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Forord

SméagruppsCentrum vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra i Goteborg 4r ett
mformationsprojekt for sma och mindre kéandahandikappgrupper och finansieras av
Socialstyrelsen. Verksamheten bedrivs 1 samarbete med Socialstyrelsen, handikapp-
organisationer, patientforeningar och foretradare for olika yrkesgrupper. I samrad med
dessa har en serie informationsskrifter framstallts. Denna skrift ar en1serien och hand-
lar om Noonans syndrom.

Kunskapen om olika ”’sma” grupper varierar mycket och behovet av information ar
stort. Ofta saknas tillgang till skrifthig information pa svenska. Det ar var forhoppning
att denna skrift kommer att bidra till 6kad kunskap och forstaelse. Viriktar ett stort
tack till foljande personer som genom sina specialistkunskaper, vardefulla synpunkter
och kommentarer bidragit till kvalitetssakringen av informationsmaterialet:

Jan Andersson, cheftandlakare, Mun-H-Center, Odontologen, Géteborg

Eva Beckung, leg sjukgymnast, med dr, Drottning Silvias bam- och ungdomssjukhus, Géteborg
Inger Johansson, leg psykolog, Barn- och ungdomshabiliteringen, Alingsés

Margareta Lindén Lindquist, speciallarare, Agrenska, Géteborg

Lotta Sjogren, logoped, Mun-H-Center, Odontologen, Goteborg

Jan Sunnegérdh, 6verldkare, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg
Ingrid Wadenheim, ordférande i Svenska Noonan Féreningen, Malmo

Jan Wahlstrom, 6verlikare, Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra, Géteborg

Otto Westphal, docent, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg

Mihailo Vujic, éverlidkare, Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra, Géteborg

Vivill ocksa tacka Svenska Noonan Foéreningen for deras engagemang samt enskilda
foraldrar som bidragit med synpunkter och medgivit publicering av bilderna. Ett speci-
ellt tack till Otto Westphal f6r medverkan med medicinska specialistkunskaper vid
arbetet med materialet.

Goteborg, mars 2001

Christina Greek Winald Anders Fasth
Projektledare Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
SmégruppsCentrum f d ordférande i styrgruppen for SmagruppsCentrum

Rredaktionellt arbete och grafisk produktion: SmégruppsCentrum

Foto: Sofia Sabel

Tllustrationer: Boris Nilsson, Chris Lundin Mattsson

Andra upplagan

ISBN: 91-973210-6-0
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Informationscentrum for sma och mindre kanda handikappgrupper

SmagruppsCentrum startade sin informationsverksamhet kring ett tjugotal diagnoser
som Goteborg har region- eller rikskompetens for. Fran januari 1999 utvidgades
verksamheten till att omfatta alla sma och mindre kanda handikappgrupper.
SmagruppsCentrum har fran arsskiftet ocksa fatt som uppdrag att ta fram underlag till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sma och mindre kdnda handikappgrupper, vilka
definieras som “ovanliga sjukdomar eller skador som leder till omfattande funktions-
hinder och som finns hos hogst 100 personer pa en miljon invanare”.

SmagruppsCentrums uppgifter 4r att samla in, sammanstilla och sprida kunskap.
Verksamheten #r rikstickande och dess syfte 4r att oka medvetenheten om och for-
staelsen kring sma och mindre kénda handikappgrupper. Den omfattar savil barn som
vuxna och kan ses som ett komplement till sjukvarden. SmagruppsCentrum star till
tjanst med information samt ger rad om vart man vander sig med fragor som ror de
olika diagnoserna. Diagnostik och behandling, habiliterings- och rehabiliteringsinsatser
mngar inte 1 arbetet.

I nédra samarbete med Socialstyrelsen, handikapporganisationer, patientforeningar
och experter som foretrider olika yrkesinriktmingar produceras informationsmaterial.
SmagruppsCentrum har dven skapat ett bibliotek med svenska och internationella
skrifter. Alla som soker information om sma och mindre kénda handikappgrupper kan
ta kontakt direkt med SmagruppsCentrum.

SmagruppsCentrum
Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg
tel: 031-343 58 94, fax: 031-343 58 93
e-post: smagruppscentrum.su(@vgregion.se

SmagruppsCentrum



Noonans syndrom

oonans syndrom har fatt sitt namn efter den amerikanska barn-

hyartldkaren och professorn 1 pediatrik, Jacqueline Noonan, som
1963 beskrev nio barn med medfott hjartfel, kortvixthet och likartat utse-
ende. Syndromet hade tidigare beskrivits under namn som *’Female
Pseudo-Turner syndrome” och ”’Male Turner syndrome™.

Noonans syndrom ér lika vanligt hos pojkar som hos flickor och fore-
kommer 6ver hela virlden. Uppskattningsvis fods 15-20 barn 1 Sverige
varje ar med syndromet, men siffrorna ar osakra. Eftersom diagnosen kan
vara svar att stilla finns det sannolikt manga som har Noonans syndrom

utan att veta om det.
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Vad ar Noonans syndrom?

Ett syndrom bestar av ett flertal olika kannetecken och symtom som tillsammans tyder
pa en viss diagnos. I Noonans syndrom ingar manga olika symtom, men varje person
har sin speciella uppsattming och de individuella variationerna ar mycket stora. Tre
kannetecken ar typiska och 1 de flesta fall grundliggande vid diagnostisering. Dessa 4r
medfott hjdrtfel, kortviixthet och ett speciellt utseende.

medfott hjartfel

Av de barn som f6ds med Noonans syndrom har de flesta medfott hyartfel. Flera olika
typer av hyartfel forekommer och de kan vara mer eller mindre komplicerade. De van-
lLigaste hyértfelen 4r pulmonalisstenos och hypertrofisk kardiomyopati.

