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Att vara mamma till ett barn
med Nethertons syndrom

Att vinta sitt forsta barn. Det dr speciellt pd sd minga sitt, nistan varje dag dr en fOrsta ging

for ngot. Att vinta barn innebir ocksd att dromma, planera, fantisera om framtiden och

vad som kommer, lite som att planera en drémsemester. Hur kommer livet att bli? Vem ar
det som kommer? Kommer vi att klara det? Jag hade aldrig en tanke p4 att vi skulle kunna
fa ett sjukt barn och irligt talat - vem har det? Klart att risken finns dir men sannolikheten

ar ju anda ganska liten.

Forsta tiden '

Vi dr bida friska, likasi vira foraldrar och det finns inga‘speci—
ella sjukdomar i slikten, nigon har hogt blodtryck och nigon
har haft eksem men annars inget. Bebisen 1 magen visade inte
heller ndgra tecken p4 att ma déligt. Alla ultraljud sig bra ut och
hjdrtat slog snabba, starka slag vid varje kontroll. Vi hade odd-
sen pd vir sida.

Lordagen den 30 augusti k1 o1.56 fods vér forsta dotter, 3 630
gram tung och s1 cm ldng. Forsta dagen 4r nigot dimmig, vi
har inte sovit nigra lingre stunder och all energi gér 4t till att
lira kinna vir nya familjemedlem. Det finns inget rum 4t oss pd
BB si vi dr kvar ganska linge i forlossningsrummet. Under da-
gen har tvd olika barnlikare varit och tittat pd henne for att se
sd att hon mir bra, och det verkar hon gora. Hon 4r ganska r6d
fortfarande, men de siger att de tror att det kommer att ligga
sig. For en del barn kan det tydligen ta tid och vi har inte direkt
ndgot att jimfoéra med eftersom det dr virt forsta barn. Idag
skulle jag helt klart se skillnad for hon var mérkréd nir hon
foddes och ocksd under de forsta dygnen, och jag tror att li-
karna sig skillnad men kanske vigade de inte siga nigot innan
de hade nigon tydlig misstanke.

Det som hinder sedan ir fortfarande ofattbart f6r mig och
iven om jag varit med om det sd har jag svart att minnas mer dn
fragment. Sophie hamnar redan forsta dygnet och under ganska
drastiska omstindigheter pd neonatalavdelningen di hon inte
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alls 4r nojd, inte vill amma, har en kroppstemp pé strax Gver 35
grader och fortfarande ir r6d, dessutom har hon ett hégt natri-
umvirde och 13gt blodsocker. Det hir 4r borjan pi en livsling
sjukvédrdskontakt.

Att inte googla

Efter tvd dygn pd neonatalavdelningen kommer en armé av li-
kare, likarstudenter och sjukskoterskor. En kurator ansluter
ocksd men vi forstar inte riktigt vad det ska vara nédvindigt for,
for i vdra dgon ir hon frisk. De talar om for oss att vir dotter
troligtvis har en svir, ovanlig och allvarlig kronisk hudsjukdom
men att de inte vet vilken dnnu. De siger att hon madste smorjas
in med vaselin regelbundet, var tredje timme dygnet runt, och
att kroppen ska vara invirad i en plastpdse for att forhindra att
hon tappar mer vitska genom huden. Man nimner Iktyos som
en tinkbar diagnos men vilken av de 28 hudsjukdomarna det
kan rora sig om ir i det hir skedet svirt att svara pd. Prover
midste tas och troligtvis skickas utomlands for analys for att
kunna f3 ritt diagnos.

Den kinslan jag hade nir vi limnades ensamma efter forsta
motet med likarna, den nskar jag ingen i hela virlden. Hela
var virld rasade och vi visste ingenting. Vi blev tillsagda att inte
googla utan vinta pd mer information frin likarna. Det enda vi
gjorde var att googla. Tittade pd bilder, liste pd Socialstyrelsens
hemsida, gjorde vad vi kunde for att skaffa oss en uppfattning
om vad som komma skall.

¢

alltid orolig for sina barn. Det borjar redan
forsta dagen man fir reda p4 att man ska bli fordlder. Oron for

Oro

Som forilder ir man

missfall de forsta 13 veckorna. Oron nir forsta rorelsen kommer
ndgot senare dn normalt. Oro for férlossningen. Oro som blan-
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. das med férvintan och framtidsdrémmar. Som jag drémt om

hur framtiden skulle bli, hur vi skulle ta linga promenader, leka
i parken, ha pyjamaspartyn for kompisarna. Allt det grusades pd
en och samma ging nir likarna borjade prata om de hir hud-
sjukdomarna och livslinga funktionshinder. Sjukdomar som
oavsett diagnos kriver omfattande omvirdnad i form av dagliga
linga bad och insmorjningar flera gdnger per dag. Som ger ett
annorlunda utseende. Kanske skulle hon inte att ha nigot hér,
kanske skulle det bli kala flickar pd huvudet och hir pi vissa
delar. Kanske skulle hon inte kunna svettas och kanske skulle
hon ha vildiga besvir med klida.

