McCune-Albrights
syndrom

McCune-Albrights syndrom ar medfott. Personer
med syndromet har fibros dysplasi, overproduktion
av ett eller flera hormon och flackvis okad
pigmentering i huden. Fibros dysplasi innebar att
delar av skelettet forsvagas av mjuk, fibros
bindvav. Det kan leda till smarta, felstallningar
och okad risk for frakturer.

Det finns uppskattningsvis mellan 10 och 100 personer med
McCune-Albrights syndrom i Sverige. Syndromet &r inte
arftligt.

SYMTOM

Hos pojkar brukar det forsta symtomet vara att de haltar pa
grund av smarta, oftast orsakad av sméfrakturer i den fibrosa
vévnaden. Fibros vdvnad uppkommer ofta i hoften eller
ovre delen av larbenet. Det kan leda till frakturer. Fibros
vévnad kan ocksé bildas i ansiktsskelettet och skallbenen.
Det kan leda till att ansiktet blir asymmetriskt. Hos négra fa
personer kan fordndringarna i skelettet gora att synner-ven,
horsel- eller balansnerven blir kldmd.

Den vanligaste hormonfordndringen ér att pubertets-
utvecklingen startar for tidigt. Hos flickor med syndromet
brukar det vara det forsta symtomet som yttrar sig, ofta
under smébarnséren.

En del har 6kad skoldkortelfunktion. Utsondringen av
fosfat i urinen kan ocksé vara dkad. Det kan leda till att
skelettet ytterligare forsvagas och blir mjukt.

Pigmentforandringarna i huden &r oftast blekbruna med
oregelbundna kanter och kan vara olika stora.

Hos en del med syndromet paverkas blodets levrings-
formaga, vilket okar blodningsrisken till exempel vid en
operation.

ORSAK

Syndromet orsakas av en muterad gen, vilket leder till en
oreglerad hormonproduktion.

BEHANDLING

Behandling med bisfosfonater kan minska smértan och
gora skelettet hardare. Frakturer och felstéllningar opereras
vid behov. Infor en operation &r det viktigt att undersoka
om blodningsrisken ar 6kad.

Fibros dysplasi i skallbenen och ansiktsskelettet f61js upp
och bedoms av sérskilda kraniofaciala team.

Synen och hérseln bor undersokas och f6ljas upp.
Behandling med hormonella likemedel kan bromsa upp for
tidig pubertetsutveckling. Okad fosfatutséndring behandlas
med ldkemedel.

Personer som behandlas med bisfosfonater behdver
foljas upp av tandvarden.

En del behdver habiliterande och rehabiliterande insatser.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Enheterna for barnendokrinologi vid universitetssjukhusen
har kunskap om McCune-Albrights syndrom.

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 f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om McCune-
Albrights syndrom som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand 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 halsotillstandet &r reviderad
december 2019.

AGRENSKA
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