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Du har just fatt veta att Ditt barn har nagot som kallas for Congenital Adrenal
Hyperplasia, CAH). Det kan ocksa kallas adrenogenitalt syndrom, AGS. Det later
kanske otackt, for Du har antagligen aldrig hort talas om nagot liknande forut. Men...
det behover inte vara s markvardigt. Den har boken skall forsoka beréatta for Dig att
ett barn med CAH under ratt behandling mar precis lika bra som vilket annat barn
som helst, och att den langvariga medicineringen inte behdver vara en belastning i

det dagliga livet.
CAH ar ganska ovanligt (i Sverige har ca ett barn pa 10000 CAH), darfor ar det inte
sa underligt att de flesta inte kanner till vad det rér sig om.

Innan Du laser vidare, ar det tre saker jag vill att Du skall veta:
- Med ratt behandling kommer Ditt barn att ma lika bra som alla andra.

- Han eller hon kommer som vuxen att leva ett helt normalt liv, inklusive
sexualliv och barnafédande.

- Ratt behandling betyder att varje dag ta tabletter, som ibland kan vara
livsviktiga!



Varfor heter det "adrenogenitalt syndrom” eller kongenital
binjurebarkhyperlasi?

Det beror pa att man for lange sedan upptéckte att det ibland fanns ett samband
mellan hormoner fran binjurebarken ("adrenal” betyder binjure) och forandringar av
kvinnliga kénsorgan (genitala organ). Det &r en medfddd, kongenital, sjukdom. Vi vet
nu att binjurarna hos patienter med CAH blir stora i sina fafanga forsok att gora
tillrdckligt med hormoner for kroppens behov. Hyperplasi betyder forstorad. | stallet
for de normala hormonerna blir det da ett Gverskott av "onormala” hormoner som
paverkar flickornas konsorgan. Mer om det litet senare.

Vad ar hormoner?

Hormoner &r kemiska budbarare i kroppen. De gors i en kortel i nagon del av
kroppen och transporteras med blodet till andra organ, dar de behdvs. Det finns
manga olika slags hormoner, som gors i manga olika kortlar i kroppen. For att forsta
CAH, &r det viktigt att veta hur binjurebarken fungerar.

Vad gor binjurebarken?

Alla manniskor har tva binjurar, som ligger som en méssa ovanpa var sin njure.
Binjurar och njurar har egentligen ingenting med varandra att géra, utom att de ligger
intill varandra. | binjuremargen gors bl a adrenalin, som kommer ut i blodet nar man
blir riktigt arg eller riktigt radd! | binjurebarken gérs &nnu viktigare hormoner: kortisol
och saltbehallande hormon (aldosteron).
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mjure




Hur vet binjurebarken hur mycket hormon som behdvs?

Binjurebarkens inséndring (man sager insondring nar nagot kommer till blodbanan
fran en kortel, utsondring nar nagot lamnar kroppen) av hormon till blodet regleras av
hormon fran hypofysen. Hypofysen styr manga av kroppens kortlar. Nar hypofysen
kanner att blodnivan av kortisol haller pa att bli for Iag, skickar den en kemisk signal i
form av ett hormon (binjurebarksstimulerande hormon = ACTH) som ger binjure-
barken order att 6ka sin kortisolproduktion. Om binjurebarken inte klarar av att géra
tillrackligt mycket kortisol, kar ACTH-inséndringen fran hypofysen annu mer. Efter
en tid resulterar det i att binjurebarken vaxer och blir stérre. Pa det har sattet haller
hypofysen och binjurebarken tillsammans kortisolnivan i blodet i perfekt balans.

hypofysen

Binjurebarkshormoner

1. Kortisol. Kortisol i lagom méangd ar nédvandigt foér nastan alla celler i kroppen. Det
hjalper till att styra amnesomsattningen, det dkar kroppens beredskap vid olika slags
"stress”. Vi brukar séga att kroppen befinner sig i en "stressituation” vid t ex htg
feber, kraftig anstrangning, olycksfall, operationer, m m. Eftersom hypofysen och
binjurebarken haller en sa fin kontroll pa kortisolnivan i blod, varierar den mycket
beroende pa behovet. Men det far inte bli for mycket kortisol. Mer om det senare.

