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vuxenperspektivet

P& Agrenska arrangeras vuxenvistelser dar vuxna med funktions-
nedsattningar bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under tre dagar
traffas ett antal vuxna med samma diagnos och/eller problematik, i det
hér fallet kongenital binjurebarkhyperplasi, CAH. En vistelse med
vuxna med den diagnosen har arrangerats pa Agrenska 2011.

Vuxenverksamheten, som vénder sig till vuxna personer med sall-
synta diagnoser, erbjuder en unik majlighet att traffas, fa tillgang till
aktuell kunskap, utbyta erfarenheter och reflektera. Under dagarna
halls forelasningar och diskussioner om funktionsnedsattningens kon-
sekvenser i vardagen, psykologiska och sociala aspekter, sam-
héllsinsatser samt information om aktuell lagstiftning. Faktainnehallet
fran forelasningarna utgdr grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan
Engstrém, Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allméan-
heten har forelasarna majlighet att ldsa och lamna synpunkter pa
sammanfattningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut mer generellt for grup-
pen redovisas i sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardags-
liv och samhéllsinsatser.

Informationsskrifterna publiceras &ven pd Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.
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Bakgrund och klinik
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Informationen i detta kapitel & hamtad fran Agrenskas nyhetsbrev nr
246/2005 dar docent Otto Westphal, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade mer ingdende om bakgrund och
klinik vid CAH, samt fr&n vuxenvistelsen 2011 p& Agrenska dar pro-
fessor Angelica Lindén Hirschberg, Karolinska universitetssjukhuset,
Solna, informerade om 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 nar det galler saltbalansen i kroppen, blodtryck och am-
nesomséttningen.

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

-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 sdledes i olika svarighetsgrader, alltifran mycket lind-
rig form till svar form med livshotande saltforlust.
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CAH kan delas in i tre former, alla med 21-hydroxylasbrist:

a/ Svar form (saltforlorare) betecknas SW.

Redan nér barnet ar nadgon 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 dverskottet 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 upptéacks ofta forst se-
dan man fatt svar pa det blodprov som tas pa alla nyfodda barn (s k
PKU-provet, dar 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-



Vad gor testosteron

Behandling vid CAH
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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 Gverensstammelse mellan sjukdomens svarighetsgrad
och den mutation som orsakat sjukdomen.

(se mer om érftlighet i kapitlet Genetik)

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

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.

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.

Alla man och kvinnor har storre eller mindre mangder av det manliga
kdnshormonet testosteron. Hos vuxna kvinnor &r de manliga kons-
hormonerna ansvariga for hudens pubertetstecken t ex konsheharing,
har under armarna, finnar, fet hy och vuxen svettdoft.

Informationen i detta kapitel &r &ven den hamtad fran Agrenskas ny-
hetsbrev nr 246/2005 déar Otto Westphal informerade om behandling
vid CAH, samt frn vuxenvistelsen 2011 pa Agrenska dar professor
Angelica Lindén Hirschberg informerade.

Tyvarr upptacks inte barn med de allra lattaste formerna av CAH ge-
nom screening i nyféddhetsperioden.

-Dessa moter vi darfor senare, kanske darfor att de far ovantat allvar-
liga symptom vid exempelvis lindrig infektion. Pojkarna kan fa en
forhallandevis tidig pubertet, hos flickor ses ofta en 6kad beharing i
puberteten.

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

Sedan 2003 har man i Sverige huvudsakligen anvant Hydrocortone®
istallet for Cortone® sedan fabriken dragit in Cortone®-tabletterna.
-Hydrocortone® liknar mer kroppens eget kortisol och det &ar en for-
del, eftersom det darmed inte kravs nadgot extra enzym fran levern for
att omvandla det till anvandbart kortisol. Samtidigt ar medicinen mer
kraftfull, “’starkare” dn Cortone® och finns bara i 10 mg-tabletter.
Trots att tabletterna gar att dela i fyra delar ar medicinen svar att dose-
ra, “stdlla in” individuellt sa att patienten varken féar for mycket eller
for lite.

For att stdlla in ratt dos kortisol méter man halten pregnantriol i uri-
nen. Pregnantriol ar en mellanprodukt, nedbrytningsprodukten fér 17-
alfa-hydroxyprogesteron

-Sedan forsoker vi efterlikna kroppens egen produktion av kortisol sa
mycket som mojligt. 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
av dygnet och dvermedicinerade ndgon del. Risken for Gvermedicine-
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 okar
pa dosen successivt mot morgontimmarna.

