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Osteogenesis imperfecta

OSTEOGENESIS IMPERFECTA
VUXENVISTELSE

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

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

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

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig f6r allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med syndromet ingar en kortare intervju med en av deltagarna pa
vistelsen. I sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv
och samhallsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for
deltagarna i gruppen. De personer som deltar i intervjuerna har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras #ven pa Agrenskas webbsida,
agrenska.se.
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Medicinsk oversikt och behandling

Pa benets yta finns celler, osteoklaster, som bryter ned benet
och osteoblaster som bygger upp benet.

— Mellan cellerna finns kollagen typ 1 som ir ett tradigt
protein, en bindviv, som har stor betydelse vid osteogenesis
imperfecta, OI, berittar Eva Astrom, overlikare i OI-teamet
pa Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm.

Osteogenesis imperfecta, forkortat Ol, ar en arftlig
bindvévssjukdom. Sjukdomen forekommer i olika svarighetsgrad.
Forutom symtom fran skelettet 1 form av benbrott, felstéllningar
och kortvuxenhet paverkar OI bland annat ledband, 6gonvitor och
tander.

Kollagen fungerar som armering i benet. Det ger bojlighet i
skelettet och gor att benet inte gar av litt. Den som har
osteogenesis imperfecta, i fortsdttningen kallat OI, har antingen {for
liten méngd av kollagenet eller sa har kollagenet en annorlunda
struktur och fungerar sdmre.

— Jag brukar jdmfora med armeringsjarn nar man gjuter betong. Om
man har kopt for f4 armeringsjarn av god kvalitet blir betongen
mindre stark. Andra alternativet dr att man koper lagom mangd
armeringsjérn av délig kvalitet. Detta kan leda till att kollagenet
stannar kvar i vivnaden och ger en negativ effekt.

Fyra olika typer

Ett annat namn pa Ol dr medfodd benskorhet, eftersom det
dominerande symtomet dr benskdrhet.

Redan vid fodseln kan barnen ha flera frakturer som resulterar i
felstéllningar i armar och ben. Vid den allra svaraste formen
overlever de inte spddbarnstiden. Vid mycket lindriga former av
sjukdomen far individen, ddremot fa eller inga frakturer alls, och
sjukdomen visar sig bara genom att 6gonvitorna dr bld. Utan
behandling medfor en svér form av sjukdomen felstdllningar av
armar och ben samt sned rygg. Det leder ocksa till en mycket
uttalad kortvixthet och stora motoriska funktionsnedsattningar.

Sjukdomen delas kliniskt oftast in i fyra olika typer:

e Typ I dr den vanligaste formen, med blé 6gonvitor och
lindrig till mattlig benskorhet. Ménga har mer problem av
overrorlighet 1 lederna dn av benskorhet.

Dokumentation nr 545 © Agrenska 2017



Osteogenesis imperfecta

e Typ Il &r den svaraste formen dir barnen inte Gverlever
spadbarnstiden.

e Typ III 4r den nést svaraste formen, med benskorhet,
skelettfelstallningar, overrorliga leder. Utan specifik
behandling leder detta till extrem kortvuxenhet (cirka 80 till
110 centimeter), ryggproblem med kotkompressioner och
skolios.

e Typ IV dr en mellangrupp med varierande grad av
benskorhet, vita 6gonvitor efter 2 drs alder och dverrorliga
leder.

— Variationen ar extremt stor, frdn dédliga former till lindrigare,
siger Eva Astrom.

Arftlighet

OI forekommer 6ver hela vérlden och har funnits i alla tider. OI typ
1 beskrevs forsta gangen i Sverige 1 Uppsala pa 1700-talet.

Det ér en ovanlig medfodd kollagen sjukdom.

— Man sdger att ungefar fem barn om éret fods med Ol i en sé svér
form sa att det gér att konstatera innan fodseln eller vid fodseln. De
flesta uppticks ldngt senare, siger Eva Astrom.

De som har OI har oftast en mutation eller genetisk fordandring i
ndgon av de gener som &dr mallar for tillverkningen av kollagen. Det
finns 6ver 1500 kéinda mutationer. De vanligaste &r COLIAI pa
kromosom 17 eller COL2A42 péa kromosom 7.

— Hos lite mer dn 5 procent hittar man andra ovanliga mutationer.
Hos cirka 3 procent hittar man dnnu inte ndgon mutation som kan
misstinkas orsaka OI, siger Eva Astrom.

Vanligast ar att Ol nedérvs autosomalt dominant. Det innebér

att barnet drver en skadad gen fran fordldern som bér pa
sjukdomen. Risken for barnet att fa OI dr d& 50 procent vid

varje graviditet. Det barnet som inte far OI har ingen arftlighet
for OL

Det ér ocksa vanligt med nymutationer, det vill sdga att friska
personer av en slump fér ett barn med OI. Fordldrar till ett

barn med en nymutation har lag risk att pa nytt fa ett barn med
sjukdomen. Den nyuppkomna fordandringen i arvsmassan hos
barnet blir drftlig, och som vuxen riskerar den personen att

fora den muterade genen vidare till sina barn.

OI kan ocksé finnas 1 mosaikform. Mutationen finns da i en

del av cellerna, och andelen muterade celler kan variera

mellan olika vdvnader. Forekomst av konscellsmosaicism (da
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en av fordldrarna har mutationen i en del av sina konsceller)
gor att upprepningsrisken for tva friska fordldrar blir mellan 2
och 4 procent.

Aven autosomal recessiv irftlighet kan forekomma. Det
innebdr att bdda fordldrarna &r friska barare av en muterad
gen. Vid varje graviditet med samma fordldrar ar
sannolikheten 25 procent att barnet far den muterade genen 1
dubbel uppsittning. Barnet far da sjukdomen. Sannolikheten
att barnet far den muterade genen i enkel uppséttning ar 50
procent. Da blir barnet, liksom foréldrarna, frisk barare av den
muterade genen. Sannolikheten att barnet varken far
sjukdomen eller blir birare av den muterade genen dr 25
procent.

— Det gér att ta kontakt med klinisk genetik pé regionsjukhus i
landet. Dir kan man fa hjilp med att utreda drftlighet och att ta
genetiska prover fOr att se var i slédkten fordndringen finns, séger
Eva Astrom.

For den individ med OI som har en svarare form av Ol samt en
kidnd mutation och vill skaffa barn finns mojlighet att gora PGD-
preimplantatorisk diagnostik, det vill sdga provrorsbefruktning, dar
man implanterar befruktat 4gg utan mutationen.

Benskorhet

Benskorhet eller osteoporos ér en forsamrad benstyrka som gor att
individen riskerar att fa frakturer. Bentithet kan métas och da ser
man hur mycket kalk benet innehéller. Osteoporos enligt WHO,
FN:s virldshdlsoorganisations definition, dr en bentithet (gram
kalk/cm2) som &r < 2,5 standarddeviationer under normalvérdet for
en frisk vuxen. Hos barn definieras osteoporos som < 2
standarddeviationer under medelvirdet for friska barn i samma
alder.

Olika symtom
Vid Ol péverkas skelettet, med risk for frakturer, felstéllningar och
skolios.

Innanfor tdndernas emalj finns dentin som innehéller kollagen
typ 1. Vid OI ér fordndringar i dentin vanligt. Forekomsten
bendmns dentinogenesis imperfekta (DI). Vid OI typ 1 har 30
procent DI, vid OI typ 3 har 70 procent DI och vid typ 4 har
hélften DI. Det hdnder att individer med OI saknar flera
tandanlag.
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Hilften av alla med OI har horselnedsdttning. Den kan uppsta
i tonaren och fram till 45 érs alder. Horselnedséttning som
debuterar senare har oftast med &ldrandet att gora. En del av
horselnedséttning vid OI beror pa mikrofrakturer i mellandrats
ben; hammaren, stddet och stigbygeln, men ofta finns ocksé en
paverkan i innerorat. En del kan fa yrsel och andra far tinnitus.
Den som har OI bor kontrollera horseln var tredje till femte ar.

Bla ogonvitor forekommer vid vissa former av OI. Att de ser
bla ut beror pa att 6gonvitorna &r tunnare for att det finns en
mindre médngd kollagen i dem.

Overbdjliga leder #r ett problem for manga med Ol.

— Vi forsoker forebygga fotproblem och plattfothet, hos de
sméa barnen. Overbdjliga leder kan annars bli virre ju dldre
personen blir. Bland annat behovs bra létta inlégg i egenkdpta
litta skor, siger Eva Astrom.

75 procent av de som har OI sédger att de létt far blamdrken.
— 25 procent har lindriga koagulationsproblem. Det ar viktigt
att kontrollera det eftersom de kan behdva behandling med
forebyggande medicinering infor operationer, siager Eva
Astrom.

I hjdrtats klaffar finns det kollagen typ 1 och klaffarna kan,
vid OI, successivt fungera simre. Symtomen ér trotthet,
andfaddhet och hjartklappning. Ibland hdrs ett blasljud pé
hjértat nar ldkaren lyssnar med stetoskop.

