottslararen for att informera om
akondroplasi. En del fattar direkt och det blir inga problem, andra
har svarare att forsta vad de ska gora, sager hon.

Anpassningarna i skolan ar i stort sett samma som i férskolan.

| entrén kan det vara aktuellt att kontrollera: trappor, 6ppna dorrar,
hanga upp kladerna och se till att det finns en pall att sitta pa vid
pakladning.

Klassrummet: arbetsstol, bank, pall, arbetsmaterial.

Toaletten: toalettstol, armstéd och handtag, handfat, pall,
sjalvspolande toalett.

Matsalen: pall eller forhdjningsramp.

Idrott: sinkta krokar, sankt duschknapp, dorrar.

Anpassning av utemiljon: se éver skolgarden, lekstallningar och
gungor.

Exempel pa mindre lampliga fritidsaktiviteter:
Kontaktsporter som karate och judo

Ishockey

Fotboll och handboll

Exempel pa lampliga fritidsaktiviteter:
Simning

Trupp-gymnastik

Dans

Teater

Spela instrument

Sjunga i kor

— Naér det géller lampliga fritidsaktiviteter eller olampliga sa finns
det ingen absolut sanning. Det handlar om individens mojligheter
och hur sporten &r utformad, radfraga er fysioterapeut, avslutar
Annelie Osterberg och Ulla Wallerius.

Fragor till Annelie Osterberg och Ulla Wallerius:

Ar det risk att strackningen i armbagarna blir samre med tiden?

— Det har jag inte sett.
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Vad ska vi tanka pa nar vi byter fran liggvagn till sittvagn?

— Minska ner sitt-djupet och sittbredden, sa att barnet kan ga i och
ur sjalv. De som &r mer instabila kan behova stod pa sidorna av
sittvagnen ocksa.

Varifran kan man fa inlaggen i skorna?
— Fran ortopedverkstaden via habiliteringen och fysioterapeut eller
arbetsterapeut.

Hur kan man fa barnet att vilja anvanda vinterskorna fran
ortopedverkstaden?

— Manga vinterskor ar klumpiga och harda i sulan. Det ar svart att
hitta skor som passar det vet jag. Men ett satt ar att be
ortopedteknikern eller ortopedingenjdren att anpassa vanliga
vinterskor. Lasta ur eller sétta pa dragkedjor och sé vidare. Nar
barnet blir dldre vill det ju ofta ha samma typ av skor som alla
andra. Man kan kdpa skor pa 6ppet kop och visa dem pa
ortopedverkstaden som kan bedéma om det ar mojligt att bygga om
dem.

Kan man fa hjalp med att sy klader till barnet?
— Man far bekosta det sjalv, men om man anstker om vardbidrag
tar man upp det som en kostnad.

Vad ar sockellador for nagot?

— Det ar en lada som gar att dra ut fran vaggen och som barnet star
pa sa att det nar upp. Det finns ofta i skolan. Vissa kommuner kan
sakert ge bostadsanpassning till sockellador. Ta upp det med er
arbetsterapeut.

Vad ar det for risk med kullerbyttor?
— Den tranga ryggmargskanalen kan skadas. Barnet ska undvika
kullerbyttor och volter nér det ar litet.

Astrids fritidsintressen

Nu nér allt borjar bli jobbigt, for att Astrid inte riktigt hinner med
de andra med sina korta ben, ar det ridning som géller.

Hon tycker om det men det &r inte tillrackligt socialt. Astrid kan ju
inte rykta héstarna tillsammans med hésttjejerna i boxarna. Hon ar
for kortvaxt for det.
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De har prévat simning men dar kommer hon pa efterkalken. Fotboll
hanger hon med i fram till det ska laggas mal. Da gar hon vid sidan
om.

Alldeles nyss borjade Astrid i frisim och det badar gott.

Det dr svart att hitta klader som passar, tycker de. Sarskilt
vinterkl&der och skor. Ortopedverkstan gor klumpiga skor Astrid
inte vill ha dem och de klammer pa hennes hdga vrister.

— Vi har forsokt anlita skraddare till kladerna, men de har inte
vanan inne och byxbenen blir ofta for korta. Nu har vi en ny
skraddare pa gang och hoppas att det blir battre, sager Ulrika.