Det normala hjdrtat

héger — = i
lungartar "
_. =
héger
férmak

héger kammare

aorta
(stora kroppspulsadern)

arteria pulmonalis
(lungpulsaderns huvudstam)

véanster
lungartar
vanster
A férmak
R
-
———____ vénster
1 kammare

NS

Pulmonalisstenos ar en fortrangning av
lungpulsadern. Fortrangningen kan an-
tingen sitta1klaffen mellan hoger kammare
och lungpulsadern, valvulir pulmonalis-
stenos, eller finnas 1 hoger och vinster
lungartar, perifer pulmonalisstenos.
Undersokningar tyder pa att pulmonalis-
stenos finns hos upp till cirka 60 procent
av dem som fatt diagnosen Noonans
syndrom.

fértrangning av
pulmonalisklaffen

Valvuldr pulmonalisstenos
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Hypertrofisk kardiomyopati ar en
fortjockning 1 hjartmuskeln som kan
sitta 1 kammarvaggarna och 1 skiljevig-
gen mellan kamrarna. Ungefér 20 pro-
cent av allamed Noonans syndrom har
hypertrofisk kardiomyopati.

Andra hyartfel som inte ar lika vanliga
men som forekommer 4r:
Jormaksseptumdefekt (ASD), som &r
ett hali skiljeviggen mellan formaken,
kammarseptumdefekt (VSD), som ar
ett hal1i skiljeviaggen mellan kamrarna,
persisterande ductus, innebar att den
oppning mellan lungpulsddern och Hypertrofisk kardiomyopati
kroppspulséddern, som finns under
fostertiden, inte stiangt sig ordentligt efter fodelsen, Ebsteins anomali, som ar forand-
ringar pa klaffen mellan hoger férmak och hoger kammare.

kortvaxthet

Ett annat viktigt kéinnetecken vid Noonans syndrom ar kortvaxthet. Medellangden for
vuxna kvinnor med syndromet 4r 153 centimeter och for man 163 centimeter. En for-
hallandevis l1ag produktion av tillvixthormon fran hypofysen kan 1 en del fall forklara
kortvaxtheten.

Det nyfodda barnet har oftast normal vikt och lingd, men tidigt mérks att barnet
inte vaxer som forvantat. Skelettaldern (den mognad uttryckt 1 alder som skelettet
visar) kan visa en fordrojming pa cirka tva ar. Denna fordréjning medfor att puberteten
ofta r férsenad. Pubertetsspurten 4r mindre markant an hos andra barn men tillvaxten
kan fortsitta lingre 4n vad som ar vanhgt.

speciellaansiktsdrag

Nagra speciella ansiktsdrag ar vanliga. Alla forekommer inte hos en och samma per-
son och de blir ofta mindre uttalade ju dldre personen blir. Sddana ansiktsdrag ar
hangande 6gonlock (ptos), brett avstand mellan 6gonen, nedatsluttande 6gon med ett
hudveck 11inre gonvran, langt avstand mellan nasa och 6verlipp, lagt harfaste samt
bred panna och nacke. Det ar ocksa vanligt att 6ronen sitter lagt, 4r framatroterade
och har en fortjockad broskkant.
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andrasymtom

Det lilla barnet har ofta svart att suga och maltiderna tar lang tid. Krakningar 1 anslut-
ning till maltiden 4r inte ovanliga och det kan vara svart att fa barnenatt acceptera
fast foda.

Ké#karna 4r ofta sma och hog gom 4r vanligt. Tanderna kan komma sent, 1 fel
ordning och kan ocksa sitta trangt pa grund av sma kékar. Emaljforandringar 1 form av
bruna eller vita flackar pa tanderna och sma vita knoppar 1 tandkottet forekommer.

Okad infektionskénslighet 4r vanligt, det 4r osikert om det beror pa forandringar i
mmunforsvaret. Horselnedsattning férekommer och ar for det mesta av indrig form.
Den orsakas vanhigtvis av vatska 1 mellanorat som uppkommit pa grund av infektioner.
Ibland finns &ven en oférmaga 1 nervsystemet att frmedla ljudimpulser (sensorineural
horselnedsattning).

Ungefar tva tredjedelar av alla med Noonans syndrom har synsvarigheter. Bryt-
ningsfel 1 6gonen, skelming eller synnedsattning ar de vanligaste orsakerna och ned-
hangande 6gonlock kan aven skymma synfiltet uppat.

Okad blodningsbenzgenhet, som visar sig genom att det latt uppstér blamarken,
kan férekomma. Den kan innebéra komplikationer vid till exempel operativa ingrepp
och tandutdragning,

Uppskattningsvis har halften av allamed Noonans syndrom en vinkelmissbildning 1
armbagsleden. Denna mnebar att nér armarna halls utstrickta 4r underarmen nagot
utatvinklad 1 férhallande till 6verarmen, men det ger inga praktiska problem. Skelett-
forandringar, framforallt 1 brostkorgen, sa som kilformat brostben, grop 1 brostbenet
eller sned rygg (skolios), forekommer relativt ofta.

Hos pojkarna #r det vanligt att testiklarna inte vandrar ned 1 pungen. Detta kan leda
till nedsatt fruktsamhet (fertilitet).

Behandling och stod

Den medicinska behandlingen och annan behandling, till exempel stéd och insatser av
arbetsterapeut, dietist, kurator, logoped, psykolog, sjukgymnast och specialpedagog,
maste anpassas mdividuellt for varje person och familj. Det 4r speciellt viktigt vid sjuk-
domar med en méangfald symtom, som vid Noonans syndrom, att ha en helhetssyn pa
den enskilde for att kunna hitta bra l6sningar f6r just honom eller henne.

For en del symtom kan insatser behova goras tidigt 1livet och det eller de
symtomen behover sedan inte orsaka nagra storre bekymmer. Hjartoperation, opera-
tion av testiklar eller nedhangande 6gonlock 4r exempel pa sddana nsatser. For till
exempel talsvarigheter och vissa inlarningssvarigheter kan det behovas utredning, be-
handling, uppfoljning och stodinsatser under en langre period. For att ge basta mojliga
stod till barnet och familjen 4r det viktigt att diagnosen stills sa tidigt som mojligt.
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hjartfel

Medfott hyartfel uppticks oftast under barnets forsta levnadsdygn och diagnostiseras
vanhgtvis med hyalp av ultraljudsundersokmng. Typen av hyértfel och svarighetsgraden
avgor vilken behandling som 4r nodvéandig,

Om det finns en uttalad fortrangming av lungpulsaderns klaff, pulmonalisstenos (se
sid 6), kan detta behova atgiardas direkt, antingen med sé kallad ballongspriangning
eller med kirurg. Ballong-
sprangning innebér att den
fortrangda klaffen vidgas
utan att kirurgi behover utfo-
ras. En plastkateter med en
ballong 1 4nden fors in1
blodbanan via ett storre
blodkérl 1ljumsken och pla-
ceras1den fortrangda klaft-
oppmingen. Nir ballongen
blases upp vidgas fortrang-
ningen. Vid kirurgi 6ppnas
hyartat och den fortrangda
Klaften klipps upp. Ingreppet
ar forhallandevis enkelt. Om
fortrangningen ar mindre
uttalad kan dessa ingrepp
goras nagon gang under de
forsta barndomsaren.

