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P& Agrenska arrangeras veckovistelser déar familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréffas ett antal familjer med barn som har samma
diagnos, i det har fallet Cystinos. En familjevistelse med den
diagnosen har arrangerats pa A grenska 2002.

Under en familjevistelse & fordldrarnas dagar fyllda med medicinska
och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som har ett
eget program, tas da omhand av sarskild personal. Faktainnehdllet fran
en eller flera forelasningar pa Agrenska utgor grund for nyhetsbreven
som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska. Innan informationen blir
tillganglig for almanheten har forelasarna mojlighet att l&sa och
lamna synpunkter pd sammanfattningarna. For att illustrera hur
problematiken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med
sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning. Den medicinska
informationen uppdateras fortlépande i samarbete med férelésarna,
antingen till vissa delar eller i sin helhet. Sist i nyhetsbrevet finns en
lista med adress och telefonnummer till foreldsarna
Sedan & 2000 publiceras nyhetsbreven dven p& Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.

Foljande forelasare har medverkat till framstéllningen av detta
nyhetsbrev:

Overlakare The-Hung Bui, Stockholm, dr William van’t Hoff, London,
overlakare Anna-Lena Hard, Goteborg, Overldkare Sten Adolfsson,
Goteborg, Overlékare Sverker Hansson, Goteborg, Overldkare Birgir
Jakobsson, Stockholm, gukskoterska Ann-Marie Alwin, chefsdietist
Ingrid Odenman, Goteborg, Overtandidkare Gunilla Klingberg, logoped
Lotta SjOogreen, Goteborg, kurator Mats Mansson, Goteborg,
foreningsrepresentant Tina Pajunen, Molndal
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Vad ar Cystinos

Cystinos

Av féljande sammanfattningar av forelasningarna under veckan
framgar inte den viktiga roll 6verlakarna Sverker Hansson, Drottning
Silvias barn— och ungdomssjukhus, Goteborg och Birgir Jakobsson,
Huddinge universitetssukhus, Stockholm, spelade. Under veckan
fanns vid flera tillfallen inlagt tid for diskussion, mojligheter att
forklara, folja upp och ytterligare belysa fragor som foreldsarna tagit
upp, samt bidra med erfarenheter fran Sverige. Samtliga dessa punkter
I programmet leddes av Sverker Hansson och Birgir Jakobsson. Dessa
bada svenska speciadlister har ocksa faktagranskat de delar som
oversatts fran engelskatill svenska.

Dr William vant't Hoff, Great Ormond Street Hospital for Children,
London, informerade om Cystinos, vilka problem som kan uppsta och
hur barnens njurar paverkas.

-Forst 1970 borjade man forsta orsakerna till cystinos, att det & en
aftlig storning i njurarnas kanaler, med svara amnesomsattnings-
rubbningar, dvargvaxt, njurrubbningar med socker i urinen och for 13g
fosfathalt i blodet. Transporten av cystin, en aminosyra, ut ur cellerna,
ar stord, vilket orsakar 5ukdomen.

Sjalva " porten” som cystin ska passera ut ur cellen innehdller ett fel,
aminosyran sldpps inte igenom och lagras istéllet upp i lysosomerna,
cellens "atervinningsfabrik”. N&r cellen inte kan gora sig av med
amnet bildas en sorts cystinkristaller som forstér cellen. Sarskild stor
skada gor dessa kristaller i njurarna med forsdmrad njurfunktion som
resultat, samt i 6gats hornhinna dar upplagringen av kristaler kan
medféra blindhet. Det senare symptomet & anvandbart for att stélla
diagnosen.

William vant't Hoff visade en bild pa en tretton manader gammal
pojke med Cystinos. Hans kropp var inte fullvaxt for sin dder, men
huvudet hade rétt storlek och framstod som oproportionellt stort.
Skelettet var angripet av rakit, en slags skelettuppmjukning/-defor-
mering som orsakas av brist pa kalcium och D-vitamin.

-Man kan siga att rakit & en slags variant pa engelska sjukan.

De flesta barnen med Cystinos mar forhdllandevis bra de forsta 3-6
manaderna och har inga tydliga typiska symptom, trots nedsatt
njurfunktion (Fanconi syndrom). Det & férst nér njursvikten blir mer
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Eline har Cystinos

Cystinos

uttalad, nar barnen forlorar mycket urin och maste dricka mycket som
man undersoker barnet nérmare.

-Redan tidigt har de flesta foraldrar méarkt att barnen har délig aptit.
Men eftersom manga tusen jukdomar har liknande symptom &r det
absolut inte gavklart att missténka Cystinos.

William van't Hoff informerade ocksa delvis om arbetet med att finna
cystinosgenen.

-Genen, som kallas CTNS och identifierades 1998, ar lokaliserad till
den korta armen pa kromosom 17. CTNS kodar for ett lysosomalt
membranprotein, som man kalar cystinosin. Den vanligaste
mutationen & en deletion, (ett bortfall) i genen som finns hos 75 % av
patienter i norra Europa. Ju storre deletionen &, desto mindre blir
produktion av proteinet cystinosin, vilket innebér tidigare och mer
symptom hos barnet.

Eline, 11 &, har Cystinos. Hon kom till Agrenskas familjevistelse
tillsammans med mamma Solrun, pappa Gunvar och syster Hanna, 9
ar. Familjen bor i Norge.

Graviditeten med Eline och forlossningen var normal. Elines hofter
hade en ovanlig vinkel och déarfor fick hon liggai en slags stodjevagga
den forstatiden.

-Hon ville inte amma utan fick mat pa flaska. Om man ska séga nagot
som var utmérkande fér henne de forsta aren, sa var det att hon var
ovanligt lugn, pa gransen till orkeslés. Men hon fdljde sin vikt och
langdkurva och verkade i 6vrigt méa ganska bra, séger Solrun.

