Hurlers sjukdom: klinisk, psykologisk
och socialmedicinsk problematik som
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Hurlers sjukdom &r en sallsynt, &rftlig 4&m-
nesomséttningssjukdom som drabbar
barn och orsakas av brist pa ett specifikt
enzym. Detta ger tilltagande allvarliga
symptom fr&n kroppens olika organ och
férkortad éverlevnad till foljd. Om en pas-
sande benmérgsgivare finns tillganglig
och barnet transplanteras fére 18-24 ma-
naders &lder kan barnets mentala funk-
tioner bevaras. Ny forskning ger hopp om
att i framtiden kunna tillféra enzym direkt
i blodet. Sjukdomen ar mycket komplex
och belastande. Den kraver samverkan
mellan olika samhallsorgan fér att hjélpa
barnet och dess familj till s4 god livskva-
litet som mojligt.
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Introduktion och medicinsk bak-
grund

Hurlers sjukdom tillhor en grupp sillsynta,
arftliga dmnesomsittningssjukdomar som kal-
las mukopolysackaridoser eller MPS-sjukdo-
mar. Hurler orsakas av brist pa ett specifikt
enzym, alfa-L-iduronidas, som bryter ner
mukopolysackariderna, &mnen som normalt
ingér i kroppens bindvév. Den icke nedbrutna
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substansen ansamlas och stor cellernas nor-
mala funktion och ger tilltagande symptom
fran olika organ i kroppen. Barnen fods friska
och normala men bérjar redan under forsta
levnadsaret uppvisa symptom, som inte all-
tid kénns igen inom sjukvarden. Ljumskbrick
och navelbrack &r vanligt redan vid fodelsen,
huvudet vixer och blir storre dn normalt,
anletsdragen forgrovas, och man kan se en
puckelbildning pa ryggradens nedre del. Bar-
nen har ofta tita 6vre luftvigsinfektioner med
symptom fran lungorna. Vid ett halvt till ett
och ett halvt ars alder borjar man misstinka
att det finns en bakomliggande sjukdom, och
i den aldern far barnet ofta sin diagnos. S&
sméningom tillkommer symptom frén hjir-
tat, hjarnan, skelettet och lederna samt syn-
och horselnedsittning. Barnet forlorar sina
mentala funktioner och inlidrda firdigheter.
Livsldngden ér begrinsad och barnen avlider
oftast inom sina forsta tio levnadsar, delvis
beroende pa vilken typ av anlagsforindring
eller mutation som foreligger.

Hurlers sjukdom ir sillsynt, 1 barn
(1:100.000) fods arligen i Sverige. Ytterligare
fem MPS-sjukdomar finns med ett likartat el-
ler lindrigare forlopp @n Hurler, sammanlagt
totalt endast cirka 25 barn och ungdomar i
Sverige. Hurlers sjukdom drvs autosomalt
recessivt, dvs fordldrarna ér friska anlagsbi-
rare och overfor sjukdomen i 25% till sina
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barn. Fosterdiagnostik dr mojlig.

Hurlers sjukdom var tidigare obotlig, men
sedan 20 4r tillbaka kan man tillféra det sak-
nade enzymet till det sjuka barnet med hjélp
av benmirgsceller fran friska benmargsgivare,
om man hittar en limplig benmérgsdonator.
Mottagarens och givarens benmirgsceller
maste vara sa vivnadslika som mojligt for att
inte svara avstdtningsreaktioner skall uppsta.
Tillgingen p& benmirgsgivare 6kar kontinu-
erligt liksom de medicinska framstegen for att
forhindra avstotningsreaktioner. Genom ldng-
tidsuppfoljningar har man ldrt sig att trans-
plantationen bor ske fore 18-24 manaders &l-
der for att de mentala funktionerna hos bar-
net skall bevaras. Mer &n 200 barn i virlden
med Hurlers sjukdom har transplanterats ge-
nom éren. Behandlingen dr pafrestande med
risk for svéra, dven livshotande komplikatio-
ner och ger ¢j fullstindig bot. Skelettet pa-
verkas bara delvis av transplantationen, och
ortopediska operationer blir nodvindiga
lingre fram. De senaste aren har det ocksé
blivit mojligt att med modern teknik framstilla
Hurlerenzymet, som regelbundet skall tillfo-
ras intravendst till barnet. Kliniska provningar
for att utvirdera effekten pagér i USA.