Ibland foreligger en
hyartmuskelsjukdom,
hypertrofisk kardiomyopati
(se s1d 7), som yttrar sig1att hjartmuskeln ar fortjockad. Detta ar svarbehandlat men
tillstandet ar sallan hivshotande. Om fortjockmingen av hjartmuskulaturen leder till f61-
trangning av utflodesomradet till antingen lungartaren eller kroppspulsddern kan 1 séll-
synta fall kirurgi behovas. Ibland kan medicinering med sa kallad betareceptor-
blockerare lindra fortrangningarna.

Om hyartfelet bestar av hal 1 skiljevaggen mellan férmaken, formaksseptumdefekt,
atgardas detta vanligen kirurgiskt. Det ror sig om ett enkelt mgrepp ochhjartfunktionen
blir sedan nastan alltid helt normal.

Att f2 ett barn med allvarhigt hyartfel ar en mycket speciell och svar situation f6r for-
aldrar. Under de forsta manaderna kan allt kretsa kring olika operativa ingrepp och
oron &ver om barnet skall 6verleva overskuggar allt annat. Sammanfattmngvis kan
man saga att de hjartproblem som kan finnas vid Noonans syndrom 1 de flesta fall ar
behandhingsbara, sa att hjartfunktionen kan aterstallas med kirurgiska atgarder.

Ultraljudsundersckning av hjdrtat

SmagruppsCentrum



tillvaxt och kortvaxthet

Personer med Noonans syndrom ar vanhgtvis kortare 4n andra. Skelettets tillvaxt och
mognad dr upp tilltva ar forsenad. Puberteten intraffar ungefar tva ar senare an
normalt och pagar nagot langre. Ungdomarna fortsatter ibland att vixa upp120-
arsaldern.

Orsaken till kortvixtheten kan vara en viss brist 1 den egna produktionen av tillvéaxt-
hormon och detta mérks redan 1tva- till trearsaldern. Studier av behandling med till-
vaxthormon pagar och barnen vaxer ofta betydligt mer (1 genomsnitt sex till sju centi-
meter per ar) jamfort med vad de skulle gjort utan tillskottet av tillvaxthormon (cirka
fyra centimeter per ar). Annu finns inga siffror pa resultaten for den slutliga lingden
jamfort med de som inte behandlats.

En utredning av barnets egen produktion av tillvaxthormon gérs och en eventuell
behandling sker via mjektioner. Behandlingen paborjas néar barnen avviker patagligt 1
sin langd fran andra barn och fortsatter tills personen slutat vaxa. Férutom ckad
langdtillvaxt och forbattrad muskelkraft, som 1 sin tur kan ge béttre motorik, har aven
andra positiva effekter av behandling med tillvaxthormon rapporterats av foréldrar.
Sadana positiva effekter ar okad uthallighet, battre koncentrationsforméga och battre
mitiativformaga. En del barn kan dock fa somnsvarigheter och bli hyperaktiva som
biverkmingar till behandlingen. Dessa biverkningar upptrader 1 allménhet nar behand-
lingen mleds och forsvinner sedan.

SmagruppsCentrum
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matsituationen

De flesta barn med Noonans syndrom har normal fodelsevikt, men far sedan en vikt-
nedgang som 4r nagot storre 4n hos andra nyfodda. Detta beror oftast pa att
vatskeansamlingar som finns vid fodseln forsvinner.

Tvatredjedelar av barnen har svart att suga, orkar bara 4ta en liten stund och
kriks ofta och mycket. Matningarna tar lang tid och barnen 6kar daligt 1 vikt. Detta
kan naturligtvis ge anledning till stor oro och det ar inte ovanligt att foraldrar lagger
skulden pa sig sjélva.

Hos de flesta blir det betydligt béttre efter det forsta aret men problemen kan fort-
satta langt upp 1 aldrarna. Maltiderna fortsitter att ta onormalt lang tid, barnet tuggar
daligt, samlar mat 1 munnen och har svart att svalja. Det kan ocksa vara svart att fa
barnet att acceptera fast foda
och alltfér ensidig kost kan
ibland ge férstoppning,

Sondmatning genom nésan
kan vara nodvandig for de
riktigt smé barnen, ibland
under en liangre period och
ibland bara nattetid. Stod av
dietist och logoped 4r ofta
vardefullt, dels for att fa infor-
mation om olika fododmnen
och néringstillskott och dels
for att fa kunskap om hur man
kan stimulera munmotoriken.
Det finns ocksa mojligheter att
fa tips om olika satt att ga till
vaga vid maltiderna. Genom
ett munmotoriskt tramings-
program kan tugg- och sviljfunktionerna forbattras. Det finns undersokningar som

tyder pa att tidig munmotorisk traning dven kan ha positiva effekter pa talutvecklingen.

mun-och tandvard

Eftersom manga med Noonans syndrom har problem med sina tander #r det viktigt
med tidig tandkontroll och regelbunden uppfoljning av tandlikare. Felaktig tandstall-
ning gor att det kan bli nodvindigt med tandreglering. Barn som éter daligt far ofta
manga och sétade mellanmal. Darfor behovs ocksa forstarkt forebyggande tandvard
till exempel 1 form av fluorbehandling.

Vissa hyartfel medfor en 6kad risk for infektioner 1 hyértat, framfor allt 1 klaff-ama.
Infektionerna kan ha sitt ursprung fran munhéalans bakterier, som vid ingrepp 1 munnen
kommit in1blodbanan. Detta kan forebyggas med antibiotika och det ar darfor viktigt
med information till behandlande tandldkare infor till exempel tand-utdragning eller
tandstensborttagning. Det 4r ocksé viktigt att informera om att manga med Noonans
syndrom har 6kad blodningsbenzgenhet.

