Lesch-Nyhans
syndrom

Lesch-Nyhans syndrom ar en medfodd amnes-
omsattningssjukdom som paverkar hjarnan och
njurarna. Det leder till hjarnskador med neuro-
logiska symtom som paverkad muskelspanning
och ofrivilliga rorelser. Andra symtom ar njursten
och ledsmartor. De lesta har en intellektuell
funktionsnedsattning. Typiskt for syndromet

ar ett sjalvskadande beteende som innebar att
barnen biter eller skadar sig sjilva pa andra sitt.

Lesch-Nyhans syndrom &r arftligt och finns néstan bara hos
pojkar och mén. Férekomsten uppskattas till 1-3 per en
miljon invénare. I Sverige kdnner man till ett tiotal pojkar
och min med Lesch-Nyhans syndrom.

SYMTOM

Personer med Lesch-Nyhans syndrom har symtom fran
njurarna och lederna som beror pa hdg koncentration av
urinsyra i blod och urin. De flesta har ocksa neurologiska
symtom som beror pa fordndringar i hjarnan. Symtomens
svarighetsgrad varierar mellan personer med syndromet.

Pojkar med syndromet har oftast inga symtom vid fodseln,
men under de forsta sex manaderna kommer bade symtomen
fran njurarna och de neurologiska symtomen. Hos spadbarn
kan orangefargade och kristallformade utfdllningar i blgjorna
vara det forsta tecknet pé att njurarna dr paverkade.

Muskelspénningen ar oftast paverkad. De flesta far
symtom som ofrivilliga rérelser. Oftrivilliga rorelser
paverkar kroppshéllningen och leder till felstillningar. Det
brukar drdja innan barnen lar sig sitta, std och ga.

Personer med syndromet har ofta nedsatt koncentrations-
forméaga och kognitiva svérigheter inom vissa omraden.
Manga har en intellektuell funktionsnedséttning.

Typiskt for syndromet &r ett sjédlvskadande beteende som
innebér att barnen skadar sig sjdlva. Det styrs av impulser
som inte gar att forhindra. Hos en del paverkas beteendet
dven mot personer i omgivningen.

ORSAK

Lesch-Nyhans syndrom orsakas av en genforandring som
minskar aktiviteten hos ett enzym.

BEHANDLING

Symtom fran njurarna behandlas med lidkemedel och rikligt
med vétska. Det forebygger njursten, njurskador och
symtom fran lederna.

Okad muskelspinning kan ibland behandlas med likemedel.
Ibland kan dven bitbeteende minskas med lakemedels-
behandling. Specialisttandvarden behandlar skador som
uppkommer i munnen och ger rad om hur de kan forebyggas.

Barn med sjilvskadande beteende behover ofta hindras
fysiskt fran att skada sig sjdlva. En psykolog med sérskild
kompetens kan vara ett stdd i att hantera svarigheter som
det sjdlvskadande beteendet leder till.

De flesta barn med Lesch-Nyhans syndrom behdver
habilitering som ger barnen stdd i att tréna sin funktions-
formaga i olika miljder.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA
Genetisk diagnostik gors pa mottagningar for klinisk
genetik vid universitetssjukhusen.

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 funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
RBU, Rorelsehindrade Barn och Ungdomar

Riksfoérbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten om
Lesch-Nyhans syndrom 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 sillsynta
hélsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
december 2019.
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