Pseudoakondroplasi

Pseudoakondroplasi paverkar skelett-
utvecklingen och gor att skelettet far en annan
form och hallfasthet 4n normalt. Férandringar i
ryggen och lederna gor att rorligheten blir
nedsatt och det ar vanligt med smarta i lederna.
Personer med tillstandet blir kortvixta med en
slutlingd pa 80—120 centimeter.

Pseudoakondroplasi ar drftligt men uppkommer oftast som
en nymutation. I Sverige fods 1-2 barn om &ret med
tillstandet.

SYMTOM

Vid fodseln har barn med pseudoakondroplasi en langd
som brukar motsvara genomsnittet for nyfodda. Den forsta
tiden fortsétter barnet oftast att véixa normalt men efter ett
ars alder minskar tillvixten.

Med aldern blir det tydligt att barnen &r kortvixta, med
korta armar och ben. Ménga har dverrorliga leder, framfor
allt i fingrarna. Armbégsleden brukar daremot vara svar
att stricka ut.

Forandringarna i skelettet och lederna gor att gangen
ofta dr vaggande. En del barn har felstéllningar i ryggraden
som tilltar nédr de véxer. Det kan leda till att ryggen blir
sned eller att bdjningen i bréstryggen eller svanken okar.
Foréandringarna brukar mérkas i 8—10-arsaldern.

Smirta i lederna dr ett vanligt symtom. Artros hos unga
vuxna dr ocksa vanligt och i vuxen alder minskar ofta
rorligheten i de stora lederna.

En del personer med pseudoakondroplasi har missbild-
ningar i halskotorna som gor att ryggmairgen trycks ihop.
Det kan leda till férlamningar.

Den kognitiva utvecklingen péaverkas inte vid pseudo-
akondroplasi.

ORSAK

Pseudoakondroplasi orsakas av en mutation i en gen.
Foréandringen paverkar skelettbildningen.

BEHANDLING

Felstdllningar i lederna och missbildningar i skelettet kan
oftast behandlas med skenor eller gips men ibland behovs
operationer. Operationer maste forberedas noga eftersom
forandringar i halskotorna kan leda till tryckskador.

Smarta behandlas med antiinflammatoriska ldkemedel.
Effekten varierar mellan olika personer.

Vardagslivet kan underléttas med tekniska hjdlpmedel
och anpassningar av bostaden, skolan eller arbetsplatsen.
Psykologiskt och socialt stod &r viktigt.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Regionsjukhusens barn- och ungdomskliniker utreder
och stéller diagnos.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning 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
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
FKYV, Foreningen for Kortvéxta

RBU, Roérelsehindrade Barn och Ungdomar
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ar en kort sammanfattning av texten om
pseudoakondroplasi som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hidlsotillstand
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 séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
juni 2019.
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