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Marfans syndrom och Loeys-Dietz syndrom

MARFANS SYNDROM
OCH LOEYS-DIETZ SYNDROM

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 antingen
Marfans syndrom eller Loeys-Dietz syndrom. Under vistelsen far
foraldrar, barn med diagnosen och eventuella 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
efter barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet
ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Johanna Lagerfors, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allmanheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet berattar ett foraldrapar om sina

erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats, dar de

kan laddas ner kostnadsfritt som pdf: agrenska.se
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Marfans syndrom och Loeys-Dietz syndrom

Medicinsk information om Marfans och Loeys-Dietz syndrom

— Vid Marfans syndrom ér bindviiven forindrad och forsvagad
vilket kan ge symptom frin méinga olika organ. De vanligaste
symtomen kommer fran hjirt- och kérlsystemet, skelettet,
lederna och 6gonen, men idven huden, tinderna och lungorna
kan péaverkas.

Det sager Cecilia Gunnarsson som ir genetiker vid Centrum
for Sillsynta diagnoser pa universitetssjukhuset i Linkoping,
och Eva Fernlund, barnkardiolog och overlikare vid
universitetssjukhuset i Linkoping.

1896 beskrevs for forsta gangen en flicka som misstdnktes ha
Marfans syndrom. P4 1930-talet kunde man beskriva det
autosomalt dominanta neddrvningsmonstret, nir man sig att flera
personer i vissa familjer hade samma syndrom.

1991 identifierades fordndringen pa genen FBN1, som paverkar
tillverkningen av proteinet fibrillin. Det ingar 1 kroppens bindviv
som &r en viktig stodjevdvnad i ménga av kroppens organ.
Fordandringen i genen leder till att bindvédven blir férédndrad och
forsvagad.

1996 kom de sa kallade Gentkriterierna for att man kliniskt ska
kunna stilla diagnosen, och de vidareutvecklades 2010.

Eftersom Marfans syndrom, MFS, kan orsaka méinga olika
symtom, som dessutom kan vara av olika svarighetsgrad, ir de
individuella skillnaderna mellan personer med syndromet mycket
stora. Det finns ocksa flera tillstand som liknar MFS, déribland
Loeys-Dietz syndrom, LDS, som beskrevs forsta gangen 2005.
Ehlers-Danlos syndrom, EDS, tillhor ocksd samma
sjukdomskategori, men de olika tillstdnden har olika genetiska
orsaker.

Genetik

En gen dr det avsnitt i vart arvsmaterial som kodar for ett sarskilt
protein. Personer med MFS och liknande diagnoser har en genetisk
avvikelse pa en gen som kodar for ett protein med betydelse for
stodjeviavnaden i kroppen. Vilken gen som péverkas, och Aur den
paverkas, har alltsa betydelse for vilka symtom som uppstér hos
personen.

— Personer med Marfans syndrom har en fordndring pa FBN1-
genen. Det innebér inte att alla som har en fordndring pa den genen
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ocksa har syndromet, men risken finns att de kan utveckla
sjukdomen. Darfor &r det motiverat med kliniska kontroller. Den
genetiska fordndringen maste paverka proteinet sa pass mycket att
det faktiskt ger utslag for att sjukdomen ska utvecklas, sdger
Cecilia Gunnarsson.

Arftlighet

Varje individ far hilften av sin arvsmassa fran sin mamma och
hélften frin sin pappa. Anlagen, alltsd generna, finns i cellkérnan i
kroppens celler. Det finns drygt 20 000 gener pa de hoptvinnade
DNA-spiraler som formar 46 kromosomer (23 kromosompar). |
varje cell finns samma uppséttning gener, men olika gener dr aktiva
1 olika celler.

Alla manniskor har variationer 1 sina gener, men bara en del av dem
ger upphov till symtom.

Nedarvningen av Marfans syndrom ér autosomalt dominant. Hos
ungefir tre av fyra med Marfans syndrom har det fordndrade
anlaget nedérvts fran en av fordldrarna. Hos en av fyra uppkommer
fordndringen 1 genen for forsta gangen hos personen sjilv (spontan
genetisk fordndring). Den nyuppkomna fordndringen i arvsmassan
blir drftlig och sannolikheten for en person med Marfans syndrom
att fora arvsanlaget vidare ér vid varje graviditet 50 procent (om
inte den andra fordldern ocksa har syndromet).

— Sett till en storre grupp géller att hélften av barnen far syndromet,
men varje par far ju ganska fa barn vilket gor att slumpen spelar
storre roll 1 varje enskild familj, sdger Cecilia Gunnarsson.

Det ér inte sa ovanligt att vuxna diagnostiseras sent, exempelvis 1
samband med att deras eget barn far diagnosen. 20-25 procent av
dem som féar diagnosen har en mamma eller pappa med syndromet.
Marfans syndrom forekommer hos uppskattningsvis 10-20 per

100 000 personer.

Aven Loeys-Dietz syndrom kan antingen #rvas eller uppsta
spontant, och drabbar bade mén i kvinnor i lika stor grad.

Symtombilden kan se olika ut

MFS, LDS och EDS liknar varandra fenotypiskt, vilket innebér att
symtombilderna 6verlappar med varandra.

— Bindviven i olika organ paverkas av de hér sjukdomarna.
Exempelvis forekommer symtom 1 hjartat (aorta och mitralklafY),
blodkarl, hud, leder, skelett, 6gon och lungor, sdger Eva Fernlund.
Ovan beskrivna symtom kan forekomma hos personer med négot

Dokumentation nr 558 © Agrenska 2018



Marfans syndrom och Loeys-Dietz syndrom

av de ndmnda syndromen, men varje person far inte alla symtom.

Det ér vanligt att personer med Marfans syndrom &r langa och/eller
har ldngre armar d4n normalt, samt 1dnga, smala fingrar.

— Det kan vara ett observandum som gor att man misstanker
diagnosen, men idag stéller vi diagnos utifran Gentkriterierna. Da
tittar vi pa hur organen paverkats och anvander genetiska metoder,
sdger Eva Fernlund.

Diagnostik vid Marfans syndrom

Mutationen i FBN1 &r oftast specifik for en enskild familj, fler an
tusen olika mutationer finns beskrivna. Ju storre paverkan pa
proteinet som den genetiska &ndringen orsakar, desto fler symtom
uppstar hos personen.

— Om FBN1 é&r skadad uppstar en forandrad balans mellan hur
bindvéven och tillvaxtfaktorerna i kroppen kommunicerar med
varandra. Man har funderat mycket pa varfor personer med
Marfans syndrom ofta ar langre &n vad som &r forvantat utifran
familjebilden — sjukdomen tycks orsaka en spurt i tillvaxten pa
kroppen och pa olika organ, sager Cecilia Gunnarsson.

Gentkriterierna anvinds for att diagnostisera Marfans syndrom och
diagnosen ér klinisk. Kriterierna som uppdaterades 2010 anger
aortapaverkan och linsluxation som huvudsymtom. Ovriga symtom
ar indelade 1 ett scoringsystem och beskriver bland annat paverkad
ryggrad, 6kat armomféng, minskad strackforméga i armbégen,
hoga fotvalv och strie (bristningar 1 huden som hos personer med
MEFS ofta sitter pa stillen ddr man normalt inte brukar ha sédana
bristningar).

— Alla dessa symtom &r sddant som gor att man som lidkare kan
borja misstdnka att en person kan ha MFS, sidger Eva Fernlund.

Loey-Dietz syndrom

LDS liknar Marfans syndrom men medfor en ndgot annorlunda
symtombild. Personer med LDS kan exempelvis ha gomspalt och
nagot bredare avstand mellan 6gonen.

— En del barn har felstillningar pa hénder och fotter, liksom
problem med skelett och leder. Vid LDS, liksom vid MFS, finns
risk for forsvagning av kdrlviggen i aorta eller de storre artdrerna
med risk for aortadissektion (det vill sdga att kdrlviggen i aortans
brister).

Dokumentation nr 558 © Agrenska 2018



Marfans syndrom och Loeys-Dietz syndrom

Loeys-Dietz syndrom orsakas av fordndringar 1 andra gener dn vid
Marfans syndrom. Fler dn hélften med syndromet har en forédndring
pa TGFBR2, och har d4 LDS typ 2. Hos 20-25 procent sitter
forandringen pd TGFBRI1, vilket ger LDS typ 1. Andra gener som
kan vara péverkade vid syndromet &r SMAD3 (typ 3), TGFB2 (typ
4), TGFB3 (typ 5) och SMAD?2 (typ 6).

Ehlers-Danlos syndrom

Aven personer med EDS har problem med smirta i lederna, och
dessutom ofta tojbart skinn. Det ar mindre vanligt med paverkad
aorta, men det kan forekomma &ven vid detta syndrom. EDS finns i
olika subtyper som uppgraderades 2017. Viktigaste differential-
diagnosen till MFS &r vaskular EDS (VEDS).

Hjartpaverkan och risk for aortadissektion

— Vid dessa tillstand eller med genetisk risk for dessa tillstand &r
det viktigt med medicinska kontroller. Pa grund av risken for
kérlpaverkan ar det viktigt att halla koll pa aortans matt och att den
véaxer harmoniskt med kroppens tillvaxt i Ovrigt, sdger Eva
Fernlund.

Vid accelererad aortatillvaxt rekommenderas medicinering, och om
man befarar att det finns risk for att aortan brister rekommenderas
operation. Manga manniskor har risk for bukaorta-aneurysm nar de
blir aldre, men vid tillstand sasom MFS eller LDS kan det
forekomma i lagre aldrar.

Aortan bestar av flera olika lager som har olika funktion. Det &r
stodjevavnaderna i yttersta lagret som framst ar paverkade vid
dessa syndrom.

Det gar att mata aortan pa manga givna stéallen for att bedéma hur
paverkad den &r, och hur stor risken ar for att den ska brista. Det
gors med hjélp av ultraljud eller datortomografi. Beroende pa om
personen har MFS eller LDS kan paverkan ske pa olika delar av
aortan.

