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Syftet med vardprogrammet ar att sékerstalla evidensbaserat arbetssatt vid
Fysioterapikliniken, Karolinska Universitetssjukhuset.

Vardprogrammen riktar sig framst till fysioterapeuter internt men aven externt och till
andra som kan tillgodogora sig innehallet.
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Introduktion

Ol kallas vardagligen for medfodd skelettskérhet och orsaken ar oftast en genetisk
defekt pa kromosom 7 eller 17 (1). Vid Ol férekommer en bristande méangd eller en
felaktig struktur av kollagen, vilket medfor oférmaga att bilda normalt ben. Kollagen
ar det vanligaste proteinet i benmatrix, men kollagen finns ocksa i tander, ligament,
sclerae (=6gonvitan) och vissa andra strukturer. Ol har huvudsakligen en autosomal,
dominant arftlighet, men nymutation forekommer ocksa. Varje familj har en egen unik
mutation. Incidensen av Ol &r 3—-5/100 000 barn. Barn med OI kan uppvisa symptom
sasom skelettskorhet, frakturer, kurvering av langa rérben, éverrorliga leder, svaga
muskler, bla-gra 6gonvitor och tandproblem (Dentinogenesis Imperfecta (DI)).
Skelettskorheten orsakar frakturer pa de langa rérbenen, men kan ocksa leda till
kotkompressioner och vid uttalade typer aven deformiteter av skelettet. Det
forekommer flera typer av Ol och spannet stracker sig fran den allvarligaste typen
som leder till déden under fosterstadiet eller strax darefter, till den lindrigaste typen,
som ger upphov till mild benskdrhet och dar barnens langdtillvaxt oftast ar i det
narmaste normal (1). Vid en mer uttalad typ av Ol har barnen redan vid foédelsen
kurverade larben, underben och éverarmar samt ibland aven kurverade underarmar.
Barnens langdtillvaxt ar i dessa fall kraftigt begransad och uttalad kortvaxthet
férekommer i stort sett alltid vid denna typ. Vid de lindriga typerna av Ol observeras
inte alltid att barnet har Ol vid fédelsen, utan forst nar barnet far sina forsta frakturer.
Det kan forekomma att barn som annu inte fatt en diagnos och kommer in till akuten
med flera frakturer, misstanks vara utsatta fér barnmisshandel. Bidragande orsaker
till detta ar att barn med Ol vanligen far frakturer som uppkommer vid minimala
trauman eller utan att foéraldrarna kan redogora for hur de uppkommit. Vid
rontgenundersokning upptéacks da ofta aven aldre frakturer, vilket ytterligare okar
misstanken om barnmisshandel. Barnmisshandel &r ockséa betydligt mycket vanligare
an Ol.

Den grovmotoriska utvecklingen ar ofta férsenad hos barn med Ol. Vid den lindriga
typen uppvisar barnet ofta en viss forsiktighet och ar vanligtvis nagot sena, medan
barn med en mer uttalad typ ar betydligt senare an jamnariga barn i den
grovmotoriska utvecklingen.

Vid méte med ett barn med Ol &r det viktigt att i anamnesen registrera vad
barnet/familjen beskriver som de aktuella och centrala frdgorna i barnets
vardagsmilj6. Fokus i undersékningen bor vara att upptacka vad som &ar barnets
styrkor och vad som hindrar eller begransar barnets majlighet till aktivitet och
delaktighet. Undersokning av barnets skelett, rorlighet (aktiv/passiv, hypo-
/hypermobilitet), styrka, stabilitet, observation och registrering av smarta och
rorelsemonster ingar som viktiga delar. Funktionella test anvands for att uppskatta
barnets styrka. Pa aktivitets- och delaktighetsniva kan med férdel GMFM-88 och
PEDI anvandas for att félja barnets egen utvecklingstakt (2-4). Utvecklingsnivan kan
nar barnen ar unga understkas med Peabody Developmental Motor Scales eller
Bayley Scales of Infant Development, men fér barn med uttalade typer av Ol &r det
mer adekvat att jAmféra barnets egen utveckling dver tid, an att jdmféra med barn
med typisk utveckling.
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Det finns inte ndgon botande behandling. Malet fér behandling av barn med Ol ar att
optimera férutsattningarna for aktivitet och delaktighet, minska smartan samt
férebygga och behandla frakturer och skelettdeformiteter. Behandlingen omfattar
insatser fran olika professioner i relation till barnets behov, vilket ar det mest effektiva
sattet att mota barnets behov (5). Pa Karolinska Universitetssjukhuset foljs barn och
ungdomar med Ol av ett nationellt specialistteam innehallande: Barnneurolog,
Sjukskoterska, Barnskoterska, Fysioterapeut, Arbetsterapeut, Barnortoped,
Tandlakare, Ortopedingenjor och Rontgenlakare. Teamet samarbetar bade under
utredning och vid fortsatt behandling. Barnen tréffar regelbundet de olika
professionerna under sin uppvéxt i relation till sina behov.

