Tuberds skleros

Tuberds skleros betyder knélig férhardnad och
betecknar de typiska féréndringarna i hjarnan
som ofta finns vid denna medfédda sjukdom.
Flera andra organ kan vara péverkade, och det
ar stor variation i symtom och svéarighetsgrad.
Det finns ingen behandling som botar sjukdomen,
men mycket kan géras for att behandla och lindra
de olika symtomen.

I Sverige f6ds ungefar 15-20 barn om éret med tuberos
skleros. Den exakta forekomsten av tuberds skleros dr okdnd,
eftersom det troligtvis finns personer med lindriga former
som inte fitt diagnosen.

Symtom

Tuber6s skleros kdnnetecknas av tumorliknande forandringar
i hjarnan och i flera andra organ, framfor allt i njurar, hjarta,
ogon, lungor och hud. Symtomen, svarighetsgraden och
forloppet varierar mycket.

En del personer med lindriga former kan ha knappt mérk-
bara symtom, som ldtta hudforédndringar. Andra har symtom
fran lungorna eller tumorer i hjdrnan och njurarna som kan
leda till allvarliga komplikationer.

Olika hudforandringar dr det vanligaste symtomet.
Exempel ér pigmentfattiga vita flickar i huden och knottror i
ansiktet hos personer med sjukdomen.

Fordandringar i lungorna drabbar ofta kvinnor med sjuk-
domen, men dr mycket ovanligt hos mén. Hélften av alla
med tuberds skleros har muskelknutor i hjartat.

Njurtumdrer och cystor kan paverka njurarnas funktion
och leda till njursvikt och f6rhojt blodtryck.

Forandringar i hjdrnan kan ge upphov till epilepsi, intellek-
tuell funktionsnedséttning, autism och adhd.

Mer &n hélften av alla med tuber6s skleros far psykiska
symtom som angest, nedstimdhet och humorsvéngningar.

Orsak

Tuber6s skleros orsakas hos de flesta av en nyuppkommen
genetisk fordndring (nymutation) som paverkar cell-
utvecklingen i kroppens organ. Ungefar en tredjedel har drvt
sjukdomen fran en forélder.

Diagnosen stélls utifran sirskilda diagnoskriterier och
bekréftas med DNA-analys.

Behandling

Behandlingen sker i samverkan mellan olika specialister och
anpassas utifran individens behov. Den kan omfatta like-
medel, kirurgi, kostbehandling och habiliteringsinsatser.

Vid svérare former med paverkan pé hjérta, hjarna och
njurar krévs regelbunden kontakt med specialister. Det
behdvs ocksa kontroller for att upptéicka vixande tumdrer.
Likemedel kan anvéndas for att motverka tumortillvéxt och
behandla epilepsi.

Barn med intellektuell funktionsnedsdttning och autism
behover habiliteringsinsatser. Det dr viktigt att tillgodose
hela familjens behov av psykologiskt och socialt stdd.

Vuxna med sjukdomen kan behova fortsatt habilitering och
uppfoljning av specialister inom vuxensjukvarden.

Resurser
Kunskap om tuberds skleros och resurser for diagnostik och
behandling finns hos universitetssjukhusens multi-
professionella specialistteam.

Det finns dven ett TSC-expertteam pa nationell niva dit
de regionala teamen kan vinda sig for konsultation.

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

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
* TSC Sverige

* Autism Sverige

» Riksforbundet FUB, for personer med
intellektuell funktionsnedséttning

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser
» Svenska Epilepsiforbundet

Las mer

Det hér &r 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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