P& grund av att skelettet &r mjukt kan en inbuktning av
skallbasen uppsta sa att dvre halsryggraden forskjuts uppat.
Detta kallas basildr impression, men hur vanligt det ar vid
osteogenesis imperfecta och hur snabbt det utvecklas &r oklart.
De tidigaste symtomen &r huvudvérk vid hostning och
uppatsldende 6gondarrning (vertikal nystagmus). Andra
symtom kan vara yrsel ndr man ror huvudet, nervsmirtor i
ansiktet samt livliga reflexer 1 armar och ben. Symtomen beror
pa direkt inklimning av nerver, hinder for ryggvitskans
avflode och/eller forsdmrad blodforsdrjning och har att géra
med hur uttalad den basildra impressionen dr. Symtomen kan
vara Overgéende, fortskridande eller akuta och mycket
allvarliga.
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Smdrta ar vanligt vid OIL. Den akuta smértan &r ofta intensiv
och hirror sig vanligtvis fran skelettet och mjukdelarna i
samband med benbrott/sprickor (frakturer/fissurer). Kronisk,
ofta mer laggradig, smérta, och oro for att fa frakturer kan
gora att man undviker aktiviteter och trianing, vilket 1 sin tur
kan leda till stramhet i musklerna och mer smairta. Inaktivitet
forsdmrar dessutom bentdtheten och dkar risken for nya
frakturer.

— Den som alltid haft smirta registrerar det som ett
normaltillstdnd. Men har man ont ska man forsdka gora nigot
4t det, siger Eva Astrom.

Svettning ér vanligt och nagot som blir battre med aren.
Orsaken ér inte kand.

Det finns kollagen typ 1 dven i lungorna och kortvuxna
individer har mindre lungor som &ven kan paverkas av skolios.
Andningen kan forsdmras och det &r viktigt att ha det 1 tanke.
Manga saker kan paverka andningen, men mycket gér att
forebygga.

Man ska komma ihag att det inte bara dr mutationen vid OI
som har betydelse for personen. Andra genvarianter i kroppen
kan spela in 1 hur personen mér. Eftersom alla har olika gener
kan ocksa svarighetsgraden variera mellan olika personer som
har OI. Sddant gér inte att gora nagot &t. Livsstilen ddremot
kan var och en se dver.

— Det dr viktigt att tanka pa att fi 1 sig ndringsdmnen, sérskilt
kalk och D-vitamin och tillrdckligt med proteiner. Undvik
ocksa det som ar daligt for kroppen, som rokning. Hitta en
fysisk aktivitet 1 gdende, stdende eller sittande. Tridna de
muskler som gar att trdna. Samt lér er slappa av musklerna
efter aktivitet. Efterstrédva en lagom kroppsvikt i férhallande
till lingden, rider Eva Astrom.

Behandling

Alla med OI bor 4 bedomning, uppféljning och vid behov
behandling av en fysioterapeut. Bisfosfonat &r en etablerad
lakemedelsbehandling for de som har en svar form av
benskorhet och for de med lindrig form som far benbrott och
har kotkompressioner.
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Forskning

Det kommer att starta en studie om stamcellsbehandling,
beriittar Eva Astrom. Hittills #r det tio barn i virlden som fatt
den behandlingen, med vissa positiva resultat.

Annan pagdende forskning ror genterapi, dar man vill kunna
forandra mutationen som péverkar kollagen typ 1 i1 negativ
riktning. Malet ar att f4 kroppen att strunta 1 den, si att
kollagenet blir normalt.

— Nér jag borjade arbeta med OI 1 borjan av 1990-talet trodde
forskarna att det skulle kunna finnas genterapi om tio ér. Det
har inte hdant mycket sedan dess. I &r pa internationella OI-
konferensen sa forskarna samma sak som da. De hade
forhoppningar om genterapi som péaverkade mutationen inom
10 &r, sidger Eva Astrom.

Fraga till Eva Astrom:

Gar det att forebygga basilir impression?

— Till barn som har OI brukar vi sdga att de ska ligga plant s&
mycket som mdjligt tills de har muskulatur och styrka nog till att
sitta utan stod. De ska inte resa sig upp och sitta upp om de inte kan
gora det av egen kraft. Om man har basilir impression kan det vara
bra att starka musklerna i nacken och skulderpartiet. Kanske ocksa
anvéanda stodkrage ndr man aker bil eftersom det finns risk for
hiftiga inbromsningar som de kan skadas av.

Jag var hos oronlikaren pd grund av min ddliga hérsel. De visste
inte om de kunde operera eftersom benen i innerorat kunde vara
for skora. Vad ska jag gora?

— Du ska sdga att ndr man har OI &r det viktigt att man opereras av
ndgon som gjort manga operationer pa friska personer och helst
dven opererat personer med OI. Man kan be 6ronldkaren kontakta
sina kollegor i Sverige eller hitta kunniga ldkare utomlands inom
EU (eller i USA och Canada). Det ar viktigt att fa hjilp att hitta en
van operator. Man kan dven vénda sig till sin osteoporosspecialist
(som oftast dr endokrinolog eller internmedicinare) med
upparbetade kontakter inom omradet benskorhet.

Ortopediska problem vid Ol

Den ortopediska strategin for barn med OI har forandrats. Nu
arbetar sjukvarden mer forebyggande, rontgar sillan, och har
gatt ifran att gipsa till att anvinda polstervadd lindat runt
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benbrottet. Allt for att likningstiden ska ga fortare, siiger
Henrik Wehtje, ortoped och overlikare i OI-teamet for barn,
vid Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm.

Naér det géller unga patienter med Ol arbetar sjukvarden
profylaktiskt istdllet for att vanta till barnet bryter sig.

— Vi har en hog ambition att rita upp larben och underben sa tidigt
som mdjligt och sen halla dem raka. Extremiteternas position och
laget for spikarna avgdr hur nésta operation gar, sédger Henrik
Wehtje.

Efter kirurgiskt ingrepp fixeras frakturer med l4tta material som
polstringsvadd, det vill sédga lindor med vadd. Det ben som har en
fraktur lindas ménga varv for att bli stabilt. Frakturldkningstiden
gar fort pa sméa barn. Det kan ta en vecka for en nyfodd att 1dka en
larbensfraktur. Nar barnet blir dldre tar det ldngre tid.

— For den som inte kan belasta tar det langre tid. Sa fort det gar ska
barnet std och successivt ta steg och i1 borjan flytta sig runt med
hjélp av stod. Belastningen dr lika viktigt som operationen. Det dr
det som gor att det lidker, sdger Henric Wehtje.

De barn som inte kan stddja pé benen ska uppmanas att ligga i
sidngen och trycka ifran sa mycket det gér sd att skelettet blir
belastat. Nar det gatt cirka tva veckor ska forbanden helst tas av.

Teleskoperande mirgspikar

P4 Karolinska Universitetssjukhuset och pa vissa andra platser 1
vérlden anvénds teleskoperande mérgspikar. Efter operation av
benbrottet foljer spikarna benets langdtillvixt genom att
teleskopera, forldngas, successivt under barnets uppvixt.

— Barnet som har teleskoperande mérgspikar behdver inte opereras
for att byta spikar lika ofta, som nér fixa spikldngder anvénds,
sdager Henric Wehtje.

P& fragan om vuxna ocksa skulle kunna anvédnda en teleskoperande
spik vid benbrott, svarar Henrik Wehtje.

— Absolut om jag far bestimma. Det skulle fungera. Den har manga
fordelar.

Men dnnu sa ldnge har ingen vuxen svensk med O, fatt en sadan
spik inopererad vid en fraktur.

Den teleskoperande spiken, utvecklades av ett forskarteam i
Montreal i Canada och borjade anvéindas 1 Canada och
Nordamerika runt ar 2000. 2011 gjordes forsta operationen i
Sverige pa barn med OlI.

— Vi har anvént den i sex ar och hunnit gora 85 operationer pa 50
patienter med 111 spikar i larben, underben och dverarm. Efter fem
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ars uppfoljning har endast 13 procent av patienterna haft
komplikationer, som infektioner eller att spiken inte fungerat och vi
har gjort 7 nya operationer. Mérgspikarna har fungerat bra for 87
procent av barnen. 9 av 10 spikar har fungerat utmairkt, séger
Henrik Wehtje.

Det mest positiva resultatet for barnen dr att de kdnde betydligt
mindre smaérta efter operationen, 4n med vanliga spikar.

Fragor till Henrik Wehtje:

Liiker frakturer lika fort for vuxna med OI som for friska vuxna?
— Det tar ungefir sex till itta veckor for vuxna av bada grupperna.
Tidig belastning av benet och létta gipsningar paskyndar ldkningen.
Det ar manga som inte kan stddja pa benen. Men det gér att ligga i
sdngen och trycka ifrdn med benen till exempel. D4 blir skelettet
belastat.

