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P4 Agrenska arrangeras veckovistelser dar familjer med barn med
funktionshinder bor och utbyter erfarenheter. Under en och samma
vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma diagnos, i det
hér fallet Congenital Adrenal Hyperplasia. Familjevistelser med barn
med denna diagnos (tidigare benamnd AGS) har arrangerats pa
Agrenska 1992, 1995, 2001 och 2005.

Under en familjevistelse ar fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas dd omhand av sarskild personal. Faktainne-
hallet fran forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har foreldsarna
mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete med
forelasarna, antingen till vissa delar eller i sin helhet. For att illustrera
hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med
sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist 1 nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer
till forelasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven aven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.

Foljande forelasare har medverkat till framstallningen av detta
nyhetsbrev:

Docent Otto Westphal, Goéteborg, barnldakare Anna Nordenstrém, Stock-
holm, docent Agneta Nordenskjold, Stockholm, Overlékare Gundela
Holmdahl, Géteborg, professor Per-Olof Janson, Géteborg, docent Angeli-
ca Hirschberg, Stockholm, dr Helena Filipsson, G6teborg, féreningsrepre-
sentant Annica Ohlsson, socionom Anna Lindfors, Goteborg, sjukskoters-
ka Andreas Tallborn, Goteborg, sjukskdterska Lotta Thomasson, Gote-
borg, specialpedagog Astrid Emker, Goteborg, handldggare Agneta
Ljungwall-Bergstrand, Géteborg
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Bakgrund och klinik

Congenital Adrenal Hyperplasia

Docent Otto Westphal, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
och barnlakare Anna Nordenstrom, Karolinska Universitetssjukhuset,
Huddinge, informerade om bakgrund och klinik vid Congenital Adre-
nal Hyperplasia, i fortsattningen forkortat CAH.

CAH, som betyder medfddd, forstorad binjure, orsakas av skador,
mutationer, i arvsanlagen pa kromosom 6. Skadorna, som kan finnas
pa olika stallen, leder till en rubbning i binjurebarkens produktion av
de livsviktiga hormonerna kortisol och aldosteron, vilka bl a har vikti-
ga uppgifter nér det galler saltbalansen i kroppen, blodtryck och &m-
nesomséttningen.

-De hér skadorna, rubbningarna, ar spontana férandringar som sker i
var arvsmassa. Ofta ar dessa mutationer till nytta, eftersom de &r ett
led i ménniskans utveckling, men ibland leder de till sjukdomsalstran-
de foréndringar.

-Rubbningen innebér att enzymet 21-hydroxylas, som behdvs i om-
vandlingsprocessen av kolesterol till kortisol och aldosteron, inte pro-
duceras i tillracklig mangd. Binjurarna far darfor signaler fran hypofy-
sen att producera mer av de tva viktiga hormonerna. Men eftersom det
finns ett stopp i omvandlingen av kolesterol blir resultatet dels forsto-
rade binjurar, darfor att de far arbeta for mycket, dels for mycket av
ett ofullstandigt hormon (17alfa-hydroxyprogesteron). Detta ofull-
stdndiga hormon omvandlas till det manliga kdnshormonet testoste-
ron, vilket i sin tur paverkar de yttre konsorganens utveckling.

-Testosteron finns normalt hos pojkar, men hos flickor orsakar det
virilisering, d v s att de yttre kénsorganen kan bli férmanligade.

Minst 95 % av alla med CAH har en brist pa enzymet 21-hydroxylas.
Enstaka patienter med CAH har inte brist pa 21-hydroxylas, utan pa
nagot annat enzym som behdvs for produktionen av kortisol.

Ju mindre enzymfunktion av 21-hydroxylas barnet har, ju sjukare blir
det. CAH finns saledes i olika svarighetsgrader, alltifran mycket lind-
rig form till svar form med livshotande saltforlust.
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Congenital Adrenal Hyperplasia

CAH kan delas in i tre former, alla med 21-hydroxylasbrist:

a/ Svar form (saltforlorare) betecknas SW.

Redan nar barnet ar ndgon vecka gammalt kan det bli allvarligt sjukt
pa grund av kortisol- och aldosteronbrist.

Hos flickor med svar form av CAH innebér dverskottet av det manliga
kénshormonet en utveckling av de yttre konsorganen i tydlig manlig
riktning redan i fosterstadiet. Diagnosen stalls i sadana fall direkt efter
fodelsen om inte flickan ar sa viriliserad att hon felbedéms som pojke.

Pojkar med svar form av CAH kan missas eftersom variationen nar
det galler de yttre genitaliernas storlek normalt kan variera. For de har
pojkarna ar nyfoddhetsscreeningen oerhort viktig. (se mer om scree-
ning pa sid 7)

b/ Mildare form (simple virilizing), betecknas SV. Hos flickor med
SV CAH ger Overskottet av manligt kdnshormon en utveckling av de
yttre kdnsorganen i manlig riktning i varierande grad. Hos pojkar be-
hover inte enzymbristen och tillskottet av extra manligt kénshormon
betyda sa mycket fore eller narmast efter fodelsen. De har redan sa
mycket manligt kénshormon fran sina testiklar att ett ytterligare till-
skott inte spelar nagon roll.

-Endast en liten del av patienter med SV CAH riskerar att utveckla
saltbrist till foljd av aldosteronbrist.

c/ Icke klassisk form, som betecknas NC, ar den lindrigaste formen
av CAH. En del patienter med NC CAH far inte diagnos forran i vux-
en alder.

Hos nyfddda pojkar och hos flickor med mycket lindrig form av
CAH kan det vara svart att upptacka nagot onormalt.

-Pojkar och flickor med lindrig form av CAH upptacks ofta forst se-
dan man fatt svar pa det blodprov som tas pa alla nyfodda barn (s k
PKU-provet, dér screening for CAH ingar) eller for att de far en alltfor
tidig pubertet eller borjar vaxa for fort.

60-70 % av alla patienter med CAH har den svarare formen, men

patienter i alla tre grupperna behandlas pa samma satt inledningsvis.
Klassifikationen gors utifran vilka mutationer i arvsanlagen som bar-
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Congenital Adrenal Hyperplasia

net och foraldrarna har. Idag finns det 25-30 olika mutationer som
medfor CAH beskrivna. De 9-10 vanligaste star for 90 % av patienter-
na. Det finns en dverensstammelse mellan sjukdomens svarighetsgrad
och den mutation som orsakat sjukdomen.

(se mer om éarftlighet i kapitlet Genetik)

| Sverige har cirka ett barn/10 000 en pavisbar CAH.

Malin fods med CAH

Malin, 6 &r, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med mam-
ma Inga-Lill, pappa Leif och systrarna Sofie, 7 ar och Ina, 3 ar.

Inga-Lills graviditet med Malin var normal och forlossningen forlopte
utan komplikationer.

-Samtidigt som barnmorskan lade upp Malin pa mitt brost berattade
hon att vi fatt en pojke. Hon sa ocksa att han hade hypospadi, urinroret
mynnade en bit ner pa penis. Bade Leif och jag tyckte ocksa att det
var en pojke, men vi visste ju heller inte hur en nyfédd pojkes genita-
lier borde se ut, berattar Inga-Lill.

Malins blygdlappar var helt hopvéxta och urinréret mynnade langt ner
i vecket mellan klitoris och skarven mellan blygdlapparna.

Malin och Inga-Lill flyttade upp pa en sal med bara modrar med ny-
fodda soner.

