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Maojligheten for CI stracker sig numera léngre én till barn som ér helt dova eller gravt
horselskadade. Barn som ér dovblinda frén fodseln eller tidig alder far numera implantat, men
mycket begrinsad forskning har gjorts pa denna population, och detta vicker viktiga fragor.
Syfte

Syftet med denna studie vara att uppskatta prevalensen av syn — horselskada eller dovblindhet
hos barn med CI 1 Sverige samt att undersdka vilka olika diagnoser dessa barn har fatt.
Material och metod

Patienter mellan 1-18 ar samlades in genom olika kéllor for att uppnd hogsta mojliga
tackning.

Resultat

Totalt 77 patienter med en kombinerad syn — horselskada eller dovblindhet hittades. Av dessa
gallrades 30 bort. Av de dterstdende 47 visade det sig att 47 % hade antingen Ushers, Charge
eller Downs syndrom. Antalet flickor respektive pojkar med uni- och bilateralt CI visade sig
jamnt fordelat.

Studien kommer att ge viktig information for hilsoradgivning och samhéllets hilsoplanering
for barn med CI kombinerat med synskada.

Sokord: Dovblindhet, unilateralt CI, bilateralt CI, genetisk horselnedséttning, Ushers
syndrom, , Retinitis pigmentosa, Charge syndrom, Downs syndrom, Goldenhar syndrom,
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Abstract

Background

The opportunity for cochlear implantation has now extended beyond children who are only
deaf or hard of hearing. Children who are deaf blind from birth or early in life are receiving
implants, but very limited research has been done for this population, and this raises important
issues.

Aim

The aim of this study was to estimate the prevalence of hearing and vision impairment or deaf
blindness in children with Cochlear Implants in Sweden and to investigate the diagnoses
issues among these groups of subjects.

Material and Method

Subjects with an age between 1-18 years were ascertained through multiple sources and
almost complete ascertainment was achieved.

Results

A total of 77 subjects with a referring diagnosis of combined hearing and vision disorder or
deaf blindness were ascertained. Out of those, 30 subjects were excluded. Of the remaining 47
individuals, 47 % were found to have Usher, CHARGE and Down syndrome. The number of
males and females with bilateral and unilateral CI was equal.

This study will provide critical information for health counselling and public health planning
of children with cochlea implant in combination with vision loss.

Keywords: Deaf blindness, unilateral CI, bilateral CI, genetic hearing impairment, Usher
syndrome, Retinitis Pigmentosa, CHARGE, Down’s syndrome, Goldenhar syndrome
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Vi vill framfora ett speciellt tack till Riksforbundet fér barn och ungdomar med
cochleaimplantat (barnplantorna), alla CI - kliniker i Sverige och alla familjer med
barn och ungdomar med cochleaimplantat som hjdlpte oss med att genomfoéra
denna studie.

Jag vill tacka min handledare André M Sadegi for all tid och hjalp under
uppsatsens ging. Jag vill ocksa tacka Eva Andersson for uppmuntran
och engagemang fran borjan till slut.

Sist men inte minst sa vill jag sinda mitt tack till min familj samt familjen
Ranjbar/Aliakbari for allt stod.
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BAKGRUND

Forskning och teknisk utveckling kring cochleaimplantat (CI) har sedan linge pagétt i
Sverige. Sedan borjan av 1980-talet har bdde barn och vuxna genomgétt implantatoperationer.
I Sverige har cirka 1,300 personer fatt CI (hosten 2006). Bland dessa finns en véixande skara
av personer med bade nedsatt syn och horsel. Det finns dock generellt inte mycket skrivet om
CI hos barn/ungdomar och vuxna som har en kombinerad syn- och horselskada eller
dovblindhet. Saledes saknas det idag aktuell statistik och sédkra siffror 6ver antalet personer i
Sverige och 0vriga virlden som har en kombinerad syn- och horselskada eller dovblindhet

och fatt ett CI.

Kombinerad syn — horselskada och dovblindhet

Syn och horsel édr centrala sinnesfunktioner hos méinniskan. Det ena eller bada tillsammans
anviands i de allra flesta vardagssituationer bade nér individen &r ensam och tillsammans med
andra 1 en social interaktion.

Att ha nedsatt funktion eller ingen funktion alls pd bédde syn och horsel kan ge betydande
svérigheter 1 vardagen. Forlusten av det ena sinnet kan inte kompenseras av det andra.
Kombinationen av funktionshinder medfor speciella svarigheter. Dovblinda kan inte utan

vidare tillgodogora sig atgéarder for synskadade, dova och horselskadade.

Dovblindhet leder till ofrivillig isolering. Dovblinda star déarfor ofta utanfor en stor del av
samhdllslivet. Forekomsten av bade en syn- och en horselnedséttning gor att synnedséttningen
far storre konsekvenser for en person med en horselskada dn for en person utan nagon
nedséttning av horseln. Detsamma géller for horselnedsittningen som blir besvérligare att
hantera for en som ocksé &r synskadad. Detta beror pa att om en person har nedsatt forméga
pa ett av sina sinnen, sd anvénder hon de andra sinnena att kompensera med. Horsel och syn
ar de sinnen som anvands mest for att kompensera varandra med. En kombination av syn- och
horselbortfall utgor siledes ett eget funktionshinder som dr funktionellt betingat — dévblindhet
och kan inte betraktas som enbart horselskada plus synskada. Kombinationen av de tva
funktionshindren skapar alltsa en helt ny situation [1].

Dérfor rdknas dovblindhet som ett eget unikt funktionshinder vilket medfor stora problem
speciellt hos drabbade barn och ungdomar att kommunicera, att ta emot information samt att
orientera sig i miljon . Detta medfor att denna grupp av barn och ungdomar:

* behover anvinda fingrarna som dgon

* behover gé ndra for att se och uppfatta
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« inte mérker att hon/han blir tilltalad

« inte vet hur det ser ut i omgivningen och har svért att orientera sig

« inte kan tillgodogora sig information

+ inte kan samtala

* l4tt missfOrstér

« inte har ndgot utbyte av aktiviteter for horande och seende

* blir betraktad som krévande

Dessa problem leder ofta till att det dovblinda barnet kidnner otrygghet och riadsla.

Barn och ungdomar med kombinerad syn - horselskada eller dovblindhet har ofta stora
svérigheter med att till exempel ldra sig ett sprdk. Ménga dovblinda i denna grupp ar felaktigt
bedéomda som utvecklingsstorda. Det dr ofta svart att stilla rétt diagnos pa sma barn nér det
giller syn— och horselskador och dévblindheten medfor ocksd ofta att barnets utveckling
hdmmas.

Rehabilitering av dessa barn och ungdomar maéste ocksa utgd fran en korrekt diagnos och
ddrmed prognos. Bittre mojligheter till god diagnostisering i livets alla skeden é&r
grundlidggande for dovblindas habilitering och rehabilitering [2]. Det &r av stor vikt for dessa
barn och ungdomar och inte minst deras fordldrar, att de kédnner till vad som orsakat deras
syn- och horselnedséttning samt att de far reda pa hur funktionsnedsittningarna kan komma
att utvecklas i framtiden.

En sen upptickt av sjukdomen ger dessa barn onddigt stora psykiska, sociala och praktiska
problem. Okad kunskap om syndromet och dess progression och férlopp skulle kunna skiirpa

uppmirksamheten och gora en tidig diagnos mojlig.