2. Saltbehallande hormon. Ett annat hormon i binjurebarken styr hur mycket salt
som rinner ut med urinen genom njurarna. Om man har for litet saltbehallande
hormon (aldosteron), rinner saltet ut med urinen; man far salthunger och blir i varsta
fall svart sjuk.

3. Manliga kénshormoner. Bade méan och kvinnor, pojkar och flickor har storre eller
mindre mangder av manliga konshormoner. Sadana hormoner kallas ibland for
"anabola” hormoner. De hjalper kroppens celler att bygga upp aggvita m m. Hos
vuxna kvinnor ar binjurebarkens manliga kénshormoner ansvariga fér hudens
pubertetstecken, dvs kénsbeharing, har under armarna, finnar (akne), fet hy och
vuxen svettdoft. Hos pojkar behdvs de manliga kdnshormonerna fore fodelsen for att
normala manliga kdnsorgan skall utvecklas och under och efter puberteten for att de
vanliga dragen av manlighet skall utvecklas normalt. Daremot behéver vare sig



pojkar eller flickor namnvarda mangder av manliga kénshormoner mellan fédelsen
och puberteten.

Ursprungsmaterialet for att tillverka kortisol, saltbehallande hormon och manliga
konshormoner &r kolesterol. Du har sakert hort att kolesterol skall man vara forsiktig
med, sa att man inte blir aderforkalkad. Det ar riktigt att man inte skall

stoppa i sig for stora mangder. Men kroppen behdver ocksa kolesterol for att gora
hormoner.
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| figuren ser Du en schematisk framstéllning av hur hormon produktionen fran
kolesterol kan ga i olika riktningar. Nar kroppen &r i bra balans, kommer det lagom
mycket hormon ur alla tre kranarna. Kroppen tillverkar de tre hormonerna med hjalp
av speciella aggviteamnen, som kallas enzymer. Om man saknar nagot viktigt
enzym, kan balansen mellan binjurebarkens hormoner komma pa sned.

CAH beror pa att ett enzym i binjurebarken inte fungerar riktigt bra!



Hormonerna vid CAH

Jamfor det har diagrammet med det pa foregaende sida.
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Har saknas ett enzym som behdovs for att gora kortisol och saltbehallande hormon
(aldosteron). D& marker hypofysen att det finns for litet kortisol i blodet och den
skickar signaler for att "piska pa” binjurebarken. Men eftersom kortisol och
saltbehallande hormon inte kan goras pa normalt satt, kommer hela hormonflodet att
hamna i sparet som leder till manliga kdnshormoner.

Alltsa:
Enzymbristen vid CAH far tre foljder:

1. Brist pa kortisol
2. Brist pa saltbehdllande hormon (aldosteron)
3. Overskott av manligt kbnshormon

Latta och svara former av CAH

Ibland kallas barn som har en latt form av CAH for "icke saltforlorare”, de som har en
svarare form av CAH for "saltforlorare”.

Latta former (icke saltforlorare)

Barn med en latt form av CAH mar i allmanhet bra. Nagon gang, kanske i samband
med langdragen hog feber kan de méarka av bristen pa kortisol genom att de blir
valdigt trétta, slaka och langvarigt séangliggande. Deras enzymbrist ar inte varre an
att de kan gora tillrackligt mycket kortisol och aldosteron for husbehov. Darfér
upptacks de latta formerna av CAH hos pojkar ofta sent. Hos flickor kommer daremot
Overskottet av manliga kdnshormoner redan fore foédelsen att resultera i en forstoring
av klitoris och kanske en sammanvéxning av blygdlapparna. | riktigt latta fall ser man



inget konstigt pa konsorganen vid fodelsen, men sa smaningom kan man upptacka
att klitoris vaxer eller att flickan far konsbeharing tidigare an beraknat.

Hos pojkar kommer inte bidraget av manliga konshormoner fran binjurebarken vid
latt form av CAH att betyda nagot for utvecklingen fore och narmast efter fodelsen —
de har ju redan s& mycket manligt konshormon fran sina egna testiklar! | stallet
upptacker man kanske sjukdomen vid nagra ars alder darfor att penis vaxer, han far
kanske kdnsbeharing och andra tecken till pubertet (se ovan) eller pa grund av att
han drar ivag extra snabbt pa langden. Nar han da kommer till undersokning,
upptacker man kanske att hans kropp har mognat tidigare an normalt och att hans
skelett har narmat sig den mognad, da man slutar att vaxa. Det gor att barn med sent
diagnostiserat CAH ofta ar stora vid diagnosen, men genom att de slutar att vaxa vid
en tidig alder, blir anda slutlangden kortare an normalt.

