Brosk-harhypoplasi-
syndromet

Brosk-harhypoplasisyndromet kénnetecknas av
kortvéxthet, glest och silkestunt hér, immunbrist
och blodbrist, samt 6kad risk for cancer.

Antalet personer i Sverige med syndromet uppskattas till
hogst ett tiotal personer. Manga av dem har sitt ursprung
frdn Finland, dar syndromet ar betydligt vanligare.

Symtom
Brosk-harhypoplasisyndromet ingér i flera olika sjukdoms-
grupper: ribosomala sjukdomar, skelettdysplasier och
immunoossosa sjukdomar.

Barn med syndromet &r som regel kortare &n forvintat
nir de fods, och fortsétter sedan att vixa langsamt.
Vid syndromet dr armar och ben korta i férhallande till
kroppen i dvrigt. Utdver kortvixtheten finns dven andra
skelettavvikelser, till exempel i brostkorgen, benen,
armbagarna och andra leder. Personer med syndromet har
ofta felstéllningar i ryggraden, som skolios och/eller kyfos.

Huvudhéret och kroppsharet ar glest och silkestunt.

Naéstan alla med syndromet har en varierande grad av
immunbrist, som kan vara alltifran mycket lindrig till svér.
Svar immunbrist kan medfora livshotande infektioner redan
under det forsta levnadsaret.

Personer med syndromet har dven en 6kad risk for
lymfkortelcancer (lymfom), leukemi och hudcancer.

Négra barn fods med Hirschsprungs sjukdom, som innebér
avsaknad av nerver i en del av tjocktarmen.

Flickor med tillstindet kan ha sen eller utebliven pubertet.
Min med syndromet har minskat antal spermier vilket ger
nedsatt fertilitet.

Orsak

Brosk-hérhypoplasisyndromet orsakas av fordndringar
i en gen som spelar en viktig roll f6r ribosomerna, sma
strukturer i cellerna som fungerar som proteinfabriker.
Diagnosen stélls med hjélp av skelettrontgen och
immunbristutredning. Den bekréftas med DNA-analys.

Behandling

Behandlingen vid brosk-harhypoplasisyndromet inriktas pa
att lindra symtomen, forebygga medicinska komplikationer
och kompensera for funktionsnedsdttningarna. Barnen
behover i de flesta fall uppfoljning och samordnad
behandling av flera specialister i multidisciplinédra team.

Graden av immunbrist avgdr vilken behandling som kréavs.
Nagra personer behdver immunglobulin som minskar antalet
bakteriella infektioner och risken att utveckla foljdskador.
Stamcellstransplantation erbjuds vid svar immunbrist.

Regelbundna kontroller gors pa grund av den dkade risken
for cancersjukdomar som leukemi, hudcancer och lymfom.

Kontakt med barnortoped behdvs for behandling och
uppfoljning av skolios och andra skelettavvikelser.

Olika habiliteringsinsatser kan behdvas till f61jd av
kortvéxtheten. Exempel dr hjdlpmedel och anpassningar av
miljon 1 hem, forskola, skola och senare pa arbetsplatsen.

Vuxna med syndromet far fortsatt behandling och
uppfoljning av specialister inom vuxensjukvarden.

Det ar viktigt att tillgodose behovet av psykologiskt och
socialt stdd hos barn och vuxna, samt deras nirstdende, bade
nir diagnosen stills och dven senare.

Resurser

Immunbrist utreds och behandlas av expertteam vid

Drottning Silvias barnsjukhus i Géteborg, Astrid Lindgrens

barnsjukhus 1 Huddinge samt Skénes universitetssjukhus.
Flera av universitetssjukhusen har ocksa expertteam for

utredning och behandling av skelettdysplasier.

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

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* FKV, Foreningen for Kortvixta

* PIO, Primér immunbristorganisationen

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 héilsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,

@ AGRENSKA

agrenska.se/informationscentrum
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