S3 borjade vir resa tillsammans med Sophie. En tuff start for
oss alla, och inte minst for henne.

Diagnosen

Strax innan Sophie blev sju minader kom s samtalet frin Aka-
demiska sjukhuset, vi hade fitt en diagnos. Jag minns att jag
stod och stekte pyttipanna medan Sophie lekte pd golvet. Jag
blev helt tagen p3 singen nir rdsten pd andra sidan luren talade
om fér mig att det visst rorde sig om Nethertons syndrom, na-
got som man uteslutit di de forsta testerna inte visade pa det. I
efterhand kan jag ju se att tecknen fanns dir dnd4. Innan vi fick
diagnosen kom vi i kontakt med Iktyosféreningen och det har
betytt vildigt mycket for oss att snabbt komma i kontakt med
andra som har liknande hudsjukdomar. For oss var det viktigt
att skaffa oss en bild av hur livet kunde tinkas bli.

Symptom

Nethertons syndrom syns vanligtvis direkt efter fodelsen. Un-
der de forsta levnadsdagarna mirks det att barnets hud ir an-
norlunda jimfért med andra nyféddas. Den ir kraftigt rod,
tunn, vitskande och fjillande. Barnet har pitagliga svirigheter

Som forilder dr man alltid ovolig for sina
barn. Det borjar redan forsta dagen man far
reda pa att man ska bli forilder.

Nethertons syndrom

Forekomst

Det finns inte nagra sakra uppgifter pa hur vanlig sjukdomen
&r, men uppskattningsvis finns det 10-15 personer med
Nethertons syndrom i Sverige.

Orsak

Nethertons syndrom orsakas av en forandring (mutation)

i en gen kallad SPINK5, som finns pa den langa armen pa
kromosom 5 (5q31-q32). Denna gen dr en mall for tillverk-
ningen av (kodar fér) ett protein (LEKTI) som finns i huden
och bréssen (thymus). LEKTI hdmmar vissa enzymer i
6verhuden. Enzymerna har till uppgift att bryta ner koppling-
arna mellan horncellerna och ddrigenom mdjliggéra en
normal avsttning av hudcellerna.

Vid brist pa LEKTI sker en ohdmmad avstétning av hornceller,
vilket medfar fjdllning, réd hud och en alltfor tunn hudbarridr.
Huden blir onormalt genomsldpplig for vétska, vilket kan ge
en vitske- och elektrolytrubbning, men den sldpper ocksa
igenom kemiska dmnen alltfor L4tt, till exempel ldkemedel
som smorjs in i huden. Eftersom LEKTI dven behovs for
normal harbildning och fér utmognaden av vissa vita blod-
kroppar i barnets thymus kan samtliga symptom vid
Netherton§ syndrom férklaras av bristen pa denna enzym-

hdmmare.
Kélla: Socialstyrelsen.se
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——tema §||Synta diagnoser

Uppskattningsvis har vi varit ungefir en
tredjedel av Sophies liv pd sjukhus i ndgon
form och jag skulle siga att de allra flesta
vardkontakter har varit vildigt bra. .

att tillgodogora sig ndring. Barn med syndromet forlorar ocksd
vitska genom den tunna huden, nigot som ofta medfor en stérd
saltbalans i kroppen. De har d& i regel ett for hogt natriumvirde
iblodet (hypernatriemi), vilket kan leda till allvarliga stérning-
ar i kroppens vitskebalans, med kramper och medvetslgshet.
Stindiga diarréer och krikningar gor att det inte dkar i vikt och
vixer normalt. Sivil hudinfektioner som andra infektioner ir
vanliga, och barnet ir mycket skort pd grund av risken for in-
fektioner och vitskeforluster. Detta kriver ofta lingvarig sjuk-
husvird med intensiv omvirdnad och &vervakning. Trots god
omvérdnad blir enstaka barn s sjuka att de inte ovellever de
forsta mdnaderna eller forsta dret.

Hud

Under de forsta levnadsdren dr huden tunn, rod (erytrodermi),
fjillande och ibland vitskande. En del barn forefaller byta hela
hudkostymen varje dag. Ofta kvarstdr detta tillstdnd, som ocks
kallas congenital ichthyosiform erythroderma (CIE), under flera ar.
Hos andra barn med sjukdomen bleknar istillet huden och de
fir torra, ringformade hudférindringar med fjillande, ibland
sdriga kanter (ichthyosis linearis circumflexxa ILC). Det 4r vanligt att
hudfjill ansamlas i horselgdngen. Trots att huden bleknar vid
ILC kan periodvisa attacker (skov) med kraftigt r6d hud upp-
komma. Vad som utldser skoven iar oklart, men stress och all-
minna infektioner kan vara bidragande orsaker.

