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Fordldrasynpunkter infér arbetet med medi-
cinskt vardprogram for SLO

Stiftelsen JMR har sammanstallt underlag infér arbetet med att ta fram ett me-
dicinskt vardprogram for SLO. Vi har samlat fragor, erfarenheter och synpunkter
fran foraldrar liksom fragor som foréldrar har fatt genom aren fran lakare, sko-
terskor, vardpersonal och paramedicinsk personal.

Det ar forstas viktigt att framhalla att alla barn med SLO inte har alla svarighe-
ter!

Vara erfarenheter fran kontakter med familjer med SLO &r att behandling varie-
rar stort 6ver landet (och 6ver tid). Det vore intressant att dokumentera erfa-
renheter av olika behandlingar. Den likare som disputerade pa SLO 2002* Lena
Starck undersokte barn i Sverige med SLO och inventerade deras funktionsned-
sattningar och behandling. Det vore en férdel att gbra en ny inventering, garna
genom att adressera bade foraldrar och medicinskt ansvariga ldkare och/eller
habiliteringslakare.

Utgangspunkter

Den bristande kolesterolsyntesen bakom SLO fororsakar manga problem som
kraver medicinsk uppmarksamhet eller behandling. Vi fokuserar sjalvklart pa
syndromspecifika medicinska fragestallningar. En del av det vi tar upp kan dock
vara sadant som ror personer med flerfunktionsnedsattningar generellt men
som interagerar med SLO-specifika svarigheter.

Det ar svart att dra gransen mellan medicinska atgarder och férebyggande eller
behandlande atgarder som hanteras inom andra professionsomraden (dietist,
fysioterapeut, arbetsterapeut, logoped etc.). Det ar darfor betydelsefullt med
ett forebyggande perspektiv. Var erfarenhet ar att avsaknaden av forebyggande
atgarder ofta leder till behov av medicinsk behandling, med samre resultat,
obehag och smaérta for barnet och ofta dven 6kad belastning pa bade familj och
vard.

Darfor ar det bra om det medicinska programmet har ett bredare perspektiv,
med kopplingar till och behov av insatser inom andra omraden. Kontinuerlig
information och utbildning for foraldrar och vardpersonal behovs. Vidare kravs

! Smith-Lemli-Opitz syndrome — a Disorder of Cholesterol Synthesis Diagnosis, treat-
ment and pathogenetic aspects. Karolinska institutet, Stockholm 2002.
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en stabil vardstruktur med kontinuitet for barnens medicinska insatser, dar olika
huvudman och vardnivaer samarbetar.

Introduktion om syndromet och dess medicinska implika-

tioner

SLO &r sallsynt och darmed okéant i sjukvarden. En éversiktlig introduktion till
syndromet och dess orsaker tanker ni sakert redan ha med, med prevalensupp-
gifter och hur SLO diagnostiseras i Sverige, forutom vad man kan gora for att
forebygga och behandla olika symptom. Det ar bra. Det vore dven bra med en
oversiktlig genomgang av vilka organ/processer i kroppen som paverkas av de
brister i kolesterolsyntesen som finns vid SLO. Inte alla ldkare/sjukvardspersonal
har detta klart for sig...

Information om syndromet och behandling vid vardbesok
Eftersom familjer ofta kommer i kontakt med olika vardgivare finns behov av att
vid akuta vardbesok pa ett enkelt satt ge ldkare som inte kanner till syndromet
eller barnet information om det viktigaste i den medicinska behandlingen. Per-
sonligen har vi mycket goda erfarenheter av att ansvarig lakare skrev en halv
A4-sida med information om syndromet och vad varden skulle tdnka pa vid olika
sjukdomstillstand. Denna information kunde vi ldmna 6ver till de ldkare vi traf-
fade. Det 6kade tryggheten for bade varden och oss, och bidrog till battre be-
handling. Vi gjorde ocksa sjalva en sammanstallning éver aktuell sjukdomshisto-
rik som vi kunde lamna 6ver, se vidare pm God sjukvard for ett ovanligt barn
(http://stiftelse.imr.se/resurser/den%20goda%20varden%20080319a.pdf ).

Ett medicinskt vardprogram utifran svarigheter for barn

och familjer
Spddbarnstiden

Det ar viktigt att barn med SLO diagnostiseras ratt och att familjer i hela landet
(dvs. utanfor universitetssjukhusorter) far en bra start. Vi tror att det behovs en
checklista for undersdkningar och provresultat samt behandlingar. Dar kunde
information ges om de initiala undersékningar som behdvs av organ och funk-
tioner med tanke pa syndrombilden. Det géller bl.a. hjarta, syn, horsel,
gom/lappspalt, polysyndactyli, missbildning av kénsorgan, lever, sug/sviljreflex,
skelettmissbildningar, mage/tarm/krékningar m.m.