Jag har hort att sd linge man har ont ska man inte belasta men
andra sdger tviirtom. Vad ska vi hdlla oss till?

— Om det gor ont av att det ror sig i frakturen dr det inte bra att
belasta benet. Nér halva lakningen har gatt ror sig inte frakturen
langre och da ar det fritt fram att belasta.

Kan man byta vanliga spikar mot teleskoperande spikar pa
vuxna?
— Ja det kan man.

Kan man ta bort gamla spikar pda vuxna? Nir det dr kallt har jag
ont i benen av mina spikar.
— Ja det kan man. Man maéste ta bort spikar som skaver.

Jag har en spik som gdtt av och dir delad pa tvd. Likaren séger att
det ir riskabelt att gora nigot med den. Ar det risk att den ger sig
ivig?

— Den risken &r liten.

Kan min likare ute i landet skicka bilder och be om rdd av dig?

— Ja absolut. Numera ar det enkelt att skicka rontgenbilder med
telefonen. Da har jag det direkt och det gér att diskutera kring
bilden med din lédkare. Som patient har man alltid rétt till en second
opinion och kan enligt sjukvardslagen be att bilderna lankas till en
kirurg som kan OI. Det gar ocksa att skriva en egenremiss.
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Behandling for vuxna med Ol

Ol ir en bindvavssjukdom som paverkar cellerna i skelettet
och ger okad frakturrisk. Men dven andra delar av kroppen
berors som hjarta, kirl och lungor till exempel.

Det séiger Andreas Kindmark vuxenendokrinolog, kliniker och
forskare kring skelett- och bensjukdomar vid Akademiska
sjukhuset i Uppsala.

Mycket av den kunskap som finns kring benomsittning och hur
skelettet fungerar dr himtat frdn varden kring “vanlig” benskorhet
eller osteoporos.

Minniskan fods med lite mineral i skelettet, med aren blir det mer
och 1 dldrarna 20 till 30 &r har bdde kvinnor och mén som mest
skelett. Dérefter minskar benmassan med aldern.

— Som alltid finns det ordttvisor. Man har ett storre skelett dn
kvinnor och skelettet blir darfor mer hallbart. Kénshormonet
Ostrogen bygger upp skelettet och nér en kvinna gir igenom
klimakteriet forsvinner néstan all 6strogenproduktion, medan mén i
den aldern fortfarande bildar dstrogen, sdger Andreas Kindmark.

Andra orsaker finns som kan pédverka skelettet 1 negativ riktning.
Biskoldkortlarna kan fungera ”for bra” och dra ur kalk ur skelettet.
Reumatiska sjukdomar kan kréva kortison, som samtidigt har en
negativ paverkan pa skelettet. Det generella dldrandet gor ocksa att
skelettet blir tunnare och skorare.

OI-team for vuxna

P& Akademiska sjukhuset 1 Uppsala finns ett Ol-team med
inriktning mot vuxna. Det bestar forutom av endokrinolog dven av
ortoped och sjukgymnast. Vid behov samarbetar de 4ven med
narkoslédkare, expert pd lungmedicin (eftersom lungorna kan
paverkas vid OI), tandlidkare och 6ron- nésa-
halsspecialist/audiolog.

En person med OI behover ha regelbunden kontakt med en
lungmedicinare, minst vart femte ar och vid paverkan pa lungorna
betydligt oftare. Tandldkare och oralkirurg &r ocksa bra att ha
kontakt med.

— Det gar att ansoka om Okat tandvéardsstod, sdger Andreas
Kindmark.

Regelbundna kontroller hos audiolog dr viktigt eftersom horseln
paverkas genom att de sma benen i innerorat forsvagas. En

Dokumentation nr 545 © Agrenska 2017



Osteogenesis imperfecta

internmedicinare, eller endokrinolog, kan fungera som spindeln i
nétet och hjilpa patienten tillrétta i sjukvérdens labyrinter.

Allt som péverkar skelettet negativt ska undvikas, som rokning till
exempel.

— Den som har OI &r inte forskonad frdn andra sjukdomar, som har
med rokning astma, kol etcetera. Om det uppkommer besvér giller
det att snabbt sdka inom vérden, sdger Andreas Kindmark.

D-vitaminbrist och kalkbrist bor tgidrdas med tillskott.

Utmaningar vid anestesi

Vid narkos ar det viktigt att sjukvardspersonal dr varsamma sa att
det inte uppstar frakturer. Hjartat kan paverkas eftersom det finns
kollagen 1 hjartklaffarna och de bor undersokas regelbundet och
sérskilt infor en operation.

Bl6dnings- och koagulationsprover bor kontrolleras noga, eftersom
det finns risk for blodning. Férebyggande behandling kan ibland
vara nddvéandig. Malign hypertermireaktion (svarbehandlad hog
feber) kan forekomma i samband med narkos. Osteogenesis
imperfecta ger en viss dkad risk for dverrorlighet i nacken. Vid
eventuell narkos och operation ska dérfor personer med sjukdomen
alltid behandlas som om de vore 6verrdrliga. Detta kan dven
utredas fore operationen genom rontgenundersokning av

halsryggen. Risk for basildr impression foreligger ocksa vid narkos.

Det finns ett Ol-pass som ges ut av OIFE, (oife.org) déar OI
beskrivs pa flera olika sprak.

— Ett sddant pass ar véldigt bra att ha med sig ndr man soker vérd i
Sverige, dar manga ldkare &r osdkra pa vad OI innebir, eller akut
utomlands, séger Andreas Kindmark.

Det multidiciplinira teamet

Ol-teamet ska vara navet for patienten och garantera regelbunden
uppfoljning av skeletthilsan inklusive DXA-métning det vill sédga
bentdthetsmatning.

— Jag sdger inte att det ska rontgas i onddan men DXA-mitning ger
lag straldos och det kan vara bra att méita skelettet innan till
exempel en behandling for att se effekten.

Utdver detta rekommenderas regelbundna kontroller med ultraljud
av hjarta och eventuell lungfunktionsundersdkning, horseln bor
ocksé kontrolleras.
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Osteoporosbehandling

Bisfosfonat ar standardbehandlingen. Genom att tillfora
bisfosfonater himmas osteoklasterna, de celler som vid den
normala skelettomsdttningen bryter ner skelettet. I ett friskt skelett
har alla celler bytts ut under en 10-arsperiod. Den minskar
bennedbrytningen, som ofta dr hog vid OI, och gor att skelettet blir
mer kalkrikt och mindre mjukt. Studier av bisfosfonatbehandling
av barn visar mycket goda resultat i form av minskade
skelettsmartor, forbéttrat allméntillstdnd och minskning av antalet
frakturer samt forbéttrad bentdthet och minskad benomséttning.

Négra bisfosfonater ér:

e Alendronat som &r det vanligaste preparatet som tas en gdng
i veckan som tablett och hindrar att skelettet bryts ned

e Risedronat

¢ Didronat

e Zoledronat, som minskar risken for kotkompressioner med
75 procent

e Denosumab

e Prolia, som minskar risken for kotkompressioner med 70
procent. Det dr ett nytt likemedel som hdmmar
bennedbrytning och ger hogre bentithet

e Raloxifen &r ett 6strogenliknande preparat som ges till
kvinnor som just gitt igenom klimakteriet

e Teriparatid, som ocksa heter Forsteo, dr en anabol
behandling som gor att skelettet byggs upp igen

e Ostrogenbehandling ir ett alternativ fr kvinnor som gétt
igenom klimakteriet

— Nar det géller vuxna och likemedel finns det vildigt fa studier
som visar hur vuxna personer med OI ska medicinera. Det géller att
prova sig fram, sdger Andreas Kindmark.

Sammanfattningsvis 0kar bentdtheten med bisfosfonater. Det finns
ingen sdker skillnad i effekt pé tabletter eller dropp.

— Déaremot dr vi inte sdkra pa att antalet frakturer blir farre, men
sannolikt dr det sa. Hos minga minskar smaértan.

Om tio ar tror Andreas Kindmark att det finns en dnnu bredare
palett av mediciner att vilja bland.
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Fragor till Andreas Kindmark:

Var finns en endokrinolog?

— P4 alla storre sjukhus, regionsjukhus och universitetssjukhus.
Antingen ber man att fa en remiss pé vardcentralen till en
endokrinolog, eller skriver en egen-remiss. Jag skulle tro att de
flesta huslédkare vet att de inte dr experter pa Ol och gérna skriver
en remiss.

Hur bra iir Prolia?

— Risken for frakturer och kotkompressioner minskas med 70
procent vid vanlig benskorhet. Det finns inget skil att det skulle
fungera sdmre vid OI. Prolia dr en spruta som tas en gang i
halvaret. Det dr viktigt att komma ihag att effekten av Prolia ar
reversibel, det vill sdga att om man slutar med injektionerna sa
forsvinner effekten helt inom ett ar.

Hur liinge ska man dita medicin?

