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Denna broschyr har utformats fér dig
som har ett barn med skallmissbildning.
Vi vet att du och din familj kommer att ha
manga fragor om vard och behandling.
Vi hoppas att du ska hitta svar pa en del
av dina fragor i den har broschyren.

pecialister som behandlar
nostos och kranio-




OVERGRIPANDE OM KRANIOSYNOSTOS
OCH KRANIOFACIALA SYNDROM

Olika typer

Kraniosynostos

Vid kraniosynostos har en eller flera suturer i skallen slutits.
Huvudets form paverkas beroende pa vilken eller vilka suturer
som slutits. Principen &r att huvudets tillvaxt minskar vinkel-
ratt mot den slutna suturen. Som en kompensation 6kar
tillvaxten i en riktning parallellt med den slutna suturen.

| de flesta fall av kraniosynostos har endast en av suturerna
slutits for tidigt. Figur 1 och Tabell 1 sammanfattar de
vanligaste kraniosynostostyperna.

Kraniofaciala syndrom

Barn med kraniosynostos som del i syndrom kan ocksa ha
missbildningar i ansiktet och pa andra stallen, till exempel
hénder och fotter. Missbildningen i ansiktet kan ge problem
med andning, matning, syn, tal och utseende. Dessa syn-
drom &r mycket séllsynta och har olika svarighetsgrad. De
vanligaste kraniofaciala syndromen heter Crouzon, Saethre-
Chotzen, Apert, Pfeiffer och Muenke.

Orsak

Kraniosynostos utan syndrom &r i de allra flesta fall inte
arftligt och orsaken ar okand. Det har spekulerats i om
trangsel for fostrets huvud i backenet under graviditeten
skulle kunna ha en betydelse, men det har inte gatt att
beldgga vetenskapligt.

| flera av de kraniofaciala syndromen k&nner man déremot
idag till den bakomliggande genetiska orsaken. Vid miss-
tanke om syndrom kan diagnosen ofta bekréftas genom
blodprovstagning och analys av genféréndringar.

Férekomst

| Sverige fods det arligen cirka 80—100 barn med kranio-
synostos, och ungefar 10-20 % av dessa barn har kranio-
faciala syndrom.
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UTREDNING OCH UNDERSOKNINGAR

Remiss

Remissen skrivs ofta av den barnlakare som gjort den
férsta beddémningen av ditt barns tillstand. Det gar ocksa
bra att du som forélder har direktkontakt med kraniofacial-
skoterskan (se kontaktuppgifter pa sista sidan).

Nybesok

Nar du och ditt barn kommer f6r ett férsta besék gors en
beddmning av om det finns en kraniosynostos och om det
finns tecken till kraniofacialt syndrom. Ditt barn bedéms av
en grupp specialister som i regel bestér av plastikkirurg,
neurokirurg, barnneurolog och égonlékare. | vissa fall
deltar andra specialister, som 6ron-nésa-halslékare och
tandlékare, redan i den forsta bedomningen. Beslut tas
om det ar lampligt att operera och i sa fall nar och pa vilket
satt. Ibland kan det behovas ytterligare undersokningar pa
hemortssjukhuset eller p&4 Akademiska sjukhuset.

| samband med forsta besoket hos teamet traffar du och
ditt barn kraniofacialskéterskan och far da information om
den kommande varden. Om ditt barn ar aktuellt fér opera-
tion traffar du och ditt barn &ven teamets psykolog for ett
kort samtal. Fér en del familjer kan tiden infér en operation
kannas svar och fylld av oro. Om du har behov av psykolo-
giskt stdd infor operationen gor ni tillsammans en planering
for stddsamtal i samband med besoket.

| vissa fall lagger vi in barn med kraniosynostos pa barnav-
delningen fér neurologi (95B) for tva dagars sammanhallen
utredning med rontgenundersokning och bedémning av
olika specialister. Barnneurologen beddmer barnets utveck-
ling, efterhdr om barnet har négra andra sjukdomar och ger
forslag p& om ytterligare undersokningar behdver goras.

