Pelizaeus-
Merzbachers
sjukdom

Pelizacus-Merzbachers sjukdom péverkar
hjdrnans vita substans. Svara former leder till
allvarlig motorisk och intellektuell funktions-
nedsdttning. Lindriga former orsakar varierande
motoriska svarigheter. Sjukdomen forekommer
framfGr allt hos pojkar.

Uppskattningsvis fods farre dn ett barn om aret med
Pelizacus-Merzbachers sjukdom i Sverige

Symtom
Pelizacus-Merzbachers sjukdom brukar delas in i olika former
baserat pa vilka och hur svara symtom den ger.

Vid den klassiska formen uppkommer symtomen vanligen
fore femarsaldern. Lag muskelspanning, 6gondarr, nedsatt
syn, anstrdngd andning, skakningar samt okontrollerade
rorelser dr vanliga symtom.

Medfodd (kongenital) form ger svara symtom redan i
nyfoéddhetsperioden, med 1ag muskelspanning, 6gondarr,
anstrangd andning och epileptiska anfall.

Barn med klassisk och kongenital form har en medelsvar till
svar intellektuell funktionsnedséttning. Den motoriska
utvecklingen &r paverkad och de flesta lar sig inte att ga.

PLP-nullsyndrom é&r en form som ger lindrigare symtom
men som dven paverkar de perifera nerverna.

X-kromosombunden spastisk parapares (SPG2) ar den
lindrigaste formen och innebér svarigheter att ga pa grund av
spasticitet i benen.

Orsak

Pelizacus-Merzbachers sjukdom uppkommer till foljd av
fordndringar i en gen med betydelse for bildningen av myelin,
som &r en substans som krivs for att nerverna ska fungera.
Genen finns pa X-kromosomen. Det leder till att sjukdomen
framst forekommer hos pojkar.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Pelizacus-Merzbachers
syndrom. Behandlingen inriktas p4 att lindra symtomen, fore-
bygga medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som sjukdomen leder till.

Barnen f6ljs upp av en barnneurolog.

Spasticitet i musklerna kan lindras med likemedel. Ortoser
och operationer kan behovas for att motverka felstéllningar i
lederna.

Habiliteringsinsatser ar en viktig del av behandlingen.

Barnen behover stod att trdna upp, utveckla och sedan
behélla rorelseformagan. Motoriska svérigheter bedoms och
behandlas av en fysioterapeut.

Om barnets tal-, sprak- och kommunikationsférmaga &r
paverkad ar det viktigt att tidigt arbeta med spréaklig stimulans
samt alternativ och kompletterande kommunikation (AKK).

De flesta behover fortsatta habiliteringsinsatser och hjélp i
det dagliga livet &ven som vuxna.

Det ar viktigt att tillgodose familjens behov av psykologiskt
och socialt stdd.

Resurser
Medicinsk kompetens for bedomning och utredning av barn
och ungdomar med misstinkt Pelizacus-Merzbachers
sjukdom finns vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand,
under Sambhéllets stodinsatser.

Intresseorganisationer

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten 1 Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hélsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand.

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

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

Reviderad april 2024.

@ AGRENSKA


https://www.socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand
mailto:sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
https://www.agrenska.se/informationscentrum

	Pelizaeus-Merzbachers sjukdom
	Symtom
	Orsak
	Behandling
	Resurser
	Samhällets stödinsatser
	Intresseorganisationer
	Läs mer