Idag behandlas barn med OIl, som har upprepade frakturer och skelettsmartor, med
intravendsa infusioner av bisphosphonater. Behandlingen bidrar till minskad
osteoklastaktivitet (nedbrytning av skelettet) och barnets skelettathet 6kar successivt,
vilket ger minskad skelettsmérta, minskad frekvens av frakturer, 0kad aktivitet och ett
forbattrat valbefinnande (6). Frakturer i de langa rérbenen margspikas i hog
utstrackning och méargspikning anvands aven i profylaktiskt syfte, med eller utan
korrigerande osteotomier (for att rata upp kurverade rérben). Pa Karolinska
Universitetssjukhuset och pa vissa andra platser i varlden anvands teleskoperande
margspikar, vilka féljer benets langdtillvéaxt genom att teleskopera (forlanga)
successivt under barnets uppvéxt, vilket medfor att barnet inte behdver opereras for
att byta spikar lika ofta som nér fixa spiklangder anvands (7).

Fysioterapi ar en viktig hornsten i behandling for barn med Ol (5). Tidiga
fysioterapeutiska insatser innebéar att lara foraldrarna hur de ska lyfta, bara, bada, kla
pa och hantera sitt barn for att inte applicera for mycket kraft mot skelettet och
darmed minimera risken for sméarta och frakturer. Viktigt ar att féraldrarna
uppmuntras att vaga hantera sitt barn och hitta strategier for att leka, mata och skéta
barnet. Foraldrarna lar sig tidigt vikten av att barnet far belasta och anvéanda kroppen
for att starka skelettet. Barn med svarare former far ofta tidigt kotkompressioner och
foraldrarna informeras darfor om att barnen inte bor sitta forran de sjalva kan
stabilisera huvud och bal. For att minska risken for kotkompressioner
rekommenderas anvandning av barnvagn med stétdampade hjul och att i dvrigt
undvika kraftiga stotar. | takt med att barnet lar sig sitta och utvecklas motoriskt
erbjuds vid behov hjalpmedel for att stimulera till aktivitet och delaktighet for att
stddja utvecklingen, men ocksa for att 6ka belastningen av skelettet och pa sa satt
ytterligare starka skelettet. Barnet kan t.ex. behtva en gastol under en tid, for att
undvika fall och &nda tillatas att belasta i gaende. Viktigt ar att tidigt uppmuntra till
fysisk aktivitet, dels for att starka skelettet men ocksa for att barnet ska kunna
utforska sin omgivning och utmanas kognitivt samt uppleva sjalvstandighet. Fysisk
aktivitet har dessutom manga andra halsoeffekter vilket ar viktigt att tidigt tillgodose.

Vattengymnastik ar mycket lampligt for barn med Ol, bade som regelbunden traning
av kondition, styrka och rérlighet men ocksa under rehabilitering efter frakturer och
operationer. Att uppmuntra och stddja barnet till att sjalv utdva lampliga
fritidsaktiviteter ar ocksa betydelsefullt for att tilgodose behovet av regelbunden
belastning och fysisk aktivitet samt 6ka mojligheter till delaktighet med andra barn
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och ungdomar. Fysioterapeuten fokuserar pa att ungdomarna ska uppna

sjalvstandighet i sina vardagsaktiviteter i hem och skola genom tréning, anpassning
av miljon och adekvata hjalpmedel.

Malsattning med den fysioterapeutiska interventionen

Overgripande mal ar att ge optimala mojligheter till aktivitet och delaktighet i livet
utan att riskera att barnet far frakturer och smarta.

Kartlagga och utreda barnets aktuella halsotillstand
Registrera ev férekomst av smérta och vark
Analysera forekomst av smarta och vark (10) samt foresla lampliga insatser
Analysera barnets styrkor och mdjligheter

Analysera vad som hindrar barnens aktivitet och delaktighet
Undervisa barn, foraldrar, skolpersonal och professionella inom barnets

habilitering om majligheter och restriktioner for det specifika barnet med Ol

Foresla lampliga fysiska aktiviteter

e Visa och undervisa hur barn med Ol kan trdna vanligtvis och efter frakturer
e Optimera barnets belastning av kroppen i liggande, sittande, stdende och

gaende

Intervention

Intervention Syfte Kropps- | Aktivitet Omgivnin
funktio | /delaktighe g
n t /milj6
Lyfta, béra, bada* | Undervisa X X X
Styrketréning Stabilisera X
Fysisk aktivitet Halsa X X X
Bassangtraning Kondition X X
Géastol Belastning/utforska X X X
Skor Belastning X X
InlAgg/ortoser Belastning X
Fritidsaktiviteter Hélsa X X X
Hjalpmedel Forflyttning X X X
Bostadanpassning | Delaktighet/sjalvstandig- X X X
het

*Informationsmaterial fér vard och skotsel av barn med uttalad form av Ol (Ol teamet Astrid Lindgrens
Barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm 2014)
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Matmetoder / Utfallsmatt

Matmetod Syfte Kropps- Aktivitet Omgivning
funktion /delaktighet /miljo
Ledrorlighet Hyper/hypo X
Inspektion Belastning X
Fysisk Aktivitet Halsa X X X
FMS Forflyttning X X
Wilson Forflyttning
GMFM-88(8) Grovmotorik X X
PEDI(4) Vardagsfunktion X X
GAS(9) Meningsfullt mal X X
Smartformulér Registrera X X X

Utfallsmatt lampliga for anvandning i vardebaserad vard

Goal Attainment Scaling (GAS) (9). Att tillsammans med barn och familj formulera for
dem meningsfulla mal som kan utvarderas efter angivet tidsintervall.

