Hereditar sensorisk och
autonom neuropati typ V

Hereditar sensorisk och autonom neuropati typ
V ar en sjukdom som innebar nedsatt kanslighet
for varme, kyla och smarta. De forsta symtomen
kan komma under barndomen eller i vuxen
alder. Formagan att kanna smarta ar mycket
nedsatt hos de som far symtom under
barndomen. Det gor att de kan skada sig utan
att vara medvetna om det. Skelettet och lederna
paverkas av sjukdomen.

Hereditar sensorisk och autonom neuropati typ V ar arftlig.
I Sverige kdnner man till ett fatal personer som har svara
symtom. Hos ett 70-tal personer &r symtomen lindriga.

SYMTOM

De personer som far symtom under barndomen kénner inte
smarta vid till exempel benbrott och brannskador. Signaler
pa smirta nar inte det centrala nervsystemet och personer
med sjukdomen saknar dérfor reflexer som skyddar dem
fran att skada sig. De forsta symtomen brukar mérkas efter
fyra ars alder. Barnen kan fi benbrott utan att kinna smairta
och svullnader kan uppkomma runt lederna.

Det ar vanligt med skador i1 kné- och fotleder, men dven i
andra leder. Med tiden tillkommer felstéllningar i lederna
och manga far svart att ga.

De som far symtom i vuxen alder far oftast symtom fran
lederna. Ménga fér artros. Karpaltunnelsyndrom é&r vanligt.
Det innebar smértor och domningar i héinderna som beror
pa att en nerv vid handleden blir kldmd.

ORSAK

Hereditéar sensorisk och autonom neuropati typ V beror pa
en fordndring i en gen som gor att vissa nervtradar inte blir
fullt utvecklade.

BEHANDLING

Det finns ingen behandling som botar sjukdomen. Behand-
lingen inriktas darfor pa att forebygga skador. Det &r viktigt
att barn med sjukdomen tidigt far lara sig vad som normalt
ger smérta och kan orsaka skador. Det &r ocksa viktigt att
de vet vilken vattentemperatur som ar lagom i samband med
bad och dusch, och vilka klader som behdvs vid stark kyla.

Felstéllningar i lederna bedoms och behandlas av en
ortoped. Ibland behovs operation.

En del med sjukdomen behover habiliterande insatser.
Hjilpmedel och anpassningar kan underlétta vardagen.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Utredning och diagnostik gors pé kliniker f6r neurologi
och barnneurologi vid universitetssjukhusen.
DNA-analyser gors vid avdelningar for klinisk genetik
vid universitetssjukhusen.
Vid universitetssjukhusen finns ocksé Centrum for séllsynta
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 hilsotillstdnd under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Neuro

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om hereditar
sensorisk och autonom neuropati typ V som finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det sillsynta hélsotillstindet &r reviderad
januari 2019.
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