Osteopetros

Osteopetros ar en sjukdom som innebar att
skelettet ar tyngre, tatare och skorare an
normalt. Sjukdomen finns i flera former. De
svara formerna ger symtom hos nyfédda och
leder till blindhet, dovhet och balanssvarigheter.
Aven blodbildningen kan paverkas och utan
behandling blir tillstandet livshotande. Tidig
behandling med stamcellstransplantation ar

det enda som kan bota sjukdomen.

Osteopetros ar en drftlig sjukdom. I Sverige fods ungefar
ett barn vart tredje ar som har den svaraste formen (malign
osteopetros). En medelsvar form av sjukdomen kan fore-
komma hos personer med ursprung fran Vésterbotten.
Osteopetros finns ocksa i en lindrig vuxenform.

SYMTOM

Gemensamt for alla former av osteopetros ar att skelettet &r
tyngre, titare och skdrare dn normalt. Hos barn med
malign osteopetros &r skelettet fordndrat vid fodseln. Inom
nagra veckor eller ndgon manad far barnet de forsta
symtomen som beror pa att skelettet trycker pa nerver och
blodkérl som passerar genom skallbenen. Det leder till
blindhet, dévhet och balanssvarigheter. Om utrymmet for
benmérgen blir trangt paverkas dven blodbildningen.

Det kan leda till blédningar och svara infektioner och till-
standet blir livshotande om sjukdomen inte behandlas.

Den form av sjukdomen som kan férekomma hos personer
med ursprung frén Visterbotten ger liknande symtom men
svérighetsgraden varierar. Mjalten kan bli forstorad och det
paverkar mag- och tarmfunktionen.

Maénga med malign osteopetros har gemensamma
utseendemaissiga drag. Pannan &r ofta stor och vilvd och
Ogonen brukar vara utstaende.

Det tunga skelettet gor det svart att balansera kroppen
och huvudet och de flesta har svart att sitta och ga.

Négra former av malign osteopetros paverkar hjarnan
och leder till en intellektuell funktionsnedséttning som
oftast dr svar.

ORSAK

Orsaken till osteopetros kan oftast kopplas till férdndringar
i gener som har betydelse for kroppens formaga att bryta
ner och omforma ben.

BEHANDLING

Den enda behandling som kan bota de svara formerna av
osteopetros dr hematopoetisk stamcellstransplantation.
Transplantationen maste ske innan det uppstar allvarliga
skador pa nervsystemet.

Alla infektioner maste behandlas tidigt.
Psykologiskt och socialt stod &r viktigt. Kontakt med andra
i liknande situation kan ha stor betydelse.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Sarskild kunskap om osteopetros finns vid
universitetssjuk-husen i Géteborg, Lund och Stockholm.
Vid universitetssjukhusen finns ocksé Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge véigledning 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 stod finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
PIO, Primér immunbristorganisationen
SRF, Synskadades Riksforbund

LAS MER

Det hir &r en kort sammanfattning av texten
om osteopetros som finns 1  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 sillsynta hélsotillstandet &r reviderad
oktober 2019.

AGRENSKA



	Osteopetros
	SYMTOM
	ORSAK
	BEHANDLING
	RESURSER PÅ RIKS- OCH REGIONNIVÅ
	SAMHÄLLETS STÖDINSATSER
	INTRESSEORGANISATIONER
	LÄS MER

