WEFS | -relaterad
sjukdom

WFS I-relaterad sjukdom &r en arfilig, fortskrid-
ande neurologisk sjukdom. Den delas in i under-
grupperna Wolframs syndrom typ 1 och Wolfram-
relaterad sjukdom. Wolframs syndrom typ 1 med-
for diabetes typ 1 och synnedséttning. Med tiden
tillkommer andra symtom, i manga fall hérselned-
sattning. Den mer séllsynta Wolfram-relaterad
sjukdom &r lindrigare och ger framst
horselnedsattning.

Ungefdr 1-2 personer per 1 miljon invanare har Wolframs
syndrom typ 1. Det skulle motsvara 10-20 personer

i Sverige, men den exakta forekomsten &r inte kdnd. Wol-
fram-relaterad sjukdom &r ytterst séllsynt.

Symtom
Barn med Wolframs syndrom typ 1 fér vanligen diabetes
typ 1 fore 10 ars alder.

En fortskridande synnedséttning blir ocksé méarkbar fore
10 &rs élder. Synnedséttningen kan leda till blindhet.

Manga far horselnedséttning. Aven den ir fortskridande
och kan leda till dovhet.

Ovriga symtom vid Wolframs syndrom typ 1 varierar mel-
lan olika personer. Ménga far paverkan pa urinblasan i form
av inkontinens eller svarigheter att tomma bldsan, med risk
for urinvégsinfektioner. Fortskridande neurologiska symtom
som koordinationsstorningar, demens, muskelsvaghet och
kénselstorningar forekommer. Det dr ocksa vanligt med pa-
verkan pa hormonproducerande kortlar. Det kan medfora
bristande formaga att koncentrera urinen vilket ger stora
urinméngder och 6kat behov av vétskeintag. Paverkan pa
konskortlarna kan leda till forsenad pubertet och nedsatt fer-
tilitet. Hos en del paverkas skoldkortelfunktionen. Aven
angest, tvangssyndrom och depression forekommer.

En del personer med Wolframs syndrom typ 1far lindrig
funktionsnedsittning, négra blir med tiden dévblinda.

Wolfram-relaterad medfor huvudsakligen en medfodd fort-
skridande horselnedséttning vid laga frekvenser.

Orsak

WF'S1-relaterad sjukdom orsakas av fordndringar i en gen
med betydelse for cellernas funktion. Det dr dnnu inte helt
faststéllt varfor fordndringarna leder till de typiska
symtomen.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar WFS1-relaterad sjuk-
dom. Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, fore-
bygga medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som sjukdomen leder till.

De flesta med Wolframs syndrom typ 1 har symtom fran
flera organ och behover kontakt med olika specialister.

Diabetes typ 1 behandlas med insulin. Flera andra symtom
kan behandlas med ldkemedel.

Syn- och horselhabiliterande insatser ar viktigt. En del be-
hover synhjélpmedel och anpassningar. Vid horselnedsétt-
ning kan horselhjélpmedel eller cochleaimplantat behdvas.
Vid dovblindhet kan regionala dovblindteam ansvara for
syn- och hérselhabilitering. Aven psykologiskt och socialt
stdd till barnet och de nérstdende ingér i de habiliterande
insatserna.

I vuxen alder behdver personer med sjukdomen fortsatt
uppfoljning av olika specialister inom vuxensjukvérden,
samt fortsatta habiliteringsinsatser och stod i sitt dagliga liv.

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 Sambhdllets stod.

Intresseorganisationer

* Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
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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