Definition av dovblindhet

Den nordiska definitionen av dovblindhet antogs 1980 gemensamt av de fem nordiska
landerna (i nordiska ministerradet) och &r den definition som idag tillimpas generellt [3]:
"En person ar dévblind nar han har en allvarlig grad av kombinerad syn - och hdrselskada.
En del dovblinda ar helt déva och blinda. Andra har bade syn och horselrester. Detta medfor
att dovblinda inte utan vidare kan tillgodogora sig atgarder for synskadade, déva eller
horselskadade. Dovblindhet medfor darfor extrema svarigheter med héansyn till skolgang,
vidareutbildning, arbete, familj och socialt liv, samt utestanger ocksa fran information och
deltagande i kulturella aktiviteter: fér dem som varit dévblinda vid fodseln eller blivit
dévblinda i tidig alder kompliceras situationen av att de ofta far tillaggssvarigheter av
personlighets- och beteendeméssig art. Sddana komplikationer reducerar ytterligare
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majligheterna att utnyttja eventuella syn- och horselrester och forsvarar utvecklingen av
andra funktioner: Dovblindhet skall fljaktligen ses som ett eget funktionshinder som
fororsakar behov av sarskilda metoder for att kommunicera och klara sig i det dagliga livet".
Denna definition &r klart funktionsinriktad och utgér ifrdn de olika typer av funktionella
svarigheter som upptrider for individer med syn- och horselnedsittningar. Aven Féreningen
Sveriges Dovblinda, (FSDB) understryker funktionen i1 definitionen av begreppet. I
foreningens stadgar stéar: "som dovblind raknas en person med sa nedsatt syn och hérsel att

dessa funktionshinder tillsammans ger betydande svarigheter i det dagliga livet".

Forekomsten av dovblindhet i Sverige

Antalet personer med dovblindhet 1 Sverige uppskattades 1992-93 till 1230 personer, men
eftersom bade kartliggning och registrering saknas, finns det troligen ett stort morkertal.

I 6vriga nordiska lander har kartliggningar genomforts. Om man dversétter resultaten fran
dessa undersokningar borde vi i Sverige ha cirka 2000 personer med dovblindhet. Dartill
kommer dldre personer som pa grund av aldersfordndringar far nedséttningar pa syn och

horsel.[4]

Olika undergrupper inom dévblindhet

Personer med dovblindhet kan delas in i dovblindfédda och dovblindblivna.

Till gruppen dovblindfédda riaknas de som har en medfédd syn- och horselnedséttning och de
som mist bade syn och horsel i forspraklig alder. Personer som ar dovblindfodda har ofta
ytterligare funktionshinder.

Barn som fods dovblind har svarare att ta till sig fordldrarnas uppmérksamhet én ett horande
barn. Mycket av detta beror pa att barnet inte har ndgon forméga att knyta an till sina forédldrar
pa ett naturligt sitt, genom igenkdnning av roster eller av att se ett bekant ansikte. Barnet far
svart att ta till sig fordldrarnas information och dirigenom kunna tréna pa att hirma vad som
sdgs. D& kommunikationssvéarigheterna &r det storsta problemet, gor det att deras
spréakutveckling kan bli fordrdjd och inte kan utvecklas pd samma sétt som for ett horande
barn [5]. Att 14gga grunden for en god kommunikation ar en av grundpelarna i den kommande
rehabiliteringen, detta dr véldigt viktig, for att dessa personer skall fi ett sd sjilvsténdigt,

kvalitativt och normal liv som bara dr mojligt.



Till gruppen dévblindblivna hor de som senare i livet fitt en nedsittning av syn och/eller
horsel. Man skiljer pa foljande undergrupper:

1- Personer som dr primért dova eller horselskadade, som fétt en synnedséttning senare i livet
och som har teckensprak som forsta sprak.

2- Personer som ar primért horselskadade, som fétt en synnedséttning senare i livet och som
har talsprak som forsta sprak.

3- Personer som dr primért blinda eller synskadade, som fétt en horselnedséttning senare i
livet och som har talsprak som forsta sprak.

4- Personer som varit normalt horande och seende, som fatt bdde en syn- och

horselnedsittning senare i livet och som har talsprak som forsta sprak.

Orsaker till dovblindhet

Det finns ett flertal varierande orsaker till dovblindhet. Vissa av dem kan intrdffa mycket
tidigt i livet (under graviditeten), andra intréffar vid fodseln eller senare i livet. Till storsta del
anses dovblindhet ha genetiska orsaker (ca 80 %) och till resterande del (ca 20 %) bero pa
infektioner, olyckor och andra okénda orsaker [1].

Det finns ett 50-tal olika syndrom som kan leda till dovblindhet, bland andra Ushers och
CHARGE syndrom (tabell 1) [6]. Dovblindhet orsakas uppskattningsvis till 50 %, av Ushers
syndrom [1, 7, 8].

Tabell 1. Syndrom som ger upphov till kombinerad syn och horsel skada eller dovblindhet

Aicardi syndrom Hurler syndrom Refsum syndrom

Alport syndrom Kearns-Sayre syndrom Scheie syndrom

Alstrém syndrom Klippel-Feil sequence Smith-Lemli-Opitz syndrom
Bjornstads syndrom Klippel-Trenaunay-Weber syndrom  Spielmeyer Vogts syndrom
CHARGE syndrom Latham-Munroe Stickler syndrom

Cockayne syndrom Laurence-Bardet-Biedl’s syndrome  Sturge-Weber syndrom
Cogan Syndrom Marfan syndrom Treacher Collins syndrom
Cri du chat syndrom Marshall syndrom Patau syndrom
Crigler-Najjar syndrom Maroteaux-Lamy syndrom Edwards syndrom

Crouzon syndrom Moebius syndrom Turner syndrom

Dandy Walker syndrom Morquio syndrom Usher syndrom

Down syndrom Norrie disease Vogt-Koyanagi-Harada syndrom
Epsteins syndrom Pfieffer syndrom Waardenburg syndrom
Goldenhar syndrom Pierre-Robin syndrom Wildervanck syndrom
Hunter Syndrom Richards-Rundles syndrom Wolf-Hirschhorn syndrom




Ushers syndrom

Ushers syndrom dr en grupp érftliga sjukdomar som ger horselnedséttning eller dovhet samt
synskada (Retinitis pigmentosa), och i vissa fall balansproblem. Prevalens siffran for Ushers
syndrome 1 Sverige ligger pa cirka 3.3/100 000 [9].

Ushers syndrom drvs autosomalt recessivt. Retinitis pigmentosa dr namnet pd en grupp
arftliga sjukdomar som drabbar 6gats ndthinna. Sjukdomen karaktériseras av en gradvis
nedbrytning och degeneration av fotoreceptorerna vilket resulterar i en fortskridande forlust
av synen.

Négon behandling som é&r effektiv mot horselnedsittningen eller Retinitis pigmentosa har man
annu inte funnit men det pagar en intensiv forskning inom omradet.

Vi rdknar med tre typer av Ushers syndrom. Dessa skiljer sig avsevirt klinisk at. Inom varje
typ finns sedan flera undergrupper.

Ushers typ I karakteriseras av dovhet, Retinitis Pigmentosa och vestibuldr areflexi (avsaknad
av balansfunktion i innerdrat). Balansproblemet medfor att barnet inte lér sig gd forrédn
omkring 18 manaders alder [8]. I och med att dessa barn har Retinitis pigmentosa far de ofta
problem med sitt morkerseende. Dé barnet har kommit upp i 4-5 &rséldern brukar dven de fa
problem med sitt kontrastseende och 1 samband med detta dven synfiltsbortfall. Personer med
Ushers syndrom mister sédllan hela sin syn och blir blinda och de kan i de flesta fall ha ett
synfélt pd endast 5-10 grader kvar [10].

Vid Usher typ II ar horselskadan lindrigare. Horselnedséittningen stracker sig mellan létt till
mattlig i de 14ga frekvenserna . Medan 1 diskantfrekvenserna ligger den oftast mellan mattlig
till svar. Barnet har dven 6gonsjukdomen Retinitis Pigmentosa men uppvisar ddremot normal
balans, de flesta av barnen har kvar synrester resten av livet [11, 12].

