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Introduktion

Varmt valkommen till en kunskapsdag
om kvinnors och barns héalsa den 27 april
2023 i Stockholm!

Dagen vander sig till dig som &r ung eller aldre, patient
eller anhérig, eller med erfarenhet av att vara patient eller
anhorig, samt till dig som bara &r allméant intresserat av
fragor kring kvinnors och barns halsa. | denna program-
bok kan du ta del av korta beskrivningar av de olika
féreldsningarna med introduktion av férelésarna.

| plenarférelasningarna far vi ta del av erfarenheter fran
de som sjélva har varit patienter och héra vad forskningen
har betytt fér dem och deras méjligheter. Vi kommer att
presentera de senaste rénen inom forskning, innovation
och utveckling av nya behandlingar och annat hélso-
framjande arbete for att forbéattra kvinnors och barns
valbefinnande. Programmet ger flera exempel pa folk-
halsoinsatser liksom hogspecialiserad sjukvard ur ett
regionalt, nationellt och internationellt perspektiv.
Parallella delseminarier ger dessutom majlighet till fér-
djupning inom en rad specifika &mnen kring kvinnors
och barns halsa med chansen att méta och diskutera
aktuella fragor med forskarna i delseminarier och
diskussionspaneler.

| delseminarierna kan man ta del av vad som hander

nar man vill bli foéralder, dven efter att ha genomgatt
behandling av svar sjukdom, kanske med nedfrysta agg
eller spermier, eller sent i livet. Vi far veta vad som hander
nér man véntar barn och drabbas av virusinfektioner,
betydelsen av nar avnavlingen sker, genetikens betydelse
och olika aspekter pa kon samt perspektiv pa att foda
barn inklusive vattenférlossning. Projektet Min barn-
morska, med sammanhallen vardkedja under graviditet,
fodsel och eftervard presenteras och diskuteras som

en mojlig vag for att utveckla varden. Vidare far vi veta
vad som h&nder under de férsta timmarna efter férloss-
ningen, vad nyféddhetscreening fér metabola sjukdomar
innebar och hur livets forsta manader avgor risken for
sjukdomar senare i livet.

Foraldraskap belyses ur olika aspekter som betydelse av
stodinsatser till den nyblivna foraldern, att vara foralder till
barn med medfédda sjukdomar, eller till ett barn som varit
allvarligt sjukt som nyfédd, féraldrars upplevelse av att delta
i forskningsstudier med sitt barn och etiska dilemman fér
foraldrar till svart sjuka barn.

Hur mar véarldens barn och vilka ar de storsta utmaningarna?
Forskning kring ohalsa och sjukdom hos barn inkluderar
ocksa hur vi kan férebygga detta, vilka behandlingar som
kan erbjudas och vad som hander pa sikt liksom stoéd vid
6vergangen till vuxenlivet t ex fér barn med autism och
adhd. Dessutom behandlas backenbotten - kvinnans bésta
stdod - men ofta tabu och vi far hjalp att reda ut vad som ar
sant eller falskt angdende klimakteriet.

Kunskapsdagen arrangeras av Karolinska Institutet i ett
samarbete mellan flera institutioner och i samarbete med
halso- och sjukvarden inom Region Stockholm. Var gemen-
samma vision &r att ta fram ny kunskap som leder till for-
battrad halsa for alla.

Kristina Gemzell Danielsson






Annie LOo6f
‘ ‘ Min dotters férsta manader

var de mest prévande i livet.”



Aron Anderson
‘ ‘ Lat ingen annan bestdmma var

dina grénser dr och vad som éar
mojligt just fér dig!”



Danijela Rundqgvist
‘ ‘ Min hockeykarriar larde

mig att med mod och hart
jobb sa uppnas mina drémmar.
Tack vare IVF sa uppfyllde

jag min stérsta drém

— att bli mamma.”






l



Petter Brodin
Professor i immunologi, barnlékare
Avdelningen fér klinisk pediatrik

Institutionen fér kvinnors och
barns hélsa

12

Immunsystemets utmognad hos nyfédda barn
— av betydelse for halsa livet ut

Manniskans immunsystem utgoérs av ett komplicerat natverk av specialiserade
vita blodkroppar och proteiner som &r livsnédvéandiga for oss. De skyddar oss
ifran infektioner och cancerutveckling och individer som saknar fungerande
immunsystem doér ofta tidigt i barndomen. Manniskors immunsystem besitter en
enorm inneboende kraft men nér eller om systemet ar felaktigt reglerat kan det
aven orsaka skada sdsom vid autoimmuna sjukdomar, allergier och kroniska in-
flammationstillstand. Idag vet vi inte riktigt varfér och hur dessa tillstdnd uppstar
men de Okar i frekvens och fler och fler barn lider av svar fédoamnesallergi och
manga autoimmuna sjukdomar orsakar svart lidande. Vi har nyligen visat att
immunsystemets sammansattning och funktion varierar bland friska individer
som konsekvens av miljéfaktorer sdsom infektioner, vacciner, f{édodmnen och
bakteriefloran. Vi vill férstd NAR och HUR dessa miljéfaktorer formar vart immun-
system. Var hypotes &r att fddseln och den allra férsta tiden i livet ar sarskilt
betydelsefull eftersom immunsystemet da ar under utveckling och samtidigt
moter mangder av bakterier, virus, fédodmnen och infektioner for allra forsta
gangen. Vi tror att immunsystemet under denna kritiska tid i livet anpassar sig
till dessa miljoéfaktorer och formas for livet och etablerar individens framtida risk
fér sjukdom involverande immunsystemet.

Mitt arbete som barnlékare ger mig unik inblick i dessa tillstand och under-
lattar aven tillgang till blodprover fran nyfédda barn som fods pé den klinik dar
jag arbetar. | var forskargrupp har vi dven utvecklat nya metoder for samtidig
analys avimmunsystemets alla celler och proteiner ur mycket sma blodvolymer
som &r mojliga att fa frdn sma barn. | vara pagéende studier féljer vi upp ny-
fédda barn éver tid samtidigt som tarmbakterier och fédodmnen 6vervakas och
analyseras i relation till immunsystemets mognad. Vi har hittills publicerat flera
arbeten och visat att vi kan félja utvecklingen avimmunsystemet 6ver tid hos
nyfédda barn och jamféra ménster mellan barn som féds med kejsarsnitt och
vaginal forlossning, barn som ammar eller far modersmjoélkserséattning, och hos
barn med olika bakteriesammanséttning i tarmen. Vi har sett stora skillnader hos
barn med olika sammansattning i sin tidiga tarmflora och nu gar vi vidare med
noggranna undersokningar av specifika kemiska féreningar, metaboliter och
bakteriemolekyler som kan ge oss mekanistisk forstaelse fér hur immun-
systemet utvecklas under inflytande av koloniserande mikrober tidigt i livet.

Vi hoppas med dessa kunskaper kunna optimera omhéndertagandet av alla
nyfédda barn sa att deras immunsystem och mikrobiella flora far basta mojliga
start i livet och ger upphov till langvarig halsa utan felaktigt utvecklade och
dysreglerade immunsystem som leder till allergier, autoimmunitet och
inflammation.



Foraldraskap till ett barn som varit allvarligt sjuk
som nyfédd

Att bli foralder under normala omsténdigheter kan vara rosenskimrande och
harmoniskt, eller omtumlande och krisartat. Oavsett vilket, innebéar féraldra-
skapet att livet férandras, att féraldrarna utvecklas och lar sig och att inget blir
som innan barnet féddes. De natverk i hjarnan som &r aktiva néar féréldrar tar
hand om sina barn har kartlagts, sa kallade "caregiving networks” och man kan
se hur de stéarks for varje timme som tilloringas med det nyfédda barnet. Sam-
tidigt utvecklas barnets hjarna och anknytning till ndrvarande vuxna uppstar.

Att bli foralder till ett svart sjukt barn ar ofta férenat med stérre pafrestningar.
En del foraldrar far en krisreaktion, viket &r naturligt. Utan ratt stéd och be-
handling kan det utvecklas till ett svarare tillstand. Risken for dngest och
depression ar dubblerad hos foéraldrar till mycket for tidigt fédda barn jamfort
med foraldrar som fatt fullgdngna barn. Nar man fragar dessa foraldrar ett ar
efter barnets fodelse, sa fortsatter de skatta hogt pa angest och depressions-
symptomen och cirka en femtedel har posttraumatisk stress tva ar efter
barnets fodelse.

Ett nyfott barn som &r sjukt eller mycket for tidigt fott ar &n mer sarbart om
foraldrarna ar skora, t ex pa grund av stark krisreaktion, psykisk ohalsa eller
social utsatthet. Stod till foraldrarna ar darfor viktigt for att framja att féraldrar
tar till sig barnet och barnets anknytning till féraldrarna.

Foraldrars upplevelse av att barnet féds for tidigt har studerats med kvalitativa
studier. Fran borjan av vardtiden uppkommer en brist pa kontroll och narhet till
barnet. Féraldrar kan uppleva en kansla av maktléshet, sorg, skuld, angest och
oro. Det finns ocksé manga praktiska utmaningar for foraldrar nar det géller

att fa livet att fungera under tiden pé neonatalavdelningen och perioden kan
stracka sig 6ver flera manader.

Enligt Socialstyrelsens rekommendationer bér féraldrar och barn inte separe-
ras och foraldrars mojlighet till narvaro och delaktighet i varden av barnet bor
sékerstallas. Aktivt stod till foraldrar att forsta barnets beteenden och signaler
ska ges, hud-mot-hudvérd ska erbjudas och vardmiljon ska anpassas efter
barnets mognad.

Nar foraldrarna ar narvarande och delaktiga i varden pa detta séatt, finns det
forutsattningar att ge grundlaggande stod till dem under vardtiden och
dessutom identifiera de som behéver hjélp med specifika stédinsatser psyko-
logiskt och socialt.

Efter att familjen skrivits ut efter en lang vérdtid pa sjukhuset eller hemsjuk-
varden &r det inte ovanligt att familjer kdnner sig dvergivna, som att de star
ensamma med ett stort ansvar. Nar vi undersdkte detta i en intervjustudie
fann vi att forsta aret hemma upplevdes som férlangd tid av oro for barnets
medicinska tillstand liksom oro for féraldrarnas eget kanslotillstand och
relation. | en randomiserad kontrollerad studie (Stockholm preterm interaction
based intervention) har vi undersékt om ett manualbaserat hembesdks-
program under forsta levnadsaret, i forsta hand 8mnat att starka foraldra-
barn-interaktionen och barnets utveckling, ockséa kan forbattra foraldrars
psykiska héalsa och kanslan av att de ar bast lampade att ta hand om sitt barn.

Foto: Stefan Zimmerman
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Hormonella stérningar med paverkan pa fertilitet
hos idrottskvinnor

Idrottskvinnor pa elitniva dgnar sig at hard fysisk traning, ofta flera timmar
dagligen, &r ut och ar in, med malet att dvertraffa sig sjalva i fysisk prestation
och for att na den allra yttersta toppen inom sin gren. Det ar en imponerande
satsning som ar till stor gladje inte minst for allmanheten men som kan inne-
bara ett hogt pris och riskera halsan fér den enskilda idrottaren. Idag vet vi att
idrottskvinnor i hégre grad an idrottsman drabbas av skador och medicinska
komplikationer. Elitidrottande kvinnor har en 6kad risk for atstérningar och
hormonella rubbningar ledande till menstruationsstérningar samt férlust av
benmassa. Vad beror det pa?

Hard tréaning som ar noédvandig for att prestera pa elitniva innebar hogt en-
ergibehov som manga idrottare inte alltid lyckas kompensera med ett till-
rackligt kaloriintag och de utvecklar dérmed relativ energibrist. Det &r ocksa
vanligt med en medveten stravan efter magerhet, det vill sédga lag mangd
kroppsfett i forhallande till muskelmassa, eftersom detta &r en viktig faktor for
idrottsprestation i flera discipliner inklusive uthallighetssporter och estetisk
sport. Det ar uppenbart att det inom elitidrotten kan finnas motstridiga
intressen mellan prestation och halsa.

Forskning har visat att kvinnor ar mer kansliga for konsekvenserna av kronisk
energibrist &an vad man ar. Kronisk energibrist innebér en stress for kroppen
och stimulerar bland annat stresshormoner som hdmmar menstruationscykeln.
Samma sak géller for atstérningar, som medfér en uppenbar risk for energibrist
med hammande inverkan pa menstruationscykeln som foljd. Det &r valkant att
langvarigt menstruationsbortfall och 6strogenbrist har samband med forlust
av benmassa samt 6kad risk for skelettskada som t ex stressfraktur som ar

tva till fyra ganger vanligare hos idrottskvinnor med menstruationsbortfall.

En annan uppenbar konsekvens av menstruationsbortfall &r infertilitet. Defini-
tionsmassigt &r dock menstruationsbortfall till féljd av kronisk energibrist en
funktionell stérning och innebar inte nagot organfel. En sddan stérning kan
normaliseras spontant vid framfér allt optimerat naringsintag och anpassad
traning.

Kronisk energibrist &r dock inte den enda férklaringen till menstruationsrubb-
ningar hos idrottskvinnor. Idag vet vi att det ocksé kan finnas arftliga orsaker.
Polycystiskt ovariesyndrom (PCOS) &r en vanlig hormonell rubbning hos
kvinnor som innebér 6kad produktion av manliga kdnshormoner, vilket stor
agglossningen och kan ge menstruationsbortfall. Kvinnor med detta syndrom
har ofta valutvecklad muskelmassa och starkt skelett. Forskning visar att
syndromet kan ha prestationsméssiga férdelar och skulle kunna bidra till att
vissa kvinnor selekteras till idrotten. PCOS kan ocksa paverka fertiliteten och
vid graviditetsdnskan kan det behévas hormonbehandling fér att stimulera
agglossning, eller i slutédndan, provrérsbefruktning.



Att bli mamma sent i livet — ett medicinskt perspektiv

Vad ér att bli mamma “sent i livet”? Ofta anvands gransen éver 35 ar inom
forskning av praktiska skal for att fa lagom stora grupper att studera, eftersom
det ar ganska fa kvinnor som foder sitt forsta barn efter 40-arsaldern. Detta
har dock langsamt féréandrats, sa att andelen kvinnor som skjuter upp barna-
fodandet tills de fyllt 40 &r har tredubblats i Sverige de senaste tre decennierna.
Nu &r cirka 2,5 procent av alla férstagdngsmammor éver 40 ar och liknande
trend ses i hela vastvarlden.

Varfor spelar det ndgon roll om en é&r aldre? Det ar vanligare att det ar svart att
bli gravid sjalv, vanligare med missfall och kromosomavvikelser. Det &r ocksa
vanligare med en del komplikationer under senare delen av graviditeten, som
hogt blodtryck, diabetes och moderkakssvikt som gor att fostret vaxer daligt.
Det beror pa att den &ldre kroppen ar lite samre rustad att klara av den be-
lastning som en graviditet innebér fér blodkéarlen, amnesomsattningen och
immunsystemet. Det finns ingen specifik grans for nar dessa komplikationer
borjar 6ka, men antagligen redan i 25-arsaldern och smygande med 6kande
alder. Kvinnans 6kande alder vid barnafédandet har ocksa kopplats till 6kad
risk for autism och liknande tillstdnd, men aven nagra former av barncancer.

Vad kan en géra &t saken? Samhallet bor framja tidigare familjebildning pa sa
méanga satt det gar. Aldern ar svar att paverka fér den enskilda kvinnan, men
andra saker som spelar roll for en bra graviditet gér att paverka: rokning och
obesitas ar lika viktiga riskfaktorer enligt en stor svensk-norsk registerstudie
fran 2014. Rokstopp och att uppna normal vikt kan &ndra riskerna. Médravarden
hjalper och ger rad till ldre kvinnor som vantar férsta barnet. Det finns ocksa
mojlighet att gora fosterdiagnostik for att ta reda pa om fostret utvecklas
normalt och det ar tatare kontroller av blodtryck och blodsocker. Diabetes,
hogt blodtryck, havandeskapsforgiftning och moderkakssvikt gar till viss del
att férebygga med ratt kost och tabletter. Nar det ar dags att féda barn ar det
oftare sa att aldre kvinnor som véantar férsta barnet foder med planerat
kejsarsnitt eller efter igdngsattning for att undvika riskerna med dverburenhet.
I en svensk registerstudie fran 2019 s&g man att 79 procent av 40-plussare
som forsdkte féda sitt férsta barn vaginalt gjorde det. De hade inte 6kad risk
for att brista mycket i underlivet eller att barnet skulle ma daligt vid fodseln
jamfort med jamforelsegruppen i dlder 25 till 29 ar. | andra studier har man
dock sett 6kad risk for dessa komplikationer. Slutligen ska en komma ihag att
de allvarliga komplikationerna i absoluta tal r valdigt fa och oavsett nar en far
barn &r det en fantastisk hdndelse som férandrar livet.

Foto: Carin Wesstréom
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Foto: Anders Norderman

Fertilitetsbevarande atgarder,
varfor ar det viktigt och fér vem?

For unga kvinnor och méan som &verlever cancer &r risken for infertilitet en stor
kalla till oro. 2006 kom de férsta internationella riktlinjerna fér bevarande av
fertilitet efter cancer som ett resultat av ett tvarvetenskapligt samarbete
mellan reproduktionsmedicinska specialister och onkologer. Ur detta utveck-
lades det nya medicinska omradet Fertilitetsbevarande’ eller ‘Reproduktiv
onkologi’ som det ocksa kallas.

| Sverige har vi det stérsta programmet for fertilitetsbevarande vid Karolinska
Universitetssjukhuset. Vart forskarteam har sedan manga ar tillbaka samlat
kliniska patientdata, och vart team har ocksa framgangsrikt samarbetat med
ovriga svenska universitetssjukhus, for att kunna sammanstaélla och analysera
data pa nationell niva.

Eftersom de flesta unga cancerpatienter forvantas bli langtidséverlevare ar god
livskvalitet oerhért viktigt, men oro 6ver infertilitet och familjebildning paverkar
livskvaliteten negativt. Hos patienter med bréstcancer, som &r den vanligaste
cancerformen bland kvinnor i fertil lder, &r prognosen for langtidséverlevnad
god. 88 procent av kvinnorna som diagnostiseras innan 45 ars alder ar fortsatt
friska fem ar efter behandling. Men till de negativa konsekvenserna av behand-
lingen hor bland annat paverkan pa fertiliteten och ett for tidigt klimakterium.
Genom att erbjuda en fertilitetsbevarande behandling i samband med cancer-
behandlingen kan manga, trots sin sjukdom, ha mojlighet att bilda familj senare
i livet.

De etablerade metoderna for fertilitetsbevarande behandling innebér i de

allra flesta fall att kvinnan sé snabbt som majligt efter sin diagnos stimuleras
hormonellt fér att aggen ska mogna. Under denna behandling férekommer agg-
stocks- och dstrogenproduktion som kan ligga flera ganger hogre én naturligt
och manga kanner en oro 6ver att behandlingen skulle kunna ha negativa kon-
sekvenser pa sjukdomsférloppet. Andra faktorer som kan férsvara behandling
ar:

1. Graden av sjukdom. Vid akuta sjukdomstillstand finns inte mojlighet
att ta sig tid till att mogna ut &gg.

2. Kvinnans alder, da det biologiska aldrandet minskar maéjligheten till
framgangsrik behandling.

3. Att vissa behandlingar kréver att man opererar bort livmodern eller kraftigt
paverkar livmoderslemhinnan och déarmed omajliggér framtida graviditet.

Vara forskningsresultat har gett betryggande data kring sakerheten for be-
varande av fertilitet hos bréstcancerpatienter, och resultaten stéder bruk av
béade nedfrysning av 4gg, embryon och dggstocksvavnad. Var kliniskt inriktade
forskning har ocksa bidragit till forstaelsen av de interindividuella skillnaderna
mellan olika behandlingar och olika patientgrupper, vilket ocksa ger skillnader i
risken for infertilitet. Genom att fortsatta studera och analysera fertiliteten hos
kvinnor och man efter cancer 6kar vi hela tiden mojligheterna fér dem

som drabbats att slippa oro for fertilitet efter sitt tillfrisknande.



17









Sven Bolte
Professor i barn- och ungdoms-
psykiatrisk vetenskap, psykolog

Center of Neurodevelopmental
Disorders (KIND), Centrum fér
psykiatriforskning

Avdelningen fér neuropsykiatri

Institutionen fér kvinnors och
barns hélsa

20

Foto: Jens Hillner

Autism och adhd

Utvecklingsneurologiska funktionsnedséattningar, i Sverige framfér allt kallad ut-
vecklingsrelaterade neuropsykiatriska funktionsnedséattningar (NPF), omfattar
enligt de internationella diagnossystemen ICD-11 (Varldshalsoorganisation) och
DSM-5 (American Psychiatric Association): intellektuell funktionsnedséattning
(forekomst 1 procent i barnadldern), kommunikationsstérningar (t ex sprak-
stérningar, 8 procent), autism (1-2 procent), adhd (inklusive add, 6 procent),
inlarningsproblem (t ex dyslexi, 10 procent) och motoriska stérningar (t ex tics,
5 procent). Totalt uppskattats upp till 18 procent av alla barn och ungdomar ha
nagon form av NPF som utgoér ett betydande hinder att motsvara samhallets
allmanna férvantningar pa vardagsfungerande i olika livsomraden, som i familj,
skola (senare arbete) och pé fritiden.

NPF beror pa genetiskt betingad annorlunda neurologisk funktion, utveckling
och mognad, men &aven biologiska och extrema psykosociala miljéfaktorer kan
spela roll i uppkomsten. Funktionsnedsattningarna ar medfédda eller debuterar
tidigt i livet och paverkar en person i storre eller mindre utstrackning hela livet.
NPF ar uttryck av neurologisk méngfald, men ar kopplat till en sarbarhet for
psykiatriska tillstand och kroppsliga sjukdomar. NPF ar karakteriserat genom
olikheter i sattet att téanka, uppleva och bearbeta information. Det kan ocksa
innebéra nedsatta funktioner som skapar missférstand och varierande grad av
utmaningar att fungera i ett samhalle som séllan &ar byggt for eller tar hansyn till
behov som personer med NPF har. Jamfért med kroppsliga funktionsnedséatt-
ningar &r NPF inte lika synliga, vilket leder till att personer med NPF kdmpar med
stigmat att inte vilja anpassa och anstrénga sig, medan de i sjdlva verket oftast
forsoker och inte formar.