Svar form av CAH (saltférlorare)

Om barnet har en kraftig enzymbrist,

blir féljderna mer akuta: redan vid nagon
eller nagra veckors alder blir barnet
allvarligt sjukt pa grund av brist pa
kortisol och aldosteron, och familjen
kommer ofta in till sjukhus nar barnet

ar ett par veckor gammalt pa grund av
krakningar, intorkning och daligt
allmantillstand. Undersokningar

visar da en alltfor lag saltkoncentration

i blodet. Det ar darfor viktigt att komma
snabbt till behandling av det ibland livshotande tillstandet.

Samma livshotande tillstdnd kan komma senare i livet, om medicineringen upphor
under situationer av kroppslig "stress”. Med den goda kunskap som de flesta
svenska foraldrar till barn med CAH har, ar det séllsynt med sadana allvarliga kriser.

Flickor med svarare former av CAH kommer i regel till diagnos redan omedelbart vid
fodelsen pa grund av forstorad klitoris och eventuellt sammanvuxna blygdlappar.
Ibland kan det emellertid vara en sa uttalad virilisering (dvs att flickans kénsorgan
nastan ser ut som en pojkes) att barnet uppfattas som en pojke under de forsta
dagarna.

| Sverige och i en del andra lander undersdks alla nyfédda barn genom att ett
blodprov tas vid ett par dagars alder. | det provet ser man bl a om barnet har CAH,
atminstone om det ar en svar eller medelsvar form.



BEHANDLING AV CAH

CAH ar en livslang sjukdom. Vi har idag inget medel som kan bota sjukdomen en
gang for alla. Daremot kan vi med en val genomférd medicinering i form av dagliga
tabletter ersatta de saknade hormonerna och fa barnet att véxa upp precis som alla
andra. Barn med CAH kan éta, dricka, leka och idrotta precis som alla andra. De tal
alla andra vanliga mediciner och kan vaccineras som alla andra barn.

Flickor med CAH behdver ofta opereras for att kénsorganen
inte skall se annorlunda ut &n hos andra flickor.
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Mediciner

Det finns flera olika slags mediciner som anvands for att ersatta bristen pa kortisol
vid CAH: hydrokortison, kortisonacetat, prednisolon och dexametason. Alla har i
princip samma verkan, men de varierar i styrka (dexametason &r starkast, kortison
svagast och prednisolon mittemellan) och de varierar i verkningstid (med
dexametason kan man ofta klara sig med en dos per dag, med prednisolon i
allménhet tva doser och kortison eller hydrokortison tre doser per dag). Varfor
anvander man da inte alltid dexametason, som ar bade starkast och har den
langvarigaste effekten? Jo - tyvarr ar det ocksa sa att ett kortisonpreparat med
langvarig effekt har en storre tendens att ge tillvaxthamning och benskorhet. Darfor
anvands vanligen hydrokortison /Hydrocortone”) eller kortisonacetat (=Cortone")
under uppvaxten, prednisolon nar man har vuxit fardigt.

Bristen pa saltbehallande hormon (aldosteron) behandlas med ett syntetiskt hormon
som kallas fludrokortison (=Florinef"), darfor att det inte finns n&got bra aldosteron-
preparat p& marknaden. Florinef &r ganska l&ngverkande, och behdver bara tas en
eller tva ganger per dag.

Koksalt anvands ofta i tillagg till Florinef under forsta, eventuellt andra levnadsaret,
innan barnen sjalva kan saga ifran hur mycket salt de vill ha pa maten. Saltet kan
blandas i urmjolkad brostmjolk eller i annan mat. Behovet av extra salt minskar under
uppvaxten.



Behover alla lika manga tabletter?

Nej — det varierar inom ganska vida granser mellan olika barn. Sma barn behover
forstas mindre ersattningshormoner an stérre, men tva lika stora barn kan ocksa
skilja sig i sitt kortisonbehov. Det beror antagligen pa att olika barn har olika grad av
enzymbrist, eller &@r olika kansliga for kortison, eller tar upp

medicinen olika fran magen.