SmagruppsCentrum
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syn och hérsel

Syn och horsel har stor betydelse for bland annat sprakutveckling och inlarning.
Darfor ar det viktigt med tidiga kontroller och regelbundna uppfoljningar av bade syn
och horsel.

Narsynthet, langsynthet, skelning och brytningsfel ar vanligt hos personer med
Noonans syndrom. Oftast ar synnedséattningen av lindrigare slag och kan korrigeras
med till exempel glasogon. Nedhéngande 6gonlock (ptos) som 1ibland ger synfalts-
bortfall kan opereras. Operationen medfor alltid en forbattring och gar att utfora vid
vilken &lder som helst.

Horselnedsattming forekommer ibland. For det mesta ar den lindrig och 4r ofta for-
orsakad av vatska 1 mellanorat. Ibland avhyalps detta genom att sétta in plastréri oro-
nen. Vid horselnedséttning orsakad av en sensorineural skada kan det vara nodvandigt
med horhjalpmedel.

fertilitet

Att testiklarna inte vandrar ned 1 pungen #r vanligt hos pojkar med Noonans syndrom.
Detta bor opereras tidigt, helst fore fem ars alder. Okad risk for sterilitet foreligger.

Flickorna far1 allménhet sin forsta menstruation nagot senare an normalt och har
normal fruktsamhet.

Vad orsakar Noonans syndrom?

Forskning kring vad som orsakar Noonans syndrom pagar. I de flesta fall beror
syndromet pa en nymutation, som mnebér att en spontan och tillfilligt uppkommen
forandring av arvsmassan har skett och risken att fa ytterligare ett barn med syn-
dromet ar mycket liten. I 6vriga fall arvs Noonans syndrom autosomalt dominant.
Detta mnnebar att om en av foraldrarna har syndromet ar sannolikheten att fora det
vidare 50 procent vid varje graviditet. Man kan inte vara anlagsbarare utan att sjalv ha
Noonans syndrom. Eftersom det kan vara svart att stilla diagnosen kan man dock ha
syndromet utan att veta om det. I kapitlet Genetik finns en mer utforhg forklaring till
arftligheten vid Noonans syndrom.

Anlaget (genen) for Noonans syndrom finns mojligen pa det 12:e kromosomparet,
men man vet annu inte exakt vilken gen det 4r fragan om. Hos det stora flertalet famul-
jer som undersokts har man funnit en gendefekt pa kromosom 12. Hos 6vriga ar det
en annan okand gen som 4r orsaken. Ingenting tyder pa att yttre faktorer som milj6,
mfektioner, gifter eller liknande kan férorsaka syndromet.

Det #r vanligt att mén med Noonans syndrom har nedsatt fruktsamhet pa grund av
nedsatt spermieproduktion, kanske en foljd av att testiklarna inte vandrat ned spon-
tant. Detta 4r den troliga forklaringen till att syndromet oftare 4rvs fran mor till barn an
fran far till barn.

SmagruppsCentrum
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Hur stalls diaghosen?

An 54 lange stalls diagnosen Noonans syndrom pa yttre tecken och symtom. Hjartfel,
speciella ansiktsdrag och dahg tillvaxt hos spiadbarn ar tecken som tidigt kan observe-
ras och som bor leda till extra uppméarksamhet. Att bara stalla diagnosen pa ansikts-
drag1spadbarnsaldern kan vara svart. Det finns idag inget enkelt sétt att via kromosom-
analys eller annan provtagning se om nadgon har Noonans syndrom, och det finns inte
heller mojlighet till séker fosterdiagnostik.

Eftersom de speciella ansiktsdragen fordndras med aldern kan det vara svart att
upptiacka Noonans syndrom hos vuxna. Syndromets natur med manga olika symtom,
som varierar1 hog grad hos enskilda individer, férsvarar diagnostiseringen. Detta 1
kombination med bristande kunskap gor att det sannolikt finns manga som har
Noonans syndrom utan att veta om det.

SmagruppsCentrum
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Utveckling

Barn utvecklas och lar sig hela tiden nya fardigheter och far erfarenheter. Att vixa upp
med Noonans syndrom kan innebéra att vissa steg1utvecklingen intréffar senare an
forvantat. De individuella variationerna ar stora.

motorik

Det ar vanligt att den motoriska utvecklingen ér férsenad. Orsakerna varierar och kan
bero pa till exempel lag muskelspanning, 6verbojlighet 1leder, minskad rérlighet 1
hand- och fotleder och forsamrad koordination. En storre studie 1 England visar att
genomsnittsaldern for att sitta ar tio manader och for att ga 21 manader.

En del barn behover kontakt med sjukgymnast for motorisk bedomning och even-
tuell behandling. Specialgymnastik och rorelsetraning kan behovas for att forbattra
koordmation och kroppsuppfattning. Det ar viktigt att traningen ar rolig och menings-
full for barnet for att utvecklingen skall stimuleras. Bra, stadiga och ibland speciellt
anpassade skor kan vara till god hjalp.

Finmotoriken kan ocksa utvecklas sent och barnen kan ha problem med att till ex-
empel kndppa knappar, skriva och 4ta gjalva vid forvantad alder. Problem med
koordinationen 6ga-hand férekommer férhallandevis ofta liksom vissa svarigheter
med koordinationen av rorelser som bland annat visar sig 1 klumpighet. Aktiviteter
som att klippa, klistra, spela spel och hjalpa till med hushallsarbete ar olika sitt att
trana finmotoriken och 6ga-handkoordinationen.

SmagruppsCentrum



inldarning och sprak

Inlarmingssvarigheter 4r vanliga. Ofta behéver barn med Noonans syn-
drom mer tid pa sig for att klara problemlosningar. Lindrig utvecklings-
storming kan férekomma men déremot 4r det ovanhigt med svar utveck-
lingsstorming. En undersokning av 50 barn gjord av professor Peter Hill
1 London 1992, visar att majoriteten (60 procent) hade en begavning
mom normala variationsomradet, de flesta1 dess nedre del. Det fanns
ocksa barn som hade en begavning 6ver det normala.

forskolealder Sprakutvecklingen kan vara forsenad och genomsmittsaldern for tva-
ordsmeningar ar cirka tva och ett halvt ar. Undersokningar har visat att
manga av barnen har en sprakforstaelse som ar storre an den egna for-
magan att uttrycka sig1 ord. Variationen mellan olika barn 4r stor.

