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Tuberös skleros är en dominant ärftlig sjukdom som i svårare form förekommer hos omkring 
60 per miljon invånare. Incidensen uppskattas till 10 per 100 000 födda. 

De mest påtagliga funktionshindren vid tuberös skleros betingas av anatomiska föränd- 
ringar i hjärnan och utgörs av epilepsi, utvecklingsstörning, autism och andra beteende- 
störningar. 

För att belysa handikapp och den psykosociala situationen för personer med svår tuberös 
skleros och deras familjer utformades en enkät som besvarades av vårdnadshavare till 32 
ungdomar och unga vuxna, fjorton till 32 år gamla. 

De funktionshinder som upplevdes mest belastande var beteendestörningar såsom autism, 
hyperaktivitet och självdestruktivitet, följt av epilepsi samt kommunikationssvårigheter och 
hygienproblem. Som svårast och mest belastande för familjen uppfattades att aldrig känna 

sig fri, det ständiga sökandet efter praktisk hjälp och samordningen av alla insatser runt den 
sjuke liksom bristen på fritidsaktiviteter för ungdomar och vuxna med tuberös skleros. 

Paul Uvebrant är verksamhetschef och professor vid den neuropediatriska enheten, Suzanne 

Steffenburg överläkare och Stephan Ehlers (tidigare) överläkare vid den neuropsykiatriska 
enheten inom Verksamhetsområdet för neurologi, neuropsykiatri och habilitering vid Drott-   ning Silvias barn- och ungdomssjukhus/SU, Göteborgs Universitet.   
  

Bakgrund 

Tuberös skleros betyder knölig förhårdnad 

och betecknar de missbildningar eller god- 

artade tumörer i hjärnbarken som ofta finns 

vid denna sjukdom. Liknande tumörer eller 

missbildningar kan finnas i huden och i krop- 

pens Övriga organ. De varierar starkt i stor- 

lek, form och utseende liksom i vilken ut- 

sträckning de ger upphov till sjukdomssym- 

tom eller funktionsstörningar. För personer 

med lindriga former av tuberös skleros be- 

höver sjukdomen inte innebära något funk- 

tionshinder medan andra kan vara svårt drab- 

bade av förändringar i framför allt hjärna, nju- 

rar och hjärta. 
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Förekomst 
Eftersom lindriga former av sjukdomen säl- 

lan upptäcks är det svårt att ange exakt hur 

vanlig tuberös skleros är. Svårare former, de 

som leder till sjukvårdskontakt, förekommer 

troligen hos omkring 60 per miljon invånare 

vilket innebär att cirka 500 personer i Sverige 

är drabbade. Varje år föds cirka 10 barn med 

svår tuberös skleros då incidensen uppskat- 

tas till ungefär 10 per 100 000 födda. 

Orsak 
Tuberös skleros beror på förändringar i arvs- 

massan, som 1 sin tur leder till felaktig cell- 

utveckling i kroppens organ. Det finns två 

149  



  

  

Tuberös skleros beror på förändringar i 

arvsmassan, som i sin tur leder till felaktig 

cellutveckling i kroppens organ 
  

  

olika gener som orsakar sjukdomen. En är 

belägen på den långa armen av kromosom 9 

(TSC 1) medan den andra finns på den korta 

armen av kromosom 16 (TSC 2). Genen på 

kromosom 9 anses normalt producera ämnet 

hamartin, genen på kromosom 16 tuberin. 

Dessa båda ämnen samverkar för att bl. a. 

styra fram rätt cellutveckling och hindra 

tumörutveckling. Vid brist på hamartin eller 

tuberin uppstår missbildningar och godartade 

tumörer, ofta kallade hamartom. 

Sjukdomen är dominant ärftlig vilket inne- 

bär att om den ena föräldern har sjukdomen 

blir risken för barnen att ärva den 50 procent 

medan de barn som inte fått det anlaget blir 

friska och riskerar inte att föra sjukdomen vi- 

dare. De flesta av dem som har tuberös skle- 

ros har dock en nymutation, det vill säga fe- 

let i arvsmassan uppträder för första gången 

hos personen själv och är inte nedärvt. 

