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Den hdr broschyren ger
information om ett ovanligt
syndrom, Smith-Lemli-Opitz
syndrom. Syndrom betyder ett
speciellt ménster av avvikelser
och symptom. Smith-Lemli-Opitz
syndrom beskrevs forst dr 1964
av tre ldkare som dven givit
syndromet dess namn.

Fakta om
Smith-Lemli-
Opitz syndrom

[ Sverige fods i genomsnitt ett
barn vartannat dr med Smith-
Lemli-Opitz syndrom. Syndro-
met dr drftligt. Det beror pa att
bada foraldrarna har avvikelser
i en gen. Det dr ganska vanligt
att man bdr pa anlaget till
Smith-Lemli-Opitz syndrom.
Men det dr ovanligt att tva med
samma genavvikelse ska raka
trdffas och fa barn. Da ar sanno-
likheten 25% (en pa fyra) att
de far ett barn med syndromet.
Funderar du som foralder pa att
skaffa fler barn kan du diskute-
ra din situation med en geneti-
ker. Genetisk radgivning kan
man bl.a. fa pa Karolinska sjuk-
huset i Stockholm, Ostra sjuk-
huset i Goteborg, Lasarettet i
Lund, Akademiska sjukhuset i
Uppsala och Regionsjukhuset i
Umed.

I maj 1993 publicerade amerikan-
ska forskare en artikel! dar de
beskrev sin upptackt att orsaken
till Smith-Lemli-Opitz syndrom
dr ett dmnesomsattningsfel.
Barnen har nedsatt och varierande
formaga att bilda kolesterol.
Detta kan vara orsaken till de
medicinska problem och funk-
tionsnedsdttningar som barn
med syndromet har. Upptdckten
innebdr forhoppningsvis behand-
lingsmdojligheter som kan oka
barnens vdlbefinnande och
forbattra deras allmantillstand.
Forsok med tillsatser av koleste-
rol och gallsyror i barnens diet
pagdr nu i Sverige och andra
lander.

Genom de nya ronen har ocksa
utarbetats metoder for foster-
diagnostik. Prov tas pa moder-
kakan eller fostervattnet och
kolesterolnivan analyseras.
Hittills har analysen utforts pa
Huddinge sjukhus i Stockholm
(se sista sidan).

1) The Lancet vol 341:May 29, s 1414, 1993



Syndromets kannetecken

Diagnos

Barn med Smith-Lemli-Opitz
syndrom har kombinationer av
speciella avvikelser. Tidigare
har man varit hdnvisad till diag-
nostik med hjdlp av dessa. Men
nu kan man via blodanalys
{Huddinge sjukhus i Stockholm)
faststdlla om barnet har den fel-
aktiga dmnesomsdttningen som
orsakar syndromet. Kannetecken
som barn med Smith-Lemli-Opitz
syndrom kan ha ndmns nedan.

Graviditeten

* fa och svaga fosterrorelser

sent i graviditeten.

Minskad mangd fostervatten.
* litet huvudomféng redan pa
fosterstadiet, avvikande
rorelsemonster och skelett-
missbildningar kan ibland
ses vid specialultraljud
vanligt med sdtesbjudning

*

Det nyfodda barnet

lag fodelsevikt
(men ibland normal)
svaga/obefintliga sug-
och sviljreflexer, matnings-
svarigheter; sondmatning
* stora krakningar flera

ganger om dagen

och svdart att oka i vikt
* ett speciellt galit skrik

*

*

Huvud/ansikte

* litet huvud (microcephali),

kort hals, bakatlutat huvud

* liten haka (micrognati)
* hégt gomvalv, ibland gomspalt
* bred ndsspets med uppat-

vanda nasborrar

* skelning (strabism)
* tunga 6gonlock (ptosis)

och veck vid inre dgonvran
(epikantusveck)

* lagt sittande 6ron

Hander/fotter

* andra och tredje tan delvis

hopvéxta (syndaktyli)

* korta tummar och fyrfinger-

fara i handen

* ibland extra fingrar och tar

{(polydaktyli)

Konsorgan pa pojkar

* smd konsorgan, svart att

faststdlla kon

* testiklar som inte vandrat ner
* urinrér pd undersidan av penis

(hypospadi)

Ovrigt

* brostvartor som sitter 1angt isar

Liam, 4 ar

* skelettmissbildningar

* hjartfel

* kramper (epilepsi)

* 1ag muskeltonus som med
dldern kan bli forhéjd

* horsel- och synnedsattningar,

ibland linsgrumling

Liam,
9 manader



Var finns hjalp?

