Aspartylglykosaminuri

Aspartylglykosaminuri ar en sjukdom som innebar
brist pa ett enzym. Enzymbristen gor att amnen
ansamlas i kroppens celler och skadar olika organ,
framfor allt hjarnan. Sjukdomen ar fortskridande
och leder till svar motorisk och intellektuell
funktionsnedsattning.

Aspartylglykosaminuri &r drftlig. Det finns uppskattningsvis
ett tiotal barn och vuxna med sjukdomen i Sverige.

SYMTOM

Den motoriska och kognitiva utvecklingen brukar under de
forsta levnadsaren vara som forvéntad. Fran ungefar tvé ars
alder paverkas motoriken, vilket gor att barn med sjukdomen
kan uppfattas som klumpiga till exempel nir de gar.

Tal- och sprakutvecklingen &r sen. Barnens kognitiva
formégor paverkas langsamt under forskoledren. Mellan
7 och 10 ars alder mérks att barnen har en lindrig intellektuell
funktionsnedséttning. Tidigt i tonaren blir den intellektuella
funktionsnedsittningen medelsvér. I ung vuxen alder
sker en snabb forlust av inldrda motoriska och kognitiva
fardigheter, och den intellektuella funktionsnedsittningen
blir svar.

En del kan ha depression eller symtom som vid psykos.

Skelettet kan paverkas vid sjukdomen, ibland finns
forandringar av brostkorgen och ryggkotorna. Hos en del
leder fordndringarna till sned rygg. Nagra har utplanade
fotvalv eller sneda fotter. Allt eftersom muskelfunktionen
avtar far ménga nedsatt rorlighet i lederna. Benskorhet
forekommer i ung vuxen alder.

Hos en del dr 6gonen kinsliga for solljus.
Olika hudférandringar uppkommer i olika aldrar och brukar
oka i1 vuxen alder.

I vuxen alder har ménga med sjukdomen epilepsi.
Somnsvarigheter &r ocksa vanligt hos vuxna.

ORSAK

Aspartylglykosaminuri orsakas av en fordndring i en gen
som gor att enzymbristen uppkommer.

BEHANDLING

Det finns ingen behandling som botar aspartylglykos-
aminuri eller bromsar sjukdomsutvecklingen. Behandlingen
inriktas pa att lindra symtomen och kompensera for
funktionsnedsittningarna som sjukdomen leder till.
Personer med sjukdomen behdver samordnade insatser
inom flera specialistomraden dér habilitering ingar. Det

ar viktigt med psykologiskt och socialt stod.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

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 fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
e Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

e Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten om
aspartylglykosaminuri som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta 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
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