En del barn talar otydligt. Orsaken till detta kan vara svarigheter att
artikulera, som 1 sin tur kan bero pa gomforandringar och forsenad ut-
veckling av munmotoriken. Det kan vara problematiskt for utomstaende
att uppfatta vad de sager och ibland forvantar sig barnen inte heller
sjalva att bl forstadda. Detta kan resultera1att de tar farre initiativ och
anvinder spraket 1 mindre utstrickning och sprakutvecklingen blir ytter-
ligare f6rdroyd.

Manga av barnen med Noonans syndrom ar 1 behov av hjélp fran
logoped och specialpedagog for att kartlagga svarigheterna och f& hyalp
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skolalder

med traning och stimulans. Pedagogiken och spraktraningen maste an-
passas efter varje barns forutsattningar och utvecklingsmva. Tecken-
sprak som stod till tal (TSS) ar ibland till god hyalp under forskole-
perioden. Extra spraklig stimulans 1 forskolealdern kan vara viktig for
att underlatta las- och skrivinldrmingen 1 skolan.

Skolans uppgift 4r att mota barnet pa den niva det befinner sig. De
flesta med Noonans syndrom gar 1 vanhig skola, ibland med extra stod
och specialpedagogiska insatser, och en del gar1 sarskola. En bedom-
ning avseende barnets forutsattningar, utvecklingsniva, sprakutveckling,
syn, horsel och motoriska fardigheter maste goras for varje enskilt barn.
Information och planering infor skolstarten 1 god tid ar viktig for att bar-
nets speciella behov skall kunna tillgodoses.

Det 4r inte ovanligt att en del barn har svarigheter med till exempel
matematik, staving eller med att koncentrera sig langa stunder. Manga
har ocksa langsammare arbetstakt. Eftersom barnen ofta ér lattdistra-
herade #r det nodvandigt med en lugn och strukturerad arbetsmiljo. Att
fa hyalp med 1 vilken ordning och hur mycket arbete som skall géras
kan ocksa vara bra. Tydliga och korta instruktioner underlattar. For att
forstarka uthalligheten och motivationen att fortsatta med arbets-
uppgifterna ar det viktigt med extra uppméarksamhet och uppmuntran
fran lararen. For de flesta gor arbete vid dator det lattare att koncen-
trera sig.

Bra stod 1skolan bade vad det galler mlarningen och 1 kamrat-
gruppen 4r viktigt. Att vara accepterad som den man ér och fa kanna

att man duger ar hika viktigt for barn med Noonans syndrom som for
alla andra barn.

personlighetsdrag och beteende

En mangd olika faktorer formar ett barns beteende. Manga barn med
Noonans syndrom har gjort en del speciella erfarenheter som 1 sin tur
kan paverka beteendet. Forsenat och oartikulerat tal kan skapa frustra-
tion. Att vara kortvixt innebér ofta att bl betraktad som yngre an man
ar och for laga krav stalls av till exempel fordldrar och skola. Speciellt1
tonaren kan kortvixthet och forsenad pubertet gora det svarare att
1dentifiera sig med och bli accepterad av jamnariga 1 omgivningen.
Foraldrar har1 olika sammanhang tillskrivit sina barn personlighets-
drag och beteendemonster som kénns igen av andra foraldrar till barn
med Noonans syndrom. Exempel pa sadana personlighetsdrag 4r en-
vishet, svarigheter att koncentrera sig, hyperaktivitet, svarigheter att ta
motgangar, bristande formaga att forsta och acceptera regler 1 samspel
med kamrater, omogenhet, humorsvingningar och kénslosamhet. Bar-
nen beskrnivs ofta samtidigt som glada, karleksfulla och omténksamma.
Det finns1dagsliget inte mycket forskning kring fragan om det till
Noonans syndrom hor ett speciellt beteendemonster. I England gjordes
1995 en undersokning av 21 barn samtidigt som man intervjuade for-
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aldrarna. Hos mer 4n halften av barnen fann man envishet, klumpighet, kommunika-
tionsproblem, humorsvangningar och atproblematik. I undersokningen var det f& som
visade symtom pa autistiska drag, somnproblem, aggressivitet eller angest. Foraldrar-
nas 1akttagelser stamde med testningen av barnen men foraldrarna beskrev dessutom
problem1relationen till kamrater samt uppméarksamhetsproblem.

Det ar viktigt att veta att barnen av olika anledningar kan ha personlighetsdrag och
beteenden som ar en f6]jd av syndromet. [ sammanhanget ar det ocksa viktigt att
komma 1hag att ett barn med Noonans syndrom har samma behov som alla andra,
men ar ocksa speciellt och har speciella behov.

Att leva som vuxen

Man kanner nte till manga vuxna med Noonans syndrom och det finns idag inte
mycket kunskap om hur de har det. Detta beror till stor del p4 att syndromet 4r ovan-
Ligt och att det ar forst pa senare ar som kunskapen om diagnostisering har borjat
sprida sig. En del vuxna har fatt vetskap om att de har Noonans syndrom 1 samband
med att deras barn fatt diagnosen.

Mycket tyder pa att manga vuxna med Noonans syndrom lever som alla andra
med familj, vanner och arbete. Kunskapen om syndromet, behandlingsmojligheter av
symtom och svarigheter samt extra stod nar sddant behovs okar naturhgtvis mojlighe-
terna till ett bra vuxenliv.
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tillfillig
fordldrapenning

kontaktdagar

vdrdbidrag

Samhallets stod

Sambhallet ger stod at barn och vuxna med funktionshinder pa flera
satt. Olika lagar reglerar de mojligheter till stod som finns for familjer
och enskilda. Sddana lagar ar halso- och sjukvardslagen (HSL),
socialtjanstlagen (SoL.), lagen om allmén forsikring (AFL) och lagen
om stod och service till vissa funktionshindrade (LSS).

Ratt till stod enligt LSS har personer som har en utvecklingsstor-
ning, autism eller stora och betydande svarigheter1 det daghga livet
och ett omfattande behov av stod och service. For att fa stod enhigt
LSS maste man gora en ansokan och det gors da en utredning om
man tillhor personkretsen, det vill siga om man omfattas av lagen.
Forsakringskassan har hand om de stodformer som regleras avAFL
och kommunen har hand om det stod som regleras av SoL, och LSS.
Landstingets verksamhet omfattar HSL och LLSS.

