LHX3-syndromet

LHX3-syndromet &r ett medfétt syndrom som
kénnetecknas av brist pa flera hormoner, hérsel-
nedsattning och missbildning av de éversta tvé
halskotorna. Missbildningen medfér nedsatt nack-
rorlighet. Kombinationen av symtom och deras
svarighetsgrad kan skilja sig nagot at mellan
personer med syndromet, men i de flesta fall ér
symtomen likartade.

I Sverige kdnner man i dag (2024) till cirka 10 personer med
syndromet, vilka alla har Norrlandsanknytning. Syndromet
ar arftligt.

Symtom

De hormonella bristerna ger symtom redan i nyféddhets-
perioden i form av lagt blodsocker (hypoglykemi), vilket kan
leda till kramper och hos pojkar outvecklad penis (mikro-
penis).

Personer med syndromet har brist pa tillvixthormon, vilket
bidrar till hypoglykemin. Om hormonbristen inte behandlas
leder den s& smaningom till tillvixthdmning och orkesldshet.

Obehandlad brist pa skoldkortelstimulerande hormon leder
bland annat till att barnet &ter daligt, far lag
kroppstemperatur och paverkad kognitiv utveckling.

Brist pa adrenokortikotropt hormon kan utvecklas i takt
med att barnen blir dldre och ger symtom som matleda,
illaméende, viktnedgéng och lagt blodtryck.

Ytterligare symtom péd hormonbrist &r utebliven
pubertetsutveckling. Fertiliteten i vuxen alder paverkas, och
kvinnor och mén som vill forsdka fa barn behdver kontakt
med en fertilitetsmottagning.

Horseln &r vanligtvis nedsatt redan fran fodelsen och
forsamras succesivt med stigande dlder. Graden av horsel-
nedsittning varierar, men den kan vara svar. En del personer
med syndromet blir dova.

Barn med tillstandet har inskrénkt nackrérlighet. Det
paverkar den grovmotoriska utvecklingen och formagan att
springa och hoppa &r ofta ndgot nedsatt. Skolios, sned
ryggrad, ses ofta frdn 7-10 ars éalder.

Orsak

LHX3-syndromet orsakas av fordandringar i en gen. Det leder
till brist pa ett protein under fostertiden som ar viktigt for
utveckling av hypofysen och dven for harcellerna i innerrat
och skelettets anldggning.

Behandling

Det ér viktigt med tidig diagnos och tidigt insatt behandling
av hormonbrist. Vid hypoglykemi kravs omedelbar tillforsel
av glukos.

Personer med syndromet behover livsléng behandling i
form av erséttning av de hormoner som saknas. Behand-
lingen anpassas efter den enskilda personen.

Horselhjalpmedel och horselhabilitering behdvs hela livet.
Hos barn med grav horselnedséttning kan insittning av
cochleaimplantat dvervigas vid 6 manaders alder. Det dr
viktigt att folja barnets horsel under hela uppvixten.

Den nedsatta nackrorligheten bestar livet ut och kan inte
behandlas. Skolios behandlas med korsett, men ibland

behovs operation.

Resurser
Kunskap om LHX3-syndromet och resurser for diagnostik
finns vid Norrlands Universitetssjukhus, Umea. Diagnostik
av brist av hypofyshormoner respektive horselnedsittning
hos nyfodda kan ske vid de flesta barnmedicinska kliniker.
Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer
* HREF, Horselskadades Riksforbund
» SDR, Sveriges Dovas Riksforbund

* Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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