Usher typ III anses vara den ovanligaste formen av de tre. Den forkommer framst i Finland,
man tror dock att det dr en och samma gen som ligger till grunden for typ 3. Den
kinnetecknas av progressiv horselnedséttning. Horselskadan dr dock av varierande grad. Hér

forekommer dven Retinitis Pigmentosa [8].

Genetik- En introduktion

Genom att Mendels arftlighetslagar terupptécktes ar 1900, kan man sdga att det blev
genetikens egentliga fodelsear. Termen genetik (eng. genetics) lanserades emellertid forst
1905 av den engelske genetikern Bateson. En dansk arftlighetsforskare, Johannsen, 1ir vara
den forsta som anvédnde termen gen som bendmning pé arvsanlag, ar 1911. DNA,

deoxiribonukleinsyra, dr den substans som kromosomerna och generna i huvudsak bestar av.

5



Det bestar av fyra baser, de kemiska &mnen (deoxiribonukleotider) som innehaller baserna
adenin (A), cytosin (C), guanin (G) och tymin (T). Dessa baser, vilka ocksa kallas
nukleotider, &r sammanfogade med varandra och bildar en mycket lang linjér string. En
DNA-molekyl bestar av tva langa kedjor som halls samman av interaktion, en komplementér
bindning mellan baserna A och T och av bindning mellan C och G. DNA-molekylens struktur
som liknar en stege kallas dubbelspiral”. All den information som finns i DNA ges av den
ordning som dessa baser befinner sig langs DNA-molekylen. P4 samma sétt som det svenska
alfabetet bestar av 28 bokstidver kan varje nukleotid, A, C, G eller T, beskrivas som en
bokstav i ett alfabet med fyra bokstdver vilka anvinds for att transkribera biologiska
meddelanden. Dessa 4 bokstéver ricker for att frambringa en enorm biologisk méngfald. Till
exempel bestar en typisk djurcell av cirka 3 miljarder nukleotider, vilket motsvarar en meter
DNA. Kromosomerna, vilka finns inne i cellkdrnan, dr uppbyggda av DNA. Totalt har varje
cell 46 kromosomer; ett par konskromosomer och 22 par autosomer, det vill séga icke-
konsbundna kromosomer. X och Y dr bendmningen pa konskromosomerna. Mannen &r bérare
av en Y- respektive en X kromosom och kvinnan av tvd X kromosomer.

Generna dr delar av DNA som dr uppradade utmed kromosomerna och bér pé alla de
instruktioner som organismen behdver for att fungera. Manniskans totala arvsmassa, genomet,
innehaller 30 000-50 000 gener vilka kodar for specifika proteiner. Detta &r mindre &n 5 % av
genomet. Ovriga 95 % utgors av icke- kodande DNA.[13]

Hereditéara faktorer

Kombinerad syn — horselskada eller dovblindhet kan bland annat orsakas av drftliga faktorer
(hereditéra faktorer). Nér det giller horselnedséttningen ar detta troligtvis den vanligaste
orsaken till sensorineural horselnedsittning hos barn.

Av genetiska horselnedséttningar anses idag cirka 70 procent vara icke-syndromala (enbart
horselnedsittning) och foljaktligen 30 procent syndromala (dven omfattande andra
organdysfunktioner). Dock dr manga syndromala horselnedsittningar felaktigt
diagnostiserade som "icke-syndromala" till dess att en andra organdysfunktion uppticks
(Alport syndrom med njurproblem, Usher syndrom med synproblem etc.). I kliniska vardag ar
dock fortfarande den storsta gruppen av horselnedséttningar av sikallat oként ursprung. Detta
beror till stor del pa att de allra flesta genetiska horselnedséttningar dr recessiva (80 procent)
[14-16].

Genetisk betingande sjukdomar kan g i arv pa olika stt. Arftlighetsmekanismerna kan

indelas 1 foljande kategorier:
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1- Autosomal recessiv neddrvning

Vid en autosomal recessiv nedidrvning ar bada fordldrarna friska anlagsbirare av sjukdomen.
Risken att {2 ett sjukt barn ar da statistiskt berdknat 25 %. Da ménga kvinnor idag enbart far
ett eller tva barn sa dr denna typ av sjukdomar svar att faststilla etiologiskt. Ett karaktéristiskt
drag hos recessiva sjukdomar dr siledes vanligtvis en avsaknad av sjukdomen tidigare i
slakten.

2- Autosomal dominant nedérvning

Vid autosomalt dominant nedérvning racker det med enkel uppsittning av den skadade genen
for att symtom skall upptrdda. Om en av fordldrarna har sjukdomen blir risken for sdvil soner
som dottrar att drva den 50 procent. De barn, som inte fitt den skadade genen, blir friska och
kan inte fora sjukdomen vidare.

Denna arftlighetstyp dr av naturliga skél lattare att uppticka da det finns ménga fall i slékten.

3- Kénsbunden nedérvning
Konsbunden nedérvning innebér att sjukdomsanlaget sitter i konskromosomerna, X eller Y.
Vanligtvis sitter anlaget i X kromosomen. Denna typ av nedérvning kan ha ett recessivt-

respektive dominant neddrvningsmdnster och drabbar oftare mén &n kvinnor.

4- Mitokondriell nedarvning
Ytterliggare en speciell neddrvning finns, mitokondriell, dar man alltid drver anlagen frén sin
moder. Mitokondrier dr lokaliserade i cellens kdrna och deltar i cellens energiproduktion.

Nedérvningsmdnstrerna dr ofta svértolkade.

Det finns 6ver 400 olika syndrom dér horsel dr en komponent. En syndromal

horselnedséttning kan vara sensorineural, konduktiv eller kombinerad [17].

Medicinska aspekter pa dévblindhet hos barn

Synskador &r relativt vanliga hos horselskadade barn [18]. Barn och ungdomar med
kombinerad syn — horselskada eller dovblindhet kan indelas i olika under grupper med
avseende pa deras behov av specifika medicinska undersdkningar och habilitering:

1- Barn och ungdomar med medfodd eller tidig dovhet kombinerad med progressiv
synnedséttning i skoldldern (Ushers syndrom gruppen),

2- Barn och ungdomar med medf6dd eller tidig dovhet kombinerad med tidig, betydande
synskada [Rubella gruppen],
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3- Gravt multifunktionshindrade barn med synhdorselskada,

4- Barn och ungdomar med lindrig horselskada och lindrig synskada,

5- Barn och ungdomar med grav synskada och progressiv horselskada.

Det maste noteras dock att inom ovanndmnda grupper forekommer stora individuella

variationer.[19]

Cochleaimplantat

Alessandro Volta borjade redan for 200 ar sedan att experimentera med elektrisk stimulering
av horselnerven [20]. Forskning och utveckling kring cochleaimplantat startade dock pa allvar
fran och med 1950-talet. Tva franska forskare Dijourno och Eyrire borjade operera in
elektroder i1 snidckan pa dova personer. Deras forskning betecknas som foregéngare till CI.
Den forsta CI operationen skedde pa 1960-talet. Detta enkla implantat placerades
extracochledrt till skillnad fran de ndstkommande implantaten som bade fick flera kanaler och
som placerades inne i sndckan[21, 22]. Forskningen kring CI framskred framst i USA,
Osterrike, Frankrike och i Australien[21]. Under1970-talet borjade man att implantatoperera
bade vuxna och barn. 3M/House dr namnet pa det forsta implantatet som sattes in, denna gav
dock en mycket begriansad horsel. Det tekniskt - medicinska genombrottet skedde for 27 ar
sedan i Melbourne, Australien. I och med detta kunde man nu anvénda upp till 22 elektroder.
Genombrottet forklaras av att signalprocessen analyserar den akustiska signalen, pa ett
ungefdr likadant sitt som i ett normalt ora.

