Lowes syndrom

Lowes syndrom ger symtom frémst frén dgonen,
hjarnan och njurarna. Syndromet finns nastan bara
hos pojkar och mén. Pojkarna fé6ds med gré starr
och njurarnas funktion &r nedsatt. Under den férsta
levnadsménaden brukar det ocksé markas att
pojkarna har svart att suga och éta. Den motoriska
utvecklingen ar paverkad och intellektuell
funktionsnedsattning ar vanligt.

Lowes syndrom ér arftligt och finns uppskattningsvis hos tva
personer per en miljon invanare. I Sverige kdnner man till ett
tiotal pojkar och mén med syndromet.

Symtom

Alla pojkar med Lowes syndrom fods med gré starr. Det
innebdr att linsen i gat blir grumlig. Ungefar hilften har
ocksa gron starr som innebér att trycket 1 dgat ér forhojt.
Béda tillstdnden kan leda till betydande synnedséttning.

Under den forsta levnadsmanaden brukar det mirkas att
pojkarna har svart att suga och fa i sig néring. Det beror pa
att muskelspénningen i kroppen &r lag.

Manga personer med Lowes syndrom har en intellektuell
funktionsnedsittning, som vanligtvis 4r medelsvér. Den
laga muskelspanningen i kombination med intellektuell
funktionsnedsittning paverkar den motoriska utvecklingen.
Pojkarna lér sig sitta, st och gé senare &n forvéntat och en
del lar sig aldrig gé.

De flesta pojkar med syndromet har koncentrations-
svarigheter och ett beteende som paverkar interaktionen med
omgivningen. Det &r oftast svarast mellan 8 och 13 ars alder
och brukar sedan avta.

Njurarnas funktion dr nedsatt. Det gor att det lacker ut
mineraler och proteiner i urinen. Detta kan leda till olika
bristtillstdnd som ibland kan bli livshotande.

Orsak

Lowes syndrom orsakas av en forédndring i en gen som leder
till att ett enzym fungerar bristfzlligt eller inte alls.

Det fordndrade enzymet paverkar pa oként sétt
fosterutvecklingen av flera organ.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Lowes syndrom.
Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedsittningar som syndromet leder till.

Gra starr opereras tidigt. Gron starr behandlas med
operation och ibland 6gondroppar. Fortsatta 6gonkontroller
behovs hela livet.

Njurfunktionen 6ljs upp och tillskott kan ersétta de &mnen
som ldcker ut via urinen. Personer med syndromet forlorar
mycket vitska med urinen. Dérfor ar det viktigt med
tillracklig vétsketillforsel.

Atsvérigheter utreds och behandlas. De pojkar som har
svart att suga eller dta kan behdva sondmatning.

Personer med Lowes syndrom behdver habiliterings-
insatser dér synhabilitering ofta ingér. Det ar viktigt att
familjens behov av socialt och psykologiskt stdd tillgodoses.
Behovet av habiliteringsinsatserna kvarstar i vuxen élder.

Resurser

DNA-diagnostik gors vid avdelningarna for klinisk genetik
vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
+ Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

* Njurforbundet
* Riksforbundet Séllsynta diagnoser
» Synskadades Riksforbund

Las mer

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

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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