H LYSOSOMALE SYKDOMMER

Louise burde fatt
ehandling for

Jeg forsto at noe var galt med min eldste datter, men det tok 22 maneder
for hun fikk diagnosen Hurler syndrom. Na forteller jeg min historie
i hdp om at noe slikt ikke skal skje igjen.
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Av Veronica Iren Lima
Moren ttil Louise

elsestasjonen er i de fleste tilfeller forste
H kontakt med helsevesenet etter utskrivning

fra fodeavdelingen. Det er spesielt viktig for
tidlig diagnose og behandling at en slik instans er
informert, og har kunnskap om MPS 1 Hurler. Man
vet at det 4 stille diagnose pa denne sykdommen kan
veere vanskelig. P& Rikshospitalet fikk jeg beskjed
om at sykdommen er veldig sjelden, og av den grunn
problematisk & fange opp. Jeg har vert veldig frus-
trert over at Louise (4) fikk diagnosen s sent og at
symptomene ikke ble behandlet i sin helhet, men
enkeltvis. Jeg vet godt at helsestasjoner ikke kan eller
skal ha spisskompetanse pa alle typer sykdommer og
lidelser smé barn kan ha, derfor hiper jeg at det &

«(Hvor mye skade Louise har
i hjernen pa grunn av det
sene diagnosetidspunktet
vet vi forelgpig ikke.»
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std frem i dette bladet vil gi en gjenkjennelsesfaktor
som kan bidra til rask og tidlig diagnose, som igjen
forer til tidlig behandling.

Pahelsestasjonen

Helsesgsteren til Louise var tdlmodig og imgtekom-
mende. Jeg folte meg alltid hert og respektert. Hun
brukte mange timer pa & hgre om mine bekymringer.

Hun ga rdd om spising og soving, og fulgte den dar-
lige vektoppgangen til Louise ngye. Jeg var innom
helsestasjonen en gang i méneden det forste leved-
ret, og hadde ogsa telefonkontakt med dem. Vi var
innom helsestasjonslegen ogsa. Han sjekket svelget
til Louise siden hun taklet klumper i maten s& darlig
og underspkte blant annet stivheten i kroppen hen-
nes. Hjelpen var god og velmenende. Men, for Louise
forte ikke rddene og hjelpen frem. Jeg og pappaen til
Louise folte oss til slutt som darlige foreldre siden vi
ikke klarte styre Louise etter enkle grep.

Nyfodt

19. november 2006 klokken 10.30 gkte riene i inten-
sitet, og tiden var inne for & reise til Universitets-
sykehuset i Stavanger. Et helt normalt svangerskap
var ved sin slutt og vart forste barn skulle endelig
komme til verden. Fodselen forlgp helt normalt,
babyen matte bare ha litt hjelp i form av fundustrykk
for & komme ut. Klokken 21.30 anser leger og plei-
ere fpdselen som vellykket og beskriver jenta som
et friskt og flott barn. Jeg derimot merket meg med
en gang at noe ikke var som det skulle da Louise ble
lagt opp pa brystet mitt. Min nyfedte datter knyt-
tet hendene sd rart. Hindleddene var bgyd innover
mot kroppen, og hun var anspent og forknytt. La
vi henne pa ryggen, tippet hun automatisk over pa
siden. Men, enna var det bare min intuisjon som
sendte ut varselsignaler. Ved utskrivning fra Fade-
loftet ble det anbefalt oppfolging av fysioterapeut.
Pa seks ukers kontrollen ved helsestasjonen ble hun
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henvist til fysioterapeut i kommunen, og behand-
lingen startet raskt.

