Multipel epitysar
dysplasi

Multipel epifysar dysplasi, MED, ar en medfédd
skelettsjukdom som kéannetecknas av vark och
stelhet i lederna samt ibland lindrig kortvaxthet.
Symtomen uppstar pé grund av nedbrytning av
ledbrosket och férvérras med stigande alder.

Uppskattningsvis finns multipel epifysir dysplasi hos
5 av 100 000 nyfodda. I Sverige kdnner man till ungefar
150 personer med tillstindet, men siffran ar oséker.

Symtom

Vid MED ér substansen mellan broskcellerna, broskmatrix,
paverkad. Det leder till att ledbrosket bryts ned och intill-
liggande ben fortjockas.

MED férekommer i sju olika former med olika svérig-
hetsgrad. Symtomen och svérighetsgraden kan ocksé variera
inom samma familj.

Barn med lindriga former av MED har inga eller lindriga
symtom under de forsta aren. I 5—6-arsaldern kan en lindrig
till mattlig kortvaxthet mirkas hos vissa barn. Manga blir
trotta och har ledvirk efter fysiska aktiviteter.

Vid svérare former har barnen felstillningar i hdnder och
fotter, ledsmartor, sned rygg och i vissa fall muskelsvaghet.
Symtomen forvérras med stigande alder och i trettioérs-

aldern &r det vanligt med foréndringar i lederna som ger
stelhet, smérta och minskad ledrorlighet. Framfor allt
paverkas knéleder, men med tiden kan symtom uppsta i
hofter, fotleder, axlar och andra leder. Ledforslitningarna
kan i sin tur leda till muskelfortvining, benskorhet och andra
symtom som sammantaget kan orsaka betydande
rorelsenedsattning.

Kvinnor har ofta svarare symtom dn mén.

Orsak

MED orsakas av fordandringar i ndgon av sju gener som pa
olika sétt paverkar bildningen av brosk. Hos ungefar 10 pro-
cent med MED é&r den genetiska orsaken okénd.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar MED. Insatserna syftar
till att lindra symtomen, forebygga medicinska komplika-
tioner och kompensera for de funktionsnedséttningar som
tillstdndet kan leda till.

Barn med MED behover tidigt fa kontakt med en barn-
ortoped samt ibland med ett habiliteringsteam.

Behandling med antiinflammatoriska likemedel kan lindra
smarta och inflammation i lederna, men effekten varierar
mellan sjukdomsformerna och olika personer.

Olika ortopediska operationer kan behéva goras for att
begrinsa nedbrytningen av lederna och bevara rorligheten.
Ibland ersétts skadade leder med proteser.

Barn kan behova stod att tréna och behalla sin rorelse-
formaga. Olika hjdlpmedel och anpassningar kan underlitta
vardagslivet.

Vuxna med MED behover fortsatt kontakt med ortoped,
fysioterapeut och arbetsterapeut. Olika hjdlpmedel och
anpassningar som rullstol eller specialanpassad bil kan
behovas.

Psykologiskt och socialt stod kan vara en del av
habiliteringen.

Resurser
Barn och unga vuxna med skelettdysplasier bor foljas av ett
multidisciplinért skelettdysplasiteam.

Vid Karolinska universitetssjukhuset och Link6pings
universitetssjukhus finns expertteam med sérskild kunskap
om skelettdysplasier.

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

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
« RBU, Riksférbundet for Rorelsehindrade
Barn och Ungdomar

» FKYV, Foreningen for kortviaxta*DHR
+ Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. 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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