Dokumentation nr 555

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER o
Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser A G REN S KA
© Agrenska 2018 www.agrenska.se


www.agrenska.se

Kongenital binjurebarkshyperplasi

KKONGENITAL BINJUREBARKSHYPERPLASI

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frén hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hir fallet kongenital
binjurebarkshyperplasi, CAH. Under vistelsen far fordldrar, barn med
diagnosen och deras syskon ny kunskap, mdjlighet att utbyta

erfarenheter och triffa andra i liknande situation.

Foréldraprogrammet innehéller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program dr anpassat
efter barnens forutséttningar, mojligheter och behov. I programmet

ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet fran forelisningarna pa Agrenska ir grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Johanna Lagerfors, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet berittar ett fordldrapar om sina

erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats, dir de

kan laddas ner kostnadsfritt som pdf: agrenska.se

Dokumentation nr 555 © Agrenska 2018 2


https://agrenska.se

Kongenital binjurebarkshyperplasi

Foljande foreldasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Anna Nordenstrom, barnendokrinolog vid Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.

Anna Strandqvist, psykolog i DSD-teamet vid Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.

Gundela Holmdahl, 6verldkare och barnneurolog vid Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Ulrika Nygren, logoped vid Karolinska Institutet, Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.

Angelica Hirschberg, professor pa kvinnokliniken vid Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.

Medverkande fran Mun-H-Center
Emma Brandquist, tandldkare pd Mun-H-Center i Hovas.
Asa Mogren, logoped pd Mun-H-Center i Hovas.

Medverkande firin Agrenska

Ann-Catrin Rojvik, verksamhetsansvarig.
Emy Emker, socionom.

Gustaf Nylén, chef Agrenskas barnteam.
Astrid Emker, pedagog Agrenskas barnteam.
Johanna Lagerfors, redaktor dokumentationen.

Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon 031-750 91 00
E-post agrenska@agrenska.se

Dokumentation nr 555 © Agrenska 2018



Innehall

Kongenital binjurebarkshyperplasi

Medicinsk information om CAH

Lisa har kongenital binjurebarkshyperplasi
Psykologiska aspekter vid CAH

Forsta tiden med Lisa

Kirurgi vid CAH

Lisa traffar andra med CAH

Rost hos kvinnor med CAH

Lisas familj har flyttat till en ny stad

Att vara vuxen kvinna med CAH

”Jag har CAH” — samtal med Julia, 20 ar
Agrenskas pedagogiska erfarenheter
Syskonrollen

Lisa har en lillebror

Munhélsa och munmotorik

Information fran Forsdkringskassan
Informationscentrum for ovanliga diagnoser
NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Dokumentation nr 555 © Agrenska 2018

10
12
17
18
22
23
25
26
30
35
37
40
41
43
46
47



Kongenital binjurebarkshyperplasi

Medicinsk information om CAH

— Kongenital binjurebarkshyperplasi éir en medfodd enzym-
brist som bland annat kan leda till kortisolbrist, rubbad
saltbalans och forhojda halter av testosteron. Ibland kan det
leda till att flickor med sjukdomen fér en sa kallad virilisering
av de yttre konsorganen.

Det séiger Anna Nordenstrom som éir barnendokrinolog och
arbetar vid Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm.

Kongenital binjurebarkshyperplasi, CAH, forekommer hos ungefar
ett barn per 10 000 fodda. Det innebir att omkring tio barn fods
med denna allvarliga enzymbrist i Sverige varje ar. Det dr oként hur
vanliga de lindrigare formerna ar.

Alla nyfodda barn i landet undersoks med det sa kallade PKU-
blodprovet for att man tidigt ska kunna upptécka en rad sjukdomar,
déaribland CAH. I genomsnitt hilften av barnen med CAH far sin
diagnos genom denna screening innan det finns en klinisk
misstanke. (Det géller 75 procent av pojkarna och 25 procent av
flickorna).

Nér PKU-provet inte ger ett tydligt svar kan man g vidare och
gora ett sa kallat synachtentest, dir man méter méangden av hormonet
kortisol som produceras i binjurebarken.

— Detta &r ett sitt att skilja barn med en mildare form av CAH fran
dem som inte har sjukdomen. De med mild form upptécks inte
alltid i PKU-screeningen, sdger Anna Nordenstrom.

CAH forekommer i varierande svarighetsgrad och orsakas av en
fordndring i ett arvsanlag som leder till brist pd enzymet 2/-
hydroxylas, som behovs for binjurens produktion av hormonerna
kortisol och aldosteron. Om enzymet saknas eller ar otillrackligt
bildas 17a-hydroxyprogesteron (forkortas 17-OHP) samt kons-
hormonerna testosteron och dihydrotestosteron, DHT.
Testosteronet och DHT péverkar de yttre konsorganens utveckling i
manlig riktning. Flickor kan f& mer eller mindre viriliserade
konsorgan, som till det yttre kan likna manliga kdnsorgan, och det
kan darfor i samband med forlossningen uppsta osdkerhet kring
vilket kon barnet har.

Vid svara former utvecklas ofta binjurebarkskris vid en till tre
veckors alder med symtom som bristande viktuppgang, krékningar,
uttorkning och i virsta fall chocktillstdnd.
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Tre former av syndromet

Den saltforlorande formen av CAH medfor forlust av kroppssalt
(natrium) och samtidigt ansamling av kalium. Detta gor att
saltbalansen rubbas. Personer med den hir formen av CAH har
ocksé mycket 14g produktion av stresshormonet kortisol, som bland
annat behovs for att uppritthalla kroppens sockerniva.

Kroppen behover extra mycket kortisol vid infektioner och
stressituationer. Detta ar viktigt att tdinka pa vid CAH. Flickor med
den saltfoérlorande formen har ofta viriliserade yttre konsorgan.

Den viriliserande men inte saltforlorande formen av sjukdomen, pé
engelska kallad simple virilizing, leder oftast inte till rubbad
saltbalans. | samband med kraftig fysisk eller psykisk pafrestning
kan dock produktionen av kortisol vara otillracklig. Flickor med
den hér formen har, precis som vid den saltférlorande formen,
oftast tydligt viriliserade yttre konsorgan.

Vid den icke klassiska, lindrigare formen av CAH ér saltbalansen
oftast inte alls paverkad, och personen har for det mesta fullt
tillracklig produktion av kortisol. Formen kdnnetecknas av en
snabb tillvéixt och en for tidig pubertetsutveckling beroende pa
forhdjda halter av testosteron. Diagnosen stills oftast forst nér
barnet dr 6ver fem ér, men ibland tidigare. Kvinnor har i allmanhet
mer symtom dn méin, exempelvis menstruationsrubbningar och
okad kroppsbehéring. Man med den hér formen av CAH far inte
alltid symtom som leder till att de uppsoker sjukvérd, darfor
diagnostiseras fler kvinnor dn mén.

Arftlighet

Alla minniskans celler innehéller samma genetiska information
(forutom konscellerna, som innehaller hilften). Informationen finns
lagrad i DNA:t i kromosomernas cellkérnor. Varje individ har fatt
hilften av arvsmassan fran sin mamma och hélften fran sin pappa.
CAH arvs autosomalt recessivt, vilket innebér att bada fordldrarna
bar pa den fordndrade genen. Risken att barnet drver det sjuka
anlaget fran bada fordldrarna &r 25 procent vid varje graviditet. [
hilften av fallen drver barnet det sjuka anlaget fran den ena
fordldern, och blir da frisk anlagsbérare (som fordldrarna). I 25
procent av fallen drver barnet bara de friska anlagen frén sina
fordldrar, och blir d& varken sjukt eller anlagsbarare.

Vad orsakar symtomen?
CAH leder till hormonrubbningar av olika slag. Brist pa det
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saltsparande hormonet aldosteron kan leda till rubbad saltbalans
och lagt blodtryck. Lagt blodsocker orsakas av brist pa
stresshormonet kortisol, medan dverskott av testosteron (manligt
konshormon) kan leda till for snabb tillvaxt, for tidig pubertet och
infertilitet. Hos flickor med CAH ér det testosterondverskott som
ibland orsakar virilisering av de yttre kdnsorganen. Overskott av
testosteron leder dven till 6kade nivéer av det kvinnliga
konshormonet dstrogen vilket kan leda till kort kroppslangd.

Behandling

Vid den svarare formen av CAH é&r behandling med hydrokortison
(glukokortikoid) och aldosteron (mineralkortikoid) livraddande.
Hormonerna ges i tablettform och behandlingen maste fortsétta
livet ut.

Stresshormonet kortisol bildas i binjuren nér hypofysen i hjarnan
utsondrat ACTH. Eftersom personer med CAH har en enzymdefekt
som gor att kortisolproduktionen paverkas, bildas istéllet for
mycket testosteron fran binjuren. Behandlingen med hydrokortison
minskar ACTH-nivén, ersitter ocksa den laga kortisolproduktionen
och sénker nivierna av testosteron.

— Behandlingen med hydrokortison har funnits sedan 1950-talet
men det finns fortfarande olika tankar om hur man bést delar upp
dosen dver dygnet. I Sverige forsoker man ofta efterlikna en sa
normal dygnsrytm av kortisol som mdjligt, sdger Anna
Nordenstrom.

Det ér vanligast med tre doser hydrokortison per dag, men det blir
allt vanligare att man delar upp dosen pa fyra tillfillen. Doserna
varierar mellan 10 och 15 (i undantagsfall 20) mg/m?2.

For mycket medicin leder till himmad tillvaxt, medan for lite
resulterar i for snabb tillvaxt, som dock stannar av tidigare vilket
gor att slutlingden dven da paverkas negativt. De flesta med CAH
blir darfor nagot kortare dn forvéntat utifran fordldrarnas lingd.

Hur avgors dosen?

Det &r viktigt att hitta rétt balans i medicineringen. For att veta
vilken dos som ér rétt och hur den ska fordelas 6ver dygnet
genomfors regelbundna kontroller.

— Hur man fordelar hydrokortisonet och hur vil personen lyckas ta
medicinen vid exakt rétt tidpunkt spelar jattestor roll for dess
effekt. Hos friska personer sitter ju kortisolproduktionen igang vid
samma tidpunkt varje dag. Morgondosen dr den absolut viktigaste
att ta vid samma tid varje dag, sdger Anna Nordenstrom.

For att kunna stélla in rétt dos och tidpunkt kan det vara bra att
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under ett dygn testa forekomsten av hormonet 17-OHP i blodet,
eftersom den halten dr forh6jd vid CAH. P4 morgonen riknas det
som normalt med ett virde ndgonstans mellan 20 och 100 nmol/L,
medan nivan ska vara lagre pa kvillen.

For att motverka aldosteronbristen tar personer med CAH
fludrokortison (genom lakemedlet Florinef). Under de forsta ett till
tva aren far barnen ocksa tillskott av natriumklorid (salt).

— Det fungerar att ge vanligt koksalt ocksa, men det kan kénnas
krangligare att dosera. Det dr dock bra att kdnna till om man till
exempel ar pé resa, sdger Anna Nordenstrom.

Behandlingen for barn med CAH ser lite olika ut for pojkar
respektive flickor, man respektive kvinnor, och for olika &ldrar.

Akut behandling

Kortisolbrist tar sig uttryck i illaméende, krékningar, trotthet och
lagt sockervirde. Brist pd aldosteron kan visa sig genom
muskelsvaghet, viktnedgang, trétthet, illamaende, kriakningar,
salthunger och lagt blodtryck.

— Om barnet far magsjuka ar det véldigt svart att veta vilka symtom
som hor till magsjukan och vilka som tyder pé aldosteronbrist. Da
kan det vara lage att uppsoka sjukvéarden. Det &r extra viktigt for
dessa barn att fa i sig mat nér de ar sjuka, och dven efterat, siger
Anna Nordenstrom.

Vid feber ska dosen hydrokortison hdjas. Den ska dubbleras vid
temperatur over 38 grader, och tre- eller fyrdubblas vid temperatur
over 39 grader.

— Om man ar oséker pa vilken dos man ska ge ar det béttre att ge
lite for mycket an for lite. Att gora det vid ett enstaka tillfille
paverkar inte tillvixten pa sikt, sdger Anna Nordenstrom.

En tumregel for lakemedlet Solu-Cortef i en akutsituation ir att ge
25 mg till sma barn med CAH, 50 mg till lite dldre barn, 75 mg till
mellan- och hogstadiebarn och 100 mg till vuxna.

