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Jovanna redogjorde for de olika hormonella utredningar som goérs pa barn med 22g11 deletion.
Det som testas ar vanligen: - Kalkomséttningen - Tillvaxtfaktorer - Amnesomsattningen

Det vanligaste hormonella problemet hos barn med
22q11-deletion ar kalkomsattningsrubbning. Men man har
ocksa en 6kad benagenhet for autoimmun sjukdom sasom
underfunktion av skoldkorteln (s.k. hypothyreos).

Andra autoimmuna sjukdomar ar barndiabetes, reumatism
och antikroppar mot binjurarna.

Idealet vore att ha en uppfélining med arskontroller
vartannat till vart tredje ar dar man alltid tittar pa de olika
faktorer som ar vanligt for syndromet.

Kalkomsattningen

Kalkupptaget fran fodan ar beroende av biskoldkortel-
hormon (parathormon) och_D-vitamin.

Kalk ar viktigt for att ha ett starkt skelett och mineralisering
av tinderna, men dven for normal muskelfunktion. Har
man lagt kalk kan man fa kramper i musklerna.

Vid extrem stress faller kalket i blodet till laga nivaer. Man
har sett detta hos sma barn som har laga kalkvéarden nér de
genomgar operation. Detta har man sedan kunnat reglera
ndr barnet skrivits ut och den stressiga situationen ar over.

Nar man har tittat pa biskdldkdrtelhormonet hos barn med
22q11 har man sett att i 30-60 % finns det en otillracklig
parathormonbildning, men av dessa sa adr det ca hilften
som far laga nivaer av kalk. Inom sjukvarden méter man
total kalk och joniserat kalk. Det joniserade kalket ar det
kalk som dr aktivt och viktigast vid diagnos av lagt kalk.
Maénga barn behandlas for sina ldga kalknivaer med D-
vitamin. Idealiskt vore att behandla med det som saknas
— dvs. parathormon men detta ar i dagslaget omojligt da
indikationen saknas pd barnpopulationen (behandlingen
ges till osteoporotiska dldre kvinnor). Darfor behandlar
man istillet 14gt kalk med extra D-vitamin (Etalpha) som
finns i form av kapslar eller flytande och som hjélper till att
plocka upp kalket i blodet.

De biverkningar D -vitaminbehandling kan ge ar att man
kan fa kalkgrus eller kalksten i njurbidckenet eftersom
man inte kan stoppa den oOkade utsondringen av kalk
1 urinvdgarna. Det dr viktigt att kontrollera detta med
ultraljud vartannat ar.

Mdnga vuxna med 22qll kan berdtta om virk i kroppen.
Musklerna kinns stumma. “Det kdnns som man har
trdningsvirk i hela kroppen.”

Man tror att Etalpha kan hjidlpa mot muskelsmértor
och normal muskelkraft dd kalket &r viktigt for normal
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muskelfunktion, men man vill inte Overdosera pga.
riskerna. Till skillnad fran andra vitaminer sa lagras A och
D-vitamin i levern om man far i sig for mycket.

Fragor som man behover forska vidare pa:

— Finns det ett samband mellan muskelsmértorna
och de laga kalkvéirdena?

— Vid kroppslig stress sdsom under operation,
forédndras kalkomsattningen med sjunkande
kalkvéarden?

— Kan vi hitta bra objektiva médtmetoder for
muskelpaverkan som kan vara kliniskt relevanta?

Tillvaxtfaktorer och tillvaxthormon

Barn med 22ql1 ir oftare smé vid fodelsen. (25 %). De
tappar ofta i langd och vikt kanaler (sk standarddeviationer)
i sméabarnsédren pga. hjartproblem, manga infektioner, och
uppfodningssvarigheter. Kortvuxenhet kan vara ett tecken
pa laga tillvixthormonnivaer.Men endast en liten del har
en tillvixthormonbrist. En annan orsak till kortvuxenhet
kan vara underfunktion av skoldkorteln.

Tillvdxthormon paverkar inte bara ldngd utan dven ork,
muskelstyrka, fettomséttning och inlédrning.

Hur ska man tolka barnets tillvixtkurva?

Nér man tittar pa barnets tillvixtkurva maste man ta
hénsyn till flera olika faktorer.