Barn med saltférlorande (svar) form maste ta b&de kortison och Florinef’, barn med
en latt form kan ibland klara sig med bara kortisonpreparat.

Nar barnet vaxer, maste man 6ka doserna.
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Nar skall man ge extra kortison?

Det har ar viktigt! Nar Ditt barn med CAH rakar ut for situa-
tioner dar man normalt 6kar kortisoninséndringen till blodet,
behover Ditt barn fa extra kortison.

1. Nar han/hon ar sjuk med hog feber.

2. Nar han/hon skall sévas infor operation. Det ar viktigt att
Du papekar for narkosléakare och kirurg att Ditt barn behdver
extra kortison och att detta kan vara livsviktigt.

3. Nar han/hon har "maginfluensa” med krékningar eller
diarréer.

Da behover Ditt barn mer kortison dels for att hon/han mar
allmant illa, dels for att medicinen kanske inte tas upp pa
normalt satt nar man mar illa, eller att tabletterna krakts
upp igen utan att komma kroppen till godo.

Smaskador, en enkel forkylning eller lokalbeddvning raknas
som obetydlig "stress” pa kroppen och behdver inte
pareras med 6kade kortisondoser.

Dosering av kortison vid akuta sjukdomar

Vid feber &r en enkel tumregel att om Ditt barn har dver
38° dubblas den vanliga doser, om han/hon har éver 39°
tredubblas dosen. Om febern star kvar éver 39° mer &n tva
dygn, eller om Ditt barn blir mer medtaget &n vad man kan
forvanta sig vid den aktuella febersjukdomen, bér Du
omedelbart kontakta Din lakare.

Vid krakningar bor Du ocksa dubbla kortisondosen, aven
om ditt barn inte har feber. Om Du tror att han/hon kan ha
krakts upp en given kortisondos (dvs krakningar inom tva
timmar efter tillférseln), bor Du ge tillbaka samma dos igen.
Om Du trots allt inte ar séker pa att Ditt barn med CAH fatt
behalla medicinen, bor Du omedelbart kontakta Din lékare!
Kortisonbrist kan tillsammans med svélt orsaka lagt blodsocker
(hypoglykemi) och kramper.

OBS! Om Ditt barn ar akut sjukt pa nagot satt, och Du tvekar om extra kortison,
ar det aldrig fel att dubbla/ tredubbla dosen for en eller ett par dagar. Ge hellre

®
for mycket an for litet kortison vid akut sjukdom! Florinef behdver inte 6kas
vid akut sjukdom!
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Nagra praktiska rad

1. Ungdomar eller vuxna med CAH kan ha nytta av en bricka runt halsen som anger
kortisonbehovet vid olycksfall. En "amulett”, dar en hel del information far plats, saljs
f.n. av "Acke’s SOS-medaljonger”, fraga din doktor

2. Om familjen skall resa hemifran eller utomlands, bor Du antingen ta med den har
boken eller ett brev (pa lampligt sprak) fran Din lakare som forklarar det extra
kortisonbehovet.

Ger inte kortisonmedicinering biverkningar?

Du har antagligen hort ndgon saga, och Du kommer sékert i framtiden hora

vanner och bekanta saga att "kortison ar farligt”. Detta galler bara behandling med
stora doser! Den mangd kortison som Ditt barn far, ersatter bara den naturliga
kortisonproduktionen fran binjurarna, den innebar inget tillskott av kortison utéver vad
som behovs! Men det kan vara svart att hitta exakt ratt dos under uppvaxten. En
langvarig latt 6verdosering av kortison ger som forsta biverkan hammad langdtillvaxt,
darefter latt/mattlig viktokning (sarskilt brukar man se rundade kinder som ett ganska
tidigt tecken). Det ar Din lakares uppgift att kontrollera att Ditt barn far precis den
mangd kortison som behdvs. Detta kan som sagt ibland vara besvarligt, och darfor
bor den lakare som tar ansvaret fér behandlingen ha god erfarenhet av CAH och
kontrollera behandlingen dels vid regelbundna lakarbesék med blod- eller urinprover.
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Blod— och urinprover vid CAH

Malet for behandlingen &r att ge precis s& mycket kortison, Florinef’och eventuellt
salt som Ditt barn behover for att ma bra, vaxa och mogna pa ett naturligt satt. For
att na det malet behdver Ditt barn komma till Iakarundersokning med regelbundna
mellanrum, dar man tittar just pa tillvaxt och mognad, och dessutom féljer
behandlingen med regelbundna urin- eller blodprover. Vad &r det da fér prover som
tas?

