Adrenoleukodystrofi och
adrenomyeloneuropati

Adrenoleukodystrofi och adrenomyeloneuropati
ar tva varianter av en fortskridande sjukdom som
skadar nervsystemet. Pojkar som insjuknar i
sjukdomen far svarast symtom. Deras beteende
kan andras och de far svarigheter med koncen-
tration, minne och inlarning. Vuxna far ofta stela
och spanda muskler som gor det svart att ga.
Kvinnor brukar ha lindrigare symtom an man.

I Sverige kidnner man till farre &n 100 pojkar och min med
sjukdomen. Sjukdomen ér arftlig.

SYMTOM

Pojkar som insjuknar i den svaraste formen av adreno-
leukodystrofi brukar f& symtom vid fyra till atta ars alder.
Det dr vanligt att de forsta symtomen &r svarigheter med
koncentration, minne och inlérning. Aven synen och
horseln paverkas. Pojkarna kan fa plotsliga aggressions-
utbrott eller bli passiva. Efter hand far de ocksa smartor,
forlamningar, epilepsi och svarigheter med tal eller sprak.
De kan ha svart att &ta, tugga och svélja. De flesta av dem
lever bara négra ar efter att de blivit sjuka.

De som insjuknar senare i adrenoleukodystrofi far liknande
symtom men sjukdomen fortskrider inte lika snabbt.

Vuxna med den andra varianten, adrenomyeloneuropati,
blir stela och kan fa svért att gd. Muskelspénningen i
kroppen dkar och kénseln i benen blir nedsatt.

De flesta pojkar och mén med de bada varianterna av
sjukdomen blir ovanligt trétta, svaga i musklerna, mar illa
och kréks. Huden kan fa mer pigment och se morkare ut dn
tidigare. Det beror pé att hormonproduktionen i binjurebarken
minskar.

ORSAK

Sjukdomen beror pé en fordndring i en gen pd X-kromosomen.

Foréndringen paverkar hjérnan, ryggmérgen och nervtradarna.

BEHANDLING

Symtomen behandlas pa olika sétt. Muskelspanningen kan
behandlas med lakemedel och rorelsetraning. Smaért-
lindring ar viktigt. De pojkar som har svart att dta kan fa
niring via en sond direkt till magsicken. Hormonbrist
behandlas med kortison och dosen behdver dkas nir
kroppen utsitts for stress som vid akuta infektioner och
operationer. Med stod av sjukvardspersonal kan svart
sjuka barn vardas vixelvis i hemmet och pa sjukhus.
Hematopoetisk stamcellstransplantation kan ibland
goras innan tydliga symtom visat sig. Oftast dr det yngre
broder till sjuka pojkar som kan behandlas pé detta sitt.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Barnneurologer pa regionsjukhusen har sérskild kunskap
om sjukdomen. Vuxna utreds pa en neurologisk klinik.

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhillets stod finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

e Svenska Leukodystrofiféreningen ingar i
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

e Neuro

e RBU, Rorelsehindrade Barn och Ungdomar

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
adrenoleukodystrofi och adrenomyeloneuropati 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 sillsynta
halsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstindet &r reviderad
juni 2018.
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