Nér Eline var ungefar 3,5 ar fick hon en influensa och slutade &ta.
-Istéllet borjade hon dricka desto mer, sd mycket att vi vande oss till
gukhus for undersdkning. Dar fann man att hon hade en njurbécken-
inflammation och &ggvita i urinen. Pa sukhuset & hon ingenting pa
flera dagar. Men trots en massa prover kunde vi inte fa besked om vad
som var fel, sager Gunvar.

De féljande aren hande inget ovanligt. Inte forran man pa en hélso-
kontroll infor skolstarten upptéckte att Eline inte vuxit som hon borde.
-Da tittade man néarmare pa de tidigare provresultaten och forsokte se
nagra samband. Pa hosten 1997, nar Eline precis borjat skolan,
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Cystinos

undersokte en ogonlékare henne och upptéckte cystinkristalerna i
hornhinnan. Dérefter stdllde man diagnosen cystinos, en l&tt och
lindrig form, séger Solrun.

Genetik, fosterdiagnostik, framtida terapi

Overlakare The-Hung Bui, Karolinska sjukhuset, Stockholm, infor-
merade om genetik (d v s &rftlighet), fosterdiagnostik och terapi.

Cystinos & en arftlig ukdom med s k recessiv autosomal arftlighet.
-Autosomal innebar att det suka/forandrade anlaget finns i ndgon av
kromosomerna 1-22 och inte i kénskromosomerna, vilket betyder att
pojkar och flickor har samma risk att fa sjukdomen. Recessiv betyder
att bada foraldrarna maste ha ett sjukdomsanlag for att deras barn ska
riskera att fa 5jukdomen.

Eftersom bada fordldrarna har bade ett friskt anlag och ett
sjukdomsanlag &r risken att fa ett jukt barn 25 % vid varje graviditet.
Risken att fa ett friskt anlagsbarande barn ar 50 % och chansen att fa
ett friskt ickeanlagsbéarande barn 25 % vid varje graviditet.

-Alla bar vi pa sukdomsanlag for ovanliga sukdomar, men eftersom
det finns ett stort antal sddana sjukdomar &r risken inte sarskilt stor att
man tréffar en partner med samma gukdomsanlag. Men &en om man
gor det ar risken bara 25 % att man ska fa ett sukt barn. Det har
innebdr att anlagsbarande barn inte har sérskilt stor risk att som vuxna
traffa ndgon med samma g ukdomsanlag, sa The-Hung Bui.

Fosterdiagnostik kan goras om familjehistorien eller sukdomshisto-
rien motiverar det och efter genetisk radgivning/végledning.
-Alternativ till fosterdiagnostik, om forutséattningarna for denna under-
sokning & uppfyllda, & att acceptera risken eller minska risken
genom att avsta frén ytterligare barn, adoptera barn, dggdonation,
artificiell  insemination, IVF (provrorsbefruktning) med preim-
plantatorisk diagnostik. Det senare, som annu inte utfortsi Sverige for
just cystinos, innebar att man tar ut agg fran kvinnan, undersoker och
befruktar dem i provrér och foér sedan ett eller flera befruktade agg
tillbaka till kvinnan. Detta & en teknisk komplicerad metod och en
tuff behandling.
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Diagnostik

Eline behandlas

Cystinos

Fosterdiagnostik kan utforas med hjalp av antingen fostervattenprov
eller moderkaksprov. Om man véljer att goéra ett fostervattenprov
kravs att man odlar celler en viss tid innan diagnostiken kan utféras.
-Fostervattenprov, som vi kunnat gora sedan 1970, tas forst efter
graviditetsvecka 14. | vattnet finns celler som blivit avstétta fran
fostret. De flesta av dessa celler & doda, men har finns ocksa levande
celler som vi odlar under tvatre veckor. Tidigast i v 17 kan
forddrarna sdledes fa resultaten av undersokningen.

M oder kaksprov, som varit mojliga att gora sedan 1983, kantasf om
vecka 10. Provet behover inte odlas, vilket innebar betydligt tidigare
resultat. Risken att understkningen orsakar missfall ar lika stor som
vid fostervattenprov, d v s 0,5-1 %.

| framtiden hoppas man kunna anvanda andra, snabbare och sékrare
metoder for fosterdiagnostik.

-Redan nu vet vi att man tidigt hittar réda blodkroppar fran fostret i
mammans blod och i vissa celler finns cellkérnan kvar. Genom att
undersoka sddana celler narmare skulle man kunna fa svar pa de
fragor man har, sa The-Hung Bui.

Som William van't Hoff namnt kan man sdkerstdlla diagnosen
cystinos med gendiagnostik om mutationen finns i den s k CTNS-
genen. Dessforinnan &r det kliniska fynd sasom samre tillvaxt, dalig
matlust, ométtlig torst, njursvikt, tyroxinbrist och cystinkristaller i
hornhinnan som leder tankarna till att barnet kan ha cystinos. Se mer
om diagnostik under respektive kapitel.

Efter alla prover och den darpa foljande diagnosen pa hosten 1997
visade provsvaren att Elina hade |3gt tyroxin, ett skoldkortelhormon,
och fick ett tillskott av detta.

-Vi fick genast en remiss till en specialist pacystinosi en annan stad.
Den professor det var fraga om hade véantat lange pa att fa tréffa ett
barn med cystinos. Det var ju en klar fordel for oss ocksa att ha turen
att fa kontakt med en specialist som var sa intresserad av sjukdomen,
sager Gunvar.
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| maj 1998 lades Eline in pa det sukhus specialisten arbetade pa och
man tog en mangd prover och gjorde en datortomografirontgen av
Elines huvud.

