Fibrodysplasia
ossificans progressiva

Fibrodysplasia ossificans progressiva ar en
sjukdom som innebar att extra benvavnad bildas
i kroppen. Benvavnaden vaxer over lederna och
gor att personer med sjukdomen blir alltmer
ororliga med tiden. Hur mycket rorligheten
paverkas varierar mellan personer med
sjukdomen.

Fibrodysplasia ossificans progressiva orsakas oftast av en
nymutation. I Sverige kdnner man till ungefér 15 personer
med sjukdomen.

SYMTOM

Ett vanligt symtom hos nyfodda med fibrodysplasia
ossificans progressiva &r att stortdrna dr korta och bdjda
inat mot de andra tarna.

Under barndomen uppkommer svullnader i olika vivnader
i kroppen, till exempel i musklerna. En svullnad ir ofta det
forsta tecknet pa att extra benvavnad bildas. Det sker oftast
spontant men benvédvnad kan ocksa bildas i samband med
skador. Det brukar borja med att barnen far svullnader pa
huvudet, nacken, ryggen och skuldrorna. Senare far de ocksa
svullnader i armbagarna, hofterna, knéna och i kidken.
Oftast vixer svullnaderna under négra veckor for att sedan
krympa. Nér benvdvnaden bildas &r det vanligt att personer
med sjukdomen upplever smérta. Rorligheten i kroppen
minskar allteftersom ny benvévnad bildas. Hur mycket
rorligheten paverkas varierar mellan personer med sjukdo-
men. Det dr vanligt att brostkorgen blir mindre rorlig vilket
paverkar andningen. Ménga med sjukdomen fér darfor
lattare luftrorskatarr och lunginflammation. Fler &n hélften
har nedsatt horsel.

Graviditet och forlossning innebér allvarliga risker for
bade mamman och barnet.

ORSAK

Sjukdomen orsakas av en genforandring. Fordndringen gér
att celler som bildar benvdvnad aktiveras.

BEHANDLING

Personer med fibrodysplasia ossificans progressiva
behover habiliteringsinsatser. Rorligheten och
muskelstyrkan kan till exempel trinas med lagintensiv
traning i vatten. Rorligheten i brostkorgen trénas med
andningsgymnastik.

Det ar viktigt att forsdka undvika skador som kan gora
att extra benvdvnad bildas. Operationer och injektioner i
musklerna bdr undvikas sa langt det dr mojligt.

Smiarta vid benbildning kan behandlas med ldkemedel.
Likemedel anvinds ocksé for att forsdka forebygga att
extra benvivnad bildas.

Hjélpmedel och anpassningar underldttar vardagen.
Vuxna med sjukdomen behover oftast stod i det dagliga
livet. Psykologiskt och socialt stod ar viktigt.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Barn- och Ungdomscentrum pa Norrlands Universitets-
sjukhus 1 Umea kan ge rad om behandling och uppf6ljning.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vdgledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stod finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd under
”Sambhéllets stddinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

e Svenska FOP-foreningen

e The International Fibrodysplasia Ossificans
Progressiva Association (IFOPA)

e Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
fibrodysplasia ossificans progressiva som finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for
sdllsynta hélsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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