Alder, kroppsyta och 6kningstakten av aortans diameter avgor
sannolikheten for en tidig operation. Arftlighetsfaktorer paverkar
ocksé riskbedomningen. Om en forilder till en patient haft
aortadissektion kan det hdnda att man véljer att operera patienten i
ett tidigare skede 4n man hade gjort annars.

Hjértat och aortan kan ockséa undersdkas genom MR, magnet-
kameraundersdkning.
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Behandling

Barn med bindvévssjukdomar, som Marfans syndrom och Loeys-
Dietz syndrom, genomgar regelbundna medicinska kontroller hos
olika specialister, exempelvis ortoped, dgonlikare och hjartldkare.

Vidgning av aortan kan bromsas med ldkemedel. Ibland behovs
operation. Hormonbehandling kan ibland ges for att forkorta
pubertetstiden och dérigenom avsluta langdtillvixten. Linsrubbning
och nithinneavlossning kan atgdrdas genom operation.

Vid problem fran leder, rygg, hofter och fotter dr det viktigt med
beddémning och behandling av en fysioterapeut. Individuellt
utformade traningsprogram kan, liksom ldmpliga fritidsaktiviteter,
vara av stort varde for att 6ka smidigheten och uthalligheten samt
behélla muskelmassan och rorligheten i lederna.

Medicinsk behandling

Lakemedel utgor en del av behandlingen vid MFS och LDS.
Propranolol dr den vanligaste medicinen och oftast den som sitts in
initialt. En vanlig dos ar 5-10 mg vid 3-4 tillfillen per dygn.
Preparatet fungerar genom att sinka pulsen och blodtrycket.

— Vi vill na en pulssdnkning, vilket kontrolleras under ett dygns-
EKG. Studier visar en forbéttrande effekt och att de som star pa
betablockad séllan drabbas av fatala eller allvarliga medicinska
héndelser, siger Eva Fernlund.

Som ldkemedelsalternativ finns ocksé Losartan.

Utoéver medicinering ar det ocksa viktigt med livsstilsanpassning.
— Man gor klokt 1 att acceptera sin genetiska beskaffenhet. Med det
menar jag att man gor klokt i att vélja yrke och fritidsaktiviteter
utifrén sina egna forutsittningar. Varje pulsslag paverkar aortaroten
och vid kraftig anstrangning 6kar blodtrycket, sdger Eva Fernlund.
Pé idrottslektionerna i skolan kan en livsstilsanpassning innebéra
att barnet kor kortare byten pd innebandyplan, eller 4r den som tar
tid nér klassen gor beep-test eller nigon annan aktivitet pa idrotten
dédr man siktar pad maxbelastning.

Véardkontakterna kan behdva koordineras sd att olika instanser
samarbetar for att pd bésta sitt hjilpa barnet. Kontaktsjukskoterskor
som kan kontaktas via sjukhusen kan komma ut till barnens skolor
och informera om sjukdomen och vad den innebér. D4 kan man
bland annat samordna sig med idrottsldraren och komma fram till
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hur man bést anpassar idrottsundervisningen for att det ska passa
barnet med MFS eller LDS.

Fragor till Cecilia Gunnarsson och Eva Fernlund

Jag har hort talas om en metod som kan "laga” trasigt DNA. Hur
fungerar det?

— Det dr den metod som brukar kallas *den genetiska saxen’
(CRISPR- Cas9-teknik). Vi har stor nytta av den metoden nér det
kommer till att undersoka olika genetiska avvikelser i laboratorie-
miljo — man kan dé inkorporera den felaktiga genen och studera
mekanismer. Teoretiskt skulle den kunna anvindas for att laga en
fordndring pa en specifik gen, men vi vet inte &nnu hur vi i sa fall
skulle paverka gener som ligger bredvid den gen vi forsoker laga.
Det finns alltsd en risk att vi istdllet orsakar nya problem.
Kunskapen ar dnnu alldeles for lag for att detta ska implementeras i
sjukvarden, sdger Cecilia Gunnarsson.

Hur fungerar forlossningen for en kvinna med LDS eller MFS?
— Det dr en péfrestning for kroppen att vara gravid, och att
genomga en forlossning. Nér en person med MFS eller LDS véntar
barn 6vervakas graviditeten darfor noggrant av ett team med flera
olika experter. Ofta rekommenderas planerat kejsarsnitt. Jag har
mott flera kvinnor med Marfans syndrom som har fatt bade ett och
tva barn, vilket fungerat bra. Storsta risken foreligger for de
kvinnor som har MFS/LDS men som inte kdnner till det sjdlva. I de
fallen kan ju biverkningar eller skador komma som en §verraskning
for sjukvarden vilket blir mycket farligare for patienten.

Vi som forildrar har fitt bekriftat genom blodprov att vi inte béir
pd det forindrade anlaget som vdrt barn med Marfans syndrom
har. Innebir det att det dr hundra procent sikert att eventuella
syskon inte far syndromet?

— Sannolikheten att fler barn i samma familj far syndromet ar 1 fall
som ert mycket 1ag, men inte noll. Det beror pa att det kan vara sa
att ndgon av er fordldrar bér pa det forandrade anlaget i era
konsceller, vilket inte syns vid ett blodprov. Detta kallas gonadal
mosaicism, och gor att sannolikheten for att fler barn till samma par
far sjukdomen &r ungefir en procent. Det &r alltsd i genomsnitt 99
procents chans for par i er situation att nésta barn inte far
sjukdomen.
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Pontus, Alma och deras pappa har Marfans syndrom

Pontus, tio ar, och hans syster Alma, som &r atta, har bada Marfans
syndrom. De kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
sin mamma Anna, sin pappa Markus samt syskonen Elin, tretton ar,
Selma, tolv ar, fyradriga Lisa och familjehemsbrodern Lukas, som
ar tva ar.

Pappa Markus har ocksa Marfans syndrom. Han var 15 &r nér han
fick sin diagnos, efter att han drabbats av aortadissektion.

— Jag fick ont 1 brostet efter att ha varit ute 1 skogen och arbetat. Jag
gick hem for att vila och stannade sedan hemma fran skolan i tvd
dagar, sdger han.

Hemma fanns da ocksé hans bror, som var sjuk just dd och hemma
fran skolan. Den andra dagen hemma svimmade Markus, och hans
bror forstod att nagot var fel. En faster kom for att kdra honom till
sjukhuset.

— Hon blev vildigt rddd nér jag frdgade *vem ar du?’. Jag kénde
igen henne men kunde 4nd4 inte placera henne just da, berdttar
Markus.

Pa sjukhuset blev Markus inlagd och dag tvd upptécktes vitska 1
hjartsdcken. Han fick dka ambulans till ett storre sjukhus. Dér fanns
en lakare som kinde till Marfans syndrom, han tittade pd Markus
hénder och drog slutsatsen att han kunde ha just det syndromet. D
forstod man att laget var akut, pa grund av risken for brusten aorta.
Markus skickades vidare till ytterligare ett nytt sjukhus dir han
opererades.

— I samma sekund som de 6ppnade brostkorgen sprack aortan. Men
operationen gick bra och jag klarade mig. Kirurgerna bytte borjan
pa aortan och jag fick en ny hjartklaff. Tre veckor senare var jag
tillbaka i skolan och levde pa som vanligt, siger Markus.

I samband med detta fick 4ven Markus bror och mamma diagnosen
Marfans syndrom.

Som vuxen trdffade Markus Anna. Nir de ville bilda familj visade
det sig gé trogt, och de funderade mycket pa dilemmat over att fora
sjukdomen vidare. Paret stéllde sig 1 ko for spermadonation, och
planerade ocksa att gifta sig. Tre veckor fore brollopet drabbades
Markus av aortadissektion en andra gang. Han blev vildigt délig, s
pass délig att ldkarna ville vinta med operation. Brollopet
genomfordes som planerat, men i mindre skala med ndrmaste
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familjen nirvarande. Markus lag pa soffan och vilade mellan
varven.

Mer &n ett &r senare opererades han, aortabagen byttes ut. En andra
operation foljde nadgra manader dirpa, och da byttes ndstan hela
den aterstaende delen av aortan ut.

— Det hela var vildigt dramatiskt for mig, som ju inte hade mérkt
av Markus sjukdom sa mycket tidigare, sdger Anna.

Mellan de tva operationerna blev Anna gravid med parets forsta
barn, Elin. Det skedde pa naturlig vig och kort dérefter fick de
samtal om att de hade kommit fram 1 kon for spermadonation.
— Men det behovdes visst inte, sdger Anna.

Ogonproblem vid MFS och LDS

— Marfans syndrom paverkar kroppens bindviv, som bland
annat finns i 6gonen. Dirfor kan personer med syndromet ha
en paverkan pa ogats funktion.

Det séiger Alf Nystrom som ér égonléikare vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Marfans syndrom péverkar bindviv i hela kroppen. I 6gat finns
bindvav bland annat i senhinnan (det vita i 6gat), i strdlkroppen och
i linsupphiingningstrddarna som héller linsen pa plats. Aven sjilva
linsen och hornhinnan paverkas till viss del av bindvavsdefekten.
Det gor att sdvil 6gat som synen kan paverkas.

Linsens funktion och linsfel

Bindvévsdefekten kan gora att linsupphéngningstradarna ténjs ut s
att linsen aker at sidan eller far en annan form. En lins som inte
riktigt sitter pa plats dr den vanligaste paverkan av 6gat vid
Marfans syndrom. Hornhinnan kan ocksa bli uttdnjd och fa en
annan form, plattare eller tunnare, vilket paverkar synen.

De vanligaste brytningsfelen vid MFS ér ndrsynthet och
astigmatism. Utdver det kan barn och unga med syndromet ocksé
ha problem med att stdlla om synen fran nira till langt borta, sa
kallad ackommodation.

Om barnet har ett brytningsfel eller svart att ackommodera kan
ogonldkaren forskriva glasdgon eller kontaktlinser.
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Ogat fungerar som en kamera dir linsen #r objektivet. Nir
ljusstrélar skickas in i 6gat fokuseras de i en punkt, vilket ger en
skarp bild om linsen fungerar som den ska.

