Kongenital aniridi

Kongenital aniridi ér en medfédd 6gonsjukdom
som leder till synnedsattning, ljuskénslighet och
obehag och smarta frén 6gonen. Svér sjukdom
kan orsaka blindhet. Symtomen uppstaér till foljd
av avvikelser i 8gats utveckling och brukar
férvarras med stigande élder.

I Sverige finns omkring 200 personer med kongenital aniridi.

Symtom

Personer med kongenital (medfodd) aniridi har oftast flera
symtom fran 6gonen. Symtomen kan variera i art och
svarighetsgrad mellan olika personer, &ven inom samma
familj.

Barnen fods med avvikelser i 6gats regnbdgshinna (iris),
som vanligen saknas helt eller delvis. Redan vid fodseln ar
barnen mycket ljuskénsliga. Oftast visar sig en synnedsatt-
ning tidigt. Ogondarr kan finnas redan hos nyfodda, eller
uppstad under de forsta levnadsménaderna.

Efter hand uppstér dven andra dgonfordndringar. Gra starr
innebar grumlig lins och synnedséttning. Gron starr medfor
okat tryck i 6gat som skadar synnerven och leder till
bestaende synnedsittning. Barnen har oftast forandringar i
gats hornhinna. Over tid blir hornhinnan grumlig, blodkérl
fran bindehinnan kan véxa in fran hornhinnans yttre del, och
smértsamma sar uppkommer pa hornhinnans yta.

Tarvétskan hos personer med kongenital aniridi har en
avvikande sammansittning vilket gor att den inte kan skydda
hornhinnans ytskikt. Det kan ge torra 6gon och bidra till
symtom som ljuskénslighet, irritation, smérta och sér pa
hornhinnans yta.

Symtomen vid kongenital aniridi 4r oftast fortskridande
och fler symtom kan tillkomma med stigande élder.

Orsak

Kongenital aniridi orsakas i de flesta fall av en forédndring i
en gen med betydelse for 6gats utveckling. Genforandringen
leder till brist pa ett protein som péverkar regnbégshinnan,
néthinnan, linsen, hornhinnans ytskikt, 6gats avflodesviagar
och tararnas sammansattning.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar kongenital aniridi.

Vid misstanke om kongenital aniridi undersoks barnet av
en dgonlikare under de forsta levnadsveckorna. Ogon-
undersokningarna fortsitter sedan regelbundet hela livet.

Behandlingen varierar beroende pa symtom och vilka
o6gonforandringar som férekommer. Glaségon och andra
synhjélpmedel provas ut vid behov. Ljuskénslighet kan
avhjilpas med solglasdgon som helt filtrerar bort ultraviolett
ljus. Tarersittning i form av 6gondroppar eller salva anvénds
alltid. Denna fér inte innehalla konserveringsmedel, da det
kan skada hornhinnan.

Operationer av 6gat bor om mdjligt undvikas da risken for
allvarliga komplikationer ar forhdjd.

Gron starr behandlas med trycksédnkande 6gondroppar och
opereras vid behov. Gra starr kan ibland opereras. Trans-
plantation av stamceller kan ha effekt pa symtom fran horn-
hinnan men kraver langvarig immunmodulerande behand-
ling. Effekten av behandlingen ar tidsbegrénsad.

Kontaktlinser kan skada hornhinnan hos en person med
aniridi.

Vid svér synnedsattning behdvs synhabilitering.
Psykologiskt och socialt stod &r viktigt.

Resurser
Resurser for 6gondiagnostik finns vid landets 6gonkliniker.
Specialpedagogiska skolmyndigheten erbjuder special-
pedagogisk utredning for barn och ungdomar med
synnedsittning.
Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information
om sillsynta hilsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stdd och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer

* Aniridi Sverige

* SRF, Synskadades Riksforbund

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand
Texterna 1 kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séillsynta hilsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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