Resultatet av detta forskningsarbete resulterade till cochleaimplantatet Nucleus”. Den forsta
implantatoperationen p& barn gjordes i Australien 1985. Ar 1991 skedde den forsta CI
implantatoperationen pa barn i Sverige. Fran att initialt ha rort sig om enstaka operationer
under de forsta aren har verksamheten expanderat snabbt. Fram till 1996 hade ca 30 barn och
ungdomar under 18 &r opererats 1 Sverige medan antalet hosten 2006 vuxit till 350 [23].

Niér det giller barn har en nedre gréns vid 2 4r linge géllt som den ldgsta rekommenderade
aldern for operation. Idag opereras barn frén 12 manaders alder i Sverige och utomlands har 7
ménader gamla barn opererats [23]. Aven bland #ldre barn och ungdomar har antalet CI
operationer 6kat och att man uppnatt skolélder anses inte langre som ett kriterium for att avsta
fran operation.

Syftet med operationerna &r att ge de dova barnen mojlighet att uppfatta ljud och i optimala
fall dven talspraksljud och diarmed mdjlighet att ocksd utveckla tal. I ”Vardprogram for

behandling av dova barn med cochleaimplantat” formuleras det pa foljande sitt [24]:



’Malet med Cl anvandning &r att barnet ska fa dkad ljuduppfattning samt efter sina
forutsattningar utveckla talforstaelse och talat sprak. Dessutom ska barn med Cl, i likhet med
andra dova barn i Sverige, ges mojlighet att utveckla teckensprak samt last och skriven
svenska.”

For att gynna den sprakliga utvecklingen hos barnet, dr det ultimata att uppticka
horselnedsittningen sé tidigt som mojligt. Med den screening teknik som nu finns att tillgd
kan man uppticka en horselnedséttning i princip fran det barnet fotts [17]. Darigenom kan
man komma igang med de behandlingsmetoder och rehabiliterande atgérderna si fort som
mojligt. Det har visat att om barnet blir dovt innan 7-ars alder s& forsvinner formagan att
kunna tala mycket fort. Man pratar dd om den “’kritiska &ldern”, det vill séga att barnet méste
kunna hora sin egen rost for att dirigenom kunna kontrollera sitt tal. Handlar det till exempel
om en progredierande horselnedsattning eller plotslig dovhet 1 denna alder, kommer talet
snabbt att bli oforstaeligt. Men aterstélls detta genom ett implantat kommer barnet aterigen att
kunna behérska sitt tal. Detta har att gora med de nervofysiologiska fordndringarna i hjérnan.
CI pé barn ger bést resultat ju yngre de ér, de bor helst opereras innan tva érs alder. Detta ger
barnet en chans att ldra sig att lyssna hur ljud later med ett CI. For att fa en sa bra
riktningshorsel och taluppfattning som mdjligt bér man ge barnet chans till bilateralt
cochleaimplantat [23, 25].

De barn som kan vara aktuella kandidater till CI ar bl.a. barn som mist sin horsel innan eller
efter tre &rs dlder och barn som har en grav horselnedsittning [26].

Med tiden har det skett en attitydfordandring dd det géller CI. Idag reflekteras inte nimnvirt
over detta, men om man backar tillbaka till borjan av 90-talet, sa uppbddades det ett massivt
motstand till att CI operera barn. Dessa kritiska roster kom da framst fran olika

brukarorganisationer samt fran pedagoger inom horsel och dov verksambhet.

Hur CI fungerar?

Ett cochleaimplantat dr ett hjdlpmedel som ger elektrisk stimulering till horselnerven sa att
talljuden kan uppfattas.

Cochleaimplantat systemet bestar av en inre och en yttre del (Figur 1). Den inre delen bestar
av en mottagare och elektroder, medan den yttre delen bestdr av en mikrofon, processor och
sandarespole [22]. Ljudet fangas upp av mikrofonen, sinds vidare for att sedan omtolkas till
elektriska impulser, dessa transporteras sedan vidare till implantatet med hjdlp av en
sandarspolen [27]. Det &r den inre delen av implantatet som opereras in i snickan och som

skickar elektriska impulser. Impulserna gar frdn sndckan genom horselnerven och sedan
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vidare till hjdrnan. Efter inséttningen av ett CI mdste hjdrnan léra sig tolka nya ljud som innan
inte har varit horbara. Darefter dr det viktigt att barnet trdnar och lyssnar for att kunna

utveckla sin sprakliga kommunikation sa bra som mojligt [23, 25].

Figur 1. Ljud fangas upp av mikrofonen pa talprocessorn och omvandlas till smé kodade Pulser (1). Pulserna
skickas via en sladd till sindarspolen, som sitter bakom &rat. Séndarspolen dverfor den kodade signalen genom
huden till implantatets mottagare (2). Mottagaren ldser av signalen och sénder ett monster av sma pulser i en
ledare till elektroderna, som &r inforda i snéckan i innerdrat (3). Varje elektrodpar avger elektriska pulser.
Pulserna stimulerar ganglieceller och horselnerv, som i sin tur skickar impulserna till hjarnan. Hjérnans

horselcentrum reagerar pa dessa impulser och tolkar dem som ljud (4).[28]

http://www.theuniversityhospital.com/cochlearweb/images/implant works.ipg
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SYFTE

Syftet med den hir studien var att undersdka barn och ungdomar med CI med avseende pé
forekomsten av syn - horselskada eller dovblindhet, vilka diagnoser som dr vanligast
forekommande samt studera frekvensen av bilateralt respektive unilateralt CI hos dessa barn

och ungdomar.

Fragestallning:
1- Hur ser forekomsten ut av kombinerad syn- och horselskada eller dovblindhet hos
barn och ungdomar som har fatt CI i Sverige mellan 1991-2005?
2- Vilka diagnoser ér vanligast forekommande?
3- Hur ser frekvensen av bilateralt respektive unilateralt CI hos barn och ungdomar med

kombinerad syn- och horselskada eller dovblindhet?

MATERIAL OCH METOD

Metoden som anvindes var en epidemiologisk journalstudie.

Datainsamling

Deltagandet i studien var pa frivillig basis. Datainsamling skede genom att barn och
ungdomar med CI och kombinerad syn- och horselskada eller dovblindhet soktes genom
foljande killor:

1- Samtliga CI-kliniker i Sverige ddr barn och ungdomar Cl-opererats (Stockholm, Géteborg,
Lund, Linkdping och Uppsala),

2- Riksforbundet for barn och ungdomar med cochleaimplantat (Barnplantorna),

3- Sahlgrenska sjukhusets nationella databas pd personer med Ushers syndrom [9].

Ett informationsbrev rérande syftet med denna studie samt en enkét skickades via
ovannidmnda killor till samtliga barn och ungdomar med CI 1 Sverige. Enkédten hade forsetts
med en kod beroende pa ursprungskillan. Frageformuléret hade konstruerats med slutna
fradgor med svarsalternativ, men gav dven plats for 6vriga kommentarer och reflektioner fran

de deltagande familjerna.
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Fragorna fokuserades pd individen, dér det bland annat efterfragades om barnet hade en
synskada eller ej, eventuella diagnoser samt forekomsten ett eller tva CI och fragor kring
operationsalder.