Ogonundersokning

Barn med skallmissbildningar och kraniofaciala syndrom
har dkad risk for olika typer av 6gon- och synproblem.
Skelning, brytningsfel, trdnga forhallanden i 6gonhalan
med risk for synpaverkan, uttorkningsproblem pa grund
av utstaende dga, ar nagra exempel. Nar det finns en
misstanke om dgonpaverkan undersoks barnen av en
dgonlékare och en sé& kallad ortoptist. Dessa undersok-
ningar gors ibland pa hemortssjukhuset och i vissa fall pa
Akademiska sjukhuset.

Vid undersékning p& Akademiska sjukhuset far du komma
med ditt barn till dgonkliniken fér undersékning av en
ortoptist som har specialkunskap om skelning och av en
barndgonlékare. Vid undersdkningen beddémer vi synen med
hjélp av olika tester som &r anpassade till ditt barns alder. Vi
tittar efter eventuell skelning och undersdker 6gats rorelser.
Darefter far barnet en droppe i 6gat, som leder till att pupil-
len vidgas. Ogondroppen kan svida under en kort stund. Ni
far sedan vanta i cirka 30 minuter och darefter kontrollerar
vi 6gats brytning och undersdker 6gats inre med hjalp av en
sé kallad 6gonspegel. Hela undersokningen tar 1-1,5 timmar,
inklusive paus i samband med dgondroppningen.

Rontgenundersokningar

Rontgenundersdkningar gors ofta pé& barn med kranio-
synostos. Skelettet kan undersdkas med skelettréntgen
eller datortomografi och hjarnan undersoks bast med s&
kallad magnetkamera.

| vissa fall gors en skelettrontgen eller datortomografi
redan pa hemortssjukhuset innan remissen skickats till
Akademiska sjukhuset.

Datortomografi och magnetkameraundersékning

i narkos pa Akademiska sjukhuset

Smé barn behover ibland sévas infor undersokning med dator-
tomografi eller magnetkameraundersokning. Nar ditt barn fatt
en tid for undersdékning kallas ni till dagvarden pa barnavdel-
ningen for neurologi (95B). Ni far dar traffa narkoslakare som
ger er information infér undersokningen. Undersokningen tar
ungefar 45-60 minuter (nagot snabbare for datortomografi).
Inom tva timmar brukar barnet vara redo for att aka hem.

Matning av trycket i huvudet

Hos vissa barn med kraniosynostos och kraniofaciala
syndrom uppstar misstanke om att trycket inne i skallen ar
forhojt. For att utreda detta kan man ibland behéva géra
en matning av trycket i skallen. Vid en mindre operation
placeras en tryckmétarsladd innanfor skallbenet som mater
trycket. Vi registrerar trycket under ett par dagars tid, da
barnet ar inlagt pa sjukhuset.

Genetisk utredning
Barn med kraniosynostos och kraniofaciala syndrom som
behandlas pa Akademiska sjukhuset far under vardtiden



fér operationen tréffa en klinisk genetiker som beddmer

om ett eventuellt syndrom kan forklara barnets tillstand.

Vid operationen tas venblod fér dna som kan analyseras

for forekomst av en eventuell genférandring. Vid flera av
syndromen ar den genetiska orsaken kénd och en riktad
dna-analys kan goras. En dna-analys tar cirka 1-3 manader
att f& svar p& och svaret lamnas i samband med ett &ter-
besdk eller via telefon.

Resultatet fran den genetiska utredningen &r viktig for att
barn med syndrom och deras familjer ska fa ratt informa-
tion, stdd och nédvéndig behandling. Det finns méjlighet for

BEHANDLING AV KRANIOSYNOSTOS

Kraniosynostos behandlas med kirurgi. Det finns tva huvud-
sakliga skal till att behandla:

* avvikande huvudform
* risk for hogt tryck inne i huvudet, vilket kan vara
skadligt for hjarnans utveckling.