Diagnostik 
Då det ännu inte finns något blodprov eller 

liknande som på ett enkelt och säkert sätt kan 

säga om en person har tuberös skleros, ställs 

diagnosen via sjukdomstecken som var för sig 

eller i kombination med varandra gör diag- 

nosen mer eller mindre säker (Tabell 1). Det 

kan vara svårt att tidigt i livet säkerställa di- 

agnosen då flera av tecknen på sjukdomen 

uppträder först efter några år eller t.o.m. ej 

förrän i vuxen ålder. 

Sjukdomsbild 
I hjärnbarken finns de ojämna förhårdnader, 

som givit sjukdomen dess namn. I hjärnan 
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Tabell 1. Diagnoskriterier för tuberös skle- 
ros enligt konsensus konferens publicerad 
i Journal of Child Neurology; 13: 624-628, 
1998. 
  

Förstahandskriterier 

Angiofibrom i ansiktet eller fibrös fläck i pannan 

Nagelfibrom 

Vita opigmenterade hudfläckar (tre eller fler) 

Näthinnehamartom (flera) 

Tuberösa förändringar i hjärnbarken 

Subependymala noduli 

Subependymalt jättecellsastrocytom 

Muskelknutor i hjärtat (enstaka eller flera) 

Bikakeliknande förändringar i lungorna (lym- 

fangiomyomatos) 

Angiomyolipom i njurarna 

Andrahandskriterier 

Emaljdefekter i tänderna (multipla, slumpvis ut- 

spridda) 

Ändtarmspolyper av hamartomtyp” 

Cystor i skelettet" 

Felvandrade nervceller i vit hjärnvävnad (s.k. radie- 

rande migrationslinjer"”) 

Tandköttsfibrom 

Hamartom i andra inre organ än njurarna” 

Fläck i näthinnan, (opigmenterad) 

Hudfläckar med konfettiutseende 

Cystor i njurarna (multipla) 
  

+ Påvisade med mikroskopundersökning 

++ Påvisade med röntgenundersökning 

finns också omogna nervceller som under 

fostrets utveckling vandrat till fel plats i hjär- 

nan (migrationsstörningar) och små, för- 

kalkade knottror på väggen i hjärnans vätske- 

fyllda hålrum (subependymala noduli). Av- 

vikelserna i hjärnan finns från födelsen och 

ändrar sig inte därefter. Undantaget är en 

tumörliknande bildning (jättecellsastrocy- 

tom), som uppträder i sällsynta fall. 

Vita fläckar på huden och röda angiofibrom 

i ansiktet samt fibrom runt tå- och finger- 

naglar, kan vara kosmetiskt störande. I nju- 
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rarna förekommer två olika förändringar; 

angiomyolipom, som är den enda förändring 

vid tuberös skleros där omvandling till can- 

cer finns beskriven, samt cystor som kan or- 

saka njursvikt och förhöjt blodtryck. I hjärtat 

finns ofta muskelknutor men dessa ger van- 

ligtvis inga komplikationer och minskar i stor- 

lek och antal med tiden. I enstaka fall kan de 

störa blodflödet eller hjärtrytmen så att ope- 

ration blir aktuell. 

Funktionshinder 
De mest påtagliga funktionshindren vid tube- 

rös skleros betingas av förändringarna i hjär- 

nan, främst epilepsi, utvecklingsstörning, au- 

tism och hyperaktivitet. Rörelsehinder kan 

förekomma men är mindre vanligt. Mellan 60 

och 90 procent av personer med tuberös skle- 

ros har eller har haft epilepsi, ofta svår- 

behandlad och med debut i tidig ålder. Den 

intellektuella förmågan varierar från normal 

begåvning till svår utvecklingsstörning. Au- 

tism och autismliknande tillstånd är mycket 

vanliga, särskilt vid samtidig utvecklingsstör- 

ning. Hyperaktivitet är ett stort problem lik- 

som bristande impulskontroll med kraftiga 

humörutbrott, detta framför allt vid samtidig 

utvecklingsstörning och/eller epilepsi. De är 

oftast en del av det autistiska beteendet. Sömn- 

störningar förekommer ofta liksom ljud- 

känslighet. Dessa svårigheter kan ibland vara 

förknippade med epilepsin och kan via trött- 

het på dagen även försämra funktionsför- 

mågan och öka beteendeproblemen. Tal- och 

kommunikationssvårigheter är vanliga, spe- 

ciellt vid samtidig epilepsi. Språkförmågan 

påverkas ofta mer än till exempel den moto- 

riska utvecklingen. 

