X-kromosombunden
hypofosfatemisk rakit

X-kromosombunden hypofosfatemisk rakit ar en
medfédd sjukdom som leder till brist pa fosfat.
Det paverkar mineraliseringen av skelettet och
tanderna. Benen blir bojda eftersom skelettet ar
mjukt och risken for tandrotsinfektioner okar.
Hos barn paverkas tillvaxten.

I Sverige f6ds ungefar fem barn med X-kromosombunden
hypofosfatemisk rakit varje ar.

SYMTOM

De forsta symtomen brukar mérkas under tidig barndom.
Nir barnen borjar ga belastas det mjuka skelettet och benen
blir bojda. Det leder till hjulbenthet eller kobenthet och gor
att gdngen blir vaggande. En del barn gar med fotterna inét.

Barn med sjukdomen véxer langsamt. Hos vuxna blir
slutlingden i genomsnitt 15 cm kortare dn forvintat.

Maénga med sjukdomen upplever smértor fran skelettet.
Det ér vanligt att musklerna blir svaga.

Hos vuxna kan sjukdomen leda till felstéllningar i benen,
artros 1 knélederna, sprickor i skelettet och nedsatt rérlighet.
Hur mycket rérelseformagan paverkas varierar.

Sjukdomen Okar risken for tandrotsinfektioner och
tandlossning. Det beror pé att dven tdnderna paverkas av
bristen pé fosfat.

ORSAK

Sjukdomen orsakas av en mutation i en gen pa X-kromosomen.
Vid sjukdomen forsvinner fosfat ut ur kroppen med urinen
och aktiveringen av vitamin D minskar. Aktivt vitamin D ar
viktigt for att kroppen ska kunna ta upp mineralerna fosfat
och kalcium som behovs for att skelettet ska bli hért.

BEHANDLING

Alla barn med sjukdomen behandlas med ldkemedel
som innehaller fosfat och aktivt vitamin D. Behandlingen
fortsétter ofta i vuxen &lder.

Blodprover analyseras flera ganger per ar och visar om
behandlingen har effekt. Njurarnas funktion brukar ocksa
undersdkas eftersom behandlingen kan paverka njurarna.

Det ar viktigt med forebyggande tandvard. Regelbunden
fysisk aktivitet dr viktig for att behalla den motoriska
formagan, stabilisera lederna och stirka musklerna och
skelettet. Fysisk aktivitet kan ocksé minska smértan.
Hjélpmedel kan underlitta vardagen. Ibland behdver
bostaden, skolan eller arbetsplatsen anpassas.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Barn med X-kromosombunden hypofosfatemisk rakit
behandlas vid en barnklinik. Vuxna behandlas vid kliniker
for medicin eller endokrinologi.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhillets stod finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

XLH Svenska Patientféreningen
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér dr en kort sammanfattning av texten om
X-kromosombunden hypofosfatemisk rakit som finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hdlsotillstand
Informationscentrum for séillsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hélsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
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