Tuberos skleros - dess starkt varierande
handikappbild och stédbehov
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Tuberés skleros &r en dominant arftlig sjukdom som i svarare form férekommer hos omkring
60 per miljon invanare. Incidensen uppskattas till 10 per 100 000 fédda.

De mest patagliga funktionshindren vid tuberés skleros betingas av anatomiska férand-
ringar i hjarnan och utgérs av epilepsi, utvecklingsstérning, autism och andra beteende-
stérningar.

For att belysa handikapp och den psykosociala situationen fér personer med svar tuberds
skleros och deras familjer utformades en enkét som besvarades av vardnadshavare till 32
ungdomar och unga vuxna, fjorton till 32 ar gamla.

De funktionshinder som upplevdes mest belastande var beteendestérningar sdsom autism,
hyperaktivitet och sjélvdestruktivitet, foljt av epilepsi samt kommunikationssvarigheter och
hygienproblem. Som svarast och mest belastande fér familien uppfattades att aldrig kénna
sig fri, det standiga sékandet efter praktisk hjélp och samordningen av alla insatser runt den
sjuke liksom bristen pa fritidsaktiviteter fér ungdomar och vuxna med tuberés skleros.

Paul Uvebrant &r verksamhetschef och professor vid den neuropediatriska enheten, Suzanne
Steffenburg éverlékare och Stephan Ehlers (tidigare) Gverlékare vid den neuropsykiatriska
enheten inom Verksamhetsomradet fér neurologi, neuropsykiatri och habilitering vid Drott-

ning Silvias barn- och ungdomssjukhus/SU, Géteborgs Universitet.

Bakgrund

Tuberds skleros betyder knélig forhardnad
och betecknar de missbildningar eller god-
artade tumorer i hjdrnbarken som ofta finns
vid denna sjukdom. Liknande tumérer eller
missbildningar kan finnas i huden och i krop-
pens ovriga organ. De varierar starkt i stor-
lek, form och utseende liksom i vilken ut-
strickning de ger upphov till sjukdomssym-
tom eller funktionsstérningar. For personer
med lindriga former av tuberds skleros be-
héver sjukdomen inte innebdra nagot funk-
tionshinder medan andra kan vara svért drab-
bade av forandringar i framfor allt hjérna, nju-
rar och hjérta.
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Foérekomst

Eftersom lindriga former av sjukdomen sil-
lan upptdcks &dr det svart att ange exakt hur
vanlig tuberds skleros &r. Svérare former, de
som leder till sjukvardskontakt, forekommer
troligen hos omkring 60 per miljon invanare
vilket innebir att cirka 500 personer i Sverige
ar drabbade. Varje ar fods cirka 10 barn med
svar tuberos skleros da incidensen uppskat-
tas till ungefdr 10 per 100 000 fodda.

Orsak

Tuber6s skleros beror pa foréndringar i arvs-
massan, som i sin tur leder till felaktig cell-
utveckling i kroppens organ. Det finns tva
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Tuberds skleros beror pa fordndringar i
arvsmassan, som i sin tur leder till felaktig
cellutveckling i kroppens organ

olika gener som orsakar sjukdomen. En ér
belidgen pa den langa armen av kromosom 9
(TSC 1) medan den andra finns pa den korta
armen av kromosom 16 (TSC 2). Genen pa
kromosom 9 anses normalt producera dmnet
hamartin, genen pa kromosom 16 tuberin.
Dessa bada dmnen samverkar for att bl. a.
styra fram ritt cellutveckling och hindra
tumdrutveckling. Vid brist pa hamartin eller
tuberin uppstar missbildningar och godartade
tumorer, ofta kallade hamartom.

Sjukdomen &r dominant arftlig vilket inne-
bir att om den ena fordldern har sjukdomen
blir risken for barnen att drva den 50 procent
medan de barn som inte fatt det anlaget blir
friska och riskerar inte att fora sjukdomen vi-
dare. De flesta av dem som har tuberés skle-
ros har dock en nymutation, det vill siga fe-
let i arvsmassan upptriader for forsta gangen
hos personen sjilv och ar inte neddrvt.