— Vi rekommenderar att barn med sarskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, garna en barntandvardsspecialist.
Om det finns svarigheter med tal, sprak och atande behovs
aven kontakt med logoped.

Det sager overtandlakare Marianne Bergius som arbetar pa
Mun-H-Center i Hovas.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundon,
samt pa Odontologen i Goteborg. Det ér ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvérd, munhélsa och munmotorik hos barn med
séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett béttre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

| Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for sallsynta
diagnoser som rér munhalsa, i Umea och i Jénkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter godkdnnande fran
fordldrarna gor en tandldkare och en logoped en Gversiktlig
undersdkning och beddmning av barnens munforhéllanden.
Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stidlls samman i en databas.
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Kunskap om séllsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Tand- och munvard for

barn och ungdomar med séirskilda behov

Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att komma igdng med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bor anvénda fluortandkram, och sedan
individuellt komplettera med andra fluorprodukter efter
rekommendation av ansvarig tandlakare, exempelvis
fluorskoljning. For de barn som inte kan spotta rekommenderas en
sa kallad muntork som gar att fukta i fluorlésning och badda
tanderna med. For barn som har svart att acceptera smak och skum
finns tandkramer utan detta. Aven tandkram med extra hdg
fluorhalt kan vara aktuellt for vissa barn. Tandvarden
rekommenderar foraldrar att hjélpa sina barn med tandborstningen
tva ganger om dagen. For att underlatta tandborstningen tipsar
overtandlakare Marianne Bergius om att det dr bra att sta bakom
barnet och anvanda den egna kroppen som stéd for barnets huvud.
— Da kommer den vuxne at battre och det blir lttare att borsta.
Yngre barn och barn med nedsatt balstabilitet kan ligga i en sang
eller pa golvet nér den vuxne borstar barnets tander och upplever
ofta en trygghet i det.

Det finns manga olika hjalpmedel som kan underlatta munvarden,
exempelvis bitstdd eller munvinkelhallare. Tandvardspersonalen
hjalper gérna till att individuellt prova ut Iampliga hjalpmedel.

Nar nya permanenta kindtander kommer &r det extra noga med
tandborstning i groparna pa tuggytan. Dessa kan i vissa fall
behdva forseglas med plast for att minska risken att fa hal.

Vid érliga underskningar pa tandklinik dr det viktigt att
tandlékaren fir kinnedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, da det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hal i tinderna, som fol;d.
Kontroll av bettutveckling, kikleder och kikmuskulatur &r ocksa
viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tinder. Ett eller tva aterbesok mellan de ordinarie besdken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tinderna.
For barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sarskilda
tandkrdmer utan smak. Det finns ocksa tandkrdmer som inte
skummar s& mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn

Dokumentation nr 556 © Agrenska 2018

33



Akondroplasi

och ungdomar med sirskilda behov ett anpassat
tandvardsomhindertagande.

Munhilsa vid akondroplasi
Foljande munrelaterade symtom kan — men behéver inte —
forekomma hos personer med akondroplasi:
e Mellanansiktet &r nagot mindre
e Tranga andningsvdgar som kan ge déroninflammation,
nedsatt horsel, snarkning, sémnapné
e Bett och tinder: underbett, 6ppet bett, smala- sma tdnder,
trangstillning
e Muskler och leder: nedsatt muskelstyrka, dverrorliga leder
Mun-H-Center har genom familje- och vuxenvistelserna pa
Agrenska undersokt 56 personer i dldrarna 3 — 48 ar med
akondroplasi.

Négra siffror ur var databas (84 % under 13 ar):
e Neutralbett 74 %
e Underbett 24 %
e Oppet bett 43 %
e Oppen mun i vila 45 %
e Smal gom 21 %

Vad har vi sett idag?
e Normalbett- underbett eller tendens till underbett
e Nagra med 6ppna bett (framtanderna)
e Vissa har trangt for alla tander
e De har bra tuggmuskler

| framtiden kan det bli platsbrist samt att underbetten och de 6ppna
betten utvecklas.

Foreningsinformation

FKV — Foreningen for kortvaxta arbetar for
kunskapsspridning, lika varde, normalisering och jamstéalldhet,
berattar Niklas Bergman som &ar foreningens representant.