-Nér vi sedan fick prata med l&karen var han inte sd insatt i de pro-
blem sjukdomen medfoérde, men det forstod vi inte da. Han malade
upp den samsta ténkbara prognosen, det som vi idag forstar galler barn
med mycket svar form av cystinos. Vi fick naturligtvis en svar chock
for det var vi inte beredda pa, sager Solrun.

Nagon ménad senare paborjades behandlingen med Cystagon®. Man
startade med att ge Eline en mycket |&g dos och hojde den sedan
efterhand som man fick provsvaren pa njurfunktionen.

-Samtidigt fick Eline olika mineraler som man upptéckt att hon hade
brist p3, bl a fosfat i tablettform och kaliumklorid som mixtur. Den
mat hon & da var det mycket liten variation pd, det var mestadels
mycket salt mat och mycket vatten och mjélk. Hon behdvde inte
nagon gastrostomi, siger Gunvar.

Redan fran borjan var det problem att fa Eline att svélja kapslarna med
Cystagon®, fem stycken var gang och var sjétte timme dygnet runt.
-Ibland gick det snabbare, t ex om det var nagot bra TV-program som
strax skulle borja. Da kunde ga péa tio minuter att f& henne att svélja
dem. Vid andratillfallen kunde det ta tva timmar. Hon kvéaljde mycket
men kraktes aldrig upp medicinen. Nattbehandlingen hoppade vi 6ver
redan fran borjan. Det blev for mycket eftersom Eline borjade skolan
nastan samtidigt som vi startade cystagonbehandlingen, séger Solrun.

Eline visade sig ha en lindrig form av cystinos. Hon hade kristaller i
hornhinnorna och skulle ha behdvt dgondroppar med Cysteamine®.
Men den behandlingen fick vantatyckte Solrun och Gunvar.

Ogonbesvar, diagnostik, symptom, behandling

Overlakare Anna-Lena Hard, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
gukhus, Goteborg, informerade om diagnostik, symptom och behand-
ling vid 6gonbesvér orsakade av cystinos.

-Jag borjar med att informera ndgot om Ggats anatomi. Langst fram
pa Ogat sitter hornhinnan och bakom denna finns framre dgonkam-
maren som &r fylld med vétska. Déarefter kommer iris och bakom den
linsen, glaskroppen och nédthinnan. Den skarpa synen har vi i den sk
gula flacken i ndthinnan och runt denna &r synen ganska otydliga. Nér
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Behandling

Cystinos

man tittar in i 6gat kan man bl a se gula flacken och var synnerven
kommer ini néhinnan.

Synskérpa méts genom att man ser hur sma bokstaver som kan
identifieras. FOr barn med brytningsfel som behdver korrigeras med
glasdgon méts synskarpan med glasbgonen pa.

-P4 sma barn, som inte kan medverka till att man provar vilka
glasbgon barnet behdver, kan brytningsfelet métas. Detta kan ske
med skiaskopi. Man ror da en lampa framfor 6gat och betraktar hur
ljuset reflekteras fran nathinnan nar olika linser hals framfor Ggat.
Man kan ocksa anvanda en autorefraktor som méter dgats brytkraft.

Foljande 6gonsymptom, harrérande fran hornhinnan, férekommer vid
cystinos:

a Okad |juskanslighet

airritation i 6gat, " gruskansa’

a kristaller i hela hornhinnan

-Kistallerna kan ses vid undersbkning med s k corneamikroskop
(cornea=hornhinnd).Man kan fa bort kristallerna fran hornhinnan
genom att droppa Cysteamine® i 6gonen. Droppningen kan till en
bdrjan behdva ske manga ganger per dag (var till varannan timme) for
att fa bort kristallerna. Dérefter brukar man inte behéva droppa lika
oftafor hdlladem borta, sa Anna-Lena Hard.

Ovrigt som férekommer vid cystinos & synnedsittning p g ainlagring
av kristaler i néthinnan, vilken startar i periferin och utvecklas in mot
centrum. Gron starr forekommer ocksa i nagot storre utstréackning hos
vuxna med syndromet.

Uppfoljande dgonkontroller bor goras négon gang/ar nar behandlingen
lett till att de flesta kristallerna har férsvunnit.

William van't Hoff informerade ocksa om dagens behandling av
cystinos.
| allmanna ordalag innefattar behandlingen av barn med cystinos:
a att for se barnet med tillr&ckligt med vatten (hydration)
se sarskilt kapitel
a att for se barnet med tillr&ckligt med naringsdmnen (nutrition)
se sarskilt kapitel
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Cystinos

o att tillfora elektrolyter, d v s sater som i vattenldsning spjalkas i
joner (elektriskt |addade atomer)
a att tillfora tyroxin, ett skoldkértelhormon (vid behov)
a att tillfora indometasin, minskar urinmangden (i vissafall)
a att tillfora Cysteamine® (Cystagon®)
a att ge Cysteamine® i form av 6gondroppar
se sarskilt kapitel
a att behandla med tillvaxthor mon
a njurtransplantation

-Behandlingen med Cysteamine®, eller Cystagon® innebér att dessa
amnen ingdr i forening med cystinet i cellerna och bildar ett nytt
amne, cysteamine-cystein, vilket slgpps ut genom cellmembranet.
Detta nya &mne kan kroppen gora sig av med. Né&r vi behandlar med
Cysteamine® vet vi exakt vad som hander i kroppen och det & ganska
ovanligt. Det stora problemet med behandlingen & att medicinen
luktar sd illa och att det ger uppfodningsproblem, sa William van't
Hoff.

Cysteamine® & en medicin som borjade anvéndas redan pa 1980-
talet, men det var forst pa 1990-talet som behandlingen blev optimal.
Déarfor finns det inte ndgra langtidsresultat (mer &n tiotalet ar) av
behandlingen och de ddsta patienterna som fétt optimal behandling ar
inte dldre an 15-20 &.