Bestamning av pregnantriol (P-3) i en eller flera dygnsmangder urin &r ett bra matt
pa "lagom” medicinering. P-3 ar en slagg produkt av de felaktiga hormoner som gors
i Overskott nar kortisondosen ar for liten.

17-hydroxyprogesteron (170H-P) i blod ar férhojt vid underdosering av kortison.
Nivan av 170H-P varierar emellertid kraftigt under dagen och det kan vara svart fran
ett enda blodprov att fa en bra uppfattning om kortisonbehovet. Flera blodprover
under samma dygn kan daremot ge en bra uppfattning om hur dygnsdosen ska
fordelas.

Renin &r ett hormon som reglerar inséndringen av saltbehallande hormon
(aldosteron). Om man ger for litet Florinef'’kommer reninkoncentrationen i blod att
stiga.

Natrium-(koksalt-)koncentrationen i blod sjunker om Ditt barn far for litet Florinef.
Skelettmognad understks genom att rontgenfotografera en hand och jamféra
skelettets mognad med den genomsnittliga for olika aldrar. Underbehandling med
kortison under en langre tid kommer att resultera i en alltfor snabb skelettmognad.
En 6verbehandling med kortison ger daremot en langsam skelettmognad.

Yttre kdnsorgan hos flickor med CAH

Hos flickor med CAH kan kdnsorganen se mer maskulina ut &n normalt. Klitoris kan
vara forstorad och ibland kan blygdlapparna "hafta ihop” i medellinjen, sa att urinror
och slida har en gemensam mynning. Ibland kan den mynningen sitta langt ut pa
Klitoris, sa att den faktiskt liknar en penis.

De inre kdnsorganen (livmoder, dggledare och aggstockar) ar helt normala! Det
betyder att flickor med CAH med ratt behandling kan fa barn precis som andra.

Hur kan det bli s& har? Jo, egentligen borjar utvecklingen av konsorgan hos pojkar
och flickor fran samma gemensamma ursprung. Bilden nedan visar en teckning av
konsorgan fran ett foster mindre an fyra veckor gammalt, d& man inte kan se skillnad
mellan pojkar och flickor.

— | penis aller
j A : klitoris
b mittfira
v,
e analéppning
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Nasta bild visar utvecklingen i manlig

riktning; den frimre upphdjningen —_—
vaxer till en penis, och vecken sluter sig |

i mitten sa att urinréret mynnar langre penis

och langre ut pa penistoppen. Bakre Bt e
delen av de langsgaende vecken bildar

pungen, dar testiklarna sa smaningom UTINTEr b 4;
kommer att hamna. .
Den sista bilden visar en normal kvinnlig pUNg

utveckling. Tillvéxten av penis uteblir

nastan helt (dvs det blir en normal Klitoris)
och slutningen av vecken i medellinjen il
uteblir.

Det & manligt kénshormon = B
(testosteron) som driver

utvecklingen i manlig riktning!

. e ) klitoris
Vid CAH gor binjurarna foér mycket
manligt kdnshormon. Darfor blir de blygd-
kvinnliga yttre kdnsorganen ofta lappar
viriliserade (ser mer eller mindre urinrér
ut som pojkars kénsorgan).
Ibland kan det faktiskt vara svart att . 4
vara saker pa om det ar en pojke eller slidéppning
en flicka. Det kan man avgdra genom

undersokning av konsorganen och med i
lampliga hormonprover. Det brukar ta
nagra dagar.

Operation av kdnsorganen hos flickor med CAH

Klitoris kan vara kraftigt forstorad, och mynningarna for vagina och urinrdr kan vara
gemensam och ligga pa fel plats. Da behéver man gora en plastikkirurgisk operation.
Operationen har som mal att fa ett normalt avflode av urin, en normal framtida
sexuell funktion, en normal kénslighet och ett normalt utseende av kdnsorganen. De
kirurgiska metoderna for detta har varierat med aren. | dag anser de kirurger som har
mest erfarenhet av den hér komplicerade kirurgin att man helst bor operera redan
fore 6 manaders alder. D& har vavnaderna bast formaga att laka pa ett bra satt. En
tidig operation kan ocksa vara lamplig av psykologiska skal.