— Hur bra vi upplever att vi ser beror pa linsens funktion, men
ocksé pa hjiarnans formaga att tolka synintrycken, sager Alf
Nystrom.

Synutveckling

Synutvecklingen, hjédrnans formaga att tolka vad 6gat ser, pagar
fram till atta-nioarsaldern. Om synen pa bada 6gonen ar paverkade
hos ett barn upptécker fordldrarna ofta att barnet ser daligt. Men det
ar svérare att upptdcka om barnet ser daligt pa ena ogat, eftersom
barnet da beter sig som vanligt. Detta kan dock enkelt testas genom
att man haller for ett 6ga 1 taget. Om barnet upplever ett 6ga som
daligt slutar hen att trdna det 6gat och synen sjunker. Detta kallar
man for amblyopi. Amblyopi motverkar man genom att korrigera
eventuella brytningsfel med glasdgon, samt genom att vid behov
sétta en lapp for det béttre 6gat och pé sé sitt fa barnet att trina
dven det sdmre Ogat.

Det ar viktigt att smd barn med nedsatt syn far hjélp att se bra for
att maximera forutsittningarna for synens utveckling pa bada
ogonen. Det minskar risken for att man ska se daligt som vuxen,
ndr synen inte langre kan trdnas upp.

En 6gonlédkare kan undersdka huruvida en lins flyttat pa sig. Hos
personer med Marfans syndrom kan det se ut som om det darrar 1
ogonen ndr linsen ar 16s. Det dr regnbagshinnan, iris, som darrar.

— Detta ska inte forvéxlas med nystagmus, dgondarr, di 6gat slar
som ndr vi tittar ut genom ett tagfonster. Hos personer med Marfans
syndrom kan linsen vara nagot mindre stabil eftersom
upphéngningstrddarna &r lite svagare. Det gor att det kan se ut som
att den ’skvalpar omkring’, sdger Alf Nystrom.

I det normala 6gat blir trddarna och muskeln 1 6gat inte sdimre med
tiden, dock blir linsen stelare. Darfor behdver man lasglas nir man
blir dldre och inte langre kan fokusera pa ndra hall. Barn med
Marfans syndrom kan ibland kompensera for délig forméga att
fokusera, genom att istillet utnyttja att delar av linsen (som normalt
inte hamnar 1 pupillen) har en annan brytning och ddrmed fungerar
pa ett annat avstind.

Vad hiinder om linsen flyttat sig?
Om det visar sig att linsen ar luxerad och alltsa flyttats ur sin
position, kan 6gonldkaren forskriva glasdgon och/eller trdning mot
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synsvaghet (amblyopi). Ibland 6vervégs dven operation.

— Kirurgi dr dock inte aktuellt for alla — s& linge barnet utvecklar
sin syn dr det oftast béttre att 14ta linsen vara och korrigera
eventuella brytningsfel med kontaktlinser eller glasogon. Eftersom
Ogat hos ett barn vaxer dndrar det sig ocksa brytningsmassigt med
tiden. Brytningen ska f6lja med tillvéxten av 6gat sé att vi fortsétter
att se skarpt, sdger Alf Nystrom.

Om operation d4ndd bedoms som nddvéndig kan linsen erséttas med
en plastlins. Ingreppet liknar det som genomfors ndr man opererar
gré starr. Styrkan pé den inopererade linsen anpassas pa vuxna till
ogats storlek, men hos ett barn vars 6ga vixer skulle det innebéra
att barnet blir kraftigt nirsynt nir 6gat vuxit fardigt. Normalt &r
darfor att man gor 6gat 6versynt sd att barnet blir normalsynt eller
latt ndrsynt som vuxen. Darfor vintar man gérna med operationen
sé linge det gdr sd att man inte behdver byta ut linsen. Ju fler
operationer, desto storre risk for andra komplikationer.

— Det dr inte ovanligt att barn som fatt en konstgjord lins drabbas
av efterstarr och behover opereras igen, sdger Alf Nystrom.

Nithinneavlossning

Ibland vid Marfans syndrom véxer 6gat mer én vad det normalt
skulle ha gjort. Nédthinnan som bestar av nervceller kan inte folja
med i denna tillvéxt utan tdnjs istéllet ut. Detta kan i nagra fall leda
till ndthinneavlossning. Resultatet upplevs som en svart rullgardin i
Ogat. Det vanligaste dr att ndthinnan lossnar upptill.

— Nathinnan forsorjs av egna kérl och klarar att vara 16s under en
tid. Men ju ldngre tid som gér, desto svérare dr det att fa tillbaka
funktionen igen nir man opererar. Symtom pa néithinneavlossning
ska man darfor alltid vara lite extra uppmarksam pa.

Fragor till Alf Nystrom

Récker det att ga till en optiker med sitt barn med Marfans
syndrom?

— Nej, det gor det inte. Barn med Marfans syndrom ska undersdkas
av 0gonldkare.

Vad dr kopplingen mellan Marfans syndrom och gron starr?
— Om linsen ror sig, vilket dr vanligt vid detta tillstdnd, okar risken

for tryckfordandring i 6gat. Det medfor en nagot dkad risk for gron
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starr.

Viar son har ljusbld égonvitor, vad beror det pa?

— Det betyder oftast att senhinnan &r lite tunnare dn vanligt, vilket
ar ofarligt. Detta forekommer dock hos manga andra ocksé, bade
friska personer och personer med exempelvis reumatism eller
annan inflammatorisk sjukdom.

| Pontus och Almas familj har tva av fem barn Marfans syndrom

Nér Markus och Anna véntade sitt forsta barn visste de att risken att
barnet skulle 4rva Markus sjukdom var 50 procent. De kidnde ocksa
till mojligheten att genom fosterdiagnostik ta reda p4 om barnet
arvt sjukdomen eller inte.

— Men eftersom vi visste att vi inte ville géra en abort oavsett, s
fanns det ingen mening med en sadan kontroll, sdger Anna.

Elin foddes och visade sig vara frisk, liksom lillasyster Selma som
kom ett drygt ar senare. Men nér forsta sonen, Pontus, kom markte
fordldrarna direkt efter forlossningen att han var annorlunda i
kroppen én hans syskon hade varit. Vid tre ménaders alder fick han
diagnosen Marfans syndrom.

Aven det fjirde barnet i familjen, Alma, drvde sjukdomen. Hon var
ovanligt lang redan vid fodseln, 57 centimeter, och fick ocksé sin
diagnos vid tre manaders alder. Bdda fick diagnosen faststélld
genom ett gentest som matchades med Markus blodprov som fanns
sparat sedan det forsta barnet var pa vag.

— Det kéindes inte s& dramatiskt just dé att barnen fick diagnosen.
Men i perioder nér jag haft ont eller kdnt mig deppig har det varit
extra tufft att veta att samma sak vintar mina barn, sdger Markus.

Han och hans familjemedlemmar med sjukdomen har upplevt att de
sluppit flera av de symtom som kan forekomma vid syndromet.
Ingen har fatt lungkollaps eller linsluxation. I den hér familjen &r
det kérlpaverkan och vissa ledbesvér som varit de tydligaste
tecknen.

— Vi kéinner oss lyckligt lottade i det. Samtidigt &r ju det hdar med
risken for aortadissektion nagot vildigt allvarligt, sdger Markus.
Anna tror att hon och Markus med tiden kommer oroa sig mer for
att &ven Pontus och Alma ska drabbas av aortadissektion. De vet att
det dr ovanligt 1 s& laga aldrar som de 4r i nu. Dessutom tycker de
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att de har bra koll pa aortans storlek hos bade Pontus och Alma,
tack vare kontroller pd sjukhuset var femte méanad. Alma ligger till
och med i det nedre spannet av normala métt. Med i bakhuvudet
finns dock vetskapen om att Markus fick sin andra dissektion bara
en manad efter att han blivit ”okejad” pé den arliga kontrollen. Da
sag allt bra ut.

— Vad giller barnen dr vi mer uppméarksamma pa om de far ont i
brostkorgen eller ryggen, én vi dr med deras syskon. Det ér ju
naturligt, sdger Anna.

Pontus och Alma har vissa restriktioner i vad de far gora och inte.
Kontaktsporter av olika slag stér till exempel med pa nej-listan pa
grund av att all bindvév i kroppen ér forsvagad.

Ortopedi vid MFS och LDS

— Hos barn ir tillvixtzonerna i skelettet fortfarande 6ppna. Det
gor att det dr mojligt att bromsa lingdtillvixten hos unga med
Marfans syndrom genom Kirurgi.

Det siiger Ann-Charlott Soderpalm, som iir ortoped och
overlikare pa Ostra sjukhuset i Goteborg.

Ortopedi handlar om det som ror muskler, leder och skelett, det vill
sdga rorelseapparaten.

— I ortopedisk bemérkelse dr man barn sa lédnge tillvéixtzonerna
dnnu inte slutit sig. Det gor de vanligtvis ndgon ging under
tonaren, sdger Ann-Charlotte S6derpalm.

Tillvéxtzoner sitter exempelvis i dnden av varje rérben.
Tillsammans med tillvixthormoner gor de att skelettet vixer pé
langden.

— Men skelettet viaxer inte bara pa lingden utan ocksa pa bredden
genom en aktiv benhinna som sitter runt skelettet. Det innebdr att vi
under livet far en bredare benstomme, sa Ann-Charlott S6derpalm.

Vid Marfans syndrom noteras en mutation i den gen som ser till att
proteinet fibrillin produceras. Fibrillin &r viktigt for de mekaniska
egenskaperna 1 bindvéven, 1 till exempel ledband och ligament som
omger lederna. Mutationen innebér att dessa egenskaper forandras
och bindvidven blir mer tdjbar, vilket i sin tur kan leda till en
overrdrlighet 1 diverse leder, till exempel 1 fotter och knén.

Mutationen ger ocksd extra mycket tillviaxtfaktorer. Det gor att
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tillvéxten dr storre dn 1 normalfallet.

— Gér langdtillvaxten vildigt fort hinner bencellerna i benhinnan
inte riktigt med. Det leder till att benet inte blir motsvarande brett,
utan lite tunnare 1 forhéllande till sin l&ingd och ddrmed ocksa
skorare under vissa faser av den kraftiga tillvixten. Detta leder till
att man littare kan bryta benet, sdger Ann-Charlott Séderpalm.