Diagnostik

D4 det dnnu inte finns nagot blodprov eller
liknande som pa ett enkelt och sékert sétt kan
siga om en person har tuberds skleros, stills
diagnosen via sjukdomstecken som var for sig
eller i kombination med varandra gor diag-
nosen mer eller mindre séker (7abell I). Det
kan vara svart att tidigt i livet sékerstilla di-
agnosen da flera av tecknen pa sjukdomen
upptrider forst efter nagra ar eller t.o.m. ¢j
forrdn i vuxen alder.

Sjukdomsbild
I hjdrnbarken finns de ojamna forhardnader,
som givit sjukdomen dess namn. I hjirnan
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Tabell 1. Diagnoskriterier for tuberds skle-
ros enligt konsensus konferens publicerad
i Journal of Child Neurology;, 13: 624-628,
1998.

Forstahandskriterier

Angiofibrom i ansiktet eller fibros flack i pannan
Nagelfibrom

Vita opigmenterade hudflickar (tre eller fler)
Nithinnehamartom (flera)

Tuberdsa fordandringar i hjarnbarken
Subependymala noduli

Subependymalt jittecellsastrocytom
Muskelknutor i hjirtat (enstaka eller flera)
Bikakeliknande fordndringar i lungorna (lym-
fangiomyomatos)

Angiomyolipom i njurarna

Andrahandskriterier

Emaljdefekter i tinderna (multipla, slumpvis ut-
spridda)

Andtarmspolyper av hamartomtyp*

Cystor i skelettet**

Felvandrade nervceller i vit hjarnvidvnad (s.k. radie-
rande migrationslinjer**)

Tandkottsfibrom

Hamartom i andra inre organ dn njurarna*

Fldck i nithinnan, (opigmenterad)

Hudfldckar med konfettiutseende

Cystor i njurarna (multipla)*

*  Pavisade med mikroskopundersokning
** Pivisade med rontgenundersokning

finns ocksd omogna nervceller som under
fostrets utveckling vandrat till fel plats i hjar-
nan (migrationsstérningar) och sma, for-
kalkade knottror pa viggen i hjdrnans vitske-
fyllda halrum (subependymala noduli). Av-
vikelserna i hjérnan finns fran fodelsen och
dndrar sig inte ddrefter. Undantaget dr en
tumorliknande bildning (jéttecellsastrocy-
tom), som upptrader i sillsynta fall.

Vita flackar pa huden och roda angiofibrom
i ansiktet samt fibrom runt ta- och finger-
naglar, kan vara kosmetiskt storande. I nju-
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rarna forekommer tva olika forindringar;
angiomyolipom, som 4r den enda forindring
vid tuberds skleros ddr omvandling till can-
cer finns beskriven, samt cystor som kan or-
saka njursvikt och férhojt blodtryck. I hjértat
finns ofta muskelknutor men dessa ger van-
ligtvis inga komplikationer och minskar i stor-
lek och antal med tiden. I enstaka fall kan de
stora blodflodet eller hjirtrytmen s att ope-
ration blir aktuell.

Funktionshinder

De mest pétagliga funktionshindren vid tube-
r0s skleros betingas av fordndringarna i hjér-
nan, frimst epilepsi, utvecklingsstérning, au-
tism och hyperaktivitet. Rorelsehinder kan
férekomma men r mindre vanligt. Mellan 60
och 90 procent av personer med tuberds skle-
ros har eller har haft epilepsi, ofta svar-
behandlad och med debut i tidig alder. Den
intellektuella fsrméagan varierar frdn normal
begévning till svar utvecklingsstorning. Au-
tism och autismliknande tillstdnd &r mycket
vanliga, sérskilt vid samtidig utvecklingsstor-
ning. Hyperaktivitet dr ett stort problem lik-
som bristande impulskontroll med kraftiga
humérutbrott, detta framfor allt vid samtidig
utvecklingsstorning och/eller epilepsi. De ir
oftast en del av det autistiska beteendet. Somn-
storningar férekommer ofta liksom ljud-
kanslighet. Dessa svarigheter kan ibland vara
forknippade med epilepsin och kan via trott-
het pd dagen dven forsdmra funktionsfor-
magan och 6ka beteendeproblemen. Tal- och
kommunikationssvarigheter ir vanliga, spe-
ciellt vid samtidig epilepsi. Sprakférmagan
paverkas ofta mer én till exempel den moto-
riska utvecklingen.