Den ideella foreningen FKV startade 1983 som en arbetsgrupp
inom DHR, forbundet for ett samhélle utan roérelsehinder. 1988
blev FKV en egen forening. Idag har FKV 490 medlemmar varav
190 &r kortvaxta. DHR skdter medlemsregistreringen och det kostar
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315 kronor per ar i medlemsavgift. Ungdomar betalar 120 kronor
och barn under tolv ar betalar ingenting.

— For detta far familjen arstraffar och vartraffar dar de kan traffa
foraldrar och barn med bland annat akondroplasi samt workshops
med allt fran byxupplagg till sjalvforsvar. Tva ganger om aret
kommer tidningen Partikeln, sager Niklas Bergman.

Mer information om FKYV finner ni pa hemsidan fkv.se.

Engagemang i foreningen

Det var genom foreningens forum Ulrika hittade en person som
hade hypokondroplasi, en annan form av skelettdysplasi, som de
har kontakt med fortfarande. De gick med i féreningen direkt och
Astrid var fem manader forsta gangen de var pa ett lager med andra
barn som har akondroplasi.

— Det ar bra med utbytet av erfarenheter vi far av de andra, sager
Per.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Pedagogik vid séllsynta funktionsnedsattningar bygger pa
specifik kunskap om diagnosen, samt information om barnets
forutsattningar och behov.

Barnteamet p& Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser.

— Vi &r noga med att anpassa innehallet sa att
forutsattningarna for barnen blir sa bra som maéjligt under
vistelsen, berattar specialpedagog Bodil Mollstedt fran
Agrenska.

Barn som har akondroplasi har olika kombinationer av symtom
som forekommer i varierande svarighetsgrad, vilket far komplexa
konsekvenser. Det ar darfor viktigt att alltid se till varje individs
behov. Med detta som utgangspunkt utformas programmet for
barnen och ungdomarna under veckan.

Personalen laser om diagnosen och samtalar med foraldrarna om
barnens behov och intressen. Information hamtas aven in fran
barnens férskola och skola. Dérefter planeras veckans aktiviteter.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar att barnen
ska kanna sig delaktiga. Det pedagogiska arbetet utgar fran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand,
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funktionsnedséttning och hélsa. Det &r WHO:s begreppsram for att
beskriva halsa och funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till
kroppsliga och omgivande faktorer och dess dynamiska samspel.
Samtliga &r lika viktiga for hur det gar att paverka och genomféra
olika aktiviteter och hur delaktig barnet kan kanna sig.

Eftersom en funktionsnedséattning ofta ar bestaende, blir de
omgivande faktorerna och att gora dem sa bra som mojligt, extra
viktiga.

Vad ar det som underlattar i vardagen for era barn?

Fragan stalls till foraldrar och personal och de far prata med
varandra en stund. Hér ett urval av det de kommer fram till.
”Struktur och trygghet. Forberedelser for det som ska hénda. Att
barnet har mycket tid pa sig for aktiviteter. Bra kontakter med
skolan, aterkopplingar fran och till skolan. Att barnet ar utvilat,
sangdags i ratt tid. Anpassade toaletter i skolan, med handtag sa att
det &r l4tt att satta sig ner och komma upp.

For att allt detta ska fungera ar det flera olika faktorer som
paverkar. Barnets egna fysiska formaga, men ocksa
omgivningsfaktorer (attityder, sociala sammanhang och den fysiska
miljon). Manga av de goda erfarenheterna beror pa att miljon
anpassats sa bra som mojligt efter behov och forutsattningar.

— Ansvaret for att kompensera for funktionsnedsattningarna vilar
for det mesta pa omgivningen. Barnet maste fa tillgang till och
inspireras att anvanda sina resurser sa optimalt som majligt, séager
Bodil Mollstedt.

Allmanna mal

Unikt for Agrenska ar att familjerna far mojlighet at traffa andra
individer med samma diagnos som kan bidra till kunskap och insikt
om diagnosen.

— Foréldrarna har formodligen mycket kunskap och tankar kring
hur det ar att vara annorlunda. Har far familjerna, barnen och
syskonen majlighet att mota andra och lyfta nya fragestallningar,
séger Bodil Mollstedt.

Under familjevistelsen vill Agrenskas personal skapa en miljo for
barnen dér de kénner sig trygga och trivs. Personalen har
forkunskap om akondroplasi och kan darfor erbjuda anpassade
aktiviteter.