For ménga som lever med NPF &r tillstdnden inget som de kénner att de "har”,
utan nagot som de "ar”, det vill séga de anser att det ingér i deras personlighet
och identitet. Darfor ar idag malsattningen vid flertalet insatser inte att bota
utan att arbeta for att adressera och férhindra méjliga negativa konsekvenser
av att leva med NPF, t ex psykisk och kroppslig ohélsa, problem i skolan, arbets-
I6shet, socialt utanforskap, 1ag livskvalitet och ohalsosam livsstil. Detta gors
genom att 6ka mojligheter till inlarning och utveckling av fardigheter samt ge
information om NPF till personer med diagnoserna, deras anhériga samt

andra i deras omgivning. Dessutom &r det viktigt med anpassning av den
sociala och fysiska miljon till personer med NPF fér att beméta deras férut-
sattningar och skapa tillganglighet. Det géller att upptacka NPF och andra
mojliga samtida tillstand eller sjukdomar tidigt for att kunna bérja med insatser
i god tid. Vid stéd av personer med NPF &r det ocksa viktigt att inte enbart
fokusera pa deras utmaningar utan aven deras styrkor, intressen och prefer-
enser. Bade for att hitta héllbara vagar in i samhallet for personer med NPF

och for att undvika att de enbart far negativ aterkoppling, vilket skapar stigma
och minskar acceptans av diversitet i samhallet.

Diagnoserna autism och adhd uppfattas idag som de tva stora inom NPF-
omradet. De har fatt mycket uppmarksamhet i media, men kunskapsnivan i
samhallet ar lag och tyvarr ar felaktiga uppfattningar om diagnoserna vanliga.
Autism kénnetecknas av svarigheter i socialt samspel och kommunikation
samt oflexibla beteendemdnster och adhd av svarigheter att reglera uppmark-
samhet, aktivitetsnivad och impulser. Det &r inte ovanligt att bada tillstanden
upptrader i en kombinerad form. Viktiga fragor fér personer med egen diagnos



och anhdriga &r oftast: vad &r orsaken till diagnoserna, vad méste jag som an-
horig veta och vad kan jag géra, samt vad hénder nér jag som anhdrig inte kan
stodja mitt barn langre, respektive vilken hjalp finns fér mig som person med
autism eller adhd att bli sjalvstandig, ha egen ekonomi, skapa utbildning, jobb
och eget boende.

Vad behdver jag veta om genetik vid autism?

Autism &r en utvecklingsrelaterad funktionsnedsattning och visar sig i sattet en
person upplever, forstar och kommunicerar med omvarlden och andra manni-
skor. Med hjalp av familje- och tvillingstudier, har man kunnat visa att det finns
en starkt genetisk komponent vid autism med arftligheten pa cirka 90 procent.
Studier av specifika gener och genetiska varianter har ocksa gett oss en battre
forstaelse for vilka genetiska faktorer som kan bidra till utvecklingen av autism.
Den viktigaste informationen har varit att det &r hundratals gener kopplat till
autism, och alla dessa gener har markanta funktioner under tidig utveckling

av hjarnan. Till exempel behdvs manga av de generna for att stamceller ska
utvecklas till nervceller, och andra gener ar viktiga for att f& fram kopplingar,
synapser, mellan nervceller.

Med hjalp av dessa genetiska fynd fran forskningsstudier och genetiska tester,
s& som analys av kopietalsandringar och sekvensering av hela genuppsattningar,
kan vi redan faststélla en mer exakt molekylar diagnos hos cirka 20-30 pro-
cent individer med autism. Trots detta ar implementering av genetiska tester
efter autismdiagnos begransat i Sverige. Vi har ocksé kunnat kartlagga den
kliniska bilden av de subgrupper med mer sannolikhet att ha ett sallsynt ge-
netiskt tillstand som orsak till autism. Det ar viktigt att identifiera de individer
som kan fa nytta av genetisk testning for mer specificerad molekylar diagnos
som i sin tur kan leda till battre behandling och stéd fér individer med autism. Till
exempel dkar vissa av dessa genetiska faktorer ocksa risken for olika komplika-
tioner och somatiska sjukdomar, och information om detta kan hjalpa att fa
fram en mer individualiserad plan for uppféljning och véard. Det finns ett stort
intresse hos familjer och vuxna med autism att ta del av genetisk information
men manga etiska fragor ar viktiga att diskutera. Fortsatt forskning syftar till att
identifiera genetisk information som kan anvéndas till att &nnu mer skrédddarsy
behandlingar och interventioner inom autism. Till exempel har vi kunnat visa att
en genuppsattning kan paverka utfallet av social fardighetstraning.

Trots dessa framsteg i att forstd den genetiska bakgrunden till autism ar var
forstaelse fortfarande begransad och mer forskning behdévs for att forsta
komplexiteten av de genetiska faktorerna vid autism och deras interaktioner
med miljon.

Foto: UIf Sirborn
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Foraldraskap nar barnet har adhd, autism eller
intellektuell funktionsnedsattning

Manga forknippar foraldraskap med gladje och meningsfullhet, men
foraldraskap innebar ocksé utmaningar och stress. Nar barnet har en
utvecklingsrelaterad funktionsnedséattning (t ex autism, adhd, intellektuell
funktionedsattning och rérelsenedsattning) eller en kombination av flera
funktionsnedsattningar, kan vardagens krav ibland 6verstiga féralderns
resurser att moéta kraven. Resurser kan innefatta faktorer sésom tid, egen
formaga eller stod fran andra.

Foraldrastress innebar alltsé en stressreaktion som uppstar nar kraven i
foraldraskap ar stérre an de egna resurserna. Foraldrar till barn med funktions-
nedsattning upplever hogre grad av stress i vardagen an foraldrar till typiskt
utvecklande barn. De faktorer som stressar foréldrar till barn med funktions-
nedséattning kan vara kopplade till praktiska fragor sdsom tillgang till stod

och insatser, eller samordning av kontakter inom vard och skola. Ytterligare
stressfaktorer kan vara kopplade till egna tankar och kénslor, sdésom oro infér
framtiden eller skuldkanslor gentemot barnets syskon som man har svart att
hinna med. Pa sikt kan hog foraldrastress leda till psykisk ohalsa, t ex angest
och depression.

Acceptance and Commitment Therapy (ACT) &r en utveckling av kognitiv be-
teendeterapi. | ACT arbetar man med strategier kring acceptans och medveten
nérvaro samt strategier kring féréndring i den egna vérderade riktningen. Vi har
utvecklat en ACT-baserad gruppbehandling (Navigator ACT) specifikt for fér-
aldrar som har barn med en funktionsnedséattning och som upplever hdg grad
av foraldrastress eller psykisk ohéalsa. Nu utvarderar vi behandlingens sékerhet
och effektivitet i flera studier i samarbete med Habilitering & Halsa, Region
Stockholm samt flera andra habiliteringsverksamheter i Sverige.

Foraldraskap kan vara extra komplicerat nar inte bara barnet, utan aven for-
aldern sjalv har en funktionsnedsattning. Vi har i vara studier sett att foraldrar
som sjalva har mycket adhd-symptom upplever hog grad av féraldrastress i
vardagen. Det kan handla om svarigheter med att organisera familjevardagen,
men ocksa svarigheter med emotionsreglering och konflikter som kan uppsta.
Véra studier visar att adhd-kurser med fordel kan anpassas sa att de fungerar
bra dven for féraldrar med egna adhd-symptom. En del féraldrar med egen
adhd kan ocksé behéva mer anpassat stod for att utveckla féraldrafardigheter
pa det satt som de 6nskar. Vi utvarderar just nu ett foraldrastédsprogram spe-
cifikt anpassat till féraldrar med egen adhd (Improving Parenting Skills Adult
ADHD, IPSA).



Stod i overgangen till vuxenlivet vid autism och adhd

Overgangen till vuxenlivet praglas av en ékad frihet och méjligheter att forma
sin egen framtid. Samtidigt stalls hoga krav pa att fatta egna beslut och att
anpassa sig till andrade forvantningar. Pa kort tid sker stora férandringar inom
flera livsomraden. Neuropsykiatriska funktionsnedséattningar (NPF) som autism
och adhd kan férsvéara denna 6vergéng, vilket bland annat aterspeglas i att det
blivit allt vanligare med boendestdd och aktivitetsersattning fér unga vuxna
med NPF. Svéarigheter uppstar ofta i samband med stora omstallningar, som

att flytta hemifran, borja arbeta, eller byta vardkontakter. Stodet ar i dag ofta
otillrackligt, vilket innebar en stor belastning for anhériga och kan fa langt-
gaende konsekvenser for den unges framtida livschanser, livskvalitet och halsa.

Det ar tydligt att det finns ett stort behov av stod i vardagen under 6vergangen
till vuxenlivet, for att kunna navigera i dagens komplexa samhalle. Daremot ar
det inte helt klarlagt hur stodet ska ges pa béasta séatt. Vid centret KIND genom-
fér vi fér ndrvarande en serie studier for att 6ka kunskapen kring detta. Vi har
intervjuat boendestddjare runt om i landet om deras arbete med att stétta
unga vuxna med NPF. Intervjuerna visar att personalen har ett stort engage-
mang, men ocksa att verksamheten inte alltid &r anpassad fér malgruppen och
att det finns en stor efterfragan efter mer kunskap om NPF. Personalen betonar
aven vikten av att hitta ratt balans mellan sjalvstandighet och stéd i kontakten
med de unga vuxna. For att mota de behov som finns har vi pa KIND utvecklat
stédprogrammet TRANSITION foér unga vuxna med NPF.

| TRANSITION ingar en serie webbférelasningar med information som kan vara
relevant for den som &r pa vag in i vuxenlivet. De omraden som avhandlas &r
utbildning, arbete, ekonomi, boende, halsa, relationer, fritid och delaktighet i
samhallet. Med utgangspunkt i férelasningarna reflekterar deltagarna tillsam-
mans med en mentor kring sin nuvarande situation och sina framtidsplaner.
Baserat pa detta formulerar de darefter mal, bryter ner méalen i mindre delar,
och bérjar ta steg i den utstakade riktningen. En pilotstudie inom psykiatrisk
verksamhet tyder pa att bade deltagare och personal ar néjda med upplagget,
och att de som genomfér programmet lyckas ta konkreta steg mot sina mal. |
nulaget pagar utvarderingar av TRANSITION bade inom boendestéd och inom
det kommunala aktivitetsansvaret fér ungdomar som varken arbetar eller

gar i skola. Vara studier visar dven att det blivit allt vanligare att olika tekniska
I6sningar anvands for att ge boendestdd pa distans. Unga vuxna med NPF ser
bade for- och nackdelar med detta. Vi arbetar nu med att ta fram en modell
for att utréna nar och hur det kan vara lampligt att ge stdd pa distans, och nar
sedvanligt stéd ar att féredra.
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Barnallergi och astma

Astma ar en av de vanligaste kroniska sjukdomarna i varlden, och férekommer hos mer
an 300 miljoner barn och vuxna. Astmasymptom hos férskolebarn &r vanligt, men i de
allra flesta fall (cirka 60 procent) s& véxer symptomen bort med aldern. Manga barn
kommer anda att ha kvar sin astma under hela uppvéxten och aven in i vuxen alder.
Faktorer sdsom arftlighet, terkommande luftvagsinfektioner och sénkt lungfunktion,
flera allergier och délig astmakontroll dkar risken for kvarstdende astma.

Det har under de senaste aren aven uppmarksammats att barn och ungdomar med
astma oftare har icke-allergiska sjukdomar sasom typ 1-diabetes, neuropsykiatriska
funktionsnedséttningar, mag-tarmsjukdomar och évervikt &n de utan astma. Oro
och angest ar ocksa vanligt forekommande problem i befolkningen och kan vara
svara att skilja fran symptom pé astma sdsom andnéd eller tungandning. Internet-
baserad kognitiv beteendeterapi indikerar en lovande behandlingseffekt for astma-
relaterad oro.

Matallergier ar den allergisjukdom som 6kat mest hos barn de senaste 10 aren och
medfér stora utmaningar for drabbade barn och deras familjer, for sjukvarden och
for samhallet i stort. Man har studerat mojligheten att férebygga allergi med smak-
prov innehallande jordnot, mjolk, vete och agg fran 3 manaders alder och visat att

risken for matallergi minskade med 58 procent vid tre ars alder.

Studier med olika former av allergenspecifik immunoterapi, behandling med grad-
vis 6kande dos av allergen till en patient, har prévats i olika former for matallergi.
Metoden med mest lyckade resultat &r oral immunoterapi (OIT) dar en underhélls-
dos uppnas och pa sa satt skapar tolerans mot allergenet.

Ett OIT-lakemedel fér behandling av jordnotsallergi i aldern 4-17 ar har nyligen
godkants i Sverige och en studie pagar fér yngre barn.

Kan man férebygga allergi?

Behandlingen av matallergi ar vanligen att utesluta specifika matvaror ur kosten.
Det saknas effektiva atgarder som férebygger matallergi. Matallergi med risk for
akut livshotande allergisk reaktion drabbar 2-5 procent av alla barn i Sverige. Det
leder ofta till radsla, social stigmatisering och férsémrad livskvalitet hos barn och
deras familjer. | var forskning undersoker vi om det gér att forebygga allergi med
tidig atgérd som bestar av smakprov innehallande jordnot, mjolk, vete och agg
frén 3 méanaders alder. Resultat vid tre ars alder visade att risken for matallergi
minskade med 58 procent, riskminskningen var tydligast for jordnétsallergi

(65 procent) i jamfoérelse med kontrollgrupp. Resultaten &r viktiga eftersom
exempelvis jordnétsallergi ar en livslang allergi som okar risken for allvarliga
allergiska reaktioner. Vidare sag vi ingen negativ effekt av smakprov pa amning

i jamforelse med kontrollgruppen.

Nya studier &r planerade for att undersdka preventionseffekten pa matallergi i skol-
aldern. Forskningen kommer aven fokusera pa om tidiga smakprov av jordnét kan
férebygga andra typer av allergiska reaktioner genom korsreaktivitet, t ex bjork-
pollenallergi eller oralt allergisyndrom (OAS) som ger kldda i mun och hals pa grund
av intag av fddodmnen som innehaller PR-10-proteiner (nétter, morot, apple med
mera). Preliminéra resultat indikerar att tidiga smakportioner stimulerar till en mer
varierad kost och naringsintag upp till ett &rs alder. Det kan ge positiva halso-
effekter pa utveckling av tarmflora och immunférsvar vilket kommer att undersdkas
i kommande studier.



Forskningen baseras pa PreventADALL studien som &r ett stort samarbetsprojekt
i Norge (Fredrikstad och Oslo) och Sverige (Stockholm). | Sverige leds studien av
Bjorn Nordlunds forskargrupp péa Karolinska Institutet.

Frdn barndom till vuxen alder — véaxer astma bort?

Astma ar en av véara vanligaste folksjukdomar i Sverige och aven globalt sett.
Ungefar 10 procent av barn och vuxna ar drabbade, och lindriga former av astma-
liknande besvar (t ex férkylningsastma) &r &nnu vanligare hos smé barn. Man brukar
beskriva astma som en kronisk inflammatorisk sjukdom i luftvagarna, vilket kan ge
symptom i form av andnéd, tryck éver brdstet, hosta, pipande eller vadsande and-
ning. En akut astmaattack kan till och med bli livshotande fér den drabbade, men
lyckligtvis ar dodsfall kopplade till astma mycket ovanligt i Sverige idag. Symptomen
varierar ofta 6ver dygnet eller 6ver olika tidsperioder. Behandlingen bestar av regel-
bunden medicin som dampar inflammationen i luftvagarna (framfér allt inhalations-
steroider) och olika former av luftrérsvidgande medicin, eftersom inflammerade
luftrér drar ihop sig och ger varierande grad av trang passage for luften till och fran
lungorna. Fér personer med svar astma finns dven sa kallade biologiska lakemedel
tillgangliga idag.

Det &r valkant att manga olika faktorer kan paverka barns risk att fa astma, t ex om
nagon annan i familjen eller slékten har astma (det vill séga arftlighet och gene-
tiska faktorer), fér tidig fodsel, féraldrars rékning, exponering fér luftféroreningar,
fukt och mogel i bostaden, kost och livsstil samt avsaknad av gynnsam mikroflora

i omgivningen (att véxa upp pé en bondgard ger déremot skydd mot astma och
allergi). Flera faktorer samverkar vid astma och medfér att kroppens immunférsvar
programmeras pa ett satt som far luftréren att bli inflammerade och kansliga for
yttre faktorer som dofter, kall luft, partiklar i luften, virus och allergen.

Astmasymptom hos férskolebarn &r alltsé vanligt, men i de allra flesta fall (cirka 60
procent) sa vaxer symptomen bort med aldern. Manga barn kommer &ndé att ha
kvar sin astma under hela uppvaxten och aven in i vuxen alder. Vilka faktorer

talar da for att barn kommer ha kvar sin astma? Senaste arens forskning dar man
foljt stora grupper av barn tills de blivit vuxna har givit en hel del ny kunskap om
risken foér kroniska besvar. Risken ékar om en eller flera av foljande faktorer fore-
kommer:

+ stark arftlighet

+ samtidig allergi mot flera olika &mnen
+ samtidig hdsnuva eller eksem

+ samtidig fetma

» aterkommande luftvagsinfektioner

+ sankt lungfunktion

- dalig astmakontroll

En viktig fraga for vardpersonal som jobbar med barn och ungdomar med astma

ar hur vi ska kunna 6ka chanserna att barnastma vaxer bort och minska riskerna

for att astma blir kronisk. Har behéver vi ta till oss de senaste forskningsrénen och
erbjuda individanpassad vard och uppféljning for varje barn. Om allergin ar kraftig
bor t ex immunterapi erbjudas, om fetma férekommer bér professionell hjélp
erbjudas och om lungfunktionen &r paverkad och astmakontrollen ar 1ag bor vi
optimera astmabehandlingen p& basta satt. Aven om mera forskning behévs s har
vi med ratt omhandertagande och kunskap goda mdjligheter att férhindra att barns
astma blir bestdende under uppvéaxt och vuxen alder.

Foto: Stefan Zimmerman
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Astma och oro — finns det ett samband
och gér det att behandla?

Astma ar en av de vanligaste kroniska sjukdomarna i varlden, och férekommer
hos mer &n 300 miljoner barn och vuxna. Det ar val ként att individer med astma
ofta &ven har andra allergiska sjukdomar sdsom eksem, fédoamnesallergier och
hésnuva. Det har under de senaste aren dven uppmarksammats att barn och
ungdomar med astma oftare har icke-allergiska sjukdomar sésom typ 1-diabetes,
neuropsykiatriska funktionsnedséattningar, mag-tarmsjukdomar och évervikt an
de utan astma.

Vi har studerat samsjuklighet mellan astma och icke-allergiska sjukdomar sdsom
typ 1-diabetes, neuropsykiatriska funktionsnedséattningar, mag-tarm-sjukdomar
och évervikt i kliniska och befolkningsbaserade studier, samt i studier baserade
pa tvillingar. Dar har vi funnit tydliga samband bade inom individer och mellan
syskon och tvillingar i samma familj. En del av sambandet kan férklaras av arv
eller gemensamma faktorer i miljén, vilket innebér att behandling av samsjuk-
ligheten ocksa skulle kunna mildra astman. Det finns dven mojlighet att lara

mer genom undersoékning av lungfunktion, immunologi och genetik, samt att
undersotka astmans svarighetsgrad och interaktioner mellan arv och miljé.

Oro och angest ar ett vanligt forekommande problem i befolkningen, och
beraknas drabba drygt 10 procent under en livstid. Astmasymptom kan vara
svart att skilja frdn symptom pa oro eller angest, sdésom andndd eller tungand-
ning. Det finns risk for att symptomen sammanblandas; man kan f& oro av astma,
men ocksé astma av oro. Personer med oro relaterad till astma kan dé kénna av
astman mer, och undviker fler situationer an nédvandigt. Att rikta in sig pa
overdrivet undvikandebeteende hos astmapatienter med oro kan séledes vara
en viktig psykologisk process som kan foérbattra livskvalitet och astmakontroll.
Internetférmedlad kognitiv beteendeterapi (KBT) har visat sig vara en effektiv
behandling for olika héalsotillstand och har flera fordelar sésom tillganglighet,
standardisering och tidseffektivitet.

Vi har genomfért en utveckling av internetférmedlad KBT for astmarelaterad
oro hos vuxna patienter och har nyligen publicerat tva studier. | den forsta
fallstudien sé utvecklade och testade vi genomférbarheten av behandlingen i
form av ett atta veckors exponeringsbaserat KBT-protokoll for astmarelaterad
oro. | den andra pilotstudien éversatte vi behandlingen till internetbaserad KBT.
De flesta deltagare (89 procent) rapporterade god effekt av behandlingen, och
astma-oro forbattrades avsevart. Data frén veckovisa skattningar visade att
en minskning av undvikandebeteende predicerade en minskning av astma-oro
den féljande veckan genom hela behandlingsperioden. Resultaten indikerar en
lovande behandlingseffekt for astmarelaterad oro. Vi har nu pabérjat rekryter-
ing till en randomiserad kontrollerad studie dar effekten av vart nya protokoll
jamfors med en kontrollgrupp. Mélet med projektet ar att utveckla en effektiv
internetférmedlad KBT-baserad behandling som kan ge ménga med astma och
oro tillgang till god behandling och 6kad livskvalitet. Mer information finns pa
hemsidan https://ki.se/meb/mantra. | nasta steg kommer vi utveckla samma
behandling for féraldrar och barn med astma.

Sammanfattningsvis finns det ett tydligt samband mellan astma och icke-
allergiska sjukdomar. Det forefaller &ven som att orosrelaterad astma gar att
behandla med internetférmedlad KBT. Detta indikerar vikten av att identifiera
patienter med astma dar prevention, behandling och uppféljning behéver for-
battras. Vi ser fram emot fortsatta studier om astma och samsjuklighet med
stor relevans for individer och deras familjer, for sjukvarden och folkhalsan.



Kan man bota matallergi?

Foérekomsten av allergisjukdomar har 6kat de senaste 50 aren. Cirka 25 procent
av alla barn och ungdomar har nédgon form av allergi och kring 5-8 procent

lider av matallergi. Matallergier ar den allergisjukdom som 6kat mest hos barn
de senaste 10 dren och medfdr stora utmaningar fér drabbade barn och deras
familjer, for sjukvarden och for samhallet i stort. Idag finns ingen etablerad
botande behandling mot matallergi utan de drabbade méaste undvika livs-
medlet i fraga. Allergi mot jordnétter och notter ar oftast livslang. Allergi mot
mjolk och &gg vaxer oftast bort men ungefar 20 procent far en bestdende
allergi. Barn med matallergi upplever sankt livskvalitet och lever under stéandigt
hot om att fa en allvarlig och potentiellt livshotande allergisk reaktion.

Vi star nu férhoppningsvis infor ett stort paradigmskifte kring hur vi ska be-
handla barn med matallergier. Vi har i hela vastvarlden under manga ar haft ett
passivt forhaliningssatt med strikt undvikande av allergen men studier pekar
mot att ett mer aktivt forhallningssatt kring matallergier ar battre.