Om en latt forstoring av Klitoris ar den enda avvikelsen sa gor man kanske bast i att
inte operera alls. Klitoris ser ofta storre ut genast efter fédelsen an senare under
uppvaxten.

Ibland kan det behtvas en kompletterande operation nar flickan kommit upp i
tonaren. Om det behdovs eller inte kan avgoras vid ett besék hos en gynekolog med
erfarenhet av CAH nér flickan sjalv ar motiverad. En lamplig alder for den forsta
kontakten med gynekolog kan vara 13-14 ar.
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Internationellt anser man att bara de enheter som opererar minst 3-4 viriliserade
flickor varje ar bor agna sig at detta, for att fa tillracklig erfarenhet och skicklighet. Det
skulle betyda 1-2 centra i Sverige.

Den vuxna kvinnan med CAH

En vuxen kvinna med CAH skall kunna ha ett normalt sexuellt samliv (ibland efter
viss plastikkirurgi i tonaren) och hon kan bara och féda barn som andra. Kroppens
alla hormoner maste vara i perfekt balans for att en graviditet skall borja. Darfor ar
det extra noga att kortisonmedicineringen skots val, nar den vuxna kvinnan med
CAH vill ha barn. Det verkar ocksa som om en langvarig underdosering av kortison i
vuxen alder (genom slarv eller felaktig ordination) kan forsvara senare férsok att bli
gravid. Medicineringen maste alltsa avvagas noggrant dven hos vuxna!

Den vuxne mannen med CAH

Hos tonarspojkar och vuxna man produceras "massor” av testosteron fran
testiklarna. Darfor betyder inte ett litet 6verskott av manliga kénshormoner fran
binjurebarken sa mycket, och det ar darfor lattare att skéta CAH hos en vuxen man
an hos en vuxen kvinna. Men om Overskottet av manliga konshormoner fran
binjurebarken blir alltfor stort, kommer hypofysen att uppfatta blodnivan som lagom
och dra ned pa stimulationen av

testiklarna att géra eget hormon. Det kan resultera i nedsatt

fruktsamhet hos en man med CAH som far for litet

kortisonersattning. Utebliven eller alltfor lag

kortisondos kan ocksa orsaka godartade tumorer

i testiklarna genom att 6ar av binjurebarkceller

(som normalt kan finnas i testiklarna) vaxer till. 2
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ARFTLIGHETEN VID CAH

CAH ar en arftlig sjukdom. Det betyder att flera syskon kan ha samma sjukdom.

Allméant om arftlighet

Manga egenskaper hos en individ beror p& specifika anlag (gener). Ogonfarg hor dit,
liksom anlag for CAH. Varje individ har en dubbel uppséattning av nastan alla gener;
den ena fran mamman, den andra fran pappan. Varenda cell i kroppen har en dubbel
uppséttning av nastan 35.000 gener, men det ar bara de gener som en viss cell har
behov av som &r aktiva i just den cellen eller just det organet. | allmanhet racker det
om det ena anlaget i ett anlagspar fungerar, men ibland behdévs bada.

KEromosom nummer &

anlag fér
CAH

fr&n mamman frén pappan
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"Trasiga” gener

Ibland kan det ha blivit fel pa en gen, sa att den inte kan fylla sin funktion. Om den
andra genen i paret fungerar normalt, spelar det oftast ingen roll. Aven helt friska
manniskor bar pa en rad anlagspar, dar bara den ena genen ar normalt fungerande.
Séadana individer kallas for "barare” av flera "trasiga” gener. Det ar bara nar "trasiga”
gener fran bada féraldrarna kombineras, och dar alltsa barnet inte kommer att ha
nagon riktigt frisk gen i det speciella anlagsparet, som man upptacker att féraldrarna
faktiskt ar "barare”.

e
BN

Recessiva sjukdomar

De sjukdomar som beror pa att en individ har en dubbel uppsattning "trasiga” gener i
ett anlagspar, men dar en enkel uppsattning av en "trasig” gen inte leder till nagon
sjukdom, brukar kallas recessiva sjukdomar. Vid recessiva sjukdomar kréavs det
alltsa att vardera foraldern har givit en "trasig” gen till sitt barn.