-Genom att félja kreatinnivéen i blodet pa patienter som behandlas
med Cysteamine® vet vi att behandlingen fungerar. Behandlingen
startar s snart man stallt diagnosen och den optimala dosen &r idag 60
mg/kg/dygn (Cysteamine®). De flesta av barnen skulle fa alvarliga
problem med njurarna vid 8-10 ars dlder om de inte skulle behandlas
alls. Nu hoppas vi att behandlingen skjuter upp behovet av
njurtransplantation minst 10-15 ar. Det &r dock adrig for sent att starta
behandlingen, sa William van't Hoff.

Kéanda biverkningar av behandlingen med Cysteamine® som fore-
kommer &r:

a illamaende och krakningar

a illaluktande andedrakt

o sar i magsacken/tolvfingertarmen

a fosterskador (sett hos djur)
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Cystinos

Eline borjar skolan och far tillvaxthormon

Néar Eline borjade skolan fick hon sin cystagonmedicin klockan 08.00,
14.00 och 20.00.

-Matlusten paverkades av medicinerna och det blev annu viktigare én
innan behandlingen vilken mat hon fick. Det var, och & fortfarande, fa
saker hon &er och det hon &ter ska vara starkt kryddad. Hon har alltid
druckit mycket mj6lk och det har varit en trygghet for att hon inte ska
fa vatskebrist. P4 semestrar har hon inte kunnat fa den vanliga maten
och darfor mar hon néstan alltid samre efter nagra semesterveckor. En
gang har Eline varit magsjuk och da behandlades hon pa sjukhus och
fick néring och mediciner via dropp, séger Gunvar.

Hosten 1998, nagra manader efter cystagonbehandlingsstarten pabor-
jades behandling med tillvaxthormon, som hon fick subcutant med
injektionsspruta varje kvall.

-Det blev ett nytt stressmoment som skulle in i vardagen. | bdrjan var
det sarskilt jobbigt eftersom Eline var radd for sprutorna och maste
Overtalas varje gang, sager Solrun.

Nér behandlingen med tillvaxthormon startade var Eline 7 & och 110
cm lang, vilket var ungefar 2 SD under |agsta medellangden. Hon
svarade mycket bra pad hormonet och vaxte det forsta aret sa att hon
l&g baradrygt 1 SD under.

Infér skolstarten hade Solrun och Gunvar informerat personal och
kamrater om Eline sjukdom och att det berodde pa den att hon kanske
luktade annorlunda.

-Skolstarten fungerade sedan valdigt bra och vi tror att det berodde pa
att vi beréttat sa mycket om Elines problem, sager Gunvar.

Tillvéxt och behandling med tillvaxthormon

Overlakare Sten Adolfsson, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, Goteborg, informerade om tillvaxt och behandling med till-
vaxthormon.

-Ett barn som véxer som det ska, och foljer sina tillvaxtkurvor, mar
ofta bra. Om tillvaxten viker av fran kurvan kan det bero pa sukdom
och leder oftatill utredning, sa Sten Adolfsson.
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Det forsta levnadsaret véaxer barn i normalfalet cirka 25 cm, andra
aret 15 cm och dérefter 5-6 cm per &, for att i puberteten na en ny
topp med 8 cm tillvaxt pa ett &r.

-Pubertetsspurten kraver mycket manliga och kvinnliga kénshormon-
er, men den paverkas ocksa av hur man mar. Har man exempelvis en
kronisk sjukdom gar "klockan” som styr de olika faserna i tillvaxten
ofta lite langsammare. For att ta reda pa var ett barn befinner sig i
tillvaxten kan man gora en handrontgen och utifran den bestdmma den
sk skelettaldern.

Kortvuxenhet, som kan orsakas av sukdom, men ocksa av &rftliga
faktorer, exempelvis korta fordldrar, utreds om langden understiger
2,5 standarddeviationer (SD) eller 1 SD under forvantad langd utifran
foraldral angden.

-Det & inte ovanligt att barn med cystinos ligger ned till fyra SD
under snittkurvan, sa Sten Adolfsson.

En studie i USA 1995 av vuxna med cystinos visade en langd pa 146
cm for man och 137 cm for kvinnor. Ingen hade fatt séarskilt bra
behandling och fa var 6ver 150 cm. Studien visade ocksa att barn med
cystinos véxer sdmre an andra grupper dar njursvikt ocksa ingar. De
flesta hade ocksa forsenad pubertet och kroppslig mognad.

Tillvaxten vid cystinos blir battre om néringstillforseln & god, om
syra/lbasbalansen och kalkbalansen & normal, om cysteamin/cysta-
gonbehandlingen startar tidigt och om tyroxinbrist behandlas.

Tillvéxthormonbehandling vid cystinos bér man inte vanta for lange
med att sdttain. Effekten ar béast fore puberteten.
-De som bér komma ifréga for behandlingen & de som vaxer daligt
trotsi Ovrigt bra behandling, sa Sten Adolfsson.

| en europeisk samarbetsstudie, startad 1990, ingick 74 patienter med
cystinos. 15 st var transplanterade, 7 st dvargar och 52 rgjdt korta,
ung 4 SD under snittkurvan.

-Effekten av hormonet var bra de forsta tre aren, patienterna vaxte dai
genomsnitt 1,6 SD, men tillvaxtaccelerationen minskade sedan efter-
hand.

Med dagens behandling vantar man sig mycket mindre skillnader
gentemot andra barn.
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-Pojkar med cystinos har emellertid ndgot svarare att fa normal puber-
tet och behdver behandling for det.