Genetisk rddgivning, fosterdiagnostik och gen/fosterterapi

Manga foraldrar fragar om tester for potentiella anlagsbarande barn/slaktingar,
vore bra om info om detta. Fors6k med genterapi-fosterterapi — kanske intres-
sant att ndmna ett nyligen rapporterat forsok dar foster givits kolesterol?
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De férsta aren

Under framforallt de forsta aren ar barnens nérings/matnings/atproblem, krak-
ningarna, solkansligheten, de stora somnsvarigheterna samt infektionskanslig-
heten och de manga infektionerna det som paverkar barnen och vardagen i
familjerna allra mest. Det dar mycket viktigt att detta tas upp i det medicinska
programmet, med bade ett forebyggande och behandlande perspektiv. Vi tror
att konkreta rad och checklistor skulle vara av stort varde for barn, familjer och
varden. Foraldrar och anhoriga men ocksa personal behover vidare grundlag-
gande medicinsk information och utbildning, gérna i kontakt med andra pa na-
tionell niva.

Det dldre barnet

Ju dldre barnet blir desto viktigare blir fragor som har att géra med effekter av
interaktionen mellan barnens kolesterolbristpaverkande medicinska problem
och flerfunktionsnedsattningarna i 6vrigt (med bl.a. svara rorelsehinder som
ibland har progredierande forlopp till foljd av demyelinisering m.m.).

Att bli vuxen

Det ar en utmaning for varden att hantera nar barn med SLO blir vuxna, nar
resurserna for habiliteringen i stort sett forsvinner. Det ar dock en medicinsk
nodvandighet att nagon tar ett helhetsansvar. Det kan vara mycket viktigt att
overforingen fran barn- och ungdomshabilitering/vard till vuxen férbereds och
att en medicinsk genomgang gors och att atgarder kan vidtas infér detta. Garna
en checklista for vad som behover goras nar barnen ar 16-17 ar.

Tillforsel, dosering och uppféljning av tillskott av kolesterol
och gallsyror

Vi far manga fragor om tillskott av kolesterol och gallsyror, dosering och upp-
foljning. Det vore bra med ett avsnitt om det. Viktigt att papeka att tillforsel av
kortisol (plasma) behover ges vid svara infektioner eller stérre ingrepp.

Uppfodningssvarigheter

Amnesomsittning och matsmdltning

Det finns manga artiklar och rapporter om de svara uppfodningsproblem som
finns nar det galler barn med SLO. De flesta barn med SLO har bristande sug-
och svaljreflexer, och behdver sondmatas helt eller delvis. Det kan géras genom
nasogastrisk sond (fungerade i 22 ar utan magskador for ett barn) eller s.k.
knapp pa magen.

Krdkningar

Tata krakningar forekommer ofta i synnerhet i smabarnsperioden. Det kan vad
vi forstar finnas flera orsaker till krakningar. En kan vara kemisk paverka; att
7dehydrokolesterolen stor magslemhinnan, en annan att cellvdaggar och cell-
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membran inte fungerar riktigt bra pga. kolesteroldefekten. Den bristande gallsy-
reproduktionen paverkar naringsupptaget. Manga barn med SLO har ocksa svart
att tala sondnaringar, och far problem med trég mage och férstoppning.

Ibland kan barn med SLO ha vridna tarmar, for trang eller for slapp magmun.
Den 6vre magmunnen kan ha forslappats av alla krdkningar hos aldre barn. Nag-
ra barn har opererat magmunnen for att minska krakningarna. Det vore intres-
sant att veta hur illamaendet paverkas om det dr kemiska orsaker som ligger
bakom krakningar?

Krakningarna avtar med aldern och medicinering. Barnen 6kar oftast i vikt fast
betydligt langsammare dn andra. Vad vi férstar har det tagits fram tillvaxtkurvor
for barn med SLO.

Detta innebdr sammantaget att det finns ett behov av att tidigt koppla in en
kvalificerad dietist for att fa rad om diet, ratt sorts sondnaring/mat och ev. till-
forsel av kolesterol och gallsyror.

Det ar viktigt att mata lite och ofta, tdnka pa sittstallningar vid matning och vad
man gor efter matningen.