Om barnet ar trott och hingigt med 14g kroppstemperatur ar
sannolikt blodsockernivan for lag. Dé ar det ocksa bra att ge extra
hydrokortison samt se till att barnet far nagot att dta och dricka.
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Fragor till Anna Nordenstrom

Vir dotter hade viriliserade konsorgan ndr hon foddes, men man
upptickte inte att hon var saltforlorare forrin vid tva mdnaders
dlder. Upptiicks detta tidigare idag?

— Det beror bland annat pa vilken mutation barnet har. Barn som
har vad vi kallar for simple virilizing ska som regel inte fa saltfor-
lust i nyfoddhetsperioden. Men en del av de barnen riskerar dndé
att fi saltkris om de utsétts for ndgot som ar vildigt pafrestande for
kroppen.

Jag har liist i en tysk studie att det iir vanligare dir att barnen
inte fitt salt i nyfoddhetsperioden. Vad dr resultatet av det?

— I Tyskland har man gjort en registerstudie ddr man samlat in in-
formation om patienter i efterhand. D4 kan det vara sé att man inte
skrivit in alla atgirder som gjorts, exempelvis att salttillskott givits.
Manga studier visar trots allt att de barn som fatt salt i nyfoddhets-
perioden dr ldngre i vuxen dlder dn de barn som inte fatt det. Salt
kan ndstan anvidndas som en tillvaxtfaktor for personer som har en
saltforlorande form av CAH.

Vi ger sista dosen av hydrokortison klockan 16 istillet for pa
kviillen, kan det vara negativt pd ndgot vis?

— Att ta sista dosen redan klockan 16 dr vildigt tidigt, men det kan
vara sa att det dr rdtt for just ditt barn. Hur den fordelningen faller
ut beror pa vilken omséttning av kortisol barnet har. Det kan vara
bra att géra métningar igen for att vara sdker pa att dos och tid-
punkt &r optimal.

Vir son dr tva dar och redan tio centimeter kortare in vad hans
bror var i samma dlder. Bor vi oroa oss?

— Barn kan vara olika langa av manga olika orsaker, forstds. Men
det dr 4nda bra att se 6ver doserna — det kan vara sa att han far for
mycket kortison eller for lite salt.

Ar det hiir med ligt blodsocker problematiskt vid CAH?

— Ja, personer med sjukdomen drabbas ldttare av hypoglykemi én
andra gor, och det dr dessutom svarare att kiinna igen 1agt blod-
socker hos en person med CAH 4n hos exempelvis diabetespatien-
ter. De sistndmnda blir kanske bleka, borjar skaka och blir lite irri-
terade och arga, men hos personer med CAH syns symtomen inte
lika tydligt och dr dérfor lattare att missa. Ge gdrna barnet nagot att
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dta om han eller hon verkar trott eller paverkad.

Barn med CAH ska ju ta extra medicin vid stress, giller det dven
psykologisk stress, som nervositet?

— Generellt sdger vi att det inte ska gora det, stresskinsligheten
handlar om att dessa barn tal fysiska stressituationer simre 4n
andra. Men alla ar olika, det finns personer som blir mer oroliga
och nervdsa i speciella eller nya situationer. En del blir sjuka vid
luciafirande eller prov i skolan, men klarar det galant om de fér
dubbel dos hydrokortison innan. Det handlar som alltid om att se
till individen.

Hur ska vi tinka ndr vdrt barn med CAH idrottar?

— Sma barn héller igdng jadmt och utsétter darfor kroppen for en
relativt jimn stressniva. For dldre barn och tonaringar blir det en
tydligare skillnad mellan stunder da de sitter helt stilla och stunder
da de trénar. Ibland ar passen langa och/eller harda och dé kan det
vara bra att ge en extra dos hydrokortison. Man kan behdva tinka
pa att barnet far i sig ndgot att ta 1 anslutning till triningen, bade
fore och efter.

Hur akut iir situationen om vdrt barn bryter benet? Hur snabbt
mdste hon fa medicin?

— Det dr inte sé att barn med CAH maste fa en injektion direkt vid
skada, sa brattom ar det inte. Men om man dnda har sprutan kan
man ju ge den med en géng for sékerhets skull. Vid alla former av
fysisk stress behover kroppen mer kortisol, att bryta benet dr en
stress for kroppen pa samma sitt som en svéar infektion.

Lisa har kongenital binjurebarkshyperplasi

Lisa, femton ar, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans
med sin mamma Linda, sin pappa Jocke och sin lillebror Pelle, som
ar tretton ar.

Linda hade en normal graviditet med Lisa, men gick dver tiden.

— Allt gick bra under forlossningen, men nir de undersokte barnet
efter fodseln kunde de inte hitta urinréret pa snoppen. Bade vi och
forlossningspersonalen var overtygade om att det var en pojke,
ndgra andra tankar fanns inte, berdttar Linda.

Lisa var fodd med viriliserade konsdelar och hade en forstorad
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klitoris, som sdg ut som en snopp utan urinrdr. Familjen skickades
efter ndgra timmar till ett storre sjukhus.

— Dar lamnade vi var bebis pa neonatalavdelningen och fick sedan
gé och ldgga oss, vi hade varit vakna i flera dygn och var totalt slut,
sager Jocke.

Pa morgonen konstaterade han och Linda att de andra barnen pa
neonatalavdelningen var véldigt smé och sjuka, och de kinde sig
lattare dver att deras barn inte hade drabbats av ndgot som var
livshotande. De hade fatt besked om att deras son hade hypospadi
(vilket innebér att urinrdret pa penis sitter fel) och att det skulle ga
att atgdrda med operation efter nigra ar.

Familjen fick dka hem en fredag och firade den nya
familjemedlemmen tillsammans med vanner och familj under
helgen. P4 mandagen var de tillbaka pé sjukhuset for att ta PKU-
provet, gora ultraljud av njurarna och for att ta en bild for annons i
tidningen. Ultraljudet gjordes sist pa dagen.

— Vi mirkte direkt pa ldkaren att ndgot var fel. Han sa nistan
ingenting men mumlade ’livmoder’ innan han rusade ut ur dorren.
Ensamma kvar i forvirringen blev vi tva, i sidkert en halvtimme. Vi
forstod inte alls vad detta innebar och jag brot ihop, sdger Linda.

Senare fick de triffa en likare som forklarade att det ibland fods
barn dér man inte omedelbart kénner till konet. Han sa att de inte
skulle kunna fi besked om bebisens kon direkt, utan behdovde vénta
alltifran ndgra dagar till ndgra ménader. Linda upplevde den véntan
— som kom att bli ndgra dagar lang — som de vérsta dagarna i
hennes liv.

Jocke berittar att de valde att kalla barnet Rasmus tills beskedet
kom, eftersom “barnet” eller "bebisen” kéndes for opersonligt.

— Det var riktigt tufft. Jag dkte ivdg pé jobbarenden och alla fragade
"vad blev det?’. Jag svarade ’jag vet inte’ och kinde mig hur dum
som helst. Jag visste verkligen inte vad jag skulle sdga.

Bilden som tagits av familjen pé sjukhuset hade hunnit publiceras
pa sjukhusets sajt for bebisannonser, och dir kunde alla i samhaéllet
dér familjen bodde 14sa att de hade fatt en son. Det gjorde att viss
forvirring uppstod nér beskedet kom: bebisen hade tva X-
kromosomer och var alltsé biologiskt en flicka.

— Jag valde att vara 6ppen infor andra. Jag sa helt enkelt att vi hade
fatt en flicka som sdg ut som en pojke, sdger Linda.

Rasmus fick istillet namnet Lisa.
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Psykologiska aspekter vid CAH

— Niér det uppticks vid nyfoddhetsscreeningen att ett barn ar
sjukt, vilket kan vara fallet vid CAH, blir det ofta en chock for
hela familjen. Barn med CAH kan leva ett bra liv med
behandling, men det kan vara psykologiskt utmanande att leva
med risken att bli akut sjuk.

Det siiger Anna Strandqvist som ér psykolog vid Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.

CAH uppticks vanligen genom nyfoddhetsscreeningen som alla
nyfodda i Sverige erbjuds efter fodseln. Det hénder att fordldrar
som far ett barn med en allvarlig sjukdom hamnar i kris som en
reaktion pa sjukdomsbeskedet.

Hur det upplevs dr individuellt och kan bero pa tidigare upplevelser
och erfarenheter av sjukdomar och kontakt med sjukvarden. For de
allra flesta &r det 6vergdende men kan vara jobbigt innan man
forstar vad diagnosen innebér och hur sjukdomen kommer att
paverka barnet och familjens liv.

Eftersom upptéckt genom nyfoddhetsscreening kommer i ett
Ogonblick da fordldrarna av andra anledningar kan vara utmattade
och omtumlade, exempelvis om graviditeten eller forlossningen
varit komplicerad, kan det bli ”for mycket” i stunden. Kénslor som
oro och nedstimdhet &r vanliga men dven ilska eller skuld kan
forekomma.

— Forskning visar ocksé att dven ett falskt positivt svar i
nyfoddhetsscreeningen (alltsé att man far en indikation om att
nagot ir fel, men det senare visar sig att barnet &r friskt) orsakar en
stressreaktion hos fordldrar som pé sikt kan resultera i dverdriven
oro och dverutnyttjande av sjukvérden, sdger Anna Strandqvist.

Nir kénslan inte gar éver

Om man far svért att sldppa det som hant nir det akuta skedet ar
over, eller hela tiden ar pa helspann infor nésta sak som kan
intriffa, kan stressystemet ha "hakat upp sig”, vilket man brukar
kalla symtom pa posttraumatisk stress, PTSD.

— Man talar ofta om PTSD i samband med flyktingkatastrofer och
krig, men det kan ocksa i viss mén drabba andra grupper,
exempelvis fordldrar till sjuka barn, sdger Anna Strandqvist.

Faktorer som i forskning visats dka risken for att en person ska
drabbas av PTSD ir bland annat att hindelsen man upplever
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drabbar ett barn, och att det finns en allvarlig risk for hélsan eller
livet.

— Det &r bra att veta att man kan komma ur detta genom att fa
adekvat hjdlp med att bearbeta hindelsen man varit med om, sidger
Anna Strandqvist.

Information och stdd till personer i kris motverkar risken att
stressymtom forvérras eller blir permanenta. Det omhédndertagande
de fér av sitt medicinska team i borjan &r alltsa dven ett skydd mot
stress pa langre sikt.

— Den som upplever att det stod som erbjudits inte rdcker kan be att
fa bli remitterad till kurator eller psykolog pa sjukhuset. Att fa
kontakt med fordldrar till barn med samma diagnos kan ocksa vara
en bra insats dven om vi brukar rekommendera det forst nar
diagnos &r utredd och den allra forsta krisen ar over.

Utmaningar for fordldrar till barn med CAH kan handla om att
hantera den forsta tidens forvirring, som kan aterkomma senare nar
barnet vixer och utvecklas eller omgivningens forutsittningar
fordndras. Det dr dven en belastning att inte riktigt veta nér och hur
mycket barnet kan paverkas av sjukdomen, att leva med risk.
Overgéngsperioder som att borja forskola eller skola kan vara extra
kravande d& man behover informera nya personer och ibland mister
viktigt stod som utgjorts av personer som kénner ens barn vil. Men
dessa omstéllningar kan forstds dven vara chanser till nystart och
forbattrat stod.

Sméabarns- och skoldren

For foréldrar till barn med CAH handlar de forsta arens fokus ofta
om att lara sig skota medicineringen och fa kunskap om risker vid
infektioner, samt att hantera vardkontakter.

Niér barnen blir lite dldre och borjar skolan maste fordldrarna hitta
en balans mellan att stotta och att lata dem utveckla sin
sjalvstandighet. Det handlar om att i lagom takt 1dmna 6ver en del
ansvar pa dem, till exempel nir det giller att skdta medicineringen.
— Forskning visar att en fordndrad kortisolniva kan paverka minne
och inldrning. Det giller bade nér kortisolhalten ar for hdg och nir
den ér for lag, sdger Anna Strandqvist.

Barnens utmaningar i skolmiljon dr ofta just att kunna skota
behandlingen sjdlv, men ocksa sddant som géller for alla: att hitta
kompisar och att klara skolarbetet.