Till kdlla nummer ett skickades detta brev ut till cirka 500 barn och ungdomar med CI, via
kélla nummer tva gjordes utskick till cirka 250 barn och ungdomar med CI och slutligen via
kéilla nummer tre skickades enkiten ut till cirka 10 barn och ungdomar med Ushers syndrom
och CI bosatta i Sverige. Detta innebdr att vissa familjer kontaktades via flera olika killor.
Vid resultatsammanstillningen av de lista journalerna (cirka 3000 sidor) grupperades barnen
och ungdomarna in i olika kategorier under typ av diagnos, ingen diagnos, ett eller tvd CI mm.
Genom deltagarnas frivilliga medverkan frén de berérda familjerna etablerades kontakt med
André M Sadeghi.

Patientjournalerna rekvirerades till Sahlgrenska Universitetssjukhuset for utvardering av
horsel, syn, balans samt dvriga eventuella syndrom.

For att kunna diagnostisera kombinerad syn och horselskada eller dovblindhet hos barn och
ungdomar med CI i enlighet med den nordiska definitionen f6r dévblindhet har nedanstaende
skattningsschema anvindas. Skattningsschemat utgéar fran WHO:s definition av synskada och
vid skattning av horsel anvidnds en “decibelnivasteg” som é&r ett vedertaget sitt att dela upp
horselnedsittningar pa.

Synskadekategorisering enligt WHO:

Synskérpa (bada 6gonen med bista korrektion)

Kategori Max Min

1 <0.3 0.1 (Legal blindhet)
2 <0.1 0.05 (Total blindhet)
3 <0.05 0.02

4 <0.02 LP (Ljusperception)
5 ej LP

Synfiltsinskrdnkningar paverkar inplacering i synskadekategori. Personer med bevarat synfilt
pa 5-10 grader fran centrum placeras i kategori 3 oberoende av synskérpa. Personer med

bevarat synfélt pa mindre dn 5 grader fran centrum placeras i kategori 4 oberoende av

synskérpa.

Graden av horselnedséttning har berdknats genom foljande ”Decibelnivésteg” [29]:
Tonmedelvirde

20 - 40dB latt till méttlig horselnedsattning

40 - 70dB mattlig till stark horselnedséttning

70 - 95dB grav horselnedséttning
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> 95dB dovhet
Tonmedelvérdet berdknas pa 500, 1000, 2000 och 4000 Hz.

Etiska 6vervaganden

Lagen (2003:460) om etikprovning av forskning som avser ménniskor, ska tillimpas pa
forskning som bland annat innefattar behandling av kénsliga personuppgifter eller som utfors
enligt en metod som syftar till att paverka forskningspersonen fysiskt eller psykiskt

Personer som medverkar i studien &r helt anonyma och fragorna avser inte att anvéndas pa ett
negativt sétt dir forskningspersonen kan paverkas. Dérav avstér vi fran att skicka in nagon
ansdkan om etikproving. I det utskickade informationsbrevet klargjordes dven att deltagarna
var helt anonyma och att deltagandet i studien var frivilligt.

Den risk som deltagandet kunde innebira for de medverkande var att dessa fragor kunde
introducera nya tankegangar som inte funnits tidigare, eller ge negativa reaktioner pa kinsliga

fragor.
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RESULTAT

Prevalens

Av de 760 enkéter som skickades ut till alla barn och ungdomar med CI i Sverige besvarades
77 stycken. Efter genomgéng av enkéter och medicinska journaler 30 personer som inte
uppfyllde kriterierna f6r dovblindhet eller kombinerad syn - horselskada exkluderades fran
studien.

Sammanlagt 47 barn och ungdomar med CI, 22 flickor och 25 pojkar, upptédcktes som bor
raknas tillhora funktionshindret dévblindhet. De var mellan 3 till 18 ar gamla (Medel: 10 ar).
Prevalens av CI i kombination med syn — horselskada eller dovblindhet hos barn och

ungdomar 1 Sverige berdknas till ca 10 %.

Diagnostisering

Tabell 1 visar spridningen av olika dovblind diagnoser hos barn och ungdomar med CI 1
Sverige. Ushers och CHARGE syndrom och CMV-infektion under graviditet var de
vanligaste orsakerna till forekomsten av syn horselskada bland barn och ungdomar med CI 1
Sverige (50 %). Dérav var Usher klart vanligast med 30 %. Vidare hade cirka 20 % av alla
barn med CI i kombination med en synskada inte fatt en klar medicinsk diagnos, vilket dr en

ganska stor grupp (tabell 2).

Tabell 2. Spridning av dévblinddiagnoser hos barn och ungdomar med
CI i Sverige.

Diagnos Antal %
Ushers syndrom 14 30
CHARGE syndrom 5 12
Downs Syndrom 2 4
Goldenhars syndrom 1 2
Marden-Walker syndrom 1 2
Kromosom avvikelse 2 4
CMV-infektion under graviditet 4 8
Premature fodd 3 6
Horselnedsittning + Grav myopi 6 12
Utan diagnos 9 20
Totalt 47 100
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Forekomsten av bilateralt respektive unilateralt Cl
Tabell 3 visar forekomsten av bilateralt eller unilateralt CI hos barn/ ungdomar med
kombinerad syn- horselskada eller dovblindhet. Inga signifikanta skillnader kunde hittas

mellan antal pojkar och flickor, som opererats for bilateralt respektive unilateralt CI i Sverige.

Tabell 3. Férekomsten av bilateralt och unilateralt CI hos barn med
syn - horselskada eller dovblindhet.
Medelalder vid Medelalder vid
Antal kon CI CI operation 1 CI operation 2
12 Flicka Bilateralt 3 7
11 Flicka Unilateralt
11 Pojke Bilateralt
13 Pojke Unilateralt

AN W W
(o)}

Cl och dovblindhet

50 -
45
40 |
35 |
30

25 4

Antal bam

20 4

15

10

A

0

18995 1896 1997 1998 1998 2000 2001 2002 2003 2004 2005

Operations ar (farsta CI)

Figur 2. Antalet Cl-opererade barn och ungdomar med kombinerad syn och horselskada eller
dovblindhet 1 Sverige mellan 1995-2005 kumulativt.
Under tidsperioden har operationsfrekvensen varit ganska stabil (4,3/4r), man kan inte se

nagon tendens till minskning eller 6kning.
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DISKUSSION

Metoddiskussion

Journalstudien i detta arbete var mycket tidsodande da man for vissa patienter var tvungen att
gd igenom flera hundra sidor ganska tunglédst material, dels for att barnen utretts av ett stort
antal specialister, dels for att journalanteckningarna séllan kommer i kronologisk ordning
vilket gor det svarare att folja flodet i1 patientutredningarna och identifiera den slutliga
diagnosen som stallts.

Arbetet forsvarades ocksa av att manga typer av facksprak ar i bruk da olika specialister har
sin terminologi som for en lekman pé respektive omrdde &r svarlast.

I nagra fall gick det inte att sdkert bestimma vilket kon barnet hade da namnet inte gav sdkert
besked och de fyra sista siffrorna saknades.

De prevalenssiffror vi fatt fram &r ett minimum, s& det kan finns ménga fler barn med CI och
synskada som vi inte har funnit d4 en sé stor andel som 20 % av de 47 ingéende patienterna
vid tiden for undersokningen saknade séker medicinsk diagnos for sina skador. I flera fall sa
vantade man pa resultat frin provtagningar for olika diagnoser t ex Ushers syndrom.

I undersdkningen har vi ingen kontroll pa ifall vissa familjer aldrig natts av enkéten och darfor
inte svarat.

I undersokningen har vi heller inte kodat blanketterna for att se hur svarsfrekvensen for de tre
olika killorna sag ut, vilket man bor tédnka pé i kommande studier.

Att vélja att skicka till alla som hade fétt en dovblinddiagnos hade varit mycket svéarare dn
metoden som vi valde dé alla dessa diagnoser inte finns registrerade lika bra som

informationen om CI.