Med hjalp av operation kan huvudets form bli nara nog
normalt i de flesta fall. Risken for hégt tryck inne i huvudet
ar lag. Vi vet dock att en del av barnen med kraniosynostos
kommer att f& ett forhéjt tryck om operation inte utfors.
Operation i tidig &lder ses darfor som ett satt att forebygga
problemet.

Vilken kirurgisk metod som anvénds beror pa typen av
kraniosynostos och pa barnets alder. En del barn far diagnos
négot senare och kommer darfor till behandling vid en hogre
alder, operationsmetoden méste da anpassas till aldern.
Vanligtvis racker det med en operation som utférs nagon
gang under det forsta levnadsaret. Darefter féljs barnet
med regelbundna besdk hos det behandlande teamet.

Operation av skallmissbildning
Den kirurgiska tekniken och tidpunkten fér operation
anpassas efter vilken eller vilka sutur(er) som slutits.

foraldrar att delta i regionala kompetenscentrums informa-
tionsdagar om séllsynta diagnoser.

Diagnos under graviditet

| vissa fall kan man missténka kraniosynostos eller kranio-
facialt syndrom utifran ultraljudsundersdkningen som utfors
under graviditeten. Om nagon av féraldrarna har ett syn-
drom kan man gora en mer riktad utredning under gravidi-
teten. | de fall dar man har stallt diagnos under graviditeten
kan familjen komma till oss for att redan innan férlossning
fa information om behandling.

Den vanligaste typen av kraniosynostos ar sagittalissynostos.
Operation bér utféras vid cirka 4 manaders alder. | Uppsala
behandlas barn med sagittalissynostos med sé kallad
H-kraniektomi. Den metoden bygger pé ett ingrepp dér
man gor en uppsagning av skallen enligt ett sarskilt ménster
som gor att huvudets form blir rundare. Figur 2.
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Figur 3

Barn med sagittalissynostos som opereras efter 6 manaders
&lder behandlas med en s& kallad kranioplastik. Vid kranio-
plastik s&gas skallen upp enligt ett sarskilt ménster, formas
om, och de uppsagade benbitarna lases fast med plattor
och skruvar. Dessa plattor och skruvar léser upp sig sjélva
inom 1 &r efter operationen.

Barn med metopikasynostos och ensidig koronariasynostos
opereras mellan 6 och 12 ménaders &lder. | dessa fall gérs
kranioplastik av skallens framre del.

Barn med dubbelsidig koronariasynostos opereras pa
Akademiska sjukhuset ofta i tvé steg. Det forsta ingreppet
gors i den bakre delen av skallen med hjalp av sa kallad
distraktion. Det andra ingreppet utférs i den framre delen
av skallen. Figur 3 och 4.

Distraktorer

J

| de fall som kraniosynostosen upptackts senare ar det
inte sakert att vi rekommenderar att operation bor utforas.
Beddmningen infér en eventuell operation baseras d& pa
graden av missbildning, om det finns tecken pa for hogt
tryck i huvudet och pa ditt barns allmanna tillstand.

Vardtiden for skalloperation

Ditt barn och du laggs in pa barnavdelningen fér neurologi
(95B) dagen innan operation. Ni far da traffa ansvariga
kirurger, narkoslakare, barnneurolog och sjukskoterska.
Blodprover tas under inskrivningsdagen och ni far informa-
tion om fastetider och tvattrutiner infor operationen. Forsta
dagen kan det aven férekomma undersékning av andra
specialister sdsom klinisk genetiker och égonlékare.



