von Hippel-Lindaus
sjukdom

von Hippel-Lindaus sjukdom innebér en starkt 6kad
risk att utveckla tumérer och vatskefyllda cystor i
olika delar av kroppen. Tumérerna kan vara god-
artade (benigna) eller elakartade (maligna) och
utvecklas ofta pé flera stallen i flera organ. Sjuk-
domen &r arftlig.

Det uppskattas att 3—4 barn per 100 000 arligen fods med en
sjukdomsorsakande variant (mutation) i den gen som
forknippas von Hippel-Lindaus sjukdom.

Symtom

Symtomen och deras svérighetsgrad skiljer sig at beroende
pa var tumérerna uppkommer och vid vilken élder de
utvecklas. Symtomen kommer oftast vid 25-35 ars élder,
men variationen #r stor. Aven barn kan fa tumérer. Vid

50 &rs alder har 90 procent utvecklat nagot eller nagra
symtom. Det finns ocksa enstaka personer som uppnar hog
alder utan att fa ndgra symtom.

De tumdrer som framst forknippas med von Hippel-
Lindaus sjukdom ar kédrltumorer i lillhjérnan, hjdrnstammen,
ryggmaérgen och i 6gats nédthinna. Tumorer kan dven
utvecklas i innerdrat, njurarna, binjurarna och bukspott-
korteln.

Personer med sjukdomen kan fa balans- och koordinations-
storningar samt yrsel. Trycket i hjdrnan kan 6ka med slohet,
huvudvirk, kridkningar och sinkt medvetandegrad som f6ljd.
En del far forlamningar, kinselstorningar (stickningar,
domningar, minskad kinsel), storningar i §gonmotoriken och
svarigheter att artikulera och svilja. Aven urinbldsans och
tarmens funktion kan paverkas.

Ofta ger tumdrer i ndthinnan inga symtom, men om de inte
behandlas kan de orsaka blodningar, nithinnesvullnad och
nithinneavlossning. Det leder till synnedséttning av olika
grad beroende pa utbredningen. Utan behandling kan
tumorerna leda till blindhet.

Binjuretumérer kan orsaka tillféllig eller permanent
blodtryckshdjning, hjéartklappning, svettning och huvudvérk.

Orsak

von Hippel-Lindaus sjukdom orsakas av en fordndring i en
gen med betydelse for cellernas reglering av tillvéxtfaktorer,
vilket ger en 6kad risk for tumdrbildning i olika organ.

Behandling

Personer som har, eller har hog risk att utveckla, von Hippel-
Lindaus sjukdom erbjuds att folja ett séarskilt kontroll-
program for att tidigt uppticka tumorer och dirmed
vésentligt forbattra behandlingsresultaten. Undersdkningarna
gors av olika specialistlékare med kunskap om sjukdomen.
Eftersom tidigt upptidckta tumdrer oftast kan behandlas
framgéngsrikt minskar kontrollprogrammet kraftigt riskerna
for sjukdom och for tidig dod.

Oftast maste personer med sjukdomen genomga flera
operationer och behandlingar under sin livstid. Behandlingen
varierar, bland annat beroende pa var i kroppen tumdrerna
finns.

Det &r viktigt att barn och vuxna med sjukdomen och deras
nérstaende erbjuds psykologiskt och socialt stod.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

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

Intresseorganisationer
* Neuroforbundet
» SRF, Synskadades Riksforbund

 Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. 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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