Resultatdiskussion

Tidigare studier

Det finns flera studier diar man tittat pa patienter med Ushers syndrom men i dessa fall har
man endast undersokt mindre grupper &n vad som &r fallet i denna studie.

Angéende forekomsten av dovblindhet hos Cl-opererade finns det fa tidigare studier.
Manga tidigare studier pekar pa att syn — horselskadade barns rehabilitering och
sprakutveckling utvecklas positivt av en tidig diagnostisering och Cl-implantering. I denna

studie har inte detta studerats, men detta kan vara av intresse for framtida studier.
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Det har inte tidigare gjorts ndgon studie didr man som hér tittar pd dovblinda med CI dédr man
undersoker forekomsten i ett helt land som fallet ar hér.

[30-47]

Prevalens

Av var undersokning finner vi att c:a 10 % av barn med CI dven har en synskada.
Prevalensen for dovblindhet i Sverige dr 14/100000 [4] och prevalensen for Ushers syndrom i
Skandinavien ligger pa 3,5/100000, och denna siffra stimmer ganska vél med vart resultat
som séger att 30 % av de syn — horselskadade barnen har Ushers.

Cl och dovblindhet

Det finns ett fatal vetenskapliga studier i vilka CI pa barn och ungdomar med kombinerad syn
och horselskada har utvérderats. Nista alla dessa studier &r baserad pa fatal patienter och inte
heller ger en klar bild av prevalensen av CI hos syn och horselskadade [36, 39, 40, 44].
Cl-operationen ger generellt gravt syn och horselskadade barn en chans att uppfatta tal for att
kunna tilldgna sig ett talat sprak och darmed inte bli isolerade fran samhéllet.

I denna studie kan vi se att av barnen som har diagnosen Ushers syndrom har cirka 70 % fétt
bilateralt CI. For de barn som har fatt diagnosen CHARGE, Goldenhar eller Marden-Walker
syndrom hade ingen bilateralt CI. Orsaken till att andelen Usher patienter med bilateralt CI ar
sd mycket hogre jamfort med andra diagnoser kan vara att prognosen for
sjukdomsutvecklingen &r vilkdnd mycket tackvare mangérig forskning kring Ushers syndrom

1 Sverige, och att man dérmed &r 1 hogre grad villig att ge patienten bilateralt CI.

Diagnostisering

Tidig diagnos

Vikten av att fa en tidig diagnos &r stor for att familjerna ska kunna se hur
funktionsnedséttningen kommer att utvecklas i1 framtiden, deras mojlighet till att anpassa sig
och att forbereda sig for ytterligare syn- och horselnedséttning hos barnet och inte minst
mojligheten att ge barnet ett CI. Sen upptéckt av sjukdomen ger inte bara praktiska problem
utan dven psykiska och sociala. Tidig upptdckt gor att man kan vara proaktiv vad géller
planering for framtiden angdende skola, boende, psykosocialt stod och inldrning av alternativa
kommunikationsmetoder. Det kan ocksd vara viktigt att ge fordldrarna genetisk véigledning
infor eventuellt kommande graviditeter.

Att leva utan diagnos eller med en felaktig diagnos leder ofta till att familjen gér igenom
energikrdvande och angestfyllda tankar kring vad den egentliga orsaken till symptombilden

ar. Fordldrarna kan uppleva skuldkénslor, syskon till ett barn med dovblindhet kan ha svért att
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forstd problematiken och inte minst barnet sjilv kan uppleva angest dver att bo i en kropp som
lever sitt eget liv.

For att dessa barn skall kunna utvecklas pa ett optimalt sétt och uppskatta sig sjdlva med de
egenheter de har krdvs 1 forsta hand att ndromgivningen men ocksa allménheten far
information om dévblindheten syndrom. Kunskap dkar forstéelsen och forstaelse toleransen i
forhallande till ett beteende som avviker fran det "normala”.

Det behovs helt klart mer forskning inom omradet for kombinerad syn- horselnedséttning,
framforallt nér det géller barn med detta funktionshinder. For de enskilda nedséttningarna
(syn respektive horsel) dr forskningen omfattande men inte for det kombinerade
funktionshindret. De flesta studier som har gjorts har varit pd mindre grupper, och jimforelser
har gjort mellan normalhérande och -seende barn och barn med CI.

Genom den screeningteknik som finns att tillgd idag har man mojligheten att upptécka en
horselnedsittning redan under de forsta timmarna efter fodseln. Tack vare tidig
diagnostisering kan man sétta igdng tidigt med behandling och rehabilitering, och chanserna

till att habilitering ska bli framgéngsrik okar.

Varfor beréakna forekomsten av syn — horselskadade/dévblindhet hos barn och
ungdomar med CI

Halsa

Enligt vérldshalsoorganisationen (WHO) har alla ménniskor ritt till god hilsa. Under slutet av
1940-talet beskrev WHO hélsobegreppet som ett tillstind av fullstdndigt fysiskt, psykiskt och
socialt vélbefinnande. Man gav hilsobegreppet vidare betydelse dn enbart franvaro av
sjukdom. I en senare revidering av hilsobegreppet har hilsa mer betraktas som en resurs och
formaga till handling och att kunna realisera for individen viktiga livsmal. En viktig
konsekvens av detta synsétt dr att manniskor med ldngvariga och ej botbara sjukdomar kan fa
stod att forbéttra sin hélsa och na en relativt god hilsa dven om individen i fraga inte kan bli
fri fran sjukdomstillstdndet.

WHO har f6ljt upp den dndrade synen pa hilsa med att utveckla ett klassifikationssystem som
beskriver sjukdomstillstand inte 1 form av diagnoser utan som konsekvenser for

funktionsforméga, livsforing och deltagande i samhéllslivet.

I en rapport fran folkhilsoinstitutet framgar vikten av att stodja en positiv hilsoutveckling.
Forutom effektiv behandling vid sjukdomstillstand ska kroniskt sjuka och funktionshindrade
individer stottas till att kunna leva ett bra liv. Den huvudsakliga insatsen &r att underlitta for

patienten att leva med sin sjukdom/funktionshinder men ocksé att forhindra ytterligare ohélsa.
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Ett sammanhéngande och samordnat synsitt for hidlsopolitik for Europa framtogs &r 2000 av
Europakommissionen. Strategi for folkhilsa i det europeiska samhéllet har darefter utvecklas
och presenterats i ett folkhdlsoprogram som bland annat ska generera i framtagande av system
for information om hélsa. Vikten av att data analyseras pa lokal och regional niva poéngteras
men ocksa att hdlsoregister upprittas och att rapportering av data sker sd att det finns samlat

pa EU-niva.

Prioritering

I allménhet ar efterfrdgan pd hilso- och sjukvard och dess mdjligheter till vard och behandling
storre dn tillgidngliga resurser. Konsekvensen pé detta innebér att prioriteringar dr nddvindiga.
Prioritering kréver ofta kunskap kring sjukdomstillstandet. I dagsldget saknas kunskap
generellt 1 samhéllet, hos myndigheter och med flera kring barn och ungdomar med CI och en
kombinerad syn- och horselskada eller dovblindhet. Vidare finns mycket lite dokumenterat
och publicerat om vilka foljderna blir nér samma person har flera funktionshinder som
paverkar varandra. Det finns ett uttalat dnskeméal och behov att stimulera och driva forskning

och utvecklingsarbete inom detta omrade.