Studier med olika former av allergenspecifik immunoterapi (AIT), behandling
med gradvis 6kande dos av allergen till en patient har prévats i olika former

fér matallergi. Metoden med mest lyckade resultat ar oral immunoterapi (OIT).
Principen vid OIT &r att den allergiska individen &ter till en bérjan mycket

ldga doser och sedan successivt 6kande mangder av allergenet i fraga till en
underhallsdos uppnas och pa sa satt skapar tolerans mot allergenet. De hittills
publicerade OIT studierna har visat varierande resultat, framfér allt vad géller
sakerhet och effekt, vilket sannolikt beror pa skillnader i studiedesign vad géller
typ av allergen, dos, alder pa deltagare, syfte med studien, osv. Det finns flera
publicerade systematiska éversiktsartiklar fér OIT mot olika livsmedel med olika
underhallsdos och olika upplagg. Studierna visar att majoriteten av barn som
genomgar OIT blir desensibiliserade, det vill saga tal mer av maten i fraga efter
en tids behandling, men biverkningar ar vanliga. Biverkningar i form av lindriga
allergiska reaktioner drabbar i stort sett alla som deltar och en mindre andel
(som mest kring 20 procent) har ndgon gang fatt reaktioner som kréavt adrena-
lininjektion. Ett OIT-lakemedel for behandling av jordnoétsallergi i dldern 4-17 ar
har nyligen godkéants i Sverige men finns annu inte tillgangligt for forskrivning.

De fatal tidigare publicerade OIT-studier utférda pa yngre barn, yngre an fyra
ar, indikerar en aldersgradient mot att OIT &r mer framgangsrik och sakrare ju
yngre barnet &r. Inga stora sadkerhetsproblem har framkommit i dessa studier
och hogre frekvens av desensibilisering efter OlIT-behandling an for aldre
studiedeltagare har noterats. Detta stdmmer val 6verens med de senaste
arens forskning kring férebyggande av matallergi, att tidig introduktion av all
slags mat forebygger utveckling av matallergi. P4 samma satt skulle man kunna
tanka sig att tidig behandling med OIT n&r en matallergi uppkommit, medan
immunsystemet fortfarande ar féranderligt i hdg grad, skulle kunna vanda

de immunologiska processerna och skapa tolerans. Var jordnéts-OIT-studie
"SmaChO” undersdker om OIT mot jordnétsallergi med laga behandlingsdoser,
langsam uppdosering och till sma barn, kan anvandas for att bota jordnéts-
allergi. Preliminara resultat ar lovande. Vi planerar nu en kommande studie med
OIT mot annan matallergi. Var framtidsvision ar att direkt starta oral immun-
terapi (OIT) s& fort en matallergi uppkommit i tidig barndom, i stallet for att
som idag rekommendera strikt undvikande av livsmedel som utldser allergiska
reaktioner. Detta &r ett helt nytt satt att angripa matallergi.

Foto: Marcus Gustafsson
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Barncancer och barnkirurgi

Varije ar insjuknar cirka 350 barn i Sverige i barncancer. | begreppet barncancer
ligger alla former av tumérsjukdomar hos barn dér de vanligaste &r olika typer
av leukemi foljt av hjarntumorer och darefter tumérer i andra organ som skelett,
lever och njurar med flera. Trots att dessa sjukdomar alla klassificeras som
ovanliga sé ar barncancer tillsammans med olycksfall den vanligaste déds-
orsaken hos barn och ungdomar i Sverige idag.

Var forskningsavdelning grundades for drygt 30 ar sedan da man insag att forsk-
ning kring olika aspekter av barncancer behévde samlas under samma tak foér
att ge snabbare resultat. P4 var avdelning idag bedrivs forskning inom flera
omréaden; preklinik (laborativ), klinik och omvéardnad. | den prekliniska forsknin-
gen arbetar vi med att férstd uppkomst av cancer i olika modellsystem (t ex
celler frén patienter, organlika cellsamlingar, djur) och att i dessa system ocksé
testa nya mojliga behandlingsmetoder. Stora delar av denna typ av forskning
gors i djurmodeller men viktiga upptackter behdéver bekraftas i tumoérmaterial
fran barn. Var forskningsavdelning samarbetar darfér nara med barncancer-
avdelningen pa Karolinska Universitetssjukhuset i Solna och barntumaérbanken
dar prover fraén patienter samlas. Forskning kring hjarntumérer, neuroblastom
och histiocytoser har varit sarskilt framgangsrik genom aren.

I den kliniska forskningen har vi genom olika register foljt hur det gér for de

barn som drabbats av cancer genom att registrera fakta om sjukdomen, vilken
behandling som har getts, eventuella komplikationer som har uppstatt och om
barnet har tillfrisknat. Ett bra exempel &r var registerforskning rérande akut
lymfatisk leukemi (ALL) som bidragit till att behandling mot ALL férbattrats
enormt; fran en nastan alltid dodlig sjukdom till att vi idag kan bota drygt 90
procent av alla barn som drabbas. Generellt har éverlevnaden i barncancer
Okat konstant sedan 1970-talet. P& senare ar har forskning kring barncancer
ocksa fokuserat pé akuta och langsiktiga biverkningar som kan drabba barn
med cancer. Dagens behandlingsmetoder med cellgifter, kirurgi och stral-
terapi kan ge akuta bieffekter men &ven paverkan pa det véxande barnet pa
lang sikt. Malet for var forskning &r att bidra till 6kad 6verlevnad och samtidigt
farre langsiktiga halsoproblem i vuxen alder. Att vara foralder eller syskon till ett
barn med cancer &r en livsomvélvande erfarenhet och var omvardnadsforskning
rér bland annat familjens upplevelser av att ha ett sjukt barn och hur man kan
stodja dem. Vi bedriver ocksa forskning kring hur etisk stress, som kan uppsta

i en vardsituation med ett svart sjukt barn, paverkar sjukskoterskor och lakare i
deras dagliga arbete. Var avdelning jobbar tillsammans for att var forskning ska
bidra till framtidens vard fér barn med cancer.

Barnkirurgi ar en specialitet som tar hand om barn med medfédda missbild-
ningar i mag-tarm-kanalen och urinvagarna. Landets fyra barnkirurgiska kliniker
som finns i Stockholm, Uppsala, Géteborg och Lund behandlar dven aldre barn
med kirurgiska sjukdomar i tarmen och urinvagarna, t ex blindtarmsinflamma-
tion. Sedan 2018 har behandlingen av vissa ovanliga missbildningar i Sverige
centraliserats till Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm och Skénes
Universitetssjukhus i Lund. Detta har givit valdigt goda férutsattningar att
utveckla verksamheten och att bedriva forskning och utbildning. Foréaldrar till
nyfédda barn med en missbildning har manga fragor. De undrar éver orsaken
till missbildningen och hur den kommer att paverka barnet pé lang sikt. Den
barnkirurgiska forskningen omfattar bade grundlaggande forskning rérande
genetiska och molekylara mekanismer bakom olika missbildningar och patient-



néra klinisk forskning med uppféljningsstudier, behandlingsstudier och register-
forskning. Syftet med forskningen &r att 6ka kunskapen om olika missbildningar
och barnkirurgiska sjukdomar och pa sa satt skapa forutsattningar for battre
information till patienter och féraldrar, effektivare behandlingsformer och
individualiserad vard utifran den enskilda individens forutsattningar. De senaste
aren har mycket arbete dgnats &t hur éverforing bér ske fran barnsjukvard till
vuxensjukvard. Var forskargrupp har haft stort fokus p& dndtarmsmissbildningar
(avsaknad av andtarmséppning), Hirschsprungs sjukdom (avsaknad av tarmens
nervsystem), nekrotiserande enterokolit (svar tarminflammation som drabbar
for tidigt fodda barn), esofagusatresi (medfétt avbrott i matstrupen), medfott
diafragmabrack (6ppning i mellangardesmuskeln som leder till att bukens organ
ligger i bréstkorgen nar barnet féds) och akut blindtarmsinflammation. En del av
gruppen ar sarskilt intresserad av att underséka genetiska forklaringar till i férsta
hand missbildningar i urinvagarna och uppfdljning av barn med blasexstrofi.

Att vaxa upp med medfott diafragmabrack

Varje &r féds cirka 25 barn i Sverige med medfétt diafragmabréck (CDH). Dia-
fragmamuskeln skiljer lungorna fran buken och bildas redan under graviditets-
vecka sju till nio. Vid diafragmabrack har muskeln slutits ofullstandigt, vilket
medfor att bukens organ kan glida upp i brostkorgen, pa den plats dar lungorna
hos det lilla fostret ska bildas. Detta far till foljd att lungorna blir mindre och

far en samre funktion. Barnen mar bra s lange de ligger i mammans mage

men nar de foéds och ska dra sitt forsta andetag marks oftast att ndgot ar fel.
Idag upptéacks drygt halften av alla barn med diafragmabrack fore fodseln vid
det riktade ultraljudet i graviditetsvecka 17-19. Upptéackten av bracket gor det
mojligt att planera for barnets fodsel sa att omhéandertagandet optimeras.

Hur lange barnet behover vardas pa sjukhus ar oftast beroende av hur sjuka
lungorna &r och variationen ar stor, alltifrén nagra veckor till manader. Tack vare
manga ars forskning och utveckling av intensivvarden har éverlevnaden 6kat
till idag 85 procent. Manga av de barn som fétts med diafragmabrack far under
uppvaxten besvar relaterade till nedsatt lungfunktion men ocksa andra symp-
tom till féljd av sitt diafragmabrack.

| var forskning har vi undersokt hur det gér senare i livet for barn och ungdomar
fodda med diafragmabrack, hur det har paverkat dem och deras féraldrar i
olika avseenden. Att vara svart sjuk i nyféddhetsperioden ger ofta en tuff start
i livet och det ar latt att tro att det skulle paverka livskvaliteten senare i livet. Vi
har sett att barn fédda med CDH skattar en god livskvalitet men att féréldrar-
nas skattning av sitt barns livskvalitet skiljer sig at. Kanske beror det pa att

det framst ar féréldrarna som bar barnens historia genom att minnas hur den
férsta tiden var och radslorna som sakert fanns kopplade till den? Att vara fodd
med en nedsatt férmaga innebar inte att bli av med nagot som tidigare fanns.
Formagan att utveckla olika strategier har sakerligen stor betydelse for hur
tillfredsstallelsen med livet upplevs.

Var forskning ar grundat i ett kliniknara samarbete dar kontaktytan mot saval
barn, ungdomar och deras féréldrar har stor betydelse.
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Precisionsmedicin — ett nytt satt att bota barncancer

Barncancer &r jamte olycksfall en av de framsta anledningarna till déd hos barn
och ungdomar i Sverige. Dramatiskt forbattrad éverlevnad uppnaddes under
andra hélften av nittonhundratalet genom intensifierad cytostatikabehandling
(cellgifter). D& cytostatika riktar sig mot alla celler i kroppen som delar sig fort,
begransas doseringen av biverkningar. Barn, som ju vanligen vid insjuknande

i cancer ar i 6vrigt friska, tal stérre mangd cytostatika &n vuxna i forhéllande

till kroppsvikten. Andé skedde intensifieringen av barncancerbehandlingen till
priset av 6kade - ibland livslanga - biverkningar, samtidigt som vi fortfarande
bara botar drygt 80 procent av barncancerpatienterna.

I medicinens alla omraden har individualiserade behandlingar varit i ropet
sedan ett par decennier. Genom att studera patientens biomarkérer kan sjuk-
domen narmare karakteriseras och lakemedel anpassas i hégre grad én vad
som tidigare varit mojligt.

Vid behandling av cancer skall behandlingen skraddarsys till tumércellerna,
vars arvsmassa (DNA) i regel skiljer sig fr&n personens 6vriga celler. Cancer-
cellerna har genom férandringar i sitt DNA tillskansat sig férdelar, t ex forstarkta
signaler fér 6kad celldelning och tillvaxt, eller att signaler om tillvéxtstopp och
vila ignoreras. Medan cancer hos vuxna, som ju ofta utvecklats éver méanga ar, i
regel innehaller en mangd olika sddana DNA-mutationer, ar antalet mutationer
lagre i barncancer. Detta kan innebéra att den enskilda mutationen har stérre
sjukdomsframkallande betydelse hos barn.

Vi presenterar tva patientfall som belyser hur precisionsmedicin kan revo-
lutionera behandlingen vid barncancer. Bdda barnen befann sig i ett kritiskt
lage dar ordinarie behandling antingen inte kunde ges pa grund av livshotande
biverkningar, eller inte haft tillracklig effekt pa tumorsjukdomen. | nara sam-
arbete mellan olika forskare analyserades i detalj séval tumorernas arvsmassa
som deras gen- och proteinuttryck. De upptéckta férandringarna model-
lerades pé olika satt, och cellernas och molekylernas signalvagar undersoktes.
Resultaten mojliggjorde identifiering av en tumoéranpassad malstyrd behand-
ling som vande en utsiktslés medicinsk situation till langtidséverlevnad.

Flera decenniers forskning har resulterat i ett 6kande antal onkologiska
precisionslékemedel, tyvérr ofta tillgdngliga bara fér vuxna. Att matcha ratt
patient till ratt substans i ratt skede av behandlingen ar utmanande. Har be-
hovs 6kad kunskap. Stora forskningsinsatser, exempelvis den internationella
samarbetsstudien INFORM, analyserar alla svara barntumorer, t ex vid aterfall.
GMS, Genomic Medicine Sweden, ar ett nationellt projekt déar alla barn med
cancer undersdks med helgenomsekvensering. Dessa projekt bidrar till 6kad
forstaelse, men kan ocksa foresla battre behandling fér det enskilda barnet.
Var vision ar att i framtiden ska varje barncancerpatient erbjudas en effektiv
precisionsbehandling, helst utan biverkningar.



Foraldrars upplevelse av att tillfrégas om deltagande i
randomiserade studier

De framsteg som har gjorts de senaste decennierna inom barncancer &r till
stérsta delen tack vare gemensamma behandlingsprotokoll och randomise-
rade kliniska studier (RCT), det vill séga studier dar man lottar deltagarna till
olika behandlingsarmar inom studien fér att sedan kunna jamféra behandlings-
resultat och biverkningar mellan behandlingsarmarna.

Randomisering innebér att de barn vars féréldrar samtyckt till att delta i studien
blir lottade till vilkken behandling inom studien de kommer att fa. Forskningen
bygger pa en hypotes om att det ena behandlingsalternativet kan ge ett battre
behandlingsresultat, eller farre biverkningar, &n det andra alternativet vilket
man darfor vill undersoka, men det ar alltsé inget man pa férhand vet.

Dessa studier &r viktiga for att kunna fortsatta utveckla behandlingsprotokollen,
men att vara foralder till ett barn som nyss fatt en cancerdiagnos och kort
darefter fa information om och behdva ta stéllning till deltagande i en klinisk
studie kan vara svart. Darfor ar det angelaget att utvardera hur familjerna
uppfattar processen kring information och férfrdgan om studiedeltagande
(informerat samtycke).

Vi har genomfért en enkéatstudie i Sverige, Finland och Danmark 2013-2019
med féraldrar vars barn behandlats fér akut lymfatisk leukemi (ALL) enligt
NOPHO ALL2008-protokollet och har presenteras data fér den del som rér
familjernas upplevelse av samtyckesprocessen kring de randomiserade
studierna som ingick i protokollet.

Av de som deltog i enkatstudien hade 483 foraldrar till 279 barn blivit till-
frdgade om RCT-deltagande. En majoritet av foraldrarna upplevde att de fatt
tillrackligt med information och tid fér att fatta sitt beslut och att processen
generellt hade fungerat tillfredsstallande. Anmarkningsvart var dock att nastan
halften av alla foraldrar tyckte det var betungande att fatta ett beslut, och hos
de som tackat nej till deltagande var siffran éver halften.

Néar enkatsvar jdmfoérdes mellan féréldrar som tackat nej till RCT jamfért med
de 6vriga foraldrarna fanns det signifikanta skillnader vid fyra pastaenden: lagre
fortroende for studiens utformning, lagre skattning pa om tillrackligt med infor-
mation givits, mer betungande att fatta beslut, och skulle i lagre utstréackning
fatta samma beslut igen hos de som tackat nej.

De &ldre barnen (6ver 12 &r) hade i stor utstrackning varit delaktiga i beslutet om
RCT-deltagande, medan mycket fa av de yngsta barnen hade varit delaktiga.
Detta stammer val med tidigare nordisk forskning, som visat att alder ar en
viktig faktor fé6r om man vill delta i randomiserade studier eller inte.
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Etiska dilemman fér foraldrar i barncancervard

Etiska dilemman uppstar nar det finns en konflikt mellan olika varden. Varden ar
nagot som anses gott/ratt. Konflikten kan uppsta inom/mellan personer. | barn-
sjukvarden kan t ex sjukskodterskor och féréldrar ha motstridiga perspektiv
gallande vad som ar gott/ratt fér barnets basta. Halso- och sjukvardspersonal

i barncancervarden upplever dagligen etiska dilemman. Dessa inkluderar
dilemman géllande barnets sjalvbestdmmande vid t ex procedurer nér fast-
hallning behovs for att ta ett blodprov. Ett annat dilemma &r da sannings-
sagandet begransas for att skydda barnets hopp. For att stédja halso- och
sjukvardspersonal i att hantera etiska dilemman finns olika sorters etikstod.
Forskning om foréldrars etiska dilemman &r mycket begransad. Vidare ar
foraldrarna hanvisade till vanner for att diskutera etiska dilemman i varden

av deras barn eftersom etikstéd till féraldrar saknas i Sverige idag.

Etiska dilemman fér féréldrar. | ett projekt om etiska dilemman har vi genomfért
fem fokusgruppsintervjuer med féraldrar i barncancervarden fran Stockholm,
Lund och Umea. Det foraldrarna tyckte var viktigt var att f& anpassad och arlig
information, bli sedda och respekterade som familj, men ocksa fa mojlighet att
lita pa och 6verlamna ansvaret till varden. De etiska 6vervidganden som foraldrar
stod infor var att de ofta tvivlade pa sitt ansvar i varden, de hade ofta svart att
balansera rollen som foralder och vardare. Manga foraldrar oroade sig for det
medicinska ansvaret som de automatiskt upplevde att de tilldelades, exempel-
vis att lagga om sar, ge barnet injektioner och att dosera potenta lakemedel
ratt. | efterhand tvivlade de pa om de verkligen hade skyddat sitt barn tillrack-
ligt i vardsituationerna och om de borde ha sagt ifrén nar barnet led. Framfér
allt grubblade foraldrarna éver om det alltid var nédvandigt att utsatta barnet
for de sméartsamma procedurer som utfordes. | ett annat projekt studeras
foraldrars och barns deltagande i etikstdd i barncancervarden och férhopp-
ningen &r att tillsammans skapa en moralisk kompass som kan anvéndas

vid etiska dilemman.

Etiska dilemman nér barn/ungdomar &r potentiella donatorer till sitt sjuka
syskon. Stamcellstransplantation &r en vél etablerad behandling vid allvarliga
blod-/cancersjukdomar. Nar den potentiella donatorn &r under 18 ar tillkom-
mer etiska aspekter d& den minderarige kan sakna kunskap/rattighet att fatta
eget beslut. | Sverige har foraldrarna rattighet och skyldighet att fatta beslut

om donation, men de har dubbla lojaliteter till barnet som potentiell donator
och det svart sjuka syskonet. Vi har intervjuat barn/ungdomar som har donerat
stamceller till sitt sjuka syskon som éverlevt, men ocksa deras féraldrar. Familjen
fick veta att syskon ar de bésta donatorerna och att det ar riskfritt for dem, men
ingen hade diskuterat kdnslomassiga/psykologiska risker. Féraldrarna beskrev
stolt donatorns insats, att det var vart besvaret eftersom det raddat livet pa
deras sjuka syskon och att de friska barnen blev glada nar de kunde hjélpa till.
De flesta hade aldrig tvekat att lata det friska barnet donera. Ingen uttryckte

att de upplevde en dubbel lojalitets-situation. Foéraldrarna beskrev att de inte
rackte till for de friska barnen, utan hade fullt fokus pa det sjuka syskonet. Oron
for transplantationen var stérre an for donatorn. De upplevde att allt var bra nar
det friska barnet inte klagade men férstod att barnet var hansynsfullt och inte
ville belasta.



NORDFERTIL
— 10 ar fertilitetskonservering i pojkar med cancer

Dagens cancerbehandlingar blir mer och mer effektiva, vilket innebar att allt fler
personer som behandlats fér barncancer nar vuxen alder. Detta gor det alltmer
viktigt att fokusera pa biverkningar och framtida livskvalitet, t ex manlig infertilitet.
Cancerbehandling med kemoterapi och radioterapi kan orsaka skador pa kons-
cellerna sé att det medfér framtida infertilitet. Detta beror pa att behandlingen
som anvands for att hamma de snabbt véaxande cancercellerna ocksa negativt
paverkar spermieproducerande celler, det vill sdga de testikulara stamcellerna.
Infertiliteten kan vara tillfallig eller bli permanent, det beror pa typ och dos av
behandling, samt patientens alder.

Fertilitetsbevarande atgarder ar maojliga for pojkar som kommit s langt i sin
pubertet att de borjat producera spermier, spermier kan da nedfrysas for
framtida behov. Fér &nnu inte kdnsmogna pojkar finns dock ingen enkel |6sning,
déa deras spermier inte ar utvecklade. Trots intensiv forskning finns stor okun-
skap kring hur stamcellerna utvecklas till spermier. Detta beror till stor del pa att
resultat fran djurexperimentella studier inte &r direkt 6verférbara pad ménniska da
spermieutvecklingen skiljer sig markant mellan manniska och djur. Aven om det
idag gar att frysa testikelvavnad frén pojkar fére puberteten, sé finns det ingen
kliniskt tillganglig metod for hur vévnaden ska kunna anvandas fér att mojliggora
biologiskt faderskap. Nya stamcellbaserade cellodlingsmetoder som etablerats
inom andra medicinska omréden, t ex organoider (sma cellgrupper som bildar
miniorgan i kultur), kan ge nya verktyg fér forskning om spermatotogenes.
Testikuléra organoider kan i framtiden anvéndas for att undersodka riskerna for
testikeln vid olika cancerbehandlingar av pojkar och ge svar pa hur stamcellerna
skulle kunna skyddas vid behandlingen.

Tillsammans med kollegor inom det multi-disciplindra Nordisk-Baltiska forsk-
ningsnéatverket NORDFERTIL (www.NORDFERTIL.org), fokuserar vi pé att utveckla
nya metoder fér bevarande av framtida fertilitet och hormonfunktion hos unga
pojkar som genomgar behandlingar eller har en grundsjukdom som kan paverka
den framtida fertiliteten. NORDFERTIL startades 2012 av en grupp lakare och
forskare fran de nordiska landerna. Idag har vi medlemmar fran deltagande centra
i Sverige, Finland, Island, Norge, Danmark, Estland, Lettland and Litauen. Eftersom
det &nnu inte finns ndgon etablerad metod for att bevara fertiliteten hos pojkar
fore pubertet, fokuserar var forskning pa nedfrysning/lagring av testikelvavnad
och de testikulara stamcellernas utveckling till spermier.