Tillvéxthomonbehandling i allménhet innebér:

a injektioner med tillvaxthormon varje kvall

a kontroll av sockerbal ansen fére behandlingsstart

o Okad energi, en del blir rastl6sa och har svart att somna pa kvéllen
@ vissrisk for huvudvark

o |ag risk att fa diabetes, som da redan finns latent

a positiv effekt pa muskel utvecklingen och aptiten

Naringsbehov och uppfédningsproblematik

Chefsdietist Ingrid Odenman, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
gukhus, Goéteborg, informerade om néringsbehov och uppfodnings-
problem vid cystinos.

-Amnesomsattningsproblemen &r ofta valdigt stora vid cystinos efter-
som barnen forlorar s3 mycket naringsamnen, vitaminer och mine-
raler. Losningarna kan ocksa se valdigt olika ut beroende pa om barnet
exempelvis har gastrostomi eller g.

Vi &der for att 6verleva, tillvéxa och utvecklas. Men vi &er ocksa for
att umggas, att firanagon eller for att fatrost.

De naringsdmnen vi dter ar fett, kolhydrater och proteiner. De tva
forra ger energi. Det senare ger ocksa energi, men forst efter att
musklerna fatt de proteiner de behover for sin uppbyggnad.

-Vissa naringsdmnen & s k essentiella, d v s livsnddvandiga, t ex
mineraler, vatten, vitaminer, fett och proteiner. Amnesomséttningen &
ett system som helst ska varai balans. Om vi inte gér av med det vi
der sa okar vi i vikt, saIngrid Odenman.

De olika naringsdmnena ger olika mycket energi. Exempelvisger 1 gr
fett dubbelt s mycket energi som kolhydrater eller proteiner.

Utan proteiner kan méanniskan inte existera, eftersom cellerna bestar
av proteiner och i alla kemiska processer ingar proteiner.

-Kolhydrater och fett kan vi lagra, men det gar inte med proteiner.
Darfor maste vi &a proteiner med jamna mellanrum varje dag.
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Proteiner bestar av ett 20-ta aminosyror, varav manga &r livsnod-
vandiga. Proteinernas uppgifter &, forutom att bygga upp cellerna, att
bidra med besténdsdelar (aminosyror) till ala hormoner.

-Proteinet gar till levern dér det sonderdelas i kemiska processer och
déarefter ingdr i nya amnen.

Fett har flera uppgifter, bl aingdr det i system som reglerar kropps-
temperaturen. Det &r viktigt som energireserv och som transportor av
fettl6sliga vitaminer.

Det finns méttat fett fran djurriket (ex smor, gradde, fett i Kkott-
produkter) och flerométtat fett fran vaxtriket (ex oljor).

-Vuxna bor aa mer flerométtat fett an méttat fett.

Kolhydrater, som finns i vaxter, sddesslag, socker, mm & inte
livsnédvandigt som fett och proteiner. Alla kolhydrater omvandlas till
glukos (druvsocker) som bl a hjarnan och nervsystemet maste ha for
att fungera. Glukos anvénds i energiproduktionen, dar det tas upp av
cellerna, men ocksa som ramaterial i uppbyggnaden av aminosyror,
fettamnen mm.

-Forutom fett, proteiner och kolhydrater sa behdver vi vitaminer, som
ar livsnodvandiga och maste tillforas utifran, samt mineraler som vi
ocksa far via maten. En viktig minera som barnen med cystinos
forlorar &r fosfor, och maste tillforas, ar ett viktigt amne for ala celler.
Men alla vitaminer och mineraler & viktiga, men pa olika sétt, sa
Ingrid Odenman.

Det finns ytterligare ett viktigt néringsdmne som vi behdver och det &r
vatten.

-Vi kan overleva flera veckor utan nagot annat an vatten, sa darfor ar
det viktigare an ndgot annat. Utan vatten klarar vi oss bara nagra
dagar. 2/3 av kroppsvikten utgdrs av vatten. Vattnet har viktiga
uppgifter som ldsningsmedel, som transportdr av amnen, i
véatskebalansen och regleringen av kroppstemperaturen. Allt vatten vi
forlorar maste erséttas.

Amnesomsittningen, som sker i cellerna, & som allra kandigast for
stérningar i njurarna.

-Stors balansen, t ex genom att man forlorar mycket kalium, maste
behandlingen inriktas pa att erséitta det som forlorats. Behandlingen
inriktas ocksd pa, som i det har falet med cystinos, att minska
cystinnivaerna som &r for hoga, sa Ingrid Odenman.
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Eline idag

Cystinos

Behandlingen vis cystinos inriktas inledningsvis pa att ersétta forluster
orsakade av Fanconis syndrom, d v s forluster av vatten, aminosyror,
glukos, vitaminer och mineraler samt ge adekvata mangder energi.
-Hur man tillfér det barnen behdver varierar fran barn till barn och
fran familj till familj. En del féredrar gastrostomi, en knapp i magen,
andra foredrar kanske nassond pa natterna och mat via munnen pa
dagarna. Om det & obalans i systemet &er barnet mycket, men for-
lorar ocksda mycket. Jag rekommenderar att man skriver upp vad
barnet dter for att se om det finns en obalans.

Ingrid Odenman ansag att det finns stora fordelar med att barnen har
en gastrostomi.

-Den behdver man ju inte anvanda dagligen om barnet far i sig det
som det behdver, men stomin kan anvandas som reserv nar det t ex
blir kris och barnen behdver mycket véatska. Och &en om man
anvander stomin varje dag for tillforsel av néring, vatska och medicin-
er tycker inte jag att man ska sluta att &ven ge mat via munnen. De &
manga viktiga funktioner som stimuleras av att man &er via munnen.