For mycket kortisol hdmmar tillvéxten 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 véxer maste doserna okas i takt med
tillvaxten.

Négra 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 6ver vad kroppen normalt behover. Vi medicine-
rar i allménhet sa att patienten kommer upp i normal koncentration av
kortisol i blodet. Kortisolmediciner verkar i alilmanhet 8-10 timmar.

Vid fysisk och ibland aven psykisk stress och vid sjukdom behdver
barn med CAH mer Kortisol.

-Hur mycket de behover &r 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 krakningar och kanske diarréer ar det sérskilt vik-
tigt att barnet far i sig medicinen utan att krékas upp den.

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

-Det &r farligare att inte behandla dem som har saltbrist an att behand-
la dem som inte har saltbrist. Vi mater bl a halten renin i blod och kan
stélla in aldosteronmedicineringen for dem som &r saltférlorare och
avsluta den for dem som inte behéver 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 bestamma hur mycket salt de beho-
ver. For mycket aldosteronmedicin kan ge hogt blodtryck.

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

Medicinsk information (fertilitet hos kvinnor med CAH)
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Professor Angelica Lindén Hirschberg, Karolinska universitetssjukhu-
set, Solna, informerade om fertilitet hos kvinnor med CAH.

-Fertilitet och fodelsetal &r nedsatt hos kvinnor med CAH och i storre
grad hos de som é&r saltforlorare.

Orsaken till nedsatt fertilitet varierar beroende pa svarighetsgraden av
CAH. Gemensamt for alla former av CAH &r att dgglossningen kan
paverkas p g a okad binjurebarksproduktion och &ven aggstockspro-
duktion av androgener. Psykosexuella faktorer, trang slidoppning och
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Okad binjurebarksproduktion av progesteron ar orsaker framst i grup-
pen kvinnor med moderat eller svar CAH.

De flesta flickor med CAH far sin forsta menstruation vid samma al-
der som andra flickor.

-Operation ar séllan nédvandig. Regelbunden menstruation talar for
ratt medicinering. Oregelbunden menstruation ska utredas och glesa
menstruationer (mer &n sex veckor) i vuxen alder ska behandlas. Okad
forekomst av polycystiska aggstockar (PCO), d v s 6kat antal aggbla-
sor i aggstockarna, kan paverka menstruationen. Det finns bara nagra
fa och sma studier som visar en dkad férekomst av PCO vid CAH, sa
Angelica Lindén Hirschberg.

PCOS betyder polycystiskt ovariesyndrom. (ovarier=aggstockar).

-Ett syndrom innebér att man har flera symptom, t ex menstruations-
rubbning, dkad kroppsheharing och forstorade dggstockar med oOkat
antal aggblasor. Det ar saledes inte frdga om cystor utan om &ggbla-
sor.

Kirurgi

Det primdra syftet med kirurgi ar

a att undanrdja eventuella hinder for menstruation

@ att undanrdja eventuella hinder for samlag

-For kvinnan &r det primédra syftet med kirurgi att se “normal” ut, att
ha normal kénsel och inte vara for trang i slidan.

-Det finns fa langtidsuppfdljningar med fa patienter nar det galler re-
sultaten av kirurgi. Dessutom handlar uppféljningarna ofta om meto-
der som man numera frangatt, exempelvis borttagandet av Kklitoris,
upprepade vidgningar och korrigeringar under barndomen. Idag vet vi
att det flickorna genomgatt under barndomen kan paverka framtida
fertilitet. Vi vet ocksa, efter en svensk studie (Nordenskjold et al
2008) med 62 kvinnor med CAH och 62 kontroller att livskvalitet och
sexualitet hos kvinnor med CAH &r beroende av mutationstyp och
Kirurgi.

| sammanhanget talar man om s k Prader-stadier nar det géller de yttre
kdnsorganens utseende hos kvinnor med CAH.

-Stadierna gar hela végen fran de allra lindrigaste formerna, med nor-
mal kvinnlig utveckling, via mellanstadier till fullt utvecklad penis
och pung utan testiklar.
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Det finns en Overensstimmelse (korrelation) mellan Prader-stadium
och mutationstyp (Nordenskjold et al).