Att ha fatt diagnosen Noonans syndrom ger inte automatiskt rtt till
ett visst stod. Graden av funktionsnedsattning och stodbehov ar det
som avgor. Behovet kan ocksa variera fran en tid till en annan. I texten
som foljer finns exempel pa olika former av stod och erséttningar som
kan bli aktuella. Lagar, regler och ersattmngsmvaer kan komma att
andras efter denna skrifts tryckning. Aktuell och utforligare information
finns hos forsaknngskassa, kommun och landsting,

forsakringskassa

Forsakringskassan har hand om flera olika ekonomiska stodformer.
Blanketter och informationsbroschyrer finns hos forsakringskassan,
dar man ocksa kan fa hjalp med ansokan.

Tillfalhg foraldrapenning ges till alla familjer for vard av sjukt barn
60 dagar per ar upp till det barnet fyller tolv ar. Vid behov kan ytterh-
gare 60 dagar beviljas. Om barnet har ett funktionshinder ges tillfallig
foraldrapenning till 16 ars alder och till 21 ars dlder om barnet omfat-
tas av LSS Tillfallig foraldrapenning kan ocksé beviljas nar foralder
besoker till exempel habilitering sven om barnet inte 4r med vid det
tillfallet.

Foraldrar till barn som omfattas av LSS kan fa erséttning for tio
kontaktdagar per ar tills barnet fyller 16 ar for att delta1till exempel
foraldrautbildning eller for besok och inskolning 1 barnomsorgen.

Vérdbidrag ar en ekonomisk ersattning for foraldrars merarbete for
sarskild tillsyn och vard, ibland ocksa for de merkostnader barnets
funktionshinder ger upphov till. For att f4 en riktig bedomning ar det
viktigt att 1 ansokan noggrant och detaljerat beskriva allt extra arbete
barnets funktionshinder medfér under dygnets alla timmar. Bidraget
som finns 1 fyra olika storlekar ar skattepliktigt och ATP-grundande.
Vérdbidrag eller del av vardbidrag som beviljas for merkostnader ar
mnte skattepliktigt. Bidrag kan beviljas tills barnet fyller 16 ar. Vanligtvis
omprovas beslutet vartannat ar.
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Bilstod kan efter ansokan betalas ut till fordlder med handikappat
barn om man har avsevirda svarigheter att forflytta sigmed allménna
kommunikationsmedel. Personer 6ver 18 ar med funktionshinder kan
ocksa ansoka om bilstod.

Assistansersattning kan beviljas personer som omfattas av L.SS.
For att forsakningskassan skall bevilja assistansersattning kravs att
vardbehovet 6verstiger 20 timmar per vecka och for barn kravs att
omvardnadsbehovet ar avsevirt stérre an vad som anses normalt for
aldern.

Personer 6ver 16 ar, som pa grund av sitt funktionshinder har be-
hov av hyalp av annan person 1 sin dagliga livsforing eller har bety-
dande merkostnader pa grund av sitt handikapp, kan anséka om
handikappersattming. Bidraget finns1tre olika storleksbelopp.

Sjukbidrag kan beviljas personer 6ver 16 ar om de har ett funk-
tionshinder som medfor en nedsattning av arbetsformagan med minst
25 procent under minst ett ar. Man kan fa helt, tre fjardedels, halvt
eller ett fjardedels sjukbidrag. Sjukbidraget kan omvandlas till for-
tidspension.

Ansokan om de olika stodformerna skall atfoljas av ett lakarintyg
som beskniver sjukdomen och funktionshindret. Forsaknngskassans
beslut 4r skriftliga och kan 6verklagas. I samband med att beslutet
meddelas ges ocksa information om hur man 6verklagar.

kommun

Kommunen har hand om flera stodformer som 1 forsta hand ar till for
att underlitta den praktiska vardagen for familjen eller den enskilde.
Kommunen &r ocksé ansvarig for barnomsorg och skola. Kommun-
kontoret ger upplysning om vem man vander sig till 1 olika fragor.
Yrkesgrupper man kan komma 1 kontakt med kan vara barn-
omsorgssekreterare, handikappkonsulent, LSS-handliggare, social-
sekreterare med flera. Kurator inom till exempel habiliteringen kan
ocksa ge mformation.

Kommunen ar skyldig att ha forskoleverksamhet. Har barnet ett
funktionshinder och behov av s#rskilt stod 1 sin utveckling har barnet
ratt till plats inom barnomsorgen, som ocksa skall anpassas efter bar-
nets behov. Detta kan ske till exempel genom att barnet erbjuds plats
1 en mindre barngrupp eller far stod av extra personal.

Alla barn omfattas av skolplikt fran 7 till 16 ars alder och har ritt
till ika tillgang till utbildning. Skolan har ansvaret for att elever med
sarskilda behov skall kunna tillgodogora sig undervisningen och
kunna delta 1 skolbarnsomsorgen. Barn 6ver tolv ar som omfattas av
LSS kan fa korttidstillsyn fore och efter skoldagen och under loven.

Extra stod av elevassistent och specialpedagogiska insatser kan fas
1bade den vanliga grundskolan och 1 sarskolan. Skolan ar skyldig att
uppritta individuella planer, som skall dokumenteras, for de barn som
behover det. Skolan ar ansvang for skolskjuts for dem som behover det.
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avldsarservice

korttidsvistelse

kontaktperson

ledsagarseivice

Sfardtjdanst

bostad med
sdrskild service

bostadsanpassning

Wdlp i hemmet

individuell plan

habilitering

Avlosarservice 1hemmet innebar att ndgon kommer hem och tar hand
om barnet for att avlasta foraldrarna. Familjens behov avgor om och
hur mycket avlosarservice man kan fa. Avlosarservice ingar som en
msats 1 LSS, men kan om barnet inte omfattas av den lagen ocksa
so6kas med stod av SoL.

Korttidsvistelse innebar att barnet tillfilligt till exempel under vissa
helger aker till en korttidsfamaly/stodfamilj eller till ett korttidshem.