Barnen bor helst &a pa dagarna och inte pa natten, tyckte Ingrid
Odenman. Hon papekade ocksa flera ganger att om barnen dricker
mycket och kissar mycket sa foljer manga viktiga néringsamnen med
ut viaurinen.

Uppfoéljande kontroller bor goras:

a kontroller av elektrolyter (vattenl6sliga salter)
a kontroller av syra/bas- forhallandet

o biokemiska kontroller

a kontroll vikt/langd

a matdagbok

Dérefter beréttade foréldrarna om de olika barnens matsituation, vilket
gav upphov till enlivlig diskussion.

Skolarbetet har gétt bra for Eline, hon laser och skriver och klarar de
uppgifter hon ska géra, men det gér langsammare for henne an det gor
for kamraterna

-Allt hon gor gar langsamt, det & bara sa. Det gar heller inte att driva
pa henne, sager Solrun.
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Framtida genterapier

Cystinos

Nér Eline borjade ta cystagonmedicinen var hon inte torr pa nétterna.
Hon drack mycket och kissade mycket och fick déarfér indometacin for
att minska urinproduktionen, men detta hjélpte henne inte att bli torr
pa natterna.

-Det var da ett stort problem for henne. Hon kunde inte sova 6ver hos
kamrater och inte heller vara med pa lager och liknande som skolan
arrangerade. Det var forst nér vi fick mojlighet att prova en apparat pa
nétterna som larmade nér det blev bl6tt, som hon blev torr. Det tog 14
dagar sedan behtvde hon inte apparaten, sdger Gunvar.

Idag mér Eline bra, men det & fortfarande problem emellanat med
olika saker t ex att ta medicinerna

-Hon &r fortfarande langsam med allt hon gor. Maten &r ett problem
eftersom hon inte &ter skolmaten och bara nagra faratter hemma. Mest
fortjust & hon i potatis och smét smor. Dessutom ater hon garna vitt
brod, choklad, kokt och stekt korv, farmors kéttbullar, morétter och
brun s3s. Majonas & hon ocksa fortjust i och pommes frites, som hon
doppar i majonas, har varit raddningen manga ganger, nér inget annat
passat, sdger Solrun.

Forutom medicineringen med cystagon, tillvaxthormon, tyroxin och
endometacin far Eline tillskott av vitaminer, kaliumklorid och fosfater.
Fortfarande kvaljer hon och mar illada och d, sarskilt pa mornarna.

The-Hung Bui informerade oversiktligt, och generellt, om framtida
behandlingsmdjligheter med hjdp av genterapi.

-Framgangsrik genterapi kan idag bota barn med SCID X1, en
ovanlig immunbristsjukdom. Jag tror att genterapi kan bli mgjlig i
framtiden och da sarskilt under fosterstadiet, nar immunférsvaret &r
omoget och léttare accepterar behandlingen. Med hjédp av stamceller,
som specialiserat sig och hittar rétt plats i kroppen, kan detta bli en
mojlig terapi i framtiden. Men forhoppningarna ska inte stéllas altfor
hogt. En sadan behandling tror jag fortfarande ar mycket avlagsen.

Nyhetsbrev nr 197 © Agrenska 2002 15



Cystinos

Funktioner i och kring munnen

Logoped Lotta Sdgreen och overtandldkare Gunilla Klingberg, Mun-
H-Center, Goteborg, informerade om funktioner i och kring munnen.

Mun-H-Center &r ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sma och mindre kénda handikappgrupper som er-
bjuder information, utbildning, handledning, konsultation och
behandling.

-Munnen var lange en |&gprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det & inte s konstigt, eftersom nagra av
kroppens viktigaste funktioner finnsi just munnen.

Exempel pafunktioner i och kring munhdan ar andning, néringsintag,
tal och icke-verba kommunikation, t ex mimik. Omrédet har en
mycket komplicerad muskulatur och minsta stérning kan leda till
problem. Idag finns det olika munmotoriska traningsprogram som i
vissafall kan forbattra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformuldr om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for
forddrar och tandvérdspersonal. Har er tandldkare behov av
information, s& be honom eller henne att vanda sig till oss.

Barn med Cystinos har ofta amningssvarigheter som spadbarn och
senare dtsvarigheter av olika dlag.

-Déarfor kan barnen behova ett dtgardsprogram med inriktning pa
attréaning och munmassage och detta gdler sarskilt fér barn som
sondmatas. Det &r viktigt att anvanda munnen sa mycket som majligt
sa att tuggmuskulaturen tranas. Vill barnen inte svdlja maten, utan
baratugga den, &r det ocksa vardefullt.

Né&r barnen med Cystinos behtver fai sig mycket vatska och mycket
naring finns det en risk att de &ter och dricker sddant som &r olampligt
for tanderna, t ex nér de & sjuka och maste fai sig mycket véatska och
energi.

-Nar vi tittat i munnen pa era barn har vi sett att deras tander ser bra
ut, att tandh@lsan & god. En del av barnen har vita flackar och gropar
i emaljen, vilket har med kalkomséttningen att gora.
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Syskonrollen

Cystinos

Tillvaxthormonbehandling kan paverka kaktillvaxten och underkéaken
kan da vaxa nagot mer och ledatill visst underbett. Sa smaningom kan
det bli aktuellt med tandreglering for en del av barnen.

-Barn med funktionshinder kan behdva speciadisttandvard och kan
darfor faremisstill en pedodontist, barntandvardsspecialist.

Barnen inte séllan behover forstéarkt forebyggande tandhalsovard. For-
utom att borsta tdnderna med fluortandkram kan en del av barnen
behtva extra fluor i form av fluortuggummi, fluortabletter och fluor-
lackning. Att fa kommallite oftare till tandvarden &r ocksa bra.

Sjukskdterska Ann-Marie Alwin, Agrenska informerade om aspekter
pa syskonrollen.

