Axenfeld-Riegers
syndrom

Axenfeld-Riegers syndrom &r ett arfiligt tillsténd
som kdnnetecknas av avvikelser i framfér allt gon
och tander. Ibland kan &ven andra organ vara
péverkade.

Den allvarligaste komplikationen &r grén starr
(glaukom), som kan leda till synnedsattning.

I Sverige finns uppskattningsvis ett 50—tal personer med
syndromet.

Symtom
Kombinationen och omfattningen av symtom varierar mellan
olika personer med Axenfeld-Riegers syndrom.

Ogonen paverkas pa olika sitt. De flesta har avvikelser i
hornhinnans framre del, kammarvinkeln med trabekelverket
samt regnbagshinnan. Bada dgonen &r paverkade.

Drygt hélften av alla med syndromet far glaukom. Det
innebdr att trycket dr forhojt inne i dgat, vilket leder till att
synnerven kan skadas. Vanliga symtom &r ljusskygghet, okat
tarflode, grumling av hornhinnan, forstorat 6ga och nedsatt
syn. Obehandlat glaukom kan leda till blindhet.

Ténderna och ansiktsskelettet paverkas hos manga. Av-
vikelserna innefattar sma tdnder, annorlunda kronform och
rotform, annorlunda tandyta samt avsaknad av en eller flera
tander.

Hos vissa personer kan dven utvecklingen av andra organ
som navelstrangen, urinroret, hjértat och hypofysen vara
paverkad, med avvikelser som f6ljd. Detta ar dock sillsynt.
Enstaka barn har horselnedséttning.

Intellektuell funktionsnedsittning forekommer, men &r
ovanligt.

Orsak

Axenfeld-Riegers syndrom uppstér vanligen till f6ljd av en
fordndring i en av tva gener med betydelse for bland annat
ogats utveckling under fosterutvecklingen.

Hos cirka 30 procent ar den genetiska forandringen som
orsakar syndromet okénd.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Axenfeld-Riegers
syndrom. Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen,
forebygga medicinska komplikationer och kompensera for
de funktionsnedsittningar som syndromet leder till.

Barn med Axenfeld-Riegers syndrom behdver tidigt
undersokas av en 6gonlédkare. Eftersom risken for glaukom
finns under hela livet dr det viktigt att trycket i 6gonen
kontrolleras regelbundet. Glaukom opereras vanligtvis, men
kan ibland behandlas med trycksdnkande 6gondroppar.

Barn och vuxna med svar synnedsdttning och blindhet
behover synrehabilitering/synhabilitering. Barn kan behdva
anpassad pedagogik och ldmpliga laromedel.

Utvecklingen av tdnder och kéke bor f6ljas upp regel-
bundet. Under uppvéxtaren kan utseendet pa tinderna och
deras funktion forbéttras med tillfdlliga tandersattningar.
Nér personen slutat véixa dr det mojligt att fa tandimplantat.

Eftersom flera organsystem kan vara paverkade bor barn
undersokas av en barnldkare. Ibland behdver avvikelser i
urinrdret eller hjértat opereras.

Om barnet har en intellektuell funktionsnedsattning
behdvs habiliteringsinsatser.

Resurser
Resurser for diagnostik finns vid manga dgonkliniker.
Viss vérd av barnglaukom &r nationell hogspecialiserad
vard (NHV) och utfors vid S:t Eriks Ogonsjukhus i
Stockholm och Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.
Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information
om sillsynta hilsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stdd och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer
* SRF, Synskadades Riksforbund

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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