Stress hos personer med CAH
Kortisol har manga funktioner i kroppen och &r viktigt bland annat

Dokumentation nr 555 © Agrenska 2018



Kongenital binjurebarkshyperplasi

for blodsockernivan, immunforsvaret och metabolismen. Kortisol
ar ocksa ett av kroppens viktigaste stresshormon. Tillsammans med
andra stresshormon som adrenalin och noradrenalin skdter det
kroppens formaga att moéta olika typer av utmanande situationer.
Personer med CAH ir inte sdmre pa att hantera stress, men
eftersom de har ett stressystem som till viss del regleras utifran,
med mediciner, kan det vara annorlunda an for andra.

Det kan rentav vara en fordel att pa forhand kunna forbereda sig for
en fysiskt stressig situation genom att ta en extra dos
hydrokortison. Men den som inte ligger bra i sina virden under
langre tid eller har svart att skota sin behandling riskerar att fa
problem som liknar de vid ldngvarig negativ stress: det vill séga
Overdriven trotthet, undvikande eller nedstdmdhet. Det dr darfor
viktigt att regelbundet utvdrdera dosen.

Psykosexuell utveckling

CAH ér en sjukdom som ibland paverkar psykosexuell utveckling;
konsrollsbeteende, sexuell ldggning och konsidentitet. Det hander
att en del flickor med CAH intresserar sig mer dn andra for sént
som pojkar och mén i hogre utstrackning véljer, bade i
fritidsintressen och senare yrkesval. Sjalvklart finns det manga
andra flickor och kvinnor som ocksa gor sddana val, men det &r
extra vanligt forekommande i gruppen kvinnor med CAH. Det ér
ocksé nagot mer vanligt att kvinnor med CAH blir fordlskade 1 och
attraheras av kvinnor. Men majoriteten identifierar sig som
flickor/kvinnor och trivs med det.

— Det hér beror pé att CAH kan ge forhdjda nivaer av androgener;
de hormoner som mén har hogre nivaer av dn kvinnor. Detta sker
redan under fostertiden, d& bland annat hjarnan utvecklas. For en
del flickor paverkar androgenerna kroppen pa olika sitt, vilket ar
av betydelse for sexualitet, fertilitet och for kénslan att *vara
kvinnlig’, sdger Anna Strandqvist.

Den hir utvecklingen paverkas inte i lika stor grad hos pojkar med
CAH om de har fungerande behandling.

Som fordlder kan man gérna resonera kring de hér fragorna med
sina barn, och vara 6ppen och tilldtande. En del barn och unga blir
ensamma med funderingar om att inte kinna sig som alla andra.

— Man kan behdva paminna om att a/la méanniskor varierar i de har
aspekterna och att manga méanniskor faktiskt kanner att de inte ar
som andra under uppviaxten. Hur man kidnner och dr som person
fordndras ocksa under livet.

— Det dr bra att tédnka att man ar en person 1 forsta hand, inte en tjej
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eller en kille. Alla har ritt att vara den de 4r, sdger Anna
Strandqvist.

Aspekter kring Kirurgiska ingrepp

Tidigare genomforde man sé gott som alltid kirurgi pé flickor med
viriliserade konsorgan 1 nyfoddhetsperioden. Den allménna policyn
idag ar mer restriktiv nir det giller operation i tidig alder. Det hir
ar en komplex frdga som debatterats mycket. Patientorganisationer,
FN, Amnesty och EU har pa senare tid engagerat sig for fordndrade
arbetssdtt i varden. Socialstyrelsen har gjort en kartldggning av den
véard som utfors och SMER (Statens medicinsk etiska rdd) har haft
fragan pa agendan.

— Att vara med sjdlv och bestimma angdende beslut som ror ens
kropp ér viktigt. Men att avstd operation i tidig &lder kan ocksé
innebdra en pafrestning och ibland ett visst lidande for personen.
Det finns forskning som visar att tidiga operationer vid CAH inte
lett till tillrackligt positiva resultat for de som opererats, for att det
ska vara motiverat att genomfora dem utan personens medgivande.
Men eftersom varden i Sverige och i andra delar av vérlden nyligen
dndrat policy i denna fraga finns 4nnu ingen forskning som visar
hur det blir om man vixer upp utan operation, eller opereras senare,
sdger Anna Strandqvist.

Hur man trivs med sin kropp kan variera under olika perioder i
livet, och beror sannolikt ocksa pa hur samhaéllet forhéller sig till
variation och utseende. Normer kring kropp och kon fordndras
kontinuerligt och olika kulturella normer kan existera parallellt.
(Ldis mer om kirurgiska ingrepp och debatten om dem pa sida 18.)

Att prata med barnen om CAH, behandling och konsekvenser
Det ar inte alltid 14tt att veta nér barnet 4r moget for att forsta och
tala om sin sjukdom och vad den innebér. Ju tidigare desto bittre,
ar en bra utgangspunkt. Sma barn forstar ibland komplexa saker pa
enklare sitt, vilket gor att de kan véixa in i och hantera dven till
synes svéra fragor.

— Ténk dock gérna pa att inte prata om det hela tiden, barnet vill ju
inte tdinka pa CAH konstant. Men det kan vara bra att hitta tillféllen
nir det passar, s att inte sjukdomen blir till ndgot tabubelagt. Man
kan ocksé forsoka forenkla och anpassa till barnets niva, ofta
handlar det om att vara sa konkret som mojligt.

Manga yngre barn gillar att prata om intima fragor, darfor ar det bra
att grunda en dialog tidigt. D& okar chansen att man fortséatter att
samtala och att barnet kénner sig trygg med att ta upp funderingar.
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Storre barn kan behova mer hjélp pé traven for att vaga eller vilja
prata om privata &mnen.

Som forberedelse infor lakarbesok kan det vara bra att hora efter
om barnen vet varfor de gar till lakaren.

— Tala med barnen med omtanke om deras sjilvkinsla, och visa pa
en Ooppenhet och tillgidnglighet. Om du inte vet hur mycket barnet
vill prata kan du helt enkelt fraga: "tanker du mycket pa de har
sakerna?’, sdger Anna Strandqvist.

Identitet vid kronisk sjukdom

En aspekt av CAH ér att vara sjuk och frisk pad samma gang. En
person med CAH ir inte sjuk per se, men behdver ta medicin hela
livet for att inte bli det. Det kan péverka ens identitet och hur man
ser pa sig sjalv.

— Att ha ett tillstdnd som paverkar konsutvecklingen som CAH gor
for en del av tjejerna ar ocksé speciellt. Jag upplever att manga
unga med CAH é&r kunniga och medvetna om samhillets normer
kring konsroller och genusperspektiv. De dr ofta accepterande och
nyfikna pd andras alternativa val och tinker en hel del kring sddana
saker. Daremot traffar jag séllan tjejer med CAH som inte trivs som
tjejer/kvinnor.

Hur 6ppen man vill vara med sin sjukdom &r olika fran person till
person. En del barn vill inte verka annorlunda och drar sig for att
berétta eller ta sina mediciner d4 andra ser. Lérare och skolpersonal
kan ibland hjélpa till att informera. Enkla forklaringar kan
underlitta: Min kropp kan inte tillverka ett hormon som heter
kortisol, och darfor tar jag medicin for att tillfora det”.

— Jag har triffat manga tjejer med CAH som opererats i underlivet
och som &r 6ppna med det infor sina kompisar. Ingen av dem tycks
ha upplevt nagra problem med det. Andra har aldrig beréttat for
nagon. Ofta &r de lite mer oroliga och bekymrade, eftersom de inte
vet vad som skulle hinda om nagon visste ’sanningen’. Jag brukar
darfor uppmuntra till att berdtta for ndgon man har fortroende for,
for att se hur det kéinns. Men varje person véljer sjdlvklart sjalv hur
den vill gora, sdger Anna Strandqvist.

Forskning kring livskvalitet

De senaste fem aren har det publicerats flera studier diar man
undersokt livskvaliteten hos barn med CAH. De visar att barnen
ofta uppger att de har god livskvalitet. Inte heller fordldrarna
skattar deras livskvalitet som nedsatt i stor utstrickning.

— Déarmed inte sagt att det inte finns svarigheter i vardagen. De
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problem som barnen sjdlva beskriver i dessa studier ar problem i
skolan, sdmnsvarigheter och 6kad uttrottbarhet. Men de kanske inte
alltid upplevs som sa stora att de paverkar livskvaliteten i stort pa
ett avgorande sitt.

Hos vuxna med CAH finns en viss dverrepresentation av problem
som nedstdmdhet och angest. I en stor svensk registerstudie kunde
man ocksa se att personer med CAH oftare &n andra &r sjukskrivna.
Det visades ocksa att en del unga tjejer inte gar ut grundskolan med
fullstdndiga betyg och att farre kvinnor och man med CAH skaffar
egna barn trots att de gifter sig eller ingér partnerskap.

Fragor till Anna Strandqyvist

Vad kan man géra om den lokala psykologen, eller gynekologen,
inte vet ndagot om CAH?

— Gynekologen traffar man ju relativt sillan och da &r det kanske
vart att aka lite langre for att fa traffa ndgon med rétt kunskap.

En psykolog eller kurator triaffar kanske barnet lite oftare, och kan
med fordel himta in kunskap hos personer som vet mer om CAH.
Sammanfattningar frin Agrenska brukar till exempel vara ett bra
underlag for att fa en forstielse for vad det innebér att leva med
CAH. Om problemen handlar specifikt om CAH kan man be om
remiss till psykolog i ndgot av teamen pa universitetssjukhusen for
en avgransad kontakt/radgivning.

Forsta tiden med Lisa

Resultatet fran PKU-provet som tagits pa Lisa visade att hon hade
CAH. Behandling med salt-tillskott och kortison kunde sittas in
omgéende.

— Det var vildigt jobbigt i borjan. Fick hon det minsta for mycket
av saltet kriktes hon, sdger Jocke.

Lisa fick feber och familjen blev inskriven pa sjukhus i flera
veckor. Men det gick inte upp for Linda och Jocke direkt att Lisa
riskerade att bli allvarligt sjuk vid feber eller annan anstringning.
Det forstod de forst ménga ar senare.

Att barnet de fatt, som de frn borjan trodde var en pojke, visade
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sig vara flicka var i sig ingen stor grej for familjen.

— Véntan var fruktansvérd men nér beskedet kom var det inte
viktigt om vért barn var en tjej eller kille, utan att hon var ett barn
som madde bra. Att hon skulle dverleva, sdger Linda.

Niér Lisa var ungefar tio manader opererades hon for att korrigera
viriliseringen. Operationen varade hela dagen, i tio-elva timmar. Ett
stromavbrott hade komplicerat situationen for ldkarna, men allt
gick till slut bra. Fram till tvdarsédlden genomgick Lisa manga
kontroller for att f6lja upp resultatet av operationen, och hon
sovdes dé varje ging.

Kirurgi vid CAH

— Behandling av kongenital binjurebarkshyperplasi handlar
inte bara om kortisondoser. For flickor med virilisering kan
dven Kirurgiska ingrepp komma p4 tal. Idag vill man helst
vinta till toniren med beslut om kirurgi, for att 1ita personen
vilja sjalv.

Det siiger Gundela Holmdahl, éverlikare pa Urologen vid
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Fyra centrum i Sverige behandlar pojkar och flickor med CAH. De
ligger 1 Stockholm, Goteborg, Uppsala och Lund/Malma.

— CAH ér den vanligaste orsaken till att flickor fods med sé kallad
oklar konstillhorighet, sdger Gundela Holmdahl.

Nyfodda flickor med CAH kan ha olika grad av klitorisforstoring,
virilisering. Flickorna kan ha veckade, pigmenterade blygdlappar
och en gemensam géang for slida och urinrér. Klitoris kan vara s
pass forstorad att den liknar en penis. Graden av virilisering skattas
pa den sa kallade Praderskalan.

— Att flickorna ser ’pojkiga’ ut i underlivet &r ju det forsta
fordldrarna ser, darfor blir detta ocksa fokus i forsta laget. Sedan
fordndras det och andra saker blir viktigare, siger Gundela
Holmdahl.

Flickor med CAH har forhojd testosteronniva vilket paverkar
kroppen pa olika sétt. En del blir fysiskt starka och exempelvis
duktiga pa idrott. Manga har intressen som traditionellt brukar
kodas som “grabbiga”. Det giller naturligtvis ménga flickor och
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kvinnor rent generellt, men det &r lite vanligare hos flickor med
CAH én hos flickor i befolkningen i stort.

