Hypohidrotisk ekto-
dermal dysplas|

Hypohidrotisk ektodermal dysplasi &r ett arftligt
syndrom som ingér i sjukdomsgruppen ekio-
dermala dysplasier. Kannetecknande fér synd-
romet ar bland annat bristande férméga att reglera
kroppstemperaturen genom svettning och att
tandanlag saknas.

Forekomsten uppskattas till 10—15 per 100 000 nyfodda.
Syndromet forekommer i sin mest uttalade form hos pojkar.
Kvinnor och flickor med syndromet kan ha samma symtom
som pojkar och mén, men i mycket lindrigare form.

Symtom
Symtomen vid hypohidrotisk ektodermal dysplasi varierar i
svarighetsgrad mellan olika personer och med aldern.

En tredjedel av alla med syndromet saknar svettkdrtlar pa
hela eller delar av kroppen, alternativt kan svettkortlarna ha
nedsatt funktion. Personer med syndromet far darfor latt en
forhojd kroppstemperatur och dven lindriga infektioner kan
ge hog feber. Feber, varm véderlek eller fysisk anstrangning
medfor risk for overhettning. Overhettningen kan bli livs-
hotande (virmeslag), till exempel vid virmeboljor eller svara
infektioner. Risken for 6verhettning finns fran fodseln.

Hos en del saknas helt eller delvis anlag for savél
mjolktinder som permanenta tinder. Det medfor minskad
tillvaxt av kékbenet i de tandlosa omradena och paverkar
bettfunktionen. De forsta mjolkténderna kommer som regel
senare dn normalt. Tédnderna &r ofta mindre och fram-
tdnderna kan vara spetsiga och ha en konisk form. Emaljen
kan vara underutvecklad.

Huden ér tunn, ljus, slét och torr. Det &r vanligt med boj-
veckseksem. Haret pa huvudet dr oftast tunt, skort och striavt
och kan saknas flickvis eller ibland helt. Aven &vrig
beharing kan saknas. Naglarna kan vara tunna och skora.

Muntorrhet och underutvecklad emalj kan 6ka risken for
karies. Torra slemhinnor kan 6ka benégenheten for
infektioner i nésa, svalg och luftvégar.

Orsak

Hypohidrotisk ektodermal dysplasi orsakas av fordndringar i
en av flera gener. Det leder till fordndringar i ektodermet, de
strukturer som i tidigt fosterstadium utvecklas till bland
annat hud, svettkortlar, tinder, hér och naglar.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar hypohidrotisk ekto-
dermal dysplasi. Behandlingen inriktas pa att lindra sym-
tomen, forebygga medicinska komplikationer och kompens-
era for de funktionsnedsittningar som syndromet leder till.
Det dr viktigt att ge febernedsédttande ldkemedel vid tecken
pa overhettning. Kroppsanstrangning bor undvikas vid feber.
Personer med syndromet har vanligen ett omfattande och
livslangt behov av tandvérd. Ofta gors olika typer av tand-
ersdttningar under uppvéxttiden. Den forsta permanenta
tandbehandlingen utfors oftast vid cirka 20 ars alder.
Torr hud behandlas med mjukgorande krdm och badolja,
bojveckseksem med mjukgoérande krdm och kortisonsalva.
Information till personal i forskola och skola dr nédvandigt,
och barn med syndromet behdver tillsyn vid lek och idrotts-
utovning. Det kan vara svart att fullt ut delta i idrotts-
undervisningen eller i vissa lagidrotter.

Det &r viktigt med psykologiskt och socialt stod.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vidgledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar 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
Webbplats: agrenska.se/informationscentrum
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