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ken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med sukdo-
men/syndromet, ingdr en fallbeskrivning. Den medicinska informatio-
nen uppdateras fortldpande i samarbete med férelésarna, antingen till
vissa delar eller i sin helhet. Sist i nyhetsbrevet finns en lista med
adresser och telefonnummer till forelasarna. Sedan & 2001 publiceras
nyhetsbrevet dven pa Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
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Turners syndrom

Medicinsk information

Docent Otto Westphal, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg, informerade om de medicinska aspekterna pa Turners syn-

drom.
-Turners syndrom orsakas av en tillfaligt uppkommen rubbning i

arvsmassan i kdnskromosomerna

Kvinnor har i normala fall tva X-kromosomer och mén en X- och en
Y -kromosom. Flickor med Turners syndrom saknar den enaeller delar
av den ena kdnskromosomen. Detta leder till att konsutvecklingen blir
annorlunda. Utvecklingen av dggstockarna och produktionen av kdns-
hormon &r stord. De flesta med syndromet far ingen pubertet, &r infer-
tila och kan inte fa egna barn pa normalt sétt. Flickornas langdtillvaxt
paverkas och de blir betydligt kortare &n normalt om de inte behandlas
med tillvaxthormon.

50 % av flickorna med syndromet har bara en X-kromosom, vad man
kan sei de undersbkningar som gjorts.

-Men troligtvis finns det en del av X- eller Y-kromosomen i ndgon av
de andra kromosomerna. Saknas Y helt blir det altid kvinnlig utveck-
ling. Har livmodern utvecklats normalt ar det troligen en del av den
andra X-kromsomen som gémmer sig nagonstans. Har livmodern inte
utvecklats normalt ror det sig om del av Y-kromosomen. | sidana fall
bor konskorteln letas upp och tas bort, eftersom den kan utvecklas till
cancertumor, sa Otto Westphal.

De tillstand dar flickorna har en hel och delar av den andra X-
kromosomen kallas mosaik. Mosaik kan ocksa innebara att vissa
flickor har XX i vissa celler och bara en X-kromosom i andra. For
dessa flickor & mojligheten att fa barn storre. Det hér innebér att det
inte récker med ett enkelt blodprov for att fa reda pa om en flicka har
mosaik eller g.

Inga yttre omstandigheter orsakar Turners syndrom, exempelvis mil-
jogifter. Moderns alder nar flickan fods har heller ingen betydelse nar

det gdller orsakernatill syndromet.

1/2000 fodda flickor har Turners syndrom, vilket innebar att det fods
cirka 40-50 flickor/ar i Sverige med syndromet.
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Symptom i nyféddhetsperioden &r:

o nagot kortare fodel selangd (medellangd cirka 49 cm)

o nagot |agre fodel sevikt (medelvikt cirka 3 kg)

a svullnafot- och handryggar

a hjartfel (fortrangning av stora kroppspul sadern)

a samt ett annorlunda utseende med koppformade 6ron, ett veck i
6gonvran, liten underkake samt veck pavar sida om halsen.

o uppfodningssvarigheter & vanligt forekommande

-Ett flicka som fods med svullna fotryggar bor man gora en kromo-

somundersokning pa, for att se om hon har Turners syndrom, sa Otto

Westphal.

Av de som far diagnosen Turners syndrom upptécks drygtl/3 vid
fodelsen, drygt 1/3 i barndomen och knappt 1/3 i tonaren.

Liza har Turners syndrom

Liza, 12 &r, har Turners syndrom. Hon kom till Agrenskas familjevis-
telse1997 tillsammans med mamma Monica, pappa Bo-Kenneth och
syster Lena, 7 &r.

Monicas graviditet med Lizavar svér paflera sitt.

-Jag fick havandeskapsforgiftning i sjunde manaden och lades in pa
siukhus for vard. Sex veckor fore planerad forlossning madde bade
Liza och jag valdigt daligt. Liza forlostes akut med kejsarsnitt och
vagde vid forlossningen 2000 gr och var 47 cm lang. Hon madde anda
forhadllandevis bra och vi stannade kvar sex veckor pa BB, sager Mo-
nica.

Samma dag som familjen kom hem fick Liza en 6roninflammation.
-Jag minns att vi tyckte det var véaldigt konstigt att hon fick en in-
flammation nér vi inte ens hade varit utanfor sukhusets vaggar med
henne. Den |&kare som behandlade Liza hade heller aldrig sett ett sa
litet barn med Groninflammation, beréttar Bo-Kenneth.

Under antibiotikabehandlingen gick Liza ner négot i vikt men foljde
sedan viktkurvan for tidigt fodda barn. Amningen kom igang som den
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skulle och Liza fick mat var fjarde timme dygnet runt, eftersom hon
var saliten.

-Allt fungerade hur bra som helst, 6gonkontakt, motorik, joller, allt
var helt normalt och Liza utvecklades som alla andra barn de férsta
aren. Visst tyckte vi att hon var lite liten, men det forklarades alltid
med att hon ju var for tidigt fodd, séger Monica.

Symptom under uppvéaxten

Otto Westphal informerade ocksa om symptom under uppvaxten.

Symptom under 1:alevnadsdret:

o fortsatta uppfodningssvarigheter, krakningar, matvagran, ointresse
fOr mat

airriterat hogfrekvent skrik, svartrostade

a nagot |angsam psykomotorisk utveckling

Symptom under fortsatta smabar nsperioden:

a kortvuxenhet och avplanande tillvéaxt

@ gron- och hérsel problem (se sarskilt kapitel)

a sdmre koordination 6ga-hand

o Okad aggressivitet (fran cirka 4-5 &r)

a fortvining av dggstockarna (géller flertalet)

a ggonproblematik (se sarskilt kapitel)

a smal, hdg gom (se sarskilt kapitel)

-Det gar att gora en lista pa ytterligare symptom som férekommer,
exempelvis ndgot Okat avstand mellan brostvartorna, okat antal lever-
flackar, mm. Ingen av flickorna har alla symptom, det & viktigt att
halla i minnet, och en del har mer uttalade symptom, andra mycket
sm4, sa Otto Westphal.

Symptom skolaldern:

o fortsatt |angsam tillvaxt

o skolsvarigheter (se sarskilt kapitel)

a sdmre kamratrel ationer

a Okad envishet

a autoimmuna reaktioner, d v s antikroppar mot egen vavnad.

-Detta innebér en okad risk for inflammation i skdldkoérteln med dar-
med underfunktion. Viss 6kad risk for diabetes.

a de yttre tecknen blir tydligare

a svarigheter med det abstrakta tankandet
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Oron- och horselproblem

Docent Olle Nylén, Sahlgrenska Universitetssukhuset/Ostra i Gote-
borg, informerade 1999 (uppdaterad 2003) om 6ron- och hérselpro-
blematik vid Turners syndrom.

-Hos 6ron-nés-halsspecialister a oronproblematiken vid Turners syn-
drom rétt valkénd, men inte hos l&kare i almanhet. Den kliniska kra-
niofaciala bilden vid Turners syndrom & ganska typisk och dér ingar
ibland misshildade ytteroron, epikantus (medfétt hudveck som
tacker inre Ggonvran), nagot underutvecklad underkake, sned
ogonstéllning (s k antimongoloid snedstallning), annorlunda huvud-
form (négot hoptryckt framifran och bakifran) samt kort och tjock
nacke med |agt harfaste, sa Olle Nylén.

Det finns en Overensstdmmelse mellan antalet symptom, graden av
symptom och den genetiska avvikelsen. Flickor med turnermosiak har
exempelvis farre och lindrigare symptom an flickor som helt (tycks
det) saknar den ena X-kromosomen.

Risken att flickor med Turners syndrom ska fa horselskador &r for-
hojd.

-Det kan bero bade pa att flickorna far fler oronkatarrer och oronin-
fektioner &n andra barn. Dessutom férekommer hos en del flickor en
tidig skada i innerdrat som pa sikt leder till permanent horsel nedsétt-
ning inom ett visst frekvensomrade.

| normalafall ror sig 6rats trumhinna l&tt. Nar man svéljer Oppnar sig
Orontrumpeten och luft kommer upp i mellandrat. Det blir samma
tryck pa bada sidorna av trumhinnan.