Atopiskt eksem (barn- eller bojveckseksem) férekommer ofta
samtidigt, vilket forstirker klidan. Det atopiska eksemet kan
ibland vara svirt att skilja frdn CIE kopplat till Nethertons syn-
drom. Klidan ir oftast mycket besvirande, och nattsémnen blir
stord for bdde barn och forildrar. P4 grund av rivmirken och
skador i den tunna huden ir det vanligt med hudinfektioner
dven nir barnen blir ildre. Kvarstiende svullna lymfkortlar 4r
vanligt.

Livet idag

Idag 4r Sophie fyra och ett halvt 4&r gammal. En vildigt kavat
tjej som verkligen vet vad hon vill och inte vill. Hon har hunnit
bli storasyster, gir i forskolan tillsammans med sina kompisar
och har en vil fungerande vardag. Sedan fyra 4r tillbaka har hon
en gastrostomi pi magen, dels for att hon har vildigt hog
imnesomsittning, dels for att hon har utvecklat en dtovilja till
foljd av sin sjukdom. Hon har hdr pd huvudet men det 4r kort

pd bakhuvudet och ser snaggat ut. Hon fir skov och perioder
med réd hud och kraftiga eksem men 6verlag tycker vi att hon
midr vildigt bra. Den stdrsta utmaningen for oss idag dr miltid
och kost med tanke p4 att Sophie ir allergisk mot mj6lkprotein,
igg, veteprotein, banan, avokado, kyckling, baljvixter, trid-
nétter, mandel, sesam och senap. Det ir svirt att hitta livsmedel
som hon bide tycker om och til. Hon iter fortfarande vildigt
begrinsat via munnen och vi trinar pi att f upp hennes intresse
for det. Som ett led i det tog vi tidigt ett beslut att forsoka an-
passa vir kost till henne si att hon, om hon vill, ska kunna fi
smaka av vir mat. Det har varit ett av de bista besluten vi tagit
och det har gitt férvinansvirt enkelt dndd. Bist 4r nog att vi
helt och hillet kan garantera henne en siker hemmiljé och mi-
nimera allergiska reaktioner i hemmet. Det storsta bekymret
frin borjan var nog hur vi skulle fi ihop fredagstacos utan gua-
camole, men det visar sig att det gir alldeles utmirkt utan.
Sophie duschar varje morgon for att huden ska mjukas upp
och insmdrjningen ska bli mysigare for henne, hennes resurs-
person pi forskolan smorjer tvd ginger per dag och sedan badar
hon en timme ungefir varje kvill for att vi ska kunna avfjilla
hirbotten. Vi reser en hel del, frimst till sédra Spanien, vilket
visat sig vara bra for henne vintertid och férutom en och annan
nyfiken blick eller elak kommentar s gir det vildigt bra. Hon
drdmmer om att f3 ka till Thailand och vem vet, om nagra dr
nir vi vet mer om hur hon svettas och klarar hogre temperatu-
rer kanske det ir mojligt? Jag skulle siga att vi idag gor allt det
jag dromde och fantiserade om under graviditeten, och lite till.

Varden

Uppskattningsvis har vi varit ungefir en tredjedel av Sophies
liv pd sjukhus i nigon form och jag skulle siga att de allra flesta
virdkontakter har varit vildigt bra. Viktigast av allt for oss
under hela den hir tiden ir att vi haft en sammanhillen vird-
kontakt, inte bara patientansvarig likare utan vi har ocksi haft
forménen att triffa samma barnsjukskéterskor och team flera
ginger. Minga av de vi triffat har kint oss de sista fyra dren och
kinner vil till Sophie och i ménga fall fsrekommer de oss och
ir proaktiva med forslag och 18sningar s som att byta allergi-
medicin frin flytande till munsénderfallande. Detta f6r att hon
littare ska kunna gi hem till kompisar utan att vi ska behova
lira upp alla férildrar p férskolan hur de ska ge den flytande
medicinen i gamm. Det gor ocksd att vi inte behover dra
vAr historia varje ging eller pAminna om att man inte kan tvitta
med sprit vid provtagningar for att det svider eller be om att
kolla ett extra natriumvirde nir hon ir magsjuk. Jag forstar att
det kanske ir orimligt att forvinta sig det men for oss, och for
Sophie, har det varit ovirderligt. Aldrig nigonsin har jag kint
mig i vigen eller att virt drende varit oviktigt. 3#
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