Vid MFS och LDS upptriader symtom i tre organsystem: skelettet,
ogonen och hjérta-kirlsystemet. Ortopediska karakteristika for
MES ir bland annat foljande:

e Langvuxenhet

e Langa och smala fingrar

e Lénga och tunna ben/extremiteter
e Brostkorgsdeformiteter

e Skolios/Ryggdeformitet

e Overrdrlighet

e Plattfothet

Ortopediska karakteristika for LDS ar:

e Klumpfot

e Overrorlighet

e Plattfothet

e Skolios

e Kotmissbildningar

Gér det att stoppa tillvixten?

Att vara kortvixt eller ldngvéxt dr egentligen en subjektiv
upplevelse. Om en person berdknas bli véldigt lang jamfort med
andra vill hen ibland bromsa tillvixten. Det kan gbras medan det
fortfarande finns tillvixt kvar.

— Det gar att pad medicinsk vidg (med hjédlp av hormoner) péaverka
tillvixten, men det dr inte dnskvért eftersom det kan ge andra
effekter, sdsom 6kad cancerrisk. Istéllet blir det ofta en ortopedisk
fraga, da operation kan bli aktuell, sdger Ann-Charlott S6derpalm.

Den 6kade lidngdtillvixten vid Marfans syndrom kan 1 viss mén
stoppas med en operation av tillvixtzonerna i1 de nedre
extremiteterna. Operationen sker vid knédna.

— Vi borrar hela vigen igenom benet i tillvixtzonerna runt knéina
och skapar oreda bland tillvéxtcellerna dir. Andra metoder ar att
satta klamrar over tillvixtzonen for att hindra tillvaxten.

Dokumentation nr 558 © Agrenska 2018



Marfans syndrom och Loeys-Dietz syndrom

Overrérlighet kan vara ett stort problem och ge upphov till virk hos
personer med MFS. Ofta &r det fotterna som drabbas vérst. Det dr
sarskilt besvarligt eftersom hela kroppsvikten vilar pa dem.
Overrdrligheten kan ge plattfothet s att personen néstan gér pa
insidan av sina fotter medan bakfoten (hdlbenet) gar ét sidan.
Miénga sidana felstéllningar gar att korrigera med inldgg och bra
skor. Nagon gang blir det aktuellt med operation.

— Vid plattfothet kan man med en operation till exempel dela
hédlbenet och skjuta det inat sa att det hamnar 1 en béttre position,
med bittre belastningsyta att st pa. Ibland kan lederna i foten
behdva stelopereras. Att strama upp ledband eller senor i foten
racker inte, eftersom de bara tojer ut sig igen, sa Ann-Charlott
Soderpalm.

Klumpfot

En del barn med MFS eller LDS kan ha klumpfot, PEVA.

— Vi kan gora mycket med muskler, senor och skelett for att fa
foten rak sd att den belastas pa rétt sitt. Obehandlad PEVA
forvérras ofta med tiden och kan orsaka smérta och andra problem.

Hiilften far skolios

Skolios dr en ryggradskrokning som drabbar drygt hélften av alla
med Marfans syndrom. Skolios kan vara funktionell eller
strukturell. Funktionell skolios dr hallningsbetingad och kan till
exempel bero pd benldngdsskillnad eller smarttillstand (exempelvis
diskbréick). Vid Marfans syndrom ar det vanligt med strukturell
skolios, som kan ge felstédllningar 1 bade brdstrygg och ldndrygg.
— Viundersoker alltid vad skoliosen beror pa. Den kan orsakas av
en missbildning 1 kotorna. De ska vara fyrkantiga, men om det
finns en halv-kota blir ryggen krokig. Kotorna kan ocksa vara
sammanvuxna. Den vanligaste strukturella skoliosen 4r den sé
kallade idiopatiska. D4 ér orsaken okénd, sdger Ann-Charlott
Soderpalm.

Vid skolios undersoks rorligheten, benens ldngd och huruvida
ryggen dr i balans. Rotationen i ryggen mits med en skoliometer.
Mitningarna kompletteras med slatrontgen for att se hur kotorna
ser ut och for att mata vinklar.

— De flesta med Marfans syndrom har sma ryggradskrokningar,
som sillan behdver ndgon behandling. Smé kurvor dkar véldigt
langsamt. En stor kurva dédremot f6ljs upp eftersom det finns en
risk att den ska bli vdrre med tiden.
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Personer med Marfans syndrom och skolios skiljer sig fran andra
skoliospatienter. Skolios hos en person med Marfans syndrom
kraver ofta kirurgisk atgérd pé fler nivaer i ryggen, och det ar
vanligare att man behdver operera om dessa patienter eftersom
resultatet inte alltid blir varaktigt.

Skoliosvinklar pa 30-40 grader behandlas vanligtvis med korsett,
men det &r ofta inte en effektiv metod vid Marfans syndrom. Vid
stora vinklar overvdgs operation. Vid Marfans syndrom é&r det
vanligast att ryggen stabiliseras pa flera nivaer fran backenet och

uppat.

En del patienter med MFS och LDS har en vidgning av durasdcken
1 nedre delen av ryggen. Detta kan orsaka smérta och neurologiska
symtom sdsom muskelsvaghet och kidnselstorning.

Fragor till Ann-Charlotte Soderpalm

Hur ofta ska man kontrollera ryggen?

— Det beror lite pa alder. Om man upptacker en sned rygg redan i
bebisstadiet ar det vanligt att géra en ny kontroll i tvaarsaldern.

| fjarde klass kontrolleras man inom skolhalsovarden och det ar dar
de flesta ryggar med skolios upptacks. Da remitteras barnen till
ortoped. Fran tio ars alder och fram till fardig tillvéxt tittar
ortopeden sedan pa barnet ungefar tva ganger om aret. I vissa fall
ar det aktuellt med kontroller aven nar man ar fardigvuxen.

Min sons ena ben &r tva centimeter langre &n det andra. Vad kan
vi gora at det?

— I allménhet har man inte bekymmer av tva centimeters skillnad.
Men om personen dnda upplever besvér kan man gé in och gora en
slutning av tillvixtzonen i det langre benet. Viktigt dr da att gora
det nér individen ir sd nira fairdigvuxen som mojligt, eftersom det
annars finns risk att det andra benet sedan vixer om och blir langre.
Vi har bra tabeller for att rdkna ut detta, men det kan dnda vara
klurigt.

Gar det att gora ett liknande ingrepp pd armarna, for att
begrinsa deras lingdtillviixt?

— Teoretiskt sett gar det att paverka lingden 1 armarna pa samma
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vis, men eftersom mekaniken 1 underarm och armbége ar komplex,
ar det svart att utfora dessa ingrepp utan att riskera en forsdmring
av rorlighet och funktion. Dirfor gor man inte dessa ingrepp pé
ovre extremitet enbart pa grund av att man vill minska
langdtillvéxt.

Min dotter har fitt lite krokta tar eftersom fotterna vuxit
snabbare dn vad senorna hingt med pd. Gor man ndgot dt det pa
sikt?

— Tarna stricks 1 forsta hand ut med inldgg. Om det inte fungerar
och personen har mycket ont av att tarna ar krokta, och till exempel
far sdr, kan man till exempel steloperera de sma lederna i tarna
vilket gér dem raka. Man kan ocksé forlinga senorna pa undersidan
som dr strama och héller tdrna krokta.

Ar det en nackdel for barn med Marfans syndrom att gi barfota?
— Som regel dr det inte farligt att gé barfota, men en del far mer ont
da. Far man ont om man ska ga en lang promenad ar det béttre att
ha skor med inlégg pé sig. Manga ortoser motverkar att ndgot véixer
fel eller drar sig at ena hallet. Inlégg 1 skorna motverkar inte tillvaxt
pa det sittet utan syftar till att gora det bekvamt, till exempel att
minska smarta.

lite olika symtom

Pontus har tagit medicin som reglerar blodtrycket, betablockeraren
Metoprolol, sedan han var tre ar. Det 4r samma medicin som hans
pappa Markus tar. Bada blir trétta av den, vilket paverkar vardagen.
For Pontus leder trottheten ocksa till humorsvingningar.

— Vi skulle egentligen behova hdjda dosen nu eftersom han blivit
dldre, men da blev paverkan pa humoret s stor att det inte gick,
sdger Anna.

Pontus har ocksa besvér med sin plattfothet. Om han gar utan
inldgg i skorna far han ont 1 knén och hofter. Nar han var fem ar
sprang han omkring barfota 1 en idrottssal och kunde sedan knappt
gd pa flera dagar.

Alma har inte problem med lederna. Aven hon ir plattfotad men
har inte ont av det. For att korrigera korsbett och hogt gomvalv har
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hon sedan ett ar tillbaka en tandstillning.

— Alma &r ldngre for sin &lder dn vad Pontus dr. Vi har diskuterat att
bromsa tillvixten for hennes del, eftersom det kan vara svart att
hitta bra kldder. Det kinns ocksa lite mer stigmatiserande att vara
ovanligt lang som tjej, 4n det &r att vara det som kille, siger Anna.

— Fysisk aktivitet ér all sorts rorelse. Det kan vara att g till
bussen, cykla, stida, leka eller att aktivt trana. Personer med
Marfans syndrom eller Loeys-Dietz syndrom méir precis som
alla andra bra av att rora pa sig, men kan behéva anpassa
traningsformen efter sina forutsittningar.

Det siiger Magnus Aspdahl som ér fysioterapeut vid Karolinska
universitetssjukhuset och Astrid Lindgrens barnsjukhus i
Stockholm.

Det finns ménga goda hidlsoeffekter av fysisk rorelse. Bland annat
kan kérlfunktion, fettmetabolism, hormonnivéer, sémn, kognition
och generell livskvalitet forbéttras. Aven bindviyv, brosk och skelett
paverkas positivt av rorelse.

— Tréning &r ocksd bra for blodtrycket. Fascinerande nog sénks
blodtrycket hos den som har for hogt, medan det hdjs hos den som
har for lagt blodtryck fran borjan, sdger Magnus Aspdahl.