-Om o6rontrumpeten inte fungerar normalt kan det bildas undertryck i
mellandrat. Trumhinnan sugs in och vétska produceras. Detta ger en
forsamrad rorlighet i trumhinnan och medfor horselnedsattning pa
grund av s k ledningshinder.

Av de flickor med Turners syndrom som Olle Nylén tréffat, det ror sig
idag om 50-55 stycken, har langt 6ver 50 % haft éronproblem. Ibland
kan det vara lampligt att sétta in ett sa kallat plastror i trumhinnan,
men det forhindrar inte uppkomsten av droninfektioner och éronkatar-
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rer, men det dranerar och ventilerar mellanorat vid katarrer och infek-
tioner.

-Symptomen dampas men upprepade behandlingar med ror kan ocksa
leda till oonskade arrbildningar i trumhinnan och framtida hérsel pro-
blem. Om ingen &tgard foretas ar a andra sidan risken stor att trum-
hinnan sugs in permanent med risk for kronisk horselnedsattning.
L angdragna och upprepade horselkatarrer med ledningshinder kan pa
sikt ledatill kronisk 6roninflammation som kan behtva opereras.

Den tidiga skadan i innerérat ses till en borjan bara inom en liten del
av horselkurvan (1500-2003 Hz) och upplevs inte som ndgot stort
problem eftersom bas- och diskantomradet &r intakt.

-Manga kvinnor med Turners syndrom far emellertid tidiga aldersfor-
andringar i innerfrat som yttrar sig som en férsdmring av hoérseln
inom diskantomradet. Detta leder till att ca 50 % av kvinnorna kan
varai behov av horhjapmedel redan vid 40 ars alder.

Olle Nylén rekommenderade tidig kontakt med 6ronldkare for att om
majligt undvika &erkommande Gronkatarrer med horsel nedsattning.
-Det & naturligtvis ocksa lampligt att barn med aterkommande besvar
skéts av en och samma 6ronl&kare, som pa sa sétt ar kanna problemen
hos varje enskilt barn, sa Olle Nylén.

De specialister som ingdr i kompetenscentret pa SU/Ostra har utarbe-
tat ett nationellt vardprogram innehallande riktlinjer for bl a landets
oronldkare. Programmet syftar till att férebygga och forhindra skador.
-Meningen &r att landets alla flickor med Turners syndrom ska komma
till ndgot av de Turnercenter som finns pa landets universitetssukhus.
Budskapet i programmet &r att alla barnen ska fa traffa en kompetent
och intresserad 6ronldkare. Den forsta understkningen bor ske sa ti-
digt som mgjligt efter diagnosen &r stalld, sa Olle Nylén.

Liza far upprepade oroninflammationer

Liza borjade pa daghem nér hon var 2,5 & gammal och trivdes valdigt
bra med det. Hennes tidiga 6roninflammation visade sig inte vara n&
gon engangsforeteel se.

-Oroninflammationerna avldste varandra under hela forskoletiden. Sa
fort Liza fick en férkylning ledde det till 6roninflammation. Det var
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mycket jobbigt. Men i dvrigt kunde vi inte se nagra typiska kanne-
tecken pa Turners syndrom annat &n att Liza var kort. Hon var ungefar
10-15 cm kortare an de andra flickorna nér hon bérjade forsta klass,
séger Bo-Kenneth.

Hjartproblem vid Turners syndrom

Overlakare Jan Sunnegérd, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, SU/Ostra, Goteborg, informerade 1999 (uppdaterad 2003) om
hjartproblem vid Turners syndrom.

Jan Sunnegérd inledde med att informera Gversiktligt om hjartats
normala funktion och tog darefter upp hjartfel som férekommer vid
Turners syndrom. 1/3 av alla flickor med syndromet har nagon typ av
hjartfel.

En mangd olika hjartfel forekommer saledes, men fdljande tillhor de
mest vanliga vid syndromet:

* Fortrangning i kroppspulsddern

* Fortrangning av klaffen mellan vanster kammare och kroppspul sadern
* Underutveckling av vanster kammare

* Felaktig mynning av lungvenerna

-Vanligast av dessa fyra & fortrangning i kroppspulsadern. For-
trangningen kan vara olika uttalad. Hos en del & foértrangningen
mycket tat och det leder da till hogt blodtryck i 6vre kroppshalvan.
Forandringen ar relativt |t att dtgarda bade i nyfoddhetsperioden och
senare.

Den operationsmetod man anvander for att vidga fortrangningen ut-
fors utan att man behover stanna hjéartat.

-Man gér in mellan revbenen, knipsar av aorta fore fortrangningen, tar
bort den och syr ihop aorta. Operationen gar relativt snabbt. Under
tiden blir blodforsorjningen samre till den nedre delen av kroppen,
andra kérl tar dock delvis 6ver blodférsorjningen. Ar fortrangningen
tét blir skillnaden inte sa stor, sa Jan Sunnegard.
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Fortrangning av klaffen mellan vanster kammare och kropps-
pulsddern kan forekomma som enskilt problem eller i kombination
med fortrangning av kroppspul sadern.

-Galler det senare sa dtgardar vi klaffortrangningen forst. Den opera-
tionen kraver att hjartat stoppas och hjart-lungmaskin tar éver blodcir-
kulationen. Ingreppet & forenat med relativt liten risk att barnet inte
Overlever. Idag Overlever 98 av 100 barn som opereras for hjértfel och
daingdr aven barn med svara hjartfel.

Ar flikarna i klaffen ssmmanvéxta snittas de upp. Men ofta & det inte
det enda problemet. Klaffen ar inte sillan ocksa fortjockad, vilket kan
gora det trangt igen.

-Man kan aldrig gora klaffen helt frisk, utan far ibland problem med
kvarvarande fortrangning eller att klaffen lacker. Darfor maste flick-
ornamed det har hjartfelet kommapa kontroller.

De tva beskrivna hjartfelen utgor 80 % av alla férekommande hjéartfel
vid Turners syndrom. Mer ovanliga, men ocksa ofta allvarligare fel ar
fel som underutveckling av vanster kammare och felaktig myn-
ning av lungvener na.

-Ar vanster kammare underutvecklad, totalt 25-30 barn fods med detta
fel varje ar, innebar det att blodférsorjningen till kroppen blir lidande.
Av de bada kamrarna har vansterkammaren den storsta och viktigaste
uppgiften och den del av hjartat som maste producera det hogsta
trycket. 1dag finns det operationsmetoder som |dser problemet men
dessa operationer & mer omfattande. Hur allvarligt felaktigt mynnan-
de lungvener kan bli beror pa om bada venerna mynnar fel.

Frégan om tillvaxthormonbehandling kan ha en negativ effekt pa hjar-
tat, exempelvis extratillvaxt av hjartmuskeln, kom upp. Pa den fragan

svarade Jan Sunnegdrd att man inte sett ndgon uppenbart negativ ef-
fekt av behandlingen.

Liza borjar skolan och hennes beteende forandras

Fram till skolstarten visade Liza en mycket kreativ 1&ggning och gav
sigmed liv och lust i kast med allt mgjligt.
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Under Lizasforstaar i skolan var undervisningen mycket strukturerad,
med ett klart och fast schema.

-Det var nagot som passade Liza mycket bra. Kunskapsmassigt hade
hon inga problem att halla samma takt som de andra barnen. Men ef-
terhand visade Liza att hon hade svért att koncentrera sig om det blev
for brakigt och stokigt i klassrummet. Hennes humor borjade svanga
fran gladje till ilska. Hon var séllan jamn i huméret. Hon visade ocksa
att hon blev irriterad av &ndringar i dagsprogrammet, sdger Monica.

-Efter knappt ett & i skolan var hennes Gppna och kreativa sétt forand-
rat. Vi vet inte vad som hande det forsta aret, om hon pratade for
mycket pa lektionerna eller om hon blev mobbad eller badadera. Men
nagonting hande. Vi vet att hon ofta glomde att récka upp handen nér
hon ville siga nagonting. For att komma tillrétta med detta "regel-
brott" satte Lizas froken en lapp pa hennes bank och det retade de
andra barnen henne for, sager Monica.

