Danons sjukdom

Danons sjukdom leder till svar hjartsvikt.

Man med sjukdomen har aven muskelsvaghet
och manga har en lindrig intellektuell funktions-
nedsattning eller inlarningssvarigheter. Hos man
brukar symtomen fran hjirtat borja i tonaren,
medan kvinnor oftast far hjartsymtom nar de ar
mellan 30 och 45 ar.

Danons sjukdom ér érftlig. I Sverige kdnner man till cirka
10 personer som har sjukdomen.

SYMTOM

Min med Danons sjukdom brukar f& hjartsymtom i 6vre
tonaren. Symtomen kan vara rubbningar i hjértrytmen,
hjértrusning, brostsmérta, svimning och andfaddhet.
Maénga har hypertrofisk kardiomyopati som innebér att
hjartmuskeln gradvis blir fortjockad och forsvagad. En del
far dilaterad kardiomyopati som gor att hjartat blir vidgat
och forsvagat. Efter hand uppkommer allvarlig hjértsvikt.
De flesta mén med sjukdomen har inldrningssvarigheter
eller en lindrig intellektuell funktionsnedséttning. De har
dven muskelsvaghet som frémst paverkar musklerna i skuld-
rorna, axlarna, backenet, laren och nacken. Svagheten okar
med tiden men brukar inte bli svér. Synen och fargseendet
brukar ocksa péverkas och det ar vanligt med synnedséttning.
Kvinnor med Danons sjukdom far oftast hjértsymtom nér
de dr mellan 30 och 45 ar. Symtomen kommer successivt
i form av langsamt tilltagande hjartsvikt. Det dr ovanligt
att kvinnor med sjukdomen far muskelsvaghet. En del far
synnedsédttning men den brukar vara lindrigare dn hos mén.
Danons sjukdom leder i de flesta fall till en for tidig
dod pa grund av hjértsvikt. Utan hjarttransplantation dor
de flesta mén i 20-30-arséldern. Kvinnor med sjukdomen
lever betydligt langre.

ORSAK

Orsaken ar en fordndring i en gen. Foréndringen leder till
att det blir brist pa ett protein i cellernas lysosomer. Bristen
gor att lysosomerna skadas vilket i sin tur skadar hjért- och
skelettmuskulaturen.

BEHANDLING

Hjartats funktion kontrolleras ofta. Hjartsvikt behandlas
med ldakemedel och rubbningar i hjédrtrytmen kan behandlas
med operation eller en defibrillator som réttar till hjértats
rytm med hjélp av strom. Det ar viktigt att hjérttransplan-
tation overvégs tidigt, badde for mén och kvinnor med
Danons sjukdom.

Konditionstraning ar viktigt och bor planeras i samrad
med en fysioterapeut som har kunskap om sjukdomen.

Min med sjukdomen som har en intellektuell funktions-
nedsittning kan behdva habiliteringsinsatser.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Avdelningarna for klinisk genetik vid universitets-
sjukhusen samarbetar med de behandlande klinikerna.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stod finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet HjartLung

Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
Danons sjukdom som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hdlsotillstand
Informationscentrum for séillsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hélsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Reviderad november 2018.
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