PMM2-CDG

PMM2-CDG ar en sjukdom som leder till
skador pa hjarnan, perifera nervsystemet

och flera andra organ. Hos sma barn med
sjukdomen finns risk for livshotande komplika-
tioner. Hos vuxna brukar tillstandet vara mer
stabilt. De flesta med sjukdomen har nedsatt
rorelseformaga och en intellektuell funktions-
nedsattning.

PMM2-CDG iér en érftlig sjukdom. I Sverige fods det
i genomsnitt 2 barn om édret med sjukdomen. Man kénner
till ungefar 25 personer som har PMM2-CDG i Sverige.

SYMTOM

Nyfodda med sjukdomen brukar ha fettkuddar i huden pa
stjarten, hart och gropigt underhudsfett och inatvianda
brostvartor. Muskelspianningen ér ofta 1&g och barnen
brukar ha svart att suga och fa i sig mat. Det &r vanligt
med krikningar och diarré som kan bero pa att levern &r
paverkad.

Den motoriska utvecklingen brukar vara sen. Skador i
hjérnan och perifera nervsystemet paverkar balansen och
koordinationen. Muskulaturen i benen ar ofta svag.

De flesta med PMM2-CDG har en medelsvar till svar
intellektuell funktionsnedséttning. Manga har talsvarigheter
men forstar ofta mer dn de sjélva kan uttrycka. Omkring
hélften har epilepsi och en tredjedel far strokeliknande
episoder med plodtsliga attacker av medvetsloshet eller
kraftig pdverkan pa medvetandet.

Under de forsta aren kan sjukdomen vara mycket allvarlig,
sdrskilt for barn som inte fatt diagnos och behandling.
Komplikationer som kan uppkomma &r blédningar och
blodproppar som beror pa fordndringar i blodets levrings-
formaga. Hos sma barn finns ocksa risk for hjartsvikt.

Hos vuxna med PMM2-CDG brukar tillstandet vara
stabilt. Epilepsin och de strokeliknande episoderna brukar
minska eller upphora helt. Otydligt tal kan férsvara
kommunikationen med omgivningen, men personer med
sjukdomen har ofta god social formaga.

ORSAK

PMM2-CDG orsakas av en genforandring som paverkar
funktionen hos enzymet PMM2. Foréndringen stdr &mnes-
omséttningen och leder till skador i flera organ.

BEHANDLING

Personer med sjukdomen har manga symtom och kompli-
kationer som behover behandlas och forebyggas. Insatserna
g0rs av specialister inom flera omrdden dér habilitering
ingér. Regelbundna uppfoljningar och kontroller &r viktigt.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Kunskap om PMM2-CDG finns vid Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus i Goteborg, pa Astrid Lindgrens
barnsjukhus i Solna och pé mottagningen for barn- och
ungdomsmedicin vid Skanes universitetssjukhus i Lund.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vdgledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
samhdllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand under
”Sambhéllets stddinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Svenska CDG-foreningen
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om PMM2-
CDG som finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
sillsynta hélsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
juni 2019.
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