For Monica och Bo-Kenneth blev det alltmer uppenbart att Liza hade
problem som de inte uppméarksammat tidigare.

-Hon fick ibland svarigheter i umganget med jamnériga. Pa grund av
hennes envishet blev det ibland problem med att diskutera med henne.
Att fa henne att forsoka se saker och ting fran tva hall var inte |&t,
séger Bo-Kenneth.

Pedagogiska aspekter

Specialpedagog Inga-Lill Jakobsson informerade om pedagogiska
aspekter.

-Jag har under en langre tid intresserat mig for diagnosens betydelse
for skolsituationen for elever med nagon form av syndromdiagnos.

Né&r en elev med en syndromdiagnos inte forstar en uppgift ar en van-

lig forklaring, fran skolans sida, att detta beror pa ”gukdomen” eller

funktionshindret. Men det kan finnas andra bidragande orsaker, som

kan relateras till forhallandenai skolmiljon och som man inte lika ofta

fokuserar pa, exempelvis:

o att uppgifternainte & anpassade till elevens utvecklingsniva

a att |araren inte har tid att forklara ordentligt eftersom andra eleve
vantar pa hjalp

o eleven kanske har svart att koncentrera sig om det &r stimmigt i
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klassrummet
a eleven kanske ar orolig for vilka hon ska samarbeta med i
grupparbete senare pa dagen
-Det ar vad som inverkar pa hur elevernas skolsituationer gestaltar sig
samt syndromdiagnosers betydelse for forstaelsen av vad som fram-
trader i skolsituationen, som jag intresserat mig fér och gjort en studie
kring, saInga-Lill Jakobsson.

Det uppdrag |&kare eller psykologer (oftast de som utreder) har, som
utreder barns problem och svérigheter, tar slut i o m att man antingen
stéller en diagnos, eller inte gor det.

-Dérefter & det skolpersonalens uppgift att folja upp och gora de for-
andringar som krévs for att underlétta barnets skolsituation. Min erfa-
renhet, efter att jag har besokt 50 barn med fyra olika diagnoser (Tur-
ners syndrom, CDGS, FAS och 22qgl1-deletionssyndrom) i deras
skolmiljd, att personalen inte séllan blir handlingsférlamad nér barnet
val fatt en diagnos. Diagnosen blir ndgonting " mystiskt” som alla pro-
blem gér att relateratill. Fragan & om barnet alltid far ett battre bemo-
tande sedan man stallt diagnosen.

Flickor med Turners syndrom, som Inga-Lill Jakobsson gick in mer
specifikt pd, kan bli valdigt ensammai skolan och pa fritiden.

-For flickan handlar problemen ofta om att f& hela livssituationen att
fungera och dar & kamratrelationerna sa viktiga. Jag har tréffat flickor
med syndromet som ringer och ringer till kamrater, men alltid far hora
olika varianter pa ursakter som allainnebér att de inte kan traffas. Och
flickor med Turners syndrom & véldigt kansliga for att sddana har
saker.

Skolan kan tycka att foraldrarna borde lagga mer arbete pa att tréna
matte med sin dotter, medan foéraldrarna a sin sida kan tycka att detta
& mindre viktigt eftersom flickans kamratrelationer fungerar sa daligt.
-Jag tror att hem och skola maste samarbeta mer for att hjépa flickan
att 16sa sina svarigheter. Information till klasskamrater och personal
kan vara en vag.

Inte séllan kan en diagnos rymma 25-30 olika symptom, men dér en
och samma person sdllan har alla symptomen, utan en egen individuell
uppsattning.

-Alla symptom kan gora larare forvirrade och osékra. Ibland &r infor-
mationen om syndromet for ytlig och ibland alltfor omfattande. | bada
fallen kan informationen skada mer &n den gynnar.
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Inga-Lill Jakobsson har ocksa studerat narmare pa hur flickan upple-
ver sin diagnos.

-Ibland kénner flickan inte ens till sin diagnos och vad den innebéar
och det ar en klar nackdel. Flickorna "véxer” ofta nar de far veta mer
om sin diagnos och manga véljer att 5javainformera klasskamraterna.
Andra engagerar sig i elevrad och gar med i foreningar. Ofta mar
flickorna béttre i skolan och sémre hemma, dér de kan sldppa fram sin
sorg och oro.

Studien Inga-Lill Jakobsson gjort, utgor ett delresultat av ett samar-
betsprojekt dar olika medicinska forskningsprojekt pa Sahlgrenska
universitetssukhuset ingar.

-Vi har tittat nérmare pa vad som skiljer i skolsituationen mellan de
fyra diagnosgrupperna i olika avseenden; socialt, emotionellt, beteen-
demassigt och uppmarksamhetsmassigt.

| studien har ingétt att prata med foraldrarna, sammanfatta den medi-
cinska problematiken, tréffa flickorna samt kontakt med och besok i
flickornas klasser under vardera en eller tva dagar.

For forddrarna har diagnosen nastan enbart inneburit ndgot positivt.
Man upplever att man fétt:

a en forklaring pa svérigheterna

o ett namn

o mer information

a ett patryckningsmedel

a hjalp att mobilisera kraft

a ett bidrag till identitetsutvecklingen

Bland det som foraldrarna uppfattat som negativt med att fa en dia-
gnos & att det foljt en stor trétthet av allt de maste engagerasig i och
stdi ledningen for.

For skolpersonalen innebar diagnoser pa problemen ocksa mestadels
négot positivt. Man upplever att det:

o underl &ttar ett professionellt forhallningssétt

a ger information och forklaringar

a ger en utgangspunkt for arbetet

a innebar lyhordhet for olika forutsattningar

Till s&dant |ararna upplevde som negativt med att fa diagnoser hor att
det skapar oro och osakerhet och innehdller frustrerande information.
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Hur barnens skolsituation ser ut beror pa samhéllets ideologi, skolans
samverkansmiljoer och skolans special pedagogiska verksamhet.

-Inom varje omrade spelade ett stort antal faktorer roll for hur barnens
skolsituation sdg ut. Hur det blev i det enskilda fallet berodde till
storsta delen pa hur kommunikation, relationer och samverkan, i och
utanfor skolan, fungerade. Foréldrarna har hér en nyckelroll. Antingen
inbjuder de till kontakter mellan hemmet, skolan och andra verksam-
heter och fungerar som samordnare och samarbetspartner eller sa for-
hindrar de dettai olika utstréckning.

-Jag fann exempelvis att delaktighet spelar stor roll fér barnen. De
flesta av flickorna med TS som jag tréffade madde bast av att ga i
samma skola i omrédet som alla andra barn och uppskattade inte att
resatill ett annat omrade for att gai skolan.

Delaktighet kan vara av olika dlag, t ex pedagogisk delaktighet, vil-
ket kan innebéra att specialpedagogen kommer till klassen istéllet for
att eleven skalamna klassen.

Social delaktighet &r svarare att styra, eftersom det handlar om sam-
spel med kamraterna dar det bl agdler att bli vald att deltai |ekar.
-Barn med funktionshinder & mindre delaktiga an andra barn framst
nér det galler fria aktiviteter. Det finns mycket skolan kan gora for att
forbéttra den sociala delaktigheten, exempelvis att man anvander s k
kamratstbdjare i storre utstrackning, salnga-Lill Jakobsson.

Logopediska aspekter

Logoped Gunnel Wallgren, Bankeryd, informerade om logopediska
aspekter vid Turners syndrom.

-Som logoped arbetar man med kommunikation i vid bemérkelse och
inbegriper i detta begrepp sprak, tal och rost. Spraket utgor sava
innehdllet i kommunikationen och & formagan att formulera, uttrycka
och sétta ihop korrekta meningar. Tal & hur vi formar sprékljud och
ord med hjalp av tunga, |dppar och andra delar av munhdlan. Rost ar
det vi gor med stambanden och som paverkas mycket om vi exempel-
vis har en foérkylning, sa Gunnel Wallgren.

Logopedi handlar ocksa om munmotorik, d v s att tugga, suga, svélja,
eftersom munmotoriken har betydelse for tal.
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-Lasférmaga ar ocksa ett omrade som intresserar oss eftersom det
finns en koppling mellan 1asformaga och sprak.