Restriktioner

Viktigt att informera personer i barnets omgivning om betydelsen att minska risken
for kotkompressioner. For att minska risken for kotkompressioner:
e Den lilla babyn bor inte placeras i sittande position forran barnet sjalv kan
stabilisera huvud och bal
e Unvik kraftiga stétar sa som att cykla nedfor hoga kanter med barnet i
cykelstol eller pa egen cykel
e Undvik kraftiga stotar sa som att aka pulka i hdga gupp
e Undvik kraftiga stotar sa som att hoppa ner fran hég hojd
e Undvik kraftiga stotar s som att hoppa pa sprangbrada (i skolgymnastiken)
och darefter hoppa 6ver gymnastikbock

Uppfoljning/vardkedja

Barn och deras foraldrar fran hela Sverige traffar fysioterapeut samt de 6vriga i
teamet vid regelbundna besdk hos Ol-teamet. Bestket avslutats med en
teammottagning dar barnet och foraldrarna traffar hela teamet. De aktuella
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fragestallningarna besvaras och féraldrar och barn diskuterar tillsammans med
teamet den framtida planeringen. En gemensam epikris skickas till den
inremitterande lakaren. Efter behov och 6verenskommelse med varje familj tar de
olika professionerna i teamet kontakt med sin kollega déar barnet bor och rapporterar
samt inhamtar information om barnet.

POSTADRESS KAROLINSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET, HUDDINGE KAROLINSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET, SOLNA
SE-17176 STOCKHOLM BESOKSADRESS HALSOVAGEN, FLEMINGSBERG BESOKSADRESS KAROLINSKA VAGEN, SOLNA
TELEFON VX 08-585 800 00 TELEFON VX 08-517 700 00



........

Universitetssjukhuset

Referenser

(1)

(2)

®3)

(4)

()

(6)

(7)

(8)

(9)

Sillence D, Rimoin D. CLASSIFICATION OF OSTEOGENESIS
IMPERFECTA. The Lancet 1978 May 13;311(8072):1041-2.

Russell DJ, Rosenbaum PL, Cadman DT, Gowland C, Hardy S, Jarvis S. The
gross motor function measure: a means to evaluate the effects of physical
therapy. Dev Med Child Neurol 1989 Jun;31(3):341-52.

Ruck-Gibis J, Plotkin H, Hanley J, Wood-Dauphinee S. Reliability of the Gross
Motor Function Measure for Children with Osteogenesis Imperfecta. Pediatric
Physical Therapy 2001;13(1).

Haley SM, Coster W.J., Ludlow L H, Haltiwanger J.T., Andrellos P.J. Pediatric
Evaluation of Disability Inventory (PEDI) Development, Standardization and
Administration Manual. First ed. Boston: New England Medical Center
Hospital; 1992.

Harrington J, Sochett E, Howard A. Update on the Evaluation and Treatment
of Osteogenesis Imperfecta. Pediatric Clinics of North America 2014
Dec;61(6):1243-57.

Lowing K, Astrom E, Oscarsson KA, Soderhall S, Eliasson AC. Effect of
intravenous pamidronate therapy on everyday activities in children with
osteogenesis imperfecta. Acta Paediatr 2007 Aug;96(8):1180-3.

Ruck J, Dahan-Oliel Nm, Montpetit K, Rauch F, Fassier F. FassierGCoDuval
femoral rodding in children with osteogenesis imperfecta receiving
bisphosphonates: functional outcomes at one year. J Child Orthop
2011;5(3):217-24.

Russell DJ, Rosenbaum P, Avery L, Lane M. Gross Motor Function Measure
(GMFM-66 & GMFM 88). Users manual. London: 2002.

Kiresuk TJ, Smith A, Cardillo JE. Goal attainment scaling: applications, theory,
and measurement. Hillsdale, New Jersey: Lawrence Erlbaum Associates;
1994.

(10) Smartformular PII. Pain Interference Index (PII).

Smartbehandlingsenheten/Beteendemedicin, Karolinska Universitetssjukhuset

POSTADRESS KAROLINSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET, HUDDINGE KAROLINSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET, SOLNA
SE-17176 STOCKHOLM BESOKSADRESS HALSOVAGEN, FLEMINGSBERG BESOKSADRESS KAROLINSKA VAGEN, SOLNA

TELEFON VX 08-585 800 00 TELEFON VX 08-517 700 00 7