-Dér traffade jag en annan mamma som var valdigt intresserad av var
"pojke". Hon arbetade inom sjukvarden och jag tror att hon genast
misstankte att det inte var en pojke utan en flicka vi hade fatt, men
hon sa ingenting, beréttar Inga-Lill.

Malin var ett barn som madde mycket bra.

-Hon var snall och fin och boérjade genast dta. Vi ringde slaktingar och
vanner och berattade om var fina "pojke". Vi hann till och med fa in
nagra rader i traktens tidning dar vi annonserade familjelyckan, sager
Inga-Lill.
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Genetik

Congenital Adrenal Hyperplasia

Anna Nordenstrom informerade mer om genetik (arftlighet) vid CAH.
-1 alla kroppens cellké&rnor finns den s k DNA-molekylen som &r en
dubbelspiral. Alla anlag finns i dubbel uppséattning i form av cirka
30 000 gener fordelade pa 23 par kromosomer. Alla gener har sina
fasta platser pa kromosomerna.

Nar en cell ska dela sig 6ppnas dubbelspiralen upp till tva enkelspira-
ler, en till vardera cellen, och dérefter byggs vardera enkelspiralen upp
till en ny dubbelspiral igen. | denna kopieringsprocess kan det uppsta
fel i anlagen, mutationer, antingen som bortfall, tillkomst eller utbyte
av byggstenar i genen.

-Vid CAH finns ett fel i det ena anlaget pa kromosom 6 hos bada for-
aldrarna, det andra anlaget hos vardera foraldern &r friskt. FOr att ett
barn ska fa CAH kravs det att barnet arver det sjuka anlaget fran var-
dera foraldern, s k recessiv nedarvning.

Slumpen avgor vilket av den enskilda foralderns friska eller sjuka an-
lag som ska hamna i enskilda spermier eller dggceller. Vilka spermier
och &gg som sedan méts, och ger upphov till fostret, avgérs av slum-
pen.

-Déarmed &r det ocksa slumpen som avgor om barnet ska fa en arftlig
sjukdom, exempelvis CAH, alternativt bli anlagsbéarare eller bli helt
frisk.

Risken for friska foraldrar med sjuka anlag att fa ett sjukt barn med
CAH é&r 25 % vid varje graviditet, risken att fa ett anlagsharande barn
50 % och mojligheten att fa ett barn som varken &r sjukt eller anlags-
bérare ar darmed 25 % vid varje graviditet. Kusingifte okar risken
betydligt att fa ett sjukt barn eftersom foraldrarna har likartade arvsan-
lag.

-Ar mutationen kand kan diagnosen konfirmeras med hjalp av DNA-
analys av ett enkelt blodprov. Det ar da ocksa mojligt att gora foster-
diagnostik, sa Anna Nordenstrém.

Malin undersoks narmare och misstanke om CAH vacks

Dagen efter forlossningen undersoktes Malin mer ingdende av en
barnlakare.
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-Jag fick veta direkt att han inte kunde kanna nagra testiklar och att
det fanns en majlighet att man ibland kunde ha svart att hitta dem.
Men han sa ocksa att vart barn kunde ha CAH, ett mycket ovanligt
tillstdnd och att det i sa fall var en flicka vi hade fatt. Det var ett svart
besked att fa. Vi hade ju berattat for s manga méanniskor att vi hade
fatt en pojke. Efter det chockartade beskedet lamnades jag ensam. Jag
ringde efter Leif som kom i ilfart till BB. Tillsammans forsokte vi
forstd vad som hade hant. Men det var inte latt. Den information jag
hade fatt var minimal och det man sagt forsvann i all forvirring, sager
Inga-Lill.

Neonatal screening

CAH ingar i den screening (PKU-provet) som gors sedan 1986 pa alla
nyfodda barn, 3-5 dagar efter fodseln.

-50 % av barnen med CAH diagnosticeras med hjalp av detta blod-
prov (75 % av pojkarna, 25 % av flickorna), vilket visar att det finns
en stor nytta med screeningen. De flesta 6vriga nyfoédda barnen med
CAH har en svarare form och diagnosticeras innan provsvaren ar kla-
ra. En mindre grupp, med mycket lindrig form, upptdcks inte heller
med hjalp av blodprovet, utan forst senare nar de far symptom som
beror pa dverproduktion av manliga hormon, sa Anna Nordenstrom.

| blodprovet fran screeningen mats halten 17alfa-hydroxyprogeste-
ron.

-Ju lagre 17alfa-hydroxyprogesteron desto mildare form av CAH har
barnet och vice versa. Det har innebdr att vi med detta prov till en del
kan forutsaga vilka svarigheter det enskilda barnet far.

Falskt positiva provsvar forekommer och det beror da pa andra orsa-
ker, exempelvis att barnet ar for tidigt ftt eller har nagon annan sjuk-
dom.

Malin far diagnosen CAH

Tre dagar efter fodelsen undersoktes Malin med ultraljud for att se om
hon hade kvinnliga inre kdnsorgan.

-Vi fick nastan omgaende beskedet att det hade hon och darmed var
det klart att Malin hade CAH. Det gar inte att beskriva hur det kéndes.
Alla fragor om Malins framtid snurrade runt i huvudet. Personalen var

Nyhetsbrev nr 246 © Agrenska 2005 7



Congenital Adrenal Hyperplasia

lyckligtvis helt underbar och var lakare gjorde allt for att ta reda pa sa
mycket som mojligt om CAH, sager Inga-Lill.

Malin fick genast Hydrocortison® och Florinef® som erséttning for
kortisol och aldosteron. Pa fjarde dagen flyttades hon till ett storre
sjukhus for att man dar skulle dosera medicinerna mer noggrant.

Normal kdnsutveckling

Docent Agneta Nordenskjold, Astrid Lindgrens barnsjukhus, Stock-
holm informerade om prenatal konsdifferentiering.

-Man kan se pa fragan om kon pa olika nivaer. Vi har ett kromosomalt
kon, d v s XX for kvinnor och XY for man. Utifran kromosomerna
bestams vilket kon som kdnskorteln far nar den utvecklas vidare, d v s
aggstock respektive testikel. Slutligen avgor konskdrtelns hormonpro-
duktion hur den fortsatta kdnsutvecklingen blir, bade avseende utse-
ende, pubertet och fertilitet. FOr att en individ ska vara mojlig krévs
minst en X-kromosom och for testiklar hogst en X-kromosom.

Fram tills fostret ar sex veckor gammalt (d v s atta veckor efter sista
menstruationen) ser pojk- och flickfoster likadana ut med tva omogna
och bipotentiella (utvecklingsmajlighet at tva hall) konskortlar och tva
dubbla gangsystem.

-Under de féljande veckorna utvecklas fostret antingen till flicka med
ovarier (aggstockar) eller till pojke med testiklar. Fran ena gangsyste-
met utvecklas livmoder, dggledare och 6vre delen av slidan hos flickor
och fran det andra gangsystemet utvecklas sadesledare, bitestikel och
sadesblasa pa pojkar, sa Agneta Nordenskjold.

Utvecklingen av konskortel till testikel sker p g a inflytande fran Y-
kromosomen, varpa testikeln kan producera hormoner som ger en
fortsatt utveckling. Dessutom produceras hormoner som hdmmar de
inre kvinnliga gangsystemen att utvecklas.