Hysterisk mor

Stivheten i Louise sin kropp lgsnet ikke som forven-
tet. Hun klarte ikke & lofte hodet nér hun 18 i mage-
leie. Jeg var sliten og fryktelig redd. Jeg gikk inn og ut
hos helsesgster, fastlege, kiropraktor, ortoped, fysiote-
rapeut og tilslutt manuellterapeut [1]. Etter hvert folte
jeg at alle syns jeg var hysterisk, men min folelse av at
noe var galt var sa sterk at jeg kunne ikke gi opp. Nar
jegidag ser tilbake, ser jeg hvor godt jeg visste at det
feilte Louise noe. Men, alle friskmeldte henne. Ingen
ba om videre utredninger. Etter flere mdneder kunne
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Louise fortsatt ikke lofte hodet, og etter et halvt &r
med fysioterapi var stivheten i kroppen bare minimalt

forbedret. Louise traff alle milepzeler i bdde motorisk
og mental utvikling. Hun gikk ved ni maneders alder
og kunne tilfredsstillende mengde ord ved femten
maneders alder. Men, hun viknet hver halvtime nat-
ten igjennom, klarte ikke & svelge klumper i maten,
hadde hyppige luftveisinfeksjoner, var klagete og
klengete, nedsatt balanse, stivheter i armer og ben
og kort nakke. Samtidig var det noe med ansiktet som
ikke helt stemte, et ansikt som riktignok lignet veldig
pa pappas ansikt, men som var annerledes. Et besgk
hos en kiropraktor paviste ldsinger i nakken til Louise

og jeg fikk endelig bekreftet at jeg ikke var hysterisk.

LYSERE UTSIK-
TER: Hva fremti-
den bringer for
Louise er usikkert,
men benmargs-
transplantasjonen
gir lysere utsikter.
Foto: Privat.
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Hl LYSOSOMALE SYKDOMMER

NYF@DT: Pa Stavanger Universitetssykehus Louise som nyfgdt med stolt pappa, Stian Fenne.
Hennes armer holdes stivt og tett inntil brystet med bgy i handledd.

Diagnosen ble KISS. [2]. Ingen videre oppfelgning
eller behandling var ngdvendig.

Ingen fikk rére henne

Da Louise var femten méneder begynte hun i bar-
nehagen. Her fikk hun stadig sma skader etter fall.
Balansen var dérlig og hun klarte ikke 4 ta seg for
ndr hun ramlet. Jeg var overlykkelig nar barneha-

H HURLER SYNDROM:

W Arvelig, medfedt stoffskiftesykdom.

B Finnesitre ulike former: Hurler, Hurler Scheie, Scheie.
W Hurler erden mest alvorlige formen.

B Forekomst:1av100 000 fedes med Type 1 (Hurler)

Symptomer:
Utvikling av grove ansiktstrekk, skjelettforandringer, stiv-
hetiledd og corneafordunkling. Gjentatte infeksjoneri
ovre luftveier og grer. Hjerteproblemer.

Ved Type 1 (Hurler) er ogsa stort hode, stor tunge,
hepatosplenomegali, navle- og lyskebrokk typiske trekk.

Behandling:
Tidlig benmargstransplantasjon og enzymerstatning.

Kompetansesenter:

Frambu senter for sjeldne funksjonshemninger er kom-
petansesenter for MPS1 og relaterte MPS sykdommer.
www.frambu.no

Kilder: Helsesgstre nr.1- 2011
www.frambu.no
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PA VEI TIL RIKSHOSPITALET: P4 Stavanger flyplass Sola. Enav
Louisessine farste turer til Rikshospitalet oktober 2008. Ansiktstrekkene
erblitt grove og mer markerte, og den korte nakken er framtredende.

gepersonellet bekreftet mine tanker om at noe var
galt med Louise, og jeg bestemte meg for at denne
runden skulle jeg ikke gi opp. Jeg tar Louise med
meg til manuellterapeut [1], Per Age Waarum Johan-
sen. P4 dette stadiet hadde Louise gatt inn og ut hos
helsepersonell i ett ar og Louise var blitt livredd
leger. Hun var hysterisk og ingen fikk rere henne.
Til slutt lykkes det likevel & fa tatt et rgntgenbilde
av nakken. Ut fra bildene ser terapeuten at noe er
galt, nakken er kortere enn normalt.