Kan sokas via LSS eller SoL.

Kontaktperson 4r en medméanniska, en van utanfor familjen, att
umgas med och gora saker tillsammans med. Kan sokas av bade
barn och vuxna enligt LSS eller SoL.. Ledsagarservice for att kunna
delta1till exempel olika former av fiitidsverksamhet kan beviljas bade
enligt LSS och SoL..

Fardtjanst och parkeringstillstand for egen bil kan kommunen be-
vilja om man har stora svarigheter att 4ka med allmdnna kommunika-
tionsmedel.

Bostad med sarskild service, som kan vara egen lagenhet med till-
gang till hjalp eller gruppbostad, kan sokas bade via LSS och SoL.
Bostadsanpassningsbidrag kan via distriktsarbetsterapeut eller arbets-
terapeut inom habiliteringen sokas hos kommunen for att anpassa
bostaden och dess narmaste omgivning for att underlatta for den
funktionshindrade.

Hjalp 1hemmet kan ges av kommunen bland annat 1 form av hem-
tjanst. Hos kommunen kan man ocksa anséka om personlig assistans
enligt LSS om behovet ar 20 timmar eller mindre per vecka.

Beslut enligt LSS kan 6verklagas och information om hur man gar
tillvaga ges 1 samband med beslutet. Nar det géller insatser enligt LSS
har man mojlighet att begéra en individuell plan 6ver beslutade och
planerade insatser. Detta kan underlitta samordningen om msatserna
kommer fran flera olika stallen. Vid flyttming fran en kommun till en
annan har man ocksa ratt att fa forhandsbesked om vilka insatser man
kommer att kunna erhalla. Har man ansokt om insatser via SoL, (annat
bistand) ar mojhigheterna att 6verklaga vissa beslut begransade.

landsting

Landstingen (och kommunen Gotland) har hand om hélso- och sjuk-
vard samt tandvard. Malet for all hilso- och sjukvard ar god hélsa
och vard pa lika villkor for alla. Varden och behandlingen skall s&
langt som mojligt utformas och genomforas 1 samrad med patienten.
Som en del 1 halso- och sjukvarden finns habilitering for barn och
ungdomar1alla landsting. Inom habiliteringen arbetar man 1team som
bestar av flera olika specialister som tillsammans ger stod till familjen.
Exempel pa sadana specialister 4r arbetsterapeut, dietist, kurator,
logoped, lakare, psykolog, sjukgymnast och specialpedagog. For
vuxna finns vuxenhabilitering och rehabilitering,
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Radgivning och annat personligt stod 1 form av speciellt expertstod kan
sokas som en insats enligt LSS.

Landstinget ansvarar for tolktjanst for bland annat doéva och for vissa
hydlpmedel. Resor till och fran behandlingar, sjukresor, ersatts av lands-
tinget. Reglerna for ersattningen varierar.

utbildning och arbete

Utbildning och arbete efter grundskolan kan se mycket olika ut bero-
ende pa den enskildes forutsattningar, intressen och vilket utbud som
finns. Gymnasieskola och gymnasiesirskola med mojlighet till indi-
viduella val finns 6ver hela landet. Folkhogskolor, den kommunala vux-
enutbildningen och sarvux har ett stort utbud av kurser och utbildningar
med mojligheter till individuell anpassning och extra stod.

Arbetsférmedlingen kan ibland hyélpa till med yrkesmriktad utbildning
eller praktikplats for ungdomar 6ver 18 ar. Utbildmingsbidrag kan utga.
Arbetsmarknadsinstitut (AMI) pa flera platser 1landet kan erbjuda yr-
kesinriktad rehabilitering, vagledming, arbetsprovning och arbetstraning
for funktionshindrade. Man hyélper ocksa till med anpassningar pa ar-
betsplatser. Ibland kan staten 1 samrad med AMI och den enskilde er-
satta delar av 1onekostnaden 1 form av 16nebidrag nar en arbetsgivare
anstéller nagon med ett funktionshinder.

Den som har en utveckhingsstérmng har enligt LSS ratt till daglig verk-
samhet. Det kan mnebéra att till exempel delta 1 verksamhet pa dagcen-
ter, 1undervismng eller traning,
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Genetik

Laran om arftlighet kallas genetik. Forskning kring vad som orsakar Noonans syn-
drom pagar. I de flesta fall beror syndromet pa en nymutation, 1 6vriga fall arvs
Noonans syndrom autosomalt dominant. For att fa rad och eventuellt utreda arfthg-
heten vid en speciell sjukdom kan man ta kontakt med en klinisk genetiker, den lakare
som ar specialist pa omradet.

en gen ar ett arvsanlag

Véra arvsanlag finns 1 nastan varje cell 1 kroppen. I cellens karna
ligger en sammanlagt mer an tre meter lang dubbelspiral, DNA-
molekylen, som mnehéaller arvsanlagen (generna). Generna styr
cellens uppbyggnad av proteiner och darmed hela cellens
livsverksamhet. De ar ungefér 100 000 till antalet och fungerar
som en ritning som talar om vad de olika cellerna skall syssla
med, de har ett avgorande inflytande pa allt fran vart utseende
till vilka sjukdomar vi har risk att fa.

DNA-gpiralen kan liknas vid en spiraltrappa dér varje trapp-
steg ar uppbyggt av tva baser (ett baspar) som ar kopplade till
varandra och som héller thop trappan. Varje gen innehaller
méanga baspar, upp till ver en miljon. Ordningsféljden av
basparen1trappan ger den genetiska informationen. Férandring
1ett enda baspar racker for att informationen skall bli felaktig

och cellens funktion storas.

DNA-spiralen med generna ér uppdelad 146 olika delar som
bildar kromosomerna. Normalt har ménmiskan 46 kromosomer 1
varje cell. De forekommer 1 par, 22 par autosomer som #r lika
hos mannen och kvinnan och ett par kénskromosomer.

