Kongenrtal fibertyps-
disproportion

Kongenital fibertypsdisproportion ar en medfodd
sjukdom som framfor allt paverkar musklerna.

Symtomen brukar markas vid fodseln eller under

barnets forsta ar, da muskelspanningen ar lag
och musklerna svaga. Musklerna i munnen och
svalget kan vara paverkade och en del har svart
att andas. Efter tva ars alder brukar tillstandet
bli stabilt.

Kongenital fibertypsdisproportion dr ofta nedérvd, men
ibland finns ingen forklaring till sjukdomen. I Sverige
fods férre 4n tva barn om aret med kongenital fibertyps-
disproportion.

SYMTOM

Till en borjan marks muskelsvagheten i skuldror, axlar,
bécken, lar och nacke. Senare kan armarna och benen
ocksé bli svaga. Svaga muskler i munnen och svalget kan
gora det svart att suga och svélja och bidrar till att barn
med sjukdomen Okar langsamt i vikt.

En del fods med overrorliga leder. Fotterna kan vara
felstéllda och hoften kan vara ur led. Hos en del &r rygg-
raden paverkad s att ryggen blir sned eller bojd.

Négra har andningssvarigheter, ett allvarligt symtom
som kan leda till andningssvikt. Svag andning stor ofta
somnen. Det kan gora att barn med sjukdomen blir trétta
péa dagen. De kan ocksa ha humorsvéngningar och
koncentrationssvarigheter.

Den motoriska utvecklingen brukar vara sen hos barn
med sjukdomen, men efter tvé ars alder stabiliseras och
forbéttras ofta tillstdndet och de flesta lar sig att ga.

Hos de allra flesta forbéttras ocksa andningsfunktionen.
Hos vuxna ar sjukdomstillstandet oftast stabilt.
En del barn med sjukdomen har svara symtom frén
fodseln som innebdr risk for livshotande andningssvikt.

ORSAK

Hos en del kan kongenital fibertypsdisproportion kopplas
till genfordndringar som paverkar musklernas féormaga att
dra ihop sig. Ibland &r orsaken till sjukdomen &r okénd.

BEHANDLING

Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen och
kompensera for funktionsnedsittningar som sjukdomen
leder till. Barn med sjukdomen behdver habilitering.
Atsvérigheter utreds av ett nutritionsteam som ger rdd och
stod. En del barn behover naringstillskott och négra far
mat genom en sond. Det ar viktigt att barn med andnings-
svérigheter far andningsstod. Det kan till exempel vara en
respirator med andningsmask som anvénds nagra timmar
pa kvillen eller under natten.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Enheter for barnneurologi vid universitetssjukhusen
kan utreda kongential fibertypsdisproportion och stilla
diagnos.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stod finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd under
”Sambhéllets stddinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Neuro

RBU, Riksférbundet f6r Rorelsehindrade Barn
och Ungdomar

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om kongenital
fibertypsdisproportion som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det sdllsynta héilsotillstandet &r reviderad mars
2019.
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