Vad siger forskningen?

En studie av 28 barn undersokte aspekter av stillasittande. Barnen
fick dricka en sockerlosning och dérefter sitta stilla i tre timmar. En
grupp fick ta en paus fOr att réra pa sig en gang i1 halvtimmen.
Studien visade att insulinnivéerna var ldgre hos barnen i gruppen
som fick rora pa sig regelbundet, trots att pauserna var korta.

Traning har ocksa effekter for hjdrna och kognition. En studie
undersdkte monstrande min fodda mellan 1970 och 1986.

— Den visade ett tydligt samband mellan hur bra kondition ménnen
hade och hur de presterade i intelligenstestet. Det gillde dessutom
alla olika typer av intelligens som testades, sdger Magnus Aspdahl.
I en studie av skolelever noterades att de som trinade presterade
battre 1 bdde svenska, matematik och engelska, trots att de inte fick
mer undervisning i dessa &mnen.

Dokumentation nr 558 © Agrenska 2018

21



Marfans syndrom och Loeys-Dietz syndrom

— Personer som tranar forbattrar ocksé sina exekutiva formdgor,
vilket innebdr att de &r béttre pd saker som att planera och kunna gi
fran tanke till handling.

Vad hédnder den som inte ror pa sig?

Andra sidan av samma mynt dr de skador som kan uppsté hos dem
som inte ror tillrackligt pa sig. Var tionde dodsfall i véarlden beror
pa stillasittande.

— Unga mén i Sverige sitter mer &dn 80-aringar, vissa mer &n tio
timmar per dag. Kvinnor ror pa sig nagot mer. Den som sitter stilla
1 tta timmar borde rora pa sig minst en timme per dag for att viga
upp riskerna, sdger Magnus Aspdahl.

Genom att rora pa sig minskar risken for en lang rad sjukdomar och
sjukdomstillstand.

Vad rekommenderas?

Man kan utnyttja rorelsens fordelar bland annat genom att infora
regelbunden fysisk aktivitet under skoldagen. Det kan ocksé vara
bra att testa fysisk rorelse innan eller samtidigt som barnet ska lira
sig ndgot som hen upplever som svart.

For barn under 5 4r rekommenderas inte ndgon sérskild #id {or
rorelse varje dag, men det dr bra att generellt uppmuntra till
aktivitet i samband med utforskande av omvérlden. Det kan till
exempel vara att leka, krypa, ga, dansa, springa, kléttra och
balansera.

Barn med funktionsnedséttning ska vara s fysiskt aktiva som deras
personliga forutsdttningar medger. Det innebér ocksa att
omgivningen ska anpassas for att underlitta fysisk aktivitet for
dem!

Rorelse for personer med Marfans syndrom

Personer med Marfans syndrom kan vara verrorliga i vissa leder
och samtidigt stela i andra. En del far smirta av vissa typer av
belastning, och upplever en storre trotthet dn andra.

— Bindvdven i muskler och ligament dr extra mjuk och tojbar vilket
innebér pdfrestningar for kroppen. Fotterna kan vara mjuka och
fotlederna svaga vilket kan orsaka smérta och ge balanssvarigheter,
sdger Magnus Aspdahl.

Skolios (sned rygg) ér ocksa ett vanligt symtom vid Marfans
syndrom, liksom kyfos (da 6vre delen av ryggraden buktar framaét).
— Nagot jag ocksa stoter pa hos patienter med Marfans syndrom ar
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acetabulum protusio, dér ledskalen 1 hoften kollapsar och larbenets
ledkula trycks in. Det leder till stela hoftleder, smérta och nedsatt
funktion. Det &r bra att vara uppmérksam pa om barnen upplever
stelhet 1 hofterna.

Hjérta och kirlsystem paverkas ocksa vid Marfans syndrom. Det
finns risk for mitralklaffsprolaps, aortaforstoring och
aortadissektion (att aortan brister). For barn med medfodda hjartfel
rekommenderas alltid fysisk aktivitet pa grund av hélsoeffekterna,
men det kan finnas begransningar for att minska risken att
belastningen blir for hard. Barn med medfodda hjértfel kan ocksa
bli trottare dn andra. Det géller da att spara pa energin sé att den
racker till rétt” saker.

— Ett tips &r att genomfora kravldsa och roliga aktiviteter for att
trdna upp kondition och motorik. Det kan vara att dansa eller
simma (1 vuxens séllskap), eller ndgot annat barnet tycker dr roligt.
Det ér bra for personer med hjirtpadverkan att planera veckans
aktiviteter 1 forvig. Pa sa vis kan man ldgga en lugnare dag efter en
dag med fysiskt anstringande aktiviteter, vilket &r bra dé extra
trotthet kan uppsté. Ibland leder tréttheten till humorsvangningar
eller "utbrott” — ett sitt for kroppen att halla sig vaken trots
trottheten.

Rekommendationer for personer med Marfans syndrom
Personer med MFS eller liknande tillstdnd rekommenderas att
undvika aktiviteter med plotsliga och hart belastande moment, som
exempelvis langdhopp. De bor ocksa undvika traningsformer dar
man spanner sig kraftigt, eftersom det 6kar blodtrycket snabbt.
Vissa idrotter dr bade konditionsmissigt tuffa och innehaller
dessutom tunga statiska belastningar for kroppen. Sadana sporter ar
bra att undvika. Men det finns en méngd aktiviteter som kan
fungera vil for personer med Marfans syndrom eller liknande
tillstand.

— Vid alla aktiviteter som dr pulshdjande géller det att inte trdna
med for hog intensitet, och vid lagsporter dr det viktigt att undvika
kollisioner, siger Magnus Aspdahl.

e Tillatna” aktiviteter dr exempelvis golf, bowling, dubbel-
tennis, skytte, enklare vandring, motionscykel och l6pning
pd lopband.

e Sporter som kan utdvas, men med viss forsiktighet, ar
exempelvis cykling, fotboll, basket, utomhuslopning, singel-
tennis, ridning och simning.
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e Idrotter/aktiviteter som avrads ifrén dr exempelvis
tyngdlyfining, brottning, body building, ishockey,
bergsklittring, dykning och surfing.

Det &r bra att skapa rutiner och struktur kring rorelse.
Vardagsmotion dr bra, och nér det géller organiserad traning kan
man tinka pa att anpassa trdningen efter sina egna forutséttningar.
— Vad giller konditionstréning ska en person med Marfans syndrom
ligga pd max 70 procent av sin maxpuls, och alltsé inte belasta sig
s& hart hen kan, siger Magnus Aspdahl.

Faktorer som maste tas hiansyn till dr ork och vad personen tycker
ar roligt.

— Se ocksa gérna till sé att det inte dr onddigt manga moment 1
vigen for att komma ivig till aktiviteten.

Fragor till Magnus Aspdahl

Gar det att minska skolios i ryggen med hjilp av trining?

— Jag Onskar att jag kunde siga ett klart ja, men det 4r ganska svért
att tréina s att skoliosen minskar. Det finns studier som visat att
man kunnat minska krokningen nagot genom traning, men da har
det krivts ganska mycket trining for ganska litet positivt resultat.
Déremot kan man forebygga en forsdmring av skoliosen genom att
rora pa sig! Det kan vara vél sa viktigt.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Pedagogik vid sillsynta funktionsnedséttningar bygger pa
specifik kunskap om diagnosen, samt information om barnets
egna forutsittningar och behov. Barnteamet pi Agrenska har
bred kompetens och stor erfarenhet av barn med olika
sjukdomar och syndrom.

— Vi dr noga med att anpassa innehallet sa att
forutsittningarna for barnen blir sa bra som mdojligt under
vistelsen, siger Gustaf Nylén som arbetar i barnteamet pa
Agrenska.
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Barn som har Marfans eller Loeys-Dietz syndrom har olika
kombinationer av symtom som forekommer i varierande
svérighetsgrad. Dérfor ér det viktigt att alltid se till varje individs
behov. Med detta som utgédngspunkt utformas programmet for
barnen och ungdomarna under veckan.

Personalen ldser information om diagnosen och samtalar med
fordldrarna om barnens behov och intressen. Information hiimtas
dven in fran barnens forskolor och skolor. Dérefter planeras
veckans aktiviteter for barnen.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska ir att barnen
ska kinna sig delaktiga. Det pedagogiska arbetet utgar fran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och hdlsa. Det & WHO:s begreppsram for att beskriva hilsa och
funktionsnedsittning. Modellen tar hdnsyn till kroppsliga och
omgivande faktorer och dess dynamiska samspel. Med det avses
barnets egen fysiska forméiga, men ocksd omgivning i form av
attityder, sociala ssmmanhang och den fysiska miljon.

Samtliga dr lika viktiga for hur det gér att paverka och genomfora
olika aktiviteter och hur delaktig barnet kan kédnna sig.

Eftersom en funktionsnedsittning ofta ar bestaende, blir de
omgivande faktorerna — som ofta gér att anpassa — extra viktiga.

— Ansvaret for att kompensera for funktionsnedséttningarna vilar
till stor del p4 omgivningen. Barnet méste fa tillgéng till sina
resurser och inspireras till att anvdnda dem sé optimalt som mojligt.

Allménna mél

Under familjevistelsen vill Agrenskas personal skapa en miljo for
barnen dér de kédnner sig trygga och trivs. Personalen har
forkunskap om barnens diagnos och kan darfor erbjuda anpassade
aktiviteter. Det som ir unikt for Agrenska #r att barnen och deras
familjer fir mojlighet att traffa andra familjer 1 liknande i situation,
som kan bidra till kunskap och insikt om diagnosen.

— Foridldrarna har ofta mycket kunskap med sig, och tankar kring
att vara annorlunda. Hér far familjerna, barnen och syskonen
mojlighet att dela sina fragestédllningar med varandra, sidger Gustaf
Nylén.

Barnen brukar dven triffa likare och far mojlighet att stélla sina
egna fradgor om sjukdomen. Det &r viktigt att bade barn och syskon
far information om den aktuella diagnosen och vad den innebér, pa
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sina egna villkor och pa en niva som &r anpassad for dem.

