Alagilles syndrom

Alagilles syndrom ar ett medfétt, arftligt tillstand
som kannetecknas av symtom fran flera organ. Det
ar vanligt med kronisk leversjukdom som kan leda
till svar klada och gulsot. En del har symtom fran
hjarta och karl och/ eller tillvaxtpaverkan.

I Sverige f6ds uppskattningsvis 2—4 barn per ar med
Alagilles syndrom. Det kan finnas personer med syndromet
som inte har fatt diagnosen faststélld eftersom symtomen
kan vara lindriga och 6vergéende.

Symtom

Symtomen varierar i hog grad mellan personer med syn-
dromet, d&ven bland medlemmar i samma familj. Vissa har
inga symtom alls, medan enstaka barn inte verlever det
forsta levnadséret pa grund av hjértfel.

Gulsot till f61jd av gallstas (kolestas) &r det vanligaste sym-
tomet och uppkommer vanligen redan i nyfoddhetsperioden.
Gallstas innebdr att galla inte kan transporteras fran levern
till tarmen. Obehandlad kan bristen pé galla i tarmen leda till
blodningar, bristande niringsupptag, benskorhet, nedsatt
morkerseende och neurologiska symtom.

For de flesta leder gallstasen vid Alagilles syndrom ocksa
till en intensiv klada. Klddan kan vara sé svar att den pa-
verkar bade vardagssysslor och arbetsforméga.

Manga har avvikelser i hjért-kirlanatomin och de flesta har
en lindrigt nedsatt njurfunktion.

Manga barn med Alagilles syndrom har tillvixtrubbningar
pa grund av lever-, njur- och tarmpaverkan.

Andra kdnnetecken dr gemensamma utseendeméssiga drag,
ogonforandringar och lindriga skelettavvikelser.

Ett fatal har en paverkad kognitiv utveckling.

Orsak

Alagilles syndrom orsakas av en fordndring i en av tva gener
som har betydelse for bland annat blodkérlens och gall-
végarnas anldggning under fosterstadiet.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Alagilles syndrom.
Behandlingen har hittills inriktats pa att lindra symtomen,
forebygga medicinska komplikationer och kompensera for
de funktionsnedséttningar som syndromet leder till.

Barn med Alagilles syndrom bor genomgé en utredning
som omfattar undersdkningar av levern, hjértat, njurarna,
ogonen, skelettet och det centrala nervsystemet. Paverkade
organ kontrolleras regelbundet. Ibland behdvs operationer,
lakemedelsbehandling och hjélpmedel. Samordnade insatser
av olika organspecialister kan behdvas.

Ett fatal barn med Alagilles syndrom &r svart sjuka redan i
nyfoddhetsperioden och behdver sjukhusvard.

Manga barn behdver intensiv niringsbehandling med olika
tillskott for att forbéttra naringsupptaget.

Kladan kan lindras med kladstillande ldkemedel och fukt-
bevarande kramer. Lakemedel som kan minska kladan och
bromsa leverskadan har nyligen lanserats.

Personer med svar sjukdom kan behdva en levertransplant-
ation. Efter en transplantation kravs livslang behandling med
immunmodulerande ldkemedel.

Psykologiskt och socialt stod &r betydelsefullt, bade for den
som sjdlv dr sjuk och for resten av familjen.

Resurser

Sérskild kunskap om Alagilles syndrom finns vid Sektionen
for barngastroenterologi, hepatologi och nutrition, Astrid
Lindgrens barnsjukhus, Karolinska universitetssjukhuset,
Stockholm.

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

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* Riksforeningen Hepatit C och andra leversjukdomar, RHC

 Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta héilsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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