— Den medicinska kunskapen ar viktig. Att planera for aktiviteter
med barnen pa Universeum till exempel och veta att de maste ta
hissen upp for att orka tillgodogéra sig vistelsen. Eller att de kanske
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har behov av att ta den ner istéllet for att inte slita onddigt mycket
pa leder och knan till exempel. Vet man varfor hjalpbehovet finns
blir det aldrig nagot ifragasattande, sager Bodil Mollstedt.

Barnen far ocksa traffa en lakare under vistelsen och stalla fragor.
Den hér veckan var det skolbarnen som tréffade Eva Horemuzova.
— De stallde fragor och lyssnade pa varandras fragor. De delgav
varandra erfarenheter och olika idéer, sager Bodil Mollstedt.

De mindre barnen far traffa Kalle som ar en gosedjurskanin och
som bor i en vaska. Han kommer varje morgon och pratar lite med
barnen. Han ar valdigt blyg de forsta dagarna pa veckan, men det
gar battre och battre for varje dag. Det ar ocksa Kalle som kommer
med dagens schema.

— P& samma satt som vuxna behdver ha struktur pa tillvaron med en
timdagbok eller paminnelser i mobilen behdver barnen veta vad
som ska handa pa dagen. Vi anvander olika typer av scheman allt
frdn scheman med bilder till ’talande schema”, dér en inspelad rost
beré&ttar vad som hander harnast, sager Bodil Mollstedt.
Skolgruppen har scheman med bade bilder och skriven text pa
tavlan.

Sarskilda mal

Att framja sjalvstandigheten.

En fysisk miljoé framjar sjalvstandigheten, med hoj- och sédnkbara
bankar laga bord, pallar, tillgang till hjalpmedel och material.

— Den hér veckan ska vi gora textiltryck bland annat. Enkelt och
greppvanligt med skumgummifigurer. Materialet vi kdper in ska
fungera for alla, sdger Bodil Mollstedt.

Vid ett annat tillfalle i veckan gors vispmalning. Det gar till sa att
man vander upp och ned pa en elvisp och sprutmalar ett papper
med farg. Vispen ar kopplad till en reldbox och en touch-kontakt,
som &r latt att trycka pa aven for den som har svart med motoriken.
Touchkontakten gar ocksa att anvanda nar barnen bakar.

— Den vuxne kan halla i elvispen och barnet satter pa och stanger
av vispen med touch-kontakten om barnet har svart att halla
elvispen sjélv. Det ger en delaktighet, barnet k&nner att *det &r jag
som bestdmmer nér den ska sattas igang’, sdger Bodil Mollstedt.

Att mota barnet utifran dess biologiska alder.

— Barn med akondroplasi rakar ibland ut for att andra tror att de ar
yngre &n vad de ar eftersom de &r kortvaxta. Lekarna vi leker ska
vara anpassade efter barnets alder och inte for yngre barn, sager
Bodil Mollstedt.
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Samarbetsévningar och gemensamma aktiviteter dar individ och
grupp starks.

Det sétter vi igang med redan dag ett och betonar for barnen att det
ar samarbete som géller. Det koras inga ensamma vinnare hér.

Dela erfarenheter utbyta tankar och kanslor.

Skolbarnen diskuterar varfor de ar har och ritar en mindmap med
viktiga ord som kommer fram under diskussionen. Pa tavlan star
kortvaxt, dvérg, rullstol, véxer sakta etcetera.

De yngre barnen far besok av Harry, en docka som &r med pa alla
familjevistelser. Han har samma funktionsnedsattning som barnen
och det brukar vara l&tt for honom att tillsammans med pedagog
och barnen 6ppna upp for ett samtal om diagnosen.

— Den har gangen har Harry med sig en liten rullstol och han fragar
om det &r ndgon som har en sadan? Sedan var samtalet igang,
séger Bodil Mollstedt.

Framja fysisk aktivitet och ta hansyn till vark.

Skolbarnen aker linbana hundra meter lang, tre meter upp i luften.
— Den har veckan vagade alla testa. Det ar kul for dem att beratta
om det nér de kommer tillbaka till skolan.