Utover var forskning ska vi ocksa ta fram mer information om behandlings-
relaterade fertilitetsproblem, vilket kommer att vara till nytta fér de behandlande
lakarna da de ska informera patienter och deras familjer om mojliga testikel-
skadande effekter i samband med den planerade cancerbehandlingen.
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Barn i varlden
— tidig upptackt och hjalp
| det lilla och stora

AIM — Al'i Medicin hjalp fér tidig upptackt av hotande
patientsvikt

KLINIKOMICS - Real tids Precisionsmedicin fér den individuella patienten.

Barn. Barn, barn. Data. Data, data. AIM — Artificiell och méansklig Intelligens i
barnmedicin.

Allting férandras. Inte minst inom varden andras forutsattningarna i rask takt.

Var kapacitet, nu och imorgon, att hantera, lagra och analysera enskilda individ-
ers data 6kar exponentiellt. Samtidigt 6kar mangden individdata lavinartat och i
takt med att precisionsmedicinen far brett genomslag med skraddarsydda be-
handlingar baserad pa just DIN genetik, DIN proteinprofil samt DITT beteende, sa
kommer informationshantering bli en fundamental funktion fér vardeskapande
langt bortom dagens journaltexter och gransvardesbaserad vard.

Titta och lyssna pé patienten! Subtila férandringar i fysiologiska patientvariabler
utgor tidiga signaler for begynnande svikt och behov av dndrade 6kade behand-
lingsinsatser. Infektioner hos sma barn ar svara att upptécka men snabbt insatt
behandling ar livsavgérande. D& symptomen hos nyfodda &r svartolkade, tar man
hjalp av blodprover, men infektionsvarden stiger forst efter manga timmar och
bakterier kan ta dagar att odla.

For mer akut omhandertagande/6vervakning finns etablerade bedémningar av
vitalparametrar, sé kallade Early Warning Scores (EWS). Dessa &r dock personal-
kravande och kraver direkt observation av patienter samt &r baserade pa grans-
varden. Idag anvénds och inférs férbéattrade pediatriska beddmningsskalor,
Pediatric Early Warning Score (PEWS).

Med de massiva 6kande dataméangderna, behéver vi som individer och vard-
personal hjalp med att tolka de massiva méngder information som finns. Detta
kréver ett multidisciplinart samarbete. Genom semiautomatisk djup maskin
inlarningsbaserad EWS — DeepNEWS bér vi bade kunna tidigare upptacka,
behandla och skydda barn ifran livshotande handelser.

Var malsattning ar och vi genomfér nu utveckling av évervakningssystem som
upptacker sma men tidiga forandringar i andningsmaonster och hjartrytm
orsakade av infektioner. Harigenom varnas vardnadsgivare tidigt, sé att effektiv
behandling kan pabdrjas innan barn/patienter blir allvarligt sjuka. Med Deep-
NEWS verkar potentiellt livshotande handelser kunna upptéackas ett DYGN
innan dagens gransbaserade vard upptacker dem! Det raddar liv och minskar
sjuklighet.

Vi kartlagger kliniska handelseforlopp och jamfér med data fran 6vervaknings-
system foér puls, andning och syreméttnad samt utvecklar analysalgoritmer som
kan identifiera olika typer av allvarliga hdndelser. Med artificiell intelligens kan

vi analysera stora méngder data snabbt och ta hénsyn till individuella faktorer



som kon, lder och vikt. Detta mojliggor en skalbarhet till andra patientgrupper
som t ex vuxna med covid-19. | nulaget har vi data frén drygt 1500 nyfodda barn
samt 5000 vuxna covid-19-patienter. Dessa stora datamangder ar essentiella
for att ta fram effektiva och palitliga algoritmer och Clinical Decision Support
Systems. Systemet har potential att minska behovet av invasiva atgarder (t ex
blodprover) och byggs pa redan tillganglig utrustning péa sjukhusens avdelningar,
vilket underlattar snabb etablering i den kliniska vardagen. Med férbéattrad
diagnostik, skraddarsydd till patienten, kan allvarliga sjukdomstillstand upp-
tackas innan de blir livshotande!

Basal neurovetenskap som bistar och nu anvands for direkt tillampbar individ-
ualiserad realtids precisionsmedicin. Vi ser fram emot att under de kommande
aren etablera helt nya rutiner for patientdatabehandling och majligheter att
tidigt ta hand om och battre hjélpa vara barn och patienter.

Tidig upptackt och behandling av barn som férsamras
- kedjan som raddar liv?

Tre faktorer ar viktiga for att férbattra prognosen hos en akut sjuk patient: tidig
upptackt av svikt i vitala funktioner, tidigt insatta dtgarder samt att barnet tas om
hand av ett team med ratt kunskaper och fardigheter. R&tt kompetens handlar
bade om att veta vad som behdéver géras medicinskt och i omhandertagandet

av barnet sa att ratt insatser gors, pa ratt satt och vid ratt tidpunkt. D& mycket av
vardens arbete sker i team handlar ratt kompetens ocksé om att ha en sakerhets-
kultur dar forsamring av barnets tillstand fangas upp och flaggas till teamet, att
teamets medlemmar &r trénade i att kunna kommunicera och samarbetaien

kritisk situation och att de har en tydlig gemensam bild av hur teamet ska agera "*_-;

vid en akut situation. Inom varden och méanga andra industrier har man utvecklat =

kloka standardiseringar for just sddana situationer som ger teamet spelregler 3

kring nar och hur de ska agera pa och samarbeta kring ett barn som férsamras %

och behéver stabiliserande atgarder. Pa ALB arbetar vi sedan 2006 med sékert =

teamarbete som en viktig strategi for att bidra till séker vard. Kiku PUkk Hérenstam
Att regelbundet trana akut omhandertagande, kommunicera och samarbeta pa

ett strukturerat satt och att anvanda gemensamma arbetssétt vid eskalerande Medicine doktor, barnlékare, Bitr.
eller akuta situationer &r viktiga delar. Bedémningsskalor av vitalparametrar, s& overlékare barnakutvard, docent i
kallade Early Warning Scores (EWS) syftar till att ka patientsékerheten genom att halso- och sjukvérdsorganisation
standardisera sdval bedémning av patienters vitalparametrar som vilka atgarder . e Tt o]
sviktande vitalparametrar Iedegr till,zch darmed gepett effektivt akut omhégnder— Avdelningen for klinisk pediatrik
tagande varje gang en férsamring intraffar. En av de tidigaste pediatriska beddm- Institutionen fér kvinnors och
ningsskalorna, Pediatric Early Warning Score (PEWS), utvecklades i Brighton och barns hélsa

publicerades 2005. De flesta PEWS-instrument tar med bedémning av vitalpara-
metrar knutna till andning, cirkulation samt beteende/neurologi. Studier har visat
att PEWS bidrar till tidigare upptéckt av barn med sviktande vitalparametrar, lagre
frekvens av hjartstopp och tidigare transport till intensivvard.

Barnsjukhuset har utvecklat arbetssatt for tidig upptéckt och behandling av

barn med sviktande vitalfunktioner. Det handlar om allt fran att kdnna igen hur

det ser ut nar ett barn blir kritiskt sjukt till hur vi utvecklat sakra arbetssatt sa att
vi kommunicerar och samarbetar i teamet for att stdédja och behandla barnet

— kedjan som réaddar liv.
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Hur mar véarldens barn?
- de stdrsta utmaningarna fér Agenda 2030

Varje ar dor knappt sju miljoner barn och unga innan de upplevt sin 20-arsdag.
Cirka fem miljoner av dessa dddsfall sker redan innan fem ars alder. Med den
teknik och kunskap vi har idag skulle tva tredjedelar av dessa doédsfall kunna
forebyggas med relativt enkla medel. Att det da fortfarande dér ungefar 14 000
barn under fem ar varje dag &r en skandal.

Anda har stora framgangar skett under de senaste &rtiondena; barndsdlig-
heten har mer @n halverats sedan 1990, och i bérjan av 1800-talet dog nastan
vartannat barn fére sin femte fodelsedag. Vaccin, lakemedel, infektionskontroll
och inte minst forbattrade levnadsférhallanden har bidragit till battre 6ver-
levnad. Infektionssjukdomar dédar inte langre lika manga barn som tidigare men
kvarstar som en av de vanligaste orsakerna till sméa barns dod. Halsa ar dock
inte bara en frdga om att 6verleva utan handlar ocksa om att f& méjligheterna
att utvecklas och uppna sin fulla potential. Parallellt med de gamla hoten mot
barns halsa, som infektioner och undernéring, vaxer nyare hot fram i form av
klimatférandringar, konflikter, 6kad psykisk ohalsa, inaktivitet och évernutrition.
For ett gott liv ska alla barn och unga fa véxa upp i trygghet och utvecklas med
tillgéng till en familj, vatten och sanitet, mat, skola, framtidshopp och majlighet
att leka och lara.

Ar 2015 antog alla FN:s medlemslander Agenda 2030 och de globala malen

for hallbar utveckling. Agenda 2030 &r var tids grundlaggande handlings-
program for att avskaffa extrem fattigdom, minska ojamlikheter och orattvisor,
framja fred och rattvisa och skydda miljon genom 17 mal och 169 delmal som
ska vara uppfyllda till &r 2030. Om man verkligen laser Agenda 2030 ar det en
mycket stark text och om vi kunde anvénda oss av den som véagvisare i storre
utstrackning skulle utvecklingen i varlden se annorlunda och mer hoppfull ut.
Mal 3 ar det mal som har sarskilt fokus pa halsa och delmal 3.2 ar det delmal
som specifikt beror barns halsa. Delmalets ambition ar att inga spadbarn eller
barn under fem ar ska do6 av orsaker som hade kunnat férebyggas. Men barns
halsa och valbefinnande paverkas direkt och indirekt av storre delen av de
globala malen. For att néamna nagra av malen; ingen fattigdom, ingen hunger, god
utbildning, jamstalldhet, rent vatten och sanitet, hallbara stdder och minskade
klimatférandringar.

Barn ar en av samhallets mest utsatta grupper med begransade mojligheter
att paverka sina egna forutsattningar. Det ar ocksa barn och unga tillsammans
med kommande generationer som ska ta del av de samhéllsféréandringar som
genomfors idag och utveckla framtidens strategier. For att uppna Agenda 2030
maste barn stéllas i centrum for de globala mélen och vagleda vart agerande,
nationellt séval som internationellt.
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Barns nervsystem

Neuropediatrik &r ett begrepp som ofta anvédnds synonymt med barnneurologi,
men som ocksa kan anses omfatta omradet i en vidare bemarkelse dar dven
habilitering och helheten fér barn med neurologiska sjukdomar ingér. Att ta ett
sadant helhetsgrepp ar helt avgérande fér de multisjuka barn och ungdomar
som skdts inom habiliteringen och barnneurologin. Sjukdomar och skador i nerv-
systemet kan dock te sig p&d manga olika satt, en del &r akuta och dvergéende
medan andra ér livsldnga och kan vara associerade med en mangd relaterade
sjukdomar. D& ménga sjukdomstillstdnd som inte &r primart neurologiska ofta
debuterar med avvikande utveckling hos barn sa ar utredningar av olika typer av
utvecklingsfoérseningar en stor del av det arbete som goérs. Det innebér att barn-
neurologin omfattar bade akut vard av svart sjuka barn men ocksa utredningar i
Oppenvard och vidare hjalp under hela barndomen fér en stor mangd sjukdomar.

Just detta breda spektrum av ett mycket stort antal olika tillstand &r kdnneteck-
nande for barnneurologin och de senaste arens kunskapsutveckling pa flera om-
raden har varit oerhért omvalvande. Allt fler tillstdnd som tidigare kategoriserades
som ospecifika syndrom far nu sin forklaring och ibland leder det till forbattrade
mojligheter att behandla och i basta fall bota. Neurologin som helhet &r i ett
mycket dynamiskt skede dar utvecklingen sker mycket fort.

Nagra av de omraden dar utvecklingen varit allra mest hapnadsvackande de
senaste aren ar helt nya terapier som finns fér barn med svara muskelsjukdomar
dar man nu anvander sa kallad genterapi i kliniskt bruk. Det innebar att barn med
genetiska sjukdomar kan fa sina gener ersatta med fungerande genkopior, nagot
som innebar en revolution. P4 samma satt har méjligheten att diagnosticera olika
typer av epilepsier hos barn genom att sekvensera alla gener i en individ inneburit
att en majoritet av alla barn med epilepsi nu far en orsak diagnosticerad. Slutligen
har kunskapslaget avseende barn med motorikstérningar inklusive cerebral pares
férbattras.
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Nya genombrott i behandlingar for
muskelsjukdomar hos barn

Spinal muskelatrofi (SMA) tillhér en av de vanligare muskelsjukdomarna hos
barn och var innan tillgéng till sjukdomsmodifierande behandling den vanligaste
genetiska orsaken till dod i spadbarnsaldern. SMA kannetecknas av muskel-
svaghet orsakad av nedbrytning av de frémre motornerven i ryggmargen. Den
vanligaste typen av SMA orsakas av mutationer i SMN1-genen (survival motor
neuron). Sjukdomen fdrekommer i ett spektrum av olika svarighetsgrader som
klassificeras som typ 1-3. Den svaraste formen, typ 1, &r ocksa vanligast och
férekommer hos 60 procent av dem med SMA. Fa med SMA typ 16verlever 2 ar
utan behandling. Sammantaget férekommer SMA hos cirka 1av 10 OO0 fédda
barn. Variationen i svarighetsgrad forklaras till allra storsta delen av olika antal
kopior av SMN2, en gen som ar mycket lik SMN1, men som uttrycks mycket
sparsamt pa grund av ofullstandig splitsning. Just detta utnyttjas som an-
greppspunkt for tvé av de tre nya medicinska sjukdomsmodifierande behand-
lingarna vi nu har tillgéng till mot SMA, nusinersen (Spinraza) som efter ladd-
ningsdoser ges via lumbalpunktion (ryggstick) var fjarde ménad, och risdiplam
(Evrysdi) som ges dagligen som intag av flytande I6sning. Badda verkar genom
att 6ka nivaerna av SMN2. En tredje behandling, onasemnogene abeparvovec
(Zolgensma) bygger istéallet pé att tillfora SMN1-genen som genterapi. Detta ges
som engéngsbehandling i form av intravends infusion. Vi har nu i Sverige haft
tillgang till nusinersen sedan 2017, och risdiplam samt onasemnogene abep-
arvovec sedan 2022. Onasemnogene apeparvovec ar den férsta genterapi som
kommit till anvadndning inom ordinarie sjukvard. Totalt har nu cirka 120 individer
med SMA erhallit behandling med nagon av de tre sjukdomsmodiferande
lakemedlen. Alla tre former av behandling ar effektiva fér att bromsa férlusten
av motorneuron, férbéttra dverlevnad och motorisk funktion, och har hos en
stor andel barn rentav visats kunna ge en helt normal motorisk utveckling om
behandlingen satts in innan symptomdebut. For alla tre behandlingar ska ett
nationellt behandlingsrad for SMA godkénna att kriterier for behandlingsstart ar
uppfyllda innan den startar. Behandlingarna har generellt battre effekt ju tidigare
de sétts in, eftersom mojligheten att bromsa en fortskridande motorneurondéd
da ar storre. Det innebar att vi skulle fa ett &nnu mycket battre totalt behand-
lingsresultat om vi via nyféddhetsscreening framéver skulle kunna fanga upp
barn med SMA innan symptomdebut.



Genetikens betydelse for forstéelsen av svara epilepsier
hos barn - ett paradigmskifte

Epilepsi &r den vanligaste kroniska neurologiska sjukdomen och kénnetecknas av
aterkommande epileptiska anfall. Ett epileptiskt anfall orsakas av okontrollerade
elektriska urladdningar i hjarnan. Symptomen vid epileptiska anfall varierar och
kan innefatta muskelryckningar, grumlat medvetande, &ndrat beteende med
mera. Utdver anfall, férekommer vid vissa epilepsier ocksé andra neurologiska,
kognitiva och psykiatriska symptom. Vid vissa typer av epilepsi finns en 6kad
doédlighet. | Sverige finns cirka 70 OO0 personer med epilepsi, varav 10 000

barn och ungdomar. Risken att insjukna ar storst under det forsta levnadsaret
samt fran 70-80 ars alder. Av barn som insjuknar med epilepsi under forsta
levnadsaret, far ungefar halften en intellektuell funktionsnedséattning och ungefar
lika stor andel far en s kallad lakemedelsresistent epilepsi med fortsatta anfall
trots behandling med anfallsférebyggande epilepsilakemedel.

Historiskt har vi kunnat klarlagga sjukdomsorsaken i endast cirka en tredjedel
av alla fall med epilepsi. Det har bidragit till att I1akemedelsbehandlingen ar
lindrande och inte botande, och inte séllan ineffektiv, eftersom vi inte har kunnat
rikta behandlingen mot (den okénda) sjukdomsorsaken. Till pavisade orsaker till
epilepsi hor olika forvarvade hjarnskador sdsom stroke, syrebrist kring forloss-
ningen, hjarntumérer, infektioner i hjarnan och traumatiska hjarnskador. Epilepsi
kan ocksa orsakas av medfédda hjarnmissbildningar och amnesomsattningssjuk-
domar. Hos den 6vriga majoriteten har vi, utifran tvilling- och familjestudier, anat
att genetiska faktorer &r viktiga. Forst pa 2010-talet har vi borjat fa verktygen att
undersoka detta pa allvar.

Manga av de barnepilepsier som borjar under de forsta levnadséren orsakas av
en "bokstavsférandring” i den genetiska koden i en gen. Ménniskans cirka 20 000
gener, vara arvsanlag, utgor "recept” for vara cellers tillverkning av proteiner vilka
styr det mesta som sker i var kropp och var hjarna. Med ny genetisk teknik, s&
kallad massiv parallell DNA-sekvensering, kan vi idag pavisa en genetisk orsak hos
35-50 procent av de sma barn med epilepsi som vi utreder. Vi vet da vilken gen
och vilket protein som orsakar epilepsin och vi kan rikta var behandling mot den
orsaken. Pa sa vis kan vi anvanda de epilepsilakemedel vi idag redan har tillgang
till pa ett battre och individualiserat satt och manga nya behandlingar, inklusive
genterapi, ar under utveckling. Den har nya méjligheten till en mer precis behand-
ling riktad mot den enskilda individens sjukdomsorsak, med béattre effekt och
mindre biverkningar, kallas precisionsmedicin. Med precisionsmedicinsk behand-
ling av epilepsi hoppas vi att battre kunna férebygga inte bara anfall utan ocksa
ovriga neurologiska, kognitiva och psykiatriska symptom och i vissa fall &ven helt
bota individen. For sméa barn med svar epilepsi dér hela barnets utveckling kan
paverkas handlar det da om att komma in med effektiv behandling s tidigt som
mojligt for att fa basta mojliga effekt. En genetisk diagnos mojliggor ocksa gene-
tisk vagledning, fosterdiagnostik och preimplantatorisk genetisk testning (PGT).

Foto:Johan Garsten

Tommy Stédberg

Medicine doktor, 6verlékare i
barnneurologi

Avdelningen fér neuropediatrik

Institutionen fér kvinnors och
barns hélsa

47



Kristina Tedroff

Docent i neuropediatrik, barnlékare
och barnneurolog

Avdelningen foér neuropediatrik

Institutionen fér kvinnors och
barns hélsa

48

Motorikstdrningar inklusive cerebral pares

Barn och unga som har en avvikande motorisk utveckling; den kan vara férsenad,
alla férvantade motoriska fardigheter kanske inte uppnas eller den kan vara
typisk férst men sedan férandras och kanske férsdmras, har en motorikstor-
ning. Ofta finns ocksa symptom fran muskler eller balansorgan som normalt inte
finns, det kan t ex vara spasticitet, en form av 6kad muskelspénning, dystoni

ar en annan typ av férandrad muskelspanning eller tonus som ar mer plétslig
och oférutsagbar till sin karaktar. Finns dessa extrasymptom péverkar de ofta
viliemassiga rérelser negativt och forhindrar ménga vardagliga aktiviteter.

Allra mest frekvent &r cerebral pares (CP) som &r det vanligaste motoriska funk-
tionshindret hos barn i den industrialiserade varlden. Hjarnskadan som resulterar
i CP har oftast uppkommit redan under graviditeten (prenatalt) hos barn som
fods i fullgdngen tid, medan fortidigt fédda barn oftast far skadan i anslutning
till eller snart efter férlossningen (perinatalt), en liten andel av barnen har fatt
en skada senare under de férsta 2 &ren (postnatalt). Risken att utveckla CP dkar
kraftigt med minskande graviditetslangd. Fér barn fédda fére 28 veckor &r fore-
komsten av CP 60—-80 per 1000 levande fédda, jamfért med 1-1,5 per 1000 fér
barn fédda efter fullgdngen graviditet. Anda ar mer an halften av barnen som far
CP fullgéngna. Totalt far cirka 2-3 per 1000 levande fédda barn i Europa CP. Hos
mer an halften forekommer ocksa andra funktionsnedsattningar, t ex kognition,
synfunktion, perception och/eller kommunikation. Sémnrubbningar, smarta och
nutritionsproblem &r ocksa vanliga. Barn med CP har i 95 procent av fallen en
avvikande motorisk utveckling redan forsta levnadsaret.

Betydligt ovanligare &n CP &r det med priméara, oftast genetiska/arftliga motorik-
stérningar hos barn. Férenklat uttryckt debuterar dessa hos ett barn vars forsta
motoriska utveckling varit typisk men dar individen under forskolearen eller
anda upp i vuxen alder far lokaliserade symptom och kanske succesivt forsam-
rad motorik, ofta med inslag av oregelbundet férekommande ofrivilliga rorelser

t ex dyskinesier. Att tolka, bedéma och behandla denna typ av motorikstérning
ar ofta komplext och svart.

Jag berattar kort om dystoni som &r ett motoriskt symptom som finns bade
vid CP och andra motorikstérningar. Hur man kan identifiera dystoni och ge
exempel pé behandling som varit hjalpsam fér en del. Sedan kommer jag kort
redogora for situationen fér unga vuxna med CP i Stockholm delvis ur ett
delaktightesperspektiv.
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Forlossning

SAVE-studien

SAVE-studien ar en randomiserad, kontrollerad multicenterstudie pa fullgdngna
och latt for tidigt fodda barn. Studien kommer genomféras pa ett stort antal
férlossningsenheter i Sverige daribland Sédersjukhuset i Stockholm.