Det gar inte att pd forhand avgora vilken kdnsidentitet barnet
kommer att ha nir hen véxer upp.

— Det ér inte bara konsdelarna som paverkas av den dkade
testosteronhalten, det gor ju dven hjdrnan och resten av kroppen. Vi
kan veta att ett barn som fods har kvinnliga konskromosomer, men
inte hur personen kommer att identifiera sig som vuxen, sager
Gundela Holmdahl.

Femininiserande Kirurgi

Femininiserande kirurgi, att korrigera viriliseringen 1 underlivet,
hjélper inte barnet medicinskt utan handlar om att normalisera
utseendet. Man kan utfora klitorisplastik, vaginalplastik eller
plastik av blygdlédpparna (ofta en kombination). Oavsett metod &r
det en irreversibel operation som alltsé inte gar att aterstélla i
efterhand om personen skulle 6nska det.

— Dérfor ér fragan kontroversiell och man bor verkligen se 6ver
vems behov det dr som stér i fokus da en operation dvervégs, sdger
Gundela Holmdahl.

Diagnosen CAH stills idag ofta tidigt och kortisonbehandling kan
sattas in direkt. Viriliseringen hos barnet minskar nér kortison-
behandlingen startar. Klitorisforstoringen drar ihop sig och
pigmenteringen avtar. Darfor ar det viktigt att inte besluta for tidigt
om eventuella kirurgiska ingrepp, utan vinta in medicineringens
effekt innan graden av virilisering beddms.

Synen pé kirurgi har utvecklats over tid

For tio-femton ar sedan var det sjalvklart inom sjukvarden att
genomfora feminiserande kirurgi hos viriliserade flickor, for att
efterlikna ett “normalt” kvinnligt konsorgan. Pa senare ar har synen
svangt kraftigt.

Rekommendationen i Sverige idag dr att om mojligt vénta tills man
kan fa sa kallat informerat samtycke, det vill séga att personen sjilv
viljer att genomga en operation. Det kan exempelvis ske i tonaren.
En del viriliserade flickor véljer da att genomga en operation
medan andra inte tycker att det behovs.

— Resultatet av en operation blir minst lika bra vid femton ars alder
som vid femton manader. Det kan vara en fordel att operera efter
att puberteten satt igdng, eftersom underlivet da ar mer fardig-
utvecklat, siger Gundela Holmdahl.
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Vid mudttlig eller mindre uttalad virilisering gor man idag varken
rutinundersokningar eller operationer av de yttre genitalierna nér
barnet dr mellan tvé och tolv ars dlder, om inga medicinska skil
foreligger. Detta av psykologiska skil. Syftet ar att 1ata barnet ha
sitt underliv i fred tills intresse for de har fragorna vécks.

Vid uttalad virilisering, dér klitoris liknar en snopp, 6vervags
ibland operation fore ett ars alder eftersom det kan vara svért att
vaxa upp som flicka och samtidigt se ut som en pojke pa utsidan.

Det ar dock mycket viktigt att podngtera att konsidentiteten inte
sitter 1 konsorganen. Vi kan inte operera fram den ena eller den
andra konsidentiteten hos en person.

— Med det sagt har jag hittills inte traffat ndgon med CAH som
varit ledsen dver att ha blivit opererad som barn. Samtidigt 4r det ju
en omojlig fraga att stélla eftersom personen inte vet ndgot annat,
och didrmed inte kan jdmfora hur det hade varit utan operationen,
sdger Gundela Holmdahl.

Det finns fa langtidsstudier som foljer upp flickorna efter en
operation. Det man vet dr att manga av flickorna som opererats
tidigt behover ytterligare korrigerande vaginala operationer i
framtiden.

Ett kirurgiskt ingrepp ldmnar alltid spar. Manga kvinnor som &r
opererade beskriver att de kan fa orgasm, men det gar inte att
lamna sadana garantier. Det finns alltid en risk att kdnseln
paverkas, &ven om man anvédnder nervsparande metoder.

— Den viktigaste aspekten i den hdr debatten dr formodligen den att
flickorna inte ges mdjlighet att vilja sjdlva om vi fattar beslutet &t
dem nér de dr sma. Det innebér att vi later samhéllsnormerna styra
vad vi anser vara ett "korrekt’ utseende eller en korrekt
konsidentitet. Det finns personer med CAH som har kvinnliga
konskromosomer, men som lever som man och har ett gott liv med
den identiteten, sdger Gundela Holmdahl.

Vuxna kvinnor med CAH

Det har gjorts en studie av 62 kvinnor med CAH i Goteborg och
Stockholm, i &ldrarna 18-63 ar (samt av &ldersmatchade
kontrollgrupper). I studien ingick undersdkning, provtagning och
ett frageformuldr med 120 validerade fragor som beddmer
psykosexuella och psykosociala aspekter.

Studien visade att 11 procent bedomdes som for trdnga i
vaginalmynningen av ldkarna efter operation, medan 35 procent av
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de opererade kvinnorna sjdlva upplevde sig som for tranga.

7 procent hade en fistel (en forbindelse) mellan urinrér och vagina
vilket skapade problem med ldckage.

— Léackageproblemet uppstéar dock inte med dagens kirurgiska
metoder utan tillhor datiden, sdger Gundela Holmdahl.

Hos hilften av kvinnorna satt urinrérsmynningen i vaginan, men
kvinnorna uppgav inte att detta medforde négra problem.

Niér det gillde antal operationer visade studien att av de 29
personerna med null- eller I2splice-mutationer (det vill sdga svara
former av CAH) hade 28 genomgétt underlivskirurgi — atta av dem
fler an fem ganger.

Av de 26 patienterna med SV-mutation hade 19 opererats 1-3
ganger, medan 1 av 6 patienter med NC-mutation var opererad (1
gang).

Totalt sett hade ungefar 80 procent av patienterna genomgatt nagon
form av femininiserande kirurgi.

Socialstyrelsens utredning 2016

Det pagar en diskussion bade i Sverige och utomlands om
ménskliga réttigheter och eventuella forbud angaende tidig kirurgi
av konsdelar dér personen i fraga inte kan ge informerat samtycke.
Socialstyrelsen har gjort en utredning som géller vard av nyfodda
med intersex-tillstand i Sverige. I slutsatserna papekas bland annat
att det vid tidig operation inte gar att garantera personen det géller
ritten till information om ingreppet, och att beslutsgrunderna for
indikation och timing for kirurgi av konsdelar varierar mellan olika
lakarteam och mellan enskilda kirurger. Vidare slar man i utred-
ningen fast att forskningen som bedrivits hittills ger ett otillrdckligt
bevisunderlag for beslut om kdnsval och tidig konskirurgi.

Globala riktlinjer

FN har ett sérskilt utskott for méinskliga réttigheter som beskrivit
vad man far géra med en manniska utan medgivande. Det star
bland annat att ldsa att:

”/.../alla stater uppmanas att upphdva lagar som tillater patring-
ande och odterkalleliga behandlingar, inklusive konsnormali-
serande kirurgi, utan fritt och informerat samtycke av den berorda
personen.”

— Det innebdér att vi enligt FN egentligen aldrig skulle utféra den
hér typen av operationer i ett tidigt skede. Det ar darfor viktigt att
vi standigt resonerar kring vem, hur, nér och varfor vi opererar,
sdger Gundela Holmdahl.
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Lisa traffar andra med CAH

Nir Lisa var fem-sex r blev familjen medlem i patientféreningen
for personer med CAH och deras anhoriga. Men de var linge
passiva medlemmar — vardagen flot pa och det drojde tills Lisa var
i tioarséldern innan de for forsta gangen ékte ivig pa ett lager och
traffade andra familjer i samma situation. Det var en familjevistelse
pa Agrenska.

— Det kindes vildigt lagom i tid, det var ungefér da fragor borjade
dyka upp hos Lisa och vi kinde att vi behdvde gora henne mer
medveten om CAH och vad hon gatt igenom rent fysiskt, sdger
Linda.

P4 Agrenska fick Lisa triffa andra barn som ocksd har CAH, och
manga av dem hade liknande egenskaper som hon sjlv.

— Veckan var véldigt kénsloladdad for alla i familjen. Lindas rost
brast hela tiden nér vi skulle tala med de andra och da fick jag prata
1 hennes stille. Jag tappade rosten! sdger Jocke med ett leende.

— Precis. Vi hade nog inte forstétt forrdn da att vi hade behov av att
prata om det som hade hént, sdger Linda.

Jocke kinde sig arg pa sig sjilv over att ha gatt och burit pa alla
kénslor sjdlv i tio ar, ndr de kunnat i kontakt med de andra
familjerna mycket tidigare om de hade velat.

Sedan den forsta vistelsen pa Agrenska har familjen 4kt med pé
CAH-foreningens ldger varje sommar. De har fatt kompisar i hela
landet, och forédldrarna beskriver hur Lisa blommar upp” nar hon
traffar de andra barnen. De delar ménga egenskaper och intressen
och enligt Linda och Jocke blir det ofta en ”’grabbig stimning” med
lite tuff jargong nér tjejerna umgas med varandra. De delar en
ovirderlig gemenskap.

— Lisa har alltid varit extremt sjélvstdndig och lekte mycket sjdlv
redan under forskoletiden. Aven idag ir hon ensam mycket. Darfor
blir de hér traffarna extra betydelsefulla, sdger Linda.

Hon beskriver att Lisa har svart med det sociala spelet vilket gor
det komplicerat att skaffa nya kompisar.

— Lisa skulle till exempel aldrig &dndra pé sig sjalv for att bli
omtyckt av andra, vilket i grunden dr en bra egenskap. Men det kan
ju ibland framsta som mérkligt i andras 6gon. Hon &r extremt rak
pa sak och inte s typiskt *flickig’.
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Rost hos kvinnor med CAH

— Kvinnor med CAH kan ha en virilisering av rosten. Det
innebir att deras roster pa gruppniva har ett ligre rostléige dn
andra kvinnors, men det behdver i sig inte medfora niagra
besviir.

Det siger Ulrika Nygren som ér logoped vid Karolinska
Institutet i Stockholm.

Rosten édr den akustiska signal som bér upp budskapet i det talade
spréket. Rosten bestar av tre funktionella delar: andningsorganen,
ljudkéllan som bildas genom stimbandens svingningar och
klangen som uppstar 1 ansatsroret (haligheten fran stimbanden till
lapparna).

En fon uppstér nir stimbanden vibrerar. Nér en person vixer pa
langden okar ocksa ldngden pa stimbanden och ansatsroret vilket
paverkar rosten. Hos bade pojkar och flickor blir ocksa
struphuvudet storre i puberteten, men skillnaden &r storst hos
pojkar. Det géller ocksa for stimbandsliangden som dkar med 63-
100 procent under puberteten hos pojkarna, att jamfora med 34-50
procent hos flickorna.

Hos bade flickor och pojkar uppnas den vuxna stimbandslangden
under slutet av puberteten. Rostldget sjunker, klangen blir morkare
och lungornas storlek okar vilket leder till en battre rostkontroll.
Béde pojkar och flickor kommer alltsd i méalbrottet. Rostlaget sdnks
ungefar en oktav hos pojkar och en ters (tre toner) hos flickor.

Virilisering av rost hos kvinnor

Vissa symtom som uppstar hos kvinnor med 6kade halter av
androgener (manligt konshormon, testosteron) ar reversibla och gér
tillbaka om androgennivaerna sianks. Det géller till exempel 6kad
muskeltillvaxt och behéring. Tillvixten av yttre konsorgan och
morkare rost dr dock symtom som infe gar tillbaka 4ven om halten
av androgener sjunker.

Symtom vid virilisering av rost och stimband medfor ett sankt
rostlage, avsaknad av hoga frekvenser, hes rostkvalitet, skrovlig
rost, rostinstabilitet och svérigheter med att 6ka roststyrkan.

Det finns ocksé beskrivet en emotionell paverkan, exempelvis att
det kinns jobbigt att tala som flicka om man upplever att
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omgivningen tolkar en som en manlig talare, siger Ulrika Nygren.
— Det ar forstds onskvirt att alla blir accepterade utifran den rost de
har, men den som upplever sitt rostlige som besvirande kan fa
behandling hos en logoped. Det kan dels ske genom trdning, men
ocksd — om trining inte visar sig fungera — genom frekvenshojande
kirurgi.

