Alstréms syndrom

Alstrédms syndrom ar en érfilig multiorgansjukdom
som kdnnetecknas av tidig svar synnedsattning och
hjartsjukdom, fortskridande hérselnedsattning,
obesitas, insulinresistens och diabetes typ 2. Det &r
vanligt med paverkan p& andningsvagar, lever,
njurar och urinvégar samt hormonella avvikelser.

I Sverige finns uppskattningsvis 30 personer med syndromet.

Symtom

Alstroms syndrom réknas till en grupp arftliga sjukdomar
som kallas ciliopatier eller ciliesjukdomar/ciliesyndrom.
Det tillhor ocksé gruppen dovblindsyndrom.

Symtomen, deras svérighetsgrad och hur snabbt de
fortskrider varierar i hog grad mellan olika personer.

Fler @n 60 procent med syndromet utvecklar kronisk hjért-
svikt p& grund av hjértsjukdom som kan upptrada hos bade
sma barn, ungdomar och vuxna.

Alla barn med Alstréms syndrom far tidigt nedsatt syn till
foljd av en fortskridande skada pa néthinnan. De flesta blir
blinda i 6vre tondren. Under uppvéxten far 7 av 10 barn en
fortskridande horselnedsittning, som leder till att majoriteten
vuxna med syndromet har dévblindhet.

Tidiga metabola symtom vid tillstindet innefattar obesitas
frén de forsta levnadsaren, insulinresistens foljt av diabetes
typ 2 under uppvéxten samt fettlever i unga éar.

Personer med syndromet har ofta symtom frén lungorna.
De har en 6kad risk for akut syrebrist vid luftvigsinfektioner
och narkos.

Aven njurarna och urinviigarna kan vara paverkade.
Paverkan forekommer ocksa pa skelett och tander.

Barn med tillstandet kan ha férsenad motorisk och kognitiv
utveckling samt inlarningssvarigheter. Intellektuell
funktionsnedséttning &r séllsynt.

Orsak

Alstroms syndrom orsakas av fordndringar i en gen med

en viktig roll for cilierna, smé flimmerhér som finns pa
kroppens celler. Vid syndromet &r ciliernas funktion nedsatt.
En annan trolig sjukdomsmekanism dr omvandling av
organvévnad till bindvév (fibros) i manga organ.

For att faststélla diagnosen krévs ett ndra samarbete mellan
barnldkare, barnkardiolog, 6gonlikare, horselldkare och
genetiker. Diagnosen bekréftas med DNA-analys.

Behandling

Behandlingen vid Alstroms syndrom inriktas pa att lindra
symtomen, férebygga medicinska komplikationer och
kompensera for funktionsnedsattningarna.

Eftersom de flesta barn och vuxna med tiden far symtom
frén flera organ behovs néra kontakt med flera olika
specialister. Beroende pa symtomens omfattning gors
utredning och behandling av 6gonlédkare, hjértlakare,
horselldkare, lunglékare, njurspecialist, leverspecialist, mag-
tarmspecialist, urolog, ortoped, dietist och fysioterapeut.

Regelbundna uppfdljningar ar viktiga for att folja
sjukdomsforloppet och justera behandlingen.

Habilitering och psykologiskt stod dr mycket viktigt vid
fortskridande syn- och horselnedsittning.

Resurser
Genetiska utredningar vid Alstroms syndrom gors pa
avdelningar for klinisk genetik vid universitetssjukhusen.

Barn med syndromet bor utredas och behandlas av
multiprofessionella specialistteam, vanligtvis vid storre
lanssjukhus eller universitetssjukhus.

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

Samhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer

» Foreningen Sveriges Dovblinda (FSDB)
» Horselskadades Riksforbund (HRF)

* Riksférbundet DHB

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser
 Synskadades Riksforbund (SRF)

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,

@ AGRENSKA

agrenska.se/informationscentrum
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