CAH &r en recessiv sjukdom. Grundproblemet vid CAH &r alltsa att ett enzym (se sid
10), som kallas 21-hydroxylas, inte fungerar ordentligt. Anlaget for det enzymet finns
pa kromosom nr 6. Varje individ har tva uppsattningar av kromosom nr 6; den ena
fran mamman, den andra fran pappan. Ditt barn med CAH har rakat fa en kromosom
med en "trasig” gen bade frdn mamma och fran pappa. Om bada féraldrarna ar
friska, betyder det att deras andra kromosom nr 6 bar pa en normal gen for 21-
hydroxylas. Mammans och pappans kromosomer kan slumpvis raka para sig pa olika
satt. Det ar bara nar de tva "sjuka” kromosomerna parar sig hos ett barn som det far
nagra sjukdomssymtom. Det finns fyra olika kombinationer; bara en av dess fyra ger
sjukdomssymtom.
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Hur stor ar risken for sjukdom?

1. Om ett friskt foraldrapar redan fatt ett barn med CAH, ar risken for upprepning hos
nasta barn 1:4 (25%).

2. Om en av foraldrarna har CAH, maste han/hon fa barn med en "barare” for att
deras barn skall kunna fa CAH. Sannolikheten for det ar liten, eftersom bara ca 1
person pa 50 bar pa anlaget for CAH. Det betyder att en foralder som sjalv har CAH,
I6per en risk av 1:100 (1%) att hans/hennes barn ocksa skall ha samma sjukdom.

3. Om bada foraldrarna har CAH, kommer ocksa alla deras barn att fa sjukdomen.
Kan man avgora pa forhand om en foralder ar anlagsbarare av CAH?

Fragan stalls ibland fran en vuxen med CAH som tanker skaffa barn med en person
som inte har nagon kand CAH i sin familj. Eftersom risken att hennes/hans barn skall
fA CAH ar mycket liten (1%, se ovan) ar undersokningen i allmanhet onodig.

Ibland vill syskon till en individ med CAH veta om han/hon ar anlagsbéarare. Om man
har tillgang till blodprovet fran deras bada foraldrar, och fran det CAH-sjuka barnet,
kan man avgora detta med s k DNA-diagnostik. | dag kan man anvédnda DNA-prover
ocksa for att i de flesta fall kunna sdga om en person ar barare eller inte. Eftersom
utvecklingen inom det har omradet gar sa snabbt, bor Du diskutera problemet med
en expert i hormonsjukdomar eller genetik (arftlighetslara) om fragan blir aktuell.
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Kan man forhindra missbildning av

kdnsorganen hos flickor med CAH?

Ja, det kan man i vissa fall. Det har visat sig att om en kvinna, som tidigare fott ett
barn med CAH, vantar barn igen med samma man, kan man forhindra eller minska
missbildningen hos ett flickfoster med CAH om kvinnan tar dexametason under hela
graviditeten. Flickans kdnsorgan kan da bli normala, eller nastan normala, férutsatt
att behandlingen startats tidigt under graviditeten.

Dexametason ar ett syntetiskt kortisonpreparat som kan passera moderkakan till
fostret. Tanken med behandlingen &r att dexametason, som ges till mamman, ska ga
over till fostret och forhindra en 6verproduktion av manliga hormoner fran fostrets
binjurebark. Det ar bara sjuka flickfoster som kan ha nagon nytta av behandlingen
eftersom pojkar anda inte far nagon missbildning av kdnsorganen. For att
behandlingen ska vara effektiv maste den starta tidigt i graviditeten, graviditetsvecka
6-7, innan man vet om fostret har sjukdomen och innan man vet om det &r en pojke
eller flicka. Sannolikheten att fostret ar en flicka &r 50:50 och risken att det ska vara
ett barn med CAH ar 25%, forutsatt att familjen har barn med CAH tidigare. Det blir
darfor bara ett foster av atta som bade ar flicka och har CAH och som har nytta av
behandlingen. Man vill darfor stalla diagnos sa tidigt som majligt for att avbryta
dexametason behandlingen om det ar en pojke eller en frisk flicka. Det gér man
genom att ta ett moderkaksprov i vecka 11 som skickas for genetisk undersokning.

