Pseudoxanthoma
elasticum

Pseudoxanthoma elasticum &r en arftlig sjukdom
som kannetecknas av att den elastiska vavnaden i
huden, 6gonen och blodkarlsvaggarna successivt
skadas och férkalkas. Detta kan bland annat leda
till synnedséttning och nedsatt blodcirkulation.
Symtomens svarighetsgrad och hur snabbt
sjukdomen fortskrider varierar mellan olika
personer.

Uppskattningsvis finns 100-200 personer med sjukdomen i
Sverige. Sjukdomen dr vanligare hos kvinnor dn hos mén.

Symtom

De forsta symtomen é&r oftast hudforandringar som brukar
uppkomma fran tidigt i barndomen upp till 30 &rs alder. De
utgors typiskt av smé gula upphojningar som flyter samman
till storre omrdden. Hudfordndringarna ger ingen klada eller
andra symtom, men med tiden kan huden bli oelastisk och
veckad.

Forkalkningar i gonen uppkommer oftast mellan 20 och
40 ars alder och leder till bristningar bakom néathinnan.
Bristningarna ger inga symtom, men nya blodkarl kan bildas
i sprickorna. De nya blodkérlen kan sedan orsaka vétske-
ansamling och blddningar, vilket kan leda till svar
synnedsittning och blindhet. Hos de flesta sker detta efter
40-45 éars alder. Ibland kan néthinneblddningar uppkomma
vid mindre kroppsskada mot huvudet.

Vid sjukdomen lagras kalk dven in i artdrernas karlvéggar.
Artérerna ar de blodkérl som leder blodet fran hjértat ut till
kroppens olika delar och organ. Inlagringen kan medfra
Okad aderforkalkning, vilket kan leda till att blodkarlet tapps
igen och att kirlviggen blir forsvagad. Kérlen brukar ocksé
bli tjocka och styva.

Forkalkningar som uppkommer i hjirtats kérlsystem kan
leda till kédrlkramp och brostsmaértor vid anstrangning.
Risken for hjartinfarkt 6kar.

Aven blodkirlen till magsicken och tunntarmen kan
forkalkas. Blodiga krikningar eller svart avforing kan vara
tecken pa bristningar i dessa blodkérl.

Orsak

Pseudoxanthoma elasticum orsakas av fordndringar i en gen
med betydelse for transport av substanser 6ver cellmembran.
Forandringarna leder till brist pa ett &mne som hammar
forkalkning och i stdllet ansamlas kalk i vdvnaderna.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar pseudoxanthoma
elasticum. Behandlingen inriktas péa att forebygga och lindra
symtomen och vid behov kompensera for synnedséttningen.

Personer med sjukdomen behdver regelbundet undersdkas
av dgonldkare. Det &r viktigt att tidigt upptécka nya karl-
bildningar. De behandlas med lakemedel.

Personer med synnedséttning kan behova rehabiliterande
insatser, bland annat utprovning av hjdlpmedel och tréning i
tekniker som kan kompensera for synnedsattningen.

Hjartat och blodkarlen undersoks regelbundet. Riskfaktorer
for kérlsjukdomar méste uppmirksammas, till exempel hogt
blodtryck, forhdjda blodfetter och blodsocker samt overvikt.
En dietist kan ge rdd om lamplig kost. Férebyggande
atgédrder ar viktiga, som att motionera regelbundet och
undvika rokning.

Storre hudférandringar upplevs ibland besvarande. En
plastikkirurg kan bedéma om en operation dr mojlig.

Det ar viktigt att erbjuda psykologiskt och socialt stod.

Resurser
Kunskap om pseudoxanthoma elasticum finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge védgledning 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 Sambhdllets stod.

Intresseorganisationer
» Synskadades Riksférbund (SRF)

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

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

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