Brankiootorenalt
syndrom

Brankiootorenalt syndrom (BOR) ar ett arftligt
syndrom som kénnetecknas av hérselnedsattning,
missbildningar av ytter-, mellan- och innerérat samt
av njurarna och urinvégarna. Personer med
syndromet kan ha hudféréandringar intill dronen
samt fistlar och cystor pé halsen.

I Sverige finns uppskattningsvis 200-300 personer med
brankiootorenalt syndrom. Eftersom symtomen 4r vaga
hos manga kan syndromet vara svart att upptacka.

Symtom

Brankio syftar pa gilgdngarna som finns under fostertiden
och som sedan tillbakabildas, oto pa dronen och renal pa
njurarna. Omfattningen och svarighetsgraden hos symtomen
kan variera mellan olika personer, &ven inom en familj med
samma bakomliggande genetiska orsak.

Vid brankiootiskt syndrom (BOS) har en person symtom
endast fran dronen och halsen, men utan paverkan pa
njurarna.

Vanliga symtom innefattar missbildningar i ytter-, mellan-
och innerorat, vilket kan leda till olika typer av horsel-
nedsittning. Orats balansorgan kan ocksa vara paverkat.

Personer med syndromet kan ha vitskefyllda blasor
(cystor) och avvikande forbindelser (fistlar) i eller mellan
halsens vdavnader och huden. De kan dven ha sma gropar och
hudflikar framf6r 6ronen.

Olika avvikelser i urinvigarna och njurarna férekommer
hos personer med syndromet. Njurfunktionen kan vara
paverkad i varierande grad, fran lindrigt underutvecklade
njurar (njurhypoplasi) till allvarligare tillstind som avsaknad
av en njure (njuragenesi). Nagra personer utvecklar svar
njursvikt senare i livet.

Orsak

Diagnosen stélls utifran de typiska symtomen. Hos de
flesta personer kan den bekréftas med genetisk analys.
Brankiootorenalt syndrom beror vanligtvis pa en fordndring

ien av tvd gener som har betydelse for utvecklingen av
oronen och delar av halsen och njurarna under fostertiden.

Behandling

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

Barn och vuxna behdver kontakt med olika specialister for
utredning, behandling och uppféljning. Exempel ar 6ron-
nésa-halsldkare, horselldkare, (audiolog), klinisk genetiker
samturolog och/eller njurlikare (nefrolog).

Missbildningar i mellandrat vid syndromet kan opereras.
Horapparat och cochleaimplantat kan anvéindas som hor-
hjdlpmedel. Barn och vuxna med nedsatt horsel behdver
horselhabilitering.

Missbildningar i urinvdgarna och njurarna f6ljs upp av en
urolog eller nefrolog och behandlas vid behov. Vid svér
njursvikt ges dialysbehandling eller njurtransplantation.

Resurser
Avvikelser i 6ron och njurar kan diagnostiseras vid storre
lanssjukhus samt universitetssjukhus.

Behandling av nagra av symtomen vid brankiootorenalt
syndrom dr nationell hogspecialiserad vérd.

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

» Horselskadades Riksforbund (HRF)
* Njurforbundet

* Riksforbundet DHB

 Sveriges Dovas Riksforbund (SDR)

* 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 hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,

@ AGRENSKA

agrenska.se/informationscentrum
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