Foljande var lakarvetenskapen dverens om 2006:

o tidig rekonstruktion, fore 6 manaders alder, av klitoris, vagina och
blygdlappar sker endast vid uttalad virilisering

a nerver och karl till klitoris sparas

a ingen ytterligare rekonstruktion fore puberteten

o lat flickan efter puberteten vara delaktig i beslut om eventuell ytter-
ligare kirurgi

Idag finns det fa langtidsuppfdljningar av psykosociala faktorer nar
det géller psykologisk utveckling och sexualitet hos kvinnor med
CAH.

-Beteende och intresseinriktning tenderar ga at det maskulina hallet
medan den kvinnliga kénsidentiteten sallan ar paverkad. Homosexua-
litet & vanligare hos kvinnor med CAH jamfort med kontrollgrupp,
20 % vs 2 % (Nordenskjold et al 2008)

Fertiliteten hos kvinnor med CAH paverkas ocksa av senare sexuell
debut, 1ag sexuell aktivitet i vuxen alder, minskad sexuell lust och att
farre lever i parrelationer (beroende pa mutationsgrad)

(Ogilvie et al 2006, Johannsen et al 2006)

En svensk studie (Hagenfeldt et al 2008), med inriktning pa fertiliteten
hos 62 kvinnor (18-63 ar) med CAH jamfort med kontrollgrupp med
62 kvinnor, visade bl a:

a farre antal graviditeter 30/76

o farre fullgangna graviditeter 25/64

a ingen fast relation 24/11

a farre aborter 4/18

a fler aldrig gravida 46/21

Graviditeter finns rapporterade dven vid de svaraste mutationerna.
-Sammantaget visar studier att kvinnor med CAH som vill bli gravi-
da har normal graviditetsfrekvens. Vuxna kvinnor med CAH forefaller
anpassa sig val till sin kroniska sjukdom. Problem inom partnerskap
och sexualitet finns dock, sa Angelica Lindén Hirschberg.

Vid 6vergangen fran flicka till kvinna, fore forvantad menstruations-
debut, gors pa Karolinska universitetssjukhuset en undersokning i
narkos av gynekolog tillsammans med barnkirurg,



-1 samband med mensdebut tar gynekolog emot flickan och da garna
tillsammans med hennes foréldrar. Dérefter uppmuntrar vi flickan, att
vid behov, komma till oss utan féraldrarna. Vid lamplig tidpunkt for-
soker vi bedéma forutsattningarna for samliv och tar da stallning till
eventuell ytterligare kirurgi eller vidgning av slidéppningen.

Medicinsk information (fertilitet hos man med CAH)
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Endokrinolog Henrik Falhammar, Karolinska universitetssjukhuset,
Solna, informerade om fertilitet hos mén med CAH.

-Binjurarna och testiklarna utvecklas nédra varandra. Senare vandrar
testiklarna ned i pungen. Rester av binjureceller, s k TARTS, kndlar,
resttumorer, som inte &r cancer, finns ofta inkorporerade i testiklarna
och vaxer om de stimuleras av exempelvis ACTH.

Smatumaorer av TARTS ar svara att kdnna genom palpation (kénna
igenom testiklarna).

-Det &r forst ndr de bli minst 2 cm stora som man kan upptécka genom
palpation, eftersom de ligger djupt inne i testiklarna. Med hjélp av
ultraljud och MR kan de daremot upptdackas. De har tumdrerna ska
vanligen inte opereras, men det sker da och da pa grund av okunskap,
sa Henrik Falhammar.

En hollandsk studie fann att 94 % av alla man med CAH far dessa
forandringar i testiklarna (pojkar kan fa tumdrerna, men det ar inte
vanligt).

-Fertiliteten kan paverkas av tumorerna, men vanligen ar paverkan
ytterst begransad. Blir det for mycket TARTSs fungerar inte testiklarna
som de ska. TARTs &r den viktigaste orsaken till fertilitetsproblem
hos man med CAH.

Det man kan gora for att 6ka fertiliteten hos man med CAH ér att i
vissa fall optimera tillforseln av binjurebarkshormon, eller anvénda
Kirurgi.

Hur mycket fertiliteten &r paverkad hos man med CAH vet man inte,
eftersom de studier som &r gjorda uppvisar olika resultat.

-En finsk studie har kommit fram till att skillnaderna i fertilitet mellan
finska man i allménhet och finska médn med CAH &r ganska stora. En
amerikansk studie visar daremot att fertiliteten hos man med CAH ar
normal. En brittisk studie visade att 37 % av ménnen med CAH hade



Fragor
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sankt fertilitet, men ocksa att 67 % av mannen hade lyckats bli pappor,
sa Henrik Falhammar.