Efter att ha arbetat med skolarbete, suttit framfér datorn och
koncentrerat sig, kan de som vill ta en paus i sinnenas rum i
stenhuset pa Agrenska. Kanske vila eller l4sa en bok.

— Efter den har veckan vill vi att de ska kanna att de fatt testa nya
saker. Kanske kan de komma hem med idéer och forslag. Har har
de bland mycket annat prévat pa bowling, curling och femkamp.
Att vaga prova nytt leder till 6kad aktivitet bade fysiskt och
psykiskt, avslutar Bodil Mollstedt.

Lanktips:

logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar

skolappar.nu

— appar kopplat till det Centrala innehallet i Lgr 11
appstod.se

— samlingsplats for appar som stod
mathforest.com

— lag/mellan valj niva

mfd.se

— myndigheten for delaktighet

hattenforlag.se

— teckendockor, bocker, spel, musik dvd med tecken
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ritadetecken.se

— program med tecken, kan laddas ner som app
varsam.se

— hjalpmedel och tréning

komikapp.se

— material och inredning

nyponforlag.se
— sprakstimulerande material

abcleksaker.se
—fina, roliga och pedagogiska leksaker

lekolar.se
— forskola och skolmaterial leksaker, pyssel, hjalpmedel
goteborg.se/eldorado
— upplevelsehus, studiebesok, kurser och utbildningar

Astrids skola

| forskolan fungerade det bra, det fanns ndgon dar hela tiden som
sag Astrid.

— Personalen fanns i narheten, men en bit ifran, sager Ulrika.

| skolan daremot &r det si och sa med det. Under rasterna har det
hént obehagliga incidenter. De har varit kommentarer att Astrid ser
ut som en tva-aring.

— Men i stort sett fungerar det bra med kompisar. Hon har manga
som vill leka med henne. Det &r en liten skola i ett litet samhélle
dar alla kdnner henne. Det &r bra, séger Per.

Syskonrollen

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

En syskonrelation &r inte lik nagon annan relation. Den é&r ofta
livets langsta och innehaller nastan alltid bade positiva och
negativa inslag.

Kan ni som har syskon med ett ord beskriva ké&nslan i er
syskonrelation ber pedagogen Linda Kjellgren Ohman frén
Agrenska, foéraldrar och personal. Saknad, obeskrivlig kérlek,
avundsjuka hors det fran foraldrar och personal i publiken.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vélja bort den utan
maste hitta ett satt att forhalla sig till den, séager Linda Kjellgren
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Ohman.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar féljande:
Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna 6verskattar ofta hur mycket de vet om den.
Information ar inte detsamma som kunskap. Ingen vet hur mycket
syskonet forstatt och hur det tolkat informationen om
funktionsnedséttningen och vad den innebér.

Att forsta och skapa kunskap tar tid. Det behovs pratas om saken
kontinuerligt da fragor och funderingar forandras.

— Syskon maste fa majlighet att stalla sina egna fragor angaende
systerns eller broderns funktionsnedsattning. Det blir I&tt sa att all
information gar via foraldrarna, men var erfarenhet visar att det
ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om, sager Linda Kjellgren Ohman.

Det &r vanligt att syskon bér pa fragor de aldrig vagat stalla till
nagon. En del r radda att funktionsnedséttningen smittar, andra har
en kénsla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.

— En 14-arig tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel
att hon tagit allt syre fran sin syster under graviditeten. Det hade
hon ként skuld éver i manga ar. Och en pojke fragade om hans
harda tag pa innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer,
sager Linda Kjellgren Ohman.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekraftade. Genom att involvera syskonen kan man skapa
forstaelse och oka majligheterna till problemldsning.

— Det ar viktigt for syskonen att kanna att de ocksa far egen tid med
foraldrarna. Den ska vara avsatt speciellt fér dem och inte bara
besta av tid som ’blev over’.

Redan i véldigt ung alder ar syskon till barn med funktions-
nedsattning duktiga pa att uppfatta andras behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor som behdver svar, och det ar viktigt att
bemota barnen pa rétt niva.

Efter nioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron an de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppmarksammar
omgivningens reaktioner.