-Om det saknas en Y-kromosom (eller dess aktiva gen) sker den “ba-
sala” utvecklingen, vilket innebar kvinnlig riktning

Om ett foster som ska bli flicka far for mycket testosteron (det spelar
da ingen roll om detta hormon kommer fran binjurarna, sasom vid
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Congenital Adrenal Hyperplasia

CAH, eller fran testiklarna) gar utvecklingen av de yttre kénsorganen i
mer manlig riktning och flickan viriliseras.

-Vid mattlig paverkan blir klitoris forstorad och flickan kan fa en viss
forslutning av vagina. Vid storre paverkan okar storleken pa klitoris
och nedre delen av vagina utvecklas inte. Den Ovre delen av vagina
mynnar mer eller mindre hégt upp pa urinréret. De inre konsorganen,
aggstockar, aggledare och livmoder paverkas inte alls.

Stord konsutveckling kan bero pa

a kromosomfel

a fel i konskorteln

o stord fenotyp, d v s en pojke far en nedsatt maskulinisering och en
flicka blir viriliserad

De inre kdnsorganen hos en flicka med CAH &r fullstdndigt normala.

Behandling pa fosterstadiet

Genom prenatal behandling, med start vecka 5-6 i fosterutveckling-
en, kan binjurarnas produktion av testosteron hejdas. En sadan be-
handling med kortisolpreparat (dexametason) startas enbart om mo-
dern redan har ett barn med den svara formen av CAH. Syftet med
behandlingen &r att undvika viriliseringen av yttre genitalia hos ett
sjukt flickfoster.

-Detta ar saledes ingen rutinbehandling och startas enbart om det ar
frdga om svar CAH och da i form av en studie dar man sedan foljer
patienten manga ar framover.

Behandlingen, som innebar att mamman tillfors dexametason, maste
startas tidigt, fore genitalias utveckling, for att vara effektiv. Det ar sa
tidigt att det inte & mojligt att med provtagning ta reda pa om barnet
ar en sjuk flicka. Behandlingen sker saledes "blint” de forsta veckor-
na. Det ar majligt att tidigast gora fosterdiagnostik med prov fran mo-
derkakan vecka 10-12 och resultatet blir sedan klart tidigast v 13-15.
Forst darefter kan det beslutas om behandlingen ska fortsétta (ndr det
ar en sjuk flicka) eller avbrytas (om det ar en pojke eller en frisk
flicka).
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Congenital Adrenal Hyperplasia

-1 sju fall av atta behandlar vi i onédan under 5-6 veckor, beroende pa
att arftligheten vid CAH ar autosomalt recessiv (se mer om detta un-
der sarskilt kapitel). | ett fall av atta (vid sjukt flickfoster) fortsatter
behandlingen under hela graviditeten.

Det finns flera studier som visar att behandlingen ger mycket goda
resultat.

-1 ett samarbete mellan Sverige och Norge ingick 44 mammor i en
studie. Efter de forsta 10-12 veckorna av graviditeten fortsatte man att
behandla sex mammor. Ingen av de flickor som sedan foddes behov-
des opereras, dven om det férekommit viss virilisering hos en del av
flickorna.

Huruvida behandlingen ar helt riskfri eller ej &r &nnu inte fullt klarlagt.
-En amerikansk studie dar 320 mammor ingatt visar ingenting som
inger oro. Alla mammor har haft normala fodslar. | ett samarbete med
sex andra lander i Europa kommer vi att folja upp alla de barn som fatt
behandlingen, saledes dven de som fatt behandling under fem-sex
veckor i tidig graviditet. Av det vi sett hittills s& har exempelvis inte
friska behandlade barns tillvéaxt paverkats.

Hormonsystemet och CAH i barnaaren

Otto Westphal informerade om hormonsystemet och CAH i barna-
aren.

-Binjurarna fungerar som en fabrik for hormoner av olika slag, vilka
fors ut i kroppen via blodet. Ett sadant hormon ar kortisol. Det ar ett
livsviktigt hormon som vi inte klarar oss utan. Kortisol reglerar bl a
blodsockret och haller det jamt och fint, sa Otto Westphal.

Hypotalamus, ett omrade i hjarnan, fungerar som en slags matstation
och reglerar produktionen av kortisol.

-Behovet av kortisol varierar 6ver dygnet och ar storst pa morgonen
och lagst pa natten. Vid fysisk, men dven mental stress, behovs mer
kortisol. Blir det for lite kortisol slar hypotalamus larm till hypofysen
som bildar ett &mne, ACTH, som via blodet nar binjurarna och dar
stimulerar bildandet av kortisol. N&r hypotalamus uppfattar att det
finns tillrackligt med kortisol stanger den av produktionen, sa Otto
Westphal.
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Aldosteron, ett annat hormon som bildas i binjurebarken, har som
uppgift att halla en riktig saltbalans i kroppen genom att spara natri-
um.

-Produktionen av aldosteron styrs av saltbalansen. Nar kalium stiger
stimuleras produktionen av aldosteron.

For att bilda kortisol och aldosteron av kolesterol behdvs olika enzym.
-Era barn saknar enzymet 21-hydroxylas, i storre eller mindre omfatt-
ning. Vid svar CAH bildas nastan inget kortisol alls. Vid lindrig CAH
bildas kortisol, men i otillracklig méangd. Binjurarna far signal om
detta och kampar for att fa upp kortisolnivan. Ju mer binjurarna arbe-
tar ju mer felaktigt testosteronlikt hormon, sa kallat 17-alfa-hydroxy-
progesteron, producerar de. | den process som omvandlar kolesterol
till kortisol blir det stopp efter 17-alfa-hydroxyprogesteron. Era barn
har inte tillrackligt mycket 21-hydroxlas, som skulle ha fort processen
vidare. Pa grund av stoppet bildas alltfér mycket 17-alfa-
hydroxyprogesteron, som sedan kan omvandlas till manligt kénshor-
mon, testosteron. Nér vi ska stalla diagnos ar det 17-alfa-hydroxy-
progesteron vi mater, sa Otto Westphal.

Vad gor testosteron

-Testosteron paverkar var biologiska mognad. Det hjalper bl a till att
forbena skelettet, en process som for flickor ar klar tva ar efter forsta
menstruationen och for pojkar i 17-19 arsaldern, sa Otto Westphal.

For mycket testosteron kan ge for tidig pubertet och darmed ocksa
kortvuxenhet, eftersom man slutar véxa efter puberteten.

-Flertalet av alla barn med CAH far en nagot for tidig pubertet, sa Otto
Westphal.

Alla man och kvinnor har storre eller mindre méngder av det manliga
kdénshormonet testosteron. Hos vuxna kvinnor dar de manliga kons-
hormonerna ansvariga for hudens pubertetstecken t ex konsbeharing,
har under armarna, finnar, fet hy och vuxen svettdoft.
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Behandling vid CAH

Informationen i detta kapitel kommer fran Otto Westphals forelas-
ningar pa familjevistelserna 2002 och 2005.

-Tyvérr upptacks inte barn med de allra lattaste formerna av CAH
genom screeningen i nyfoddhetsperioden. Dessa moter vi darfor sena-
re, kanske darfor att de far ovantat allvarliga symptom vid exempelvis
lindrig infektion. Pojkarna kan fa en férhallandevis tidig pubertet, hos
flickor ses ofta en 6kad beharing i puberteten, sa Otto Westphal.