Hoga halter substanser som har férmanligande verkan (androgen),
p g a dalig kontroll av hypofysen, men ocksa éverbehandling, kan
resultera i 1agt testosteron och fertilitetsproblem.

Man med CAH har ofta férsamrad sperma. | en studie framkom det att
100 % av alla man med CAH hade forsdmrad sperma. | en svensk
studie, som dnnu ej &r publicerad, hade 47 % nedsatt spermakvalitet.
-For kontroll av bildandet av sédesvatska anvands en hypofyshor-
monmarkor (FSH).

| den ovan ndmnda svenska studien hade 23 % av mannen med CAH
forsokt bli pappor i minst ett ar jamfort med 3 % i kontrollgruppen.

Henrik Falhammar l&mnade foljande rekommendationer:

a Méan med CAH som inte lyckats bli pappor, trots forsok under mer
an ett ars tid, skall behandlas av CAH-intresserad endokrinolog

a Ultraljudundersokning av testiklarna bor goras vart tredje till vart
femte ar

a Undersokning av sadesvatskan bor géras om man finner storre
TARTSs

Vilken langtidspaverkan riskerar man att fa vid behandling med
kortison?

-1 en kinesisk studie med kvinnor med medelsvar CAH fick kvinnorna
en Okad insulinresistans och 0kat BMI av for hoga doser androgener.
Risken att utveckla 6vervikt och diabetes typ Il ar saledes okad vid
obehandlad CAH.

Ar det vanligare vid CAH att man far horselproblem?
-Nej, det har jag inte sett.

Vad annat ar vanligare vid CAH jamfort med befolkningen i Ov-
rigt?

-Det har spekulerats om risken ar 6kad for typ 2-diabetes och hjart-
karlsjukdom vid CAH. Det finns vissa indicier som talar for detta, och
troligen da framfor allt hos de som har 6verbehandlats med kortison
och Florinef.
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Ar det vanligare med okad stresskanslighet vid CAH?

-Ja, det kan vara sa. Ju mer en person med CAH stressar desto mer
kortison kan behdvas. En halsosam dygnsrytm och fysisk traning mot-
verkar stress.

Hur ofta bér man ta sitt kortison?

-Det ar en fordel om man sprider ut behandlingen pa minst tre ganger
per dygn om man behandlas med Hydrokortison. Ar detta inte mojligt
bor man Gvervaga att ga dver till Prednisolon®. De flesta vuxna med
CAH i Sverige behandlas med Prednisolon.

Hur ofta bor man gora s k dygnsprofilkurvor (17-OHP)?
-En gang per ar.

Har man en 6kad risk att utveckla benskorhet vid CAH?
-Ja, bade man och kvinnor med CAH har nedsatt bentéthet.

Har man med CAH nedsatt fertilitet?
-Ja, den &r nagot sankt, men alla som velat bli pappor har ocksa blivit
det, forutsatt att de inte slarvar med medicinerna.

Ar acne vanligare vid CAH?
-Ja, acne ar vanligare om man inte skoter behandlingen, t ex underbe-
handlar sjukdomen.

Finns det nagra speciella nackdelar att arbeta skift for man med
CAH?

-Om man maste arbeta exempelvis nattskift si maste man lagga om
doseringen av mediciner och det kan bli besvérligt om man ska ha
normal dygnsrytm t ex pa helgerna. Finns det mojlighet att ga over till
arbete pa dagtid bor man ta den majligheten om man har CAH.

Finns det nagra sarskilda risker med alkohol om man har CAH?
-N&r man vaknar pa morgonen ar blodsockret som lagst hos alla. Hos
personer med CAH har man nagot lagre blodsocker pa morgonen.
Dricker man alkohol p& kvéllen och natten sinker detta blodsockret
ytterligare. Om man samtidigt ater nagot minskar de negativa sidorna
med alkohol, sa Henrik Falhammar.



Kirurgi
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Informationen i detta kapitel kommer fran forelasningar under famil-
jevistelserna 2002, 2005 och 2011 av dverlédkare Gundela Holmdahl,
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg.

-Nér vi diskuterar feminiserande kirurgi for flickor med CAH dr det
inledningsvis tre fragor som behover besvaras; vem behdver kirurgin,
nar och hur ska vi operera. Kirurgi och sma barn &r svart eftersom
barnet/patienten inte kan delta i besluten. Flickorna med CAH ser
ocksa olika ut, det finns en glidande skala av virilisering. Det betyder
att det inte finns nagra generella svar pa fragorna.

