Medfodd spondylo-
epifyseal dysplas

Medfédd spondyloepifyseal dysplasi paverkar
skelettutvecklingen och gor att skelettet far en
annan form och hallfasthet an normalt. Personer
med tillstandet blir ofta kortvaxta, och manga
har forandringar i rygg och leder som kan gora
det svart att ga. Tillstandet kan ocksa paverka
lungorna, ogonen, tanderna och horseln.

Medfodd spondyloepifyseal dysplasi ar arftligt. I Sverige
fods ett eller tva barn om aret med tillstandet.

SYMTOM

Genomsnittsldngden for nyfodda med medfodd spondylo-
epifyseal dysplasi dr 35 cm. Slutldngden f6r vuxna brukar
vara mellan 85 cm och 160 cm.

Det ar vanligt att barnen fods med felstéllningar i fot-
terna. Hoften kan vara ur led och ryggraden ar ofta sned.
Manga har gomspalt som kan medfora dtsvarigheter under
de forsta levnadsmanaderna. Barnen brukar ocksé ha svag
muskulatur och 1&g muskelspanning. En del har fordndringar i
brostkorgen och lungorna som paverkar andningen. Négra
fods med mycket underutvecklad brostkorg och andnings-
svérigheter som gor att de omedelbart behdver intensivvard.

En del har fordndringar i halskotorna som gor att rygg-
mérgen trycks ihop. Det kan leda till férlamningar. De
forsta symtomen kan vara diffus smérta i benen och att
barnen snabbt blir trotta nir de anstranger sig fysiskt.

De flesta lar sig gé sent och gangen blir ofta vaggande.
Lederna brukar vara stela och personer med tillstdndet kan
ha svart att stricka ut hofter, knén och armbagar. Stelheten
okar med tiden. Forslitningar i hofterna gor att manga sé
sméaningom behover rullstol for att forflytta sig.

Medfodd spondyloepifyseal dysplasi kan dven péverka
bindvédven i 6gonen och 6ronen. Fordndringarna kan leda
till synnedsattningar och droninflammationer.

Intellektuella funktioner paverkas inte.

ORSAK

Medfodd spondyloepifyseal dysplasi orsakas av fordnd-
ringar i en gen. Fordndringen leder till att ben, brosk och
bindvév bildas pé fel sétt.

BEHANDLING

Felstillningar i lederna och missbildningar i skelettet

kan oftast behandlas med skenor eller gips, men ibland be-
hovs operationer. Gomspalt opereras, i forekommande fall.
Operationer maste forberedas noga eftersom fordndringar
i halskotorna kan medfora tryckskador pa ryggmaérgen i
samband med narkos.

Barnets 6gon och syn undersoks och foljs upp av en
Ogonlédkare. De flesta personer med tillstandet behover
glasdgon.

Manga anviander tekniska hjdlpmedel som underlattar
vardagslivet. Ibland behover bostaden, skolan eller arbets-
platsen anpassas.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Regionsjukhusens barn- och ungdomskliniker utreder och
stiller diagnos.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
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 stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
FKYV, Foreningen for Kortvixta

RBU, Roérelsehindrade Barn och Ungdomar
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om medfodd
spondyloepifyseal dysplasi som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séillsynta hilsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
halsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
september 2018.
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