— For vanlig benskorhetsbehandling, fem ars behandling med
veckotabletterna. Prolia ges tills vidare tills effekten stidngs ner med
en bisfosfonat. Slutar man med Prolia tvért sa sitter
bennedbrytningen igang med en véldig fart. Ska man sluta med
Prolia bor man ge nagot annat efter. Vid OI kan behandlingstiderna
vara betydligt 1angre om man har en svér form av sjukdomen, da
far man utvirdera effekten med jimna mellanrum.

Ar det vanligt att vi som har Ol fir vanlig benskorhet ocksa?
— Ja den som har OI &r inte skyddad fran det.

Vad finns det att gora mot viirk i ryggen?

— Fysioterapeutisk behandling &r en mojlig vdg ur smartan.
Smirtteamen pa de storre sjukhusen kan vara till hjdlp om smaértan
inte ger med sig pa annat sitt.

Synpunkter pa traning och aktiviteter: fysioterapi

— Hilsa dr en resurs i vardagslivet och inte mélet med livet. Det
ar ett positivt koncept som betonar sociala och individuella
resurser savil som den fysiska formagan, enligt WHO, séager
Kristina Lowing, fysioterapeut i Ol-teamet pa Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.
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Regelbunden fysisk aktivitet har gynnsamma effekter pa en ldng
rad tillstdnd sdsom, fysisk och psykisk hélsa, hjart-kérlsjukdomar,
slaganfall, vissa cancerformer, typ 2-diabetes, benskorhet, hogt
blodtryck, hoga blodfetter, dvervikt, fetma, samt ménga andra
tillstdnd.

— Fysisk aktivitet definieras som all typ av rorelse som ger okad
energiforbrukning, sdger Kristina Lowing.

Den totala energiforbrukningen av en aktivitet innefattar tre
omréaden: energin det kostar att behalla kroppsfunktionerna, den
termiska effekten av matsmailtningen och den fysiska aktiviteten.
— Den fysiska aktiviteten dr den faktor som varierar mest for alla,
sdger Kristina Lowing.

Effekten av den fysiska aktiviteten beror pé intensiteten av
aktiviteten, varaktigheten, frekvensen, typ av traning, individens
alder och genetiska faktorer.

— Den som vanligtvis har 14g grad av fysisk aktivitet behdver inte
gora stora fordndringar for att &nda uppna en positiv effekt pa
hélsan, sdger Kristina Lowing.

For en person som anvénder rullstol kan det handla om att nagra
ganger 1 timmen stricka pa eller resa sig, lyfta upp armarna, trampa
pa rullstolens fotplatta och sa vidare.

Muskelaktivitet och rorelse behdver inte bara vara fysisk tréning. I
vardagen fér vi mycket gratis bara genom att transportera oss till
olika stéllen genom att ga, kora rullstol med mera.

— Den som vill satsa pa en hobby behover inte nddvéndigtvis kopa
dyra gymkort utan kan istéllet tinka pa att vara fysiskt aktiv i
vardagen och framforallt hitta en aktivitet som dr rolig. Da 6kar
mojligheten att personen fortsitter med aktiviteten, sdger Kristina
Lowing.

Med éldrandet sjunker den maximala syreupptagningen och
lungvévnadens och lungornas elasticitet minskar.

— Svagare andningsmuskulatur, stelnande leder eller en fordndrad
form pé brostkorgen som kan forekomma vid skolios eller efter
kotfrakturer, gor att andningsarbetet okar, sdger Kristina Lowing.

Fysisk aktivitet och tréning kan till viss grad forebygga och
underldtta andningsarbetet genom att 6ka den maximala
syreupptagningsformégan.
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— Borja ldngsamt och anvind den egna kroppen. Nér det géller stela
leder, diskutera gdrna med en fysioterapeut om vilka rorelser som
kan vara bra, sdger Kristina Lowing.

Borja med en typ av aktivitet i taget, rader Kristina Lowing, dka
intensiteten langsamt och utvérdera aktiviteten innan nya dvningar,
okad vikt eller repetitioner.

— Den som far ont backar tillbaka till en ldgre dos av fysisk
aktivitet.

Smiirta

Vid smarta ar det viktigt att tinka pa hur sittstéllningen ar storre
delen av dagen.

— Forsok att variera den, sdger Kristina Lowing.

Den som sitter mycket behdver en stol som det gér att andra laget
pa. Forekommer smirta eller virk pd morgonen dr det lampligt att
se dver sangen och madrassen, gédrna tillsammans med
arbetsterapeut eller fysioterapeut.

— Forkommer smaérta och vérk mer uttalat pa kvéllen, ar det
lampligt att se over arbetsplatsen och ansdka om att f4 en optimal
arbetsstol, arbetsbord och mdjligheter att variera sin arbetsstillning
under dagen, rdder Kristina Lowing.

Maénga personer kan uppleva att de har smérta och virk i1 sina
fotter. For vuxna kan det bero pa att foten belastas i en inat tippad
position, som brukar vara svér att korrigera pa det sitt som
rekommenderas for barn. Detta beror pé att vi som vuxna stegvis
blir lite stela. Forekommer smérta och vérk vid belastning av
fotterna brukar mjuka inlédgg (fotbdddar) i skorna kunna lindra
besviren.

— Var uppmérksam pa roda punkter pd fotterna, som kan vara skav
frén skorna och ta girna hjilp av en ortopedingen;jor for att fa
avlastning for fotterna, si att det inte fortsitter att skava. Omma
punkter pé fotterna, som man ocksa kan fa nir man &r sittande i
rullstol, kan hindra oss att vara fysiskt aktiva, sdger Kristina
Lowing.

Bassingtrining

Att tréna 1 basséng &r bra for de allra flesta. Vattnet ger ett naturligt
motstdnd och det 1 sin tur ger muskeltrdning, kondition och
rorlighet. Personer som har smérta kan far avlastning av kroppen i
vattnet och uppleva muskelavspénning.

Dokumentation nr 545 © Agrenska 2017



Osteogenesis imperfecta

Genom den fysiska aktiviteten gar det att {4 viss smértreduktion.
Fysisk aktivitet minskar smérta genom rdrelsen, men ocksa genom
trdning av musklerna. Bassdngtrining kan erbjuda mojligheter att
oka konditionen.

— Nér bade armar och ben arbetar kraftfullt far personen en hog
puls och konditionstraning, sdger Kristina Lowing.

Recept

FAR — fysisk aktivitet pa recept utskrivet av lidkare eller
fysioterapeut inspirerar till tréning.

— FAR innebér en mojlighet att fi tillgang till individuell trdning
eller grupptraning i basséng eller pd land, med reducerad avgift pa
traningsanldggningar, under en period, sdger Kristina Lowing.

Det ar ocksa mojligt att fa styrketrédning via FAR, trdningsprogram
1 hemmet till exempel eller hos fysioterapeut.

— Med 6kad styrka forebyggs nya frakturer och triningen kan dven
ge minskad smaérta. I bassdngen kan dven muskelstyrka trénas
genom att rora armar och ben kraftfullt vilket &ven innebér
muskeltrdning av balen (mage och rygg), sidger Kristina Lowing.

Skelettstyrka

Vid Ol giller att belasta skelettet utifran de forutséttningar som
finns.

— Variera positionerna sa mycket som mojligt. Sté, gé eller cykla
efter dina forutsittningar, vid behov kan kanske motomed, som &r
ett motoriserat trdningsredskap eller singcykel anvindas.

Andning

For att tillgodose optimal lungfunktion ar det viktigt att variera
utgangspositionen. Armrorelser sa som att stricka upp armarna,
blésa ut luften och ta ner armarna igen ar en bra tréning for att
underlétta rorlighet 1 brostkorgen.

Synpunkter pa traning och aktiviteter; arbetsterapi

Studier visar att vuxna personer med OI lever och mar som
andra, men har mer fysiska besviar. Begrinsande faktorer kan
vara fatigue, det vill siga utmattning, smérta och begrinsad
rorlighet, siger Eva Jonsson, legitimerad arbetsterapeut i OI-
teamet pi4 Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm.
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En person som har OI kan ha begransningar i hur aktiv man kan
vara i sin vardag utan att fa besvér. Det kan darfor vara viktigt att
vélja ut vilka aktiviteter som &r viktigare dn andra.

— Négon gillar att laga mat, andra kanske hellre ldgger sin energi pa
att vara ute i naturen ater andra vill umgéas med vinner. Det géller
att prioritera det som &r viktigt for en sjélv, sdger Eva Jonsson.

Vardagsaktiviteterna ska vara sa littsamma som mojligt. Det kan
gilla att komma upp ur sdngen, kld pa sig, skota hygienen, till
exempel. Aktiviteter som utfors séllan, som att gora en resa, delta i
ett evenemang till exempel en konsert, fest eller Agrenskas
vuxenvistelse behover planeras.

— Da ir det bra att fundera 6ver vad man sjilv behover och hur man
vill ha det for att det ska fungera, sdger Eva Jonsson.