Handikapp 
För att belysa handikapp-mönstret och den 
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psykosociala situationen för personer med 

svår tuberös skleros och deras familjer utfor- 

mades en enkät som besvarades av vårdnads- 

havare till 32 ungdomar och unga vuxna. Ål- 
der vid undersökningen varierade mellan 14 

och 32 år med medelålder 21 år. Femton per- 

soner var kvinnor och 17 män. 

Diagnos och funktionshinder 

Diagnosen tuberös skleros ställdes vid i ge- 

nomsnitt 4,5 års ålder, hos nio redan under 

första levnadsåret medan sex var 10 år eller 

mer när diagnosen fastställdes. Att kunska- 

pen om tuberös skleros inom sjukvården för- 

bättrats visades av att de 14 som var över 20 

år vid undersökningstillfället fått sin diagnos 

först vid 5,5 års ålder mot 3,5 år hos de 18 

som var 20 år eller yngre. Även 3,5 år är dock 
fortfarande förhållandevis sent då det fram- 

gick att föräldrarna redan vid ett års ålder 

misstänkt att något inte stod rätt till. Det hade 

1 genomsnitt gått inte mindre än tre år från 

det att man sökt hjälp för barnets symtom fram 

till dess diagnosen klarlades. 

Epilepsi förelåg hos 29 av 32 ungdomar och 

unga vuxna (9190), tre av fyra hade haft an- 

fall senaste veckan, talande för otillräcklig 

anfallskontroll trots medicinering. 

Nästan hälften hade autism eller autistiska 

symtom med benägenhet att undvika ögon- 

kontakt, snurra på föremål, vifta med hän- 

derna, gå på tå o.s.v. 

Talförmågan var oftast nedsatt, endast nio 

hade ett normalt tal och hälften saknade helt 

tal. Endast var fjärde angavs ha en normal 

förmåga att visa vad han/hon vill eller förstå 

vad som sägs. | 

Beteendestörning i form av hyperaktivitet 

fanns hos knappt hälften och humörsutbrott 

hos drygt hälften av ungdomarna och de unga 
vuxna. En mycket belastande beteende- 
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störning var självdestruktivitet som rapporte- 

rades från 17 familjer, hos sex i mycket utta- 

lad form. 
Rörelsehinder fanns hos åtta eller var fjärde 

individ, hos tre av de 32 så uttalat att de inte 

kunde gå eller stå själva. Den motoriska ut- 

vecklingen var försenad och barnen var i ge- 

nomsnitt 6,5 år då de började gå. Den fin- 

motoriska förmågan, d.v.s. handfunktionen 

var något sämre bevarad då en av tre hade 

nedsatt förmåga, framför allt med precisions- 

rörelser som krävde pincettgrepp. 

ADL-störningar: Två tredjedelar av grup- 

pen angavs ha svårigheter med toalettbesök 

genom att de behövde hjälp att torkas eller i 

nio fall använda blöja. Var tredje hade pro- 

blem att äta och behövde matas. 

Sömnstörningar, angavs hos nästan hälften. 

På frågan om vilka funktionshinder som för- 

äldrar och vårdnadshavare upplevde som mest 

belastande svarade de flesta (28 av 32) beteen- 

destörningen följt av epilepsin (26) samt 

kommunikationssvårigheterna och hygien (22 

vardera). 

Familjen 

I tre familjer var modern ensam vårdnadsha- 

vare medan övriga 29 tonåringar och unga 

vuxna hade gifta eller sammanboende föräld- 

rar. Åldern hos dessa var mellan 40 och 65 år 

med medelålder 50 år. I fem familjer fanns 

sjukdomen i släkten. 