Handikapp
For att belysa handikapp-ménstret och den
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psykosociala situationen fér personer med
svér tuberds skleros och deras familjer utfor-
mades en enkit som besvarades av vardnads-
havare till 32 ungdomar och unga vuxna. Al-
der vid undersokningen varierade mellan 14
och 32 &r med medelélder 21 &r. Femton per-
soner var kvinnor och 17 mén.

Diagnos och funktionshinder
Diagnosen tuberds skleros stilldes vid i ge-
nomsnitt 4,5 ars alder, hos nio redan under
forsta levnadsaret medan sex var 10 ér eller
mer nidr diagnosen faststilldes. Att kunska-
pen om tuberds skleros inom sjukvérden for-
battrats visades av att de 14 som var &ver 20
ar vid undersokningstillfillet fatt sin diagnos
forst vid 5,5 ars alder mot 3,5 &r hos de 18
som var 20 &r eller yngre. Aven 3,5 4r dr dock
fortfarande forhallandevis sent da det fram-
gick att fordldrarna redan vid ett &rs alder
missténkt att ndgot inte stod ritt till. Det hade
i genomsnitt gitt inte mindre dn tre &r frin
det att man skt hjélp for barnets symtom fram
till dess diagnosen klarlades.

Epilepsi forelag hos 29 av 32 ungdomar och
unga vuxna (91%), tre av fyra hade haft an-
fall senaste veckan, talande for otillricklig
anfallskontroll trots medicinering.

Nistan hilften hade autism eller autistiska
symtom med bendgenhet att undvika 6gon-
kontakt, snurra pa foremal, vifta med hin-
derna, ga pé td o.s.v.

Talformagan var oftast nedsatt, endast nio
hade ett normalt tal och hilften saknade helt
tal. Endast var fjarde angavs ha en normal
férmaga att visa vad han/hon vill eller forsta
vad som s&gs.

Beteendestorning i form av hyperaktivitet
fanns hos knappt hilften och humérsutbrott
hos drygt halften av ungdomarna och de unga
vuxna. En mycket belastande beteende-
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stérning var sjdlvdestruktivitet som rapporte-
rades fran 17 familjer, hos sex i mycket utta-
lad form.

Rérelsehinder fanns hos étta eller var fjarde
individ, hos tre av de 32 s& uttalat att de inte
kunde g eller st sjdlva. Den motoriska ut-
vecklingen var forsenad och barnen var i ge-
nomsnitt 6,5 ar d& de borjade ga. Den fin-
motoriska formégan, d.v.s. handfunktionen
var nagot simre bevarad di en av tre hade
nedsatt formaga, framfor allt med precisions-
rorelser som krévde pincettgrepp.

ADL-storningar: Tva tredjedelar av grup-
pen angavs ha svarigheter med toalettbesok
genom att de behovde hjilp att torkas eller i
nio fall anvinda bl6ja. Var tredje hade pro-
blem att dta och behévde matas.

Somnstorningar, angavs hos ndstan hélften.

P4 fragan om vilka funktionshinder som for-
dldrar och véardnadshavare upplevde som mest
belastande svarade de flesta (28 av 32) beteen-
destdrningen f6ljt av epilepsin (26) samt
kommunikationssvarigheterna och hygien (22
vardera).

Familjen
I tre familjer var modern ensam vardnadsha-
vare medan 6vriga 29 tonaringar och unga
vuxna hade gifta eller ssmmanboende fordld-
rar. Aldern hos dessa var mellan 40 och 65 ar
med medeléalder 50 ar. I fem familjer fanns
sjukdomen 1 slakten.