Rost hos kvinnor med CAH

CAH medfor 6kade halter av androgener, vilket alltsd kan gora att
struphuvudet viriliseras och att rostldget som en f6ljd far en liagre
frekvens. Ulrika Nygren har varit med och genomfort en studie
med syfte att undersoka rostegenskaper hos kvinnor med CAH. I
studien deltog 38 kvinnor med CAH, i aldrarna 18-63 ar, samt
aldersmatchade kontrollpersoner.

— Deltagarna fick ldsa upp en standardtext i en inspelningsstudio,
for att vi skulle kunna analysera deras grundtonsfrekvens, sdger
Ulrika Nygren.

De fick ocksa sjdlva skatta sin rost utifrdn hur de uppfattade den,
och beskriva om de upplevde att résten medforde problem 1
vardagen.

— P4 gruppniva hade kvinnorna med CAH morkare rostldge, och en
lagre lagsta och hogsta ton i sitt omfang dn personerna i kontroll-
grupperna hade, sdger Ulrika Nygren.

De skattades ocksé ha en morkare rostklang, och upplevde i storre
utstrdckning dn kontrollpersonerna att rosten utgjorde ett problem i
det vardagliga livet.

Hur mork rosten blir dr inte relaterat till svarighetsgraden av CAH,
utan kan snarare relateras till personens BMI och kroppsbyggnad.
Det kan ocksa ha att géra med sen diagnos och underbehandling av
glukokortikosteroider.

— Viéra slutsatser ar att det ar bra att undvika ldnga perioder av hoga
testosteronvarden for att pd sd sdtt minska risken for irreversibla
rostforandringar. Vi vill ocksé trycka pa vikten av information till
kvinnor med CAH om att rostpaverkan kan forekomma, samt
vikten av att remittera kvinnor med réstproblem for vidare
utredning hos logoped, sdger Ulrika Nygren.

En enkitstudie av 42 kvinnor med CAH, samt dldersmatchade
kontrollpersoner, visade liknande resultat: signifikant hogre grad av
rosthandikapp och signifikant hogre skattning av "mork rost”.

— Patienterna med mork rost var generellt mindre ndjda med sin
rost an kontrollgruppen och angav i storre utstrackning att de blev
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uppfattade som manliga talare i telefon. Men det var bara sju
procent som uppfattade den morkare rosten som ett problem, siger
Ulrika Nygren.

I en studie med fyra kvinnor med CAH och fem kvinnliga
respektive fyra manliga rostfriska kontrollpersoner, tittade man pa
om CAH-patienterna hade en storre stimbandsmuskel 4n andra
kvinnor, och om detta i s fall korrelerade med morkare rost. I och
med studien kunde man bekréfta tesen att stimbandsvolymen ar
storre hos kvinnor med en viriliserad rost jamfort med rostfriska
kvinnliga komtrollpersoner.

Slutsatserna av den befintliga forskningen &r att det ar viktigt med
information till sdvél patienter med CAH som medicinsk personal
om att rostvirilisering kan forekomma. Rostviriliseringen ér
kopplad till sen diagnos och/eller otillricklig behandling med
glukokortikosteroider. Subjektiva rostproblem kan forekomma och
bor utredas.

Lisas familj har flyttat till en ny stad

For tvé ar sedan flyttade Lisa och hennes familj till en annan del av
landet. Det gjorde det sociala livet lite svarare for Lisa, eftersom
omgivningen i den nya staden inte kédnner till henne sedan
barnsben, vilket hon varit van vid. Ibland stéller hon fragor som
“varfor tycker ingen om mig?”’.

— Hon har en ganska jobbig period just nu. Lisa ar trygg i sig sjilv
och det kommer hon garanterat att ha nytta av som vuxen. Men hon
har nog en ritt tuff tondrsperiod framfor sig i det att hitta sig sjélv,
sager Jocke.

Linda onskar ofta att hon kunde trolla fram en kompis till Lisa,
men sa enkelt dr det forstas inte.

— Innan flytten spelade hon fotboll, hon var malvakt, men hon har
gétt upp en del i vikt pa senare tid och slutade med fotbollen i
samband med flytten. Nu héller hon pa med luftgevirsskytte
istéllet.

Jocke forsoker pa olika sétt aktivera Lisa och tror att hon skulle ma
battre rent generellt av att rora sig mer. Ibland forsoker Jocke locka
med henne ut pd girden for att kora gravmaskin. Hon gillar sddant,
men &r véldigt rddd for att misslyckas.
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— For ett tag sedan fragade Lisa mig om det finns manga tjejer som
kor plogbil. Jag forstod det inte direkt men inser ju nu att hon
fiskade efter mojliga framtida yrken och ville kolla ldget. De
yrkestankar hon haft har handlat om att bli snickare, elektriker eller
arkitekt, sdger Jocke.

Snart ska Lisa undersdkas inom sjukvarden igen for att folja upp
resultatet av operationen som korrigerade viriliseringen i
underlivet.

Sjukdomen har inte varit en sa stor del av vardagen for Lisa,
forutom medicineringen som trots allt fungerat vil. Men nagot
fordldrarna har svart att sldppa ér att de kinner att de ’sumpat”
chansen att ge Lisa en mer genomsnittlig kroppslangd.

— Hon kom 1 puberteten vildigt tidigt och vi skulle ha behovt
justera hennes medicinering redan da, for att minska risken att
skelettets tillvaxt stannade av. Vi litade pa vér likare men han hade
inte all kunskap inom omradet, sdger Linda.

Nir de till slut fick justerat tiderna for medicineringen — och
forstod vikten av att ta kortisonet exakt samma tid varje dag —
gjorde det stor skillnad for Lisas virden. Men det var for sent att
paverka tillvaxten.

— Det ger oss stora skuldkénslor eftersom informationen ju fanns
inom sjukvarden dven om var egen ldkare inte kénde till allt. Vi
tanker ofta att vi hade kunnat soka mer kunskap péa egen hand.

Familjen har alltid behandlat Lisa som frisk och genom éren inte
riktigt forstitt vidden av att hon léttare dn andra kan drabbas av ett
livshotande tillstand. Idag vet de att det &r sa.

Lisa vet inte sjalv hur hon kommer att reagera den dag hon blir
délig, eftersom hon varit sjuk véldigt sdllan hittills i livet. Det dr ett
orosmoment for fordldrarna, som gar och funderar pa hur det kan
bli nér Lisa flyttat hemifran och kanske bor sjélv i en lagenhet.
Kommer hon att hinna kinna i tid om hon borjar bli dalig?
Kommer hon att hinna larma ndgon om hon akut far hog feber?

Att vara vuxen kvinna med CAH

— I Sverige finns fyra multidisciplinira team med speciell
erfarenhet av individer med oklar konstillhorighet, sa kallade
DSD-team. De bestir av barnendokrinolog, barnkirurg,
gynekolog, psykiater/psykolog och genetiker, alla med séirskilt
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intresse och kunskap for dessa fragor, siger Angelica Lindén
Hirschberg som ér professor pia Kvinnokliniken vid Karolinska
universitetssjukhuset i Stockholm.

Hon triffar i sitt arbete ungefar hundra vuxna kvinnor med CAH,
vilket uppskattningsvis ar en tredjedel av landets vuxna kvinnor
som har sjukdomen.

CAH forekommer i olika former, med de engelska namnen salt
wasting (SW), simple virilizing (SV) och non-classic (NC).

— Den lindrigare formen, NC, forvéxlas inte séllan med PCOS, ett
annat tillstdnd som ocksa ger symtom som mensstdrning och
polycystiska dggstockar. Det dr dock viktigt att skilja pa dessa
diagnoser eftersom en person med CAH kan behdva
kortisontillskott, vilket en person med PCOS inte behover, sdger
Angelica Lindén Hirschberg.

Hur upptiicks CAH hos flickor/kvinnor?

Ofta upptécks sjukdomen tidigt pa grund av att en nyfodd flickas
konsorgan har utvecklats i manlig riktning. Ytterligare nagra fangas
upp 1 nyfoddhetsscreeningen som erbjuds alla nyfédda i landet,
men dér uppticks inte barn med mildare varianter av CAH.

— I vissa fall noteras sjukdomen forst i puberteten, pa grund av tidig
pubertetsutveckling och menstruationsstorning, eller &nnu senare,
da ofta i samband med fertilitetsutredning. Det hdnder ocksa att en
vuxen kvinna soker vard for 6kad kroppsbehéring (hirsutism) eller
klitorisforstoring.

Béde kvinnor och mén har normalt sett bade kvinnliga och manliga
konshormoner i1 kroppen. De styr fysiska uttryck, och dven
beteende och maende. Det som skiljer sig at mellan konen &r att
halterna av de olika hormonerna dr olika hoga. Kvinnor som har en
okad produktion av manliga hormoner kan bland annat fi en
morkare rost, minskad brostkortelvavnad, 6kad muskelmassa och
kroppsbehéring, utebliven mens samt klitorisforstoring.
Behandlingen bestér av livsldng medicinering med kortison och
eventuellt mineralkortokoid (aldosteron). Ibland ges p-piller for att
reglera mensen och trycka ner halten av manliga konshormoner.

— I vissa fall opererar man viriliserade kdnsorgan pé flickor eller
kvinnor. Det gors antingen fore ett ars dlder, eller nir personen ér
tillrackligt stor for att sjdlv bestimma, siger Angelica Lindén
Hirschberg.
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Fran flicka till vaxen kvinna med CAH

Fran det att barnen fyller 18 &r gar de 6ver fran barn- till
vuxenvarden. I Stockholm, dér Angelica Lindén Hirschberg jobbar,
traffar vuxenteamen ofta barnen en forsta gdng under tidig pubertet
for att sedan ta 6ver helt nir de blivit 18.

Fragor som ofta kommer upp hos unga kvinnor med CAH handlar
om sexualitet, fertilitet och hur ett “normalt” underliv ser ut.

— Det hénder att jag triffar tjejer med CAH som tror att de ser
avvikande ut i underlivet eftersom de vet att det kan ingd i
sjukdomsbilden. Sedan kan det visa sig att de sjdlva inte har nigon
paverkan alls pa hur underlivet ser ut. Det kan vara viktigt for
sjdlvkénslan att fa stélla den fragan till nagon och fé svar pa den.

De flesta flickor med CAH far sin forsta mens vid samma alder
som andra flickor. Genomsnittséldern ar strax under 13 &r.

— Den som inte fétt sin forsta menstruation vid 16 ars alder ska
utredas. Det behdver inte vara nagot fel, men det dr viktigt att man
utreder orsaken till att mensen drojer. Detta har skolhdlsovarden
ansvar for, siger Angelica Lindén Hirschberg.

Nir det géller flickor med CAH talar en regelbunden mens (alltsa
mens ungefir en gang i ménaden) for en vilinstilld medicinering.
Har man sin mens var sjitte vecka eller dnnu glesare, finns det
anledning att utreda orsaken.

— Det kan vara sé att mensen dé blir extra riklig, vilket helst ska
behandlas sa att flickan inte drabbas av jarnbrist. Men tdnk pé att
det ar vanligt att mensen dr lite oregelbunden under de forsta ett
eller tva aren.

Beteende och sexualitet

Vuxna kvinnor med den svarare formen av CAH har ofta
traditionellt manliga intressen och véljer mansdominerade yrken i
hogre grad dn andra kvinnor. Det stimmer péd gruppniva men
behover inte alls gélla for varje enskild individ.

De flesta kvinnor med sjukdomen é&r heterosexuella och mer an 95
procent upplever en kvinnlig identitet. Men det dr inte ovanligt att
kvinnor med CAH samtidigt uttrycker att de ’inte kénner sig sa
kvinnliga’, vilket dr en annan sak. Det dir &r ju relaterat till
sambhéllet och de normer som réder. Sannolikt breddas i framtiden
samhéllssynen pa vad som betraktas typiskt kvinnligt och manligt,
sdager Angelica Lindén Hirschberg.

Bi- eller homosexualitet &r vanligare bland kvinnor med CAH én i
genomsnittspopulationen. Det dr vanligare vid de svarare formerna
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av syndromet dn vid de lindrigare.

Studier visar att kvinnor med CAH som grupp sexdebuterar ndgot
senare dn andra och att en nagot storre andel lever utan en fast
partner.

Fertilitet och graviditet

Kvinnor med CAH har nigot nedsatt fertilitet och far i genomsnitt
farre barn dn andra. Det géller sirskilt for kvinnor med saltfor-
lorande form av CAH.