Nér det galler kommunikation specifikt vid Turners syndrom, sa finns
det inte mycket vetenskaplig litteratur som behandlar exempelvis
sprak och Turners syndrom. Rosten finns det daremot lite mer skrivet
om. Exempelvis finns det belagg for att obehandlade kvinnor med
syndromet har ett ljust rostl&ge.

-Vi vet att behandling med manligt kbnshormon kan ge en morkare
rost, men kansligheten for detta varierar fran individ till individ.

| en falbeskrivning av fyra flickor med Turners syndrom, som be-
handlades med manligt kénshormon, fann Gunnel Wallgren en snab-
bare utveckling till det morkare rostldge som & kénnetecknande for
vuxna kvinnor. Slutresultatet skilde sig dock inte fran vad som &r
normalt for vuxna kvinnor i allménhet.

Gunnel Wallgren menade att man i studier sett att flickor med Turners
syndrom kan ha vissa problem med sen sprakutveckling och l&sning.
-Nér vi misstanker att det finns problem goér vi en grundlig utredning,
dar det bl aingar samtal med foraldrar, personal och barnet samt test
av olikaslag. Hur vi lagger upp utredningen beror pa barnets dder och
hur stora problemen ar.

Utredningen syftar bl atill att kartlagga flickans

o kommunikationsférmaga, d v s turtagning, lyssna och invanta svar,
vaxla samtalsamne, fa fram sitt budskap osv

o sprékligaforstaelse, d v s hur flickan tar in och tolkar det som sigs
a |judsystem, exempelvis om flickan ersdtter ett [jud med ett annat
eller forenklar |judkombinationer

o grammatiska kunskaper

a ord- och begreppsforrad

a rostfunktion

-Av det vi kunnat se sa har flickor med syndromet en allmant sett da-
lig artikulation i sitt tal. Orsakernartill detta vet vi inte sakert, det bor
utredas ytterligare, men svaghet i munmuskulaturen kan medfora att
de inte tar ut rorelserna ordentligt. Detta & en funktion som kan fér-
battras genom traning. Over huvudtaget finns det mycket man kan
gorafor att forbéttra flickornas kommunikationsformaga.
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Flickor med Turners syndrom och sprakforsening far samma tréaning
som andra barn med sprakforsening nar de soker hjalp hos logoped. |
de fall dar det finns problem med I&as- och skrivformagan kan resulta-
tet av logopedisk testning inga som grund for det &tgardsprogram som
skolan skata fram i samarbete med barnet och forddrarna, sa Gunnel
Wallgren.

Logoped Ann-Christine Ohlsson, Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg, informerade 1999 (uppdaterad 2003) om logopediska
aspekter pa Turners syndrom.

-Hér i Vastsverige deltar vi logopeder i det projektarbete som startat
kring flickor med Turners syndrom. Det har visat sig att en del av
flickorna kan behtva specifik sprak-, tal- och kommunikationstraning.
Det kan bl a bero pa att det & s vanligt med horselnedséttning orsa-
kad av det stora antalet droninfektioner. Undersokningar har visat att
70 % av alla ungdomar och vuxna kvinnor med Turners syndrom har
en horselnedséttning, sa Ann-Christine Ohlsson.

Hogt gomvalv &r relativt vanligt i gruppen och detta kan leda till mat-
ningsproblem, ett annat sugmaonster och en annan munmotorik.

-I en studie inom ramen for Turnerprojektet uppgav 60 % av de till-
fragade forddrarna att det funnits problem kring matning och dtande
hos deras dottrar.

Ann-Christine Ohlsson gick darefter dver till att prata om kommuni-
kationskompetens.

-Kommunikationskompetensen & det samlade resultatet av motiva-
tion, kunskaper och fardigheter for att kommunicera. Kommunikatio-
nen underl&ttas om man har ett sarskilt intresse att kommunicera
kring. Det krévs dessutom vissa fardigheter for att kunna kommunice-
ra, t ex att man hor bra, att man kan artikulera och vdja rétt ord. Re-
sultatet av kommunikationen spelar ocksa stor roll for den fortsatta
viljan att kommunicera.

-Det racker att ndgon del ar satt ur spel for att kommunikationens kva-
litet ska paverkas menligt. Vid Turners syndrom &r problemen oftast
relativt sma, men det & anda viktigt att &tgarda dem sa att barnet inte
hamnar i en ond cirkel, sa Ann-Christine Ohlsson.
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Ogonlékare Anna-Lena Héard, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sukhus, SU/Ostra, Goteborg, informerade1999 (uppdaterad 2003) om
de synproblem som kan férekomma vid Turners syndrom.

-Turners syndrom medf6r sdllan alvarligare problem med 6gon och
syn. Skelning och medfodda féargsinnesdefekter &r relativt vanliga
Normalt har ca 8 % av alla man och 0,4 % av alla kvinnor fargsinnes-
defekter. 8-10 % av alla kvinnor med Turners syndrom har fargsin-
nesdefekter. Ogonregionens utseende kan vara lite speciellt med brett
mellan Ggonen, snedstédllda 6gon och nagot nedhangande dgonlock
(ptos), sa Anna-Lena Hard.

Ann-Lena Hard informerade om 6gats anatomi, om de undersokningar
som kan bli aktuella samt om skelning.

-Skelning &r ungefér 10 ggr vanligare hos kvinnor med syndromet an i
befolkningen i dvrigt. Vid skelning &r det risk for nedsatt syn pa ena
Ogat om det hela tiden & samma 6ga som skelar. En sadan synned-
séttning kan behandlas med lapp om man gor det fore 7-8 ars ader.
Dérefter kan man inte uppna nagon synférbéttring med lapp.

Anna-Lena Hard beskrev ocksa olika brytningsfel sasom nérsynthet,
Oversynthet och astigmatism.

-Det finns ett samband mellan skelning och olika typer av brytnings-
fel. Barn med Gversynthet har exempelvis 6kad risk for indtskelning.
Barn med skelning behdver darfor ga pa regelbundna kontroller pa
ogonklinik. Ibland kan skelningen korrigeras med glasbgon och ibland
kan man behdva operera skelningar, oftast darfor att de utseendemas-
sigt kan vara stétande. Man flyttar da 6gonmuskler sa att ogat stalls sa
rétt som mgjligt. Oftast blir barnet inte av med skelningen helt efter en
operation, men den syns mindre, sa Anna-Lena Hard.

Liza far diagnosen Turners syndrom

Né&r Lizavar 8-9 & gammal borjade Monica och Bo-Kenneth tycka att
Lizas kortvuxenhet verkligen var ett stort problem.

-Dittills hade vi fétt hora alla majliga forklaringar till att hon var sa
kort och att "det nog skulle ordna sig”". Men nar hennes langdtillvaxt-
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kurva dessutom borjade plana ut blev vi riktigt stressade och krévde
att fatraffa en specialistlakare, siger Monica.

Nagon tid senare undersoktes Liza pa nytt och sedan dréjde det inte
lange forran hon fick diagnosen Turners syndrom.

-Liza var med né&r vi fick informationen om syndromet. Nér |8karen
beréttade att det var omajligt for Liza att fa egna barn, tog hon valdigt
illa vid sig. Det hade varit battre om l&karen forst talat med Monica
och mig och sedan med oss allatre tillsammans, sager Bo-Kenneth.

Kortvuxenhet i barndomen och utebliven pubertet

(utdrag ur Agrenskas nyhetsbrev om Turners syndrom, nr 156, frén &r
2000)

Hur ett barn véxer &r ett samlat métt pa det psykiska och fysiska vél-
befinnandet.

-Tillvaxten paverkas av konskromosomerna, hormonerna och miljon.
Den paverkas t ex av om barnet far tillrackligt med mat och naring.
Tillvéxthormonernas betydelse har undersokts relativt noggrant, sa
professor Kerstin Albertsson-Wikland, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, Goéteborg.

Tillvaxthormon instndras i normalafall fran hypofysen och sldpps ut i
kroppen under hela dygnet. Méngden hormon som insondras varierar
mycket, med ett flertal toppar fordelade pa dygnets timmar enligt ett
speciellt monster.