Fyra föräldrar hade det gångna året varit 

långtidssjukskrivna (mer än en månad) som 

  

  

De funktionshinder som föräldrar och vård- 

nadshavare upplevde som mest belastande 

var beteendestörningen (28 av 32) följt av 

epilepsin (26) samt kommunikations- 

svårigheterna och hygien (22 vardera) 
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Som svårast och mest belastande för famil- 

jen uppfattades att aldrig känna sig fri 
  

  

en följd av barnets sjukdom. I hälften av fa- 

miljerna angav föräldrarna att de ganska eller 

mycket ofta tvingats ändra planerna för sitt 

eget liv p.g.a. barnets sjukdom. 

Friska syskon fanns i 28 av familjerna. För- 

äldrarnas uppfattning var att i 24 av 28 famil- 

jer visade det friska syskonet ofta eller mycket 

ofta förståelse för det sjuka syskonet och att 

man talade öppet om det sjuka syskonets svå- 

righeter. I var tredje familj angavs konflikter 

runt det sjuka syskonet och att de friska sys- 

konen ofta blivit åsidosatta. 

En tredjedel av de svarande angav att man 

undvek att ta med den sjuke på besök till släkt 

och vänner på grund av dennes speciella svå- 

righeter, var femte uppfattade att släktingar 

och vänner undvek kontakt av samma orsak. 

De flesta familjer uppgav att de hade någon 

som vid behov kunde hjälpa till och ta hand 

om ungdomen en dag (9096), eller en vecka 

eller mer (7590). 

Som svårast och mest belastande för famil- 

jen uppfattades att aldrig känna sig fri (19 

stycken) följt av den komplexa samordningen 

av alla insatser runt den sjuke (17 stycken) 

samt problemen att klara helgerna (16 

stycken). 

Boende och sysselsättning 

Två av tre d.v.s. 21 av 32 bodde i föräldra- 

hemmet eller hade eget boende medan 11 

bodde i grupp- eller elevhem. 

Vardagar gick 16 ungdomar i sär- eller 

träningsskola och två på vanligt gymnasium. 

Tio vistades på dagcenter och fyra arbetade i 

öppen verksamhet. Av de 18 skolungdomarna 
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vistades nio på specialfritidshem och två på 

vanligt fritids efter skolan, en var hos dag- 

mamma och resterande sex i hemmat. 

Femton ungdomar och unga vuxna deltog 

regelbundet i organiserad fritidsverksamhet. 

Ekonomiskt stöd samt insatser en- 
ligt LSS och Socialtjänstlagen 
Tjugofem av de 32 i studiegruppen hade fullt 

vårdbidrag eller sjukpension och två hade 

250 vårdbidrag. Tretton hade personlig as- 

sistent, i tre familjer var en förälder anställd 

som assistent. 

Lika många fick insatser i form av råd och 

stöd enligt lagen om stöd och service till vissa 

funktionshindrade. Fyra ungdomar hade kon- 

taktperson och fem avlösarservice i hemmet; 

13 hade tillgång till korttidshem och två till 

stödfamilj. Fyra deltog i lägerverksamhet och 

sju var beviljade korttidstillsyn för skolung- 

dom över 12 år (före och efter skoldagen och/ 

eller under lov). Sex familjer hade vid något 

tillfälle fått avslag på ansökningar enligt LSS. 

Bidrag för bostadsanpassing hade beviljats för 

15 familjer. Tjugosex hade kommunal färd- 

tjänst och nio handikapparkeringstillstånd. 

Tolv hade beviljats bilstöd från försäkrings- 

kassan. 

Föräldrarnas synpunkter 

De flesta (22 av 24) svarande var mycket (8) 

eller ganska (14) nöjda med de sambhälls- 

insatser enligt LSS som riktats mot familjen. 