En registerstudie av 272 kvinnor med CAH och 27 000
aldersmatchade kontrollpersoner visade att 25 procent av kvinnorna
med CAH hade f6tt minst ett barn, medan motsvarande siffra for
gruppen i stort var 46 procent.

Orsakerna till det lagre fertilitetstalet kan vara savél fysiska och
hormonella som psykologiska och emotionella.

— En del kvinnor har 6kad produktion av gulkroppshormon
(progesteron) frin binjurarna. Det &r samma @mne som anvénds
som preventivmedel i minipiller, sdger Angelica Lindén
Hirschberg.

Det kan alltsd himma fertiliteten. Kvinnor som opererats kan ocksé
ha en trang slidoppning vilket kan forsvéara samlag.

— En orsak till 1ag sexuell aktivitet kan vara att en del patienter &r
overbehandlade, vilket leder till 14g testosteronniva. Kvinnor
behover testosteron for att kdnna sexuell lust, siger Angelica
Lindén Hirschberg.

Orsakerna kan ocksé vara psykosexuella. En del har ingen dnskan
om att bli foréldrar.

— De som vill bli fordldrar kan {4 hjélp att bli gravida genom olika
former av fertilitetsbehandling. I de fall kvinnan vet att hon har en
oregelbunden menstruation kan hon sdka hjélp direkt, och behdver
inte vinta ett ar vilket 4r vad som géller i vanliga fall.

Generellt sett upplever gravida kvinnor med CAH fa komplika-
tioner, men det finns en négot 0kad risk for graviditetsdiabetes.

Kejsarsnittsfrekvensen dr mycket hdgre for kvinnor med CAH
(som opererats i underlivet), dn for genomsnittskvinnan. Det beror
pa att man rekommenderar planerat kejsarsnitt for kvinnor som
opererats i underlivet. En vaginal férlossning kan orsaka
forlossningsskador.
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Risken att fora sjukdomen vidare

Sannolikheten for att en kvinna med CAH ska fa ett barn med
samma sjukdom &r relaterad till sannolikheten for att pappan ér
birare av anlaget. Ungefédr 1 av 60 mén bér pa anlaget. Risken for
att fostret ska ha CAH blir da 1 av 480. Det gér att testa om en
person ir barare eller inte.

Sannolikheten for att barnet till en kvinna med CAH och en man
som bér pa anlaget far sjukdomen dr 50 procent. Risken for missfall
ar densamma for kvinnor med CAH som for andra kvinnor.

Bentithet

Kvinnor med CAH har signifikant ldgre bentdthet 4n andra kvinnor.
En svensk studie visade att 62 procent hade osteopeni eller
osteoporos, alltsa olika grader av benskorhet. Motsvarande siffra
for kontrollgruppen var 10 procent. Kvinnorna med CAH hade
ocksa fler dokumenterade benbrott.

— Frakturer har stora hilsoeffekter och det ar darfor viktigt att se till
att benmassan blir s hog som mojligt. Kortisonbehandling ar
livsviktig nér kroppen sjélv inte producerar kortisol, men kan leda
till benskorhet om dosen ér for hog. Det dr darfor en viktig
balansgéng, sdger Angelica Lindén Hirschberg.

Chronocort ér ett hydrokortisonpreparat med modifierad (fordrdjd)
frisittning som intas morgon och kvéll. Likemedlet ar utvecklat for
att ge normalfysiologisk dygnsutsondring av kortisol vilket kan
forbattra den hormonella och metabola kontrollen. Just nu
genomfors en internationell studie som underséker om Chronocort
ger forbéttrad hormonell kontroll jamfort med dagens
standardbehandling.

Fraga till Angelica Lindén Hirschberg

Vad skiljer preparaten Chronocort och Plenadren at?
— Effekten och syftet med preparaten dr samma, men beredningen
ar olika.

”’Jag har CAH” — samtal med Julia, 20 ar

Julia, 20 ar, har CAH. Hon jobbar och studerar till
sjukskoterska, och pa fritiden spelar hon fotboll. Julia kom till
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Agrenska for att beriitta om hur det ir att leva som vuxen med
CAH. Hon intervjuades av Cecilia Stocks, socionom pa
Agrenska.

1 er familj har ni alltid pratat ganska éppet om CAH. Hur har du
upplevt det?

— Det har alltid varit skont att veta att bidda mina fordldrar vet vad
som giller, och bryr sig. Mina syskon har ju sina egna liv men
kanner forstas till att jag har CAH och vad det innebdr. Men det
hinder att det kan kinnas lite svart eller onaturligt att prata om det
ibland, exempelvis med min storebror som dr ganska mycket dldre
och som jag inte traffar jétteofta.

Hur har du hanterat situationen ndr det giller kompisar?

— Till kompisar sager jag kanske inte alltid vad sjukdomen heter,
men dven om de skulle googla och ldsa pa sa vet jag att de inte
skulle bry sig pa ett negativt sétt. Det kinner jag mig trygg med.
Jag kan inte minnas att det varit en stor grej for ndgon att jag akt
fran skolan for att ga till lékaren eller liknande. Det har aldrig varit
nagot bekymmer med det. De flesta barn behover ju éka till ldkaren
ibland av olika anledningar.

Hur har du haft det med kompisrelationer genom dren?

— Under mina yngre ar i skolan var jag néstan bara med pojkar, och
spelade fotboll varje rast. Det var inte manga andra tjejer som var
med pa det. Nér jag borjade hogstadiet blev det tvartom att jag
enbart hingde med tjejer, da kdndes pojkarna lite 16jliga och
omogna. P4 gymnasiet var det likadant egentligen, och nu pa
universitetet har killarna mognat till sig igen och gar faktiskt att
prata med, haha. Idag dr min vanskapskrets jimlik om man ser till
konsfordelning.

Vad har du for intressen?

— Jag vet ju att det dr vanligt att tjejer med CAH ofta gillar sport
och motorer, och det stimmer in pa mig. Jag har alltid tyckt att det
ar roligt med béde bilar och idrott. Det ar hérligt ndr jag traffar
andra tjejer med CAH eftersom jag i princip kan utgé ifrén att de
har liknande intressen. Det brukar vara sjdlvklart om man foreslar
en aktivitet med ett CAH-l4ger att de andra vill haka pa, som att
kasta macka ndr man gar till stranden. Av ndgon anledning verkar
det vara sa.
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Vad har det betytt att fa de sammanhangen under din uppviixt,
det vill siiga att triiffa andra med CAH?

— Jag kommer ifrén en liten by dér alla har koll pa varandra och
noterar den som avviker. Men jag har hela tiden vetat att det finns
fler 4n jag, fler som é&r tjejer och gillar att leka med bilar. Att aka pé
sommarldger och tréffa andra med CAH har alltid kénts positivt. Pa
dessa lager har vi ocksa fatt l4ra oss mer om sjukdomen, vilket
varit vildigt bra. Det &r trots allt jag som har sjukdomen och ska
lara mig att leva med den.

Kinner du av sjukdomen i vardagen, exempelvis kortisolbristen?
—Ja, det kan jag gora. Vanliga dagar funkar fint, men om jag
exempelvis har en tenta péd eftermiddagen ar jag helt utslagen pa
kvillen om jag inte tagit mycket extra kortison innan. Samma sak
géller for en fotbollsmatch. Diaremot &r trdningar inget problem, s&
det kidnns som att det psykologiska spelar in ganska mycket for min
del. En fotbollsmatch kan ju vara bade psykiskt och fysiskt
anstrangande, sa ddr blir pafrestningen liksom maxad. P
fotbollscuper sover jag mellan matcherna eftersom jag inte orkar
halla igang hela dagen. Jag far spaghettiben och blir jattetung i
kroppen.

Minns du hur gammal du var ndir du borjade forsta att du kunde
kinna av sjukdomen i kroppen?

— Kanske 14-15 ar? Tidigare har min pappa alltid varit med vid
fotbollstraningar och petat i mig mat nir jag behovt. Med tiden har
jag méarkt av symtomen mer och mer, liksom behovet av att ta en
extraskjuts av medicin nér skolan blivit tuff, exempelvis.

Fick du forstaelse for vad pressande situationer kostade dig i
skolan, som vid nationella prov?

— Ja, lararna har ju sekretess sa jag har alltid varit ppen med dem
och tyckt att de forstatt. Infor prov har jag tagit extra kortison och
forsokt vara forberedd. Man maste testa sig fram lite. Jag tycker att
maendet gar att paverka ganska bra med medicineringen 4ven om
det séklart inte alltid ar latt att hitta ratt.

Hur har dina fordldrar forhdllit sig till situationen?

— De har alltid pushat mig pé ett bra sétt och pdmint om att ta
medicin s att jag ska orka, och sa att jag sjdlv ska ldra mig vad jag
behover gora for att orka. Det har varit bra! Det gér aldrig att pa
forhand veta hur stort stresspaslaget kommer vara i en situation.
Har jag inte tagit medicin innan far jag ett bakslag direkt efter
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matchen, men det kan forebyggas. Visar det sig att jag tagit for lite
medicin tar jag lite till efter matchen for att kompensera.

Har du nagonsin kint att du velat strunta i medicinen, som
tondringar ibland kan kinna?

— Nej, jag kdnner av véldigt tydligt vad som hander om jag missar
medicinen, speciellt morgonmedicinen. Det har aldrig lockat att
skippa den eftersom det &r jag som far ta bakslaget och mé daligt.

Har likarna du métt varit hjilpsamma for att fa dig att forsta hur
du ska hantera din sjukdom?

— Ja, jag hade en barnlikare som sjélv var ganska atletisk. Hon
tipsade om att kinna mig fram och se vad som funkar for mig, hur
mycket jag kan pressa mig fysiskt utan att mé alltfor daligt. Det har
varit till stor hjélp.

Hur har det fungerat att ga éver till vuxenvdarden?

— Jag har inte fatt s mycket hjélp 1 dvergadngen mellan barn- och
vuxenvarden faktiskt. Det har varit lite *nu bryter vi all kontakt,
hérifrén far du klara dig sjélv’. Nu blir jag bemdtt som en vuxen
helt och hallet. Jag har inte riktigt fitt den hjalp jag behover i min
hemstad, men har bett att f4 komma till en endokrinolog i den stad
jag bor i nu istéllet. Som vuxen traffar man kanske bara sin ldkare
en gang per ar, da kan det ocksa vara vért det att dka lite langre for
att traffa ndgon som ar bra, och som kan ens sjukdom viél.

Har du haft ndgon bitter period och varit arg over sjukdomen?

— Jag och en kompis planerade nyligen en resa till Spanien dir vi
ville gd en vandringsled som &r 90 mil. Da diskuterade vi
medicinering och insdg att Florinefen maste vara i kylskdp. Da blev
jag lite bitter, det &r trist att behdva véga in sddana saker. Resor dr
nog det mest jobbiga, att alltid behova ha en plan B. Jag ska &ka pa
en skidresa snart med vénner som inte kinner till min sjukdom.
Infor den har jag beréttat for en person, och han har lovat att ge mig
kortison om jag skulle bryta benet i backen. Det dr viktigt att veta
att nagon kénner till situationen och kan agera om nagot hander.

Bor du ensam?

— Jag bor med min syster idag, men har bott sjilv tidigare. D4 fick
jag en gang 40 graders feber. Jag kontaktade pappa som sedan
ringde en gang i timmen och sag till att jag var okej, och sa till mig
att ta mer medicin. Nagon maste alltid veta om man &r pé vig att
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bli sjuk och dr ensam hemma, men ofta kdnner jag det i tid och kan
ringa ndgon som kan stotta upp.

Kinner du av salthunger ibland?

— Nej, det skulle jag inte sdga. Det dr ju gott att dta salta S-godisar
ibland, men det &r inget jag tinker pé specifikt. Dock sdger andra

att jag saltar valdigt mycket nir jag lagar mat, det skulle ju kunna

ha med CAH att gora.

Mar du bra av rutiner?

— Ja, medicinerna gor en ju till en rutinménniska eftersom de maste
tas vid samma tidpunkt varje dag. Om jag slarvar med rutinerna
och exempelvis gar upp 7 for att ta morgonmedicinen men sedan
gér och lagger mig igen istillet for att kliva upp, sa mar jag inte
jéttebra. Jag mar helt enkelt bast om jag héller mig till invanda
monster.

Hur tinker du kring alkohol och CAH?
— Jag brukar ta extra kortison om jag vet att jag ska dricka alkohol
och vara uppe senare dn vanligt. Det brukar ga bra.