Under det forsta levnadsaret behandlas alla som fatt diagnosen, oav-
sett sjukdomens svarighetsgrad eller om barnen &r saltférlorare eller
ej, med bade kortisol- och aldosteronersattning.

-Denna behandling far dubbel verkan. Genom att tillfora kortisol be-
handlar vi kortisolbristen, men denna tillforsel stanger ocksa av hypo-
talamus sa att produktionen av 17-alfa-hydroxyprogesteron och dar-
med ocksa testosteron minskar. Genom tillforsel av aldosteronmedicin
(Florinef®) hammar vi ocksa stimuleringen av binjurarna hos de pati-
enter som &r saltforlorare, sa Otto Westphal.

De senaste tva aren har man i Sverige huvudsakligen anvant Hydro-
cortone® istéllet for Cortone® sedan fabriken dragit in Cortone®-
tabletterna.

-Hydrocortone® liknar mer kroppens eget kortisol och det &r en for-
del, eftersom det darmed inte krévs nagot extra enzym fran levern for
att omvandla det till anvandbart kortisol. Samtidigt & medicinen mer
kraftfull, “starkare” an Cortone® och finns bara i 10 mg-tabletter.
Trots att tabletterna gar att dela i fyra delar & medicinen svar att dose-
ra, “stdlla in” individuellt sa att patienten varken far for mycket eller
for lite.

For att stalla in ratt dos kortisol méter man halten pregnantriol i uri-
nen. Pregnantriol & en mellanprodukt, nedbrytningsprodukten for 17-
alfa-hydroxyprogesteron

-Sedan forsoker vi efterlikna kroppens egen produktion av kortisol sa
mycket som mgjligt. Det ar svart, men i princip innebar det for de
flesta barn att de far tre doser/dygn, morgon, middag, kvall. Hur man
an fordelar totaldosen sa blir nastan alla undermedicinerade nagon del
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av dygnet och évermedicinerade nagon del. Risken for 6vermedicine-
ring ar storst pa natten eftersom vi normalt har lagsta kortisonnivaerna
vid midnatt och hogsta pa morgonen. Pa kvéllen borde vi egentligen
ha ett preparat som ger en liten dos pa fornatten och som sedan ékar
pa dosen successivt mot morgontimmarna, sa Otto Westphal.

For mycket kortisol hdmmar tillvaxten och kan darmed ge kortvuxen-
het. For lite kortisol kan innebéra en fortsatt virilisering av flickorna
och en tidigare pubertet hos pojkarna. Sarskilt svart blir det i stressitu-
ationer, vid sjukdom och stora pafrestningar, eftersom kroppen da
behdver extra kortisol. Nar barnet vaxer maste doserna okas i takt med
tillvéxten.

Nagra biverkningar, t ex svagare skelett, far man inte av kortisolbe-
handlingen.

-Oonskade biverkningar av kortisol far man bara nar man under en
lang tid ligger langt dver vad kroppen normalt behéver. Vi medicine-
rar i allménhet sa att patienten kommer upp i normal koncentration av
kortisol i blodet. Kortisolmediciner verkar i allménhet 8-10 timmar, sa
Otto Westphal.

Vid fysisk och ibland &ven psykisk stress och vid sjukdom behdver
barn med CAH mer kortisol.

-Hur mycket de behdver ar individuellt. Prova er fram och se vad ert
barn mar bra pa. Enstaka extra doser ger inga biverkningar. Har bar-
nen feber behdver de mer kortisol, dubbel dos vid 38-39 grader. Vid
temperaturer pa 39 grader eller mer behdvs tredubbel dos och ofta gor
man klokt i att da kontakta lakare.

Vid magsjuka med krékningar och kanske diarréer &r det sarskilt vik-
tigt att barnet far i sig medicinen utan att kréakas upp den.

Aldosteronmediciner ges till alla nyfodda barn med CAH for att vara
pa sdkra sidan.

-Det &r farligare att inte behandla dem som har saltbrist &n att behand-
la dem som inte har saltbrist. Vi méter bl a halten renin i blod och kan
stélla in aldosteronmedicineringen fér dem som &r saltférlorare och
avsluta den for dem som inte behdver medicinen. De som har saltbrist
far ocksa extra koksalt 2-3 ggr/dag under de forsta levnadsaren. Néar
dessa barn blir &ldre kan de sjalva bestimma hur mycket salt de beho-
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ver. For mycket aldosteronmedicin kan ge hogt blodtryck, sa Otto
Westphal.

Vuxna med CAH kan leva ett fullstindigt normalt liv, forutsatt att de
far en riktig behandling.

Malins medicinering ar fran borjan problemfri

Malin véckte stor uppmaérksamhet bland sjukhusets personal och
mangder av ldkare ville titta pa henne.

-Det var ju ratt jobbigt, men vi forstod ju deras intresse. Vi fick nu
mer information om CAH t ex att Malin skulle klara sig bra, vilken
kirurgi som skulle kunna bli aktuell, att hon hade sa kallad svar form,
med slidan mynnande hogt upp pa urinroret, samt att hon var saltforlo-
rare, beréttar Leif.

Pa sjukhuset bestamdes, efter noggrann provtagning, vilken dos Korti-
sol och aldosteron Malin skulle ha.

-Vi hade inga problem att fa i henne medicinerna. Tabletterna mosade
vi i lite vatten och blandningen sprutade vi sedan in i hennes ena
mungipa med en plastspruta. Malin fortsatte att ma valdigt bra, sager
Inga-Lill.

Efter nagon vecka fick Inga-Lill och Leif svar pa det blodprov som tas
pa alla nyfodda. Det bekraftade diagnosen att Malin hade en svar form
av CAH.

Kirurgisk behandling

Informationen i detta kapitel kommer fran forelasningar under famil-
jevistelserna 2002 och 2005 av dr Gundela Holmdahl, Drottning Silvi-
as barn- och ungdomssjukhus, Goéteborg, dar hon informerade om
kirurgisk behandling av flickor med CAH.

-Nér vi diskuterar kirurgi ar det inledningsvis tre fragor som behdver
besvaras; vem, nar och vad. Kirurgi och sma barn &r i allmanhet svart.
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Flickorna med CAH ser ocksa olika ut, det finns en glidande skala.
Det betyder att det inte finns ndgra generella svar pa fragorna.

Gundela Holmdahl gjorde en snabb 6versikt av hur de manliga och
kvinnliga kdnsorganen anléggs.

-Den for bada konen, i det tidiga fosterlivet, gemensamma gonaden/
konskorteln, utvecklas alltid i kvinnlig riktning om Y-kromosomen
saknas. Testiklarna bildar testosteron och anti-Muller-hormon. Det
senare hormonet hammar utvecklingen av de kvinnliga inre organen.
Testosteron behovs for att konsorganen ska utvecklas i manlig rikt-
ning.

Vid CAH utsatts barnen for substanser som liknar det manliga kons-
hormonet. For pojkar innebér det inte att det blir frdga om nagon ki-
rurgisk behandling.

-Flickor som viriliserats, det vill sdga utvecklat yttre kdnsorganen i
mer manlig riktning, ser nastan aldrig likadana ut som normala pojkar.
Det som ser ut som en penis ligger mer inbéddad i det som ser ut som
en pung. Pungen, som egentligen ar flickans yttre blygdléppar, ar
dessutom delad.