Samtidig som vi er hos manuellterapeuten, sitter
fysioterapeut Tone Skien helt tilfeldig og leser om
Hurler syndrom (MPS 1). Hun ser bilder av barn som
har sykdommen og ser at de har et helt umiskjennelig
utseende. Manuellterapeuten henviser tilfeldigvis
Louise til denne fysioterapeuten. Hun gjenkjenner
umiddelbart noen av de ansiktstrekkene hun har sett
pa bilder av barn med Hurler syndrom. Og henviser
Louise til Stavanger Universitetssykehus, hvor vi
mgter opp to uker etter. P& sykehuset forstar de at
det haster, og to dager senere sitter vi pa flyet til Oslo.

Transplantasjon

24. september 2008 kommer vi til Rikshospitalet
for forste gang av mange. Her star et helt apparat
av helsepersonell klar til & ta i mot oss, og Louise er
nd i de beste hender. Dr Terje Rootwelt som mgter
oss gjenkjenner med en gang sykdommen. Selv om
legene na visste hva som feilte Louise, gjenstar det
ennd problemer. Louise er angrepet av den aggres-
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CELLEGIFT: Rikshospitalet januar 2009. Louise er midt i forbehand-
lingen til benmargstransplantasjonen. Hun er darlig pa grunn av cel-
legiften. Far sondeernaering og vaeskebehandling i tillegg.

sive typen MPS 1 - Hurler syndrom. MR av hodet
viser forandringer i hjernen. Sykdommen har alle-
rede begynt sin vandring og er i ferd med & gjore
mental skade hos det lille barnet mitt.

Rikshospitalet starter behandling og Louise
far tilforsel av det manglende enzymet i form av
legemiddelet Aldurazyme ukentlig. Behandlingen
beskytter dessverre ikke hjernen, og dersom Louise
ikke far benmargstransplantasjon og tilfgrsel av
friske celler, vil hun bli hjerneskadet. Problemet
er at Louise allerede er blitt 22 maneder gammel
og grensen for transplantasjon er atten méne-
der. Legene ved Rikshospitalet var usikre pa hva
de skulle gjore. Louises almenntilstand var svert
god, og skadene var enna relativt sma. Etter & ha
konferert med Dr. Ed Wraith, [3] velger legene &
sette i gang med cellegift og deretter benmargstran-
splantasjon. Louise er blitt 26 maneder gammel og
far sin forste dose med cellegift som skal knekke
alt immunforsvar i kroppen hennes. Hun fikk syv
forskjellige medisiner intravengst. Jeg hadde mest
lyst til & rive henne lgs fra slangene og lope ut av
sykehuset. Verste tiden i mitt liv. Etter ni dager med
cellegift fikk Louise tilfort ny benmarg.

Epilog

I tre nervepirrende uker ventet vi pa at nye celler
skulle begynne & vokse i kroppen hennes. Benmarg-
stransplantasjonen betegnes som komplikasjonsfri
og vellykket, et resultat vi hadde dromt om i flere
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PAPPE KLIPPER: Rikshospitalet januar 2009. Bivirkningene av cellegiften har kommet for

fullt. Pappa Klipper Louise sitt har for forste gang.

maneder. Hvor mye skade Louise har i hjernen pa
grunn av det sene diagnosetidspunktet vet vi forelo-
pig ikke. Var gode solstrdle er aktiv som firedringer
flest, og forelopig aldersadekvat innen det meste.
Hun liker seg godt i barnehagen. Kan skrive nav-
net sitt. Rir pa ponnien Kaja en gang i uken. Med
varmtvannbassengtrening ukentlig har hun ogsa
leert seg & svomme. Sparkesykkelen blir flittig brukt
og i pasken fikk hun prove slaldm for forste gang.
Louise elsker livet, og vi er evig takknemlige for at
vi har henne.

Utfordringene er mange og oppfolgingen bred,
men som barn flest ser hun heldigvis bare mulighe-
tene. Hva fremtiden bringer er usikkert, men det
som er sikkert er at benmargstransplantasjonen gir
lysere utsikter. H

Artikkelen er skrevet i samarbeid med Kristin Kjeilen
Ukvitne, frilansjournalist.
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