eventuell dip, dess korrelation till ka-
ryotypen samt prognos.

Kvinnor i ddrarna 15-34 ar skall
kontrolleras som patienter med kronis-
ka besvér med mellandrat om de har
forsatta besvér av otiter. Om endast en
mindre sensorineura dip ses i audio-
grammet utan subj ektivahorsel problem
rekommenderas kontroller vart annat
till vart femte ar.

De ddre Turnerkvinnorna behdver
rad och information om prognos och
orats tidiga ddrande, samt vilken au-
diologisk hjalp som kan erbjudasi form
av tekniska hjélpmedel och horappara-
ter. De barn och kvinnor som inte upp-
visar négon dip eller tillhor en karyotyp
dér dippen & ovanlig (45,X/46,XY,
45,X146,XX/47 XX X) behtver g kont-
rolleras regelbundet men informeras
och fdljas vid subjektiva besvér.

Viktigt & att de [&kare som kommer
i kontakt med Turnerkvinnor blir med-
vetna om sambandet mellan hérsel ned-
séttning och Turners syndrom. Sanno-
likt kommer vi att kunna férutsdga om
risk foreligger for utveckling av alvar-
lig horselnedséttning genom att folja
audiogrammen (dippens utveckling)
och korreleratill karyotyp.

Samtliga kvinnor och flickor med
Turners syndrom skall vid diagnos re-
mitteras till nédrmaste Gronklinik vid
universitetssukhus for undersokning
och hérseltest. Varjeenskild kvinnakan
dafainformation omjust sinhorsel, tro-
lig prognos och méjliga hjé pmedel for
att slippa en lang och besvérlig social
period med odiagnostiserad horselned-
séttning.
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HJARNSJUKA BARN
UTAN FASTSTALLD DIAGNOS

"Anonymous” — natverk for stdd och information

Projektet Anonymous starta-
desunder 1995 och riktar sig till
familjer med ett svart hjarn-
gukt barn utan k&nd diagnos,
trotsomfattande utredningar.
Syftet &r att bygga upp ett ge-
menskapens familjestod da den
medicinska expertisen star rad-
|6s och da definierad sjukdoms-
tillhorighet saknas.

Att ha ett barn med svart handikap-
pande hjarngukdom, dér trots otaliga
omfattande utredningar ingen diagnos
kunnat stéllas, innebar for den drabbade
familjen en oerhdrd pafrestning och
frustration. Inga andra familjer med
samma sjukdom gér att hanvisatill, ge-
mensamt forum saknas. Dessafdraldrar
stér helt ensamma. Forstéeligt nog gri-
per de kanske pa& egen hand halmstran
utomlands, stundom helt meningsltsa
och ibland ekonomiskt férodande. Dia-
gnoseller g spelar stor roll &ven nér det
rér sig om en sélsynt och obdnhorligt
fortskridande sjukdom. Diagnos ger ett
klarléggande av fakta. Det kan innebéra
terapi, preciserad information och
handledning, familjerédgivning samt
majligheter till kontakt i foréldragrupp.

Projekt som natverk

| Socialstyrelsens stimulansprogram
for »Sma och mindre kanda handikapp-
grupper» har vi vid barnklinikerna pa
Ostra sjukhuset i Géteborg startat akti-
viteten »Anonymous» [1]. Dedrabbade
familjernafér dar en chans att i natverk
motaandrai sammasituation, att nalkas
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BENGT HAGBERG
professor emeritus, barnneurolog-
konsult
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underlakare; bada vid barnkliniker-
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sina problem med stéd av varandra och
att genom anknuten barnneurologisk
expertis erhdlla den aktuella informa-
tion som anda kan ges.