Vardbehov och livskvalitet

Vard av individer med flerfunktionshinder kréver individuell véard planering och kontinuerlig
uppfoljning av olika professioner. Barn och ungdomar med en kombinerad syn- och
horselskada eller dovblindhet behover ofta hjdlp med bl.a. sociala aktiviteter. Hjélp och stod 1
hemmet ges inte s séllan av barnets anhdriga vilket pdverkar hela familjens livskvalitet. Det
samlade vardbehovet kring denna grupp av patienter ar okédnt da det inte finns i1 allménhet
studier riktade mot denna grupp av patienter. Syn och horselskadade eller dovblindas
forsamring av hilsorelaterad livskvalitet bor forvéntas att folja graden av de olika
funktionsnedséttningarna — ju hogre grad av funktionsnedsittning desto sémre hilsorelaterad
livskvalitet.

Kartlaggning

Att kartldgga forekomsten av CI och en kombinerad syn- och horselskada eller dovblindhet ar
viktigt d4 denna information ir ett betydelsefullt underlag till vardens beslutsfattare vid
planering for vardinsatser och resursfordelning. Att skapa béttre forutsittningar for denna
grupp av patienter att fa en sd god livskvalitet som mdjligt, ger vinster for dessa barn och
ungdomar och dess anhoriga. Det ger ocksa samhillsekonomiska vinster da 6kade sjuklighet

ger Okade vardkostnader och forsdmrad livskvalitet.
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Forekomsten av bilateralt respektive unilateralt Cl

Betydelsen av uni- eller bilateral Cl anpassning och barnets operations alder

Endast i ett fatal vetenskapliga studier har bilateralt CI utvérderats. Syftet med bilateralt CI &r
att ge barnet battre mojlighet att uppfatta tal, framfor allt vid ogynnsamma akustiska
forhallanden samt att utveckla riktningshorsel och mdjligheten att lokalisera ljud vilket
forutsétter dubbelsidig horsel. Bilateralt CI kan dven ge 6kade sdkerhet eftersom det finns ett
implantat kvar om det ena skulle sluta fungera. Dubbelsidig CI borde vara en sjilvklarhet
géllande barn med ytterligare funktionshinder men detta kan inte bekréftas i denna rapport.
En CI operation bor goras i sé tidigt dlder som mdjligt, helst innan deras sprék och tal borjar
utvecklas, detta for att barnet skall kunna utveckla sitt talsprak pé bésta sitt.

Det har visat sig att de barn som fatt inplantat i tidig alder och haft det en lédngre tid hade
utvecklat ett battre talsprék vid 3,5 érs alder 4n de barn som fatt sitt CI nir de varit dldre [48].
Det har dven visat sig att barn som endast har horsel pa ett 6ra, upplever oftast stora
svarigheter att hora da de befinner sig i en stokig och bullrig milj6. Barnets forsdmrade
taluppfattningsforméga ger 1 sin tur ofta koncentrationssvarigheter och problem med
inldrningen [49].

Vi ser att ungefar hélften av barnen i studien har fétt bilateralt CI, vilket sett mot ovan
ndmnda kan tyckas vara lagt. Detta kan bero pa att man tidigare varit mer restriktiv med att ge
bilateralt CI dn vad som &r vanligt idag i takt med att kunskapen om fordelarna med bilateralt
CI for sprakutveckling och riktningshorsel okar.

Med avseende pé kon kan inga skillnader ses for frekvensen bi- respektive unilateralt CI.

KONKLUSIONER

I studien har vi fatt fram att hilften av CI-opererade barn med kombinerad syn — horselskada
eller dovblindhet diagnostiserats med Ushers syndrom, Charge syndrom eller CMV-infektion.
En viss osédkerhet finns dock da 20 % av patienterna saknar sdker medicinsk diagnos, i vissa
fall pa grund av att de vid tiden for studien stod under medicinsk utredning.

Ungefdr 10 % av alla CI-opererade barn och ungdomar befanns lida av en syn — horselskada
eller dovblindhet enligt de kriterier som stillts upp.

Fordelningen mellan uni- respektive bilateralt CI &r ndra hélften av varje, och ingen skillnad

kan ses mellan pojkar och flickor.
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Bilaga 1

Till fordldrar (eller vardnadshavare) till barn och ungdomar med CI avseende
kombinerad syn- och horselskada, dovblindhet eller Ushers syndrom

Pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg forskas sedan lange kring
dovblindhet, kombinerad syn- och horselskada och Usher syndrom.

Forskning och teknisk utveckling kring cochleaimplantat (CI) har sedan linge pagatt
i Sverige. Sedan borjan av 1980-talet har bade barn och vuxna genomgatt
implantatoperationer.

I Sverige har cirka 1,110 personer fatt CI (varen 2005). Bland dessa finns en viaxande
skara av personer med bdde nedsatt syn och horsel. Det finns dock generellt inte
mycket skrivet om CI hos barn, ungdomar och vuxna som har en kombinerad syn-
och horselskada, dovblindhet eller Ushers syndrom. Det saknas aktuell statistik 6ver
antalet personer i Sverige och ¢vriga varlden som har CI och en kombinerad syn- och
horselskada.

I samarbete med Nationellt kunskapscenter for dovblindfragor har Horselvarden vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg och Avdelningen f6r audiologi vid
Goteborgs Universitet startat ett projekt.

Projektets syfte &r att identifiera forekomsten av kombinerad syn- och horselskada,
dovblindhet eller Ushers syndrom hos barn och ungdomar (0-19 ar) med CI i Sverige.

Efter kartlaggningen kommer vi att kontakta er igen for att studera medicinska och
psykosociala aspekter av kombinerad syn- och horselskada, dovblindhet eller Ushers
syndrom och cochleaimplantat hos barn och ungdomar i Sverige.

Resultatet av fortsatt forskningen kan komma att leda till battre forstaelse och béttre
hjalp till barn och ungdomar och deras familjer. Kartldiggningen har borjats hosten ar
2005 och berdknas vara klar i slutet av ar 2006.

Om ditt barn har CI och en kombinerad syn- och horselskada, dovblindhet eller
Ushers syndrom ber vi dig om féljande hjalp.

e Du fyller i bifogade frageformulédr. Formuldret skickar du till adressen langst
ner pa formulédrets sida.

Om ditt barn INTE har en kombinerad syn- och horselskada, dovblindhet eller
Ushers syndrom ber vi dig om att bortse fran denna forfradgan.

Deltagandet i studien &r frivilligt. Vill du ha ytterligare information dr du
vidlkommen att hora av dig pa nedanstaende adress och telefonnummer.
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I och med denna blankett kommer att skickats ut fran olika kéllor kan vissa familjer
tar den upprepade ganger. Om ni redan har svarat véanligen bortse fran de
nyinkomna blanketterna.

Vi hoppas att ni har mojligt att hjdlpa oss med detta.

Med stort tack pa forhand

André Sadeghi Claes Moller Lena Hammarstedt
Medicine doktor Professor
Projektsansvarig

Sahlgrenska akademin, Avdelningen for audiologi, Box 452, 405 30 Géteborg, Tfn:
031-773 68 90 (André Sadeghi), e-postadress
am.sadeghi@audiology.gu.se
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FRAGEFORMULAR

Fordlder el. vardnadshavare (Nammn) .........co.coecvencieienenecnencncnceenes
Fordlder el. vardnadshavare (nammn).........cocoeoeveneieinenieinenciecneeees
Barnets Nam .......cocooiiiiiiiiii e
Barnets PEerSONMUITIITIET ........c.c.eueiririerereinirieeeteietsteteteseeseseebese e sesesesessenes
POStAAIESS ...t
TelefONNMUIMIMET ......ceiuiiiiiiieiieee e

E-POStAdIESS ...c..cueiiiiicieiicctcce e

Fragor gillande barnets horsel

har en horselnedsittning jao nej O
ar dov jao nej O
talar jao nej O
tecknar jao nej O
har ett cochleaimplantat jaO nej O
har tva cochleaimplantat jao nej O

Ange operationsdatum fér implantation och den 6ronklinik dédr operationen dr
UHOTA ..o

Ange barnets dlder operationstillfdllet ...