Underlitta vardagsaktiviteter

Det gar att underlétta vardagen pé flera sitt. Smarta
vardagsféremal som en enkel burkdppnare, plocktang for sméasaker
och olika it-16sningar kan vara bra att omge sig med. Det
underlattar ocksa att organisera sin vardagsmiljo. De saker som
anvinds ofta ska finnas néra och vara létta att nd.

— En del har kénslan och vet precis vad de ska anvénda for
strategier eller vilka hjdlpmedel de vill anvénda for att 16sa
vardagen, andra kan behova tips av ndgon utomstaende, sédger Eva
Jonsson.

Det ér inte sa ovanligt att man ldgger ned mycket energi pa att
forflytta sig, antingen géende eller i rullstol, istdllet for att spara
krafterna och ldgga energin pa sjilva aktiviteten.

— Ett sdtt att komma runt det &r att skaffa en permobil till exempel
eller fa hjéalp med transporten till och fran aktiviteten. Det gor att
aktiviteten 1 sig blir mer njutbar, sdger Eva Jonsson.

Bekvidma och sékra hjalpmedel som rullstol, kryckor, duschstol
etcetera bor ses ver dé och da. Béde att de fungerar
dndamalsenligt for personen som anviander dem, men ocksa att de
ar ratt instillda.

Omgivningen

Alla behover ett bollplank och det &r bra att skaffa sig ett
kontaktnit dér bland andra fysio- eller arbetsterapeut kan inga.
— Men de bésta idéerna kommer ofta fran personer som har en
liknande situation som ni har. Darfor ar det forstas bra att tréffa
andra, som hiir pi Agrenskas vuxenvistelse, siger Eva Jonsson.
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Nytt forskningsprojekt

Ol-teamet har startat ett forskningsprojekt dér bland andra Eva
Jonsson foljer upp vuxna som fétt tidig medicinsk behandling med
bisfosfonat. De vill veta mer om hur personerna som fick
lakemedlet 1 barndomen, lever och mér idag som vuxna.
Arbetsterapeut Eva Jonsson vill girna ha kontakt med sa ménga
personer som mojligt.

— Det finns fa studier som handlar om vuxna med OI och de som
finns &r frimst gjorda pa personer som inte fétt bisfosfonat, séger
hon.

Kontaktuppgifter till arbetsterapeut Eva Jonsson dr telefon: 08-
51777531 och mejladress: eva.b.jonsson@sll.se

Fragor till Kristina Léwing och Eva Jonsson:

Jag har inte trinat i bassding pad linge. Nu har jag kort rdtt hart
en halvtimma i veckan, de senaste tva veckorna och jag har inte
fitt ont av det. Vad siiger ni om det?

— Jag tycker det ar bra. Bassidngtraning ridknas till de mest
skonsamma traningsformerna.

Jag tycker det iir svart att hitta bassiinger som jag bottnar i och
som dr uppvirmda. Men jag har wet-west och den fungerar bra
om jag inte bottnar.

— Det dr ont om bra bassdnger i1 landet och inget som satsas pa nu.
Vi har forsokt att 4 in vuxna i var bassdng pa Astrid Lindgrens
barnsjukhus och hoppas att det gér 1 framtiden. Wet-west dr ett bra
alternativ nir man inte bottnar.

Hur triinar jag ryggen?

Variera sittpositionen och tréna i basséng. Det &r viktigt att fa igang
ordentligt med blodcirkulation 1 muskulaturen. Forsok hitta varje
mojlighet att rora dig, flytta dig i stolen, still dig upp och strack pa
armarna. Att sitta still utan att flytta sig ar jobbigt for ryggen.

Kan trining ersiitta smdrtreducerad medicin.
— Ja absolut.
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Finns det samband mellan OI och huvudviirk?
— Den som &r spind i musklerna kan fa huvudvirk. Ofta kénns det
som ett tryck i pannan framat kvéllen.

Hur vanligt dr det med muskelinflammation?

— Spanner man sig och har ont blir det létt inflammation. Kanske
hjalper det med traning, att dndra ldget oftare, kanske fa en kur med
antiinflammatorisk medicin. Arbetsterapeuten kan hjélpa till med
sittstéllningen i hemmet eller pa arbetsplatsen, sa att personen inte
lutar sig for ensidigt for att skriva pd datorn till exempel. Den som
har skolios och belastar snett kan fi lokala inflammationer. Ta da
kontakt med fysioterapeut for ultraljudsbehandling, tensbehandling
eller akupunktur mot smirtan. Manga ganger hjilper det en period
och sen kan man fa prova ndgot annat, men forhoppningsvis
forsvinner inflammationen.

Hur gor en fordlder som har funktionsnedsittning. Finns det bra
hjilpmedel for att kunna skota sin baby?

— Det finns hoj-och sidnkbara skdtbord det gér att kora in rullstolen
under. Dé gér det att skota barnet i rétt hdjd. Den som behdver
hjalpmedel vinder sig till en arbetsterapeut eller fysioterapeut pa
vardcentralen eller vuxenhabiliteringen, som kan remittera vidare
till hjdlpmedelscentral.

Mat och halsa vid Ol

Personer med OI loper lika stor risk som alla andra att fa
“normal” benskérhet. Arftlighet fir den storsta riskfaktorn
dédrnist kommer dldrandet och den livsstil vi har.
Livsstilen vad vi dter och hur vi ror oss kan motverka
benskorhet om vi gor ratt.

— Det kan vi paverka sjilva, siger dietist Kajsa Seeberg vid
dietistmottagningen pi Angelholms sjukhus.

Kalcium ér sjidlva stommen i skelettet tillsammans med fosfor och
syre. Kalcium finns i mjdlk, fil, yoghurt, ost, grona bladgronsaker,
baljvéxter, notter, fron och torkad frukt.

— Ater vi for lite kalcium tar kroppen det fran skelettet. Dérfor
giller det att fylla pa fran maten for att inte tdra pa det forrad som
finns 1 kroppen, sdger Kajsa Seeberg.

Kalcium tas upp bittre ihop med proteiner, som kott, fisk och
baljvéxter. Tillskott som kalktabletter ska dérfor tas till maltiden.
Rekommendationen fran Livsmedelsverket dr 800 milligram
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kalcium per dag. En deciliter mjolk innehaller 120 milligram och
en skiva ost lika mycket.

Den som har brist pa D-vitamin tar upp kalcium sédmre.

— De tvé gér hand i hand, sdger Kajsa Seeberg.

I f6rsta hand ska man vilja D-vitaminberikade mejeriprodukter
som mjolk och matfett och dta fisk tre gdnger 1 veckan. Framforallt
finns D-vitamin i fet fisk som lax, sill och makrill men ocksa i
insjofiskar som gos och abborre. Kantareller, dggula och kaviar kan
ocksé bidra med en del D-vitamin.

— Vi fér lite D-vitamin frdn mj6lken ungefar 1 mikrogram per
deciliter och vi behdver mellan 10 och 20 mikrogram per dygn. Ska
man bara f4 D-vitamin frdn mjolk blir det svart. Fisken ar den stora
D-vitaminkéllan och solen men den ger oss D-vitamin bara pa
sommarhalvaret, fran ma; till augusti. Ofta behovs tillskott 1 form
av tabletter, sdger Kajsa Seeberg.

Magnesium finns i nétter, baljvéxter, fullkornsprodukter, kaffe och
choklad. Det behovs for att omvandla D-vitamin till en aktiv form
och for att kroppen ska ta upp kalcium. K-vitamin bidrar till hog
bentdthet och finns i grona bladgronsaker, spenat, brysselkal,
gronkal, broccoli, lever, dgg, ost och keso. C-vitamin deltar i den
viktiga kollagenbildningen som ger starka ben och finns i de flesta
frukter, bdr, gronsaker och rotfrukter.

Rokning ér en riskfaktor. Kortison dkar risken for benskdrhet.
Alkohol péaverkar osteoblasterna negativt. Cola-drycker innehaller
fosfor som lakar ur skelettet och kaffe och te paverkar skelettet pa
samma negativa sitt.

— Man ska inte dricka mer dn 2-3 koppar om dagen, sdger Kajsa
Seeberg.

For mycket salt gor att njurarna lacker mer kalcium till urinen och
kalcium f6rsvinner ur kroppen.

— Det salt vi dter ska vara berikat med jod, for det behdver vi for
skoldkorteln, sdger Kajsa Seeberg.

Ha superkoll; G& in pé bristguiden.se och livsmedelsverket.se
For den som vill kontrollera vikten 1 forhallande till 1angden finns
det en BMI-kalkylator for amputerade péa hjalpmedeldatabasen
tipbase.org.
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Proteinsmoothie

% banan

1 deciliter frysta hallon

1 dgg

1 deciliter mild yoghurt

1 matsked flytande honung
Garnera med kesella och kanel

Kiwikick

5 deciliter dppeljuice

2 mogna avokado urkdrnade och skalade
4 kiwi skalade

Blanda och mixa

Kostrad for att forebygga och behandla benskorhet:

Se till att ditt kalciumintag motsvarar det rekommenderade
behovet 800 milligram per dag.

