SALLSYNTA
HALSOTILLSTAND

Kongenitalt centralt
hypoventilations-
syndrom

Kongenitalt centralt hypoventilationssyndrom
innebar att andningen minskar eller upphor helt
under somn. De som har syndromet behover
darfor andningsstod och overvakning nar de
sover. Syndromet upptacks oftast hos nyfodda,
men hos en del kommer de forsta symtomen
senare i barndomen.

Kongenitalt centralt hypoventilationssyndrom &r medfott
och uppkommer oftast som en nymutation. Syndromet
finns hos férre &n ett barn per 100 000 nyfodda. I Sverige
finns ungefar 20 personer med syndromet.

SYMTOM

Andningen hos personer med syndromet &r oftast mycket
paverkad eller upphor helt nér de sover. Att andningen
forandras under somn beror pa att syndromet paverkar
det autonoma nervsystemet, som inte styrs av viljan. Det
leder till att den spontana andningen minskar eller upphor
helt. Under vaken tid ar hjarnan mer aktiv och andningen
fungerar darfor battre.

De flesta har andningssvérigheter som nyfodda. Nagra far
lindrigare symtom senare under barndomen. Symtomen kan
da vara att huden och ldpparna blir bldtonade nér andningen
fordndras, vilket ibland kan misstas for symtom pa hjartfel.
Forandringar i det autonoma nervsystemet kan dven paverka
svettfunktionen och gora att kroppstemperaturen blir lag.
Under uppvixten kan hjartrytmen paverkas pa ett sétt som
okar risken for hjértstopp.

En del med syndromet har Hirschsprungs sjukdom som
innebdr att delar av tarmen saknar nerver. Det kan leda till
svér forstoppning och inflammation i tarmen.

Formagan att bearbeta information kan vara paverkad.
Det kan till exempel innebéra att personer med syndromet
behover mer tid for att 14sa, skriva och rikna.

ORSAK

Kongenitalt centralt hypoventilationssyndrom orsakas
av en genfordandring som paverkar det autonoma
nervsystemet.

BEHANDLING

Barn med syndromet behover oftast vardas for andnings-
svikt direkt efter fodseln. De flesta behover dven i fort-
sdttningen andningsstdd nir de sover och maste alltid
overvakas under somn. Nar barnet inte ldngre behdver
sjukhusvérd kan andningsstodet vara en respirator som
kan anvindas bade i och utanfor hemmet, till exempel nér
barnet sover i barnvagnen eller under bilfard. En del far
behandling med en diafragmapacemaker som stimulerar
andningsrorelser.

Behovet av andningsstdd och vervakning under somn
finns kvar under hela livet. De flesta med syndromet har en
fungerande vardag med studier, arbete och aktiviteter.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Kongenitalt centralt hypoventilationssyndrom utreds och
behandlas pa andningsmottagningen vid Astrid Lindgrens
Barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset i Solna.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambhiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hir dr en kort sammanfattning av texten om
kongenitalt centralt hypoventilationssyndrom som finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
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 séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
januari 2019.
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