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

-Den for bada konen, i det tidiga fosterlivet, gemensamma gonaden/
konskorteln, utvecklas alltid 1 kvinnlig riktning om Y-kromosomen
saknas. Testiklarna bildar testosteron och anti-Muller-hormon. Det
senare hormonet hammar utvecklingen av de kvinnliga inre organen.
Testosteron behdvs for att konsorganen ska utvecklas i manlig rikt-
ning.

Vid CAH utsatts barnen for manligt kdnshormon i for stor mangd i
fosterlivet pa grund av en enzymbrist i binjurarna. For pojkar ar inte
nagon kirurgisk behandling aktuell.

-Flickor viriliseras, i 1&g eller hdg grad beroende pa hur svar enzym-
bristen &r. Det ger varierande grad av klitorisforstoring samt att blygd-
lapparna sammansmalter till att, mer eller mindre, se ut som en pung,
samt att slidmynning och urinrér har olika lang gemensam gang och
mynning.

-ldag har vi i Sverige kommit 6verens om en Kirurgisk behandlings-
strategi for flickor med viriliserade yttre konsdelar. Vid uttalad virili-
sering utfors nervsparande Klitorisforminskning och kirurgi for att
separera urinrér- och slidmynning vid c:a 6 manaders alder. Mattlig
Klitorisforstoring bor inte opereras; efter insatt kortisonbehandling
“viixer ofta flickorna i” sin klitoris. Kirurgi ska undvikas i aldern 2-12
ar. Vid, eller efter puberteten, opereras mattligt viriliserade flickor
efter deras egna dnskemal och beslut, sa Gundela Holmdahl.
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-Det finns fordelar och nackdelar med att gora kirurgin sa tidigt. For-
delarna &r psykologiska och tekniska samt att flickan fortfarande ar
paverkad av mammans ostrogen. Nackdelarna ar att flickan inte far
vara med och bestdmma och att det kan vara svart att bedéma hur kli-
toris och dvriga kénsdelar utvecklas. Inte sallan maste vi gora kom-
pletterande operationer i puberteten, sa Gundela Holmdahl.

De Gvergripande malen for kirurgin ar god kosmetik, valbevarad kén-
sel, separata mynningar for urinrdér och slida och goda forutséttningar
for sexuell aktivitet.

Den kirurgiska behandlingen innebér att man 6ppnar upp den gemen-
samma gangen sa att urinrérsmynning och slidmynning separeras.
Klitoris reseceras genom att svallkropparna tas bort, eller forminskas,
men ollonet och kanselnerverna sparas. Med hjalp av den hud som blir
over efter klitorisresektionen tillverkar man inre blygdlappar.

-Vi sarskiljer de yttre blygdlapparna och flyttar och vidgar slidmyn-
ningen. Om slidan har en lang gemensam gang med urinréret kan det
vara svart att rekonstruera roret, med hog risk for arrbildning och for-
trangning av slidmynningen. Ofta krévs det darfor kompletterande
kirurgi eller dilatationsbehandling av slidmynningen nar, nagon gang
efter puberteten sjalv dnskar det. Da maste kanske slidan forlangas,
vilket kan goras pa olika satt, bl a med hjélp av en bit av tjocktarmen.
| sadana fall kan det vara motiverat att vanta med den delen av kirur-
gin till puberteten, sa Gundela Holmdahl.

Sammanfattningsvis ansdg Gundela Holmdahl att kirurgisk behand-
ling kan behovas tidigt och att den maste individualiseras. Tidig ope-
ration rekommenderas bara vid uttalad virilisering

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



Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallskontakter
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Under vistelsen pa Agrenska for vuxna med CAH deltog tre kvinnor
och tre mén i ett erfarenhetsutbyte/en diskussion tillsammans med
socionom Cecilia Stocks och pedagog Emy Emker, béda Agrenska.

Foljande &r ett urval av synpunkter/erfarenheter som deltagarna lam-
nade nar det gallde skola, uthildning, yrkesliv, boende, sémn/ater-
hamtning, fritid, socialt liv/familj/vanner samt sjukvard.

