DOCKS-brist

DOCKS8-brist ar en sjukdom som paverkar
immunsystemet. Det leder till svara infektioner

i huden och luftvagarna. Mollusker, vartor,
svampinfektioner och eksem ar vanligt.

Manga har upprepade infektioner i bihalorna
och lungorna. Sjukdomen 6kar ocksa risken

for virusorsakade tumorer. DOCKS-brist kan
botas med hematopoetisk stamcellstransplanta-
tion. Utan behandling kan personer med sjuk-
domen fa allvarliga och livshotande infektioner.

DOCKS-brist ir en érftlig sjukdom som finns hos farre
an 1 per miljon invanare. I Sverige finns uppskattningsvis
farre dn 10 personer med DOCKS-brist.

SYMTOM

Hos barn med sjukdomen borjar infektionerna under det
forsta levnadshalvéret. Ett mycket vanligt symtom &r
mollusker, som dr sma blasor orsakade av en virusinfek-
tion. Manga med DOCKS8-brist har ocksa vartor. Mollus-
kerna och vartorna kan finnas 6ver hela kroppen. Ménga
har ocksa eksem som ofta infekteras med bakterier.
Upprepade bihdleinflammationer och lunginflammationer
dr vanligt. En del har karlinflammationer som kan leda till
stroke och bréck pa stora kroppspulsddern. DOCKS8-brist
okar ocksa risken for virusorsakade tumorsjukdomar som
skivepitelcancer, T-cellslymfom och Burkitts lymfom.
Om DOCKS-brist inte behandlas kan personer med
sjukdomen fa allvarliga och dven livshotande infektioner.

ORSAK

DOCKS-brist orsakas av mutationer i en gen som styr
tillverkningen av proteinet DOCKS (dedicator of cyto-
kinesis 8). Mutationerna péverkar immunsystemet.

BEHANDLING
DOCKS-brist kan botas med hematopoetisk stamcells-
transplantation (benmérgstransplantation) som &r trans-

plantation av blodstamceller. Transplantationen rekommen-
deras sa snart diagnosen DOCKS-brist har faststllts.

Alla infektioner maste behandlas tidigt hos barn och
vuxna som inte genomgatt stamcellstransplantation.
Infektioner som orsakas av bakterier behandlas med
antibiotika, ibland under l4nga perioder. Levande vacciner
maste undvikas eftersom de kan orsaka kroniska infektio-
ner hos personer med DOCKS-brist.

Infektionskénsligheten kan gora att barn med DOCKS-
brist kan behdva vara hemma frén skolan i perioder. Skolan
kan dérfor behdva gora anpassningar och ge extra stod.

For vuxna med syndromet kan infektionskénsligheten
paverka valet av utbildning och yrke.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

DOCKS-brist utreds vid sektionen for pediatrisk immunologi,
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg
eller vid barn- och ungdomsmedicinska kliniken, Skénes
Universitetssjukhus i Lund.

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Samhdllets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

PIO, Primér immunbristorganisationen

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om DOCKS-
brist som finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
sdllsynta hélsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for séllsynta
hilsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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