Kalcium ér en av skelettets viktigaste bestdndsdelar och finns i
mjolk, fil, yoghurt, ost, bladgronsaker, bonor, nétter, fron, torkad
frukt med mera.

Bygg upp forradet av D-vitamin under sommarhalvaret genom
att vistas mycket utomhus.
D-vitamin behovs for upptaget av kalcium.

Se till att fa i dig tillrickligt med D-vitamin frin maten.

Om inte ta kosttillskott 10-20 Ug per dag speciellt under den morka
arstiden.

D-vitamin finns 1 fisk (lax, sill, makrill, sardiner, gos, gddda,
abborre med mera) berikad mjolk, berikade matfetter, dggula och
kantareller.

At mycket frukt och gronsaker

500 milligram per dag for deras innehéll av kalium, magnesium,
vitamin K, vitamin C, och andra antioxidanter som behdvs for ett
starkt och smidigt skelett.

Salta med mitta
Saltet forstor njurarnas forméga att aterresorbera kalcium.
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Undyvik fosforrika drycker som cola, energidrycker och mycket
kaffe.
Fosfat kan 6ka nedbrytningen av benvavnaden.

Fragor till Kajsa Seeberg:

Hur gor man om man vill gd upp i vikt?

— Att gd upp 1 vikt dr lika svért som att gd ner i vikt. Man méste
varje dag och varje méltid tidnka pé att berika maltiden lite extra.
Tillsdtta mer fett som att ha rapsolja 1 grét och filmjolk eller
anvénda fetare produkter som griadde, smor och notter. Att dta lite
oftare dr ett bra sitt, det ska inte ga mer &@n tva till tre timmar
emellan méltiderna.

Gar det lika bra att dricka havremjolk ur kalcium- synpunkt?
— Ja om den ar berikad med kalcium. Egentligen dr havredryck mer
hilsosam dn mj6lk, den ar fiberrik.

Jag har lag dmnesomsittning sitter i rullstol och dr kortvuxen.
Vad ska jag iita pd ett dygn om jag forbrinner 850 till 1000
kalorier?

— Du behover proteiner fisk, dgg, mejeriprodukter, frukt och
gronsaker. Ett tips dr att gdra smoothies pé frukt och gronsaker. Det
ar enkelt att dta och ger mycket nédring. Férdelen med frukt och
gront dr att man kan dta mycket av det utan att det ger for mycket
energi. Vilj fettkvalitet som dr god, bra oljor, lagom med nétter och
fréer. Har man ett lagt energibehov ér det desto viktigare att dta

nyttigt.

Om man har mjélk i kaffet borde det vil kompensera den
urlakningen som kaffet fororsakar?

— Absolut det ar bittre med en latte &n svart kaffe for skelettet. Det
géller mjolk 1 teet ocksa.

Hur far man tag pd en dietist?

— Det brukar finnas dietister pa endokrinkliniker eller pa
vérdcentraler. Man har ocksé alltid mdjlighet att skriva en egen-
remiss till en dietist om man inte har en ldkare som kan skriva en
remiss.
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Tand-och munhalsa

Osteogenesis imperfecta

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla
Amundon samt pa Odontologen i Goteborg. Tandhygienist
Anna Nielsen Magnéli vid Mun-H-Center, svarar pa fragor om
tandvard under vistelsen for vuxna med OI.

Mun-H- Center &r ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskap om tandvéard, munhilsa och
munmotorik, hos barn och vuxna med séllsynta diagnoser.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhéndertagande och
hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras
anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser som ror munhélsa, i Umeé och 1 Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedséttningar och sjukdomar.

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

I Mun-H-Centers databas star det:

Dentinogenesis Imperfecta (DI) dr en tandutvecklingsstdrning som
forekommer hos ungefar hilften av alla med OI. Vanligtvis ar
mjolktinderna mer drabbade dn de permanenta tdnderna.

DI karakteriseras av:

e Dentinet ("tandbenet”) dr mjukare &n normalt.

o Fargforandring (ljust bla till mork brun med transparent
lyster) av tidnderna.

o Emaljen dr ofta normal men splittras loss” fran det mjuka
dentinet.

e Det mjuka dentinet medfor att tinderna slits kraftigt,
speciellt de priméra tdnderna.

Aplasier (avsaknad) av en eller flera permanenta tdnder ar vanligt
(cirka 20 procent), och dven forsvérat tandframbrott. Pulparummen
forkalkas ofta. Tandkronorna har ibland ett “bulligt” utseende. Det
ar vanligt att overkdken dr liten vilket kan medfora trangstillningar
och underbett.
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Fragor till Anna Nielsen Magnéli:

Hur fungerar tinderna vid OI?

— Cirka hilften med OI har problem med ténderna och kan ha 6kad
risk for karies. Det dr viktigt med forebyggande tandvard, bade
hemma och pa tandvardsklinik, for att undvika sjukdomar i tdnder
och slemhinna. Det finns ett flertal munvardspreparat att tillga.
Tandvardspersonalen hjélper till att vélja ut det som passar. Alla
bor anvédnda fluortandkrdm vid tandborstning morgon och kvall.
Sedan dr det bara att komplettera med andra fluorprodukter, efter
rekommendation av ansvarig tandldkare. En mjuk tandborste eller
el-tandborste &r bra. Det finns dven sa kallad dubbeltandborste som
borstar tanden pa alla sidor samtidigt. Olika typer av
mellanrumsborstar hdller mellanrummet mellan tinderna rena. Det
finns ocksa forldngningar sa kallade forstorade grepp 1 silikon i
olika storlekar, som gér att sitta pa tandborste eller
mellanrumsborste, sa att greppet blir bittre. Isar det i tinderna finns
tandkrdm som &r speciellt &mnade for att lindra vid isningar.

Vad gor jag om jag blir torr i munnen av medicinerna?
— For att motverka muntorrhet finns munfuktgeler och
munfuktsprayer pa apoteken.

Vad gora med blasor i munnen?

— Blasor i munnen, som ocksa kallas for afte kan bero péd nedsatt
immunforsvar. Det finns geler som man kan 14gga som ett litet lock
pa blasan sa att det gér att &ta.

Berit ar 51 ar och har Ol

— Jag kinner mig bra nu och bryr mig inte om att jag ser
annorlunda ut, inte Liingre. Nar jag var yngre bekymrade det
mig mer. Speciellt i tondren, men det har blivit béttre ju ildre
jag har blivit, sdger Berit, som ér 51 ar, har OI och sitter i
rullstol.

Berit foddes med tva brutna larben.

— Mamma beréttade att personalen pé forlossningen sa att jag hade
ett livskraftigt skrik. Det var ju inte underligt, eftersom jag maste
haft valdigt ont.

Lékaren konstaterade att Berit hade OI. Diagnosen hade ldkaren
inga problem att stélla, men vad ldkaren inte visste var vad det
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innebar. Till fordldrarna sa ldkaren att Berit formodligen skulle do
inom tv4 ar och att det inte var nigon risk for dem att skaffa nya
friska barn. Berit har tva yngre syskon. Ingen av dem har OI.
Lékarens farhdgor om ett forkortat liv for Berit kom pé skam.
Fordldrarna ’sdg” inte att Berit hade sdrskilda behov. Sérskilt
hennes mamma ville att allt skulle vara s normalt som det bara
gick. Det var bade bra och daligt, tycker Berit idag.

— Det hade det positiva med sig att jag fick en skolgang som
kunskapsmassigt var likvirdig med jamnariga kompisars. De hade
ocksa samma krav pd mig som pa mina syskon och det var bra,
men jag skulle haft mer psykologiskt stod och hade behovt triffa
andra i min situation.

De forsta sju aren satt inte Berit 1 rullstol, men hon kunde inte ga
och blev buren och kordes 1 vagn.

— Det sdg nog speciellt ut nér jag blev lite storre och det gjorde
dessutom att jag brdt benen i kroppen. Min bror fororsakade till
exempel ett par brott, trots att han inte var sérskilt vild av sig. En
géang satte han sig pd mina bdda ben, s att de brots, en annan ging
slangde han en lasso pd mig, s att nyckelbenet gick tvért av.

Skolan

Berit har skolios, men hennes mamma vagade inte l1dta operera
henne. Till viss del hade det att gora med att 1dkarna var vaga,
otydliga och ibland ovilliga till behandlingar.

— Min mamma fick inte stdd och jag fick inte den behandling jag
skulle haft. Jag vet inte hur det hade varit om jag hade blivit
opererad. Nu &r det som det r.

Berit har en krokig rygg av skolios, vilket gor att hon har svért att
andas eftersom brostkorgen dr for liten. Det har ocksé inneburit att
hennes mage har kranglat 1 perioder.

— Men nér jag var dryga 20 ar fick jag tjocktarmsframfall och
opererades och sedan dess har magen fungerat som en klocka. Sa
en del har blivit béttre!