Fyra fordldrar hade det gangna éret varit
langtidssjukskrivna (mer &n en ménad) som

De funktionshinder som fordldrar och vérd-
nadshavare upplevde som mest belastande
var beteendestérningen (28 av 32) foljt av
epilepsin (26) samt kommunikations-
svarigheterna och hygien (22 vardera)
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Som svdrast och mest belastande for famil-
Jjen uppfattades att aldrig kdnna sig fri

en foljd av barnets sjukdom. I halften av fa-
miljerna angav foréldrarna att de ganska eller
mycket ofta tvingats dndra planerna for sitt
eget liv p.g.a. barnets sjukdom.

Friska syskon fanns i 28 av familjerna. For-
dldrarnas uppfattning var att i 24 av 28 famil-
jer visade det friska syskonet ofta eller mycket
ofta forstaelse for det sjuka syskonet och att
man talade 6ppet om det sjuka syskonets sva-
righeter. [ var tredje familj angavs konflikter
runt det sjuka syskonet och att de friska sys-
konen ofta blivit dsidosatta.

En tredjedel av de svarande angav att man
undvek att ta med den sjuke pé besok till sldkt
och viinner pa grund av dennes speciella sva-
righeter, var femte uppfattade att slidktingar
och vinner undvek kontakt av samma orsak.
De flesta familjer uppgav att de hade ndgon
som vid behov kunde hjilpa till och ta hand
om ungdomen en dag (90%), eller en vecka
eller mer (75%).

Som svéarast och mest belastande for famil-
jen uppfattades att aldrig kinna sig fri (19
stycken) fljt av den komplexa samordningen
av alla insatser runt den sjuke (17 stycken)
samt problemen att klara helgerna (16
stycken).

Boende och sysselsittning

Tv4 av tre d.v.s. 21 av 32 bodde i forildra-
hemmet eller hade eget boende medan 11
bodde i grupp- eller elevhem.

Vardagar gick 16 ungdomar i sir- eller
triningsskola och tva pa vanligt gymnasium.
Tio vistades pa dagcenter och fyra arbetade i
Sppen verksamhet. Av de 18 skolungdomarna
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vistades nio pa specialfritidshem och tva pa
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 stéd samt insatser en-
ligt LSS och Socialtjénstlagen
Tjugofem av de 32 i studiegruppen hade fullt
vardbidrag eller sjukpension och tva hade
25% vardbidrag. Tretton hade personlig as-
sistent, i tre familjer var en forilder anstilld
som assistent.

Lika ménga fick insatser i form av rad och
stod enligt lagen om stod och service till vissa
funktionshindrade. Fyra ungdomar hade kon-
taktperson och fem avldsarservice i hemmet;
13 hade tillgang till korttidshem och tvé till
stodfamilj. Fyra deltog i ligerverksamhet och
sju var beviljade korttidstillsyn for skolung-
dom &ver 12 ar (fore och efter skoldagen och/
eller under lov). Sex familjer hade vid ndgot
tillfélle fatt avslag pa ansokningar enligt LSS.
Bidrag for bostadsanpassing hade beviljats for
15 familjer. Tjugosex hade kommunal fird-
tjanst och nio handikapparkeringstillstdnd.
Tolv hade beviljats bilstod fran forsékrings-
kassan.