Vilken problematik méter foréldrar till
barn med en sillsynt, komplicerad,
progredierande sjukdom som Hurler
ur medicinskt, psykologiskt och
socialmedicinskt perspektiv?

Vid en konferens som anordnades 1996 i
Stockholm med hjilp av Socialstyrelsemedel
for sma, mindre kdnda handikapp samlades
foraldrar till barn med MPS-sjukdomar. Pro-
jektet hade till syfte att ka kunskapen om
MPS-sjukdomar och om familjernas behov av
stod. Det leddes av dr Gunilla Malm i samar-
bete med Omsorgsverksamheten (nuvarande
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Det kan upplevas som ett problem och be-
lastning, att fordldrarna sjdlva far bidra
med sakkunskap till dem som skall ge stod

Handikapp och Habilitering). Foraldrarna gav
synpunkter pd vad man onskade fran medi-
cinskt héll, ur habiliteringssynpunkt och av
samhillet i dvrigt for att underlitta den svara
situation som denna progredierande sjukdom
innebir for barn och forildrar. Under denna
och flera efterfoljande fordldraméten har olika
synpunkter kommit upp vad giller bade
Hurlers sjukdom och ¢vriga MPS-sjukdo-
marna. Dessa synpunkter sammanfattas hir
nedan.

Medicinskt perspektiv

Ur medicinskt perspektiv framkom f6ljande:
Komplicerade medicinska fakta vid Hurlers
sjukdom kan vara svart att inhdmta for en icke
medicinskt skolad forélder. Ofta har dnda for-
dldrarna tilldgnat sig betydligt mer kunskap
om sjukdomen #n den behandlande personal
de méter i sin vardag. Detta kan upplevas som
ett problem och belastning, att fordldrarna
sjilva far bidra med sakkunskap till dem som
skall ge stod. Det finns numera lattillganglig,
detaljerad information pa svenska om Hurlers
sjukdom pé Socialstyrelsens hemsida
www.sos.se.smkh, som bade forildrar, anho-
riga och behandlande personal kan ta del av.
Informationen uppdateras ocksa regelbundet,
nagot som #r viktigt just med tanke pd att
forskning och framsteg sker sa snabbt for
denna sjukdomsgrupp.

For fordldrar vars barn precis fatt diagno-
sen Hurlers sjukdom kan det vara alltfor svért
att snabbt ta stillning till om man skall vaga
satsa pa en benmérgstransplantation eller ej.
Att direkt gora en sokning efter benmirgs-
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donator medan foréldrarna kan fa tid pa sig
att tdnka for att eventuellt senare tacka nej ar
angelédget, dven om det innebir extra sjuk-
vérdskostnader att i onddan géra en benmérgs-
sokning. De olika transplantationscentra i
Sverige har accepterat ett sadant forfarande.

De medicinska kontakterna pd hemorten
var fordldrarna i allménhet néjda med, och
de ansag sig ej behova regelbundna besok pa
ndgon specialklinik i landet. Man 6nskade sig
ddremot ett vardprogram med forslag p& upp-
foljning av barnen for att undvika onddiga
komplikationer. Exempel pé detta &r dr risk
for utveckling av hydrocefalus med behov av
shunt, smértor i hinderna orsakade av kar-
paltunnelsyndrom som bér atgérdas tidigt, att
ledkontrakturer recidiverar fort och ej 16nar
sig att operera. Barn med Hurler 16per ocksé
en Okad risk for komplikationer vid narkos
och bor sovas av narkosspecialist. Forildrarna
onskade ocksa ha majlighet att kunna vinda
sig till specialister p& MPS-sjukdomar vid
specifika fragestéllningar. Med den nya tele-
teknik som finns kan man arrangera gemen-
samma videokonferenser med hemorten dir
konsulterande ldkare, specialister och forild-
rar kan samrada och diskutera uppkomna fra-
gestillningar.