Familjen och sérskilt hennes pappa dlskade fotboll. En sport som
var omdjlig for Berit, trodde alla pd den tiden. Darfor var hon
mycket for sig sjilv.

— Ibland lekte jag med kompisar, pysslade och ldste. Min raddning
var att jag var bra pa att teckna och det 4gnade jag mig mycket at.

Hon hade gérna velat hitta ndgon form av idrott eftersom det ar
roligt att gora saker ihop med andra. Under en period simmade hon.
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— Det fanns en instruktdr som lérde ut hallwick-simning. Det
passade mig och passar manga andra med funktionsnedséttning.

I skolan var det inga problem.

— Jag hade samma klasskamrater fran forskolan och hela vigen
upp, alla kinde mig och jag var inte utsatt fér mobbning. Bara
nagon enstaka gang hiande det att nagon sa nagot dumt.

Hon hade en elevassistent som foljde henne under skoltiden och
som ocksa blev klassens resurs.

— Det gjorde att jag inte blev utpekad utan var som vem som helst.

Gympan

P& gymnastiktimmarna var det svart att hélla samma tempo som de
andra. En gang rasade en gympamatta over henne.

— Sedan ville inte elevassistenten ta ansvar for mig mer pa gympan
och jag blev befriad frdn gymnastiken. Det var ett heltokigt beslut,
kan jag tycka idag, eftersom jag med Ol var i stort behov av fysisk
aktivitet.

Idrotten i det lilla samhillet dir Berit bodde, var inte anpassat till
personer med sérskilda behov.

— Jag véxte upp 1 en liten by dér det inte fanns ndgot utbud alls for
mig eller andra personer med fysiska funktionsnedsédttningar. Inte
forrdn en gympagrupp startades av en tjej med forvarvad
ryggmirgsskada. Da gick jag 1 hogstadiet.

Pa gymnasiet blev allt svart. Olika saker spelade in.

— En néra vén flyttade och forsvann, skolarbetet tog tid och det
fanns inget gladjefyllt for mig att gora tyckte jag. Jag kdnde mig
utanfor. Det var inte létt att vara kortvuxen, sitta i rullstol och vilja
ha kontakt med killar.

Socionom

Det var forst niar hon kom in pé estetisk linje pa en folkhogskola,
som det lossnade. Diar hamnade hon 1 ett harligt kompisgéng.

Sa smaningom utbildade hon sig till socionom och har arbetat med
ménskliga och sociala relationer sedan dess.

— Utom en period nér jag ldste arkitektur pd KTH. Det var mitt
dromyrke och jag kom till min férvéning in, men jag slutforde
aldrig utbildningen.

Berit har haft olika arbetsplatser och varit egen foretagare under en
period och aldrig varit orolig for hur hon ska forsorja sig.

— Att hitta nya jobb har varit det minsta bekymret for mig.
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Relationer

Forsta sambon traffade hon nér hon var 25 ar. De levde ihop i nio
ar. Han ville inte ha barn och det var Berit lugn med. Nar
forhallandet tog slut borjade hon trots det tanka pa mojligheten att
fa barn. Hon och ddvarande sambon gjorde genetiska test pa
Klinisk genetik. Dé fick hon veta att sjukdomen inte var genetisk
utan att den uppkommit genom en mutation. Sannolikheten for att
hon skulle fora sjukdomen vidare till sitt barn var 50 procent. Nar
hon var strax dver 40 &r motte hon ytterligare en man och de blev
med barn.

— Vad jag vet ér jag den andra kvinnan i Sverige med OI typ 3 som
fétt barn, ddremot finns det kvinnor med typ 1 och 4 som fétt barn
fore mig.

Berit gick pa specialistmddravard. Inget ovanligt syntes pa barnet
under graviditeten, men eftersom hennes brostkorg ar tring pa
grund planlades fodelsen till vecka 32, sé tidigt som det bara gick.
— Allt gick valdigt bra och han &r helt frisk. Jag och barnets pappa
hade separerat innan fodseln. Nar min pojke var liten hade jag
assistenter dygnet runt och oroade mig for att det skulle bli jobbigt
for honom och paverka honom kédnslomaissigt.

Berit tog kontakt med BUP- Barn och ungdomspsykiatrin, och fick
lugnande besked fran dem.

Idag bor Berit och sonens pappa nira varandra. Hon har stod och
hjélp fran pappan och fran assistenter. Sonen &r atta ar idag.

— Han har alltid varit bunden vid mig. Annars 4r det inga problem
med honom. Fast just nu &r han lite fixerad vid att jag och hans
pappa dr dldre dn hans jimnériga kamraters foréldrar. *Vad onskar
du dig da’, fragade jag. Unga fordldrar’, svarade han.

Stirrar tillbaka

Fotbollen forfoljer Berit.

— Min pojke tycker att det ar trakigt att jag sitter i rullstol, for
annars skulle jag kunnat spela fotboll med honom.

Hon har mérkt att han lider nér okénda stirrar pa hans mamma.

— En period tittade han dem stint tillbaka i 6gonen, sd att de skulle
sluta titta pd mig.

Vad dr jobbigast med OI?

— Att allt tar tid. Alla kontakter, med hjidlpmedelscentral, olika
kliniker inom varden. Det handlar om tander, lungor, Ol-ldkare,
ortoped, arbetsterapeut, fysioterapeut, Forsdkringskassan,
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kommunen, assistansbolag, forutom allt det vanliga som andra har i
min alder. Det som ocksé dr svért dr att hitta réitt behandling och
traning tycker hon. Kunskap saknas dverlag och Ol faller utanfor
de storre diagnosgrupperna inom neurologi och reumatologi.

— I det landsting jag tillhor méste patienten tillhora ndgon av dessa
diagnosgrupper, for att vara berittigad till traningsperioder pa
rehabiliteringskliniker 1 Sverige eller utomlands. Tyvaérr faller vi
med OI mellan stolarna. Nér det géller traning tycker jag det ar
sarskilt ironiskt eftersom trianing och fysisk aktivitet &r sa viktigt
for oss med OI.

Ar det néigot som iir bra med att ha OI?

— Jag har triffat ménniskor som jag aldrig skulle tridffat annars och
som gett mig s& mycket. De flesta &r personer med
funktionsnedséttningar.

Berit har forhoppningar infor framtiden. Forst och framst vill hon
forstas att det ska g bra for sonen, och att hon ska kunna stétta
honom, sa linge han behover det.

Sedan vill hon trdffa en ny man.

— Vad giller kirlek har jag varken haft tid eller ork sedan min son
foddes. Hur en eventuellt ny man ska vara eller se ut vet jag inte
och har inga direkta tankar om det, men jag attraheras av glada och
modiga personer.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under tvi vistelser pa Agrenska for vuxna med OI, deltar tolv
kvinnor och itta min i dldrarna 17 — 77 ar i
fokusgruppdiskussioner. Vid bada vistelserna ir det
specialpedagog AnnCatrin Réjvik fran Agrenska, som leder
samtalen.

Foljande ir ett urval av de synpunkter som deltagarna laimnar
vid de tva tillfillena. Diskussionen har teman som skola,
utbildning, yrkesliv, boende, vardagsliv, somn och
aterhamtning, socialt liv och kontakter inom sjukvarden,
Forsidkringskassan och andra samhallsinstanser.

Skola och utbildning

Kamratrelationen i skolan har nistan uteslutande fungerat bra.

— Jag blev behandlad som mina klasskamrater. Det var bra att inte
vara specialbehandlad.
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En tjej tyckte att hon var en del av klassen men dnd4 inte. Hon
sdarbehandlades for det mesta inte. Men sa var det de dér tillfillena
hon inte glommer.

— Som nir biologildraren sa att jag lika gdrna kunde stanna i
klassrummet eftersom jag inte kunde krypa pa marken och samla
olika sorters gris. Jag tog mig dérifran med graten 1 halsen och
skolkade resten av dagen.

En kvinna tycker att ldrarna var lite for hansynstagande.

— Det gjorde att jag utnyttjade det. Nér det var trakigt fick jag gd
dérifran. De skulle sagt; ’Kom igen, prova. Du kan dndra dig och
tycka att det ar roligt!”’

En av de dldre minnen blev mobbad en period i folkskolan for att
han inte var som de andra.

— Men jag var stark, hade burit mycket ved, sa jag spdade upp dem!
Sen var det ingen som gav sig pa mig.

En av kvinnorna beréttar om hur hon fick std infor klassen och
berdtta om hur OI paverkade henne.

— Det var innan jag hade lart kinna dem riktigt. Klasskamraterna
var intresserade och stdllde manga fragor.

Naér klassen skulle pa utflykt sa lararen att; ”Visst kom du med. Du
kanske inte tar dig fram hela slingan, men du kan iallafall vara med
pa grillplatsen.” ”Alternativet hade varit att stanna hemma. Detta
var mycket bittre.”

