Stav-tappdystrofi,
tidig form

Tidig form av stav-tappdystrofi ér en arftlig gon-
sjukdom som paverkar nathinnans synceller,
stavarna och tapparna. Sjukdomen leder till olika
former av synnedséttning. Svérighetsgraden
varierar.

I Sverige f6ds 2—4 barn med tidig form av stav-tappdystrofi
varje r. Sammanlagt finns det drygt 200 personer i landet
med nagon form av sjukdomen.

Symtom

Vid tidig form av stav-tappdystrofi dr synen nedsatt redan
fran fodseln. Hur allvarlig synnedséttningen &r varierar
mellan olika barn med sjukdomen.

Snabba oftrivilliga 6gonrorelser (nystagmus) kan fore-
komma under de forsta levnadsménaderna. Hos barn som ut-
vecklar synforméga sker vanligen en langsam forbéttring
under de forsta aren. Hos en del barn férsdmras synen sedan
gradvis. Hos andra dr synférmagan mer stabil och forsdmras
bara langsamt.

De flesta saknar morkerseende och har ett inskrénkt synfalt,
vilket medfor svarigheter att orientera sig. Manga ar ljus-
kiinsliga. Aven firgseendet och kontrastseendet kan pa-
verkas. Manga har brytningsfel.

Barn med en svér form av sjukdomen saknar helt synfor-
maga. Det ar vanligt att de vid 3—4 ménaders élder borjar
trycka hinderna mot 6gonen.

Hos en del barn paverkas 6gats hornhinna, mdjligen till
foljd av att de trycker sina hander mot dgonen.

Hos vuxna med tidig form av stav-tappdystrofi sker van-
ligen en successiv forsdmring av synformagan.

Orsak

Tidig form av stav-tappdystrofi uppkommer till f6ljd av for-
andringar i gener med betydelse for nithinnans utveckling
och funktion.

Behandling
For de flesta med tidig form av stav-tappdystrofi finns det
ingen botande eller bromsande behandling. Insatserna syftar

till att lindra symtomen och kompensera for
synnedséttningen.

Vid en specifik genetisk fordndring kan genterapi erbjudas
om sérskilda kriterier ar uppfyllda. Behandlingen kan
bromsa sjukdomsforloppet och till viss del forbéttra
synfunktionen.

Synférmagan hos barn med sjukdomen bor kartldggas tidigt
och foljas under uppvéxten hos bade barndgonlikare och
synhabiliteringen. Hos barn som reagerar pa synintryck
korrigeras brytningsfel med glaségon.

Barn och vuxna med svar synnedsittning eller blindhet be-
hover synhabilitering for att fa hjdlp att anvénda sin synfor-
méga och/eller ldra sig tekniker som kompenserar for syn-
nedsdttningen. Synhabiliteringen erbjuder ocksa anpass-
ningar och hjalpmedel.

Barn med synnedséttning behover tillgang synpedagogiska
resurser, anpassningar och lampliga laromedel.

I vuxen alder behovs fortsatt kontakt med en synenhet. In-
satser i form av ledsagning och fardtjanst kan vara till stor
hjélp i det dagliga livet.

Psykologiskt och socialt stod &r viktigt.

Resurser
Sérskild kunskap om tidig form av stav-tappdystrofi finns
vid Specialmottagningen for drftliga 6gonsjukdomar, Skanes
universitetssjukhus, Lund.

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

Sambhallets 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

* Retina Sverige
* SRF, Synskadades Riksférbund

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

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

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