Projektet, som nu gér in pasitt andra
ar, inleddes 1995 med en uppstkande
verksamhet forst i vastsvenska suk-
vardsregionen och efter hand med
landsomfattande men annu langt ifrén
helt utbyggda kontakter [1]. Av sekre-
tesskdl &r identifieringen respektivetill-
standsgivningen for att fa fram basdata
och intresseanmalan stundom nagot
omstandlig men nodvandig. Uppspar-
ningen av aktuella, intresseradefamiljer
har skett dels genom de regionala barn-
neurologiska enheterna, dels via per-
sonliga kontakter med ménga av lands-
tingens barnhabiliteringar. | vart land
underl&ttas uppsokandet av att kontakt-
natet betréffande barnneurologiska
handikapp & sa véfungerande, 1angt
battre &n annorstédesi vastvérlden.

Stort hehov att traffas

Pa Agrenska utanfér Goteborg, som
ar ett unikt center for familjer med barn
och ungdomar med handikapp och an-
nan kronisk sjukdomsproblematik,
samladesi april 1995 ett 60-tal Anony-

Tabell I. Sjukdomspanoramats férdelning inom Anonymous-gruppen, januari 1996. Barnen och
ungdomarna &r utredda vid barnklinik. Bland de medftdda stationéra encefalopatierna méarks
bl a sju barn med vid magnetisk resonanstomografi av hjarnan pavisad defekt i myelinutveck-
lingen (kongenital hypomyelinisering/dysmyelinisering), dérav tre syskonpar. Samtliga ar ut-

vecklingsstorda.

Darav med tva Antal barn/
Antal familjer eller fler barn ungdomar
Fortskridande CNS-processer 32 7 40
Stationéra encefalopatier 29 7 36
Ovriga tillstand
(post/parainfektiosa) 3 0 3
Totalt 64 14 79
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mous-intressenter till nagra intensiva
forsta kontaktdagar. Initiativet blev po-
sitivt mottaget, langt dver forvantan!
Uppenbarligen fanns hér ett stort behov
for familjernaatt fatraffas och fainfor-
mation. Internationella sonderingar
hade gjort klart att motsvarande aktivi-
tet eller ssmmanglutningar inte tycks
finnas utomlands, varken i Europa,
USA, Australien eller Japan. Intresset
for det svenskainitiativet har emellertid
blivit stort. Mot bakgrund av detta, och
den stora entusiasm som skapades, la-
des grunden till en svensk intressefor-
ening med framtida mojlighet till inter-
nationalisering. Darfor valdes bl a ett
namn med bred spréklig gangbarhet,
Anonymous.

| november 1995 upprepades en fa-
miljeweekend paAgrenska. Nu konkre-
tiserades och formaliserades intresse-
gruppen. En styrelse tillsattes och re-
gionalakontaktpersoner utsags, bade pa
fordldra- och barnl&karsidan. Ett 60-tal
familjer hade efter hand registrerats.
Inte f& av dem hade tva eller tre suka
barn med sammahelt oklara 5jukdoms-
bakgrund.

Samtidigt konstaterades att manga
fler Anonymous-barn med sdkerhet tor-
definnasi landet och att det borde vara
angelaget aven for manga av dessa fa-
miljer att fa kontakt med intressefore-
ningen.

Epidemiologi

Vad vi vet i dag om sjukdomsmons-
tret inom Anonymous-gruppen? Den
storsta delen (Tabell 1) torde omfatta g
beskrivnarespektive &nnu ouppklarade,
fortskridande hjarnsukdomar. Exakt
hur stor denna grupp & vet man €. En
studiefran Goteborg, dar allakandaoch
okanda fortskridande tillstand &r inrak-
nade, gav en prevalensav 0,6 per 1 000
levande fodda [2]. Detta & nagot hogre
an motsvarande frekvens av rygg-
margsbrack i Sverige. Antalet ingden-
de, mer eller mindre séllsynta fortskri-
dande sukdomar & utomordentligt
stort, ca 400 i dag kanda, kanske lika
manga annu g klarlagda. Sjukdomarna
representerar i stor utstrackning myck-
et speciella »inborn errors of metabo-
lism».

Den dérnast storsta Anonymous-
gruppen utgors av stationdra, oklara,
prenatala hjarnskadetillstand dar val
definierade syndrom och missbildning-
ar kunnat uteslutas.