Idrott

Skolan fungerade bra fram till mellanstadiet for en av tjejerna. Da
blev klasskompisarna avundsjuka eftersom hon slapp duscha efter
gymnastiken och fick ta en egen vig inne 1 byggnaden till matsalen.
— Efter det hade jag inga vinner mer.

Hon tycker att gympaléraren skulle samlat alla och pratat om det.

— Kanske hade klasskamraterna kunnat turas om och ga med mig,
den atrévirda inre végen.

Pa matten och engelskan var hon en av alla. Under gympan
sdarbehandlades hon, sdger en kvinna.

En kille fick vélja om han ville vara med pa gympan eller inte.

— Pé friidrottstdvlingar fick jag g pa stan med en klasskompis och
de andra blev avundsjuka. Liraren ville vara snédll men det blev fel
for det skapade ett utanforskap for mig. Léraren borde ha tankt
igenom konsekvenserna och inte gett mig specialbehandling. Det &r
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ju att lagga Over ansvaret pa en person. Att vara snall stjdlper mer
an det gor gott.

En kille fick vara med pa allt, men kunde slippa om han ville det.
— Jag fick ofta std i mal, och d& anvinde vi en mjuk boll.

En tjej fick gora hinderbanan i sin egen takt, viktigast var att hon
fullfoljde.

Anpassningar i skolan

Det kunde vara automatiska dorroppnare som installerades. En
horslinga 1 golvet. Nagra fick egna toaletter, som de hade nyckel
till.

Utbildning och yrkesliv

Den allméinna instéllningen &r att de inte har valt yrke efter
diagnos. Atminstone inte i borjan, sedan har en del insett att yrket
varit en felsatsning eller att sjdlva utbildningen stéllt for hoga krav
pa dem.

En ung tjej ar radiopratare och det borjade med att redaktionen var
intresserad av méngfald och ville ha en medarbetare med
“funktionsvariation”. Sedan har hon blivit kvar.

— Det var en bonus att jag satt 1 rullstol, sdger hon och ser glad ut.

En tjej ar forskollarare och valde yrket for att hon absolut ville det.
— Det gar s ldnge det gér har jag tankt, sdger hon.

En tjej har déliga erfarenheter av arbetsformedlingen. Till henne sa
de att *Det &r béttre du gér till en sldkting och sdker jobb. Hér finns
inget for dig.” Nu har hon eget assistansbolag och foreldser om hur
det dr att leva med funktionsnedséttning.

— Jag jobbar nér jag har ork, sdger hon.

En kvinna i medelaldern utbildade sig till socionom och arbetar nu
halvtid som kurator.

En kille har jobbat som viaxeltelefonist i tio ar. P4 senare tid har han
gatt en skrivarkurs pa folkhogskola, jobbat pa lokaltidningen, haller
foreldsningar och skriver pd en bok om tillgingligheten for
personer med funktionsnedséttning.

— Jag gor det jag vill gora, sdger han.

En man ar sekreterare pa en juristbyra.
— Det dr ett tufft jobb, men stimulerande for mig.
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Anpassningar pd jobbet dr séllsynta men forekommer i form av
bland annat hoj- och sénkbara bord.

Boende och vardagsrutiner

De bor 1 hus och hyresldgenheter. En kvinna har tagit 6ver
morfordldrarnas hem som ar byggt pa 1940-talet. Det &r svart att fa
bostadsanpassningar till gamla hus, har hon insett.

— Jag fér inte anpassning av kok och badrum vilket skulle behovas.
Alla lador dr placerade valdigt 1dngt ner och jag har svart att krypa
pa golvet.

En kvinna kéinner sig inte handikappad i hemmet.

— Jag har fatt mycket anpassningar. Hoj- och sénkbart kok,
anpassad toalett och dusch istillet for badkar. Samt elstolpe till
bilen.

Bostadsanpassningar bor ske tidigt, innan personen far skador och
forslitningar pad grund av felaktiga arbetsstdllningar, tycker de.
Vanligt dr annars att man anpassar sig sjélv till en dalig miljo.

En tjej bor i en icke anpassad ldgenhet och fér ha assistenterna till
hjalp. Sképen sitter vildigt hogt upp och det finns ett skip langt ner
dar assistenterna fyller pa med tallrikar och glas allteftersom.

— Da plockar jag dar.

En tjej handlar sjdlv och ber om hjélp néar hon inte nar.

— Det kénns jobbigt ibland, speciellt nér det inte &r mycket folk 1
affdren, men for det mesta &r folk snélla och hjilper mig.

Négra skriver inkopslistor till assistenterna sa aker assistenterna
och handlar. Flera anvénder sig av tjdnster pa nétet.
— Det ar bra for da véljer jag sjédlv vad jag vill handla.

— Nathandeln underlittar. Det trakiga ar att vi dr utestdngda fran till
exempel den lilla ostbutiken, eller myskaféet. Ofta &r det tre trappor
upp, for att komma in och da utesluter det oss som sitter i rullstol.
Forflyttningshjélpmedel finns i tillrdcklig utstrackning.

Somn och dterhimtning

Mainga sover déligt pa natten och kédnner sig trotta pa dagen.
Somnsvérigheterna beror pé virk och ibland pa délig sovutrustning.
Onskemal finns om sirskilda madrasser som lindrar den virk de
vaknar med. Trottheten beror ocksa pa oro att inte komma till
jobbet i tid och allt de ska ténka pé, pa morgonen att ha med sig.
Négra har hoj- och sénkbar séng och tempurmadrass.
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Slikt, vinner och fritid

Flera dr sociala och umgés med vinner. En tjej tycker att hon har
latt att skaffa nya kompisar. Hon gillar att gé pa konserter och
festivaler. Hon har vinner lite hir och dér och aker gédrna ivdg och
traffar dem. Ménga har vianner som har funktionsnedsittningar.

— Tre till fyra personer av mina nérmaste vanner sitter i rullstol.
Man fér en speciell relation.

Nir de tréffar nya personer dr de Gverens om att initiativet till
kontakt ofta hamnar hos den som har en funktionsnedséttning.

— Annars &r det létt att man blir ensam. Det ar inte alltid den som
inte dr funktionsnedsatt vagar ta kontakt.

— Sitter det tva med rullstol tillsammans kommer ingen och sétter
sig bredvid, sdger en av dem.

Kontakter inom sjukvirden

Det finns stora problem med att fa en stadigvarande, mangérig och
kompetent lakarkontakt att véinda sig till vid behov

De ér trotta pa att tvingas “foreldsa” om sin sjukdom infor nya
kontakter 1 sjukvarden, till exempel nédr de behdver mer mediciner.
Kontakten med myndigheter underléttas om de har med sig skriftlig
information om den egna sjukdomen.

Négra har goda erfarenheter av att ta hjilp av kuratorer och jurister
nér de inte fatt utlovade/behdvda insatser eller hjalpmedel.

Det hédr ar nagra kontakter som personerna pa vuxenvistelserna har:
Lékare pd vdrdcentralen, o6ronldkare, 6gonlikare, kardiolog,
gynekolog, ortoped, ortopedtekniker, arbetsterapeut, fysioterapeut,
handldggare pa Forsdkringskassan, kommunen (bostadsanpassning,
handikapparkering, fardtjdnst och assistanshandldaggare),
hjalpmedelscentral, tandldkare, specialisttandvérd och neurolog.

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det ir en nationell resurs
for alla som soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrickning ocksa okinda

sjukdomar. Behovet av kunskap &r darfor stort.
Informationscentrum goér kontinuerligt uppdateringar av

Dokumentation nr 545 © Agrenska 2017 36



Osteogenesis imperfecta

kunskapsliget tillsammans med ledande specialister,
intresseorganisationer och patientféreningar.

I databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen
socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i1 broschyrer skrivs en
informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat dess
forekomst, behandling och forskning.

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 Sillsynta Diagnoser, NFSD.

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

NFSDs uppgift ér att:

- bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvérdens resurser for personer med sillsynta sjukdomar
liksom 6kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

- bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hilso- och sjukvarden och till andra berdrda
samhillsinstanser 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 ldnder och internationella
organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
sattning, deras familjer samt professionella som de méter.

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pa nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 545

Osteogenesis imperfecta, forkortat Ol, ar en arftlig
bindvévssjukdom. Ett annat namn dr medfodd benskorhet.
Sjukdomen férekommer i olika svarighetsgrad.

Forutom symtom frén skelettet i form av benbrott, felstdllningar
och kortvuxenhet kan OI ocksé paverka ledband, 6gonvitor och
tdnder. Aven allvarlig horselnedsittning eller dovhet
forekommer, liksom en bendgenhet att fa blamérken, samt
hjartsvikt, pa grund av lackage fran hjértklaffarna.

Det fods cirka fem barn per ar i Sverige, med en svarare form av
sjukdomen.

Alla med OI bor f& bedomning, uppfoljning och behandling av en
fysioterapeut.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH AGRENSKA
VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser

www.agrenska.se
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