Uppfattningen nér viriliserade flickor ska opereras varierar nagot fran
sjukhus till sjukhus. Gemensamt &r att man undviker kirurgi i aldern
2-12 ar. Det som varierar &r vad och hur mycket man gor tidigt och
vad man gor i tidiga puberteten. P& Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus har man valt att géra "allt” pa en gang och géra det tidigt
nar flickorna ar tva-sex manader gamla.

-Det finns fordelar och nackdelar med att gora kirurgin sa tidigt. For-
delarna &ar psykologiska och tekniska samt att flickan fortfarande ar
paverkad av mammans ostrogen. Nackdelarna &r att flickan inte far
vara med och bestdmma och att det kan vara svart att bedéma hur kli-
toris utvecklas. Inte sallan maste vi gora kompletterande operationer i
puberteten, sa Gundela Holmdahl.

De Gvergripande malen for kirurgin ar god kosmetik, valbevarad kan-
sel, separata mynningar for urinrér och slida och goda forutsattningar
for sexuell aktivitet.

-Om det ar mojligt, vilket det inte sa ofta ar, forsoker vi gora det moj-
ligt for flickan att som vuxen kunna foda barn via slidan.
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Den kirurgiska behandlingen innebé&r att man 6ppnar upp den gemen-
samma gangen sa att urinmynningen hamnar nara slidmynningen. Kli-
toris forminskas pa sa satt att svéllkropparna tas bort men ollonet och
kénselnerverna sparas. Med hjalp av den hud som blir éver efter for-
minskningen tillverkar man inre blygdlappar.

-Vi sérskiljer blygdlapparna och flyttar och vidgar slidmynningen. Om
slidan mynnar hogt upp pa urinréret kan det bli lite svarare. Da maste
kanske slidan forlangas, vilket kan goras pa olika satt, bl a med hjélp
av en bit av tjocktarmen. | sddana fall kan det vara motiverat att vanta
med den delen av kirurgin till puberteten, sa Gundela Holmdahl.

Sammanfattningsvis ansag Gundela Holmdahl att sa mycket kirurgisk
behandling som méjligt bor goéras tidigt och att den individualiseras.
Operation rekommenderas bara vid uttalad virilisering

-Man bor ocksa undvika att operera eller undersoka flickorna fran och
med smabarnsaren och fram till puberteten. Mattlig klitorisforstoring
tycker vi inte att man ska atgarda. Alla operationerna maste goras av
erfaren Kirurg.

Malins forsta ar blir jobbigt, men av andra skal an CAH.
Operation bestams

Efter tre veckor pa sjukhus fick Malin komma hem. En gang i veckan
kontrollerades hon pa sjukhus. Malin madde mycket bra av medici-
nerna, men sa efter bara nagra manader hade hon oturen att hoften
gick ur led

-Malin var tvungen att ha gipsbyxor ett halvar med gipsbyten pa sjuk-
hus en gang i manaden. Men trots detta var hon helt fantastisk. Man
undrar ibland varifran barn far sin kraft, séager Leif.

Ett ar gammal kunde Malin sitta med gipsbyxorna och hasa sig fram
pa golvet.
-Nar vi tog bort gipset hdmtade hon sig snabbt. Benen var visserligen
som spagetti, men med hjalp av gastol blev hon snabbt starkare, séger
Inga-Lill.

Nar Malin sa var 1,5 ar gammal bestamdes det att hon skulle opereras.
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-En specialist fran Australien var pa besok i Sverige och vi erbjods
operation med Kkort varsel. Vi tvekade men sa sedan ja, beréttar Leif.

Malin opereras

Innan Malin opererades fick Inga-Lill och Leif se bilder pa flickor fore
och efter operation.

-Nér Malin lades in for operationen visste vi inte hur mycket man
skulle operera. Om det gick skulle man forkorta Klitoris, dela blygd-
lapparna och flytta slidmynningen pa samma gang, beréattar Inga-Lill.

Kirurgen som opererade Malin bestdmde sig for att gora alla ingrepp
vid ett och samma tillfalle.

-Han forkortade Klitoris och sparade kénselnerver och toppen. Av
"pungen" gjorde han yttre blygdlappar. Slidan skiljdes fran urinroret
och flyttades ner till en ny mynning. Hela operationen tog néstan en
dag och man sydde Malin med 350 stygn. Vi bavade for hur det skulle
se ut, sager Leif.

Operationen blev en stor framgang.

-Vi hade blivit varnade att Malin kunde vara mycket svullen efter ope-
rationen. Nar vi lyfte pa filten férsta gangen och vagade titta blev vi
glatt dverraskade. Hon var inte ett dugg svullen och var sa otroligt fin,
séger Inga-Lill.

Malin mar allt battre och far en lillasyster

Det narmaste halvaret efter operationen gjorde man téta aterbesok pa
sjukhuset.

-Alla efterkontroller visade att Malin madde bra och problemen var
sma. Forutom Florinef® fick Malin extra koksalt i tablettform fram till
dess hon blev 2,5 ar gammal. Darefter har hon sjalv fatt bestimma hur
mycket extra salt hon vill ha pd maten, sager Inga-Lill.

Nar Malin var tre ar gammal foddes Ina, familjens tredje dotter.

-Olika undersokningar visade att bade jag, Sofie och Ina var anlagsbéa-
rare. Beskedet att Ina var frisk anlagsbarare fick jag i tionde gravidi-
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tetsveckan och darmed kunde jag sluta med dexametason, som jag
matt mycket daligt av, sager Inga-Lill.

Sjukskdterska Andreas Tallborn, Agrenska, informerade pé en tidigare
familjevistelse om syskonrollen.

-Vi har pa Agrenska, under manga ar, intresserat oss for syskonens
situation och syskonrollen i familjer med barn med funktionshinder.
Syskonen och deras problem uppmarksammas séllan, darfor att famil-
jen oftast ar sa fokuserad pa barnet med funktionshindret och den fa-
miljesituation detta ger upphov till.

Under familjevistelserna har vi program for syskonen i detta ingar bl a
syskonsamtal.

-Syskonrelationen &r i allménhet den relation man har langst i livet.
Hur den ser ut, och vilka problem den medfér, beror pa flera faktorer,
men diagnosen och dess allvarlighetsgrad spelar stor roll. Men det
finns bade olikheter och likheter i syskonrollen 6verhuvudtaget. Det &r
mycket syskonen uttrycker som ar gemensamt, oavsett syskonets dia-
gnos, sa Andreas Tallborn.

Foljande ar exempel pa vad syskon ofta uttrycker som viktigt vid sys-

konsamtalen:

a att bli "sedd” for den man &r och inte bara jamford

o att forsta vad funktionshindret innebar och beror pa

-Syskonen uttrycker ofta att de vill veta mycket om syskonets sjuk-

dom/funktionshinder. Om de inte far tillrackligt med information drar

de egna slutsatser och dessa kan vara mer skrammande an det som ar

verkligt.

a att bli ”inslappt” och delaktig, eftersom det ar en familjeangeldgen-
het ndr ett barn har ett funktionshinder

-Inte séllan uttrycker syskonen att de vill félja med till doktorn, till

habiliteringen osv. Syskonens kunskap &r en “nyckel” till ett bra satt

for dem att forhalla sig till situationen.

o att fa hjalpa till/ slippa hjalpa till

o att fa uppskattning nar man anstranger sig

o att bara fa vara barn och inte ha for stora krav
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o att sjalv fa egen tid med foraldrarna

o att fa vara ifred, ha sina saker ifred, inte bli stord

a att inte behova kénna rédsla, kanna sig hotad eller utsatt
a att kunna ha kamrater hemma

-Inte sallan uttrycker syskonen “svara” kanslor som de forsoker for-
halla sig till sa bra som majligt, exempelvis skam, skuld, oro, rattvi-
sa/oréttvisa, bekymmer/omsorg, kréankningar. Syskon vill ofta prata
om hur det blir ”sedan”, ndr féréldrarna inte finns i livet langre. Ut-
markande ar ocksa den oerhort starka lojaliteten syskon kéanner for den
egna familjen och for syskonet med funktionshindret, sa Andreas
Tallborn.

| slutet pa familjeveckan informeras féraldrarna allméant om hur sys-
konen haft det och diskuterar hur man som foraldrar kan forhalla sig
till syskonsituationen.