Nar man fatt ett barn med
funktionshinder behdver man
fa prata om det. Genom FUB
(se sista sidan) kan man triffa
andra fordldrar. FUB har ocksa
fordldrarddgivare. Férdldrarna i
intressegruppen for Smith-Lemli-
Opitz syndrom kan ocksa kontak-
tas. Inom bl.a. landstingens
habiliteringsverksamhet finns
psykologer som kan ge stod.

Sambhallet stdder barn med funk-
tionshinder och deras familjer
pa olika sdtt. Samhallets skyldig-
heter och familjernas rattigheter
regleras av flera lagar: Hdlso-
och sjukvardslagen, lagen om
allméan férsakring, socialtjanst-
lagen och lagen om stdd och
service till vissa funktionshindra-
de (LSS). Den senare ger bl.a. ratt
till personlig assistans och den
kompletteras av en sdrskild lag
om s.k. assistansersattning
(LASS). Forsakringskassan kan
ge mer information.

I alla lan finns habiliteringsverk-
samhet f6r barn och ungdom.

I de flesta fall dr det landstinget
som ansvarar for habiliteringen
och har team med bl.a. kurator
som tillsammans med kommu-
nens socialtjdnst kan hjalpa
familjen att fa vardagen att funge-
ra. Inom habiliteringsverksam-
heten finns méinga insatser som
ditt barn behover for sin utveck-
ling, t.ex. behandling och rad
av sjukgymnast och arbetstera-
peut om bl.a. hjdlpmedel. Genom
en forskolekonsulent eller ett
lekotek kan barnet lana roliga
och stimulerande leksaker for
barn med speciella svarigheter.
Logopeden kan ge rdd om mat-
ning och hjalpa till att utveckla
barnets sdtt att meddela sig,
kommunicera.

Fardtjanst kan underldtta resor
med ett litet infektionskdnsligt
barn som ldtt krdks.
Bostadsanpassning som under-
lattar t.ex. omvardnad och trd-
ning kan ocksd behovas.

Eftersom barnen 4r s4 infektions-
kdnsliga kan de oftast inte vara
i storre barngrupper. Barnom-

sorgen behover utformas efter
just ditt barns behov. Nédgra
alternativ kan vara specialfor-
skola, barnomsorg i en liten
barngrupp eller personlig assis-
tent i hemmet.

Ditt barn behover pigga fordldrar!
Det finns mdanga sdtt att fa “and-
hdmtningspaus”. Kommunal av-
16sning hemma hos dig ar ett
alternativ, ocksa for hjdlp under
natten. Sjdlvklart ska du kunna
paverka vem som kommer till
ditt barn och hem. Korttidsfamilj
eller korttidshem kan vara andra
16sningar. Ni har ratt till hjalp
efter behov. Ni har ocksa ratt
(enligt L.SS) att fd en plan 6ver
olika insatser.

Lidmna gdrna denna broschyr
till barnets journal s att nya
ldkare och &vrig vardpersonal
snabbt kan informera sig om
syndromet. Om ditt barn beho-
ver speciell behandling ndr det
blir sjukt - be barnets lakare att
skriva ner nddvindiga anvis-
ningar s ni kan visa upp ett
papper nar ni soker vard. Det
ar sarskilt viktigt vid akuta
besok.




Manga olika
funktionshinder...

De flesta barn med Smith-Lemli-
Opitz syndrom har flera funk-
tionshinder. Ett dr utvecklings-
storning, som ar madttlig till svar.
Fa personer utvecklar vanligt tal,
men de flesta kan gora sig for-
stddda med hjalp av tecken eller
kroppssprak. Ndstan alla har
svara rorelsehinder och behdver
mycket sjukgymnastik och bra
hjdlpmedel. Matningen av bar-
nen dr tidskrdvande och ménga
sondmatas ldngt upp i aren.
Forstoppning omvdadxlande med
diarréer dr vanliga problem.
Amnesomsittningsstorningen
krdver vidare tat kontakt med
en dietist.