— I den aldern kan det kéannas jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande utseende. Barnen noterar blickar och borjar fundera pa
hur de ska forklara for andra. Da &r det bra att ha en gemensam
strategi i familjen angaende hur man forklarar hur situationen ser ut
for barnet som har en funktionsnedséttning. Det kan vara att séga
namnet pa diagnosen, eller kanske att beskriva det som att syskonet
har ’trotta ben’ eller liknande, siiger Linda Kjellgren Ohman. Aldre
syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
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funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor.

Tre ledord for syskonverksamheten

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

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

— Vi beréttar ocksa att de sjélva inte har orsakat
funktionsnedséattningen och hjélper dem med strategier for hur de
ska hantera fragor fran omgivningen. Nar de aker fran Agrenska
ska de ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer,
sdger Linda Kjellgren Ohman.

Kéanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kanna sig bekvdma med att prata fritt.

— Vi gor olika aktiviteter med barnen och ungdomarna for att bli
sammansvetsade som grupp. Da blir det mycket lattare att prata om
personliga saker. Det ar viktigt att inte avvisa jobbiga ké&nslor utan
att istallet prata om dem och vad de star for, sager Linda Kjellgren
Ohman.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant
som kan kallas for ”daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg Over att de inte fick en bror eller syster
som kan leka pa samma satt som ens kompisar leker med sina
syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om det inte gar
att prata om dem blir de ganska tunga att béra.

Manga barn undviker dessutom att prata med foraldrarna om det
som ar jobbigt med syskonet, eftersom de inte vill belasta
foréldrarna med fler tunga saker. Darfor galler det att skapa
strategier for hur de ska prata om det som kanns svart.

Under veckan gor barnen och ungdomarna en berattelsebok dér de
skriver om sig sjalva, om tillstandet syskonet har och om vad de
kan séga nar andra stéller fragor. En évning som ofta anvands &r
“cirkeln”, dér de ska fylla 1 kdnslor och hur stor andel av en sjdlv
som bestar av gladje, ilska och oro.

— De har 6vningarna blir ofta en bra ingang till fortroliga samtal.
De &ldre syskonen anvénder istéllet "kénslokort” och andra spel och
évningar som far igang samtal. Det &r vanligt att forsta varvet
handlar om vardagliga saker, efter en stund kommer de in pa det
som handlar om syskonet med diagnos, sager Linda Kjellgren
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Ohman.

Hon beskriver ocksa manga positiva aspekter for syskon till barn
med funktionsnedséattning.

— Manga far en storre respekt for andra manniskor. De lar sig tidigt
att ta ansvar, kanna empati och forstaelse. Dessutom namner manga
att det ar harligt att fa ga forbi kon pa Liseberg. Sadana saker kan
spela stor roll i ett barns tillvaro!

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
syskonkompetens.se

Storebror har blivit mer omhandertagande med aren, lillebror &r
Astrids lekkamrat. Eftersom lillebror &r van vid att vara i centrum,
har foraldrarna inte tagit med honom pa lager for kortvaxta
tidigare. | somras var han med forsta gangen. "Men mamma vad ir
det har for konstiga méanniskor? Nar Astrid blir som de vill inte jag
bo hemma, sade han efterat.

Foraldrarna har en liten klump i magen infor stundande tonaren.
—Jag ar orolig infor killar, smink, utseende. Den hetsen som
kommer i tonaren, séger Ulrika.

Foreningen ar viktig i det har sammanhanget och att Astrid far
traffa andra i hennes situation.

— Hon far vara i sammanhang dar hon inte ar ensam det & min
uppgift att skapa det, séger Ulrika.

— Foreningen har varit viktig for oss som foraldrar. Nu blir den allt
viktigare for henne, sager Per.

Ett rad till andra foraldrar som far barn med akondroplasi ar alltsa
att soka sig till foreningen tycker bade Ulrika och Per.

Socionom Cecilia Stocks fran Agrenska tar upp fragor kring
olika stodinsatser genom till exempel Férsakringskassan och
genom Socialtjanstlagen SoL. Hon redogor ocksa for fonder
som det gar att soka stod ifran.

Cecilia Stocks visar en schematisk bild pa de “aktdrer” som ir
centrala och som paverkar personer med sallsynta diagnoser i
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Sverige. Allt ifran Regeringen och departementen till kommuner,
landsting och brukarorganisationer som Riksforbundet séllsynta
diagnoser.