Ar medicinen dopingklassad? Kan det stilla till det niir det giiller
ditt fotbollsspelande?

— Ja, medicinerna &r ju med pa dopinglistan. Dock har jag uppfattat
det som att det dr okej s& lange man har dokument som visar att
man faktiskt behover preparaten.

Upplever du ndgra fordelar med sjukdomen?

— Ja, kanske att man blir lite mognare tidigare, lér sig att planera
och strukturera livet. Jag tycker ocksé att man blir stark och har l4tt
att bygga muskler. Rent fysiskt och idrottsligt upplever jag det som
en fordel.

Har du tips till forildrar som har barn med CAH?

— Att visa stottning och att forsoka se det positiva i situationen. Inte
alltid forknippa sjukdomen med nigot negativt utan hjilpa barnet
se det som en naturlig del av den man ér, helt enkelt. Jag tycker inte
att CAH ir en sa vildigt jobbig sjukdom att ha, det 4r bara just
medicineringen som kan vara kranglig. Lér er girna sd mycket som
mojligt om CAH redan tidigt, det har man nytta av manga ganger.
Det ar viktigt att ha kunskap om sin sjukdom, men att inte behova
vara sin sjukdom.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Pedagogik vid sillsynta funktionsnedséttningar bygger pa
specifik kunskap om diagnosen, samt information om barnets
egna forutsittningar och behov. Barnteamet pi Agrenska har
bred kompetens och stor erfarenhet av barn med olika
sjukdomar och syndrom.

— Vi dr noga med att anpassa innehallet sa att
forutsittningarna for barnen blir s bra som méjligt under
vistelsen, siger Gustaf Nylén som ér chef for barnteamet pa
Agrenska.

Barn som har CAH har olika kombinationer av symtom som
forekommer 1 varierande svarighetsgrad. Darfor dr det viktigt att
alltid se till varje individs behov. Med detta som utgangspunkt
utformas programmet for barnen och ungdomarna under veckan.
Personalen liser information om diagnosen och samtalar med
fordldrarna om barnens behov och intressen. Information himtas
aven in fran barnens forskolor och skolor. Dérefter planeras
veckans aktiviteter for barnen.

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen p4 Agrenska #r att barnen
ska kdnna sig delaktiga. Det pedagogiska arbetet utgar fran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och hdlsa. Det &r WHO:s begreppsram for att beskriva hilsa och
funktionsnedsittning. Modellen tar hansyn till kroppsliga och
omgivande faktorer och dess dynamiska samspel. Med det avses
barnets egen fysiska formaga, men ocksd omgivning i form av
attityder, sociala ssmmanhang och den fysiska miljon.

Samtliga ar lika viktiga for hur det gar att paverka och genomfora
olika aktiviteter och hur delaktig barnet kan kinna sig.

Eftersom en funktionsnedséttning ofta ar bestdende, blir de
omgivande faktorerna — som ofta gar att anpassa — extra viktiga.

— Ansvaret for att kompensera for funktionsnedséttningarna vilar
till stor del pa omgivningen. Barnet maste fa tillgang till sina
resurser och inspireras till att anvinda dem sa optimalt som mgjligt.

Allméinna mal
Under familjevistelsen vill Agrenskas personal skapa en milj6 for
barnen dir de kénner sig trygga och trivs. Personalen har
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forkunskap om barnens diagnos och kan darfor erbjuda anpassade
aktiviteter. Det som &r unikt for Agrenska ir att barnen och deras
familjer far mdjlighet att traffa andra familjer i liknande i situation,
som kan bidra till kunskap och insikt om diagnosen.

— Forédldrarna har ofta mycket kunskap med sig, och tankar kring
att vara annorlunda. Hér far familjerna, barnen och syskonen
mdjlighet att dela sina fragestédllningar med varandra, sdger Gustaf
Nylén.

Barnen brukar dven tréffa ldkare och far mojlighet att stilla sina
egna fragor om sjukdomen. Det dr viktigt att bade barn och syskon
far information om den aktuella diagnosen och vad den innebar, pé
sina egna villkor och pa en niva som ar anpassad for dem.

De yngre barnen far besok av Harry, en docka som &r med pa alla
familjevistelser. Han har samma syndrom eller sjukdom som
barnen och det brukar vara latt for honom att tillsammans med
barnen och en pedagog 6ppna upp ett samtal om diagnosen.

— Vi inleder varje morgon med en samling dér vi talar om vad vi
gjort dagen innan och vad som kommer att hinda under dagen som
véntar. Att barnen fér trdffa varandra och utbyta erfarenheter och
tankar ar kirnan i verksamheten, sdger Gustaf Nylén.

Sarskilda mal

Bidra till reflektion och insikt om diagnosen.

Aktiviteterna som anordnas under veckan dr utformade for att
skapa tillfallen for samtal, dir barnen kan reflektera kring
diagnosen och dess konsekvenser tillsammans.

— Samarbetsovningar av olika slag &r vildigt bra for att uppna
sadana konstruktiva utbyten. De dr roliga och starker bade gruppen
och individerna. Nir barnen kidnner sig trygga och bekvima med
varandra dr det ocksa litt for dem att Oppna sig om sadant de
kanske inte pratar s& ofta om i vardagen, sidger Gustaf Nylén.

Lanktips:

— logopedeniskolan.blogspot.se

— skoldatatek.se/verktyg/appar

— skolappar.nu, appar kopplat till det Centrala innehallet i Lgr 11
— appstod.se, samlingsplats for appar som stod

— mathforest.com, lag/mellan, vilj nivd

— mfd.se, myndigheten for delaktighet

— hattenforlag.se teckendockor, bocker, spel och musik med tecken
— ritadetecken.se, program med tecken, kan laddas ner som app

— varsam.se, hjilpmedel och trdning
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— komikapp.se, material och inredning

— nyponforlag.se, sprdakstimulerande material

— abcleksaker.se, fina, roliga och pedagogiska leksaker

— lekolar.se, forskola och skolmaterial leksaker, pyssel, hjdlpmedel
— goteborg.se/eldorado, upplevelsehus, studiebesdk, kurser och
utbildningar

Syskon till barn med funktionsnedsittning behover kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och mdjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning pa omradet och
erfarenheter frin Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har i livet.
Den ir ofta livets ldngsta och innehaller néstan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kdnner ofta
blandade kinslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
madste hitta ett sétt att forhalla sig till den, sdger Astrid Emker som
arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar féljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin
brors/systers diagnos och fordldrarna dverskattar ofta hur
mycket de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.

e Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen foréndras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Syskon maste f4 mdjlighet att stélla sina egna fragor angédende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

— Informationen gar ofta via fordldrarna, men var erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata just
med sina fordldrar om, séger Astrid Emker.

Det dr vanligt att syskon bér pa fragor de aldrig véagat stilla till
ndgon. En del ar rddda att funktionsnedsattningen smittar, andra har
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en kinsla av skuld och tror att de sjilva kan ha orsakat skadan.

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre frén sin syster under fostertiden. Det hade hon ként
skuld 6ver i manga ér. Och en pojke frigade om hans harda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekriftade. De maste kinna att de ocksa far egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besta av tid som “’&dnda blev over”. Detsamma géller for
fordldrarnas uppmairksamhet.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjélp. De har
manga varfor-fridgor och behdver svar som anpassats efter deras
niva.

I nio-tiodrsdldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De
borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nagon man ar avvikande. Barnen noterar fragor och
reaktioner frdn omgivningen och bdrjar fundera pd hur de ska
forklara for andra. D4 &r det bra att i familjen ha ett gemensamt
forhéllningssatt.

— Det kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika
bra att bara sdga nadgot annat som kinns bra, kanske 'min syster
behover ta medicin fore trdningen’ eller *min bror tar medicin for
att ersitta ndgot som saknas i kroppen’. Men berittar bara det man
vill beritta, siger Astrid Emker.

Hon beskriver en familj som hon tréffat, som hade kommit verens
om tre olika svar att ha i beredskap vid fragor fran en nyfiken
omgivning — ett for nér de inte ville beritta alls, ett for nér de ville
ha en snabb forklaring och ytterligare ett for de tillfallen de faktiskt
ville beritta mer ingdende for ndgon om sitt barns eller syskons
sjukdom. Det kan vara ett bra tips!

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att forildrarnas ska orka. De
funderar ocksé Over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det. En del
kénner skuld 6ver att vara friska.

— I tonaren utvecklar manga en kompisrelation till sina syskon,
aldersskillnader borjar jdmnas ut och man kanske hittar pa saker
tillsammans. For en person som har ett syskon med
funktionsnedséttning kan det da bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det ér en fin
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relation, dr den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Astrid Emker.

Kunskap, kinslor och beméstrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgér ifrdn kunskap, kinslor och
bemaéstrande.

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det dr ofta léttare for dem att formulera fragor i
grupp, som sedan besvaras av en ldkare, sjukskdterska eller annan
kunnig person.

— Vi berittar ocksa att de sjdlva inte bar ndgot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjdlper dem med strategier for hur de ska
hantera frigor frin omgivningen. Nir de dker frdn Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Kdnslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dir alla ska
kénna sig bekvéima med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som
grupp, da blir det léttare att prata om personliga saker. Det ar
viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor utan att sitta ord pa dem.

— Om vi vuxna siger ’det dir behdver du inte tdnka pa’ eller *oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kinslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar béttre att bekrifta barnets tankar
och prata om vad kénslorna star for, sdger Astrid Emker.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pa sddant
som kan kallas for ”daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg dver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pd samma sitt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att bira.

Vad siger syskonen?

I intervjuer beréttar syskon till barn med funktionsnedséttning att
de gloms bort ibland, och far mindre uppmaérksamhet 4n brodern
eller systern. Ibland fragar lararna i skolan oftare hur mar din
syster?”” &n hur mar du?”, vilket kan bidra till den kénslan. En del
tycker det ar trékigt att ofta behova avbryta roliga aktiviteter pa
grund av syskonet.
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Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sadana
saker kan ju ingen ge nigra svar pa, men ofta dr det béttre att
fundera tillsammans med barnen én att inte beréra &mnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli.

For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
identifiera kénslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istillet.

Syskonen beskriver ocksd ménga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedséttning. De lar sig tidigt att
respektera olika ménniskor, att ta ansvar och vara sjélvstindig,
kidnna empati och forstaelse, samt att sétta saker i perspektiv.

— Det dr ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
ndmner manga att det ar harligt att fa ga forbi kon pa Liseberg.
Sadana sma saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och ldstips. Ddr
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestdllningar.

Bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans
syskon Lilly och Leon. ~Alskar ni honom mer dn mig?”’ undrar
Lilly ndr storebror fdar mer uppmdrksamhet och hjdlp av
fordldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

Lisa har en lillebror

Lisa har en lillebror, Pelle, som &r tva &r yngre dn hon.

— Nar jag blev gravid med Pelle blev jag ordinerad att dta kortison
for att forhindra eventuella missbildningar av den typ Lisa hade
haft, sdger Linda.

Genom fostervattenprov fick hon och Jocke besked om att de
vantade en pojke denna gang, att han inte hade CAH och inte heller
var bérare av det fordndrade anlaget som orsakar sjukdomen. De
andades ut.

— Det var en enorm lattnad. I borjan av graviditeten hade det varit
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svart att gladja sig, vi var ju mitt uppe i den forsta tiden med Lisa
som fortfarande var liten nér jag blev gravid, och hade inte riktigt
overblick dver vad sjukdomen skulle innebéra pé sikt, sdger Linda.

Att skaffa fler barn var hela tiden en sjélvklarhet. Jocke kidnde det
som att de ville ha ndgon typ av revansch for att livet med barn
startat s dramatiskt forsta gangen. For Linda var det viktigt med
syskon: Lisa skulle inte vara ett ensambarn.

Lisa och Pelle har mycket syskonkidrlek mellan sig, ”av det harda
slaget” som fordldrarna beskriver det. Lillebror vet hur han ska
trycka pé Lisas knappar och gillar att provocera henne.