Varje ar dor cirka 2,6 miljoner barn i varlden under férsta levhadsméanaden, en
andel av dédsfallen &r férlossningsrelaterade. Denna éverdddlighet kan reduceras
med hjalp av neonatal hjart-lungraddning (HLR). Cirka 5 procent av fullgdngna
nyfédda behover aktiv andningshjalp for att borja andas. Gallande nyfédda full-
gangna som fods efter att ha utsatts for asfyxi vid fodelsen ar det vetenskap-

liga underlaget bristande vad géller tidpunkten fér ndr man ska avnavla. Under
graviditeten sker fostrets gasutbyte av syre och koldioxid via moderkakan, liksom
utbyte av naringsdmnen och avfallsprodukter. Blodcirkulationen mellan foster och
moderkaka sker via navelstrdngen och cirka en tredjedel av barnets blodvolym
befinner sig vid varje givet tillfalle i moderkaka och navelstrang. Vid fédsel vid full-
gangen tid har fostret en total blodvolym pa cirka 120 ml/kg, varav cirka 35 ml/kg
befinner sig i moderkakan. En stor del av denna blodvolym (25-30 ml/kg) kommer
att 6verforas fran moderkaka till det nyfédda barnet om man vantar 3—5 minuter
med att avnavla. For fullgdngna valmaende barn i Sverige var rutinen fram tills
2008 att avnavla inom 30 sekunder efter féddelsen. Syftet var att underlatta

att ta ett blodgasprov fran navelstrangen. Efter 2008 tillampas “sen avnavling”
(det vill saga efter 3 minuter) pé friska valméende barn i Sverige.

En Cochrane-review fran 2013 visade att nyfédda som avnavlats sent hade hogre
hemoglobinkoncentrationer vid 24—-48 timmars alder samt hade en halverad risk
for jarnbrist vid 3—6 manaders alder. En randomiserad studie pa 400 svenska
barn, visade att genom férdréjd avnavling vid 3 minuter minskar neonatal anemi
med 80 procent, jarnbrist vid 4 manaders alder med 90 procent samt att man
erhéller positiva effekter pa finmotorik och socialt beteende vid 4 érs alder. 1 en
fortsatt randomiserad studie pa 540 nyfédda i Nepal pavisades en kvarstaende
relativ minskning av jarnbrist och jarnbristanemi med 40-45 procent vid 8
manaders alder och en absolut risksénkning med 9 procent av anemi vid 12
manaders alder. | de flesta studier har man exkluderat nyfédda i behov av ater-
upplivning. Det saknas evidens fér en rekommenderad lamplig tidpunkt fér
avnavling hos dessa barn. | praktiken innebér det att nér barn f6ds med nedsatt
vitalitet kommer den som forldser barnet att snarast méjligt klippa av navel-
strangen och 6verfora barnet till en yta forberedd for aterupplivning, antingen i
férlossningsrummet eller i ett angransande rum.

Intervention | SAVE-studie

Fullgdngna nyfédda randomiseras till att vid behov av aterupplivning avnavlas
efter 3 minuters alder (interventionsrupp) eller efter 30 sekunder (kontrollgrupp)
som ar dagens praxis. | interventionsgruppen kommer aterupplivning genomforas
med intakt navelstréng i anslutning till modern under de férsta 3 minuterna, men

i Ovrigt inte skilja sig fran gallande praxis. Kontrollgruppen som avnavlas efter 30
sekunder kommer genomga aterupplivning enligt idag géllande klinisk praxis.
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Kvinnohalsa

Kvinnohéalsa ar ett vitt begrepp som handlar om fysiologiska férlopp, symptom,
sjukdomar och behandlingar som rér kvinnor och dar kénshormoner spelar en
stor roll. Manga havdar att kvinnohalsa ar ett oprioriterat omrade for forskning
och innovation. Kan det delvis bero pa att gransen for det normalfysiologiska
och onormala ibland kan vara svardefinierad? Faktum ar att basal kunskap
saknas inom flera omraden av kvinnohélsa.

Om vi bérjar med nagot sé grundlaggande som kon, hur definieras det egent-
ligen? Med dagens kunskap vet vi att det ar viktigt att skilja pa olika aspekter

av kon. Det biologiska kénet styrs av kromosomer och hormoner medan kéns-
identitet ar en subjektiv upplevelse av att tillhéra eller inte tillhéra ett visst kon.
Kénshormoner spelar stor roll for utvecklingen av kdnstypiskt utseende och fér
hur vi uppfattar en individs kénstillhérighet. Overproduktion av manligt kéns-
hormon som testosteron hos en kvinna kan ge olika symptom som t ex 6kad
kroppsbehéring och manlig fettférdelning med bukfetma. Okad kroppsbehéaring
ar ingen sjukdom i sig men ett symptom som kan péaverka individens uppfatt-
ning om egen kvinnlighet och orsaka mycket lidande fér manga kvinnor.

Backenbotten ar en underskattad muskelplatta hos kvinnor som ger stéd at
urinror, slida och andtarm och som péaverkas av kdnshormoner. Funktions-
rubbning av backenbotten kan orsaka urinlackage, avféringslackage och
framfall av slidans vaggar eller av livmodern. Samtliga symptom kan péaverka
livskvaliteten pa ett avgérande satt. Inte sallan beror funktionsrubbningen pa
en skada pa mellangédrden som har uppstatt efter en vaginal forlossning. Det
behovs battre metoder att upptacka och atgéarda dessa skador hos de med
uttalade besvar.

Klimakteriet &r en naturlig biologisk handelse och bendmner tiden fére och efter
den sista menstruationen (menopaus). Under denna period minskar successivt
ostrogenproduktionen fran dggstockarna, vilket kan leda till olika symptom.
Cirka 75 procent av alla kvinnor drabbas av véarmevallningar, svettningar och
sdémnproblem och en tredjedel av alla kvinnor i klimakteriedldern har s svara
besvar att de 6nskar ndgon form av behandling. Det finns manga myter och
missledande uppfattningar om klimakteriet som inte gagnar kvinnor. Idag finns
effektiv och séker behandling som kan erbjudas de allra flesta som har uttalade
besvar.



Olika aspekter pa koén
— kromosomer, hormoner och beharing

Alla méanniskors utveckling — oberoende om vi har 45, 46 eller 47 kromosomer,
om vi har X, XX, XXY eller XY eller négon annan kromosomuppséattning — borjar
likadant. | tidig graviditet har fostret inget biologiskt kon eller egentligen &r det s&
att alla foster ser likadana ut: som flickfoster. Men efter 6-7 veckors graviditet s
kommer de foster med Y-kromosom som ocksa innehéller ratt sorts gener att
utveckla testiklar.

Vara kromosomer styr séledes om det ska utvecklas testiklar eller &ggstockar.
Testiklarna och éggstockarna (och minst ett 70-tal olika gener) styr i sin tur hur vi
utvecklas — beroende pa vilket hormon som utsondras mest far vi attribut som vi
férknippar med kvinnor — brést och mens eller attribut vi férknippar med méan
— mork rést och har pa brostet. Men alla har vi lite av alla hormoner och det &r ni-
vaerna av hormonerna eller hur var kropp svarar som styr hur det blir i slutanden.

Ostrogen ar det dominerande hormonet hos kvinnan och produceras framférallt
av aggstockarna. Det ger t ex bréstutveckling och typiskt kvinnlig fettférdelning.
Men kvinnor har ocksa testosteron dock i betydligt Iagre nivaer &n man. Testoste-
ron ar det som ger kvinnor har under armarna, éver vulva och pa benen. Testoste-
ron bidrar ocksa till sexlust och méjlighet att bygga muskler.

Men, vi &r alla olika, och vissa kvinnor har mer testosteron. Det beror ofta pa

ett tillstdnd som heter polycystiskt ovariesyndrom (PCOS). Vid PCOS tillverkar
aggstockarna mycket testosteron och ungefér 10 procent av alla kvinnor uppfyller
kriterierna fér PCOS. De vanligaste symptomen é&r gles eller utebliven menstrua-
tion, akne, évervikt och hirsutism.

Hirsutism innebér 6kad kroppsbeharing av manlig typ. Det handlar om grovre och
morkare beharing som typiskt &r lokaliserad till dverlapp och haka, runt brost-
vartor, under naveln pa nedre delen av magen, i ryggslutet samt i ljumskar och pa
laren. Den 6kade beharingen beror ofta pa 6kad produktion av testosteron men
ibland av 6kad kanslighet for testosteron i harsackarna.

Finns det ndgot bra med PCOS? Ja séklart, det &r den vanligaste menstruations-
rubbningen hos kvinnor som tavlar i de olympiska spelen och det &r vanligt hos
elitidrottare. Forskning har visat att kvinnor med PCOS far mer muskelmassa och
starkare skelett.
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Backenbotten — kvinnans béasta stod

Det ar naturligt att foda barn, sé varfor skulle det da kunna féra med sig
negativa foljder for féderskans kropp?

| Sverige fods runt 200 O0O barn varje ar. Var tjugonde kvinna kommer att
drabbas av forlossningsskador av backenbotten med kortsiktiga och langsiktiga
konsekvenser. Trots att besvaren férsamrar kvinnans livskvalitet patagligt upp-
levs de ofta som svara att 6ppet tala om vilket gor att diagnos och behandling
ofta drojer.

Den kvinnliga backenbotten kan liknas vid en tratt som utgérs av muskler och
bindvav. | den smala delen av trattens skal ligger urinblasa, livmoder och tjock-
tarm. | den éppna (innersta) delen av tratten finns den djupa béackenbotten-
muskeln, levatormuskeln.

Levatorn ar som en hastsko av muskler som framtill faster i blygdbenet och bak-
till mot korsbenet och svanskotan. Den har en slits framtill som slapper igenom
urinréret, slidan och andtarmen.

Nar vi ar uppe och ror pa oss spanns muskeln omedvetet, och da klams urinror,
slida och tarm ihop framat och stangs till s att vi inte hela tiden behover knipa
aktivt for att halla tatt. Nar vi vill tomma blasa eller tarm, eller ha sex sa slappnar
muskeln av och éppnar upp sig.

Om levatorn inte fungerar som den ska blir det en dragkamp och istéllet for att
effektivt sténga till slitsen kommer den istéllet att krystas storre, eller stangs till
nar vi ska slappna av. Pa sikt kan detta leda till uttéanjning av bindvav och muskel-
fasten och ge framfall eller dysfunktion i hela backenbotten.

| den nedre delen av backenbotten, vid backenets utgang befinner sig mellan-
gardens muskler som férankrar mellangardens och andtarmens muskler, bind-
véven och levatortratten.

Nar dessa olika nivaer i backenbotten inte samspelar kallas det for dysfunktion.
Det kan handla om muskelskador som ger en férsémrad styrka eller éverspand-
het som férsamrar barkraften pa sikt. Detta kan yttra sig pa manga satt, i form
av smarta i rorelse eller vila, eller vid samliv. Det kan ocksé ge bade lackage och
svarigheter att tdmma blésa eller tarm, eller olika former av framfall. Strukturer-
na som utgér backenbotten paverkas av graviditeter, forlossningar, klimakteriet,
men aven évervikt eller kroniskt 6kad belastning orsakad av forstoppning eller
hosta.



Vad ar sant eller falskt om klimakteriet?

Klimakteriet &r en naturlig del i kvinnans aldrande nar 6strogenproduktionen
fran dggstockarna successivt avtar och fertiliteten upphor. Cirka sju av tio
kvinnor har symptom pa fallande &strogennivaer i form av svettningar, varme-
vallningar och sémnproblem och en tredjedel av alla kvinnor i klimakteriet

har sé pass uttalade symptom att de dnskar behandling. Om man vander

pa det, ar det cirka 25 procent av alla kvinnor som inte har nagra patagliga
symptom. Helt klart ar att 6vergéngsperioden kan upplevas valdigt olika och
att variationen i symptom och svarighetsgrad ar stor. Det &r latt att tro att den
egna erfarenheten av klimakteriet &r allmangiltig.

Tyvarr finns manga myter och missledande uppfattningar om klimakteriet och
hormonbehandling som inte gagnar kvinnor. Tidpunkten fér sista menstruatio-
nen, menopaus, ar huvudsakligen styrd av genetiska faktorer men kan paverkas
av vissa livsstilsfaktorer sdsom rékning som tidigarelagger menopausen med

i genomsnitt tva ar. En vanlig missuppfattning ar att éverviktiga kvinnor har
mindre symptom eftersom de producerar mer dstrogen i fettvaven, i sjélva
verket &r det tvartom. Vi vet att det &r sarskilt viktigt med halsosam livsstil
under klimakteriet, exempelvis regelbunden fysisk aktivitet motverkar klimak-
teriesymptom och ogynnsam viktuppgéng. En annan missuppfattning &r att sa
kallad 6strogendominans kan ge "muffinsmage” nar éstrogen istéllet beframjar
en halsosam kvinnlig fettansamling pa hofter och lar.

Hormonbehandling kan rekommenderas till kvinnor med dstrogenbristsymptom
som paverkar livskvaliteten negativt. [dag finns effektiv och séker behandling
som kan erbjudas de allra flesta som har uttalade besvar men manga kvinnor

ar tveksamma till hormonbehandling pa grund av radsla for att 6strogen ska
orsaka bréstcancer. Faktum ar att det saknas vetenskapliga bevis for att 6stro-
gen ensamt Okar risken fér bréstcancer utan det ar kombinationen éstrogen
och progesteron (gulkroppshormon) som har stérst betydelse for bréstcancer-
risken. Progesteron ges som tillagg till dstrogen for att motverka dstrogensti-
mulerade cellférandringar i livmoderslemhinnan. Bioidentiskt progesteron &r likt
det kroppsegna hormonet och har blivit allt vanligare som tillagg till 6strogen
jamfoért med syntetiskt progesteron. Det finns en allman uppfattning om att
bioidentiskt progesteron &r battre an det syntetiska men det &r annu inte visat.
Pa Karolinska genomfor vi nu en studie for att studera eventuella skillnader i
effekt och sakerhet mellan bioidentiskt och syntetiskt progesteron i kombina-
tion med &strogen.
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Nyféddhetsscreening,
langdtillvaxt och
barndiabetes

Alla nyfédda barn i Sverige erbjuds screening for ett flertal medfédda behand-
lingsbara sjukdomar med det sa kallade PKU-provet. Det &r ett blodprov som
tas i ett blodkarl pa barnets handrygg sa snart som mojligt efter att barnet

blivit 48 timmar gammalt. Screeningen startade 1965 da man boérjade screena
barn fér fenylketonuri (PKU) och har vid flera tillfallen efter det utdkats nar nya
metoder och behandlingar har blivit tillgangliga. | dagens screeningprogram
ingér ett flertal amnesomsattningssjukdomar och ett par hormonella sjukdomar.
Alla dessa sjukdomar leder till svara funktionsnedsattningar eller déd om de
inte behandlas. Behandlingarna bestar framst av hormoner i tablettform och av
kostrestriktioner och kosttillskott. Screeningen har en val etablerad infrastruktur,
med provtagning och analys pa PKU-laboratoriet vid Centrum for medfédda
metabola sjukdomar (CMMS) vid Karolinska Universitetssjukhuset. Deltagandet
ar mycket hogt och resultatet frén screeningen ar oftast fardigt nar barnet blivit
sex dagar gammalt.

Barnets langdtillvaxt foljer oftast en tillvaxtkanal pa tillvaxtkurvan. For det friska
barnet ska tillvaxten kunna relateras till féraldrarnas langd. Smarre avvikelser
kan vara kopplade till svarigheter att méata barn men sa fort en avvikelse om-
fattar mer &n ett mattillfalle finns ofta en bakomliggande orsak. Det nyfédda
barnets storlek &r beroende av graviditetens langd. Det genetiskt stora barnet
bromsar exempelvis sin tillvaxt mot slutet av fostertiden nér utrymmet bérjar bli
for trangt. Nyfodda barn korrigerar sin tillvaxt efter fédelsen mot sin genetiska
tillvaxtpotential. Barn som véaxer upp med god hélsa féljer i princip sin tillvaxt-
kanal men perioder av sjukdom och psykosocial stress kan leda till avvikelser i
tillvaxtkurvan. Effekten av sddana avvikelser pé slutlangden blir stérre, ju fortare
barnet borde vuxit under den aktuella perioden. Kraftiga tillvaxtavvikelser under
forsta levnadséaret avspeglar sig darfor tydligt i slutlangden. Avvikelser under
puberteten, vid vanlig bantning, anorexi eller sjukdom, kan ocksa leda till be-
tydande paverkan pa vuxenlangd.

Barndiabetes &r en autoimmun sjukdom som leder till att barnet inte kan pro-
ducera insulin som behdvs fér att kroppen ska kunna skapa energi och for att
halla blodsockernivan pa en jamn niva. Barndiabetes leder till hogt blodsocker
och kan ocksa leda till ketoacidos som kan vara mycket farligt for barnet. Barn
som far diabetes behodver behandlas med insulin som sprutas in i kroppen
genom antingen insulinpennor eller en insulinpump. Det kan behdva géras
flera gdnger om dagen och behéver ske resten av livet. Ett barn med diabetes
kommer att ha andra behov &n andra barn. Man behéver vara mer noga med
vad man ater och dricker, och se till att ta insulin regelbundet varje dag. Sa lange
blodsockernivaerna halls under kontroll kommer barnet i de allra flesta fall
kunna leva ett normalt liv och géra alla aktiviteter som andra barn kan.



Nyféddhetsscreening fér medfédda metabola sjukdomar

Syftet med nyféddhetsscreeningen &r att identifiera barn med medfédda be-
handlingsbara sjukdomar innan barnet blir sjukt. Nyféddhetsscreeningen startade
i Sverige 1965 med screening for PKU vilket ocksa givit screeninglaboratoriet dess
namn. Sedan dess har néra 6 miljoner barn provtagits. Numera ingar 25 sjuk-
domar i screeningprogrammet. De har olika orsaker och symptom men har det
gemensamt att de &r behandlingsbara om barnet identifieras innan symptom
hinner utvecklas. Obehandlade leder en del av sjukdomarna till risk fér dod i
nyféddhetsperioden eller barndren medan andra leder till intellektuell funktions-
nedsattning. Nyfédda barn provtas darfor sa snart som mojligt efter 48 timmars
alder.

Varje sjukdom fér sig &r ovanlig men tillsammans utgér de en betydande andel

av medfédda sjukdomar hos barn. Totalt hittar vi 80 till 100 barn med nagon av
sjukdomarna varje ar. Det fods 110 till 120 OO0 barn per ar i Sverige vilket betyder
att cirka 1/1500 barn identifieras och behandlas. Antalet falska larm &r lagt, mindre
an 0,05 procent.

Allt fler sjukdomar har lagts till 6ver tid. Inférandet av tandem masspektrometri,
MSMS, 2010 har gjort det mojligt att analysera ett stort antal &mnen samtidigt
och darmed utdka antalet sjukdomar i screeningen betydligt. Sjukdomar som
ingér i screeningen maste uppfylla flera krav — det ska ga att identifiera barnet/
patienten med en effektiv och saker analys och det ska finnas en séker behand-
ling som &r effektivom den sétts ini tidigt skede.

PKU (fenylketonuri), den férsta sjukdomen man screenade fér i Sverige, beror pa
nedsatt formaga att omséatta/omvandla aminosyran fenylalanin till tyrosin vilket
ar toxiskt for hjarnan. Barnen utvecklar svar intellektuell funktionsnedsattning och
epilepsi. Behandlingen bestar av diet med proteinreducerad kost och tillskott

av specialprodukter som innehaller en aminosyrablandning utan fenylalanin.

Med tidigt insatt behandling kan de leva normala liv. Flera andra sjukdomar som
paverkar omséattningen av protein som leder till ansamling av sura giftiga metab-
oliter i blod och urin ingar sedan 2010 i screeningprogrammet. De behandlas med
en liknande strategi, specialdiet och tillskott utan den aminosyra de inte tal samt
specifika vitaminer.

Nedsatt forméaga att anvanda fett som energikalla leder till 1&gt blodsocker,
muskelpéverkan och i vissa fall hjartpaverkan. Dietbehandlingen bestér i dessa
fall av fettsnal kost och frekvent matintag med extra tillskott av kolhydrater. De
sjukdomar i screeningen som beror pa en hormonbrist, kongenital hypotyreos
och kongenital binjurebarkhyperplasi (CAH) kan behandlas med tabletter; skéld-
kértelhormon respektive hydrokortison. Det senaste tillagget i screeningen ar
primar immunbristsjukdom dar nya behandlingsmajligheter gor att det nu finns
anledning att screena fér detta.
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Avvikande tillvaxt hos barn och ungdomar

Barns tillvéxt &r en genetiskt programmerad process som samtidigt &r kanslig
for kroppslig sjukdom, néringsintag liksom fysisk och psykisk stress. Fér det
individuella barnet ar darfor tillvaxten en kanslig, ssmmanfattande, indikator
pa bade fysisk och psykisk halsa. Tillvaxtkurvan ger en noggrann beskrivning
av barnets individuella tillvaxtférlopp och ar darfér ett essentiellt instrument
fér barnldkarens bedémning av barn med olika symptom och sjukdomar. Det &r
darfér mycket viktigt att matningar av langd och vikt gors regelbundet av alla
barn och ungdomar pa BVC och i skolan.

Nar barn vaxer sé beror det pa att skelettet tillvaxer. Skelettets tillvaxt sker i de
sa kallade tillvaxtplattorna, vilka &r tunna broskstrukturer som finns i &ndarna av
de langa rérbenen samt i ryggens kotor. Den totala tillvéxtpotentialen for varje
individ praglas under fosterstadiet och ér alltsa till stor del genetisk betingad,
men kan ocksa modifieras under barnets tillvéaxtperiod. Trots detta har det
dominerande synsattet pa tillvaxtreglering samt pa kort- och langvuxenhet
lange varit centrerat pa tillvaxthormon. Nyare forskningsron har dock visat att
det finns ett stort antal regulatoriska system och mekanismer som kontrollerar
tillvaxten. Foljaktligen finns det utanfor tillvaxthormonsystemet ett stort antal
genetiska och molekylara defekter som kan orsaka stérningar av tillvaxten. Den
traditionella synen pa tillvaxt centrerad kring tillvaxthormon har dérmed blivit
fér smal for att omfatta det standigt vaxande antalet defekter som orsakar
tillvaxtrubbningar. Darfér behovs ett bredare koncept baserat pa det uppen-
bara faktumet att alla tillvaxtstérningar nédvandigtvis orsakas av dysfunktion

i tillvaxtplattan. Av detta foljer att dysfunktion i ndgot av alla de regulatoriska
system som styr tillvéxtplattan kan orsaka kort- eller langvuxenhet. Féljaktligen
kan kortvaxthet mer allméant klassificeras som en priméar (defekt i tillvéaxtplattan)
eller sekundar (defekt i systemiska faktorer) stérning av tillvaxtbrosket. Detta
synséatt kombinerat med de senaste framstegen dkar de barn med uttalad kort-
och langvuxenhet som kan fa en exakt, mekanistisk diagnos. Dessa framsteg
har redan lett till utveckling av flera specifika, effektiva och sadkra behandlingar
mot tillvaxtsjukdomar. Detta ar en utveckling som vi annu bara sett bérjan av
och kommer leda till dramatiskt forbattrade livsvillkor for manga patienter med
svara tillvaxt- och skelettsjukdomar.