Somnsvarigheter har nastan
alla, med lianga vakna perioder
pa nétterna. De flesta dr mycket
infektionskdnsliga och kan fa
tdta lunginflammationer och
droninflammationer. Allergier
forekommer ocksa, t.ex.
komjolksallergi. Flera dr mycket
kansliga fér solljus.

Syn- och horselnedsattningar ar
vanliga. Se till att horsel och
syn kontrolleras under det forsta
levnadséret och regelbundet dar-
efter. Det ar vanligt att barnen
behover starka glaségon. Ibland
forekommer linsgrumling. Manga
ar kdnsliga for ber6ring pa han-
der och fotter.

Detta om syndromet. Men som
fordlder har du fatt ett barn,
inte ett syndrom! De flesta barn
med Smith-Lemli-Opitz syndrom
dr glada, gillar kroppskontakt
och busiga "pappalekar”. Mdnga
tycker om musik och lustiga ljud.
Med karleksfull omgivning och
stimulans kan barnen utvecklas
mycket utifrdn sina forutsattning-
ar och leva ett gott liv.

...men kramgoa
ungar!



FUB,
Foreningen for Utvecklings-
storda Barn, Ungdomar och
Vuxna, har medlemmar éver
hela Sverige. FUB arbetar for
utvecklingsstordas intressen.
Inom FUB kan du traffa andra
foraldrar, lara dig mer om ut-
vecklingsstérning och fa in-
formation om stéd som ni kan
fa. FUB-KONTAKT d&r en av
FUB:s medlemstidningar. Den
ger bl.a. information om sma
och mindre kdnda handikapp-
grupper. Kontakta Riksférbun-
det FUB, 08 678 81 31, sa far du
telefonnummer till narmaste
lokalforening och till FUB:s for-
dldraradgivare.

Kontaktpersoner for FUB:s
intressegrupp for Smith-
Lemli-Opitz syndrom

Marie Larsson,
mamma till Hillevi, f. 90,
tel 08 600 14 57 i Stockholm

Ann Létbom,
mamma till Liam f. 90,
tel 08 626 90 92 i Stockholm

Karin Mossler,
mamma till Jenny, f. 85,
tel 08 84 10 61 i Stockholm

Birgitta Persson,
mamma till Joakim 85-91,
tel 046 13 74 77 i Lund

Ingela Pettersson,
mamma till Josefine f. 89,
tel 040 46 93 54 i Malmo

Intressegruppen har kontakt
med en internationell intresse-
forening fér Smith-Lemli-Opitz
syndrom.

Kunskapsteam
I kunskapsteamet finns foral-
drar och personer av olika
yrkeskategorier med kunskap
och erfarenhet av barn med
Smith-Lemli-Opitz syndrom:

Kurator: Inga Almerud
Forskolekonsulent: Anita Ericsson
Logoped: Anita Franzén
Handikappsekreterare:

Anna Carin Hagberg
Personlig assistent:

Margaretha Lindahl
Arbetsterapeut: Cecilia Lantz
Sjukgymnast:

Anne Christine Svahn
Fordldrar: Marie Larsson,

Ann Lotbom, Karin Mossler

Kunskapsteamet har tagit fram
en skrift om matning, leksaker,
stimulans, kommunikation och
rorelsetraning m.m. fér barn
med SLOS. Den kan bestallas
frdn RFUB (se nedan) liksom
den video om barn med syndro-
met som intressegruppen gjort.

Medicinskt natverk

For att utveckla bl.a. behand-
lingsplaner, dietrdd m.m. har
det ocksa bildats ett medicinskt
ndtverk. Ansvarig dr habiliterings-
ldkare och neurolog Lena Starck
pa Sachsska barnsjukhuset i
Stockholm, tel 08 616 40 00.

Kolesterolprov
Ansvarig for kolesterolprov dr
professor Ingemar Bjorkhem pa
Huddinge sjukhus i Stockholm,
tel 08 746 10 00. For radgivning
vid ev. ny graviditet kan kon-
takt tas med Elisabeth Blennow
pa Karolinska sjukhuset, klinisk
genetik, tel 08 729 20 00.

FUB

Riksforbundet FUB, Box 55615, 102 14 Stockholm
tel 08-678 81 31, fax 08-678 81 33
Besoksadress: Birger Jarlsgatan 6 B