Féraldrarnas synpunkter

De flesta (22 av 24) svarande var mycket (8)
eller ganska (14) ndjda med de samhills-
insatser enligt LSS som riktats mot familjen.
Samma positiva uppfattning hade man ocksa
om skolan (20 av 21) och dagcenter verksam-
heten (13 av 16). En mer skiftande bild gavs
av fritidsverksamheten dér atta var mycket,
nio ganska men sex inte alls ndjda vad géller
utbud, kvalitet, lokaler, personalkategorier
m.m. Nar det géller sjukvardens insatser i form
av vard, information och bemétande angav 21
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Pa fragan om man fatt information om de
specifika svarigheter som tuberds skleros
diagnosen medfor, svarade 13 av 28 famil-
Jjer “ndstan ingen”, tio “ganska mycket”
medan endast fem uppfattade sig fullt in-
Jformerade

att de var ganska nojda, sex var mycket nojda
medan tva var mycket missnojda. Noterbart
ar att pa fragan om man fatt information om
de specifika svarigheter som tuberds skleros
diagnosen medf6r, svarade 13 “néstan ingen”,
10 “ganska mycket” och endast fem uppfat-
tade sig fullt informerade. Samma negativa
bild gavs av barnhabiliteringens / omsorgernas
insatser dar endast tva av 17 svarande var
mycket nojda, tio ganska och fem inte alls
nojda.

Vardpropblem

De situationer fordldrarna uppfattade som
mest svara och betungande var sjukhus-
vistelser som 16 av 20 angav mycket eller
ganska svara, oftast beroende pa bristande
formdga att bemota den unges beteende och
storda uppfattningsformaga. Cirka hilften av
fordldrarna angav ocksa det stéindiga sokan-
det efter praktisk hjilp som betungande lik-
som bristen pa fritidsaktiviteter for ungdomar
och vuxna med tuber6s skleros.

Intresseorganisationer

De flesta familjer var medlemmar i och upp-
levde stod fran intresseorganisationer, i for-
sta hand Svenska Foreningen for Tuberds
Skleros med vilken 27 familjer hade kontakt,
FUB (15 familjer) och Svenska Epilepsi-
forbundet (7 familjer). Familjer med ungdo-
mar som var 20 dr och yngre var dessutom
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ofta engagerade i Riksféreningen Autism (6
av 18). P4 grund av de manga samtidiga funk-
tionshinder som ofta foreligger vid tuberds
skleros var flera familjerna engagerade i mer
4dn en intresseorganisation.

Medicinska och pedagogiska aspek-
ter

Det ir viktigt att skapa en kontinuerlig kon-
takt med en lidkare som kénner till sjukdomen
och dess manga uttrycksformer. For personer
med lindriga former av tuberds skleros beh-
ver sjukdomen inte innebéra nagot handikapp
och inte heller paverka livslingden. Vid své-
rare former med symtom fran hjérta, hjarna
och njurar kan man genom kontroller och be-
handling av komplikationer 6ka livskvalitet
och livslangd.

Neuropsykiatrisk utredning bor goras for be-
démning av autistiska symtom, hyperaktivitet
och andra beteendestorningar. Hyperaktivitet
och bristande impulskontroll med humér-
utbrott kan ofta vara svért att behandlings-
missigt hantera. Férutom pedagogisk och
psykologisk terapi kan komplettering med
likemedel behovas.

Den si kallade TEACCH-pedagogiken
(Treatment and Education of Autistic and
Communication handicapped CHildren) har
de senaste aren fatt ett stort inflytande pé hur
man beméter personer med autism. Peda-
gogiken innebér huvudsakligen att utifrn den
enskilde individens férutséttningar, genom
strukturerade dagliga aktiviteter, utveckla far-
digheter och skapa forutsittningar for ett sd
sjilvstindigt liv som mojligt.
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DATABASER OCH INFORMATIONSMATERIAL

1. Hemsida for Tuberous Sclerosis International and
Tuberous Sclerosis Europe: http://
ourworld.compuserve.com/homepages/
Tom_Carter/index.htm

2. Informationsskrift om tuberds skleros, kan bestil-
las fran SmagruppsCentrum, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset/Ostra, 416 85 Géteborg, tfn
031-343 58 94, e-post smainfo@sahlgrenska.se,
Internet Www.gsvise/sgc

3. OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)
http://www3.ncbi.nlm.nih.gov:80/htbin-post/
Omim/dispmim?191100

4. Socialstyrelsens informationsdatabas for sma och
mindre kinda -handikappgrupper. http://
www.SoS.se/smkh/
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