Diabetes hos barn och ungdomar. Insulinbehandling och
teknikutveckling - mycket har hant pa 100 ér

Insulinet upptacktes 1921 fran bukspottkortelextrakt av Fredrik Banting, Charles
Best och medarbetare. Forst att behandlas var en tonarspojke i Kanada 1922.
Trots en del problem med orent insulin initialt s& var detta en formidabel succé
och méanga doende barn kunde behandlas. 1923 tilldelades forskarna nobelpris.
Frén borjan hade insulinet mycket kortvarig effekt da det var i en vattenlosning. Pa
1930-talet borjade man med insulin i en zinklésning och d& med langre effekt. Det
drojde dock dnda fram till 1I980-talet innan man kunde utveckla syntetiskt fram-
stéllt humaninsulin. De senaste 30 arens utveckling av DNA-teknik har revolutio-
nerat mojligheterna att utveckla insulinanaloger med mer énskad verkningstid.

Nu finns det flera olika insulinanaloger med séval Idng som kort duration. Trots
strévan att utveckla snabbare insulinanaloger kommer det dock alltid att finnas
en férdrojning i upptaget av insulin frdn underhudsfettet till blodbanan, ndgot som
ar en utmaning dé man vill efterlikna kroppens egen insulinproduktion.

Parallellt med utvecklingen av insulin sa har teknikutvecklingen gatt allt snabbare
och det &r dar de storsta framgangarna vad géller behandling har skett.

Fram till 1I980-talet gavs insulinet uteslutande i sprutor men déarefter anvands nu
alltmer avancerade pennor. Dagens pennor kan med teknikens hjalp kopplas till
appar som underlattar dosering och behandling.

Den forsta insulinpumpen utvecklades pa slutet av 1970-talet men den var stor
som en ryggsack och insulinet gavs direkt i blodet. Den férsta mindre insulin-
pumpen for mer allmant bruk kom 1982.

Behandlingen med insulin styrs ju helt av de blodsockervarden som uppnas.
Darfor ar det viktigt med monitorering av sockernivan och aven har har ut-
vecklingen gétt snabbt. Anda fram till slutet p& 1970-talet var det urinkontroller
som géllde. Da kom de forsta blodsockermatarna for hemmmabruk. Nasta steg i
avlasning av behandlingen var utvecklingen av sensorer som laser av sockernivan
i underhudsfettet kontinuerligt. Den férsta sensorn kom 1999.

Utveckling fran pumpar som "bara” kan leverera insulin pa ett férutbestamt satt
till dagens automatiserade pumpar som pratar med en sensor har skett snabbt
det senaste artiondet.

Malet ar att fa en behandling som s& mycket som mgjligt kan efterlikna kroppens
eget satt att ge insulin, det vill sdga en "artificiell bukspottkortel”.

Teknikutvecklingen har betytt mycket fér behandlingen av barn med typ 1-
diabetes. Idag har sa gott som alla barn och ungdomar med diabetes en glukos-
sensor och cirka 75 procent har insulinpumpbehandling. Férbattringen ligger dels
pa kontrollsidan d& blodsockernivan mycket lattare kan hallas inom malomradet.
Risken for komplikationer kan pa sa vis minskas. Men lika mycket betyder de
automatiserade pumparna for uttréttade smabarnsféraldrar som med en sadan
pump far en forbattrad nattsémn och livskvalitet.

Jenny Salemyr
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Transplantation till barn
- hur funkar det och vad
hander pa sikt?

Njurtransplantation till barn

Njurarnas uppgift ar att uppratthalla en normal sammansattning av vatten,
salt och mineraler i kroppens vavnader och organ. Njurarna producerar ocksa
hormoner som reglerar bland annat blodtryck och produktionen av réda blod-
kroppar.

Vid s& uttalad njursvikt att balansen i kroppen inte langre kan uppratthallas
med hjalp av lakemedel finns tva behandlingsalternativ; dialys eller njurtrans-
plantation. Njurtransplantation &r 6verlagsen dialys pad manga satt. Efter en
lyckad njurtransplantation far man oftast en battre njurfiltration &an vad man

kan uppna med dialys; 60-90 procent av normal filtration vid transplantation
att jdmféra med cirka 20 procent vid dialys. En annan férdel med transplanta-
tion ar en hogre grad av frihet da man slipper vara bunden till en dialysmaskin
manga timmar i veckan. Detta &r en aspekt som &r extra viktigt for barn som har
behov av att fa gé i skola, sporta och traffa jamnariga kamrater med mera for att
utvecklas normalt.

For att kunna genomga njurtransplantation behéver man vara sa stor att en
njure far plats i bukhalan. Detta brukar infalla vid en vikt pa cirka 10 till 12 kg.
Séledes behdover de allra minsta barnen, exempelvis de som féds med njursvikt,
behandlas med dialys innan njurtransplantation kan genomféras.

For att kroppens immunsystem inte ska stdta bort den transplanterade njuren
behéver man behandlas med immundémpande lakemedel. Det &r helt ndédvan-
digt att ta medicinerna som ordinerats da sa lite som en missad dos kan racka
for att trigga en kaskad av reaktioner som skadar njuren och pé sikt eventuellt
kan leda till férlust av transplantatet. Behandlingen &r livslang.

Den immunhammande behandlingen leder till en 6kad risk for infektioner. Urin-
vagsinfektion &r den enskilt vanligaste infektionen, men olika virusinfektioner

ar ocksa vanligt forekommande. Ungefar 30 procent behéver sjukhusvard for
infektion vid ett eller flera tillfallen det forsta aret efter njurtransplantation, men
efter det forsta aret avtar risken for infektioner. Risken for cancer &r ocksé 6kad
jamfoért med normalpopulationen, men 75 procent av de som drabbas blir friska
frén sin cancer.

| Sverige utfors idag njurtransplantation till barn vid fyra olika centra; Stockholm,
Goteborg, Lund och Uppsala. Vid dessa centra transplanteras sammantaget
cirka 10-20 barn per ar. Resultaten, som succesivt forbattrats sedan man
borjade med transplantation till barn i Sverige pa 1980-talet, ar nu mycket goda;
5-arsoverlevnaden &r for patienterna 95 procent och for njurarna 90 procent.
Livskvaliteten 6kar efter njurtransplantation jamfért med dialys och ér i paritet
med den fér barn med exempelvis astma eller diabetes. Sammantaget ar njur-
transplantation idag den basta behandling vi har att erbjuda barn med svar och
kronisk njursjukdom.



Barnlevertransplantation

Sedan flera decennier finns det mojlighet att radda livet pa svart leversjuka barn
genom transplantation. Arligen levertransplanteras cirka 15-20 svenska barn,
detta sker pa de tva specialistcentra i Stockholm respektive Goéteborg. Tack vare
stadigt forbattrad kirurgisk teknik och tillgang till alltfler riktade lakemedel mot
avstotning ar prognosen numera mycket bra. Detta gor att vi idag &ven transplan-
terar barn med sjukdomar som inte &r dédliga men som skapar stort lidande och
dar transplantationen ger markant béttre livskvalitet.

Allvarlig leversjukdom hos barn ar ovanligt, men kan intraffa i alla aldrar, fran spad-
barn till tonaringar. Orsakerna ar oftast helt andra &n de som gor vuxna leversjuka.
I ménga fall kan vi idag diagnosticera och behandla svar leversjukdom hos barn
med lakemedel, men levertransplantation ar fér en mindre grupp en mycket viktig
sista utvag. Infor levertransplantation gérs undersokningar dels for att bekrafta
behovet av en ny lever, dels for att sakerstalla att 6vriga organ i kroppen tal
operationen och behandlingen efterat. Vid sjélva transplantationen tas den gamla
levern ut och den nya kopplas in med alla blodkarl och gallgang. Till ett litet barn
kan man antingen anvénda en bit av en donatorslever fran en avliden person eller
en bit av levern fran en frisk vuxen frivillig donator, t ex en foralder. Till storre barn .. .
och tonaringar anvands oftast en hel lever fran en avliden donator. Donator och Bjorn FISChIer

mottagare maste ha blodgrupp som passar for varandra. Adj. professor i pediatrik

Véardtiden efter operationen kan fér de minsta barnen vara 3-4 veckor, varav overlékare i barnmedicin
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om risken for blédning, problem i sammankopplingarna mellan blodkarl eller o o

mellan gallgéngar, vatskebalansproblem samt bakterieinfektioner. Institutionen for klinisk vetenskap,
intervention och teknik
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Behandling mot avstétning av det nya organet inleds omedelbart efter opera-
tionen. Den ar kraftfullast férsta manaderna efter transplantationen och trappas
darefter ned, men tas aldrig helt bort utan ar livslang. Férutom under forsta veck-
an tas dessa lakemedel helt via munnen, 1-2 ganger per dag. Eftersom de dampar
immunforsvaret blir patienterna till en borjan patagligt infektionskansliga. | och
med att doserna sanks kan man fran cirka 3 ménader efter operationen aterga

t ex till skolan. Under lang tid finns det dock fortfarande en viss 6kad risk for vissa
virusinfektioner. En annan sidoeffekt pa sikt &r en viss risk for férsamrad njur-
funktion.

Just levern tycks mest télig av de inre organ som transplanteras och risken for
avstotning ar lagre an for t ex njure, hjarta eller lunga. Ett antal patienter som
transplanterades som spadbarn redan i slutet av 1980-talet har fortfarande kvar
samma donatorsorgan och lever ett helt normalt liv, med medicinering. Eftersom
de hunnit bli vuxna har de &ven hunnit fa egna barn.

Sammanfattningsvis &r levertransplantation en mycket bra behandling fér en liten
grupp barn som annars inte skulle éverleva sin sjukdom alternativt har en orimligt
dalig livskvalitet. Ingreppet ar avancerat och kraver noggranna férberedelser,
intensivvard i efterférloppet och livslang medicinering. Prognosen ar bra for en
majoritet av patienterna som kan leva ett i dvrigt normailt liv under hela uppvéxten
och ini vuxen alder med sin nya lever.
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Barnstamcellstransplantation

Blodcellstransplantation (HCT, s& kallad stamcells- eller benmérgstransplan-
tation) &r en botande behandling fér barn som drabbats av svarbehandlad
blodcancer (leukemi) eller fatt aterfall av sjukdomen, men den &r ocksé kurativ
for barn med ett flertal medfédda och férvarvade sjukdomar inom immun-
férsvaret och benmérgen. Behandlingen medfér dock en del risker fér komplika-
tioner, bade under sjalva forfarandet och pa lang sikt, s man vager noga vilka
barn som har mest att vinna pa behandlingen. | Sverige genomfors cirka

50 blodcellstransplantationer pa barn per ar, varav cirka halften utférs pa
Karolinska Universitetssjukhuset.

Blodceller har olika funktioner i kroppen sésom att transportera syre till
vavnader, ta hand om infektioner, och hjalpa att stoppa blédningar. Benmargen
ar kroppens fabrik dar blodcellerna tillverkas och far mogna. Sjukdomarna som
nédmndes har ovan har gemensamt att benmargen inte fungerar som den ska.
Genom att fa blodstamceller frdn en annan méanniska, kan man bygga en helt ny
benmarg som &r frisk, och som i blodcancrarnas fall dessutom blir ett nytt vap-
en mot de onda cellerna. Fér att en ménniska ska kunna donera blodstamceller
till en annan, ar det viktigt att man ar tillrackligt lika i sitt HLA, vilket &r &mnen
som finns pé vara vavnader som gor att vart immunférsvar kdnner igen dem
som kroppseget. Med ett syskon har man 25 procent chans att vara HLA-lika,
och darfor séker man i férsta hand efter donatorer bland syskon. Om man inte
har tillgang till ett HLA-likt syskon, séker man igenom sarskilda databaser, bland
annat Tobiasregistret i Sverige, dér manniskor har anmalt sig frivilligt att bli
donatorer for att hitta en bra matchning. Om man inte hittar, kan man aven ga
vidare med en féralder som donator, men detta medfér extra risker, eftersom
féraldern endast ar till halften HLA-lik med sitt barn. Fér mindre barn kan man
aven anvanda donerade blodstamceller fran navelstrangsblod, da de éar lattare
att matcha, men bara finns i en liten mangd som inte &r tillrécklig for ett stérre
barn.

Nar man har hittat en donator, behéver barnet férberedas infor att ta emot de
nya blodcellerna. Barnet genomgar dé konditionering pa sjukhus med cellgifter
och ibland helkroppsstralning, for att sla ut den gamla sjuka benmargen, och ge
plats och méjlighet fér den nya att befasta sig. Sjalva blodcellstransplantationen
ges i form av ett dropp. Darefter boérjar vantetiden, och under den ar barnet
infektionskansligt och behéver férebyggande mediciner fram till den nya ben-
margen har etablerat sig och kommit i gdng med sin produktion. Efter ungefar
en manads sjukhusvistelse &r man redo att aka hem, men processen fortléper
under manader till &r tills man har ett fungerande immunfoérsvar igen, eftersom
det maste laras upp pa nytt.

Férutom infektioner kan man pé kort sikt drabbas av att de transplanterade
cellerna valjer att attackera sin vard eftersom de ser véarden som frammande.
Detta kallas fér GVHD (graft-versus-host-disease). Akut GVHD kan man drabbas
av de forsta 3 manaderna, och da framfor allt i huden, magtarmkanalen eller
levern. For att undvika denna reaktion, star barnet pa immunhammande be-
handling, som successivt trappas ut, dar malsattningen ar att barnet sedan

ska leva ett helt medicinfritt liv. Man kan &ven drabbas av en kronisk variant

av GVHD pa lang sikt som kan satta sig var som helst i kroppen och kan da i
allvarligare fall beh6va négon variant avimmunhammande behandling resten

av livet. GVHD-risken minskar ju battre matchad man ar med sin donator.



Allt fler barn blir langtidséverlevare tack vare en genomgangen blodcellstrans-
plantation, da de blir friska fran sin grundsjukdom. Den potenta behandlingen
de har fatt medfér dock tyvarr risk for langtidskomplikationer med bland annat
fertilitet, GVHD och paverkan pa olika organfunktioner. Vissa barn ar dessutom
kansligare &n andra, och vi stravar nu efter att identifiera dem, fér att kunna
individualisera behandlingarna sé& mycket som majligt, fér att minska komplika-
tionsrisker och ge barn friskare liv framéver som langtidséverlevare.
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Virusinfektioner under
graviditeten och barnhélsa

Infektionssjukdomar &r relativt vanliga i samband med graviditet. Det kan vara

allt frdn banala 6vre luftvagsinfektioner till mycket allvarliga infektioner som kan
hota moderns och barnets halsa. Detta vallar naturligtvis stor oro hos den gravida
kvinnan men aven ibland hos ansvarig lakare och barnmorska som har att ta stall-
ning till hur diagnosen skall sakerstallas, vilken behandling som skall ges,

hur graviditeten skall féljas med mera.

Virusinfektioner kan éverféras fran mamma till barn via moderkakan, fran vagina in
i livmodern, i samband med férlossningen eller vid amning.

| ssmband med inskrivning pa barnmorskemottagning i tidig graviditet (cirka
graviditetsvecka 10) erbjuds provtagning av den gravida fér féljande infektioner;
réda hund, hepatit B, syfilis, hiv och klamydia. Vissa grupper erbjuds provtagning
for tuberkulos.

En del infektioner upptacks pa grund av symptom hos den gravida t ex hudutslag,
l&ngdragen feber eller buksmartor. Ibland finner man avvikande fynd vid ultraljud
av fostret. Vid vissa virusinfektioner kan man géra fostervattenprov for att under-
s6ka om infektionen gatt dver fran den gravida till fostret.

Behandling kan syfta till att uppna symptomfrihet hos den gravida kvinnan,
medan den i andra fall handlar om att minimera risken for graviditetskomplika-
tioner och sjukdom/skada hos barnet.

Vaccination har stor betydelse nér det galler att férhindra infektion och éverféring
av infektidsa virus. Under graviditet rekommenderas vissa vacciner, bland annat
mot influensa, kikhosta och covid-19. Andra vacciner ska ges innan kvinnan blir
gravid, t ex mot massling, passjuka och réda hund (MPR) och vattkoppor.

Foljande virusinfektioners effekt pa mor och barns halsa kommer att presenteras;
hepatit B och C, hiv, covid-19, herpes simplex samt cytomegalovirus (CMV).
Foljande fragestallningar kommer belysas; hur stalls diagnosen hos mor och barn?
Finns profylax och/eller behandling att erbjuda?



Overférs infektion med hiv respektive SARS-Cov-2
fran mor till barn?

Hiv kan smitta genom sexuella kontakter, injektionsmissbruk med delade
sprutor och frén mor till barn under graviditet, forlossning och amning. | bérjan
av hivepidemin var risken for 6verféring av virus mellan mor och barn sa hog
som 25 procent under graviditet och férlossning samt upp till 40 procent om
barnet dessutom ammades. | bérjan av 1990-talet kunde smittéverforingen
minskas genom att den gravida kvinnan behandlades med ett av de forsta
hiviakemedlen, zidovudin (Retrovir), tillsammans med kejsarsnittsforlossning.
Det nyfédda barnet gavs férebyggande behandling med Retrovir i 6 veckor efter
fédelsen. Succesivt har det skett en utveckling av nya effektiva lakemedel mot
hiv. Genom att kombinera flera lakemedel vid behandling av personer som
lever med hiv har virusnivaerna i blodet kunnat pressas ned till omatbara
nivaer. Barnet behandlas fortfarande i forebyggande syfte med Retrovir, men
nu i 4 veckor. Genom denna effektiva férebyggande behandling av gravida
kvinnor har mor-barnssmittan under graviditet och férlossning kunnat minskas
till mindre an O,5 procent. Kejsarsnittsforlossning har da inte nadgon ytterligare
skyddande effekt utan kvinnan kan féda utifran vanliga férlossningsrutiner.
Studier har visat att vélbehandlad hiv med omaétbart virus inte smittar vid
sexuella kontakter, men det har hittills inte gatt att visa att detsamma skulle
gélla vid amning. De studier som gjorts med behandling till mamma och barn
under amning har visat pa en éverféringsrisk pé strax under 1 procent.

Sjukdomen Covid-19 orsakas av viruset SARS-CoV-2 (severe acute respiratory
syndrome coronavirus-2). Covid-19 smittar framfér allt genom nara kontakter
mellan ménniskor, sa kallad droppsmitta. Virusspridningen néar langre t ex vid
nysning. Nyare omikronvarianter kan i hogre grad vara luftburna. Aerosolsmitta
kan forekomma framférallt inom sjukvarden. Det finns inget som talar for att
SARS-CoV-1 har fosterskadande effekt eller orsakar spontanabort. Tidigt under
pandemin sags en 6kad féorekomst av prematurférlossningar. Flertalet av dessa
har dock kunnat harledas till svar Covid-19 hos modern i slutet av andra och
tredje trimestern, vilket lett till kejsarsnittsforlossning pa grund av den gravi-
da kvinnans halsa. Uttalad inflammation i placenta har pavisats i ett antal fall.
Den gravida kvinnan var da vanligen inte svart sjuk. Infektion av placenta anses
vara en férutsattning for spridning av SARS-CoV-2 mellan mor och barn under
graviditeten, men det finns endast ett begransat antal fallbeskrivningar av barn
som smittats av sin mor pa det sattet. Smitta av barnet under férlossningen
och den ndrmaste tiden efter fédelsen &r ovanlig. Vid provtagning av barn till
kvinnor som var positiva féor SARS-CoV-2 i Sverige var 2,7 procent positiva.
Barnen var oftast symptomfria. Viruset kan finnas i bréstmjélk men amning
beddms inte utgbra nagon dkad risk for barnet. Barn till SARS-CoV-2-positiva
kvinnor vardas oftare pa neonatalavdelning an barn till kvinnor utan positiv
test. Skillnaden beror dock pa prematuritet och inte pa infektion hos barnet.
Barn till kvinnor med SARS-CoV-2 &r inte sjukare an andra barn med samma
graviditetsléangd. Inga dédsfall noterades under kartlaggning av barn till
SARS-CoV-2-positiva kvinnor i Sverige under ett ars tid.
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Herpes simplex- respektive CMV-infektion hos modern
- hur paverkas barnet?

Herpesgruppens virus har alla olika egenskaper och ger olika symptom.
Gemensamt for alla herpesvirus &r att de finns kvar tyst i kroppen efter det
forsta sjukdomstillfallet och darfor kan reaktiveras senare under livet. Tva virus
i herpesgruppen, Cytomegalovirus (CMV) och Herpes simplex virus (HSV),

kan orsaka sjukdom hos fostret eller det nyfédda barnet om den gravida
kvinnan far en infektion eller hennes infektion reaktiveras.

CMV é&r ett vanligt forekommande virus som de flesta vuxna individer ndgon gang
haft. Hos grundfriska personen ger infektionen séllan nagra symptom, men kan
orsaka ospecifika besvar som luftvagssymptom och feber. Om en gravid kvinna
far en CMV-infektion finns det risk att infektionen gar over till fostret under gra-
viditeten. | Sverige féds det uppskattningsvis 250-500 barn per ar med medfodd
CMV-infektion. De flesta barn har inga symptom vid fédseln och férblir friska. En
mindre andel kan f& symptom i nyféddhetsperioden och/eller fa problem som
bestar langre fram i livet. Den vanligaste permanenta skadan ar hérselned-
sattning. Det ar darfor viktigt att barn med konstaterad medfédd CMV-infektion
foljs upp inom barnsjukvarden. Det finns en antiviral behandling som kan ges vid
svar sjukdomsbild hos det nyfédda barnet. Det mest effektiva sattet att forhindra
medfédd CMV-infektion &r via hygienrad till gravida kvinnor da viruset forstors av
tval och vatten.

Herpes simplex Virus, HSV, orsakar oftast blasor i munnen eller i underlivet men
kan ocksé ge beskedliga eller inga symptom. Om en gravid kvinna far en HSV-
infektion genitalt kan barnet smittas under en vaginal férlossning. Det finns &ven
enstaka fall dér ett barn har smittats redan innan férlossningen och det férekom-
mer att nyfédda barn smittas av en narstdende med HSV-infektion. Ett nyfott
barn med HSV-infektion kan insjukna med lindriga symptom som hudbléasor, men
aven allvarlig sjukdom med organpaverkan eller hjarninflammation. Sjukdomen
kan i de svéraste fallen vara dodlig. Inom mddra-, forlossnings- och barnsjukvard
ar det viktigt att tecken pa herpesinfektion uppmarksammas da det finns fore-
byggande atgarder som kan férhindra att barnet insjuknar. Det finns en antiviral
behandling som lindrar symptomen hos det sjuka nyfédda barnet, men risken
for bestaende neurologiska skador r stor efter de allvarligare manifestationerna.
Det &r mycket séllsynt med HSV-infektioner hos nyfodda barn, vanligen ses nagra
enstaka fall per ar i Sverige.