Enlitentredjeblandgruppinnehaller
framst oklara inflammatoriska resttill-
sténd drabbande CNS — medfoddaeller
tidigt forvarvade.

Familjernas synpunkter

Vad framfordesfranfamiljesidanom
medicinsk och allmén vardproblematik
som man métt? Dér dterfanns tankvér-
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da synpunkter pa lakarattityder »nér
man inte vet», pa diagnostiska utred-
ningar utan tillrécklig bakgrundsinfor-
mation, pa vardrutiner och |3sta attity-
der som syntsofdrklarligaoch stundom
irriterande. Nagra ofta upprepade, for
familjernacentrala, punkter skall speci-
dlt némnas:

Behov av och réttighet till
professionell »second opinion»:

— Beaktas g altid, men borde varaen
sjélvklarhet ur bade medicinsk och
social synvinkel.

— Aribland ett problem for familjen att
taupp med tanke parelationernatill
ansvarig l&kare.

— Innebar mestadels i vart land behov
av en specialistremiss fér »second
opinion», vilket kan stéta pa svarig-
heter.

Behov av srskilda stodfunktioner:

— Stodaktiviteter familjerna emellan
innebdr enformav hjalp ochlisasom
den professionellasidan inte kan ge.

— En kontaktperson inom sjukvarden
utbver den ansvarige lakaren fram-
holls emellertid som viktig. Sarskilt
lamplig ansdgskurator €l ler habilite-
ringss ukgymnast vara.

FormedIar garna kontakt

Anonymous-projektet har under-
strukit det stora behov familjer med
handikappade barn och ungdomar har
att fa kontakt med varandra och fain-
bordes stéd. Finns ingen forklaring till
och intet som leder till medicinsk bot
for det svéra handikappet/sjukdomen,
blir situationen &n mer angel dgen.

Finns intresse fér andutning till
Anonymous av egna patientfamiljer i
samma pressade ovisshet som den har
beskrivna, star vi garnatill tjanst med
formedling av kontakter.

Litteratur

1. Persson S. Hundratals barn har okénda
hjarnsjukdomar. Val & Ve 1995; nr 5: 20-1.

2. Uvebrant P, Lanneskog K, Hagberg B. The
epidemiology of progressive encephal opa-
thies in childhood. I. Live birth prevalence
in west Sweden. Neuropediatrics 1992; 23:
209-11.

LITTERARA
LAKARE

En bok om
FRANCOISRABELAIS
TOBIASSMOLLETT
JEAN PAUL MARAT
EMIL AARESTRUP
ARTHUR CONAN DOYLE
ANTON TJECHOV
WILLIAM SOMERSET
MAUGHAM
ALFRED DOBLIN
GOTTFRIED BENN
MICHAIL BULGAKOV
LOUIS-FERDINAND CELINE
WALKER PERCY
GERHARD VESCOVI
RICHARD SELZER
NAWAL EL SAADAWI
OLIVER SACKS
CLAES ANDERSSON
PAAL-HELGE HAUGEN
EVA STROM

LARS-ERIK BOTTIGER har un-
der manga ar intresserat sig for
lakare vars litterara insatser gjort
dem ké&nda i vida kretsar. Ett re-
sultat av detta ar de uppskattade
forfattarportratt han skrivit i L&-
kartidningen och som nu — inklu-
sive en utforlig dversikt dver den
svenska léakarparnassen — finns
samlade i en rikt illustrerad bok
pa 176 sidor. Han vill med den
visa att deti alla tider funnits laka-
re som sett helheten — och haft
forméaga att uttrycka den i ord.

LITTERARA LAKARE kostar 160
kronor och kan bestéllas med ku-
pongen nedan.

Bestaller harmed
.......... ex Litterara Lakare

Postnummer/Postadress

Insandes till Lakartidningen,
Box 5603,114 86 Stockholm
Mérk garna kuvertet
"Litterara Lakare”

Bestallning per fax:
08-20 76 19

I AKARTINNINGEN o \/NI VM O2 o NIR 22 o 100R



