Loeys-Dietz syndrom

Loeys-Dietz syndrom ar en bindvavssjukdom
som paverkar blodkarlen, hjartat, huden och
skelettet. Den allvarligaste komplikationen ar
att stora kroppspulsadern och andra artirer
vidgas. Det innebar risk for bristning i stora
kroppspulsadern. Syndromet finns i olika
svarighetsgrader.

Loeys-Dietz syndrom ér arftligt. Man vet inte hur vanligt
syndromet &r. Det kan finnas personer som inte har fatt
diagnosen eftersom symtomen kan vara lindriga.

SYMTOM

Hos barn med den svaraste formen brukar symtomen
maérkas vid fodseln. Barnen brukar ha svart att dta och fa
i sig ndring eftersom muskelspénningen ar lag. Gomspalt
och kluven gomspene &r vanligt. Avstdndet mellan
Ogonen brukar ocksa vara stort. Det beror pa fordndringar
i ansiktsskelettet som paverkar skallens form.

Manga med syndromet har medfédda hjartfel. En del
har symtom fran hjértat vid fodseln, andra far symtom
senare i livet.

Loeys-Dietz syndrom leder till att stora kroppspulsadern
(aorta) och andra artérer vidgas. Det ger inga symtom
men Okar risken for att delar av kirlviggen brister (aorta-
dissektion). Det dr ett mycket smértsamt tillstdnd som ar
livshotande. Hos gravida som har syndromet dkar risken
for aortadissektion.

Skelett och leder kan vara paverkade. Ryggen kan
bli sned och en del fér en 6kad bdjning i brostryggen.
Fotterna kan vara snedstéllda och fotvalven laga.

Huden kan vara tunn och mjuk. Manga fér latt bla-
mérken och sar som é&r svarlakta.

ORSAK

Loeys-Dietz syndrom orsakas av mutationer som styr
tillverkningen av proteiner som ar viktiga for organ-
utvecklingen. Mutationerna leder ocksa till att bindvdven
blir svag. Bindvév finns till exempel i blodkérlen, huden
och lederna.

BEHANDLING

Barn och vuxna med syndromet behdver samordnade
insatser inom olika specialistomrdden. Behandlingen
inriktas pa att forebygga bristningar och blddningar i
kirlen och lindra symtom. Ofta behdvs forebyggande
operationer.

En barnortoped bedomer felstillningar i fotterna och
ryggen.

Barn med avvikelser i ansiktsskelettet behandlas av
ett sérskilt team.

Det &r viktigt att informera om syndromet infor
operationer, eftersom ryggmaérgen i halsryggraden kan
péverkas.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Diagnosen kan stillas vid universitetssjukhusen. Vid
Norrlands universitetssjukhus i Umea finns Centrum
for kardiovaskuldr genetik. Medfodda hjértfel hos barn
undersoks av barnhjartldkare. Medfodda hjértfel hos
vuxna behandlas och 6ljs upp vid GUCH-enheter som
finns vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksé Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge vigledning 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 sambhéllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Samhillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Svenska Marfanforeningen

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
Loeys-Dietz 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 séllsynta
hilsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
juni 2019.
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