Forildrarna onskade ocksé bevakning av
nya forskningsron, antingen genom att sjilva
delta i vérldskongresser eller fa referat frin
moten. Nya behandlingsmetoder vicker stort
hopp hos fordldrarna- men kanske hinner inte
det egna barnet fa glidje av nyare forskning
och framsteg? Kanske &r behandlingen inte
sd effektiv som man hoppas? Det dr viktigt

Fordldrarna onskade ocksa ha mdjlighet
att kunna vinda sig till specialister pa MPS-
sjukdomar vid specifika fragestdllningar
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Manga kdnner ocksa vanmakt infor att en
period av behandlingsmdjligheter kanske
Jforsvunnit i vintan pa diagnos

for fordldrarna att kdnna att man far del av
det som hénder i forskningsvirlden.

Psykologiskt perspektiv
Fordldrar till barn med Hurler eller andra
MPS-sjukdomar har ofta tidigt sett att det &r
nagot som inte stimmer med barnet, men det
drojer innan man far rétt diagnos eftersom
sjukdomen &r s& ovanlig och inte kinns igen.
Man soker ldkare for olika problem och gér
ofta lange med en gnagande kiéinsla av oro som
man inte far bekriftad . Sa smaningom upp-
tacks att barnet har en obotlig sjukdom och
man fér veta att barnet kommer att forsdmras
successivt for att d6 i unga ar. Hela innebér-
den av diagnosen &r ofta omdjlig att ta till sig
genast. Insikten kommer efter hand och med
den de sméartsamma reaktionerna. Man kin-
ner fortvivlan och vrede 6ver att vara drab-
bad. Manga kénner ocksa vanmakt infor att
en period av behandlingsmdjligheter kanske
forsvunnit i vintan pa diagnos. Dessutom kan
kravet om att besluta om barnet ska genomga
en benmérgstransplantation komma strax ef-
ter man fatt diagnosen. Det beslutet kan upp-
levas som nistan omdjligt att ta, sirskilt som
barnet ofta fortfarande &r relativt friskt under
sina forsta levnadsar, och man vet att ben-
margstransplantationen inte dr riskfri.
Under den f6rsta tiden behover fordldrarna
god information om diagnosen. Denna ska
vara lattfattlig och upprepas flera géngen ef-
tersom diagnosen dr komplicerad och det
kénslomassiga budskapet dr svart att ta in.
Foraldrarna ska ocksa erbjudas krisstod, dvs
mojlighet att tala om sina reaktioner infor
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beskedet. Man vet att detta upplevs som lind-
rande for manga foréldrar, inte minst viktigt
4r att f3 veta att ens reaktioner dr normala och
att man delar dem med andra som fér liknande
besked.

Nir den anstringande vardagen tar vid be-
héver fordldrarna samma praktiska och kéns-
lomissiga stod som andra foréldrar till barn
med funktionshinder. Det &r dock ytterst vik-
tigt att stodet dr kontinuerligt och fungerar vil,
da forildrarna har en s pressad situation att
inga marginaler finns. Manga foréildrar kén-
ner ocksa starkt att tiden dr utmitt och det
giller att anvéinda den pa ett sd meningsfullt
sitt som mojlig. Dérfor kdnns det som sloseri
med den dyrbara tiden nir man maste braka
med myndigheter, vénta pé sjélvklara hjélp-
medel eller fa oklara medicinska besked. Ti-
den ir for kort, och forildrarna upplever ofta
en stark frustration i att forskningens fram-
steg gar for langsamt for att hjdlpa deras barn
till livet.

Stodet fran andra forildrar, vars barn drab-
bats av samma eller liknande sjukdom &r ovér-
derligt och kan ej ersittas av professionellt
stod. Regelbundna foréldraméten, dér forild-
rar triffas med eller utan barn arrangeras av
foraldraforeningen for barn med MPS-sjuk-
domar. Triffarna motverkar kinslan av att vara
helt ensam om att vara drabbad, och i kon-
takten med andra foréldrar far man praktiskt
och kinslomissigt stod. Det finns ocksa
forildraforeningar i olika lander och virlds-
kongresser med symposier dir foréldrar och
forskare mots. Genom internet kan forédldrar

Stédet fién andra fordldrar, vars barn drab-
bats av samma eller liknande sjukdom dr
ovdrderligt och kan ej ersdittas av profes-
sionellt stod
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Fordldrar till barn med Hurlers sjukdom
bor erbjudas psykologiskt stod under hela
barnets liv, och om barnet dor sa lang tid
efterat som behévs

till barn med en sillsynt sjukdom som Hur-
ler, ddr bara nigra enstaka barn i Sverige
benmérgstransplanterats, fa kontakt med an-
dra foréldrar vars barn genomgatt samma be-
handling.