Figur 4

Operationen utférs pa neurokirurgiska operationsavdel-
ningen och direkt efter operation fors ditt barn till neuroin-
tensivvardsavdelningen, niva. P4 niva vardas ditt barn direkt
efter operationen eftersom det d& behdvs extra 6vervak-
ning. En forélder far hela tiden stanna hos barnet. Nar man
beddmer att ditt barn inte &r i lika stort behov av 6vervak-
ning far ni flytta tillbaka till barnavdelningen for fortsatt
omvéardnad, normalt efter 1 dygn. Den totala vardtiden &r
vanligen cirka en vecka.

P4 barnavdelningen fér neurologi (95B) arbetar barnneuro-
loger, barnsjukskoterskor, sjukskéterskor, barnskéterskor och
underskoterskor. En féralder far alltid vara kvar 6ver natten
hos barnet. For 6vriga anhdriga har vi fria besokstider fram
till kl. 20 och méjlighet till 6vernattning pa patienthotell.
Under vardtiden pa avdelningen traffar ni ocksé vanligtvis
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teamets psykolog for ett stodsamtal efter dverenskommelse.
Vid behov finns aven méjlighet till kontakt med kurator.

Uppféljning

Ni kallas till &terbesdék hos kraniofaciala teamet cirka en

manad efter utskrivning for kontroll av Iakningen. For er

som bor langt fran Uppsala kan den kontrollen eventuellt
goras pé ett sjukhus ndrmare hemmet.

Ditt barn kommer sedan att féljas av teamet for att kontrol-
lera den allmanna utvecklingen, skallens tillvaxt och resul-
tatet efter operationen. Datortomografiundersékning utfors
vanligen vid tre &rs alder. En del kontroller kan géras pa
hemortssjukhuset, exempelvis de aterkommande besdken
hos dgonléakare.



BEHANDLING AV KRANIOFACIALA
SYNDROM

Barn med syndrom har ofta flera olika symtom och problem
som kraver flera operationer och manga vardbesok. Efter-
som de olika syndromen har olika symtom och svérighets-
grad anpassar vi behandlingen till barnets speciella behov.
Barn med syndrom foljs oftast av ett stdrre behandlings-
team med annu fler specialister, s& att barnets alla behov
kan tillgodoses.

De olika syndromen paverkar oftast dven ansiktets skelett.
Detta kan leda till problem med luftvagen, égonen, bettet
och utseendet. Vissa syndrom kan aven ge andra miss-
bildningar. Barn med Apert syndrom har missbildningar

av hander och fotter som behandlas av specialkunniga
handkirurger.

Skallen och hjarnan

Vissa syndrom med kraniosynostos kan leda till fortrang-
ningar inne i skallen som férsamrar flédet av den vatska
som omger hjérnan, s& kallad liquor. Detta upptacks med
hjélp av ultraljud, datortomografi eller magnetkameraunder-
sokning. | en del fall maste vatskan i skallen draneras till
bukhélan via en s kallad shunt.

Luftvagen

Missbildning av ansiktet kan ge problem med luftvagen.
Det kan bli for trangt i den 6vre luftvagen, vilket kan leda till
samre syresattning, framfor allt p& natterna. God syreséatt-
ning ar mycket viktigt fér barnets utveckling.

Luftvagens funktion utreds av éron-nasa-halslékare. Vid
ett mottagningsbesok undersoks svalget med en lampa
och i vissa fall underséks dvre delen av luftvagen med ett
s& kallat fiberoptiskt instrument som &r béjligt och férs ner
genom nasan efter lokalbeddvning.

Barn som snarkar och sover oroligt kan lida av s& kallad
sémnapné, vilket innebar att barnet gér andningsuppehall
under natten. Detta leder till stérd sémn, vilket kan ge
trétthet, koncentrationssvérigheter och dalig tillvaxt. For
att utreda om barnet har sémnapné gors en matning under
natten, en sé& kallad andningsregistrering. Denna gors

med barnet inneliggande pé vardavdelning med givare fast
under nésan, runt brostkorgen och pé fingret. Ibland video-
filmas ocksé& barnet.