-Flickor med Turners syndrom har en egen produktion av tillvaxthor-
mon, men inte i tillrécklig omfattning. Under puberteten, da det be-
hovs extra mycket tillvaxthormon, okar inte produktionen, med t ex
speciella toppar, som den ska hos flickorna. Dessutom har vi sett att
tillvéxthormonet inte heller ser ut som det ska. Déarfor kan inte celler-
na ta upp hormonet pa ett normalt sétt. Vad som hander med det hor-
mon som cellernainte tar upp &r inte undersokt

Redan vid tre &rs alder kan man se att de flesta flickor med syndromet
inte tillvéxer normalt. Behandlas de inte blir deras dutlangd cirka 20
cm under foérvantad 1angd (summan av mammans och pappans langd
dividerat med 2, minus 6,5 cm).
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For manga flickor med Turners syndrom infaller puberteten forst i 14-
16 ars adern, ibland annu senare.

-N@ menstruation och brostutveckling uteblir soker foraldrarna for
detta och flickan kan fa diagnosen. Tyvarr har man da missat méjlig-
heterna att paverka flickans slutlangd, sa Kerstin Albertsson-Wikland.

Behandling med tillvaxthormon

(utdrag ur Agrenskas nyhetsbrev om Turners syndrom, nr 156, frén &
2000)

Kerstin Albertsson-Wikland informerade om en tillvéxtstudie som
gjorts i samarbete med Danmark och Holland. | studien ingick 4488
barn fédda 1972-84. Barnen hade olika orsaker till sin kortvuxenhet.
Studien visade att flickornai genomsnitt blev 10 cm langre an de skul-
le hablivit obehandlade.

Tillvaxthormon framstélls biosyntetiskt sedan 1986.

-Fréan att ha varit en bristvara blev tillvaxthormon tillgangligt for ala
med tillvéxthormonbrist. Fore 1986 gav man flickorna anabola steroi-
der (oxandiolen) for tillvaxten och 6strogen for puberteten. Till denna
behandling lade man efter 1986 tillvaxthormon. Det ledde till att
flickornas dutlangd hamnade nagonstans mellan 145-154,2 cm.

Behandlingen forandrades déarefter pa sa sétt att man tog bort oxandio-
lenbehandlingen och bara gav flickorna tillvaxthormon och 6strogen.

Nasta forandring innebar att man bara gav tillvaxthormon, men fran 3
ars ader. Behandlingen kompletterades med oxandiolen efter ett antal
ar, nar flickorna borjade néarma sig puberteten. For att sétta igang pu-
berteten fick flickorna Gstrogentabl etter.

-S4 gor vi ocksa idag, men med den skillnaden att vi ger flickorna
dubbel dos tillvaxthormon fran tre ars dder. |dén bakom den nuvaran-
de behandlingen &r att flickorna ska fa en s normal langdtillvaxt som
mojligt under barndomen och inte "halka' efter de andra barnen och
sedan fa en senare pubertet.

Det &r viktigt att behandlingen med tillvaxthormon ligger pa en lagom
niva och den nivan varierar fran flicka till flicka. Inte bara langdtill-
véaxten paverkas av tillvaxthormon ocksa fettnedbrytningen och mus-

Nyhetsbrev nr 215 © Agrenska 2003 18



Turners syndrom

keluppbyggnaden okar. Aven immunforsvaret paverkas s att barnen
far lite farre infektioner.

-Med de doser vi givit flickorna ser vi inga biverkningar, t ex diabetes,
som man kan fa av alltfér hoga doser tillvaxthormon. Behandlingen
med hormon och Gstrogen, det senare i ytterst sma doser, behover de
flesta vuxna kvinnor med syndromet livet ut for att fungera vél, sa
Kerstin Albertsson-Wikland.

Liza behandlas med tillvaxthormon

Efter beskedet om att Liza hade Turners syndrom blev hon kallad till
nya undersokningar pa ett tillvaxtcentrum.,

-Pa centret fick vi en heltéackande information om de problem som
ofta forekom vid Turners syndrom. Nu kunde vi séva se att mycket
av det stdmde in pa Liza, t ex hennes daliga tillvaxt, ojamna humor,
oroninflammationer, klumpiga motorik, framskjutna bréstkorg och
htga gomvalv, séger Monica.

Nagra veckor efter besoket pa tillvaxtcentret borjade behandlingen
med tillvaxthormon.

-Liza var d& 10 & gammal och det var ju verkligen i senaste laget att
borja behandla henne da. Liza fick dubbel dos fran starten och reage-
rade 6ver férvantan bra. Det senaste dret har hon vuxit 12 cm och &r
idag 131,5 cm lang, séger Bo-Kenneth.

Praktiska fragor kring den medicinska behandlingen

Psykolog Helena Fagerberg-Moss och sukskdterska Y vonne Lidung,
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg, informerade
1999 (uppdaterad 2003) om praktiska fragor kring den medicinska
behandlingen och de problem som kan vara férknippade med den.

-Vi & intresserade av att forsoka hjapatill att gora vardagen salindrig
som mgjligt ndr man, som ni, har ett barn som behtver kontinuerlig
behandling. Forutom hormonbehandlingen behdver flera av flickorna
behandling av logoped, pedagog, tandlékare samt 6gon-, 6ron- och
hjartspecialist, sa Helena Fagerberg-Moss.

Sedan artificiellt framstédlt tillvaxthormon kom ut pa marknaden
1986, och det blev mgjligt att behandla i avsevéart storre omfattning,
har utvecklingen gétt snabbt framét. N&r det gédler behandlingen av

Nyhetsbrev nr 215 © Agrenska 2003 19



Turners syndrom

flickor med Turners syndrom sa har den forbéttrats avsevart, bl a ock-
sadarfor att sarskilda Turnercentra startats upp i fleraregioner.

-Jag har tréffat cirka 30 flickor med Turners syndrom arligen sedan
1986 och vi har hela tiden forsokt forbéttra informationen till forald-
rarna och gora behandlingen sa smartfri och lekfull som mgjligt, sa
Y vonne Lidung.

Foraldrarna fick darefter se en videofilm om tva flickor som Y vonne
Lidung hade forberedande samtal med infor majligheten att de gava
skulle kunna sticka sig.

-For de dlra flesta innebar detta att kunna skéta den dagliga behand-
lingen gdva ett stort och betydelsefullt steg. Flickorna "vaxer", blir
mer galvstandiga och mér valdigt bra nér de upptacker att de kan ta
ansvar for sin egen behandling, och nér de ser att de klarar av det, sa
Helena Fagerberg-Moss.

For att gora det mgjligt for flickorna att ta detta viktiga steg kravs det
bl a att de far tranai sin hemmilj6é och att foraldrarna ar dvertygade
om att flickorna klarar det och ké&nner sig trygga.

-Ar inte forddrarna helt 6verens kanner flickan detta och blir osaker.
Nér hon ska borja tréna pa att stickasig §alv &r det braom hon inte &r
ensam de forsta gangerna, utan har med sig nagon kamrat eller nagon
annan flicka som ocksa ska tréna pa det, sa Y vonne Lidung.

Nagra foraldrar undrade hur de skulle géra med sina flickor som hade
sukhusskrack och hogst ovilligt ens satte sin fot pa ett sjukhus.

-Jag tror att ett bra sétt ar att skaffa "klippkort” till sukhuset, d v s
bestka det ofta och enbart 1ata barnet ha roligt och leka déar under
manga besok och inte ha ndgon behandling alls inbokad. Man kan
ocksa ha foton hemma pa sjukhuset och leka att nallar och dockar &r
"patienter”. Pa sa sitt kan man hjdpa barnet att successivt fa kontroll
Over situationen och komma 6ver sin ovilja mot sukhus, sa Helena
Fagerberg-Moss.

Né&gon foralder funderade Gver var gransen for misshandel gar. Sidva
hade de inte funnit ndgon annan |6sning pa problemet med dagliga
sprutor, an att en holl fast flickan och en gav henne sprutan.