Mor-barn-6verférd hepatit B- och C

Hepatit B och C &r tva olika virus som infekterar levern. Det ar en blodburen
smitta som oftast blir kronisk och kan leda till utveckling av leverfibros, skrump-
lever och cancer. Hepatit B- och C-infektionen &r ofta symptomfri, varfor
manga bér pa infektionen utan att veta om det. WHO har uppskattat att cirka
58 miljoner manniskor varav 3 miljoner barn varlden éver ar hepatit C-infek-
terade och cirka 296 miljoner har kronisk hepatit B-infektion. Den vanligaste
smittvagen for barn idag ar smitta frdn modern under graviditet och forloss-
ning. Risken att en hepatit C-infekterad mor smittar sitt barn under graviditet
och férlossning beraknas till cirka 5 procent och fér hepatit B cirka 90 procent
utan vaccination vid férlossning. Tidigare var aven blodtransfusion med smittat
blod en vanlig smittkélla men efter att allmén blodgivarscreening fér hepatit

B och C inférts i Sverige ar den risken idag obefintlig. Intravendst drogbruk
med kontaminerade nélar ar idag den vanligaste smittkalla for hepatit C bland
vuxna.

Sedan nagra éar tillbaka finns en mycket effektiv och nastan biverkningsfri
tablettbaserad behandling mot hepatit C som ger néastintill 100 procent
utlakning. Behandlingen ges vanligtvis under 8-12 veckor. Negativt hepatit
C-blodprov krévs 3 ménader efter avslutad behandling for att forklaras som
utlakt och smittfri. Denna behandling kan i dagslaget inte ges till gravida.
Behandlingen ar godkand for barn frén tva ars alder. Mot hepatit C finns inget
vaccin.

Mot hepatit B finns idag ingen botande behandling, men det finns behandling
som syftar till att minska virusméangden och darigenom risken fér framtida
leverinflammation och skrumplever. Denna behandling ges i tablettform till
hepatit B-infekterade med hog virusniva och leverpaverkan och ges ofta under
manga ar. Mot hepatit B finns ett mycket effektivt vaccin som férebygger smitta
och som idag ges till alla svenska barn pa BVC. Gravida kvinnor screenas idag
for kronisk hepatit B men inte C pa MVC. Nyfédda barn till hepatit B-infekterade
modrar i Sverige och vastvarlden vaccineras redan pa forlossningen vilket
effektivt férebygger mor-barn-smitta. Denna typ av férebyggande vaccin finns
inte tillgéngligt for barn i fattigare delar av varlden varfér andelen barn med
kronisk hepatit B ar betydligt vanligare i dessa lander.

Afrodite Psaros Einberg

Medicine doktor, 6verlékare
Enheten for Pediatrik, CLINTEC
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Vard foér det
nyfédda barnet

Ungeféar 10 procent av alla nyfédda i Sverige behover neonatalvard. Det kan handla

om allt frdn nagra timmar till flera ménader. De flesta barn ar fullgdngna och vérdas en
kortare tid t ex for dvergdende andningsstérning, gulsot, lagt blodsocker eller infek-
tioner. En del av dessa barn behover inte vardas pé neonatalavdelning, utan kan fa
neonatalvard pa BB, patienthotell i férlossningsvard eller hemsjukvéard. Andra fullgangna
barn kan vara svart sjuka med syrebrist, missbildningar eller andra allvarliga tillstand.
Narmare en tredjedel av barnen ar for tidigt fodda. De har omogna lungor, hjérna,
tarmar, ar kansliga for infektioner och behover ofta vard under langre tid. Varden av
sjuka nyfédda och for tidigt fodda barn har utvecklats snabbt de senaste artiondena,
bade den medicinska varden och omvardnaden. Sverige anses ligga i framkant i varlden
nar det galler neonatalvard och sarskilt 6verlevnad av de allra minsta barnen.

De minsta barnen som vardas pé neonatalavdelning ar fodda i graviditetsvecka
22-23, det vill séga efter bara drygt halva graviditeten. Ju tidigare fédda de &r, desto
storre risk for komplikationer under vardtiden och paverkan pa halsa och utveckling
under barndomen.

Det nyfodda barnets hjarna ar det helt inriktat pa sinnesintrycken och att utveckla
sina rorelser. Man skulle kunna séga att spadbarnets omedvetna rérelser speglar
hjarnans utveckling. Barn som far neonatalvard behover ofta genomga provtagningar
och andra stressande och sméartsamma vardhandlingar. Sinnesintryck ar grund-
laggande for barnhjéarnans normala utveckling och onaturliga sinnesintryck kan
paverka barnhjarnan negativt. Darfor ska vardmiljon anpassas for sjuka nyfédda

och for tidigt fédda barn utifrdn mognaden att hantera sinnesintrycken.

Neonatalvarden har som vardstrategi att nyfédda barn ska fa sa naturliga sinnes-
intryck och s& skonsam vard som mgjligt. Sjuka nyfédda och for tidigt fodda barn

har samma behov och rattighet som friska barn att inte separeras fran sina foraldrar. |
detta koncept ingér att varda barnet hud mot hud i méjligaste man, att framja amning
och anknytning.

Foraldrarnas réster ar naturliga sinnesintryck for det nyfédda barnet och nyfédda barn
kan kanna igen dem mycket tidigt. Men barn som &r sjuka och hamnar pé neonatal-
avdelning far inte hora lika mycket av sina féraldrars roster. Att sjunga vaggsanger for
sitt barn kan vara bra pa flera satt. Barnet far hora spraket och résten, men ofta finns
ocksa ett kdnslomassigt innehall och trost for bade foralder och barn.



Hur gér det for de allra minsta barnen?

Extremt for tidigt fédda barn, fédda fére graviditetsvecka 28, utgér bara 0.3
procent av de barn som féds i Sverige. Nar vi pratar om "de allra minsta barnen”
syftar man pa barn i vecka 22 och 23, den grupp som befinner sig i den sa
kallade "gré zonen” av viabilitet nar de f6ds (livsduglighet). De utgér bara ett
50-tal per ar i Sverige och allt fler barn i denna grupp 6verlever. Kunskapen
kring langtidsprognosen for dessa "minsta barn” ar emellertid begransad.

| en nationell retrospektiv register- och journalstudie har vi gatt igenom alla
barn fédda i graviditetsvecka 22 och 23 mellan 2007-2018 och undersokt vilka
diagnoser de barnen fatt under sin uppvaxt. Det féddes 282 barn i vecka 22
varav 98 barn dverlevde till utskrivning fran neonatalavdelningen. | vecka 23
féddes 416 barn varav 301 barn éverlevde. Av de totalt 399 barnen som skrevs
ut frdn neonatalavdelning fanns uppféljningsdata fran 383.

Nar vi jamférde bérjan mot slutet av studieperioden (2007-2009 mot 2016-
2018) s& dkade dverlevnaden for barn fédda i vecka 22 fran 20 till 38 procent
och for barn fodda i vecka 23 fran 45 till 67 procent. Anledningen till den for-
battrade 6verlevnaden ar sannolikt den alltmer avancerade intensivvarden och
ett mer aktivt forhallningssatt till denna patientgrupp. En aterkommande fraga
ar dock om battre vard och en mer proaktiv strategi ocksa leder till battre halsa
for det 6kade antalet barn som &verlever, att farre barn drabbas av funktions-
nedsattningar under uppvaxten.

| den aktuella studien sag vi att en majoritet av barnen féodda i vecka 22 och 23
hade utvecklingsneurologiska funktionsnedséttningar, ofta i kombination med
somatiska halsoproblem som astma, déligt tillvaxt, pulmonell hypertension
och njursjukdomar. Totalt sett hade 96 procent en utvecklingsneurologisk eller
somatisk diagnos. Tre av fyra barn hade minst en utvecklingsneurologisk funk-
tionsnedsattning. Halften av barnen har tva eller fler funktionsnedsattningar.
De vanligaste diagnoserna var sprakstérningar (52 procent), féljt av intellektu-
ella funktionsnedséattningar (40 procent). Autism férekom hos en fiardedel av
barnen och adhd hos en tredjedel.

Fler barn fodda i vecka 22 &n i vecka 23 hade remitterats till habilitering. Pojkar
var oftare drabbad av funktionsnedséttningar &n flickor och de hade oftare
synskador.

Det ar vanligt att utvecklingsneurologiska diagnoser ar mer tydliga forst i
skolaldern. Eftersom manga barn i studien annu inte bérjat skolan finns en
risk att denna studie underskattat andelen barn med utvecklingsneurologiska
funktionsnedséttningar.

Alla utvecklingsneurologiska funktionsnedsattningar, som tidiga sprakstor-
ningar, behover inte ha livslanga konsekvenser med inskrankt livskvalitet.
Kombination av flera psykomotoriska och somatiska diagnoser kan emeller-
tid vara en stor belastning fér bade barn och familj. Vikten av en aktiv multi-
disciplinar uppfoéljning och introduktion av tidiga atgarder ar centralt for att
forbattra langtidsprognosen fér denna speciella patientgrupp. Fler studier
med lang uppfoéljningstid ar ocksa viktigt for att undersoka i vilkken utstrack-
ning somatiska och utvecklingsneurologiska funktionsnedsattningar paverkar
barns och familjers livskvalitet.

Alexander Rakow
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Filma ditt barns rorelser!
Ett satt att se hur hjarnan utvecklas

Det spontana rérelsemonstret hos ett barn ar alderstypiskt redan fran nyfodd-
hetsperioden. Hos barn som har en hjérnskada, som uppkommit fére, under eller
runt fédelsen, ser rérelserna annorlunda ut &n de rérelser vi kan se hos ett barn
utan hjarnskada. Detta innebar att vi genom att titta strukturerat pa ett litet barns
spontana rérelser kan forstd om det ar nagonting som inte fungerar som det ska i
barnets hjarna.

General movements &r spontana rérelser som vi har nér vi &r spadbarn.
Rorelserna ar ett resultat av hjarnans funktion och finns redan under fostertiden
och fram till cirka 5 ménaders alder (korrigerad &lder vid prematuritet). Genom att
identifiera och tolka dessa rorelser kan vi alltsa fa en bild av hur hjarnan fungerar.
Hos ett barn med en hjarnskada ar dessa rérelser mindre varierade och komplexa
under férsta tiden jamfért med hos ett barn utan hjarnskada.

General Movement Assessment (GMA) ar en diagnostisk bedémningsmetod som
ar utvecklad just i detta syfte, det vill sga att tidigt beddma om det finns tecken
pa en avvikande neurologisk utveckling. Beddmningen gér att utféra i prematur
och fullgdngen alder samt under férsta manaderna efter fodelsen. Den baseras pa
en sarskiljning mellan aldersspecifika typiska och icke-typiska spontana rorelser.
Beddmningen som bygger pa observationer ar enkel att genomféra. Den paverkar
inte barnet da det racker att titta pa barnets spontana rorelser i ryggliggande

pa en filt pa golvet eller pa ett skétbord i cirka 3 minuter. For att kunna analysera
rérelsemonstret i detalj, félja fordndring éver tid samt diskutera observationer
kollegor emellan, filmas ofta barnet vid bedémningen med t ex en mobilkamera.
Ibland ber vi féraldrarna att filma sina barn hemma i en lugn och trygg miljé och
filmen kan sedan bedémas i efterhand. Liksom for andra diagnostiska metoder,
kravs utbildning samt kontinuerlig traning for att kunna utféra en tillforlitlig be-
démning. Bedémningarna ska darfér utforas av sérskilt certifierade bedémare,

t ex sjukgymnast eller 18kare. [dag anvands GMA fér att undersdka barn som féds
med en 6kad risk for avvikande neurologisk utveckling, t ex barn som féds for
tidigt, barn med medfédda hjartfel eller stroke.

Ménga forskningsstudier har visat att GMA ar en av de mest tillforlitliga metoder-
na att tidigt identifiera tecken pa Cerebral Pares (CP). CP &r ett samlingsnamn

for ett rorelsehinder orsakat av en skada eller utvecklingsrubbning i den annu
omogna hjarnan. CP ar det vanligast férekommande rorelsehindret hos barn och
ungdomar och drabbar cirka 2 procent av alla fédda barn i Sverige. For att fa en sa
komplett bild som méjligt av hjarnans struktur och funktion rekommenderas att
GMA kompletteras med magnetréntgen samt en strukturerad neurologstatus.

Det huvudsakliga syftet med att en utféra neurologisk och motorisk bedémning,
sdsom GMA, redan under spadbarnstiden, ar att sa tidigt som mojligt identifiera
barn med CP samt andra mindre uttalade avvikelser. Detta for att kunna paboérja
tidig behandling och traning, sa kallad tidig intervention. 2021 publicerades nya
konsensusriktlinjer avseende tidig intervention fér barn med en hég risk fér CP.

| denna betonas sarskilt vikten av tidig interventionsstart redan i aldern O-2 ar.
Hjarnans plasticitet och férmaga att lara sig &r som storst hos spada och sma
barn. Genom att utnyttja detta kan chanserna till en god utveckling 6kas, riskerna
for komplikationer minskas och méjlighet att planera for langsiktigt stod okas. |
langden bidrar férhoppningsvis detta till en férbattrad hélsa fér dessa barn och
deras familjer.



Hud-mot-hudkontakt fér varldens nyfédda

De flesta barn fods efter en 40 veckor lang graviditet, men 15 procent av
varldens barn féds for tidigt (fére graviditetsvecka 37) eller féds i berédknad tid
men ér tillvéxthammade med l&g fodelsevikt (under 2,5 kg). Att vara fodd for
tidigt eller for liten ar vanligare i laginkomstlander och innebar en 6kad risk att
do eller att fa halsoproblem senare i livet.

Hud-mot-hudkontakt kallas ibland K&anguruvard och innebar att det nyfédda
barnet vardas pa mammans eller pappans brost. Begreppet Kanguruvard
bérjade anvandas i Colombia i slutet av 1970-talet. Dar fanns inte kuvéser och
man anvande istallet foralderns kroppsvarme for att halla barnet varmt och
upptackte att det hjalpte lagviktiga nyfodda att éverleva.

Forskning har visat att Kdnguruvard hjalper lagviktiga nyfodda att halla varmen,
att amma, att vaxa, det minskar risken for infektioner, hjalper férélder och barn
att knyta an och det minskar till och med risken att dé. Kanguruvard ar en
etablerad vardform i stora delar av varlden. Varldshalsoorganisationen rekom-
menderar att lagviktiga nyfodda ska fa Kanguruvard sé snart de ar stabila nog
for det. Det brukar innebéra att efter ndgra dagar, sé snart barnet inte behover
medicinsk vard som t ex syrgas, dropp eller mediciner, s vardas barnet hud-
mot-hud tills det &r tillrackligt stort for att kunna dka hem.

Neonatalperioden definieras som livets férsta 28 dagar, och den stérsta risken
att d6 under neonatalperioden ar de forsta tre dagarna. Eftersom det ar visat
att Kanguruvard som paborjas efter denna period minskar dodligheten, ville en
forskargrupp ta reda pd om Kanguruvard kunde ha ytterligare vinster om man
boérjade direkt efter fédelsen, utan att vanta de férsta dagarna innan barnet
blev stabilt.

I ménga delar av varlden separeras instabila, lagviktiga nyfédda barn fran sina
foraldrar nar de behover vard och foraldrarna far halsa pa men inte ha sitt barn
hud-mot-hud. | en sé kallad randomiserad klinisk studie lottade man darfor
lagviktiga nyfodda till att vardas sa, som vanligt, eller att f& den medicinska
varden samtidigt som hud-mot-hudkontakt med sin féralder direkt efter
fodelsen och under hela neonatalvardtiden. Resultatet visade att risken att do
under neonatalperioden var 25 procent lagre bland de instabila, 1agviktiga barn
som vardades hud-mot-hud direkt efter fodelsen, samtidigt som den medicin-
ska varden, jamfort med dem som fick medicinsk vard férst och hud-mot-hud-
kontakt senare (standardvéard). Dessa resultat har bidragit till att Varldshalso-
organisationen sedan i hGstas rekommenderar att alla barn ska vardas i
hud-mot-hudkontakt med start direkt efter fédelsen.

Agnes Linnér
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Institutionen fér klinisk vetenskap,
intervention och teknik

e



Pernilla Hugoson

Doktorand, musikterapeut
RMT-SAM fil. mag.

Sachsska barn och ungdoms-
sjukhuset, Sédersjukhuset

80

Klingande narvaro for stilla ro
- barn och familjecentrerad utvecklingsstédjande
musikterapi pa neonatalvardsavdelning

Inom neonatalvard har musikterapi vuxit fram, utvecklats och forskats pa, bade
nationellt och internationellt, under flera decennier. | tvad meta-analyser éver
musikterapeutisk forskning visas att musikterapi med fér tidigt fédda barn har
signifikant positiva effekter pa hjartfrekvens, saturation, beteenden, tidigare
hemgéng, barnens sugférmaga samt mddrars upplevda oro. Levande framférd
musik har storre effekt an inspelad och storre effekt uppnas om musikterapi-
behandling sétts in tidigt under barnets vardtid. Inom den senaste forskningen

pa omradet ligger fokus pa hur féraldrars narvarande réster genom nynnande,
sang och smaprat med sina barn paverkar bade barnets utveckling och forald-
rarnas valmaende. Bade kvantitativa och kvalitativa studier visar positiva effekter
for bade barn och féraldrar. Kombinationen av féraldrars sdng/nynnande under
hudnara vard har visats ge vissa positiva effekter pa den auditiva diskriminerings-
formagan hos for tidigt fodda barn. Musikterapeutens uppgift ar att varsamt och
lyhort stotta foraldrar att anvanda sina roster i kommunikationen med sitt barn pa
ett for barnet anpassat satt och att skapa ett utrymme fér att relationen och det
tidiga samspelet mellan barnet och foraldrarna far méjlighet att utvecklas.

Pa neonatalvardsavdelningen pa Sachsska barn och ungdomssjukhuset ingar
musikterapi som en del i den barn- och familjecentrerade varden sedan 2018.
Barn och familjecentrerad utvecklingsstédjande musikterapi innebar fokus pa
bade barnets och foraldrarnas behov av att vara fysiskt och kansloméssigt nara
varandra genom att skapa stunder av lugn och ro for familjen. | musikterapin utgér
musikterapeuten frén barnets och féraldrarnas aktuella méende och féljer den
nyblivna familjens rytm och behov av integritet for att pa basta satt kunna stodja
barnets utveckling, féraldrarnas féraldrablivande samt relationen dem emellan.
Barn och familjecentrerad utvecklingsstddjande musikterapi kan erbjudas tidigt i
vardférloppet som ett stod for familjen i syfte att erbjuda bade barn och féraldrar
ett utrymme for nérhet, vila, stabilisering och anpassad stimulans utifrén varje
enskild familjs unika behov. Musikterapi kan aven erbjudas familjer pa neonatal-
mottagningen och i neonatala hemsjukvarden, enskilt eller i grupp, dar behov
finns av ett utdkat stdd kring samspel mellan barn och féréldrar, barnets utveck-
ling samt féraldrablivande.

Musikterapi kan verka stabiliserande for féraldrar i kris och utgér en deli den
psykosociala insats som erbjuds familjerna, musikterapin blir ett emotionellt
héllande for hela familjen dar utrymme ges for nérhet, nérvaro och bearbetning
béade verbalt och ickeverbalt.

Sangen, nynnandet och det som klingar i den gemensamma upplevelsen kan
skapa ett tryggt utrymme for familjen att vara har och nui. Det som klingar i
rummet kan ses som en "trygg bas” att utga ifran men ocksa en "séker hamn”
att komma tillbaka till och vila i fér familjen, ndgot som kan framja hela familjens
vélmaende och kansla av sammanhang.









Vard under graviditet
och férlossning

Varje ar foder cirka 115 OO0 kvinnor barn i Sverige. Cirka 17 procent féder med
kejsarsnitt, cirka 10 procent behéver féda med hjélp av en sugklocka och runt
70 procent foder spontant vaginalt. Mer an 99,9 procent gar till barnmorskan
pa barnmorskemottagningen pa kontroller och mer én 99,9 procent féder pa
sjukhus.

Andelen barn som féds sjuka och med skador ar fa och det beror till storsta
delen pé att vi har en befolkning med god halsa. Under graviditeten sa fragar
barnmorskan den gravida hur hon métt innan graviditeten. Fragan upprepas

vid eftervardsbesodket, hur kvinnan matt under graviditeten och hur hon mar vid
eftervardsbesoket. Sjalvskattad halsa ar graderad i en femgradig skala: mycket
bra, bra, vaken bra eller dalig, dalig och mycket dalig. Skalan &r ett grovt méatt pa
hur den gravida mar, men har i studier visat sig vara en vardefull parameter. Den
kan ocksa vara en utgangspunkt till ytterligare frdgor som kan leda till att den Mia Ahlberg
gravida lattare kan fa bra stéd under graviditet och férlossning.

Foto: Elisabeth Ubbe

| riket skattade 0,3 procent av de gravida sin halsa som mycket dalig och 1,9 Medicine doktor, barnmorska

procent som délig fére graviditeten. Under graviditeten skattade 1,9 procent sin Enheten for klinisk epidemiologi
halsa som mycket dalig och 7 procent som dalig. Efter graviditeten skattade 0,5

A o o Institutionen fér medicin
procent sin halsa som mycket dalig och 2,1 procent som dalig.

Barnmorskans roll i sasmband med graviditet, fédsel och eftervard ar att ge stod,
vard och information till kvinnan och familjen for att férebygga ohalsa och starka
den egna halsan. Malet ar att individualisera varden utifran varje enskild kvinnas
6nskemal och bevara och starka den friska normala graviditeten och fodseln.
Forskning om barnafédande och barnmorskans roll handlar ofta om olika
metoder och modeller som kan erbjuda kvinnan olika alternativ fér att minska
onddiga medicinska interventioner och 6ka tryggheten och véalbefinnandet.
Andra stora malomraden ar hur olika faktorer mojliggor eller férhindrar amning
och férdelar med amning. Upplevelsen av graviditeten och fédseln och éver-
gangen till foraldraskapet &r andra viktiga forskningsomraden.