— Men om négon utomstaende sdger ndgot om henne ar han den
allra forsta att forsvara henne! sdger Linda.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att alla barn far en tidig och dérefter
regelbunden kontakt med tandvirden. De barn med CAH
som vi har triffat har god munhiilsa och friska téinder.
Det siiger tandliikare Emma Brandquist och logoped Asa
Mogren, som arbetar pA Mun-H-Center i Hovis.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amundén.
Det idr ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhilsa och
munmotorik hos personer med séllsynta diagnoser. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omhédndertagande och en hogre
livskvalitet for de beroérda patientgrupperna och deras anhoriga.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska triffar Mun-H-Center manga
personer med olika funktionsnedsittningar och sjukdomar. Efter
godkinnande frin forildrarna under Agrenskas familjevistelser gor
en tandlikare och en logoped en dversiktlig undersokning och
beddmning av barnens munforhallanden. Observationerna,
tillsammans med information som forédldrarna lamnat, stills
samman i en databas.

Kunskap om sillsynta diagnoser sprids via webbplatsen
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mun-h-center.se samt via MHC-appen och pa Mun-H-Centers
Facebooksida och You Tube-kanal.

Tand- och munvérd fér barn och unga med sérskilda behov
Det dr en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhilsa kan bevaras. Att komma igdng med goda vanor
tidigt ar viktigt. Regelbunden tandborstning med vuxenhjilp och att
skydda tinderna med fluortandkram rekommenderas for alla barn
och vid behov kan ytterligare fluorpreparat anvindas. For att
underlitta tandborstningen kan den vuxne std bakom barnet och
anvianda den egna kroppen som stod.

Niér nya kindtdnder kommer ar det extra noga med tandborstning av
tuggytorna. De kan ocksa forseglas med plast for att minska risken
att fa hal.

Det finns ménga olika typer av hjdlpmedel som kan underlitta
munvarden och som tandvardspersonalen kan hjélpa till att prova
ut. Det finns ocksa ett stort sortiment av tandkrdmer for att passa i
olika situationer, bland annat tandkrdmer utan smak och utan
skummedel.

Vid de regelbundna undersdkningarna pa tandkliniken &r det viktigt
att tandlékaren far kinnedom om barnets aktuella hilsa och
medicinering. Kontroll av bettutveckling, kdkleder och
kédkmuskulatur dr ocksa viktig att utfora, forutom sedvanlig
kontroll av munhygien, tandkott och tander. Ett eller tvé aterbesok
mellan de ordinarie beséken rekommenderas for polering och
fluorbehandling av tinderna.

Munhalsa vid CAH
Det finns fa studier av barn med CAH och tandhélsa. Savitt vi vet
ar forekomsten av orofaciala problem lag.

Foljande munrelaterade symtom kan — men behover inte —
forekomma hos personer med CAH:

e Mineraliseringsstorningar i emaljen.
e Bettavvikelser.

e Plack.

e Overrorlig kiikled.

e Gracilt tungband.

— Barnen vi triffat har fina tdnder och slemhinnor. Ett par av
barnen har 6verrorliga kdkleder och kunde darmed gapa valdigt
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stort. Da kan det vara bra att vila kiken pa en bitkloss i samband
med langre tandldkarbehandlingar samt att vara uppmérksam pa
eventuella besvér fran kikmuskulatur och kékled, sdger tandldkare
Emma Brandquist.

Att tinka pa for barn med CAH:

e Ta girna kontakt med tandvarden infor forsta besdket och
informera om barnets diagnos och aktuell medicinering. Det
ar bra att ta med namn pa ansvarig likare som tandlékaren kan
vénda sig till med fragor.

e Vid overrorlig kikled bor man undvika att belasta kidken i
ytterldgen.

e For personer med aterkommande problem fran
munslemhinnan finns sirskilda sprayer och skoljvétskor pa
apoteket som kan hjilpa.

e Konsulteras alltid ansvarig ldkare fore storre tandingrepp.

e Forbered vid behov barnet infor tandvardsbesoket, till
exempel genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren
och stolen som barnet ska sitta i. (Anvéindbara bilder finns pa
bildstod.se och kom-hit.se)

Munmotorik vid CAH

Logopeder som arbetar pd4 Mun-H-Center tittar pa det som ror
oralmotorik, exempelvis dt- och sviljsvarigheter, salivkontroll och
bitovanor.

— Efter att ha undersokt barnen med CAH under den hér vistelsen
konstaterar vi att de inte verkar ha ndgon paverkan pa
oralmotoriken, siger Asa Mogren.

Sedan tidigare finns 27 personer med CAH registrerade i MHC:s
kunskapsdatabas finns, i aldrarna 4 till 68 ar. Ingen av dem hade
ndgra uppenbara oralmotoriska svarigheter.

Det finns dock exempel pé att saltbrist eller problem med
vitskebalansen kan leda till minskad matlust.

Information fran Forsakringskassan

Hos Forsikringskassan kan forildrar till barn med
funktionsnedsittning fa olika typer av stod. Vardbidrag,
tillfiallig fordldrapenning, kontaktdagar och assistansstod ér
nigra exempel.
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Forsékringskassans syfte ér att forenkla vardagen for personer med
funktionsnedsdttning och deras anhoériga. Myndigheten har efter
genomforda kundundersokningar dndrat sitt arbetssitt i grunden for
att anpassa det till den enskildes behov sa att moten ska bli enklare,
tryggare och mer personliga. De som har storst behov av stod ska
erbjudas en kontaktperson som ansvarar for att samordna alla kon-
takter med Forsdakringskassan.

I en ansdkan till Forsidkringskassan ska ett utforligt medicinskt
intyg, utfardat av behandlande ldkare, bifogas. Intyget ska sa tydligt
som mojligt beskriva barnets funktionsnedséttning. Handldggaren
bokar in ett utredningssamtal med sokanden, vilket kan genomforas
pa Forsdkringskassan, i hemmet eller via telefon. Handlédggaren
lagger sedan ett forslag till beslut, som till sist fattas av en sarskilt
utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan drendet omprovas vid Forsakringskassans
omprovningsenhet. Avslag dér kan 6verklagas i Forvaltningsrétten,
dérefter i Kammarritten och i Hogsta Forvaltningsdomstolen. Varje
instans avgor dock om provningstillstdnd l1dmnas eller inte. Det
innebdr att Forvaltningsritten kan bli den slutliga instansen.

Mer info och blanketter for ansokan finns pa: forsakringskassan.se

Viardbidrag

Vardbidrag ér till for dem som vérdar ett sjukt barn eller ett barn
med funktionsnedséttning. Det kan betalas ut fran att barnet ar
nyfott till och med juni det ar hen fyller 19 ar. Dérefter kan hen
sjalv ansoka om handikapperséttning och aktivitetserséttning.

For att man ska kunna fa vardbidrag maste barnet behova sérskild
vérd och tillsyn under minst sex manader. Véard- och tillsyns-
behovet innefattar exempelvis medicinering, hjdlp med
kommunikationen, aktivering, triningsprogram och tillsyn for att
avstyra farliga situationer.

Vardbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Nér annat samhillsstod finns, exempelvis om
barnet bor hos stodfamilj eller aker pé korttidsverksamhet,
paverkas nivan pa vardbidraget. Om barnet beviljas
assistansersittning omprovas bidraget.

Vardbidraget ar skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestdende funktionsnedsittning kan bli beviljade
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vardbidrag pa “obegrinsad tid”. Forsikringskassan foljer da upp
vardbehovet genom att gora efterkontroller. Som bidragstagare ar
du skyldig att anméla fordandrat vardbehov eller om du beviljats
annat samhéllsstod.

Merkostnader

Utover vardbidraget — som dr en ersittning for den extra arbetsin-
sats funktionsnedsattningen medfor for fordldrarna — kan familjen i
vissa fall fi ersittning for merkostnader. Dessa innefattar exempel-
vis slitage av klader, extra kostnader for dkat tvittbehov, special-
kost, behandlingsresor eller -besdk och kostnader for kommunikat-
ionstrining eller motorisk traning. Merkostnaderna ér de extra
kostnader familjen har till foljd av barnets funktionsnedséttning,
alltsa inte den totala kostnaden for varje kategori.

Tillfillig forildrapenning

Tillfallig fordldrapenning &r en erséttning for inkomstbortfall nédr en
fordlder maste avsté fran arbete for exempelvis véard av sjukt barn
(VAB), behandlingsbesdk eller kurs av sjukvardshuvudman.
Erséttningen kan betalas ut tills dess att barnet fyller 12 ar, och i
vissa fall upp till 16 &r. Det finns dven mojlighet att fa tillfallig
fordldrapenning for barn med en allvarlig diagnos och en pagéende
akutbehandling dir det foreligger hot mot barnets liv, tills dess att
barnet fyller 18 ar.

For att fa ersittning krévs att du har ett arbete eller ar ansluten till
A-kassan. Du maste kunna uppvisa lékarintyg.

Foreningsinformation

Riksforeningen for Congenital Adrenal Hyperplasia, idr en
motesplats for personer med CAH och deras familjer.

CAH-foreningen drivs ideellt och finansieras av medlemsavgifter,
gévor och bidrag fran olika fonder. Den bildades 1991 under en
familjevistelse p& Agrenska, av nigra forildrapar som kiinde behov
av att triffas mer och utbyta erfarenheter.

Varje ar anordnar féreningen sommarliger for medlemsfamiljerna,
och ger ocksa ut tidningen CAH-nytt. Medlemmarna kommer
framst fran Sverige men ocksé fran flera av de nordiska ldnderna,
eftersom vissa ldnder saknar en egen CAH-forening.
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Samma vard till alla

Syftet med foreningen dr att bevaka och framja utvecklingen av den
vard och behandling som erbjuds personer med CAH i Sverige.
Idag finns ett vardprogram som ska se till att varden blir lika for
alla, oavsett var 1 landet man bor.

Riksforeningen for CAH ingér i Riksforbundet for Sillsynta
diagnoser, en paraplyorganisation for 46 svenska foreningar for
olika séllsynta diagnoser. Den ingér i sin tur i EURORDIS, den
europeiska organisationen for ovanliga sjukdomar.

ICE-taggar

Foreningen har tagit fram klisterlappar med ICE-taggar (ICE star
for In case of emergency). De innehaller en QR-kod som kan
avldsas med smarta telefoner. D4 visas en sida med information om
personen som bér klisterlappen pé sin véska eller annan dgodel. Till
exempel kan det sta att personen har CAH och far
korisonbehandling.

Lds mer pd foreningens webbplats: cah.se

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for nirvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar, diribland kongenital binjurebarkshyper-
plasi.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga diagno-
ser vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande medicinska
experter och foretrddare for patientorganisationer. Kvalitetssakring
sker genom granskning av en sérskild expertgrupp utsedd av uni-
versitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna oversitts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns dven en folder som kan bestéllas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar dven pa fragor och hjilper till att
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sOka information, och nés pa telefonnummer 031-786 55 90 eller
via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Lds mer pd: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omréadet sillsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD, som drivs av
Agrenska.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012 arbetat i
enlighet med uppdraget. Uppdraget ar att:

e ...bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso-
och sjukvardens resurser for personer med sillsynta
sjukdomar liksom 6kad samordning med bland annat
socialtjinst, frivilligorganisationer.

e ...bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hilso- och sjukvarden och till an-dra berorda
samhéllsinstanser samt till patienter och anhdriga.

e ...bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pd omradet.

e ...identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet
och information med andra lander och internationella
organisationer.

Agrenska, som driver NFSD, ir ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedséttning, deras familjer samt professionella som de

moter.

Lds mer om NFSD:s verksamhet pd nfsd.se
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Kongenital
hinjurebharkshyperplasi,
CAH

En sammanfattning av dokumentation nr 555

Kongenital binjurebarkshyperplasi, CAH, &r med medfodd enzymbrist
som leder till forhojda halter av det manliga konshormonet testosteron. Det
gor bland annat att flickors yttre kdnsorgan utvecklas i manlig riktning
(viriliseras). Enzymbristen kan ocksé orsaka en rubbning i kroppens
saltbalans.

Det fods uppskattningsvis tio barn per ar med sjukdomen i Sverige.
Det motsvarar ett barn per 10 000 fodda.

CAH forekommer i olika former. Vid de svérare varianterna ersétts de
hormoner som saknas med kortison och aldosteron. Denna behandling
ar livslang. Ibland blir det aktuellt med tidig feminiserande kirurgi for
flickor med viriliserade kdnsorgan, dér man korrigerar viriliseringen.
Men idag rekommenderar man ofta att véinta med beslut om kirurgiska
ingrepp tills barnet sjélv kan vara med och bestimma.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdillsynta diagnoser A
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