De yngre barnen far besok av Harry, en docka som dr med pé alla
familjevistelser. Han har samma syndrom eller sjukdom som
barnen och det brukar vara létt for honom att tillsammans med
barnen och en pedagog 6ppna upp ett samtal om diagnosen.

— Vi inleder varje morgon med en samling dir vi talar om vad vi
gjort dagen innan och vad som kommer att hinda under dagen som
véntar. Att barnen far triffa varandra och utbyta erfarenheter och
tankar dr kirnan i verksamheten.

Specifika mal

Aktiviteterna som anordnas under veckan dr utformade for att
skapa tillfallen for samtal, dir barnen kan reflektera kring
diagnosen och dess konsekvenser tillsammans. Det skapar
mojligheter fOr en stdrkt sjdilvkdnsla.

— Samarbetsovningar av olika slag ar bra for att uppna konstruktiva
utbyten som stirker bade gruppen och individerna. Nér barnen
kénner sig trygga och bekvdma med varandra &r det ocksd ldtt for
dem att 6ppna sig om sddant de kanske inte pratar sa ofta om i
vardagen, sdger Gustaf Nylén.

For att minska konsekvenserna av synnedsdttningar anvinds en
strukturerad miljo och anpassad ljusséttning. Sma atgérder kan gora
stor skillnad, ndgon kanske exempelvis behdver sitta vind mot en
vigg for att inte fa for mycket ljusintryck fran fonstret.

For att frdmja fysisk aktivitet ordnas roliga och vil anpassade
aktiviteter, ofta med naturliga pauser som ger tillfdlle for vila da
manga med MFS eller LDS litt blir trotta. Personalen anvénder
barnens personliga hjdlpmedel och viljer aktiviteter som minimerar
risken for vark.

Linktips:

— logopedeniskolan.blogspot.se

— skoldatatek.se/verktyg/appar

— skolappar.nu, appar kopplat till det Centrala innehdllet i Lgr 11
— appstod.se, samlingsplats for appar som stéd

— mathforest.com, ldg/mellan, vilj nivad

— mfd.se, myndigheten for delaktighet

— hattenforlag.se teckendockor, bocker, spel och musik med tecken
— ritadetecken.se, program med tecken, kan laddas ner som app

— varsam.se, hjdlpmedel och trdining
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— komikapp.se, material och inredning

— nyponforlag.se, sprdkstimulerande material

— abcleksaker.se, fina, roliga och pedagogiska leksaker

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

Syskon till barn med funktionsnedsittning behover kunskap,
nigon som lyssnar pa dem och mdjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning p4 omradet och
erfarenheter frin Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har 1 livet.
Den ér ofta livets ldngsta och innehaller ndstan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kdnner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vélja bort den utan
maste hitta ett sitt att forhalla sig till den, sdger Samuel Holgersson
som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristfédllig kunskap om sin
brors/systers diagnos och fordldrarna overskattar ofta hur
mycket de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.

e Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behdva prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen fordndras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Syskon maste fa mojlighet att stilla sina egna frdgor angéende
systerns eller broderns funktionsnedsédttning.

— Informationen gar ofta via fordldrarna, men vér erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med
sina fordldrar om, sdger Samuel Holgersson.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stélla till
ndgon. En del dr rddda att funktionsnedséttningen smittar, andra har
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en kinsla av skuld och tror att de sjdlva kan ha orsakat skadan.

— En tvillingsyster till en flicka med cp-skada trodde till exempel
att hon tagit allt syre frén sin syster under fostertiden. Det hade hon
ként skuld 6ver 1 ménga ar. En annan person var 23 ar innan hon
vagade fraga sin mamma om hon kunde ha orsakat systerns
epilepsi, eftersom hon var ensam med sin syster forsta gangen hon
fick ett anfall.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekréftade, och att de behdver egen tid med fordldrarna. Detsamma
géller for fordldrarnas uppmérksambhet.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjilp. De har
ménga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva.

I nio-tiodrsdldern tér barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De
borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet 1 nigon méan &r avvikande. Barnen noterar blickar och
ibland kommentarer fran omgivningen och borjar fundera pa hur de
ska forklara for andra.

— D4 ar det bra att 1 familjen ha ett gemensamt forhdllningssétt. Det
kan vara att siga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra
att sdga nagot forenklat, som att *min bror &r extra lang’ eller "'min
syster kan skada sig om hon tar i for mycket’.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att fordldrarnas ska orka. De
funderar ocksé dver existentiella frdgor som varfor de sjélva inte
drabbades nédr deras syster eller bror gjorde det. En del kédnner
skuld Over att vara friska, eller undrar om deras barn i1 framtiden
riskerar att drabbas av sjukdomen.

Kunskap, Kéinslor och beméastrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifrdn kunskap, kinslor och
bemistrande.

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

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjdlper dem med strategier for hur de ska
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hantera frigor frin omgivningen. Nir de dker frén Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

Kdnslor hanteras genom ett oppet och tillitande klimat, dér alla ska
kénna sig bekvima med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som
grupp, da blir det littare att prata om personliga saker. Det dr
viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor utan att sitta ord pa dem.

— Om vi vuxna sédger ’det ddr behdver du inte tinka pa’ eller *oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kdnslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det &r béttre att bekréfta barnets tankar
och prata om vad kénslorna star for, sdger Samuel Holgersson.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier 1 vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sitta ord pa sadant
som kan kallas for ”daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg 6ver att man fick en bror eller syster som
inte far eller kan gora allt som man sjélv kan gora. Det kan vara bra
och logiska tankar, men om man inte far prata om dem blir de
ganska tunga att bara.

Vad séiger syskonen?

I intervjuer berittar syskon till barn med en funktionsnedséttning
att de gloms bort ibland, och far mindre uppmérksamhet dn brodern
eller systern. Ibland fragar ldrarna i skolan oftare ”hur mér din
syster?” an ”hur mér du?”, vilket kan bidra till den kénslan. Manga
oroar sig for att syskonet med diagnos ska bli retat.

— Hur mycket syskon dn kan braka hemma brukar de forsvara
varandra direkt om nagon utifran sdger nagot elakt, sdger Samuel
Holgersson.

En del tycker det ar trékigt att behdva avbryta roliga aktiviteter pa
grund av syskonets sjukdom. Manga har tankar om framtiden, om
hur det ska bli senare. Sddana saker kan ju ingen ge ndgra svar pa,
men ofta dr det béttre att fundera tillsammans med barnen an att
inte berora &mnet alls. Man kan prata om hur man hoppas att
framtiden ska bli och hur den kan bli.

For att utveckla strategier att hantera svéra kianslor kan man
identifiera kdnslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istéllet.

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lér sig tidigt att
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respektera olika ménniskor, att ta ansvar och vara sjdlvstandig,
kénna empati och forstielse, samt att satta saker i perspektiv.

— Det dr ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
ndmner manga att det dr harligt att f4 g forbi kon pa Liseberg.
Sadana smé saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och ldstips. Ddr
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestdllningar. Bland annat filmen om Ludwig som har
artrogrypos, och hans syskon Lilly och Leon. ”Alskar ni honom
mer dn mig?” undrar Lilly ndr storebror far mer uppmdrksamhet
och hjdlp av fordldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex ar, som dr storebror till Abbe,
fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjdrtfel,
och i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kéinns att ha en
bror som dr sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/

Pontus och Almas vardag paverkas inte sa mycket

Vardagslivet 1 Pontus och Almas familj pdverkas inte sd mycket av
att tre familjemedlemmar har ett syndrom. Men ibland kommer
fragor frn barnen. En av storasystrarna har till exempel haft lite
funderingar kring diagnosen, om varfor just Pontus och Alma
drabbades och nédr de kommer att behdva opereras.

— Vi fordldrar vet ganska mycket om Marfans syndrom, men det ar
vildigt virdefullt att komma till Agrenska dér dven syskonen kan
fa svar pa sina fragor om sjukdomen direkt av ldkare. Dessutom
kan det ju vara enklare att stilla en del fragor da varken de
drabbade syskonen eller vi fordldrar 4r med, sdger Markus.

Pontus har frdgat sina fordldrar om hans framtida barn riskerar att
fa sjukdomen.

Tva ganger har hela familjen akt pa sommarldger med Svenska
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Marfanforeningen.

— Det har varit vildigt viardefullt bade for oss och barnen. Var
dldsta dotter traffade en kompis som hon blev jéttendra vin med.
Och det har varit roligt for oss alla att trdffa andra familjer 1
liknande situation, sdger Anna.

Pontus kan vara arg pa sin sjukdom néar han inte far dgna sig at
kontaktsporter, som handboll. Det kan gora att han kinner sig lite
utanfor nidr kompisarna snackar om sina lag.

— Samtidigt vet vi att han tar ut sig helt om han skulle borja trdna
en saddan sport organiserat. Pa rasterna i skolan kan han dock vara
med, sdger Anna.

Hon och Markus planerar att prata mer med barnens idrottsliarare
senare, bade om ork och om risken for aortadissektion.

I Pontus klass finns fler barn med olika sjukdomar, vilket gor att
det inte blir s utpekande att just han i ndgon man &r annorlunda.

Ibland kinner pappa Markus av symtom frin aortan. Det finns dnnu
en liten bit av den som inte blivit utbytt under de operationer han
genomgdtt, och den biten har nu borjat vidga sig. Nar Pontus och
Alma hor om det blir de ocksé oroliga for egen del, 6ver hur de
kommer att paverkas av sjukdomen nér de blir éldre.

— De pratar mer med Anna om det dn de gor med mig. Jag tror att
de inte vill oroa mig eller visa att mina symtom kanske oroar dem
litegrann. Men for det mesta tror jag inte de tdnker sirskilt mycket
pa att de har ett syndrom, sédger Markus.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, girna med en barntandvérds-
specialist. Om det finns svarigheter med tal, sprak och itande
behovs dven kontakt med logoped.

