Chondrodysplasia
punctata

Chondrodysplasia punctata ér en grupp med-
fédda sjukdomar som péverkar skelettet och leder
till kortvaxthet och felstallningar. Svéra former kan
ocksé ge symtom frén andra organ.

Forekomsten &r okdnd, men uppskattningsvis finns de olika
formerna av chondrodysplasia punctata hos cirka 5 per

100 000 nyfodda i Sverige. Den X-kromosombundna
recessiva formen ar vanligast.

Symtom

Chondrodysplasia punctata har fatt sitt namn efter punkt-

formiga forkalkningar i skelettet som kan ses vid rontgen-
undersokningar av smé barn med nagon av sjukdomarna.

Den X-kromosombundna recessiva formen av chondro-
dysplasia punctata forekommer hos pojkar och medfor
kortvéxthet, skelettforandringar i nacke och rygg samt tranga
andningsvagar.

X-kromosombunden dominant chondrodysplasia punctata
forekommer sé gott som bara hos flickor dé pojkfoster inte
overlever pa grund av svéra missbildningar. Sjukdomen kan
resultera i ett brett spektrum av symtom med varierande
svérighetsgrad. Vissa far svara missbildningar av savil inre
organ som armar och ben samt kortvéxthet. Andra far
enstaka lindriga symtom.

Rizomelisk chondrodysplasia punctata dr den allvarligaste
formen och leder i manga fall till en for tidig dod. Barnen ar
kortvixta med litet huvud, korta 6verarmar och larben samt
kotavvikelser. Utover skelettavvikelser har barnen symtom
fran flera andra organ. Manga med sjukdomen fér en svar
intellektuell funktionsnedséttning. De flesta har nedsatt
horsel och syn samt epilepsi.

Okad forhorning och fjillning av huden (iktyos) kan
forekomma vid alla formerna.

Orsak

Chondrodysplasia punctata orsakas av fordndringar i en av
flera olika gener med betydelse for utvecklingen av skelettet.
Olika former av sjukdomen har olika nedérvningsmonster.

Behandling

Det finns ingen behandling som kan bota chondrodysplasia
punctata. Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen,
forebygga medicinska komplikationer och kompensera for
de funktionsnedsittningar som sjukdomen leder till. Kontakt
med olika specialister behovs. Det &r viktigt att insatserna
samordnas.

Ortopediska undersdkningar gors tidigt. Felstéllningar i
skelettet kan behdva opereras. Inre organ undersoks med
ultraljud. Andningssvarigheter utreds och syn och horsel
undersoks tidigt.

Barn med omfattande funktionsnedsattningar behover
habilitering. Insatserna gors med stod av ett tvér-
professionellt team som har sdrskild kunskap om
funktionsnedsittningar.

Vid rizomelisk chondrodysplasia punctata kan det bli
aktuellt med palliativ vard i livets slutskede.

Psykologiskt stdd till barn och unga med funktions-
nedséttningar, deras forédldrar och syskon ar viktigt.

Resurser
Barn och unga vuxna med skelettdysplasier bor foljas av ett
multidisciplinért skelettdysplasiteam.

Vid Karolinska universitetssjukhuset och Linkdpings
universitetssjukhus finns expertteam med sérskild kunskap
om skelettdysplasier.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information
om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer
* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

+ Foreningen for Kortvaxta*DHR (FKV)

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum

Publicerad oktober 2023.

AGRENSKA


https://socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand
mailto:sallsyntahalsotillstand%40agrenska.se?subject=Hej
https://www.agrenska.se/informationscentrum

	Chondrodysplasia punctata
	Symtom 
	Orsak
	Behandling
	Resurser
	Samhällets stödinsatser
	Intresseorganisationer
	Läs mer


