Campomel dysplasi

Campomel dysplasi ér en medfédd skelettdysplasi
som kan leda till olika grader av kortvéxthet, béjda
ben, klumpfétter och andra felstallningar i
skelettet. Paverkan pé& kénsutvecklingen ar vanligt
bland pojkar med sjukdomen.

Det ar inte ként hur manga som har campomel dysplasi.
I Sverige uppskattas forekomsten till hdgst 10 personer.

Symtom
Skelettdysplasier ar tillstdnd som leder till avvikelser i
skelettets utveckling och tillvaxt.

Symtomen vid campomel dysplasi kan vara allvarliga och
de flesta barn 6verlever inte nyféddhetsperioden pé grund
av andningssvarigheter. Dessa orsakas av instabilt brosk i
andningsvégarna eller struphuvudet. Andningsregleringen
frén ryggmaérgen kan ocksé vara paverkad.

Kroppslédngden hos personer med campomel dysplasi &r
ofta mérkbart under genomsnittet, och armar och ben &r
korta. Benens langa skelettdelar kan vara bojda, och klump-
fotter forekommer. Felstillningar i hofter och ryggrad ér
vanligt, och underutvecklade kotor kan leda till neurologiska
symtom.

Personer med campomel dysplasi som har en manlig
kromosomuppsittning fods ofta med koénsorgan med ospeci-
fikt utseende eller med typiskt kvinnliga yttre kdnsorgan.

Personer med tillstandet har ofta gemensamma utseende-
maéssiga drag med bland annat liten haka och/eller gomspalt.

Horselnedsattning forekommer.

Campomel dysplasi kan ibland diagnostiseras redan i foster-
livet med ultraljudsundersokning, men oftast stélls diagnosen
efter fodseln.

Orsak

Campomel dysplasi uppstar oftast till foljd av en genetisk
forandring med betydelse for utvecklingen av ett flertal
organ och vévnader i kroppen. Hit hor skelett, brosk, inne-
roron och kdnsorgan.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar campomel dysplasi.
For de barn som 6verlever nyféddhetsperioden inriktas
behandlingen pé att lindra symtomen, forebygga medicinska
komplikationer och kompensera for funktionsnedséttningar.

Avvikelser och symtom behandlas av specialister inom flera
olika omraden dér habilitering ingér.

Graden av andningspéverkan bedoms tidigt. Vid behov ges
andningsunderstdd.

Operationer ar ofta nédvandiga for att korrigera till
exempel klumpfotter, felstdllningar i rygg och nacke samt
gomspalt.

For barn med en manlig kromosomuppsittning och kvinn-
liga konsorgan rekommenderas att dverviga att operera bort
konskortlarna pa grund av 6kad risk for gonadoblastom.
Vilken alder som é&r 1dmpligast for detta ingrepp 4r inte klar-
lagt. Behandling med manligt kdnshormon kan bli aktuellt
under puberteten.

Vid horselnedséttning kan horapparat behovas.

Omgivningen kan behdva anpassas for bade barn och
vuxna for att kompensera for funktionsnedséttningarna och
underlétta ett sa sjdlvstindigt liv som mojligt. Psykologiskt
och socialt stod ar viktigt.

Resurser
Barn och unga vuxna med skelettdysplasier bor foljas av ett
tvarprofessionellt skelettdysplasiteam.

Vid Karolinska universitetssjukhuset och Linkdpings
universitetssjukhus finns expertteam med sarskild kunskap
om skelettdysplasier.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge védgledning och information
om séllsynta hélsotillstdnd.

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
» Foreningen for kortvixta* DHR

+ Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
+ Riksforbundet Sillsynta diagnoser.

Las mer

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