Det sager overtandlikare Christina Havner och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pA Mun-H-Center i Hovis.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén.
Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvéird, munhilsa och
munmotorik hos personer med sillsynta diagnoser. Kunskapen
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sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en hogre
livskvalitet for de berorda patientgrupperna och deras anhoriga.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska triffar Mun-H-Center manga
personer med olika funktionsnedséttningar och sjukdomar. Efter
godkinnande fran forildrarna under Agrenskas familjevistelser gor
en tandlékare och en logoped en oversiktlig undersdkning och
beddmning av barnens munforhillanden. Observationerna,
tillsammans med information som fordldrarna lamnat, stélls
samman i en databas.

Kunskap om sillsynta diagnoser sprids via webbplatsen
mun-h-center.se, samt via MHC-appen och p4 Mun-H-Centers
facebooksida och youtube-kanal.

Tand- och munvérd for barn och unga med sérskilda behov
Det ir en stor fordel om den forebyggande tandvérden &r sé bra att
en god munhilsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt ar viktigt. Alla bor anvinda fluortandkram. Tandvarden
rekommenderar fordldrar att hjélpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva ganger om dagen. For att underldtta tandborstningen
tipsar Christina Havner om att st bakom barnet och anvinda den
egna kroppen som stod. Nér nya kindtdnder kommer dr det extra
noga med tandborstning av groparna pa tuggytan. De kan ocksd
forseglas med plast for att minska risken att fa hal.

Det finns ménga olika typer av hjdlpmedel som kan underlétta
munvarden. Tandvardspersonalen hjélper till att individuellt prova
ut ldmpliga hjilpmedel.

Vid 4rliga undersdkningar pa tandklinik ar det viktigt att
tandldkaren 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 f6l;jd.
Kontroll av bettutveckling, kikleder och kikmuskulatur dr ocksa
viktig att utfora, forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tinder. Ett eller tva dterbesok 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 ocksd tandkrdmer som inte
skummar sa mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
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och ungdomar med sérskilda behov ett anpassat
tandvardsomhéindertagande.

Munhiilsa vid MFS och LDS

Foljande munrelaterade symtom kan — men behéver inte —
forekomma hos personer med Marfans syndrom och Loeys-Dietz
syndom:

e Hog, smal gom.
e Korsbett och trangstéllda ténder.
o Kaikledsbesvir/kdkledsljud.

e Tandgnissling/pressning, vilket leder till tandslitage.

— Vid Loeys-Dietz syndrom é&r det ocksd vanligt med gomspalt
och/eller delad gomspene, sdger Christina Havner.

Hon uppmanar till extra uppmérksamhet pd kikledsproblem och
eventuell kontakt med en bettfysiolog, en specialisttandldkare.
Personer som &r ndgot dverrorliga 1 6vriga kroppen kan vara det
ocksé 1 kikleden. Det ligament som hiller fast disken 1 kidkleden
kan vara utténjt, vilket gor att disken kan glida fram och ligga sig
framfor leden. Det &r inte farligt, men kan orsaka ett kndppande
ljud som kan upplevas som obehagligt.

Manga barn med de hir syndromen kan gapa ovanligt stort.

— Det kan vara bra att tdnka pa vid tandldkarundersdkningar,
eftersom de kan orsaka belastningsskador om kidken belastas 1 sitt
ytterldge en langre stund, sdger Christina Havner.

Tandgnissling vanligt bland alla barn, men om tandgnisslingen
fortsétter ndr vuxentinderna kommit kan det vara bra att anvanda
en bettskena for att skydda dem, eller for att avlasta musklerna.
Bettskenor finns i flera olika typer.

Att tinka pa for barn med MFS och LDS:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom.

e Forbered girna barnet pd tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pd lokalerna, pa tandldkaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvéndbara bilder finns pa bildstod.se, och
kom-hit.se)

e Tal- och kommunikationstridning dr ofta motiverad. En del
barn behdver ocksé dt- och svéljtraning hos logoped.
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e Vissa mediciner kan ge muntorrhet, vilket 6kar risken for
karies.

Munmotorik vid Marfans syndrom

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner, som att prata, édta
och kontrollera saliven. Hos barn som har motoriska svérigheter &r
ofta &ven munmotoriken paverkad, sdger logoped Lisa Bengtsson.

I Mun-H-Centers databas finns 42 personer med Marfans syndrom,
mellan 5 och 60 ar, beskrivna. Négra av dem hade ett
svarforstaeligt tal, och ett fatal hade problem med nedsatt
salivkontroll. De allra flesta hade dock inga sddana besvir.

Hos barnen som observerats under den hér familjevistelsen har
personalen pa Mun-H-Center sett en god oralmotorisk forméga.
Négra barn har vissa besvir vid dtande: en del ar selektiva med vad
de dter eller har problem med bristande aptit, alternativt 14gt driv 1
dtandet. Nadgon har rapporterat bit- eller sugovanor.

— Har man svart att dta dr det viktigt att se till varfor. Det kan ha
ménga olika orsaker. Ibland finns en uppenbar orsak, men ofta gor
det inte det, sdger Lisa Bengtsson.

Eftersom é&tsvarigheter ofta inte har en enskild orsak behovs ett
multiprofessionellt omhéndertagande och en anpassad behandling.
Behandlingen kan vara medicinsk (till exempel mot reflux eller
forstoppning), kompensatorisk (som anpassad kost eller hjdlpmedel
for att sitta stabilt), eller sa kan den forbattra funktionen, till
exempel genom sensomotorisk traning for att stimulera
dtutvecklingen. Psykologisk stdttning kan ocksa behovas, bade for
barn och foréldrar.

Vad gér logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsférmdga, sug-tugg- och
svdaljformdga och munmotorisk formdga hos barnet.

— Det dr viktigt att veta att alla barn har rétt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska aldrig ndja sig med
forklaringen att svarigheterna *ingar i sjukdomen’, sdger Lisa
Bengtsson.

Logopeden kan ocksa ge rdd angaende matning och &dtande,
beddma hur barnet bést trdnar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk trdning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen
kan vara att minska salivldckage, forbéttra dtandet samt vid behov
oka eller minska kanslighet i munnen.
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Som forédlder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. D4 kan man be t.ex. habiliteringen
att samordna kontakten mellan tandlékare och logoped. P4 manga
orter finns oralmotoriskt team eller nutritionsteam knutna till t.ex.
logopedmottagningen.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skriften ”Uppleva med munnen”. Den gar att
bestalla via Mun-H-Centers webplats:

mun-h-center.se

Samhallets ovriga stod

Cecilia Stocks ir socionom och arbetar pa Agrenska, bland
annat med planeringen av familjevistelser. Hon informerar om
vilket stod som finns att fa for personer med
funktionsnedsiittning, utover det stod Forsikringskassan
erbjuder.

Samhéllets Gvriga stod utgar bland annat ifran tva lagar; LSS
(Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade) och
Socialtjanstlagen, SoL.

LSS ger stdd for insatser och sdrskild service for personer...

1) ...med utvecklingsstdrning, autism eller autismliknande
tillstand.

2) ...med betydande eller bestaende begdvningsmassigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom

3) ...med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de é&r stora och fororsakar betydande
svarigheter i den dagliga livsforingen och darmed ett
omfattande behov av stdd eller service.

Om man bedéms ingd i ndgon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser som ingar i LSS. Héar
ar nagra av dem:
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Ledsagarservice

En ledsagare hjdlper till med kontakter i samhéllet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nér
funktionsnedséttningen inte dr alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begéras per tillfdlle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stod, en medménniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver inte rapportera om vad
man gjort till ndAgon myndighet.

Hit kan man viinda sig for att fa hjilp med stéodinsatser

e Habilitering / kurator.

e LSS-handlaggare.

e Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhorigstodjare i kommunen.

e Brukarstodcenter.

e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

En patientlag fran 2015 stérker patientens stillning inom
sjukvérden. Patienter har bland annat ritt att védlja 6ppenvérd 1
andra landsting, och ska vid behov ldttare kunna fa en ny medicinsk
bedomning.

Kommun och landsting dr skyldiga att vid behov uppritta en
samordnad individuell plan (SIP), enligt bade socialtjanstlagen och
hilso- och sjukvérdslagen. Det gors exempelvis nidr samordning
efterfragas, ndr det behovs kompetens fran flera verksamheter eller
ndr en person upplevt att hen ”bollats runt”.

Via den hér lanken frdn SKL finns mer information om SIP:
skl.se/halsasjukvard/kunskapsstodvardochbehandling/samordnad
individuellplansip.samordnadindividuellplan. html

Det héar galler i skolan

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Det &r rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behdvs. Skolan ska ta hansyn till elevers
olika behov och ge stdd och stimulans sa att de utvecklas sa langt
som mojligt.

Den svenska skollagen fran 2011 galler for bade offentliga och
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privata skolor, och &ven for forskolor. Skolinspektionen har
mojlighet att ge vite till eller stdnga skolor som misskéter sig.
— Rektorn eller forskolechefen ar skyldig att utreda om en elev
behdver sarskilt stod, sdger Cecilia Stocks.

Stodatgirder

Stodatgirderna till en skolelev med funktionsnedséttning kan se
olika ut och exempelvis besta av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksa fa en resursperson. I andra fall gors en
omorganisation s att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller liromedel kan rdknas som stdd.

— Vind er 1 forsta hand till forskolechef eller rektor, och tryck pé de
behov som finns. I andra hand kan man kontakta omradeschefen
eller den politiska nimnd 1 kommunen som styr skolan, séger
Cecilia Stocks.

Anpassad studieging

Nar andra stodatgarder inte ricker till &r anpassad studiegéng ett
alternativ for eleven.

Vid en anpassad studiegéng skapas ett schema som avviker fran
ovrigas timplan, amne och mél. Det &r rektorns ansvar att eleven
far en utbildning som sa langt som mojligt ar likvérdig 6vriga
elevers utbildning.

Betyg och behorighet

Idag gér betygsskalan fran A till F. Eleven maste vara godkédnd
(alltsd minst ha betyg E) i 8-12 dmnen for att komma in pa en
vanlig gymnasieskola. Nar betyg sétts ska lararen utga fran all
information som finns om elevens kunskaper.