Livet med ett barn dir utvecklingen gér
bakat ir sjilvklart modosamt rent praktiskt
men ocksa kidnslomissigt s plagsamt for att
utvecklingen gar ét fel hall. De existensiella
fragorna stills pa sin spets och kommer upp
nér fordldrarna tréffar varandra. Det har varit
viktigt for nagra av fordldrarna i MPS-grup-
pen att komma till gruppen och berétta for de
dvriga om hur déden intrddde, om begrav-
ningen och om sina egna kénslor. I detta sam-
manhang kinner forildrarna att de kan bli fullt
forstadda.

Forildrar till barn med Hurlers sjukdom bor
erbjudas psykologiskt stéd under hela barnets
liv, och om barnet dor sa lang tid efterat som
behdvs. Ménga forildrar upplever en regel-
bunden samtalskontakt med nagon som kén-
ner till diagnosen och som kan dela och har-
bérgera deras kinslor och tankar som en liv-
lina.

Socialmedicinskt perspektiv

Vad giller habiliteringsinsatser for sjukdomar
med ett progressivt forlopp ér det viktigt med
framforhallning i planeringen. En malsittning
bor vara att forsdka uppna sa mycket férdig-
heter som mojligt, framforallt betrdffande
kommunikationen, innan férsdmringen intraf-
far. Om barnet trénats i att forstd och upp-
fatta det dagliga livet, rutiner och omgivning-
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ens signaler, kan man ocksa littare ge trost,
forklaringar och lindra &ngest och oro, niir
kroppen inte ldngre lyder eller ger smirtor,
eller ndr man inte ldngre forstar som forut.
En annan malséttning 4r att tidigt tillhanda-
hélla tekniska hjalpmedel, som till exempel
datorstédd kommunikation och planera hjilp-
medelsutprovningar, som man vet r tidskri-
vande for att barnet skall hinna fa glidje av
det. Det ér ocksa viktigt att vara observant pa
vad barnet tycker om i form av musik, sagor
eller liknande, si att man kan spara band el-
ler annat material till lingre fram, nir barnet
blivit simre men 4nda kan uppleva igenkin-
nandets glidje.

Nir barnet forsdmras kopplas olika tera-
peuter in allt efter behov. Samarbete mellan
habilitering , pedagogiska horselvarden och
synhabiliteringen behovs vid Hurlers sjuk-
dom. Det &r viktigt att man akut stiller upp
med habiliteringshjilp och stdod i samband
med forsamringar, och att personalen har kun-
skap om sjukdomen och dess forvintade for-
lopp och vagar sta for denna kunskap infor
fordldrarna.

Fordldrarna bor vara vélinformerade om
olika samhillsinsatser, sa att de sjdlva kan
delta i planeringen och vet vad man har for
rattigheter. De bor upplysas om ritt till och
tidigt fa tillgang till individuell serviceplane-
ring, ISP, for fortlopande kontakt och samar-
bete pa det praktiska planet mellan habiliter-
ingen, synhabiliteringen, pedagogiska horsel-
varden, kommunen och forsikringskassan.

Hur skall man fa forsidkringskassan och
kommunen att forsta behovet av stéd och hjilp
vid en progredierande sjukdom och slippa
onddig byrakrati? Ena méanaden eller halvaret
kan det mesta fungera bra med de insatser som
finns, men forsamringen vid Hurlers sjukdom
kan ske snabbt, och med det snabbt behov av
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bostadsanpassning, hjilpmedel och assis-
tentimmar, annars blir vardagen dvermiktig.
Samhillet har &nnu inte hunnit anpassa sig
till att svart sjuka barn vardas i hemmet och
kraver mycket insatser. Forildrar till barn med
fortskridande sjukdomar kénner sig ofta ifra-
gasatta nir det stindigt begérs nya intyg.
Mycket borde kunna forbéttras genom en
smidigare kontakt mellan sjukvéirden och
olika samhillsinstanser.

Vi som &r professionella undrar ofta var for-
dldrar fér sin kraft ifran.

Sammanfattningsvis visar erfarenheterna att
fordldrar till barn med Hurlers sjukdom be-
héver ett omfattande och mangfacetterat stod
med néra samarbete mellan medicinsk, psy-
kologisk och socialmedicinsk expertis.
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