Det finns mycket kunskap hos logopeder nar det galler naringsupptag mm for
barn som sondmatas. Det ar t.ex. bra med stimulans av munnen fére maltider
for att fa kemiska reaktioner i saliv mm vilket paskyndar och forbattrar mat-
smaltning.

Det férekommer det att barn med SLO har lapp-, kdk eller gomspalt, vilket for-
stas forsvarar matning och naringsupptag ytterligare.

Forstoppning

Stora problem med forstoppning finns hos de flesta personer med SLO. Minst
ett barn har behovt hjalp att tomma en full tarm med oljelavemang pa sjukhus.
Det ar viktigt med rad och information om detta och vad man kan géra. Tarm-
funktionen forbattras ofta med gallsyretillskott, val av sondnéring spelar in, ev.
fibertillskott eller Iakemedel kan ges liksom extra vatska. Att sta (kanske i sta-
skal) och att réra benen forbattrar ofta tarmmotoriken liksom att byta stallning
ofta. Mag/tarmmassage kan ocksa underlatta peristaltiken.

Mun- och tandvard

Det vore bra om mun- och tandvard kan uppmaéarksammas i det medicinska pro-
grammet. Munnen och tanderna ar en viktig del av kroppen. Munfunktionen
behover fungera for att kunna hantera mat, svalja, smalta maten. Eftersom det
ar vanligt bade med brister i sug- och sviljreflexer och med 6verkanslighet i
munnen hos barn med SLO samt forekommer ldpp/gomspalt ar det extra viktigt
att fa specialistrad.
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En sarskild utmaning ar att barn med SLO ofta har en hog gomplatta. Dar samlas
bakterier vilket kan bidra till fler och forvarrade infektioner.

Krakningarna vid SLO ar en stor utmaning for tdnderna eftersom det kan ge
fratskador pa emaljen. Krdakningarna i kombination med bristande svaljreflexer
och dalig munmotorik kan leda till att krdk kommer ner i luftstrupen/lungorna
och orsakar lunginflammationer. Manga barn har en 6verkanslighet i munnen
som gor det svart att skota mun- och tandhygien. Det kan i sin tur innebara risk
for infektioner, svamp i munnen m.m., forutom férhojd risk att fa hal i tdnderna
och luktailla.

Manga barn dreglar pga. brister i svadljreflexer. Det minskas ofta med férbattrad
munmotorik. Det forekommer operativa ingrepp for att minska salivproduktio-
nen. Det ar oklart hur detta paverkar tdnder och matsmaltning (salivproduktion
kan vara viktig for att ta bort fratande syror vid tata krakningar).

Det finns specialistkunskap hos logoped och specialisttandvard nar det géller
vad som kan goras for att forbattra munmotorik och munhygien. Mun- och an-
siktsmassage, stimulering att bita/tugga, olika gomplattor, teknik och pedagogik
vid tandborstning m.m. Barnen kan behdva sévas vid t ex lagning av hal eller
tandstensborttagning.

Det behdvs darfor tidig radgivning och stod av logoped, rad av arbetsterapeut
angaende sittstallning vid matning till f6ljd av den hoga risken att fa ner véats-
ka/mat/slem i luftvdgarna och av specialisttandldkare/tandhygienist.

Infektioner och infektionskinslighet

De flesta barn med SLO i Sverige har haft ett stort antal (ca 20-30) lunginflam-
mationer, och minst tre barn har détt i lunginflammationer. Detta finns dven
rapporterat i den internationella litteraturen.

Det ar viktigt att uppmarksamma infektioner tidigt, ta CRP och bakterieprov for
att ratt sorts penicillin kan sattas in. Det forstas paskyndar tillfrisknandet, mins-
kar biverkningar och antibiotikaresistensutveckling. Det &r vanligt med svara
och langvariga diarréer till f6ljd av mycket penicillinanvandning. Bra darfér med
forebyggande tillforsel under penicillinkurer av bakteriekulturer for att normali-
sera tarmfloran (t ex Trevis). Viktigt att ge tillskottet mellan penicillinintagen
(vilket inte ar sa kant), annars verkningslést (penicillinet tar dod pa bakterierna i
tillskottet om de ges samtidigt).

Forebyggande inhalering av luftrorsvidgande lakemedel, ev. CPAP, har drama-
tiskt forbattrat manga barns insjuknande i och formaga att klara av lunginflam-
mationer.

