SALLSYNTA
HALSOTILLSTAND

Hypohidrotisk
ektodermal dysplasi
med Immunbrist

Den som har hypohidrotisk ektodermal
dysplasi med immunbrist ar extra mottaglig
for infektioner. Immunbristen gor ocksa
att infektionerna kan vara mycket svara

att behandla. Syndromet paverkar aven
huden, haret, tanderna och de kortlar som
producerar tarar, svett, saliv och slem.

Hypohidrotisk ektodermal dysplasi med immunbrist
ar arftligt och finns néstan bara hos pojkar. Man tror
att ungefér fyra barn per en miljon pojkar fods med
syndromet. I Sverige innebér det ungefir en pojke
vart femte ar.

SYMTOM

Immunbristen brukar méirkas under barnets forsta manad
dé barnet géng pé gang far infektioner som &r svéra att
behandla. Infektionerna kan bli livshotande. En del barn
dor av dem.

Symtomen fran hud, tdnder och slemhinnor &r inte
alltid sé tydliga. Ibland ér torra eller morka flackar pa
huden det enda tecknet, eller sa kan nagon enstaka tand
ha en avvikande form.

Ténderna brukar komma sent. En del far spetsiga
framténder och en del har farre tdnder i underkéken 4n
i 6verkdken. Haret pa huvudet brukar vidxa langsamt och
kan vara tunt och glest.

De flesta med syndromet har nedsatt forméga att svettas.

Det gor att de inte kan reglera kroppstemperaturen nér de
blir varma och riskerar att bli 6verhettade.

Immunbristen kan gora att personer med syndromet
ar extra mottagliga for infektioner i 6gonen, ronen och
luftvdgarna. Synen och horseln kan ocksé péverkas.

ORSAK

Hypohidrotisk ektodermal dysplasi med immunbrist
orsakas av en fordndring i en gen. Fordndringen paverkar
immunsystemet och utvecklingen av hud, har, naglar,
tander och kortlar.

BEHANDLING

Behandling med immunglobulin kan minska infektionerna
och de skador som infektionerna kan leda till. Stamcells-
transplantation dr en mojlighet att bota immunbristen.
Personer med syndromet behover ocksa behandling av
olika specialister, som hudlikare, tandlékare och 6gonlikare.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Sektionen for pediatrisk immunologi vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Géteborg har kunskap om
syndromet. Kunskap finns ocksé vid barn- och ungdoms-
medicinska kliniken vid Skanes universitetssjukhus i Lund.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning 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 hilsotillstaind under
”Samhillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
PIO, Primér immunbristorganisationen
Svenska ED-foreningen

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ér en kort sammanfattning av texten om
hypohidrotisk ektodermal dysplasi med immunbrist som
finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &dr reviderad
februari 2018.
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