Hos ménga barn med kraniofacialt syndrom opereras hals-
mandlarna (tonsillerna) bort for att skapa mer utrymme i
luftvagen och dérmed férbattra luftflddet och syresattningen.

Vid sémnapné kan det hjalpa med sarskilda andningsror
genom nasan och i svarare fall prévas sé kallad CPAP.
Detta innebar att barnet andas genom en mask som ger
ett luftfléde med hogt tryck som dppnar upp luftvagen. |
sarskilt svara fall maste man dvervéga tracheostomi, vilket
innebér att barnet far en konstgjord luftvag pa halsen.

Ggonen

Ogonen kan paverkas pa flera olika satt hos barn med syn-
drom och missbildning av ansiktet. Fér hogt tryck i huvudet
kan leda till skador p& synnerven. Utrymmet i 6gonhalorna
kan bli for litet vilket leder till att gonen sticker ut ovanligt
mycket, med risk for uttorkning av hornhinnan. Ett annat
vanligt problem ar skelning.

Liksom hos barn med kraniosynostos utan syndrom gors
regelbundna dgonundersokningar av 6gonbotten och syn-
nerven. Utdver det kan 6gonproblem vid syndrom kréva
sarskilda operationer.



Hérseln

Barn med kraniofaciala syndrom har storre risk att fa vatska
bakom trumhinnorna. Det kan behdvas behandling med
punktering av trumhinnan eller med ror i trumhinnorna. | en
del syndrom ingér det missbildningar av mellanérat som kan
ge nedsatt horsel.

Talet

Talet kan paverkas pa olika s&tt hos barn med syndrom.
Barn med Apert syndrom kan ha gomspalt. Nedsatt horsel
kan paverka talets utveckling. Problem med bettet och
tanderna kan péverka uttalet. Barn med syndrom far tréffa
logoped som beddmer talets utveckling och behandlar tal-
avvikelser. Gomspalt behandlas med operation.

Bettet

Barn med syndrom har ofta en délig tillvaxt av mellan-
ansiktets skelett. Detta behandlas med operationer som
flyttar fram mellanansiktet. Tidpunkten for den operationen
varierar och beror pa syndromets svarighetsgrad. Redan vid
barnets férsta besék hos teamet sker undersdkning av kéak-
ortoped som beddmer bettet. Kontakten med kakortoped
fortsatter sedan till vuxen alder. Senare under tonaren kravs

FORSKNING OCH UTVECKLING

Vi bedriver forskning om kraniosynostos och kraniofa-
ciala missbildningar for att l1ara oss mer och férbéattra vara
behandlingsmetoder. | samband med nybestket kan du
som forélder komma att tillfrdgas om deltagande i forsk-

ofta tandreglering som vanligtvis kan utféras p4 hemortens
tandregleringsklinik, i nara samarbete med oss i Uppsala.

Utseendet

Barn med kraniofaciala syndrom far p& grund av ansikts-
missbildningen mer paverkan pé sitt utseende &n barn med
kraniosynostos utan syndrom. Att véxa upp med ett av-
vikande utseende kan vara en stor provning. Behandlingen
har som mél att bade férbattra ansiktets olika funktioner
och att forbéttra utseendet sa langt som méjligt.

Hur stort handikapp det avvikande utseendet blir varierar
mycket fran individ till individ. Du som har ett barn med
kraniofacialt syndrom - ni behéver ofta sarskilt stod for att
hantera de pafrestningar som kan uppst& under uppvéxten
och i samband med behandlingar. Kontakt med teamets
psykolog i Uppsala, eller psykolog narmare hemmet, blir
ofta en viktig del i det stodet.

Det finns natverk och patientféreningar for kraniofaciala
syndrom, se kraniofacialt centrums webbsida fér en upp-
daterad sammanstallning.

ningsstudier. Samtliga studier ar forskningsetiskt godkénda
av Etikprévningsnamnden, vilket bland annat innebar att
deltagande &r helt och hallet frivilligt.
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