Den har typen av prenatal dexametasonbehandling vid CAH har gjorts vérlden 6ver
sedan mitten av 80-talet. Under senare ar har man borjat diskutera sékerheten med
behandlingen, dels ur barnens, dels ur mammans synpunkt. Det galler bade flickor
med CAH (som behandlas hela graviditeten) och de barn som far en kortare
behandlingstid. Behandlingen ska darfér centraliseras och barnen och mammorna
foljas i vetenskaplig form under lang tid sa att man kan samla erfarenhet av bade
effekt och biverkningar. | Sverige gors behandlingen inom ramen for en
uppféljningsstudie, PREDEX.

Foraldrar som redan har barn med CAH och planerar ytterligare barn, kan gora pa
féljande satt om man 6nskar prenatal behandling med dexametason vid nasta
graviditet (eller om man har fragor):

1. Diskutera mdjligheterna for prenatal diagnostik med Ert barns lakare.

2. Lakaren kontaktar Barnendokrinologiska mottagningen pa Astrid Lindgrens
Barnsjukhus/ Barnens sjukhus Karolinska och ordnar sa att blodprov skickas for
genetisk (DNA) diagnostik pa bada foraldrarna och alla familiens barn med CAH.
Detta ska goras i god tid innan man vill ha fler barn. Foraldrarna och lakaren far
skriftlig information om PREDEX studien.

3. Om familjen vill, pabdrjas behandlingen av mamman med dexametason sa snart
graviditeten ar konstaterad.

4.Ca 10 veckor efter senaste mens tas ett cellprov fran moderkakan (det ar olampligt
att gora det tidigare). DNA analys fran moderkaksprovet jamfors med foraldrars och
syskons vilket kan ta upp till 1-2 veckor. Man kan da dels avgéra om det ar en pojke
eller flicka och om det &ar ett barn med CAH eller inte.
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5. Om det &r en pojke eller en frisk flicka avbryts dexametasonbehandlingen. Om det
ar en flicka med CAH, fortsétter man behandlingen fram till férlossningen.

Behandlingen forhindrar till stérsta delen viriliseringen av kénsorganen hos en flicka
med CAH. Daremot forsvinner inte sjukdomen. Barnet maste darfor i dvrigt
behandlas som vanligt med medicin vid CAH.

Var star forskningen om CAH?

Med hjalp av modern genteknologi och alltmer specifika hormonanalyser har
forskningen om CAH gatt mycket snabbt framat de senaste aren. Vi kan pa ett
snabbt och for patienten enkelt satt avgéra om en individ har sjukdomen, eller om
han/hon ar barare. Daremot ar det tveksamt om man kommer fram till en egentlig
"genterapi”, dvs att man ersatter en defekt gen med en normal. CAH &r trots allt med
ratt behandling egentligen inte en sarskilt allvarlig sjukdom. Férst nar genterapi har
blivit erk&dnd som behandling vid andra allvarligare sjukdomar, dar effektiv behandling
saknas, kan man tanka sig att CAH kan sta pa tur.

Under tiden behdver metoderna for att komma fram till rétt balanserad
ersattningsbehandling med kortison och Florineffinslipas. For det kravs ett talmodigt
arbete med att folja ett stort antal barn med CAH, for att dra erfarenheter av lyckad
och mindre lyckad behandling. CAH &r en arftlig sjukdom som funnits under mycket
lang tid. | svara fall var det en dddlig sjukdom, innan man kunde ersattningsbehandla
med kortison och liknande preparat.

Hur kommer det da sig att CAH, som i obehandlad form &ar en dodlig sjukdom eller
medfdr minskad fruktsamhet trots allt finns kvar i befolkningen? Anlaget borde ju ha
dott ut av sig sjalvt. Ja, det ar en frdga som fascinerar forskare an idag. Ar det sa att
en person med latt form av CAH eller barare av CAH faktiskt kan dra fordel av detta?
Innebér det ett positivt varde att bara pa anlaget? Det vet vi inte idag, men kanske i
morgon! Mer forskning behovs!
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Riksféreningen foér Congenital Adrenal Hyperplasia

Foreningen erbjuder stéd och service till familjer med CAH-barn. Den formedlar
ocksa information om forskning och behandling genom nyhetsblad och seminarier
liksom information fran specialister inom de olika omraden, som rér CAH.

For mer information:

www.cah.se

Utgivning av denna broschyr har méjliggjorts genom ett bidrag fran Novo Nordisk
Scandinavia AB.
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