-Det handlar da oftast om de namnda fragorna. Manga syskon uttryck-
er ocksa stor gladje och tillfredsstéllelse med att fatt traffa andra sys-
kon i samma situation, att fatt dela bekymmer och gladje med syskon
som forstar utan en massa forklaringar.

Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade pa en tidigare familjevistelse om
”Barnens Bok”.

-Barnens Bok ér ett litet och behandigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med
boken, som egentligen &r ett arbetsmaterial som foéréldrarna fyller i
med uppgifter, &r att underlatta for foraldrarna i kontakten med sjuk-
varden, kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer
I kontakt med.

Den prototyp till Barnens Bok som Lotta Thomasson visade foraldrar-
na kan innehalla

a personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tillaggsdiagnos, dverkanslighet, kommunikationsmetod, évriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer
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o barnets mediciner, aktuella mediciner, styrka, dos, vem som ordi-
nerat dem, hur de ska intas, mm

a barnets mat, vad barnet ater/inte &ater, hur mycket, mag-tarm-
problem

a specialbehandling, ex RIK

a hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbrador, séng, sdngutrustning mm

a skola, personlig assistent, gruppbostad, vad barnet tycker om att
goral/inte gora, habiliteringsteam, viktiga telefonnummer, fler fo-
ton, osv

-Barnens Bok har jag tankt mig som en lank mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foréldrarna vill formedla och istéllet for att sjalva alltid behdva
berdtta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverlamna bo-
ken till personal som barnet moter. Boken ska darfor alltid vara dar
barnet ar och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte ar nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.

Information fr&n Agrenskas barnteam

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, bade barnen med
funktionshindret och syskonen, har under dagarna aktiviteter som fol-
jer ett sarskilt schema dér skola och inomhus-/utomhusaktiviteter
blandas. Det pedagogiska program Agrenskas barnpersonal schema-
lagger tar hansyn till barnens funktionshinder, individuella styrkor och
svarigheter, intressen mm.

-Infor vistelserna tar tva stycken ur barnteamet kontakt med foraldrar
och skolpersonal och inhdmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infor
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att traffa
medicinsk och psykosocial expertis, sager specialpedagog Astrid Em-
ker, Agrenska.

Utifran den insamlade informationen bestams det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.

-Det 6vergripande malet ar att framja sjalvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi

Nyhetsbrev nr 246 © Agrenska 2005 20



Congenital Adrenal Hyperplasia

ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, sager Astrid Emker.

Hormonella aspekter av CAH i vuxen alder

Professor PO Janson och dr Helena Filipsson, Sahlgrenska Universi-
tetssjukhuset, Goteborg, informerade 2002 om hormonella aspekter i
vuxen alder.

-CAH var tidigare en dodlig sjukdom hos kvinnor. Darfér finns det
idag inga vuxna kvinnor med svar form av CAH som ar &ldre &n 50 ar.
Den behandling vi har idag med kortisol- och aldosteronersattningar
syftar till att hejda viriliseringen, att kvinnorna ska fa normal langd,
normalt sexliv osv. Obehandlade blir kvinnorna kortare d&n normalt, de
far hogre BMI (matt for bedémning av Gvervikt), sankt benmineralise-
ring, lagre fruktsamhet och lagre sexuell aktivitet, sa PO Janson.

Som vuxna kvinnor tillkommer fler aspekter att ta hansyn till nar det
galler den niva behandlingen ska ligga pa.

-1 vart samhalle anses det sa viktigt att kvinnor inte har beharing pa
“fel” stallen. Darmed Okar risken att kvinnorna éverbehandlas for att
undvika den beharing som foljer med en 6kad virilisering. Sarskilt
som vara metoder att “stalla in” kortisolet inte heller &r sarskilt sakra.
Kortisolbehandlingen “’stanger av” binjurarna, vilket kan innebdra att
manligt kénshormon, som kvinnor ocksa behdver, kan bli for lagt, sa
Helena Filipsson.

Forutsattningarna for graviditet dr, forutom fullbordat samlag, att
spermierna nar daggcellerna i aggledarna och att det befruktade agget
hamnar i livmoderhalan. Sankt fruktsamhet beror till 1/3 pa kvinnan,
1/3 pa mannen och 1/3 pa en kombination av orsaker hos bada.

-Vi ofrivillig barnléshet gor vi en s k fertilitetsutredning som i de allra
flesta fall ger svar pa varfor kvinnan inte blir gravid. Den lagre frukt-
samheten hos kvinnor med CAH beror troligtvis pa agglossningsrubb-
ningar. Regelbundna menstruationscykler innebér inte regelbunden
agglossning. Dessutom paverkar nog operationerna den sexuella akti-
viteten sa att den blir lagre nar det galler de har kvinnorna. Ett satt att
Oka intensiteten i sexuallivet kan vara att ge kvinnorna androgener,
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substanser som har maskuliniserande verkan, men detta ar &nnu inte
tillrackligt utprovat, sa PO Janson.

Den tidsbegrénsade fertiliteten hos kvinnor innebdr att de flesta kvin-
nors agg helt enkelt tar slut oftast ndgon gang i 40-50 arsaldern. Nagra
ar dessforinnan forsamras aggens kvalitet, vilket ocksa minskar den
tid kvinnor &r fertila.

PO Janson och Helena Filipsson h&vdade vikten av att behandlingen
av kvinnor med CAH centraliserades till nagra fa specialistkliniker i
landet. Idag ar behandling alltfor mycket spridd pa olika kliniker runt
om i landet.

-Den kirurgiska behandling som blir aktuell under tonarstiden &r inte
sarskilt komplicerad, men den krdver omddme och erfarenhet samt
uppféljning och kontroller.

For man med CAH kan deras slutlangd, sjalvkansla och fruktsamhet
vara paverkad.

-Vi vet att dven hér &r det viktigt att behandlingen med kortisol ar
noggrant installd. Det finns man med lindriga former av CAH som é&r
obehandlade, vilket 6kar risken for godartade tumorer i testiklarna.

Darefter foljde en diskussion om konsroller och kdnsidentitet.
-Konsrollen &r den roll vi visar oss i, men den behdver inte vara den-
samma som personens konsidentitet. For man dessutom in begreppen
genitalt kon och cerebralt kon (i hjarnan), s kan det bli valdigt kom-
plicerat hur man ska forhalla sig. Det vi vet ar bl a att flickor med
CAH ofta leker mer “grabbiga” lekar, att manga valjer pojkleksaker
och att den tidiga utvecklingen praglar hjarnan. Biologiska faktorer
paverkar var konsidentitet.