-Det @ naturligtvis ett stort problem ndr man hamnar i den situatio-
nen., men det &r 1&tt gjort. Eftersom barnet spanner musklernai exem-
pelvis laren gor det extra ont att sticka henne. En méjlighet &r att man
vdjer stéllen dér hon inte kan spanna musklerna, exempelvisi valkar-
na runt midjan och i héfterna. En nackdel med den I0sningen &r att det
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blir svarare for flickorna nér de salva ska borja sticka sig, sa Y vonne
Lidung.

Att barnen far mycket information om allt som ror behandlingen och
kroppens reaktioner & valdigt viktigt.

-Men samtidigt &r det inte 14t att exempelvis forklara for en 3-4 arig
flicka varfér hon maste vara pa gukhus sa ofta och ta sprutor varje
dag. Jag tycker dnda att man maste forsoka prata med barnet sd myck-
et som mgjligt. Det & s oerhort vanligt att de har vanforestallningar
om s& mycket. Overhuvudtaget & det viktigt att man forsoker ta sig
tid med barnet och sarskilt da nar det galler behandlingen, sa Helena
Fagerberg-Moss.

Vanforestallningar och osakerhet forekommer ocksa hos forddrarna
och darfér & Helena och Y vonne noga med att ocksa ge dem mycket

information.
-Vi vill juinte att det blir sd att vi sager en sak till barnet har pa sjuk-

huset och sedan siger forddrarna nagot annat hemma. Det &r ju ocksa
viktigt att de inte kdnner sig stdllda och svarddsa nér barnet stéller
fragor. Det kravs ofta lyhordhet, att man forsoker lyssnain vad barnet
egentligen vill veta, och sedan beréttar lagom mycket vid rétt tillfal-
len. Vi & fullt medvetna om att detta inte & |&tt. Ni fordldrar har
mycket att harbargera och sta ut med. Det réd vi kan ge & att forsoka
vara sa "raka' och arliga som majligt i era svar. Barnet kommer att
stélla alla frégor, men kanske vid olika tillfallen. Da & det viktigt att
inte barnet upplever att det blivit "fért bakom ljuset”, sa Helena Fa-
gerberg-Moss.

Fertilitet och Turners syndrom

Professor Per Olof Janson, Sahlgrenska Universitetssukhuset, Gote-
borg, informerade om fertilitetsaspekter vid Turners syndrom.

Som bakgrundsinformation till fertilitetsaspekterna vid Turners syn-
drom informerade Per Olof Janson Oversiktligt och allméant om forut-
séttningarna for att kunnafa barn.

-For att en befruktning ska kunna ske kravs det fungerande aggstock-
ar, éggledare och livmoder hos kvinnan samt fungerande testiklar hos
mannen.
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Det som s& smaningom ska kunna bli fullgangna och mogna &gg i den
vuxna kvinnans aggstockar, anlaggs redan i fosterstadiet och dai form
av primitiva éggceller.

-20 veckor gammalt har flickfostret flest &gg, cirka 5 miljoner. Under
resten av fosterlivet forsvinner 4 miljoner och kvar blir sdledes 1 mil-
jon vid fodelsen. Den hér massundergangen av dggceller styrs framst
av gener i kobnskromosomerna, sa Per-Olof Janson.

Under puberteten forsvinner ytterligare cirka en halv miljon éggceller
och kvar blir 400 000, 200 000 i vardera &ggstocken. Bara en aggcell
mognar ut till fardigt &gg varje manad, lossnar, kommer ut i aggledar-
na, dér det kan befruktas.

-Under ett helt liv blir det ungefar 300-400 &gg, av fran borjan 5 mil-
joner, som mognar ut.. Detta innebar ett fantastiskt stort urval, som vi
inte riktigt begriper vitsen med. Vilka &g som mognar ut styrs av
hormoner fran hypofysen.

For att en befruktning ska kunna ske kréavs att livsdugliga sadesceller
fran mannen nér, och tar sigini det mogna &gget i &ggledarna.
-Visserligen simmar spermierna bra fér sin storlek, men utan hjap
fran slemhinnor och muskler i kvinnans slida och livmoder klarar ing-
en spermie att ta sig upp till det befruktade &gget pa bara den timme
som det ungefarligen tar.

Spermier, som hela tiden produceras och gar under i stor mangd |angt
upp i mannens ader, har langre livslangd i livmodersekretet an manga
tror, upp till 70 timmar.

-Detta innebar att det inte krévs fler an nagra samlag i veckan for att
tillgangen pa spermier ska varatillrécklig, sa Per Olof Janson.

Det tar olikalang tid for kvinnor i allmanhet att bli gravida:
* Efter en manads forsok blir 35 % gravida

* Efter tvd manaders forsok blir 50 % gravida

* Efter ett ars forsok bli 80 % gravida

* Efter tva ars forsok blir 90 % gravida

-Trots att alla delar fungerar for att en befruktning ska komma till
stand sa blir 10 % av ala par oforklarligt infertila. P& lang sikt blir
ocksa merparten av dessa 10 % gravida. Efter 8 ar raknar vi med att
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drygt halften av de 10 % ocksa blir gravida. Det betyder att den abso-
luta infertiliteten & 2-3 %. Har man is i magen och orkar vanta blir
valdigt fa par barnlosa. Problemet & att vi inte kan forutsaga vilka
som inte har den minsta chans att fa barn.

1/3 av all infertilitet beror enbart pa mannen

1/3 « « « « « « kvinnan

13 « « « « pabadatva

-Vi utreder aldrig enskilda personer utan bara par och vi utreder inte
heller vilka mojligheter ett par har att i framtiden fabarn.

Per Olof Janson beskrev dérefter vilka utredningar som gérs och hur
de gar till.

-Efterét informerar vi om vad vi kommit fram, hur stor chansen for
graviditet & samt olika behandlingsalternativ.

Vanliga orsaker till infertilitet hos kvinnan & hog ader, mekaniska
hinder i dlidan, i livmodershalsen, i livmodern och i aggledarna samt

agglossningsrubbningar.

Vanliga orsaker till infertilitet hos mannen & impotens, rubbningar i
s&desuttdmningen, prostatit, misshildningar i konsorganen, genetiska
rubbningar, hormonrubbningar, varme och alkohol.

Vanliga orsaker till infertilitet hos bada ar samlag vid "fel” tillfalle,
immunologisk oférenlighet samt okanda faktorer.

Dérefter informerade Per Olof Janson om fertilitetssituationen for
kvinnor med Turners syndrom.

-De inre konsdelarna hos kvinnorna & normala. Agganlagen, som
anléggs redan i 5:e fosterveckan, ar cirka 5 miljoner till antalet hos
ala flickfoster, s aven hos flickor med Turners syndrom. Dérefter
forsvinner successivt aggcellerna. Hos helt friska flickor finns bara en
miljon kvar vid fodelsen, 400 000 & kvar nér flickorna nar fertil ader
och alaér bortai klimakteriet. Hos flickor med Turners syndrom sker
detta férsvinnande av aggceller snabbare. En del har kvar &ggceller
upp till puberteten, andra far ingen pubertet alls darfor att dggen har
tagit slut.
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| vilken takt &ggcellerna forsvinner styrs av komponenter i X-kromo-
somen. Flertalet kvinnor med Turners syndrom har inga aggceller kvar
i 20-arsdldern.

-De far darfor 6strogenbrist och behandlas med Gstrogen bl a for att
brostutvecklingen ska kommaigang och for att undvika benskorhet.

De flesta kvinnor med Turners syndrom kan dérfér inte bli gravida
med egna &gg. En mgjlighet for dem att bli gravida & med donerade
agg som befruktats av spermier fran deras mén, vilket numera ar tilla-
tet i Sverige sedan négot &r.

-I Sverige har 6-7000 barn kommit till genom provrorsbefruktning
sedan starten 1982. Men det ror sig da enbart om par som har egna
dgg och spermier. | lag har det varit tillétet att donera spermier i
manga ar. Provrorsbefruktning har samre chanser att lyckas ju ddre

kvinnan & och darfor har vi satt en praktisk grénsvid 37 ars dlder.

Nagra forddrar undrade om det inte var majligt att ta ut aggceller och
frysa dem nar flickorna & sma. Detta for att gora det mojligt for dem
att bli gravidai vuxen ader.

