Canavans sjukdom

Canavans sjukdom &r en &rftlig och fortskridande
sjukdom som tillhér sjukdomsgruppen
leukodystrofier. Det finns tva former av sjukdomen,
infantil och juvenil. De flesta har den svéraq,
infantila formen som kannetecknas av 6kat
huvudomféng, avstannad motorisk utveckling

och intellektuell funktionsnedsattning. Manga har
epilepsi.

I Sverige fods ungefar ett barn per ar med Canavans

sjukdom. I vissa befolkningsgrupper ér sjukdomen vanligare.

Symtom

De som har den infantila formen insjuknar som spédbarn.
Nagra manader efter fodseln blir barnen muskelsvaga
(hypertonus) och apatiska, har svart att balansera huvudet
och kan inte védnda sig runt eller gripa med sina hinder.
De flesta far svart att éta.

Huvudet vixer snabbare dn forvintat, eftersom sjukdomen
g0r att hjarnan blir forstorad (megalencefali).

Efterhand Gvergér barnets muskelspdnning fran att vara
lag (hypotonus) till att vara hog (spasticitet). Muskelsvaghet,
sviljsvarigheter och luftvagsinfektioner kan paverka
lungfunktionen.

Den fortskridande hjarnskadan leder till en svér
intellektuell funktionsnedséttning. Halften av barnen med
infantil form har svarbehandlad epilepsi.

Manga far nedsatt syn eller blir blinda. Aven barnens
horsel paverkas.

Hos dem med den juvenila formen mérks sjukdomen forst
efter fem ars dlder. Da &r symtomen lindrigare. En del av
personerna med juvenil form har en intellektuell funktions-
nedséttning som hos de flesta &r lindrig, men hos vissa
medelsvar.

Orsak

Canavans sjukdom orsakas av sjukdomsorsakande varianter
(mutationer) i en specifik gen.

Symtomen beror pa att den vita hjarnsubstansen bryts ner.
Det paverkar overforingen av nervimpulser och stor
nervsystemets funktion.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar for Canavans sjukdom.
Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedsattningar som sjukdomen leder till.

Epilepsi behandlas med ldakemedel.

Atsvérigheter utreds och behandlas av ett tvir-
professionellt team. Ibland behovs en sond via nésan.

Andningsbehandling i kombination med slemldsande
medicin kan gora det léttare att 16sa upp och avldgsna slem
fran andningsvigarna och lungorna.

Rorelsetraning i kombination med ortosbehandling kan
behovas for att fordrdja utvecklingen av kontrakturer.

Det dr angelédget att arbeta med spraklig stimulans och
alternativ kommunikation.

Det ar viktigt med psykologiskt och socialt stdd till hela
familjen. For barn med den infantila formen av Canavans
sjukdom kan det bli aktuellt med palliativ (lindrande) vard
i livets slutskede.

Resurser
Vid universitetssjukhusen finns barnneurologer med sérskild
kunskap om sjukdomar i gruppen leukodystrofier.

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

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
+ Svenska Leukodystrofiféreningen

* Riksforbundet FUB, for personer med
intellektuell funktionsnedsattning

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. 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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