Samma positiva uppfattning hade man också 

om skolan (20 av 21) och dagcenter verksam- 

heten (13 av 16). En mer skiftande bild gavs 

av fritidsverksamheten där åtta var mycket, 

nio ganska men sex inte alls nöjda vad gäller 

utbud, kvalitet, lokaler, personalkategorier 

m.m. När det gäller sjukvårdens insatser i form 

av vård, information och bemötande angav 21 
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På frågan om man fått information om de 

specifika svårigheter som tuberös skleros 

diagnosen medför, svarade 13 av 28 famil- 

jer "nästan ingen”, tio "ganska mycket” 

medan endast fem uppfattade sig fullt in- 

Jormerade 
  

  

att de var ganska nöjda, sex var mycket nöjda 

medan två var mycket missnöjda. Noterbart 

är att på frågan om man fått information om 

de specifika svårigheter som tuberös skleros 

diagnosen medför, svarade 13 "nästan ingen”, 

10 "ganska mycket” och endast fem uppfat- 

tade sig fullt informerade. Samma negativa 

bild gavs av barnhabiliteringens / omsorgernas 

insatser där endast två av 17 svarande var 

mycket nöjda, tio ganska och fem inte alls 

nöjda. 

Vårdpropblem 
De situationer föräldrarna uppfattade som 

mest svåra och betungande var sjukhus- 

vistelser som 16 av 20 angav mycket eller 

ganska svåra, oftast beroende på bristande 

förmåga att bemöta den unges beteende och 

störda uppfattningsförmåga. Cirka hälften av 

föräldrarna angav också det ständiga sökan- 

det efter praktisk hjälp som betungande lik- 

som bristen på fritidsaktiviteter för ungdomar 

och vuxna med tuberös skleros. 

Intresseorganisationer 
De flesta familjer var medlemmar i och upp- 

levde stöd från intresseorganisationer, i för- 

sta hand Svenska Föreningen för Tuberös 

Skleros med vilken 27 familjer hade kontakt, 

FUB (15 familjer) och Svenska Epilepsi- 

förbundet (7 familjer). Familjer med ungdo- 

mar som var 20 år och yngre var dessutom 
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ofta engagerade i Riksföreningen Autism (6 

av 18). På grund av de många samtidiga funk- 

tionshinder som ofta föreligger vid tuberös 

skleros var flera familjerna engagerade 1 mer 

än en intresseorganisation. 

Medicinska och pedagogiska aspek- 

ter 

Det är viktigt att skapa en kontinuerlig kon- 

takt med en läkare som känner till sjukdomen 

och dess många uttrycksformer. För personer 

med lindriga former av tuberös skleros behö- 

ver sjukdomen inte innebära något handikapp 

och inte heller påverka livslängden. Vid svå- 

rare former med symtom från hjärta, hjärna 

och njurar kan man genom kontroller och be- 

handling av komplikationer öka livskvalitet 

och livslängd. 

Neuropsykiatrisk utredning bör göras för be- 

dömning av autistiska symtom, hyperaktivitet 

och andra beteendestörningar. Hyperaktivitet 

och bristande impulskontroll med humör- 

utbrott kan ofta vara svårt att behandlings- 

mässigt hantera. Förutom pedagogisk och 

psykologisk terapi kan komplettering med 

läkemedel behövas. 

Den så kallade TEACCH-pedagogiken 

(Treatment and Education of Autistic and 

Communication handicapped CHildren) har 

de senaste åren fått ett stort inflytande på hur 

man bemöter personer med autism. Peda- 

gogiken innebär huvudsakligen att utifrån den 

enskilde individens förutsättningar, genom 

strukturerade dagliga aktiviteter, utveckla fär- 

digheter och skapa förutsättningar för ett så 

självständigt liv som möjligt. 
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DATABASER OCH INFORMATIONSMATERIAL 

1. Hemsida för Tuberous Sclerosis International and 

Tuberous Sclerosis Europe: http:// 

ourworld.compuserve.com/homepages/ 

Tom Carter/index.htm 

2. Informationsskrift om tuberös skleros, kan bestäl- 

las från SmågruppsCentrum, Sahlgrenska 

Universitetssjukhuset/Östra, 416 85 Göteborg, tfn 
031-343 58 94, e-post smainfo(Msahlgrenska.se, 

Internet WwwWw.gSsv«Se/sgce 

3. OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) 

http://www3.ncbi.nlm.nih.gov:80/htbin-post/ 

Omim/dispmim?191100 

4. Socialstyrelsens informationsdatabas för små och 

mindre kända -handikappgrupper. http:// 

wwwWw.SoS.se/smkh/ 
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