Andra forebyggande atgarder ar god vatsketillforsel (feber kraver mer vatska,
vatska l6ser slem), vikten av att byta stédllning ofta, att fa djupandning (stimulera
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rorelser och stallningar som vidgar lungorna, “andningsmassage”), och forstas
att undvika att barnet far ner krak, slem eller mat i luftstrupen.

Det ar viktigt med information om vad som kan goras for att férebygga infektio-
ner med olika hygieniska atgarder hemma och i férskola, skola eller i daglig
verksamhet. Det kan gélla att undvika exponering for bakterier och virus genom
att inte traffa forkylda/sjuka personer, undvika att resa kommunalt eller att
besdka offentliga platser med mycket manniskor, att ha rutiner for handhygien
och tvatta leksaker etc. regelbundet, men dven att fa separat undersékningsrum
vid sjukvardsbesok, inte behdva samaka fardtjanst, m.m. Rad behovs ocksa om
vad som kravs under tillfrisknandeprocess efter t.ex. en 6ron- eller lunginflam-
mation.

Stora somnsvarigheter

De somnsvarigheter som barn med SLO har — bade med att somna och sova —
paverkar i hog utstrackning familjers ork och vardag. Vissa barn med SLO, séar-
skilt i USA, ges melatonin. | Sverige far nagot barn Teralen, det kan férekomma
andra somnmedel.

Kénslighet for solljus (UV ljus)

Det ar antagligen svart for utomstaende att forsta hur mycket det syndromspe-
cifika problemet att barnen inte tal solljus paverkar en familjs vardag. Att inte
kunna vara ute, varken pa semestrar eller under aret i 6vrigt utan att barnets
hud blir réd och svullen och barnet far feber eller kraks, att behéva ha gardiner
for vagnen (”skdams ni for ert barn?”), att smorja med solskyddsfaktor 50 och
tacka bar hud men anda inte kunna vara ute mer an 20 minuter, att behova
morklagga rum inne vid starkt solljus o.s.v. Fér var del blev det betydligt battre
(men inte bra) vid tillforsel av gallsyra (och kolesterol). Information behdvs om
atgérder som att gallsyra, solskyddskram, att skydda huden genom klader, UV-
filtar och talt som skyddar mot solen. Man kan ocksa géra undersdkningar av
hur solkdnslig barnet dr, men snabbare, enklare och billigare att fraga familjer-
na...

Hormonpaverkan och for tidig pubertet

Hormonproduktionen hos barn med SLO ar paverkad. Vikten av kontinuerlig
uppféljning av hormoner kan behéva lyftas fram. Flera barn har kommit i for
tidig pubertet, ett barn vid 5 ars alder. Likemedel sattes da in for att bromsa
forloppet. Menstruationssmartor kan behdva hanteras. For snabb tillvaxt av
skelettet (se nedan) har noterats bland flera. Ev. hormonpaverkande behandling
kan behovas for att bromsa pubertet och for snabb skelettillvaxt.

Skelettillvaxt, skolios och ortopedi

Felstallningar, skolios och benbrott ar vanliga hos barn med SLO, oklart varfor.
En fraga ar om den snabbare tillviaxten av skelettet &n normalt som férekommer
hos en del bar kan vara en orsak till att skolios och benbrott ar vanligt. Det ar
darfor viktigt med forebyggande rorelsetrdning for att starka muskelkorsetten,
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att véxla stallning ofta, anpassade stolar/rullstol, staskal, sittskal. Vid pabérjad
skolios behovs ofta korsett.

Leverpaverkan
Den bristande kolesterolsyntesen har stor inverkan pa lever och gallsyreproduk-
tion. Bra om detta lyfts fram, liksom vilka prover som ska tas och hur ofta.

Epilepsi
Vissa barn med SLO har epilepsi.

Ogon och syn

Det ar ocksa viktigt med regelbundna synkontroller fran tidig alder liksom tidig
konsultation av synkonsulenter och specialister. Stark éversynthet forekommer,
men den kan vaxa bort. Starka glaségon fran tidig alder kan behovas. Vanligt
med grastarr (7-dehydrokolesterol grumlar linsen). Detta behover foljas konti-
nuerligt. Nedsatt rorlighet kan paverka dven synen (begrdnsad formaga till
ogonrorelser). Torra 6gonslemhinnor vanligt och darmed ofta 6goninfektioner.
Det har koppling till syndromets grundproblematik, eftersom tarvatska bestar
bl.a. av kolesterol (killa Ogats anatomi av Saude Tryggve, lirobok pé optikerut-
bildningen). Ogondroppar behévs ofta. Hingande 6gonlock har opererats hos
nagot barn.