— Det innebdér att en elev kan fa godként &ven om den inte gjort ett
visst prov.

Tips infor moten med skolan

— Som foralder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vil
infor sddana mdéten och se till att ha med berorda beslutsfattare.
Det &r bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till nér. Det 6kar chanserna att forslagen
faktiskt genomfors. Det dr ocksa viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppf6ljning av atgirderna.

Vart vander vi oss?
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Om familjen dr missndjd med nagot beslut som berdr barnet 1
skolan vénder man sig i forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nista instans dr ansvarig tjdnsteman eller ndimnd 1
kommunen. Man kan dven vinda sig till Skolverket for att fa med
information: skolverket.se

Skolverkets upplysningstjinst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

For att 6verklaga beslut om t ex skolskjuts eller atgdrdsprogram
viander man sig till Skolvidsendets dverklagandenimnd:
overklagandenamnden.se

Hjalpmedel

Hjilpmedel skrivs ut for att forbéttra eller vidmakthalla funktion
och formaga. Den kan ocksé skrivas ut att kompensera for en
nedsatt eller forlorad funktion eller formaga att klara det dagliga
livet.

— Det géller dock inte produkter som &r vanliga i hemmet, som
exempelvis en dator.

Hjilpmedel ér oftast landstingens ansvar och kraver hélso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Beslutet kan inte dverklagas.
Hjilpmedel finns pa bland annat pd habiliteringen,
hjialpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Bostadsanpassning

De som pé grund av funktionsnedséttning eller sjukdom behdver
hjdlp att anpassa sin bostad ska fa sadan hjdlp om de har lakarintyg
samt intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Med hjilp av ett
bostadsanpassningsbidrag kan man gora de anpassningar som &r
nddvindiga for att det dagliga livet ska fungera. Atgirderna ska
vara “nodvandiga for att bostaden skall vara &ndamalsenlig”.
Ansokan gors till kommunen. Mer information om hur man gér till
véga finns pa bostadscenter.se. Boverket har tillsyn dver
kommunens bidragsverksamhet for bostadsanpassning.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjdlpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa habiliteringen
kan man fa hjilp av en kurator med att hitta passande fonder att
soka pengar ur. De finns ocksé i bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Léansstyrelsen har en gemensam
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stiftelsebas: stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa foretag
hjdlper ocksa till att hitta ritt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser:

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsédkringskassan

1177.se — Sjukvérdsupplysningen
socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se —Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
riksdagen.se — Riksdagen

regeringen.se — Regeringen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

tlv.se — Tandvérds- och ldkemedelsformansverket
mun-h-center.se — Mun-H-center

notisum.se — Lagar pa nitet

nfsd.se — Nationella funktionen sillsynta diagnoser

Svenska Marfanforeningen

— Svenska Marfanforeningen ir en patientforening for
ménniskor med Marfans syndrom och liknande tillstind, deras
anhoriga och alla andra intresserade.

Det berittar Karin Olsson, styrelsemedlem som sjilv har
Marfans syndrom.

Loeys-Dietz syndrom &r exempel pa diagnos som liknar Marfans
syndrom och som alltsa ingér i foreningen. Ehlers-Danlos syndrom,
som ocksd har mycket gemensamt med MFS, har dock en egen
patientforening.

Svenska Marfanforeningens dndamal &r att stdtta personer som har
syndromet och deras nérstdende, bland annat genom att verka for
deras intressen hos myndigheter och institutioner.

— Vi bidrar till att sprida kunskap om syndromen och till att frimja
forskning kring dem genom en forskningsfond vi forfogar over,
sdger Karin Olsson.

Foreningen har 174 huvudmedlemmar (personer med syndromet),
och 128 familjemedlemmar. Medlemskap kostar 200 kronor for
huvudmedlemmen och 50 kronor for 6vriga i familjen.
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En medlemstidning kommer ut fyra ganger per ér, och varje ar halls
ett &rsmote dit ndgon foreldsare brukar bjudas in. Vissa somrar
arrangeras ocksd medlemstraftar 1 olika delar av landet.

Karin Olsson har arbetat med ett friskvardsprojekt under tva ars tid,
dédr man bland annat holl friskvardstraffar fyra ganger under ett ar.
Projektet resulterade ocksa i en webbplats om friskvard vid
Marfans syndrom (firiskvard.marfan.se) samt en bok: Md bra med
Marfan.

— Vi héller kontakt med Marfanforeningar i andra delar av vérlden.
Det finns bland annat ett nordiskt samarbete med Norge, Danmark
och Finlands foreningar, dér styrelserna traffar varandra vartannat
ar. De norska och danska foreningarna har statsbidrag vilket gor att
de har ett stort utbud av kurser och andra aktiviteter som vi ibland
kan delta 1, sdger Karin Olsson.

I Sverige ges inte bidrag till patientféreningar med férre &n tusen
medlemmar. Féreningen finansieras av medlemsavgifter samt
gévor.

Svenska Marfanforeningen har dven kontakt med Marfan Europe
Network (marfan.eu), paraplyforeningen Séllsynta Diagnoser
(sallsyntadiagnoser.se), EURORDIS (eurordis.org), och Agrenska
(agrenska.se).

Centrum for sillsynta diagnoser

— Sedan en tid tillbaka finns ocksa regionala center for sillsynta
diagnoser pa sex av landets sju universitetssjukhus. De gir under
namnet Centrum for sillsynta diagnoser, CSD, berittar Karin
Olsson.

Tanken &r att dessa centrum ska samordna virden genom
informationsdverforing och utbildning samt stotta expertteamen
med syfte att forbéttra livssituationen for personer med sillsynta
diagnoser.

De olika centrumen har olika upplagg:

CSD Uppsala- och Orebroregionen har en samordnare/
specialistsjukskoterska pa vardera sjukhus som ingar i en styrgrupp
om fyra personer, samt 18 expertteam. Gruppen barn med Marfans
syndrom ingér i teamet for sillsynta genetiska syndrom.
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CSD Syd ér en arbetsgrupp med tio personer och en samordnare/
sjukskoterska pé sjukhuset 1 Lund, samt sex regionala expertteam.

CSD Karolinska universitetssjukhuset har sju anstillda personer
samt 20 regionala expertteam kategoriserade utifran olika “kluster”
av diagnoser som liknar varandra. Marfans och Loeys-Dietz
syndrom kategoriseras i drftliga aortasjukdomar. I framtiden har
man ambitionen att istillet kategorisera Loeys-Dietz i gruppen med
ovriga bindvévssjukdomar.

I CSD Viist finns en samordnare och en centrumledare pa
Sahlgrenska universitetssjukhuset, samt 21 expertteam.

CSD Sydost har varit igang langst. De har sju anstéllda vid
sjukhuset 1 LinkOping samt samordnare/specialistsjukskdterskor
som &r knutna till deras sju expertteam. MFS och LDS
kategoriseras i gruppen kardiovaskuldra sjukdomar.

CSD Norr — vid Norrlands universitetssjukhus i Umea ar annu
under uppbyggnad.

Alla CSD nas via webbplatsen nfsd.se

Ldis mer om Svenska Marfanforeningen pd marfanforeningen.se
eller besok foreningens Facebooksida:
facebook.com/Svenska.Marfanforeningen.

(Mer info finns ocksd i grupperna ”Marfangruppen” och ”Marfan
fordldragruppen™.)

Du kan ocksa kontakta foreningen pa marfan.sverige@gmail,com
Karin Olsson nas pa karinolsson@me.com
(eller pa telefon: 0705-38 55 19)

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
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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 éversatts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns aven en folder som kan bestallas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

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

L&s mer pa: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av
en grupp forildrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ar en paraplyorganisation dir en méngd olika
diagnosforeningar finns representerade.

Forbundets uppdrag ér framfor allt att driva politiska fragor som ror
personer med funktionsnedsittning, att paverka och patala att
séllsynta diagnoser maste uppméarksammas och forskas kring.
Enligt ordférande Elisabeth Wallenius trycker forbundet pa att
personer med séllsynta diagnoser har rétt till samma insatser frin
samhdllet som alla andra, till exempel nér det giller vard och
behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att andra inte
kénner till s mycket om deras syndrom.

Forbundets 12 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan dr véldigt olika. Gemensamt dr
att alla sjukdomar eller syndrom &r livslanga, obotliga och nistan
alltid har genetiska orsaker.

Det ir séllsynthetens dilemma som forenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig, menar Elisabeth Wallenius.

Har hittar du Riksforbundet for sdllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sillsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Siillsynta Diagnoser, NFSD, som drivs av
Agrenska.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012 arbetat i
enlighet med uppdraget. Uppdraget ir att:

e ...bidra till 6kad samordning och koordinering av hilso-
och sjukvardens resurser for personer med séllsynta
sjukdomar liksom 6kad samordning med bland annat
socialtjinst, frivilligorganisationer.

e ...bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hélso- och sjukvarden och till an-dra berérda
samhillsinstanser samt till patienter och anhdriga.

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

e ...identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet
och information med andra ldnder och internationella
organisationer.

Agrenska, som driver NFSD, #r ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedséttning, deras familjer samt professionella som de

moter.

Lds mer om NFSD:s verksamhet pa nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 558

Hos personer med Marfans syndrom, MFS, &r bindvaven férdndrad och
forsvagad vilket kan ge symtom fran manga olika organ. De vanligaste
symtomen kommer fran hjart- och kérlsystemet, skelettet, lederna och
6gonen, men dven huden, tanderna och lungorna kan paverkas. De
individuella skillnaderna &r stora.

Det finns en rad tillstand som liknar MFS men har andra genetiska orsaker,
exempelvis Loeys-Dietz syndrom, LDS, och Ehlers-Danlos syndrom,
EDS.

Det fods uppskattningsvis 10-20 barn med Marfans syndrom per
100 000 nyfodda. Det innebar att mellan 1000 och 2000 personer i
Sverige har syndromet.

Behandlingen syftar till att lindra symtomen och minska
konsekvenserna av funktionsnedséttningarna som de medfor. Den kan
vara medicinsk eller kirurgisk, men handlar &ven om
livsstilsanpassning.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser /CS\ GRENSKA
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