Ar barnet ljudoverkéanslig ja0 nejO vetejO

Allmdnna kommentarer gillande barnets horsel och kommunikation (vid behov

anvand dven baksidan)..............oooii

26



Fragor gillande barnets syn

Har barnet ndgon gdng anvant glasogon?

jad nejO
Varfor.........oooooi
Om ja, hur gammal var barnet nar han/hon fick glaségon? ................ ar

Har barnet nedsatt morkerseende?

jad nejd vete O

Kan barnet se pa natten eller i morker?

jad nejd vete O

Tycker du att skarpt ljus eller starkt solsken besvérar barnet?

jad nejd vete O

Gar barnet ofta emot féoremal som bord och stolar?

jad nejd vete O

Har barnet svart att se t sidorna uppét, nedat?

jad nejd vete O

har barnet gra starr (Katarakt)?

jad nejd vete O

Om ja, hur gammal var barnet ndr han/hon fick diagnosen gra starr? ................ ar
om barnet har en synskada, har ni fatt en diagnos till det?

jad nejd vete O

Om svaret dr JA och du kédnner till diagnosen ange den hér..................

Allménna kommentarer gillande barnets syn (vid behov anvand dven

baksidan)......c.ouvenininii



Fragor gillande barnets balans

Kan barnet ga?
jad mnejO kanintegdanO
om ja, vid vilken dlder gick barnet? ................... man
Har barnet problem att ga pa ojamn mark eller i skogen?
jad nejd vete O
Kan barnet cykla?
jad nejd vete O
Om ja, vid vilken dlder ldrde barnet sig cykla? ............... ars alder

Allmdnna kommentarer gillande barnets balans (vid behov anvand dven

baksidan)......c.ouienininii

Fragor gillande kombinerad syn och horsel skada

om barnet har en kombinerad syn- och horselskada, har ni fatt en diagnos till det?
jad nejd vete O
Om svaret dr JA och du kédnner till diagnosen ange den hér..................
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Dessa uppgifter kommer att anviandas konfidentiellt. N&dr uppgifterna matas in i var
databank kommer de att vara kodade (dvs namn och personnummer &r borttaget).
Hanteringen av personuppgifter regleras av Personuppgiftslagen (SFS 1998:204).

Denna blankett skickas till:

André Sadeghi

Sahlgrenska akademi

Avdelningen for audiologi

Box 452

405 30 Goteborg

Telefon 031- 773 68 90

Mobiltelefon 073- 753 14 18

Fax 031- 8234 15

E-postadress am.sadeghi@audiology.gu.se
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Bilaga 2

YaSAH LGRENSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET
\4

Patientinformation och inbjudan till studien ”Kartlaggning av
kombinerad syn- och horselskada, dévblindhet eller Ushers
syndrom hos barn och ungdomar med cochleaimplantat i Sverige”

Till fordldrar/vardnadshavare till ...,
Baste fordlderoch ..................... !

Ni har tidigare besvarat ett frageformuldr angédende ert barn med kombinerad syn- och
horselskada, dovblindhet eller Ushers syndrom.

Detta ar en forfragan om fortsatt deltagande i var studie. Vi ber er att lasa igenom var
information och fraga garna, innan Ni bestammer Er om Ni vill delta.

Bakgrund

Pé senare tid har allt fler barn med flerfunktionshinder fétt ett cochleaimplantat.

Det finns dock generellt inte mycket skrivet om cochleaimplantat hos barn/ungdomar som har
en kombinerad syn-horselskada/dovblindhet och det saknas kunskap om denna grupp.

Syfte

Syftet med detta forskningsprojekt &r:

1- Att identifiera barn och ungdomar (0-18 ar) med cochleaimplantat i Sverige som har en
kombinerad syn- och horselskada, dovblindhet eller/och Ushers syndrom.

2- Att inhdmta journaluppgifter om bl.a. syn, horsel och balans hos dessa barn och om mgjligt
faststélla orsak/diagnos.

Vad innebdr ett deltagande?

Ni har tidigare besvarat pé ett frigeformuldr angdende ert barn med kombinerad syn- och
horselskada, dovblindhet eller Ushers syndrom. Hos en del barn som har svarat finns en
diagnos. Hos en del andra barn saknas diagnos. Vi dérfor 6nskar att fi del av ert barns
journaler for att bedoma om mojligheter finns att finna orsak till ert barns horsel och
synskada.

Om Ni viljer att delta i studien dnskar vi att Ni fyller i den bifogade blanketten vilket gor det
mojligt for oss att rekvirera ert barns journaler frén de olika kliniker som ni har haft kontakt
med.

Frivilligt deltagande

Ert deltagande &r helt frivilligt. Ditt barns framtida omhéndertagande inom horsel/syn virden
paverkas ej av om Ni bestimmer att delta eller ej. Aven om Ni tackat ja till att delta kan Ni
alltid dndra er och avbryta Ert deltagande.

Vad hander med journaluppgifterna?
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Data insamlas pa en specifik databas pd Horselvarden vid Sahlgrenska universitetssjukhuset 1
Goteborg. Denna databas hallas inlast och tillgdng har endast Claes Moller och André .
Sadeghi.

For statistik-bearbetning kommer materialet att avidentifieras och kodas. André M. Sadeghi
(Horselvarden Sahlgrenska) har ansvar for och kommer att forvara kodat material enligt
sedvanliga forskningsrutiner.

Ytterligare upplysningar kan erhéllas genom: Med dr och genetisk vigledare André M.
Sadeghi, Horselvarden Sahlgrenska Universitetssjukhuset, 413 45, Goteborg.

E-mail: am.sadeghi@audiology.gu.se

Telefon: 031-3422451

André M. Sadeghi Claes Moller
Leg. Audionom, Genetisk vigledare Professor, Overlikare
Medicine doktor

Jag/vi har tagit del av ovanstaende och samtycker till att lata mitt/vart barn deltaga i
studien. Vi har ratt att avbryta deltagande i studien om jag/vi sa énskar.

Barnets NAMN ..o e e e e e
Barnets personnUMMEN.........ov vt it i e e eaa

Vi har varit i kontakt med (Namn alla om mojligt &ven om det inte rér hérselsyn):
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Sjukhus klinik Datum (ar)

Datum Underskrift

Denna blankett insdnds sa snart som mojligt till:
André M. Sadeghi, Horselvarden, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, 413 45, Goteborg.

Y’SAH LGRENSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET
\4

Jag ger harmed Professor Claes Moller och Dr. André M. Sadeghi, Horselvarden -
Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Goteborg, tillatelse att skicka efter mitt barns journal

uppgifter.



Datum Namnteckning

Namnfortydligande

33



REKVISITION AV JOURNALKOPIOR

Jag ger hdarmed professor Claes Moller och medicine doktor André M.
Sadeghi, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Goteborg, tillatelse att
skicka efter mina journaler fran 6gonkliniken/ syncentralen och
oronkliniken/horcentralen rorande

Barnets MAINI.......oveeeeeeeeeeeee e e e e e eaaeeeannns

Barnets fodelsedatuUm.......ooooeveeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee e

Datum.........cooveeeveieeann.

Namnteckning..............ooooiiii

Namnfortydligande..................oo

Denna blankett skickas sa till

André M. Sadeghi

Sahlgrenska akademi

Avdelningen for audiologi

Box 452

405 30 Goteborg

Telefon 031- 773 68 90

Mobiltelefon 073- 753 14 18

Fax 031- 8234 15

E-postadress am.sadeghi@audiology.gu.se
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