-Tekniken finns att ta ut delar av aggstocken och frysa den. Men man
kan ifrégasitta |ampligheten av ett sddant ingrepp pa en ung flicka
som kanske inte har forutsattningar att forsta avsikten med procedu-
ren. Framtida forskning far utvisa om nedfrysning av agg fran flickor
med Turners syndrom blir en behandlingsmetod. For nérvarande finns
ingen lagstiftning i Sverige kring metoden, sa Per Olof Janson.

Problemen i skolan, med bl a mobbning, har fortsatt for Liza.
-Trots att skolledningen vid ett flertal tillfallen lovat att tatag i pro-
blemen har inte s3 mycket hant, siger Monica.

Liza hade under arskurs 1-3 stodundervisning 2-3 timmar/vecka och
tillhor idag den béttre halvan av klassen. Hon arbetar helst sadv men
kan &ven arbetai grupp.

Oroninflammationerna har gatt dver, men istéllet har Liza fétt problem
med synen.
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-For ett & sedan kom hon ofta hem och klagade pa att hon hade ont i
huvudet. Vi sokte upp en optiker som fann att Liza hade bara 60% syn
pasitt ena dga. Hon fick glasbgon och det |6ste problemet med hennes
huvudvérk, sdger Bo-Kenneth.

Idag mér Liza andaforhdllandevis bra. Hon &r ofta glad och Gppen.
-Men emellanat far hon sina anfall av ilska och da gar det inte alls att
kommunicera med henne. Hon blir t ex oerhort arg och besviken om
hon maste goéra nagot hon inte vill. Men det & ju inte sa ovanligt, det
hor ju tonaren till, sager Monica.

Lizas stora intresse idag &r ridning. Hon & med i en ridklubb tillsam-
mans med tre flickkamrater fran klassen.

-Dessutom har hon borjat spelafiol. Precis som med ridningen &r fiol-
spelet ett eget beslut som vi gérna stodjer, sager Bo-Kenneth.

Hormonbehandlingen, med sprutor varje dag, skoter Liza helt gélv
och det gor hon mycket bra.

-Jag tycker att det &r viktigt att framhdlla att det finns mycket som ar
ovanligt bra hos Liza. Hon har till exempel valdigt bra ordning och
hon har altid ambitionen att gora sitt basta, séger Bo-Kenneth.

Funktioner i och kring munnen

Overtandldkare Marianne Bergius frdn Mun-H-Center, informerade
om funktioner i och kring munnen.

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

-Munnen var lange en |&gprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det &r inte s& konstigt, eftersom nagra av krop-
pens viktigaste funktioner finnsi just munnen.
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Exempel pa funktioner i och kring munhdlan & andning, néringsintag,
tal och ickeverbal kommunikation, t ex mimik. Omradet har en myck-
et komplicerad muskulatur och minsta stérning kan leda till problem.
Idag finns det olika munmotoriska traningsprogram som i vissa fall
kan forbéttra funktionen.

Forddrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformular om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling. Barnen
blev understkta hos ossvad géller munmotorik, bett och munhélsa.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for forald-
rar och tandvardspersonal. Har er tandldkare behov av information sa
be honom eller henne att vanda sig till oss.

Mer specifika orofaciala aspekter och problem for barn, ungdomar och

vuxna med Turners syndrom &r féljande:

* Forhdlandevis smal 6verkake

* Liten och nagot bakatroterad underkake

* Tendenstill Gverbett och korsbett

* Forhallandevis korta rétter pa bl.a. framtander

* HOgt och trangt gomvalv, vilket ibland kan medféra tranga and-
ningsvégar genom nasan.

* |bland forekommer tidig tandomsning.

Vid eventuell tandreglering bor man ta hansyn till att rétterna kan vara
kortare @n normalt. Behandling med tillvaxthormon, for stimulering av
tillvaxten av kroppslangd, har visats resultera dven i en okad tillvaxt
av underkaken.

-Tandvarden bor sdledes vara val insatt i de problem som kan fore-
komma for barn som har ett annat tillvaxtmonster.

Vid blodigaingrepp i munhalan &r det viktigt att barn med vissa hjart-
fel far endocarditprofylax, d v s antibiotikaskydd mot munbakterier
som kan friséttas i blodet.

-Det & sdledes viktigt att barnets tandldkare far information om att
barnet kan ha hjartfel. 1dag rekommenderas Amoxicillin eller Klinda-
mycin som antibiotikaprofylax vid et tillfélle en timme fore behand-
ling. Overhuvudtaget & det viktigt att dehdr barnen har sunda kostva-
nor och en god munhésa, vilket bast uppnas med forebyggande tand-
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héalsovard. Det &r sarskilt viktigt att det gors en odontologisk sanering
fore en eventuell hjartoperation

DAM P-konsulent Johanna Bjork, Agrenska, informerade om SIKA-
materialet, ett redskap for sasmarbete mellan forddrar och olika yrkes-
grupper i forskola och skola.

-SIKA stér for Samarbete Information Kartlaggning Atgéard. SIKA
materialet kan anvandas nd&r man bedomer att ett barn har koncentra-
tionssvarigheter i kombination med motorisk-perceptionell problema-
tik, sa Johanna Bjork.

Huvudsyftet med materialet, som &r ett strukturerat diskussionsunder-
lag inriktat p& DAM P-problematik och angransande svarigheter, &r att
ge skola och foradldrar ett konkret verktyg att samarbeta kring.

-Ett bra samarbete mellan fordldrar och skola leder till elevutveckling,
bl a genom att man kan komma fram till uppgifter som kan ligga till
grund for atgardsprogram. Barnet kanner ocksa att fordldrar och skola
samarbetar kring eventuella problem.

Ansvaret for att samarbetet kommer igang & skolans. Kartlaggningen
av barnets svarigheter i olika situationer blir mer heltackande genom
att den gors av foréldrar och skolpersonal tillsammans.

SIKA-materialet, som i forsta hand tillhandahélles i samband med
utbildning p& Agrenska och rekvireras av skolan, &r ett diskussionsun-
derlag for foraldrar och personal. Det ska sdledes inte ses som under-
lag for diagnos.

-Det &r viktigt att |akare och psykolog utreder barnets funktionshinder
vilket sedan ligger till grund for de diskussioner SIKA-materialet ini-
tierar, sa Johanna Bjork.

Information fr&n Agrenskas barnteam

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

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

Utifran den insamlade informationen bestdms det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet &r att framja galvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, det nya internationella handikappbegreppet. Det noggranna for-
beredelsearbetet ger béde barnen och Agrenskas persona trygghet
under familjevistel serna, sager Marie-L ouise Skoog.

Information fran forsakringskassan

Roland Jonsson fran Forsakringskassan, Goteborg, informerade om de
ekonomiska stod familjer som har barn med funktionshinder kan fa
fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikappersattning, bilstod,
personlig assistans och tillfallig férél drapenning.

-Véardbidrag kan forddrar sbka om barnet har ett funktionshinder
eller sukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Véardbidraget bestér av fyra olika nivaer, helt bidrag 96 504 kr/ar
(2003), tre fjardedels 72 372 kr/ar, halvt 48 252 kr/ar och en fjardedels
24 120 kr/éar. Bidraget & pensionsgrundande och skattepliktigt. En
viss del kan erhdllas som skattefri del om det finns merkostnader.
Vérdbidraget omprévas normalt vartannat & och kan betalas ut till och
med juni manad det & barnet fyller 19 &. Darefter kan barnet sav
eventuellt erhdlla handikapperséttning.

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkdp av bil. Foralder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan aka med all-
manna kommunikationsmedel.
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-Funktionshindret ska vara bestdende eller i vart fall beréknas vara
under minst sju ars tid. Darefter finns det majligheter att anstka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestér av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprovat anskaffningsbidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stdd som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
gavstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjdlp med per-
sonlig hygien, p& och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar erséttning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter i sadana fall assistansen de 20 for-
sta timmarna/vecka. Nér det géller barn maste dess behov av hjép och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt storre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall nér en
fordder maste avsta fran arbete for bl a vard av sukt barn. Ersétt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ar och barn. Erséttningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 & ochi vissafall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. For dem kan erséttning utga
fran 16 ars ader upp till dess de fyller 21 &. Forddrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och &r. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis férddrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Roland Jonsson

Mats Mansson, kurator, Alingsas, informerade om lagar som i allmén-
het berér manniskor med funktionshinder och om LSS (Lagen om stéd
och service till vissa funktionshindrade) i synnerhet.

