Hereditar gelsolin-
amyloidos

Hereditar gelsolinamyloidos ér en arftlig och
langsamt fortskridande sjukdom som framst ger
symtom frén dgon, hud och nerver. De férsta
dgonsymtomen uppkommer vanligtvis efter 20-
arsaldern, medan évriga symtom kommer senare i
livet. Symtomen och deras svarighetsgrad varierar.

I Sverige kdnner man bara till ett fatal personer med sjuk-
domen. Den dr vanligare i Finland dér det finns ndrmare
1 000 personer med sjukdomen.

Symtom
Sjukdomen utvecklas ofta langsamt och symtomen blir mer
patagliga med stigande élder.

De forsta symtomen &r torra och irriterade 6gon pa grund
av fordndringar i hornhinnan. Synen péverkas och en del
personer far svar synnedséttning.

I 40-arséldern uppkommer ansiktsférlamning pé grund
av skador i kranialnerverna, de nerver som utgar direkt fran
hjérnan. Svilj- och talsvérigheter kan ibland forekomma.
Aven funktionen i perifera nerver kan vara nedsatt. Det
medfor pirrningar och smarta i fotter och hénder. Narmare
halften av alla med sjukdomen fér karpaltunnelsyndrom med
smarta, stickningar och domningar i hénderna.

Ungefar samtidigt som ansiktsforlamningen visar sig
borjar huden successivt bli slapp, framfor allt i ansiktet och
pa ovre delen av ryggen. Efter en tid kan det uppsta stora
veck som kan upplevas kosmetiskt besvarande. Hiangande
ogonlock kan paverka synen. Ménga personer med sjuk-
domen har mycket torr hud, vilket kan leda till klada.
Blodningar kan uppsta under den tunna och skora huden.

Senare i sjukdomsforloppet uppstar ibland hjartpaverkan
och hos nagra paverkas njurarna.

Det dr vanligt med minskad salivproduktion och
muntorrhet, vilket 6kar risken for karies.

Orsak

Hereditdr gelsolinamyloidos orsakas av en fordndring i en
gen som leder till att proteinet gelsolin bryts ner felaktigt och
ansamlas i 6gats hornhinna, hud, nerver och andra vévnader.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar hereditér gelsolin-
amyloidos utan insatserna inriktas pa att lindra symtomen
och kompensera for funktionsnedséttningarna.

Det ar viktigt att varda 6gats yta for att minska paverkan
pa hornhinnan. Vid synnedsittning p& grund av hornhinne-
forandringar kan drrvdvnad avldgsnas fran hornhinnas yta
genom operation. Pa s sétt kan synen bibehallas léngre.
Synrehabilitering och synhjélpmedel kan behdvas.

Besvérande hudforandringar i ansiktet kan opereras.

Det finns utvirtes behandling f6r huden som kan lindra
kldda och torrhet.

Karpaltunnelsyndrom kan opereras. Tal- och svéljnings-
svarigheter utreds vid behov.

Njurarnas och hjartats funktion kontrolleras. Personer som
far svar njursvikt behover dialys och eventuellt en
njurtransplantation. Med tiden kan personer som far
hjartsymtom behdva en pacemaker.

Psykologiskt stod bor erbjudas.

Resurser

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

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
* Neuro

* SRF, Synskadades Riksforbund
» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. 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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