Spondyloepitysar
dysplasi med sen

debut

Spondyloepifysar dysplasi med sen debut ér en
medfédd, arfilig avvikelse i skelettets utveckling
som endast férekommer hos pojkar och man.
Skelettdysplasier leder till olika grader av
kortvéxthet och inte sallan till utveckling av
felstallningar i skelettet. Spondyloepifysar dysplasi
med sen debut borjar vanligtvis misstankas mellan
fyra och tolv érs alder.

I Sverige fods i genomsnitt 1 av 100 000 pojkar med detta
tillstand.

Symtom

Vid fodseln har pojkarna normal lingd och normala
kroppsproportioner. Vid fyra till sex &rs alder avtar
pojkarnas lédngdtillvéxt och de far en vaggande gang som
beror pa fordndringar i hoftbenet. Tillvdxten av ryggen saktar
ner med tiden vilket leder till kort bal, avvikande form pa
brostkorgen och kutrygg, 6kad svank och stelhet i
landryggen. Slutldngden hos vuxna ar 136—163 cm.

Felstéllningarna i ryggen tilltar med &ren och manga
utvecklar kroniska ryggsmartor. Den andra halskotans
utskott dr hos vissa underutvecklat, vilket kan leda till tryck
mot halsryggmaérgen och i vérsta fall en tilltagande
forlamning av benen.

Rorligheten i leder, framf6r allt i hofter, blir vanligen
alltmer begrinsad. Forslitningar och forandringar i
hoftlederna kan redan i unga ér leda till smértor och
betydande rorelseinskrankning. Ledsmaértor kan dven drabba
knén och axlar.

Orsak

Spondyloepifysér dysplasi med sen debut orsakas av en
sjukdomsorsakande variant i en gen som gor att bindvav,
brosk och ben bildas felaktigt och i mindre mangd eller av
sdamre kvalitet.

Behandling

Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for
funktionsnedsattningar.

Forandringar och forslitningar i hoftlederna kan behdva
opereras. Felstéllningar av ryggraden kan lindras med korsett
och behover ibland opereras. Fysioterapi kan hjdlpa till att
motverka forvarring av skolios och stddja skelettet genom
att 6ka muskelstyrkan. I vissa fall kan smaértlindring med
ibuprofen och diklofenak vara effektiv.

Omgivningen behdver anpassas for bade barn och vuxna
for att kompensera for funktionsnedséttningarna men dven
for att forebygga belastning som kan leda till forslitning
av lederna. Anpassningar av bostad och arbetsmiljo ar ofta
nodvindiga.

Resurser
Diagnostik sker vid universitetssjukhusens barn- och
ungdomskliniker i samarbete med avdelningarna for klinisk
genetik. Skelettdysplasiteamet vid Astrid Lindgrens
Barnsjukhus kan ge rad avseende diagnostik och uppf6ljning
av barn, ungdomar och vuxna med skelettdysplasier.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och
informationom sillsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
» Foreningen for kortviaxta*DHR (FKV)

* Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
(RBU)

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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