Myhres syndrom

Myhres syndrom &r ett érfiligt tillsténd som kénne-
tecknas av férandringar i bindvéven samt kort-
vaxthet, hérselnedsattning, gemensamma
utseendemdssiga drag och intellektuell funktions-
nedsattning. Férandringarna i bindvaven &r fort-
skridande. Symtomens svarighetsgrad varierar
mellan olika personer med tillstandet.

Uppskattningsvis har 1 per 900 000 invanare Myhres
syndrom.

Symtom

Personer med Myhres har fordndringar i bindvéven som
leder till stela leder, fortjockad hud samt hjart- och lung-
paverkan. Ledstelheten tilltar successivt och medfor
sammanvaxningar och begriansad rorlighet.

Olika medfodda typer av hjartfel forekommer hos nyfédda
med syndromet. Andra hjért- och kérlavvikelser kan
utvecklas senare. Forhojt blodtryck dr vanligt.

Med aren finns det risk for kroniska andningssvarigheter pa
grund att lungorna blir stela.

Det ér vanligt med intellektuell funktionsnedséttning. De
flesta har ocksa en varierande grad av horselnedséttning.

Skelettet kan ha en onormal form eller hallfasthet. Skolios
forekommer. En del barn f6ds med otillracklig gomfunktion
eller lapp-, kdk- och gomspalt. Tander och bettfunktion kan
ocksa vara paverkade.

Hos bade flickor och pojkar kan pubertetsutvecklingen
starta for tidigt. De flesta vuxna med syndromet &r kortvuxna
och overvikt ar vanligt.

Symtom fran njur- och urinvdgarna samt mag-tarmkanalen
forekommer.

En del med syndromet har adhd eller autistiska drag.

Personer med syndromet kan ha ldga nivéer av antikroppar,
vilket medfor en 6kad kianslighet for infektioner.

Orsak

Sjukdomen orsakas av en fordndring i genen SMAD4. Det
leder till att signalvigen TGF-beta paverkas. Under foster-
utvecklingen reglerar signalvégen kropps- och organ-
utvecklingen och efter fodseln spelar den en viktig roll for
bland annat tillvéixten och bindvédvens funktion.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Myhres syndrom, utan
insatserna inriktas pa att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som uppkommer. Vilka insatser som
behovs varierar i hog grad mellan olika personer.

Om barnet inte far i sig tillrickligt med mat kan det bli
nodvéndigt att tillfora néring via en sond som fors ned i
magsécken. Ibland behovs en sa kallad knapp.

Hjérta undersoks tidigt och en del hjartfel kan behova
opereras. Blodtrycket kontrolleras regelbundet.

Lépp-, kdk- och gomspalt opereras. Svar immunbrist
behandlas med antikroppar och antibiotika.

Vid kroniska andningssvarigheter krdavs uppfoljning av
lungfunktionen. Regelbunden kontakt med ortoped &r
nodvindigt for att folja upp den fortskridande stelheten i
lederna. Skolios behandlas med korsett.

Horseln kontrolleras regelbundet. Vid svar horsel-
nedséttning kan cochleaimplantat Gvervagas.

Vid operation finns risk for komplikationer pa grund av
nedsatt sarldkning och att det kan bildas ett Gverskott av
arrbildande bindvév.

Personer med syndromet behdver habiliterande insatser.

Det ar viktigt med psykologiskt stdd till hela familjen.

Resurser

Kunskap om sjukdomen finns vid universitetssjukhusen.
Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta

diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om

sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta héilsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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

Reviderad februari 2025.

@ AGRENSKA


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen
mailto:sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
https://www.agrenska.se/informationscentrum

	Myhres syndrom
	Symtom
	Orsak
	Behandling
	Resurser
	Samhällets stödinsatser
	Intresseorganisationer
	Läs mer