-Ju mer stéd och hjélp ett barn med funktionshinder behdver desto fler
blir kontakterna med persona som pa olika sétt handhar denna hjap.
Det ar dessutom ofta mycket arbete med att ta reda pa vilken hjap
som & mdjlig, var man ska soka hjadlpen och kanske sedan ocksa
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overklaga avslag. Men sa mycket kan jag siga att det ofta l6nar sig att
overklaga avslag dven om det kan ta valdigt lang tid innan man far
ratt.

Det &r ytterst fa diagnoser som automatiskt leder till att man far stod
och hjdp fran samhallet, Downs syndrom &r en sadan diagnos.

-Detta beror pa att barn med samma diagnos ofta & valdigt olika. Vem
kan exempelvis svara pa fragan hur ett barn med autism &? Vi har
ofta ett stort behov av att etikettera och generalisera och darmed for-
enkla, tror vi. Men det gar inte att beskriva en person utifran en dia-
gnos, sa Mats Mansson.

Att fa ett barn med ett funktionshinder ar ingenting man langtar efter.
-Nér vi vantar barn har vi ala stor forhoppningar. Vi ser det kom-
mande barnet som nagonting roligt och livsbegjakande. Vi vill se bar-
net véaxa upp, fa kompisar, borja skolan, utveckla intressen. Vi vill att
det ska ga bra for barnet i skolan, att det ska utveckla ett sjavstandigt
liv och flytta hemifran, osv. Pa frégan om man vill ha en pojke eller
flicka svarar de flesta att " det spelar ingen roll, bara barnet ar friskt”.
Men ibland blir inte livet som man tankt sig det och man maste gora
béasta mojliga av situationen.

Man kan diskutera vad som menas med livskvalitet. Att vara vuxen,
ha ett funktionshinder och vara fortidspensiondr som manga ar, kan
innebara ett liv med hog livskvalitet.

-Det finns gott om meningsfulla verksamheter som inte har andra syf-
ten an att var roliga och stimulerande fér den som utévar dem. Pengar
till mat, husrum, ndjen, mm, kommer en gang i manaden. Jag har traf-
fat manga personer med funktionshinder som séger att de har ett val-
digt braliv. Darfor kan man inte séga att ett liv skavara s eller safor
att varabra.

De lagstiftning som tidigare var en sérlagstiftning for manniskor med
gukdomar och funktionshinder (Omsorgslagen) ar ersatt av lagar som
gdler for ala, exempelvis Skollagen, Socialtjanstlagen, Halso- och
sjukvardslagen, Forvaltningslagen, AFL-lagen om allman forsakring.
-Men darutdver finns LSS, Lagen och stéd och service till funktions-
hindrade, som &r en "pluslag” som kom 1994.
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Mats Mansson anser att det i all lagstiftning finns en viss ménniskosyn
inbakad.

-Pa 1940-talet fick exempelvis forddrar till barn med svéra handikapp
ingen hjap och inget vardbidrag. Alternativet till att klara sig helt utan
hjélp var att 1amna bort barnet till en institution. Det fanns inte ens
skolor for andra &n de som ansags "bildbara’, traningsskolan kom
forst 1967.

| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhéllet dvergick fran
att omyndigforklara personer med svara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvardiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som &tta ar senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bralag dér det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjélpinsatser. Det ségs att lagen & en réttighetslag,
men jag anser att det snarare & en mojlighetslag. Tanken med lagen &
att "den enskilde ska fa méjlighet att leva som andra" (58). Den mal-
séttningen anser jag & lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
teravad det innebér att leva som andra, sa Mats M ansson.

Oavsett om barnet tillhér personkretsen som har rétt till insatser enligt
LSS, eler g, (se mer om LSS langre fram) bor fordldrar &ra sig mer
om olikalagars innehall och om forhandlingsteknik.

-Om nagra foraldrar exempelvis anser att deras barn behtver personlig
assistent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa
vad som stér i Skollagen om detta stod. Men detta & inte enkelt gjort.
Lagarna & inte skrivna sa att man direkt kan se vilka réttigheter man
har. De & mer resonerande och 6vergripande och darmed luriga. For
att forsta vilka réttigheter de innehdler maste man lasa forarbeten till
lagarna och domstol sutslag.

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

Né&r man anser sig veta vad lagen séager om personlig assistent i skolan

begar man moéte, elevvardskonferens, med rektor, larare, kurator och
annan berord personal som har makt att fatta beslut.
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-Om inte den person som har rétten att fatta bedut i &endet inte kan
vara med, sd & det béttre att vanta med matet tills den personen kan
narvara. Till det motet sedan & det bra att med sig ett dagord-
ningsfordag. Eftersom ni sédllan ar ute efter att ha trevligt pa sadana
héar moten &r det ocksa viktigt att det utses en protokollforare, sa Mats
Mansson.

Varje beslut om stéd och hjap som fattas pa motet bor kopplas till en
namngiven utférare, en person som ansvarar for att insatsen blir av.
-Man bor inte néja sig med att skolan sager ” att de ska titta nérmare pa
problemet, undersdka om det finns resurser mm och att man ater-
kommer”. Krav i sddana fall ett namn pa personen som ska utreda
fragan, samt datum och plats for ett nytt méte. Om skolans ledning
bestamt sig for att avsla begéran ska ni kréva att de har med sig ett
skriftligt avslagsbeslut sa att ni kan 6verklaga. Det &r inte alltfor ovan-
ligt att myndighetspersoner hanvisar till ”policybeslut” och det kan
man bara géra muntligt. | ett skriftligt avslagsbeslut maste man ange
vilken lag och vilken lagparagraf man stoder sitt beslut pa.

LSS &r till for en sarskild personkrets som delas in i féljande tre grup-
per:

a personer med utvecklingsstorning och personer med autism eller
autismliknande till stand.

o personer med betydande och bestdende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskadai vuxen alder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig §ukdom.

a personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt ddrande, har betydande svarig-
heter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stéd och
service.

-I den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifréga for stod och hjap.

| den nya lagen talas om de tio réttigheterna:
a radgivning och annat personligt stod

@ personlig assistans

a |edsagarservice

a kontaktperson

o avl@sarservice i hemmet
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a korttidsvistel se utanfor hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom Gver 12 &

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

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

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta ndgot att fa stod och service enligt den
nyalagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjalp i lagen fran
1994. For att fatillgang till olika insatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stéd och hjap.

| varje enskilt fall gors en individuell beddmning av sérskilda tjanste-
man i kommunen (L SS-handl&ggare).

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

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

FOreningsinformation

Foreningsrepresentant Lena Sorhult fran Svenska Turnerforeningen
kom till Agrenska 1999 och informerade om féreningens arbete. Hon
inledde med att berdtta om sin uppvaxt, nar hon géalv fick diagnosen
Turners syndrom och hur hon lever idag.

1989 bildades den svenska foreningen och hade 20 medlemmar fran

starten. Idag har féreningen 174 medlemmar. Det finns Turnerfore-
ningar i manga lander runt om i véarlden.
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Foreningen arbetar med informationsfragor, kurser, familjetréffar mm.
Foreningen har ocksa ett samarbete med andra foreningar i Norden
ochi varldeni 6vrigt.

-Foreningen ar ocksatill for att medlemmarna ska kunna stétta och
hjél pa varandra och kdnna gemenskap med andra med samma pro-
blem. Just nu arbetar vi en hel del med att forsoka faigang fungerande
kontaktgrupper i olika delar av landet. Foreningen har en egen tidning
som kommer ut fyra ganger/ar, sa Lena Sorhult.

Har kan man f& mer information

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

artiklar ur Lakartidningen

internetadress: www.|akartidningen.se

(hér krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjalpatill)

OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man
internetadress: ww3.nchi.nim.nih.gov

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Professor Kerstin Albertsson-Wikland
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Docent Otto Westphal

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Docent Olle Nylén

Sahlgrenska universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00
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Overlakare Jan Sunnegérdh
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