Viktiga psykologiska faktorer for konsidentiteter ar bl a vilket kon
som tilldelas barnet vid fodelsen, om det sker ett subjektivt accepte-
rande av det tilldelade kdnet och val av sexualpartner. Idag vet man att
det &r utomordentligt ovanligt att vuxna kvinnor med CAH vill byta
kon.

-De som vill byta kon har sallan hormonella avvikelser. Konsbytet &r
oftast resultatet av en lang process dar personen haft motsatt kons-
identitet gentemot den konsroll han/hon tilldelats. ”Pojkflicka” &r ett

Nyhetsbrev nr 246 © Agrenska 2005 22



Congenital Adrenal Hyperplasia

etablerat begrepp som visat sig inte paverka de har personernas
konsidentitet &ven om de haft valdigt mycket pojkintressen.

Att vara vuxen kvinna med CAH

Docent Angelica Hirschberg, Kvinnokliniken, Karolinska Universi-
tetssjukhuset, Stockholm, informerade om att vara vuxen kvinna med
CAH.

-Pa kvinnokliniken kontrollerar vi ca 50 vuxna kvinnor med CAH.
Manga patienter remitteras till oss fran barnendokrinologen, Karolins-
ka, men en del kommer ocksa som utomlanspatienter framforallt fran
mellersta och norra delen av landet. De aspekter jag ténkte informera
om nér det galler 6vergangen fran flicka till vuxen kvinna &r foljande:
g menstruation

a resultat av kirurgi

a sexualitet

a fertilitet

a preventivmedel

o handlaggning fran flicka till kvinna

Menstruationen

De flesta flickor med CAH far sin forsta menstruation nar andra flick-
or far den, d v s i genomsnitt strax fére de fyller 13 ar (varierar mellan
8 -15 ar).

-Det &r saledes séllan nodvéandigt med operation for att menstruatio-
nen ska komma. Efter forsta menstruationen kan det normalt ta tid
innan den blir regelbunden, ibland upp till tva ar. Bade 6ver- och un-
derbehandling kan ocksa stéra menstruationen. Regelbunden menstru-
ation talar dock for adekvat medicinering, d v s hormonell balans, sa
Angelica Hirschberg.

Om flickorna med CAH har oregelbunden menstruation ska det alltid
utredas, eftersom menstruationsrubbning innebéar hormonell obalans
och kan bero pa att medicineringen inte dr optimal. De har flickorna
har ocksa en 6kad risk att fa PCOS, polycystiskt ovariesyndrom.
-Typiskt for syndromet ar nagot forstorade aggstockar och ett okat
antal sma aggblasor i utkanten pa aggstockarna och detta kan upptéck-
as med hjélp av ultraljud. Polycystiska &dggstockar har samband med
stord dgglossning som ger menstruationsrubbning och nedsatt fertili-
tet.
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Glesa menstruationer ska alltid behandlas eftersom livmoderslemhin-
nan kan tillvaxa och detta kan leda till cancer.

-Behandlingen av stord dgglossning vid graviditetsonskan innebar
hormonstimulering under lakarkontroll.

Resultat av kirurgi

Kirurgens och patientens syn pa resultatet av kirurgin kan skilja.

- For krirurgen syftar operationen i forsta hand till att patienten ska
kunna ha menstruation och samlag utan hinder, medan kvinnan vill se
normal ut i sitt underliv och ha normal kansel. Manga tycker olika nar
det géller hur det ska se ut for att vara normalt. Nya attityder innebar
ofta att man har en sndvare syn pa vad som kan kallas normalt under-
liv.

Beroende pa viriliseringens utstrackning far man trots allt olika opera-
tionsresultat.

-Det finns fa langtidsuppféljningar med ett fatal patienter sa det ar
svart att uttala sig generellt om operationsresultat. Metoder som an-
vandes tidigare med borttagande av klitoris, upprepade vidgningar och
korrigeringar under barndomen, har man idag frangatt. Vi vet att sa-
dan behandling kan fa psykologiska konsekvenser.

En samlad expertis fran hela varlden enades i Boston 2002 om féljan-
de nar det géllde underlivskirurgi for flickor/kvinnor med CAH:

o basta resultatet far man om man opererar flickorna tidigt, fére 6 ma-
naders alder

o allt gors pa en gang, vilket kan innebéra rekonstruktion av klitoris,
vagina och blygdlappar och att nerver och kérl till klitoris sparas

a ingen mer operation fram till puberteten

a ytterligare Kkirurgi efter puberteten om nddvandigt och om flick-
an/kvinnan &r onskar detta

Sexualitet

Det finns fa uppféljande undersékningar nar det géller den psykisk-
ologiska utvecklingen och sexualiteten nar det géller kvinnor med
CAH.

-Aven om beteende och intressen gér nagot &t det maskulina hallet for
en del, ar de flesta heterosexuallla och har en klart kvinnlig kénsiden-
titet. D&remot har studier visat att flickorna/kvinnorna har en senare
sexdebut, lag sexuell aktivitet i vuxen alder och att farre lever i parre-
lationer. En orsak kan vara att manga patienter ar overbehandlade,
vilket leder till 1ag testosteronniva och kvinnor behéver testosteron for
att kanna sexuell lust, sa Angelica Hirschberg.
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Fertilitet
Fertiliteten och fodelsetalen for kvinnor med CAH &r nedsatt, sarskilt
nar det galler kvinnor som har den svarare formen och &r saltforlorare.

| en litteratursammanstélining av 73 kvinnor med CAH (49 mild form
och 20 svar form) hade dessa totalt fatt 73 barn, 11 missfall och 11
aborter. | ett material fran Karolinska Universitetssjukhuset med 50
kvinnor hade 17 stycken fott barn. Av de 17 hade 6 haft en vaginal
forlossning, 6vriga kejsarsnitt och 4 hade fertilitetsbehandlats.

-Alla som 6nskat fa barn hos oss har hittills lyckats fa barn. Den ned-
satta fertiliteten beror pa ett spektrum av orsaker. Graviditeter finns
rapporterade aven vid svarare fall av CAH

Preventivmedel

a Kondom kan alltid rekommenderas som skydd mot Gverférbara
kdnssjukdomar

a Kombinerade p-piller &r sakert preventivmedel som ofta kan re-
kommenderas till kvinnor med CAH. Nackdelar: anvandningen kan
doélja oregelbunden menstruation. Ej lampligt vid uttalad fetma och
hogt blodtryck

o Spiral, p-stav mm kan ocksa vara alternativ

For att bedéma kvinnornas livskvalitet krévs flera studier med inrikt-
ning pa operationsresultat och fertilitet.

-Det vi kan séga ar att vuxna kvinnor med CAH tycks anpassa sig vl
till sin kroniska sjukdom, men att det ocksa finns problem med part-
nerskap och sex som ar relaterade till sjukdomen.

Fran flicka till kvinna

-Pa Karolinska Universitetssjukhuset handlagger vi patienter pa detta
satt:

a fore forvantad menstruationsdebut gors en undersokning i narkos av
gynekolog och barnkirurg sa att inga hinder for menstruation finns.
Det ar da ocksd majligt att bedoma anatomin nar det exempelvis galler
urinmynning och slidéppning

a efter forsta menstruationen rekommenderas att mamman och flickan
tillsammans far traffa en gynekolog

a darefter uppmuntras flickan att komma sjalv vid behov av gyneko-
log

a vid lamplig tidpunkt bedéma forutsattningarna for samlag. | vissa
fall kan det bli n6dvéndigt att vidga slidan for att samlag ska bli moj-
ligt.
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-Vidgning med gummistav ar en behandling som flickan/kvinnan gor
sjalv. Hela handlaggningen nar det galler dvergangen fran flicka till
vuxen kvinna bor skotas av ett team dar det ingar gynekolog, endokri-
nolog, urolog samt psykolog med sérskilt intresse och sérskilda kun-
skaper i de aktuella fallen, sa Angelica Hirschberg.