-De behov syskon till funktionshindrade barn har kommer oftai skym-
undan pa grund av det sjuka barnets behov, eller sa & inte fordldrarna
medvetna om syskonets behov, sa Ann-Marie Alwin.

Syskon till barn med funktionshinder har ofta mycket fragor,
funderingar och synpunkter, exempelvis:

-Varfor har alltid min suka syster réatt?

-Varfor tar ni alltid min guka bror i forsvar?

-Jag forsoker vara snéll, men han &r aldrig snall!
-Var sitter felet?

-Varfor gar det inte att bota sjukdomen?

-Jag skulle vilja sdlja min bror foér en krona!

-Hur kan jag vara till hjalp?

-Maste vi alltid prata om hennes sjukdom?

-Hur ska jag forklara hans gukdom for kompisarna?
-Kan jag ocksa fa sjukdomen?

-Pa Agrenska har vi haft flera syskonveckor som har finansierats med
sarskilda projektpengar. De syskon som kom da var alla 12 &r eller
aldre, vilket var en forutsdttning for att de skulle kunna vara hér utan
foraldrarna. Vi satsade pa att ge dem gemenskap med andra syskon i
samma situation, mer medicinsk information om funktionshindret och
praktisk vardagspedagogik. Samtalsgrupper visade sig vara en
omtyckt form for att pratatillsammans, sa Ann-Marie Alwin.
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Syskonen kan ha svéart att fa tid att prata om sina problem med
foraldrarna.

-Ofta fé&r syskonen ett storre ansvar, eller kanner ett storre ansvar,
sarskilt om barnet med funktionshindret & yngre. Under syskon-
vistelserna far de majlighet att prata om sina kanslor utan att kanna att
de sviker syskonet.

Syskonen kan dessutom fa problem med att fa lugn och avskildhet for
att gora sina laxor, fa ha sina egna saker i fred och att ta hem
kamrater.

-Darfor & det viktigt att syskonens larare blir informerad om
hemsituationen och kan ta hansyn till den, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen far ofta spela rollen av "forsvarare' eler "forklarare" i
skolan och pa andra stallen &n hemma.

-Deras lgjalitet med det guka syskonet & ofta mycket stark. Déarfor
kan det vara svart att fa dem att prata om egna problem som beror pa
syskonets funktionshinder, eller att siga nagot negativt om syskonet.
En del blir sk "undvikare" som ser till att de inte hamnar i situationer
dér de maste forsvaraeller forklara.

| skolan maste syskonen valja mellan att ga ut pa rasterna och kanske
tvingas konfronteras med problemen och forklara eller stannainne och
undvika kamraterna.
-Inte sdllan & de réadda for att jdmféras med syskonet och ibland
undrar de ocksa om de har syndromet eller sjukdomen. Kanner de att
de skams for sitt syskon kan de fa skuldkanslor for det.

Det som syskonen ofta upplever som hot kan saledes varamanga olika
saker.

-Forutom svarigheterna att fa ha sina saker ifred och att |&sa laxor utan
att bli stérda, upplever manga syskon att de blir oréttvist beskyllda. En
del kénner ett direkt fysikt hot. De undrar hur starkt syskonet ska bli,
om mamma och pappa alltid kommer att orka hdla honom mm.
Ovissheten skapar stress och kanske ocksa egna halsoproblem.

Syskonen mar ofta bra av att f& sa mycket kunskap som mojligt om
funktionshindret och om hur framtiden kan komma att se ut.

-De behtver dessutom sa mycket stod som majligt fran forddrarna
eller ndgon annan nara anhorig, exempelvis nagon av mor-eller farfor-
dldrarna.
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Samhaéllets stod

Cystinos

De flesta syskon funderar mycket pa hur framtiden kommer att se ut.
Blir de tvungna att alltid ta hand om sitt syskon? Kommer han/hon att
flytta hemifran? Vad hander né&r mamma och pappa dor?
-Det & da ofta en l&tnad for dem att hora att det finns bra alternativa
boenden dar syskonet far den stéd och hjdp det behover.

Erfarenheter visar emellertid att det ocksa finns positiva sidor med att
vara syskon till barn med funktionshinder.

-De blir ofta mer mogna och ansvarstagande och far kunskap och
livsperspektiv som andra jamnariga saknar. Manga blir 6dmjuka och
far en storre forstaelse for andra med funktionshinder. Sjavbilden
stérks och inte sdllan blir de mer ambitiésa med det som detar sig for,
sa Ann-Marie Alwin.

Syskonproblematiken &r ofta likartad oavsett vilket funktionshinder
det guka syskonet &r. En mer utforlig spegling av syskons funderingar
finns samlade i kapitlet Gruppsamtal om syskonrollen i Agrenskas
Nyhetsbrev nr 115. (2001)

Mats Mansson, kurator pa FUB i Goteborg, informerade om lagar som
i almanhet berér méanniskor med funktionshinder och om LSS (Lagen
om stdd och service till vissa funktionshindrade) i synnerhet.
-Samhéllet har handikappanpassats pa manga omraden, exempelvis
visar TV ofta sinarepriser textade och det & bra. Men tyvarr finns det
fortfarande gott om daliga exempel déar samhallet misslyckats att oka
tillgangligheten for personer med funktionshinder. Ett exempel pa det
sistnamnda & Goteborgs sparvagar som kor med sparvagnar som inte
kan anvandas av rullstolsburna.

Mats Mansson menade att det i alla lagar finns en viss ménniskosyn
inbakad.