Forsakringskassan

Pa forsakringskassan.se finns guiden for dig med
funktionsnedsattning. Begar hembesok. Tank pa att ersattningen
fran forsakringskassan och kommunen kan paverka till exempel
vardbidraget.

Ny patientlag fran den 1 januari 2015

Patientlagen ger en stérkt stéllning for patienter. Som patient har du
ratt att valja 6ppenvard i andra landsting an ditt eget. Det ar lattare
att fa en ny medicinsk bedémning. Kravet pa landstingen att
informera patienterna &r tydligare, lakaren ska forsakra sig om att
patienten forstatt. Barn har ett storre inflytande Gver sin egen vard.
Las mer pa www.nfsd.se och www.1177.se

Samordning- fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har: varden (verksamhetschefen)
skyldighet att utse en fast vardkontakt for att sakerstélla en patients
behov av samordning. Det inférdes i HSL- Halso och
sjukvardslagen ar 2010. | januari 2018 kom en ny lag om
samverkan och uppf6ljning vid utskrivning fran slutenvard nar
fortsatta insatser fran 6ppenvard behdvs. En fast vardkontakt ska
utses om patienten begér det. Det kan vara en lakare, men behdver
inte vara det. Denna person ska samordna vardens insatser,
informera, férmedla kontakter inom varden och vara kontaktperson
inom andra delar av varden och for andra samhéllsaktorer.

Samordnad individuell plan, SIP

Sedan 2010 galler att halso- och sjukvarden tillsammans med
socialtjansten ska ta fram en individuell plan, eller samordnad
individuell plan, SIP. I den ska det sta vilka insatser som behdvs
och vilken huvudman som ansvarar for patienten. Patienten eller
brukaren ska saga ja till att planen tas fram. Las mer pa nfsd.se
Lank till en film om SIP fran SKL;
https://skl.se/halsasjukvard/kunskapsstodvardochbehandling/samor
dnadindividuellplansip.samordnadindividuellplan.html.

Nar gors en SIP?
e nar samordning efterfragas

e nar kompetens behovs fran flera verksamheter
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nér ansvarsfordelning behdver tydliggoras
® nér insatser behover ges samtidigt eller i sérskild ordning
e nar en person upplever sig “bollas runt” i varden.

SoL kap 587

”Socialndmnden skall verka for att manniskor som av fysiska,
psykiska eller andra skal méter betydande svarigheter i sin
livsforing far mojlighet att delta i samhallets gemenskap och att
leva som andra.”

Exempel pa bistand enligt SoL:
e Korttidsvistelse (lager, kontaktfamilj)
e Auvlastning/avltsare
e Kontaktperson
Man har alltid ratt att soka en insats och fa ett skriftligt beslut.
Tryck pa behoven, ta kontakt med en socialsekreterare eller
kurator pa sjukhuset.

Bostadsanpassning

Atgarderna ska vara nédvéndiga for att bostaden ska vara
andamalsenlig. Ansdkan gors hos kommunen. Behovet ska styrkas
av arbetsterapeut, lakare eller annan sakkunnig. Beslutet kan
overklagas. Mer information finns pa boverket.se.

Fardtjanstlagen reglerar vem som har ratt att fa fardtjanst. Ar
personen under 18 ar skall prévningen goras i forhallande till barn i
motsvarande alder.

Funktionsnedsattning ska ha varat under tre manader och ge stora
svarigheter att forflytta sig pa egen hand eller att resa med
allmanna kommunikationsmedel

Kommunen ansvarar for fardtjanst. Den kan dverlata ansvaret till
den regionala kollektivtrafikmyndigheten i lanet.

Ansokan gors i den kommun dar man ar folkbokford. Oftast finns
det en féardtjansthandlaggare som kan ge hjalp.

Skolskjuts

Kommunen ar skyldig att anordna kostnadsfri skolskjuts om sadan
behovs.

Fardvagens langd, trafikforhallandena, en funktionsnedsattning hos
eleven eller nagon annan sarskild omstandighet.

Provas individuellt.

AnsOkan om skolskjuts ska lamnas till kommunen eller skolan.
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Skollagen

Skollagen 1 kapitlet 4 § innebar att skolan ska ta hansyn till elevers
olika behov. Elever ska ges stod och stimulans sa att de utvecklas
sa langt som mojligt. Skolan ska ocksa strava efter att uppvéaga
skillnader i elevernas forutsattningar att tillgodogéra sig
utbildningen.