Information frAn CAH-foreningen

Samhallets stod

Foreningsrepresentant Annica Ohlsson, Riksféreningen for CAH (ti-
digare AGS-féreningen) informerade om féreningen och dess arbete.
-Foreningen bildades till en bérjan som en foraldraférening for barn
med binjurebarkinsufficiens/AGS. Detta skedde p& Agrenska 1992.
1994 bildades AGS-foreningen. Sedan nagot ar har foreningen bytt
namn till Riksforeningen for CAH.

Foreningen erbjuder bl a stéd och service till bade vuxna och familjer
som har barn med CAH.

Foreningen, som idag har cirka 100 medlemmar &r 6ppen for alla. Det
ar en ideell forening som bl a arbetar med att sprida kunskap och in-
formation om CAH och att stddja forskningen pa omradet. Man ord-
nar sommartraffar, lokala traffar och konferenser och ger ut en tid-
ning, CAH-nytt.

Bland flera viktiga fragor som féreningen arbetar for ar att barnen ska
opereras av ett nationellt specialistteam.

Foreningens ordférande ar Margareta Bergstrom, tel: 0923- 280 10

For den som vill ha ytterligare information eller fa kontakt med fore-
ningen hanvisas till féreningens hemsida: www.cah.se

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade om samhéllets stod
och inledde med att informera om lagstiftning for alla (Lagen om
allman forsakring, Socialtjanstlagen, Hélso- och sjukvardslagen, Skol-
lagen).
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-Ju mer stéd och hjalp och behandling ett barn med funktionshinder
behéver desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjalp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for fordldrarna att ta reda pa vilken hjalp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stéd och det tar mycket tid och kraft. Fo-
ralder till barn med funktionshinder kan ha god hjélp av en person
som kan hjélpa till med ansdkningar och liknande, exempelvis en ku-
rator. Stod och hjalp kan man ocksa fa fran foraldranatverk och handi-
kapporganisationer, exempelvis Riksforbundet Séllsynta diagnoser,
RBU och FUB, sa Anna Lindfors.

Lagstiftning for alla, &r exempelvis lagar dar
A/ kommunen administrerar stod och hjalp t ex:
a Skollagen

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stod och hjalp t ex:

o Halso- och sjukvardslagen (som inte gar att 6verklaga)

Har ingar bl a habilitering, psykiatriskt stod, rad och stéd enligt LSS,
hjalpmedel, sjukresor, mm

Forvaltningslagen

Lagstiftning som inte galler alla, exempelvis

a LSS, Lagen och stéd och service till vissa funktionshindrade, som
ar en "pluslag” som kom 1994 och som ersatter Omsorgslagen fran
1986. LSS administreras av kommunen.

Om foraldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig assi-
stent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort. La-
garna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De &r mer resonerande och 6vergripande och darmed svara att tolka..
For att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten
till lagarna och domstolsutslag.

Nyhetsbrev nr 246 © Agrenska 2005 27



Congenital Adrenal Hyperplasia

Ett ytterligare problem &r att man &ndrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar férandras utan
att detta framgar tydligt. Bast dr det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

LSS &r en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Avsi-
ketn med LSS &r att ge ménniskor med funktionshinder mdéjlighet att
leva som andra. Ansokan lamnas till sérskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

LSS ar avsedd for en sérskild personkrets som delas in i foljande tre
grupper:

a personer med utvecklingsstérning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

o personer med betydande och bestdende begadvningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, féranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

a personer som till foljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, har betydande svarig-
heter i den dagliga livsféringen och omfattande behov av stéd och
service.

-1 den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska komma ifraga for stod och hjalp.

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avlodsarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

a boende i familjehem eller i bostad med sarskild service for barn och
ungdom

a pbostad med sarskild service for vuxna eller annat sérskilt anpassad
bostad for vuxna

a daglig verksamhet
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Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nagot att fa stod och service enligt den
nya lagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjélp i lagen fran
1994. For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stdd och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell bedémning av LSS-hand-
ldggaren i kommunen.

-Som ansokande forédldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig noja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan dverklaga det om ni inte &r nojda.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stéd fran sam-
héllet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
mycket bra informationsskrift om samhéllets stod. Den heter “Rattig-

heter/mojligheter”.
-Det gar bra att kontakta forsékringskassan och socialtjansten och be

om mer information. Foérvaltningslagen ....... Se dessutom sarskilt
kapitel "Information fran forsakringskassan”, sa Anna Lindfors.

Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall-Bergstrand fran Forsékringskassan, Gaéteborg, in-
formerade om de ekonomiska stéd familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
kappersattning, bilstod, personlig assistans och tillfallig foréaldra-
penning.

-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav ar att den sarskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (98 500 kr/ar,
2005), tre fjardedels (73 875), halvt (49 250) och en fjardedels
(24 625). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
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draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan barnet sjalvt even-
tuellt erhalla handikappersattning.

Bilstod ar ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Foralder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan aka med all-
méanna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det mojligheter att ansoka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag samt ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utgd for att
anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjalvstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjalp med per-
sonlig hygien, pa- och avkladning, att ata och kommunicera samt att
assistenten ska vara val fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar ersattning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter i sddana fall assistansen de 20 for-
sta timmarna/vecka. Nar det galler barn maste dess behov av hjalp och
vard under stérre delen av dygnet vara av betydligt stérre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall nér en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersatt-
ningen kan utga maximalt 120 dagar/ ar och barn. Erséttningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa fall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. For dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foréaldrarna till dessa
barn har ocksa ratt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Agneta Ljungwall-Bergstrand.
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Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: www.so0s.se/smkh

Center for sma handikappgrupper, Danmark
internetadress: www.csh.dk

Frambu, center for séllsynta funktionshinder
internetadress: www.frambu.no

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.lakartidningen.se

(har krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjélpa till med)

National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som ar en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress: www.nlm.nih.gov./

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)
Internetadress: wwwa3.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/searchomim.html

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Docent Otto Westphal

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Barnlékare Anna Nordenstrom

Karolinska Universitetssjukhuset, Huddinge
141 86 Stockholm

Tel: 08- 58 58 00 00

Docent Agneta Nordenskjold
Astrid Lindgrens barnsjukhus
171 76 Stockholm

Tel: 08- 51 77 00 00
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Docent Angelica Hirschberg
Karolinska Universitetssjukhuset
171 76 Stockholm

Tel: 08- 51 77 00 00

Overlakare Gundela Holmdahl

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Professor Per-Olof Janson

SU/Sahlgrenska
413 45 Goteborg
Tel: 031- 342 10 00

Dr Helena Filipsson

SU/Sahlgrenska
413 45 Goteborg
Tel: 031- 342 10 00

Sjukskoterska Lotta Thomasson

SU/Sahlgrenska
413 45 Goteborg
Tel: 031- 342 10 00

Socionom Anna Lindfors
sjukskoterska Andreas Tallborn
specialpedagog Astrid Emker
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Handldggare Agneta Ljungwall-Bergstrand

Forsékringskassan
405 12 Goteborg
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