Fokal dermal
hypoplasi

Fokal dermal hypoplasi ér ett medfstt syndrom som
framfér allt paverkar huden. Olika symtom frén

skelettet, 6gonen, bukvéggen, njurarna och hjartat
ar ocksé vanligt.

I Sverige kdnner man endast till ett fatal personer med fokal
dermal hypoplasi. Syndromet féorekommer framst hos flickor
och kvinnor.

Symtom

Det mest karaktéristiska symtomet vid fokal dermal hypo-
plasi &r flickvisa rosa och vita omraden och linjeringar

i huden. I de paverkade omradena ar huden tunn och har
flackvis ansamlingar av fettvdvnad, som egentligen inte ska
finnas i det mellersta hudlagret. Det kan se ut som om delar
av huden ér borta. En del personer far ocksd underpigmente-
ring eller dverpigmentering av huden.

Godartade tumdrer (papillom) dr vanliga. De forekommer
sdrskilt runt munnen och i underlivet, men kan dven finnas
i andra organ och vdvnader. Papillom brukar inte vara med-
fodda, utan uppkommer senare. Antalet kan 6ka med aren.

Ena halvan av ansiktet kan vara mindre &n den andra.
Manga barn med syndromet har lapp-, kdk- och gomspalt,
ofta med en spaltbildning i mungipan.

Skelettavvikelser som kortvéxthet, sned eller krokt rygg,
kotmissbildningar och avvikelser i fingrar och tar ar vanligt.

Manga har en sirskild 6gonfordndring som kallas kolobom,
som kan paverka synskérpan och synfiltet.

Navelbrack och diafragmabrack forekommer, liksom fel-
aktig vridning av tarmen och andra symtom frén mag-tarm-
kanalen. En del har hjartmissbildningar och/eller avvikelser
i njurar och urinvagar. Ett fatal har horselnedsittning.

Orsak

Fokal dermal hypoplasi beror pa en forandring i en gen som
ar viktig for utvecklingen av hud, skelett och andra struk-
turer under den tidiga fosterutvecklingen.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar fokal dermal hypo-
plasi. Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen och
forebygga medicinska komplikationer. Personer med syn-
dromet behdver samordnade insatser av olika specialister.

Hudfo6réndringarna behandlas till en borjan med salvor och
kompresser. Senare kan behandling med laser vara mgjligt.

Papillom opereras bort om de ger symtom.

Lapp-, kék- och gomspalt opereras tidigt.
Skelettavvikelser f6ljs och behandlas av en barnortoped,
handkirurg och plastikkirurg. Hopvéxta fingrar och uttalade
kotavvikelser opereras. Vid avvikelser i tdrna kan ortoped-

iska inldgg anvindas, men ibland behdvs operationer.

Ogonavvikelser foljs av en dgonlikare. Vid uttalad synned-
sittning behdvs synhabilitering.

Diafragmabréck och felaktig vridning av tarmen opereras
tidigt. Navelbrack vixer ofta ihop av sig sjdlva. En del mag-
tarmsymtom kan behandlas med lakemedel.

Horseln samt njurarna och hjértat kontrolleras tidigt.

Psykologiskt och socialt stdd &r viktigt. Vuxna kan behdva
fortsatt medicinsk uppfoljning och anpassningar och
yrkesvigledning.

Resurser
Expertteam for hudsjukdomar finns vid Akademiska sjuk-
huset, Uppsala, Karolinska universitetssjukhuset, Stockholm,
och Sahlgrenska universitetssjukhuset, Géteborg.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for séll-
synta diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och infor-
mation om sillsynta 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
* Svenska ED-foreningen

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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