-Pa 1940-talet fick exempelvis forddrar till barn med svara handikapp
ingen hjélp och inget vardbidrag. Alternativet till att klarasig helt utan
hjélp var att 1amna bort barnet till en institution. Det fanns inte ens
skolor fér andra an de som ansdgs "bildbara’, traningsskolan kom
forst 1967.
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| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhéllet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svéara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvérdiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som é&tta & senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bralag dar det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjalpinsatser. Det sdgs att lagen & en réttighetsag,
men jag anser att det snarare & en mojlighetslag. Tanken med lagen &r
att "den enskilde ska fa mojlighet att leva som andra' (58). Den
malséttningen anser jag & lagens stora fortjanst, &ven om man kan
diskutera vad det innebér att leva som andra, sa Mats Mansson.

LSS &r till for en sérskild personkrets som delas in i fdljande tre
grupper:

* personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

* personer med betydande och bestdende begavningsméssigt
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen ader, foranledd av yttre vald
eller kroppslig sukdom.

* personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt &drande, har betydande
svarigheter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stod
och service.

-1 den sista stora gruppen ska adla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifraga for stod och hjap.

| LSS talas om detio réttigheterna:

a radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

o |edsagarservice

a kontaktperson

o avlbsarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfér hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 &

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

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

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det

ska bara undantagsvis kosta ndgot att fa stdd och service enligt den
nyalagen.
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-Som synes finns det stora méjligheter till stod och hjép i lagen fran
1994. For att fatillgang till olikainsatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stod och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell beddmning av sarskilda tjanste-
man i kommunen (LSS-handlaggare).

-Som ansbkande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig néja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan 6verklaga det om ni inte & nojda, sa Mats Mansson.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i de flesta
kommuner finns nu en informationsbroschyr. Om kommunen inte har
broschyren kan den bestéllas hos Socialstyrelsen tel. 08/783 30 03.
Enstaka ex & gratis. Tidskriften INTRA, som ges ut av stiftelsen
Utvecklingsstorda i Fokus, har skrivit mycket om LSS i nummer
2/1993. INTRA kan bestéllas patel 08/690 93 60. (2001)

Foreningsrepresentant Tina Pajunen, informerade om Riksforbundet
for njurguka (RNj) och dess arbete.

-Jag har arbetat i Barn- och foréldragruppen inom RNj sedan 1992.
Gruppen arbetar med flera viktiga uppgifter bl a med sadant som kan
forbattra njursukvarden, att sprida kunskap och information om
njurguka barns problem, samt att aktivt stddja och skapa gemenskap
mellan familjer med njurgukabarn, sa Tina Pgjunen.

Pa &erkommande familjeveckor far forddrar, sjuka barn oh deras
syskon mojligheter att tréffa andra familjer i samma situation.

-Det & exempelvis en stor léttnad for de njurguka barnen att tréffa
andra barn som ocksa har slangar, pasar och &r pa magen och som
inte heller orkar varalika aktiva som friska barn.

Adressen till Barn- och féréldragruppen &r:
Riksférbundet for Njurguka-RNJ

Barn- och foréddragruppen

Box 1386

172 27 Stockholm
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Foljande & kontaktpersoner:

Bjorn Carlstedt, Gullspang Tel: 0551- 215 51
Cerry Gren, Brastad Tel: 0523- 481 52
Karin Karlsson, Aby Tel: 011- 646 83
Kristina Leppaneimi, Lulea Tel: 0920- 26 94 81
Tina Pajunen, MéIndal Tel: 031- 2061 91

Information fran Agrenskas barnteam

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, béde barnen med
funktionshindret och syskonen, har under dagarna aktiviteter som
foljer ett sarskilt schema déar skola och inomhus-/utomhusaktiviteter
blandas. Det pedagogiska program Agrenskas barnpersonal schema-
l&gger tar hansyn till barnens funktionshinder, individuella styrkor och
svarigheter, intressen mm.

-Infor vistelserna tar tva stycken ur barnteamet kontakt med foraldrar
och skolpersonal och inhédmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infér
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att tréffa
medicinsk och psykosocial expertis, sager forskollarare Marie-Louise
Skoog, Agrenska

Utifran den insamlade informationen bestams det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistel sen planeras.
-Det 6vergripande malet & att framja galvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna
forberedel searbetet ger béde barnen och Agrenskas personal trygghet
under familjevistelserna, séger Marie-Louise Skoog.
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Har kan man fa& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: j
internetadress: http://www.sos.se/smkh

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.ronden.se/It/

(hér krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjdlpatill med)

OMIM- Online Mendedlian Inheritance in Man
internetadress:
ww3.ncbi.nlm.nih.gov/OM IM/searchomim.html

National Library of Medicini USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress. wiwaw-AlA-RH-gov-

Adresser och telefonnummer till foreldsarna

Overlakare The-Hung Bui
Karolinska 5 ukhuset

171 76 Stockholm

Tel: 08- 517 700 00

Dr William van't Hoff

Great Ormond Street Hospital for Children
London WC 1IN 3JH

England

Overldkare Anna-Lena Hard

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031 343 40 00

Overlékare Sten Adolfsson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031 343 40 00
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Overlakare Sverker Hansson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 0313434000

Overlakare Birgir Jakobsson
Huddinge universitetssjukhus
141 86 Stockholm

Tel: 08- 585 800 00

Sjukskoterska Ann-Marie Alwin
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00

Chefsdietist Ingrid Odenman

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031 3434000

Overtandl&kare GunillaKlingberg
Logoped Lotta Sjogreen
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Kurator Mats Méansson
FUB

Lillatorpsgatan 10

416 55 Goteborg

Tel: 031- 19 95 07

Handl&ggare Agneta Ljungwall- Bergstrand
Forsakringskassan

Box 311 86

400 32 Goteborg
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Foreningsrepresentant Tina Pajunen
Sorgardsgatan 10

431 67 Mdolndal

Tel: 031- 20 61 91
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