Hur ér det med érftligheten for kortvuxenhet? Man ska inte
bara jamfora med andra barn utan &ven med familjen. Man
tittar ocksa p& om lingd och viktkurvan foljs at. Okar man
bra i vikt med inte sdrskilt 1 langd behover detta utredas.
Detta kan tex. tyda pa en underfunktion av skoldkorteln.

Hormonprofil
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Hur méter man laga tillvixthormon nivaer? Man maste
gora en matning under en 24-timmars period. Anledningen
till detta ar att produktionen av tillvixthormon &r ojamn
over dygnet och den storsta produktionen sker under
natten. Méter man var 20-minut tillvixthormonmonstret
under ett dygn far man fram en hormonprofil.

Om man upptécker en tillvixthormonbrist behandlas det
dagligen med en injektion under huden pa laren med
syntetiskt tillvixthormon. Detta gors med penna, precis
som insulinbehandling hos dagens diabetiker.

De biverkningar som tillvixthormonbehandling kan ge
pa kort sikt dr viss risk for ansamling av vatten och i
mycket sdllsynta fall ett 6kat tryck i hjdrnan. Pa lang sikt
ar man radd att det ska oka risken for diabetes typ 2 (sk
vuxendiabetes) och stimulera tumortillvaxt. Inget sadant
ar bevisat, men man maste folja behandlingen arligen med
faste prover, tillvaxtfaktorer, mm.

For barn som inte saknar tillvixthormoner men som
anda ar kortvixta finns idag ingen behandling att fa och
da far man helt enkelt acceptera en kortare langd, sdger
Jovanna.

Om man ska utreda kortvuxenhet nira pubertetsaren,
maste pubertetstecken foljas. Forsta tecknet pa pubertet
hos pojkar &r att testiklarna borjar att vaxa och hos flickor
att brosten knoppas. Harviaxt och svettlukt behover inte
innebdra att puberteten har kommit igang. Det ar istillet
binjurarna som har “vaknat”. Det dr viktigt att for tidig
pubertet utreds om barnet samtidigt dr ovanligt kort,
eftersom det annars riskerar att bli mycket kort som
vuxen.

Amnesomsittningen

Skoldkortelhormon &r ett mycket viktigt hormon for
normal utveckling av alla celler. Avsaknad av detta
hormon redan vid fodelsen dr en katastrof for barnets
utveckling, men i Sverige screenar man vid fodelsen for

detta (PKU-test), sa att barnen kan
behandlas med Levaxin redan vid
nagra veckors alder.

Barn med 22q11 har en 6kad risk att
fa underfunktion eller 6verfunktion
av skoldkorteln. Mekanismen é&r
via annorlunda immunologiskt
svar, dir de vita blodkropparna
angriper skoldkorteln eller
stimulerar  till  inflammation.
Aven anliggningsdefekt (mindre
skoldkortelanlag) ar ansvarig for
underfunktionen hos individer med
22111 deletion.

Det finns perioder i livet nir det
finns en Okad risk att fi problem
med skoldkortelns — funktioner.
Puberteten, tiden efter forlossning
och tiden efter menopaus ar sddana
perioder.
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Behandling:

Hypothyroidism (underfunktion) behandlas med en tablett
Levaxin en gang dagligen.

Hyperthyroidism (6verfunktion) behandlas med cellgifter
sa att man slidcker ut den inflammatoriska processen.
Manga ganger behdvs en operation och direfter ersittning
med Levaxin.

Man har bra metoder for att mita den optimala skoldkortel-
hormonnivén (s.k. TSH och fT4), vilket gor att det inte blir
nagra biverkningar av Levaxinbehandling. Skulle barnet
fa en for hog dos far det hjartklappning, darrighet och
viktnedgang._

Immunférsvaret

Flera hormon, speciellt kortisol paverkar immunforsvarets
celler - de vita blodkropparna.

Kortisol ar det kroppsegna hormonet medan kortison &r
den substans som man kan fa som behandling.

Obalans leder till séimre immunforsvar eller 6verreaktion i
form av reumatiska sjukdomar, astma eller allergi. Langa
behandlingar med kortison paverkar dven tillvaxten.

Jovanna vill tillagga att hudlakare i
Goteborg ar intresserade av att man
rapporterar till teamet hudavvikelser
sasom pigmentforandringar for
kartlaggning av hur vanligt detta
egentligen ar, da det framkommit
fran féraldrar en del liknande
problem hos barn och ungdomar
med 22911 deletion.
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