Syftet med utbytet och spridningen av deltagarnas erfarenheter &r en
forhoppning att det kan leda till forbattringar for gruppen vuxna med
CAH. Foljande slutsatser kan man dra av diskussionen:

Skolgang
a For nastan alla deltagarna gick det bra i skolan.

a | gruppen fanns emellertid en kvinna uppgav att mobbning var ett
framtradande problem som skolan inte formadde goéra nagonting at.
Kvinnan fick inget stod och hjélp varken fran skolan eller i hemmet.

a Nastan alla deltagarna uppgav att de ofta hade haft koncentrations-
problem och da och da varit trétta. Orsaken uppgavs i del fall vara
felinstalld medicinering, eller for lite extramedicin vid aktiviteter

o Tva av deltagarna papekade att det inte varit nagra problem med att
duscha efter gymnastiklektionerna eftersom ingen brydde sig”.

Yrkesval

o Alla menade att CAH inte haft nagon betydelse for deras val av
yrke.

o Mojligen paverkade CAH i ett fall att personen valde att utbilda sig
sa brett som mojligt for att 6ka chanserna att fa ett bra jobb

Vardagsrutiner, somn och aterhamtning

o Nagra i gruppen uppgav att de hade problem med soémn, aterhamt-
ning och medicinering eftersom de arbetade skift

o For lika manga innebar vardagsrutiner, somn och aterhdamtning inga
problem

o nagra beréattade att det hander att de ibland maste uppsoka sjukhus
och fa sina mediciner intravendst, t ex pa grund av magproblem
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Fritid/egen tid

o Halften av deltagarna uppgav att de hade heltidsjobb och sma barn
och darfor sallan hade egen tid eller tid for fritidsaktiviteter.

o Ovriga deltagare hade relativt mycket tid for egna aktiviteter och
utnyttjade den i viss utstrackning for latt traning

Socialt liv, familj och vanner

o tva deltagare uppgav att de madde bra eller mycket bra med sitt so-
ciala liv och kontakten med familj och vénner. En uppgav att det inte
var nagon skillnad mellan hur hon hade det och hur folk i allmanhet
har det i sina relationer

a tre av deltagarna upplevde problem i nar det géllde identiteten, en
uppgav sig vara “mittemellan” att vara kvinna eller man, en upplevde
sig ”vara pa vig” till en ny identitet

o Flera uppgav att de hade behovt ndgon vuxen, helst psykolog eller
ldkare, att prata med (om sitt annorlundaskap” i ett fall) under upp-
vaxten.

& En av deltagarna uppgav att han levt ”som i en bubbla” dér andra
inte kommit in/slappts in och dar det funnits en utbredd ordldshet i
familjen nér det gallt CAH.

a en kvinna beréttar att hon i princip brutit kontakten helt med forald-
rar och slékt eftersom “de aldrig haft nagot positivt att sdga om mig
och allt jag gjort varit fel 1 deras 6gon”

o De som hade haft en bra uppvéxt och madde bra socialt uppgav att
den viktigaste orsaken att det kants bra hade varit en 6ppenhet dar
man kéant att man kunnat prata om “allt” bade i familjen och med vissa
vénner

Sjukvardskontakter

o Alla framhaller att det mest negativa i den sjukvard de moétt har varit
den totala avsaknaden av mojligheter att fa prata med ndgon psykolog
eller lakare eller liknande och att fa gora det utan foraldradeltagande
nar man blivit tonaring

o Flera framhaller att sjukvarden under barndomen oftast varit mycket
bra men att omhandertagande i vuxensjukvarden varit dalig eller
mycket dalig. En av deltagarna har upplevt det motsatta, med en for-
farligt dalig sjukvard i barndomen och en utmérkt bra sjukvard i vux-
enlivet

o att som vuxen tvingas méta olika ldkare varje gang man behover
hjalp upplevs som mycket frustrerande

16
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a | ett enstaka fall uppger personen att hon bara har haft bra kontakt
med sjukvarden, bade som barn och som vuxen

o flera framhaller att barnsjukvarden maste bli mycket battre pa att
formedla kunskap fran barnsjukvarden till vuxensjukvarden

o en av deltagarna upplever att hon blivit felbehandlad under bade
bandomen och nu i vuxenlivet och dessutom aldrig haft nagon att pra-
ta med. Kvinnan upplever att hela hennes liv varit ett enda langt trau-
ma med operationer som hon inte fattade vad de skulle vara bra for.

o for att barn och ungdomar ska forsta lakarspraket foreslar man att
lakare blir battre pa att uttrycka sig klart