Generna har sina bestamda platser pa kromosomen och ef-
tersom det finns tva kromosomer av samma slag finns det dub-
bel uppsittning av varje gen. Undantaget ar konskromosomerna
hos mannen, han har en X-kromosom med arvsanlag och en
Y-kromosom som 1 stort sett saknar gener. Kvinnor har tva X-

fran denna kromosom, hennes konskromosomuppsittning kallas
darfor XX. Beteckningarna har inget med kromosomernas utse-
ende att gora.

kromosomer och ddrmed aven dubbel uppséttning av anlagen /

anlag fran badaforaldrarnai varje cell

Vid befruktning kommer 23 kromosomer fran kvinnans 4gg och 23 kromosomer fran
mannens spermie och bildar tillsammans 23 kromosompar (46 kromosomer). Genom
sammansmaltning av 4gg och spermie bildas en ny individ med halften av den gene-
tiska informationen fran vardera foraldern. Kombinationen av gener blir unik hos varje
manniska, undantaget enaggstvillingar.
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forandringarigenerna

Celldelming pagar hela tiden 1 de flesta av kroppens vavnader. Innan cellen delar sig
skall flera miljarder baspar kopieras sa det infor celldelningen finns tva kopior av hela
DNA-spiralen. I samband med celldelmingen far varje dottercell en av de tva kopi-
orna. Vid kopieringen kan fordndringar uppkomma i generna, man séger att de
muterar. Dessa mutationer mérks oftast inte, men om de ger upphov till ett avvikande
protein kan individen bl sjuk.

Alla bar pa anlag som ér skadade och som kan ge upphov till sjukdomar eller funk-
tionshinder. Vissa personer har en érftlig sjukdom med lindriga symtom utan att veta
om det. Mutationer intraffar séllan men har den val intraffat fors den ofta vidare till
barnen. Det betyder att en sjukdom som uppstatt spontant for forsta gangen hos en
mdivid kan foras vidare till nasta generation och alltsa bli arfthg.

olikatyper av arftlighet

Det finns méanga olika typer av arftlighet. Man skiljer pa dominant nedarvning och
recessiv nedarvning. Vid dominant nedarvning racker det med att anlaget fran en av
foraldrarna 4r skadat for att individen som #rver anlaget ska bli sjuk. Vid recessiv
nedarvning maste anlagen fran bada foraldrarna vara skadade for att sjukdomen skall
uppsta. Nedarvningsmonstret ar aven beroende av om anlagen finns pa autosomerna
eller pa X-kromosomen. De tre vanligaste formerna av ned4rvning #r autosomalt
dominant, autosomalt recessivt och X-bundet recessivt (konsbundet recessivt).
Nedan beskrivs endast den arftlighetsform som ar kéind vid Noonans syndrom.

autosomal dominant arftlighet

Vid autosomal dominant #rftlighet sitter de skadade generna inte pa kénskromo-
somerna utan pa nagon av de 6vriga 22 autosomerna. Att anlaget ar dominant innebar
att det dominerar 6ver det friska anlaget. Det behover bara finnas hos en av forald-
rarna for att syndromet skall foras vidare till barnen.

Man kan inte vara anlagsbarare av Noonans syndrom utan att gjalv ha syndromet.
Eftersom det kan vara svart att stélla diagnosen kan man dock ha Noonans syndrom
utan att veta om det. En person med Noonans syndrom har ocks3 ett friskt anlag som
kan foras vidare, och sannolikheten att fa ett barn med Noonans syndrom ar darfor
50 procent vid varje graviditet.

Foéralder med Foéralder

Noonans syndrom

Anlag fér
Noonans syndrom

Friskt anlag

Barn med Barn Barn med Barn
Noonans syndrom Noonans syndrom
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Medicinska resurser

Det finns ingen rikstiackande verksamhet for diagnostisering och behandling av
Noonans syndrom. Hjértoperationer av barn utfors vid Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset 1 Goteborg och vid Universitetssjukhuset 1 Lund. Enheter f6r barnkardiologi
finns dessutom pa barnklinikerna vid regionsjukhusen. Specialistkunskaper avseende
tillvaxtrubbningar hos barn finns vid enheter for barnendokrinologi (tillvaxtenheter) vid
regionsjukhusen.

Resursperson:

Docent Otto Westphal, Drottning Silvias barn-och ungdomssjukhus, Goteborg, tel
031-343 40 00. Otto Westphal ansvarar for en pagaende studie av behandling med
tillvaxthormon vid Noonans syndrom.

Andra resurser

Mun-H-Center

Mun-H-Center ar ett nationellt kunskapscenter som samlar in, dokumenterar ochsprider
kunskap om odontologiska och orofaciala problem vid smé och mindre knda handikapp.
Odontologen, Medicinaregatan 12 A, 413 90 Goteborg

tel: 031-773 38 20, fax: 031-773 38 19

e-post: mun-h-center(@vgregion.se

Internetadress: www.mun-h-center.com

Socialstyrelsens kunskapsdatabas fér sma och mindre kéinda handikappgrupper
Internetadress: www.sos.se/smkh

Syftet med databasen 4r att ge aktuell information om diagnoserna och om det stod
och den service grupperna behover. Information om Noonans syndrom finns 1 data-
basen. For varje diagnos finns ocksé en kortfattad informationsfolder.

Bestillning av texter eller foldrar:

Socialstyrelsens kundtjanst, 120 88 Stockholm

fax: 08-779 96 67, tel: 08-779 96 66

e-post: socialstyrelsen(@strd.se

Agrenska

Inom Agrenskas familjeverksamhet arrangeras vistelser for barn och ungdomar med
funktionshinder och deras familjer. Verksamheten, som ar forlagd till Goteborg, vander
sig till familjer 1 hela landet. Agrenskas Nyhetsbrev ges ut efter varje familjevistelse.
Box 2058, 436 02 Hovas

tel: 031-91 10 90, fax: 031-91 19 79

Internetadress: www.agrenska.se
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Forening

Svenska Noonan Foreningen

ordforande Ingrid Wadenheim

Box 200 59,200 74 Malmo

tel: 040-21 30 30, fax: 040-94 47 99,

e-post: svenska.noonan.foreningen@tehia.com

Foreningen, som bildades 1996, arrangerar arliga konferenser och
ger ut NoonanNytt fyra ganger om aret.

For forfragningar samt bestallning av SmagruppsCentrums
informationsmaterial 4r Du vilkommen att kontakta oss.

SmagruppsCentrum
Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg
tel: 031-343 58 94
fax: 031-343 5893
e-post: smagruppscentrum.su(@vgregion.se
Internetadress: www.gsv.se/sgc
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