Svensk vard under graviditet och fodsel haller hog kvalitet med goda resultat
om vi jamfor oss internationellt. Utmaningar som vi har inom graviditetsvarden
idag ar framforallt att 6ka den individualiserade varden, erbjuda kvinnor fler
alternativ och tillmoétesga kvinnors olika behov och 6nskemal. Vi har ocksa

en utmaning med den 6kade psykiska ohéalsan bland kvinnor och hur vi ska
forbattra varden for denna vaxande grupp. Enligt graviditetsregistrets arsrap-
port lider cirka 10 procent av alla gravida av psykisk ohalsa men férekomsten
varierar stort i Sverige fran 6 till 13 procent.
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De férsta timmarna efter fédseln:
Betydelsen av hud-mot-hudkontakt mellan féraldern
och det nyfédda barnet

De forsta timmarna efter fodseln ar alldeles speciella pd manga satt. Nufortid-
en laggs de flesta fullgdngna nyfédda barn efter fodseln pa mammans brost,
det vill sdga i hud-mot-hudkontakt. Barnmorskan ser till att barnet ligger i

en saker position hos mamman. | studier har man visat att just denna hud-
mot-hud-kontakt mellan mammor och deras nyfédda barn utléser ett antal
positiva effekter for sdval mamman sjalv som hennes barn.

Av sarskild betydelse for att utlésa dessa effekter tycks vara tiden omedel-
bart efter fodseln, den “tidiga kansliga perioden”. Vad hander pa ett kroppsligt
och psykologiskt satt nar barnet ar i sa nara kontakt med foraldern? Upplev-
elsen av narhet, det vill séga hud-mot-hud-kontakt, under den tidiga postpar-
tumperioden paverkar mamma och barn pa kort och lang sikt. For att ge nagra
exempel, mamman och barnet varmer varandra, amningsstarten underlattas
och tiden hur lange mamma-barn-paret ammar blir ocksa langre. Man har
ockséa sett att mamman verkar interagera mer med sitt barn och bli mer lyhort
gentemot barnet.

Men vad hander om barnet ar for tidigt fott? For tidig fodsel fore 37 fullgangna
graviditetsveckor ar ett globalt hdlsoproblem och i Sverige féds cirka 6 procent
av alla barn for tidigt. De hér barnen har stora utmaningar framfér sig nar de
vaxer upp — och de behdver mycket stod fran sina foraldrar, fran sjukvarden
och fran samhallet i stort.

Aven om den medicinska och tekniska utvecklingen har gjort mycket gott
for dessa tidigt fodda barn, sé behéver vi fortfarande utveckla varden och
omhéandertagandet.

Det vi undersoker just nu om samma insats — alltsd omedelbar hud-mot-hud-
kontakt mellan det for tidigt fédda barnet och en féralder — har samma

goda effekter som hos fullgdngna barn och deras foraldrar. Det vi forskare ar
intresserade av ar att undersdka hur bebisen anpassar sig till livet utanfor liv-
modern. Precis i borjan foljer vi hur barnet andas, hur hjartat slér och kropps-
temperaturen. P4 lite langre sikt vill vi félja barnets kédnslomassiga utveckling
— det kan handla om amning, samspelet med féraldrarna, kanslighet fér stress
och liknande.



Att fédda barn i vatten

Vattenfddsel, vilket innebér att kvinnan befinner sig i vatten och féder fram sitt
barn under vattenytan, ar ett satt att féda som snabbt 6kat i popularitet och
utbredning i Sverige de senaste aren. Vattenfodsel har lange erbjudits i t ex
Storbritannien, vara nordiska grannlander och férekommer i ett hundratal
lander runt om i vérlden.

| Sverige har det ifrdgasatts om vattenfodsel ar ett sékert satt for barnet att
fodas pa, och den fragan besvarades med “ja” av SBU 2019. Forskning och
riktlinjer baseras pa att det ar kvinnor med lagriskforlossningar som foder i
vatten. En lagriskforlossning innebar att barnet fods i fullgdngen tid (vecka
37+0 till 41+6), att mamman &r frisk och har haft en normal graviditet och att
det inte férekommer komplikationer under férlossningens gang.

For den fodande visar forskning fordelar sdsom avslappnin, och smartlindring.
Avslappningen ar bade muskular sdval som mental och ger en kénsla av trygg-
het och minskad stress. Att bada under 6ppningsskedet minskar behovet av
annan smartlindring och vissa rutinmassiga ingrepp, sa kallade interventioner
utfoérs mer sallan da kvinnor foder i vatten. Andra fordelar for kvinnan ar tyngd-
avlastning, en positiv och starkande férlossningsupplevelse som innebéar en
hoég grad av kontroll och sjalvstandighet. Forskning visar &ven en tendens till
minskad férekomst av mellanstora férlossningsbristningar bland kvinnor som
foéder i vatten.

Hanna Ulfsdottir
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Stoéd till nyblivna pappor

Foraldrarnas mentala ohalsa paverkar inte bara dem sjalva utan ocksa barnets
levnadsvillkor med risk for stérningar i utvecklingen och beteendet. Vad som
skiljer en postnatal depression (PPD) frén en vanlig depression &r nér i livet
depressionen uppstar. Enligt WHO definieras PPD som en period av icke-
psykotisk tillstdnd som utvecklats inom ett ar efter forlossningen.

Depression hos pappor &r inte lika uppmarksammat som hos mammor, trots att
flertalet studier visar pa att barnets utveckling och psykiska hélsa drabbas
negativt pa bade kort och lang sikt nar pappan lider av depression. Pappornas
mentala ohélsa bidrar till stérningar i barnets emotionella, beteendemassiga
och sprakliga utveckling.

De symptom som papporna uppvisar skiljer sig fran mammornas. Det handlar om
att papporna &r mer benagna att uppvisa aggressionsutbrott, oro, irritabilitet,

l&g stresstolerans, missbruk, vald mot personer i omgivningen, risktagande
beteende och angest.

De pappor som |6per storre risk for att drabbas av en depression ar de som ar
yngre vid tidpunkten for forsta faderskapet, man med tidigare psykisk ohélsa
och man som har problem i sina férhallanden. Faktorer som med stor sannolikhet
Okar pappors stress ar bland annat nya eller utokade ansvarsomraden i hemmet
eller pa jobbet, kraven pa att kunna tillfredsstélla det nya barnets behov, oro for
partnerns eller barnets halsa samt radsla for anstrangd parrelation. Denna 6kade
stress kan i sin tur bidra till utvecklandet av en depression efter partus.

Eftersom symptombilden hos man inte alltid stdmmer éverens med den tradi-
tionella symptombilden av depression hos kvinnor &r det svarare att upptécka
vilka man som lider av depression. Studier har funnit att méan i stérre utstrackning
kan vara benégna att délja sina besvar vilket kan ge en underskattning av hur
manga som faktiskt lider av depression.

Detta kan innebéra att ménnen riskerar att underdiagnostiseras och det blir
svarare for vardgivare att erbjuda adekvat hjalp. Effektiva behandlingsinsatser
som férebygger depression ger inte bara positiva utfall for féréldrar utan gynnar
aven pa lang sikt barnets utveckling. Det saknas stéd for nyblivna pappor for att
férebygga psykisk ohélsa i Sverige. Jag har genomfért en pilotstudie om kamrat-
stod via telefon som kan vara en hjalp fér nyblivna pappor.



Min Barnmorska sammanhallen vardkedja under
graviditet, fodsel och eftervard

Att kdnna barnmorskan som bistar under fédseln har visat sig ge positiva effekter
for bade kvinnan och barnet. Vardformen som bygger pa att den gravida lar
kanna en liten grupp barnmorskor i tidig graviditet som sen féljer henne till
efter fédseln kallas internationellt fér Case Load Midwifery. Case load mid-
wifery erbjuder ocksa vard i hemmet bade fére och efter férlossningen och
barnmorskorna &r tillgangliga dygnet runt for fragor och radgivning. Vardformen
implementerades 2018 pa Huddinge sjukhus och kallas foér Min Barnmorska.

Att fa vard av samma barnmorska eller en liten grupp av barnmorskor fran tidig
graviditet till efter fédseln har i ett flertal randomiserade kontrollerade studier
fran andra lander visat sig leda till battre vard for bade mamma och barn.
Studierna har ocksa visat sig leda till att gravida kanner sig tryggare, att de

far battre information och att deras 6nskemal efterlevs i hogre utstrackning
jdmfort med standardvard.

Min Barnmorska riktar sig framférallt till kvinnor med férlossningsradsla.

Min Barnmorska har utvérderats vetenskapligt och resultaten visar att kvinnor
som vardas i en sammanhallen vardkedja jamfért med kvinnor som vardas

i standardvard har en lagre risk att foéda med ett planerat kejsarsnitt pa
psykosocial indikation, planerat kejsarsnitt pd medicinsk indikation och en
hoégre chans att féda spontant vaginalt. Lagre risk att anvédnda epidural, att
behova varkforstarkande dropp under foédsel och att bli klippt i mellangarden
under fédseln.

De barn som féddes av kvinnor som fick vard i en sammanhallen vardkedja
hade lagre risk att fodas fore graviditetsvecka 37+0 (prematur fodsel). Det var
inga barn som dog i livmodern hos de kvinnor som vardades i en samman-
hallen vardkedja under perioden som undersoktes. Farre barn i sammanhallen
vardkedja behovde behandling for gulsot efter fodseln.

Det var ingen skillnad mellan grupperna géllande akuta kejsarsnitt, fédsel med
sugklocka, stora vaginala bristningar eller stora blédningar i samband med
fédseln. Det var heller inga skillnader mellan grupperna i Apgar poang (nyfédda
barnets vitalitet) hos barnen vid 1, 5 eller 10 minuters alder.

Slutsatsen av denna studie ar att det ar sakert fér kvinnor och barn att vardas
i en sammanhallen vardkedja under graviditet, fédsel och eftervard och att det
kan finnas fordelar att erhalla denna vard.

Foto: Elisabeth Ubbe
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Barnfetma/obesitas

Vi har bra och déliga nyheter

Barnfetma eller barnobesitas som man bér kalla det idag &r ett stort problem i
hela varlden. Over 40 miljoner barn har obesitas — redan fére fem ars alder.

| Sverige beraknas omkring 150 OO0 barn under 18 &r ha obesitas. Idag far endast
en brakdel av dessa barn och ungdomar vard och hjalp av sjukvarden

| Sverige och aven i storre delen av varlden anses obesitas idag vara en sjukdom.
Det ar inte alls sjalvklart att se det sa. Nar SBU, Statens Beredning for medicinsk
Utvardering, gjorde en sammanstalining av underlaget for behandling av fetma
2002 sa var experterna eniga om att det var en sjukdom men SBU:s ledning
bestamde, i samrad med politikerna, att det skulle kallas for ett “tillstand”.
Orsaken var uppenbar, om obesitas klassificeras som en sjukdom kan de
drabbade stalla krav pa att sjukvarden ocksa staller vardresurser till forfogande,
nagot som da ansags for kostsamt.

Att obesitas &r farligt har vi kant till lange. Risken for fortidig déd och ékad risk for
hjart-karlsjukdom &r kopplat till graden av évervikt liksom cancer av olika slag.
Men kunskaperna om hur farligt barnobesitas verkligen ar har 6kat de senaste
decennierna — det ar vara daliga nyheter. Obesitas, redan i forskoledldern, ar
kopplat till kraftigt 6kad risk for sa kallade autoimmuna sjukdomar som inflam-
mation i skoldkoérteln, typ 1-diabetes och ledsjukdomar. Detta beror pa att 6kad
mangd kroppsfett leder till en kronisk laggradig inflammation som &kar risken for
inflammatoriska tillstand. Det medfér ocksa en 6kad risk fér cancer pa bade lang
och kort sikt liksom &ven risk fér utveckling av MS. Det finns faktiskt inget organ i
kroppen som inte riskerar att paverkas av obesitas i barndomen.

Detta har bidragit till att pendeln har svangt, Socialstyrelsen har forra aret tagit
fram dvergripande riktlinjer fér hur resurser ska avséattas fér behandling av sjuk-
domen obesitas och i &r kommer Sveriges Kommuner och Regioner, SKR, att lagga
fram ett detaljerat nationellt behandlingsprogram for barnobesitas.

Vi har ocksa fatt betydligt battre majligheter att behandla barnobesitas — detta
ar vara verkligt goda nyheter! Livsstilsbehandling genomférs alltmer effektivt med
olika behandlingsstéd, nyutvecklade sakra lakemedel har betydligt battre effekt
och fér dem med mycket allvarliga problem ar numera kirurgisk behandling ocksa
tillganglig.

Det som nu géller ar att implementera dessa metoder 6ver hela landet och att
skapa vardkedjor och behandlingsteam som kan identifiera barn med fetma sa
tidigt som mojligt sa att behandlingen kan sattas in utan onodiga droéjsmal. Da kan
vi pa ett resurseffektivt satt minska lidande och sjuklighet fér en stor grupp barn

i Sverige.



Obesitas i kropp och sjal pa kort och lang sikt

Obesitas paverkar nastan alla kroppens organ. Redan hos barn kan obesitas
leda till féljdsjuklighet, men aven psykisk ohalsa ar mer vanligt hos barn med
obesitas jamfort med deras jamnariga kamrater. Nagra av de vanligaste kon-
sekvenserna av obesitas som ses redan i barndomen ar hégt blodtryck som
drabbar cirka 30 procent, héga levervarden som kan leda till fettlever drabbar
cirka 50 procent, forstadier till typ 2-diabetes drabbar cirka 15-20 procent och
rubbade blodfetter hittas hos cirka 25 procent. Utéver kroppslig féljdsjuklighet
foreligger en 6kad risk for psykosociala svarigheter. Det ar cirka tva ganger
vanligare med angest och depression hos barn och ungdomar med obesitas
jdmfort med deras jamnariga kamrater. Vidare 6kar barnobesitas risken for lagt
sjalvfértroende och social isolering. Manga blir tyvarr dven utsatta for stigma-
tisering. Vi har ocksa sett att barn och ungdomar med obesitas klarar skolan
samre. Orsakerna till detta ar annu okanda, men ett generellt samre méaende
kan vara en stark bidragande faktor. Aven om inte alla barn och ungdomar med
obesitas far konsekvenser av sin sjukdom, sé ar det manga som mar daligt i
bade kropp och sjal. Darfor ar det viktigt for sdval halso- och sjukvarden som
andra arenor, t ex skolan, att uppméarksamma och hjélpa dessa barn och ung-
domar.

Pa lang sikt dkar obesitas i barndomen risken for sjuklighet i vuxen alder. Exem-
pelvis dkar risken fér typ 2-diabetes i ung vuxen alder 24 génger (1) om personen
haft obesitas under uppvaxten. Aven risken for fettlever och hjart-karlsjukdom
okar. Relativt ny forskning visar dven att risken for autoimmuna sjukdomar sa
som typ 1-diabetes och inflammatorisk tarmsjukdom, samt vissa cancertyper
tycks uppsta i hogre utstrackning om personen haft obesitas i barn- eller
tonaren.

Alla dessa 6kade risker &r skrammande och oroande. Aven om det finns be-
handling for manga av ovanstdende namnd samsjuklighet, sa vet vi idag att
goda resultat av obesitasbehandling ar en 'key success factor’ bade for att
minska risken for att utveckla foljdsjuklighet, men aven for att f& dem att gé
tillbaka. Alla barn och tonaringar med obesitas har dock inte lika stor risk
for foljdsjuklighet. Exempelvis vet vi nu att pojkar har hégre risk fér héga
levervarden och att de som féddes tillvaxthammade har 6kad risk for hogt
blodtryck, hoga levervarden och rubbade blodfetter. Det pagar fortfarande
mycket forskning for att hitta riskfaktorer fér att kunna identifiera vilka med
obesitas som har hogst risk for att fa foljdsjuklighet.

Det &r med andra ord oerhort viktigt att undersdka hur bade kropp och sjal
mar hos barn och tonaringar med obesitas. Varden ska erbjuda adekvat
utredning, vard och stod till familjer som har barn eller tonaringar med
obesitas for att framja halsan pa kort och lang sikt.

Emilia Hagman
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Nar bor barnobesitas behandlas?

Synen pa hur och nar man ska hantera barnobesitas ar ndgot som har férandrats
kraftigt 6ver tid. For omkring trettio ar sedan skrev ett antal barnlakare, dar jag
medverkade, en artikel i Iakartidningen dér vi avradde fran behandling eftersom
prognosen var sa god, framfor allt for yngre barn. Sextio procent av 7-aringar blev
av med sin obesitas helt utan behandling. Eftersom behandlingsresultaten var

sa begransade ansag vi det oetiskt att behandla annat an aldre ungdomar med
allvarlig obesitas.

Nu har vi tdnkt om. Redan i samband med SBU-rapporten kring obesitas-
behandlingen 2002 kunde vi konstatera att det skett en férédndring, 80
procent av 7- aringarna forblev 6verviktiga eller obesa upp i tonéren, det vill
saga samhallsforandringarna medférde att prognosen fér barn med obesitas
kraftigt hade forsamrats. Detta medfdrde att behovet av behandling kraftigt
okade.

Fragan om nar och i vilken utstrackning behandling av barnobesitas boér sattas in
paverkas ocksa av om aldern vid start av behandling paverkar resultaten. Vi har
for tio &r sedan kunnat konstatera att effekten av livsstilsbehandling &r betydligt
battre fore tio ars alder jamfort med om den satts in senare i livet. Under de
senaste aren har vi tyvarr sett att effekten av behandling minskar redan tidigare,
det vill séga behandlingen ska helst sattas in fore sju-atta ars alder for att opti-
mera chanserna att fa ett l&ngsiktigt bra resultat. Aven om digitala hjalpmedel,
lakemedel och kirurgisk behandling gor att vi idag dven kan hjalpa tonaringar sé
talar resultaten for att behandling bor séattas in tidigt.

Vi behandlar barnobesitas for att langsiktigt minska risken for allvarlig sjuklighet.
Mojligheten att gora det paverkas av i vilken alder viktnedgangen ager rum.
Effekten av viktnedgang for att minska risken for typ 2-diabetes ar relativt
oberoende av nér vikten gar ner. Men for att langsiktigt minska risken for
hjart-karlsjukdom &r tidig viktnedgang viktig. Man har kunnat visa att for de

barn som gatt ner i vikt under puberteten sa har riskerna associerade med

den hoga vikten helt eliminerats. Vill man daremot paverka risken fér cancer
och olika autoimmuna sjukdomar som MS och artriter behdver behandlingen
sattas in fore puberteten, sannolikt redan i 4-6 ars alder.

Sammantaget blir slutsatsen att behandling bor sattas in fran 3-4 ars alder for att
optimera majligheterna att bade effektivt erhalla en viktnedgang langsiktigt och
for att sa langt det gar eliminera riskerna for foljdsjukdomar. Detta ska dock goras
med sunt férnuft. Ménga foréldrar varjer sig vid tanken pa att man ska gé in och
styra barnets matintag s4 kraftfullt redan vid s& l&g &lder. Aven kroppsaktivistiska
stromningar som felaktigt havdar att barnobesitas ar ofarligt gor manga foraldrar
tveksamma till behandling. Ett tdlmodigt motivationsarbete ar darfor ofta nod-
vandigt for att foraldrar ska genomféra den gréansséattning som &r nédvéandig. Men
detta styrker egentligen hur angelaget det ar fér barn- och skolhalsovarden att
tidigt gé in i en dialog med foréldrarna kring behovet av viktnedgang for att det
tuffa behandlingsarbetet ska kunna starta i tid.



Vi kan behandla och framtiden ser ljus ut!

Livsstilsférandrande behandling, konventionell behandling eller kombinerad
levnadsvanebehandling som det namnges i de nya riktlinjerna ar grunden for
all behandling av barnobesitas. Behandlingen innebar stéd till, och vidmakt-
hallande av, beteendeférandringar som paverkar hélsosamma levnadsva-

nor. Det langsiktiga mélet med behandlingen &r att barnet inte langre ska ha
sjukdomen obesitas. Bast framgang nas om behandlingen paborjas vid yngre
alder och vid lagre grad av obesitas. Behandlingen kraver tat uppféljning och
frekvent stod. En stor internationell genomgang visar att besék varannan vecka
kravs for att sakerstalla ett bra behandlingsresultat. Detta ar svart for de flesta
familjer att genomféra och blir orimligt kostsamt fér samhallet. Tyvérr visar
data fran kvalitetsregistret BORIS en generell férsamring av behandlings-
resultaten av barnobesitas 6ver tid i Sverige.

Men obesitas gar att behandla och det sker en utveckling av nya behandlings-
former som gor att mojligheten att framgéngsrikt behandla obesitas 6kar
kraftigt. Nya former av familjestéd har medfért att livsstilsbehandlingen effek-
tiviserats och nya lakemedel ar godkanda fran 12 ars alder. Obesitaskirurgi har
de senaste aren etablerats som behandlingsmetod fér ungdomar med mycket
allvarlig obesitas. All obesitasbehandling oavsett om det ar kirurgi, lakemedel
eller rad ar avsedda att minska energiintaget. Det finns inget annat satt att na
en mer halsosam vikt.

Nya behandlingsmetoder for att underléatta beteendeférandring som testats
forefaller vara betydligt mer effektiva an den konventionella behandlingen.
Bade sa kallad digifysisk vard dar digitalt stod integreras med fysiska besok
pé mottagningen samt gruppbehandling med féraldrastdd har visat sig varit
uppskattade av familjerna och lett till goda behandlingsresultat. Med dessa
metoder sker ett skifte fran att utbilda familjer i vad som &r bra kost, som

de flesta egentligen vet, till att ge stod kring att vidmakthalla férandringar,
féraldrarollen, gransstrategier, samarbete och hantera konflikter.

I min forskning utvarderar jag ett digitalt stédsystem, Evira. Systemet innebér
att familjen har en specialvag som inte visar siffror hemnma kopplat till en mobil-
app dar foraldrarna kan félja behandlingsprogressen i en individualiserad
malviktskurva. Familjen kan direkt se om viktutvecklingen gar at ratt hall och
anpassa det man gér hemma utifrén detta. Samma data 6verfors till vard-
givaren som kan kommunicera med familjen och direkt ge ett individualiserat
stod om man ser att det inte gar at ratt hall hemma. Denna behandling innebar
farre fysiska besok pad mottagningen men tatare kontakt via det digitala
systemet. Metoden har visat mycket positiva resultat. Barnen som anvande
Evira hade dubbelt sé bra viktnedgédng som barn med konventionell behand-
ling. Metoden fungerade aven for aldre tonaringar — en mycket svarbehandlad
grupp.

For att sakerstalla jamlik vard for alla med obesitas publicerade Socialstyrelsen
varen 2022 nationella riktlinjer fér behandling av obesitas fér bade barn och
vuxna. Som en fortsattning pa detta kommer under varen 2023 Sveriges forsta
nationella vardprogram fér barn och ungdomar med obesitas, inom ramen for
kunskapsstyrningen (Sveriges Kommuner och Regioner) att presenteras.

Sammantaget bér det kunna medféra att patienter och deras familjer kommer
kunna stélla krav pa att erhalla modern evidensbaserad vard. Allt tyder pa att
tiden snart ar dver nar obesitas bland barn behandlas godtyckligt och ojamlikt
over landet.

Pernilla Danielsson
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