Undantagsbestammelsen 10 kap 218, Pysparagrafen

”Om det finns sdrskilda skil far det vid betygssiittningen bortses
fran enstaka delar av de kunskapskrav som eleven ska ha
uppnatt. Med sarskilda skal avses funktionsnedséattning eller
andra liknande personliga forhallanden som inte ar av tillfallig
natur och som utgor ett direkt hinder for att eleven ska kunna na
ett visst kunskapskray.”

Vart vander vi 0ss?

Om familjen ar missndjd med nagot beslut som beror barnet i
skolan vander man sig i forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nasta instans &r ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen. Det gar ocksa att vanda sig till Skolverket,
skolverket.se. Skolverkets upplysningstjanst har telefon 08- 527
332 00. Skolinspektionen nas pa, skolinspektionen.se. Beslut
overklagas hos Skolvésendets dverklagandenamnd,
overklagandenamnden.se.

Motesteknik

— Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er val
infor sadana moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare,
séger Cecilia Stocks.

Det ar bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till néar. Det 6kar chanserna att forslagen
faktiskt genomfors.

— Om parterna har svart att enas kan det vara bra att stalla fragan:
Hur gor vi da? Det gor det tydligt att barnets situation &r allas
gemensamma angeldgenhet, sager Cecilia Stocks. Det ar ocksa
viktigt att boka in en ny tid for aterkoppling och uppfoljning av
atgarderna.

Fonder

Fonder kan stkas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus kan man fa hjalp med
att hitta fonder. De finns ocksa i bibliotekets bocker Alla dessa
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fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: www.stiftelser.Ist.se/StiftWeb/SSearch.aspx.
Habiliteringen har
andra:http://habilitering.se/funktionshindersguiden/ekonomi/fonder
Sarskilda foretag hjalper ocksa till att hitta ratt fonder for en mindre
summa.

Tips pa bra hemsidor:

agrenska.se — Agrenska

fk.se - FOrsékringskassan

1177.se — Sjukvardsupplysningen
socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

https://hejaolika.se

do.se — Diskrimineringsombudsmannen
mun-h-center.se — Mun-H-center

notisum.se — Lagar pa natet

nfsd.se — Nationella funktionen séallsynta diagnoser
kunskapsguiden.se
http://habilitering.se/funktionshindersguiden/ekonomi/fonder
http://www.anhoriga.se/ anhorigstod
parasport.gbg.se sport for alla

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for narvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga
diagnoser vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande
medicinska experter och foretradare for patientorganisationer.
Kvalitetssakring sker genom granskning av en sarskild expertgrupp
utsedd av universitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna 6versatts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns &ven en folder som kan bestéllas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar aven pa fragor och hjalper till att
soka information, och nas pa telefonnummer 031-786 55 90 eller
via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Las mer pa: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser
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Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sallsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrattat Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser, NFSD.

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

NFSDs uppgift &r att:

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

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

bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter mellan de
aktorer som bedriver verksamhet pa omradet

identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra lander och internationella organisationer.
NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
séttning, deras familjer samt professionella som de moter.

Mer om NFSD verksamhet kan du lasa pa nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 556

Akondroplasi &r ett annat ord for medfodd kortvaxthet. tillvaxten av armar
och ben &r paverkad, medan balens langd bara &r nagot minskad. Huvudet
ar ofta stort, pannan framtradande och mellanansiktet litet.

Tillstandet orsakas av en forandring i ett arvsanlag med beteckningen
FGFR3. Forandringen gor att tillvaxtfaktorn bromsar tillvéxten.

Det finns cirka 450 olika typer av skelettdysplasier. Akondroplasi och
hydrokondroplasi ar ett par av dem. Olika skelettdysplasier ger olika
grader av kortvéxthet orsakade av avvikelser i skelettets utveckling.
Akondroplasi forekommer hos omkring fem barn per 100 000 nyfodda,
och &r lika vanligt 6ver hela varlden.

Behandlingen syftar till att lindra symtomen av kortvaxtheten och
kompensera for de funktionsnedsattningar som uppstar.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
© Agrenska 2018

AGRENSKA
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