Osteogenesis
imperfecta

Osteogenesis imperfecta (Ol) kallas ocksd med-
fodd bensksrhet. Sjukdomen péverkar framfér allt
skelettet, men kan ocksa ge symtom fran andra
organ. Svarighetsgraden vid olika typer av
sjukdomen varierar fran lindrig till livshotande.

I Sverige fods uppskattningsvis 6-20 barn med osteogenesis
imperfecta varje ar, varav cirka 5 har en svér form.

Symtom

Det huvudsakliga symtomet vid osteogenesis imperfecta ar
benskorhet. Den innebér risk for benbrott, felstéllningar i
skelettet och smérta. De flesta har ocksé overrorliga leder.

Drygt hilften av alla med osteogenesis imperfecta far
horselnedsittning. Hos manga dr d&ven dgon, tander, hjirta
och blodkérl paverkade. Neurologiska symtom férekommer.

Osteogenesis imperfecta indelas ofta i fem typer, typ 1-5.

Personer med typ 1 har den lindrigaste och vanligaste
formen. De fér lindrig till mattlig benskorhet, bla 6gonvitor
och kan bli ndgot kortare &n forvéntat. En undergrupp har
tandpéverkan.

Typ 2 &r den svaraste formen. Barnen 6verlever inte spad-
barnstiden pa grund av underutvecklade lungor och fler 4n
hélften dor redan fore fodseln.

Typ 3 dr den nést svaraste formen. Barnen dverlever, men
har ménga frakturer. Skelettet &r mjukt och de langa skelett-
delarna i armar och ben blir bojda.

Typ 4 dr en mellanform med varierande grad av benskorhet
och typ 5 ér en ovanlig form som bland annat karaktériseras
av att det bildas extra mycket ldkevdvnad vid benbrott.

Orsak

Osteogenesis imperfecta orsakas oftast av fordndringar i en
av tva gener som har betydelse for tillverkningen av kollagen
typ 1, en viktig bestdndsdel i skelettet. Ovanligare former av
sjukdomen kan orsakas av forandringar i ndgon av flera olika
gener.

Behandling

Det finns dnnu ingen behandling som botar osteogenesis
imperfecta. Insatserna syftar till att forebygga uppkomst

och fortskridande av felstdllningar, minska antalet frakturer,
lindra smirta samt underlitta vardagslivet. De flesta behover
livslang individuellt anpassad uppféljning av OI- eller
osteoporosspecialist och ortoped.

Behandling med bisfosfonater, likemedel som anvénds
vid benskorhet, gor skelettet mer kalkrikt och hérdare. Det
minskar risken for frakturer. Barn med svara former av
osteogenesis imperfecta kan fa bisfosfonater fran 1—

3 ménaders alder. For barn med lindrig sjukdom kan
behandling vid behov paborjas senare. Vuxna behandlas
ofta i perioder med bisfosfonater eller andra likemedel for
benskorhet.

Fysisk aktivitet och vid behov ortopedkirurgiska opera-
tioner &r en viktig del av behandlingen. Ménga behover
ortopedtekniska hjdlpmedel som skoinldgg, ortoser, och stod-
korsetter. Rullstol kan behvas for langre forflyttningar.

Smirta kan behandlas med ldkemedel.

En del behover horselhjalpmedel. Barn med osteogenesis
imperfecta bor tidigt fa kontakt med en specialisttandlékare
med kunskap om sjukdomen.

Psykologiskt stod utifrdn &lder och mognad ar viktigt.

Resurser
Vérd av osteogenesis imperfecta dr nationell hogspecial-
iserad véard och utfors vid Karolinska universitetssjukhuset,
Solna, Akademiska sjukhuset i Uppsala och Universitets-
sjukhuset i Linkdping.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och informationom
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
* Ol-foreningen
* Osteoporosforbundet

+ Foreningen for Kortvixta DHR

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. 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
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