For att barnen ska kunna se ar det viktigt med tvarprofessionellt samarbete.
Synen maste fungera, sittstallning, belysning, var i synfaltet saker placeras, hur
hogt etc. Det behdvs samarbete om diagnostik och atgarder mellan lakare, syn-
konsulenter, arbetsterapeut och fysioterapeut samt peda-
gog/forskolekonsulent.

Oron och hérsel

Horselnedsattning och dévhet forekommer hos barn med SLO. Det ar viktigt att
horsel undersokts tidigt. Oroninflammationer ar mycket vanliga (20-30), vilket i
sig kan paverka horseln.

Perception

Manga barn med SLO har en 6verkanslighet for beréring, sarskilt i munnen (som
inte desensibiliserad pga. svaga sug- och sviljreflexer) men dven i hdander och
fotter. Denna kan minska genom ett systematiskt arbete. Det behévs lagom
mjuk beréring —inte for 16s, inte fér hdrd, och en I&ngsam tillvdnjning. Aven
kanslighet for vissa lagfrekventa ljud som dammsugare, harflakt etc. finns hos
flera barn. Andra ljud kan ddremot uppfattas som underhallande och roliga.

Hjdlpmedel, ortoser mm

Det ar viktigt med hjalpmedel och rorelsetraning for alla personer med rorelse-

hinder, men av extra betydelse fér personer med SLO, bl.a. med tanke pa skort

skelett, snabb skelettillvaxt med skolios, infektionskansligheten, de manga lung-
inflammationerna, férstoppning etc. Hand- och fotortoser ar vanliga dagtid och
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nattetid, liksom staskal, sittskal, specialstolar med stod for ryggen, ganghjalp-
medel etc. Det ar viktigt med information och stéd till fordldrar och personal nar
det galler hjalpmedel och rérelsetraning samt behovet av aktivitet och att vaxla
stallning ofta.

Autism/beteendeproblem

Det finns mycket rapporterat i internationell litteratur om beteendeproblem
och autism vid SLO. En del av detta misstdnks vara relaterat till kolesterol- och
7dehydrokolesterolnivaer. Det finns ocksa skal att férmoda att andra lander inte
hunnit lika langt som vi i Sverige i att forsta hur man kan forsta, bemota och
hjalpa barn pa tidig utvecklingsniva, barn med bade rérelsehinder, syn- och hor-
selnedsattningar, att utveckla sin kommunikation och fa utvecklande aktiviteter
och sysselsattningar. Frustration och undersysselsattning kan ligga bakom en
del av utagerande eller autismliknande beteende som rapporteras framfoérallt i
internationella studier. Det ar ett klassiskt institutionsbeteende.

Andra landers medicinska behandling

Det vore intressant att fa ett internationellt perspektiv pa den medicinska be-
handlingen av personer med SLO. En bok om SLO (Das SLO-syndrom Ein Ratge-
ber fur Eltern und Arzte) gavs ut 2013 i samarbete med den tyska foraldrafére-
ningen (SLO-Deutschland e.V.). Boken innehaller manga avsnitt: medicinska
aspekter pa SLO, genetik, fosterdiagnostik, kliniska symptom, medfédda hjart-
fel, sondmatning och PEG, barn-ortopedisk behandling och synproblem. Terapi
och utvecklingsbeframjande atgarder, behandlingsmajligheter, naring, logopedi
samt information om samhallsstodmaojligheter. | boken finns ocksa avsnitt dar
foraldrarna berattar om sina individuella erfarenheter.

Fortsatt fordldramedverkan i programarbetet

Det dr mycket gladjande att arbete med ett vardprogram for personer med SLO
har paborjats. Det kommer att ha stor betydelse for personer med SLO och de-
ras familjer och anhoriga liksom for personal och sjukvard. Vi traffar er garna
(ndgon/nagra fran stiftelsen, utékat med fler foraldrar om ni vill) for att diskute-
ra upplagg och arbetet med att ta fram behandlingsprogram, antingen vid fy-
siskt mote eller virtuellt via Skype eller liknande. Vi haller pa att samla in fler
synpunkter via FUB och via de internationella fordldraforeningar for SLO som vi
kanner till. Vi bidrar ocksa gérna i diskussioner om hur vardprogrammet ska
spridas. Foraldratraff? Artiklar? Annat?

Karin Mossler, ordférande i Stiftelsen JMR
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