Hypofosfatasi

Hypofosfatasi ar en arftlig @mnesomsattnings-
sjukdom som leder till nedsatt férkalkning (mineral-
isering) av skelettet och tanderna. Det medfér
forandringar i skelettet, férlust av tander samt 6kad
risk for frakturer. Hypofosfatasi kan ge symtom i
alla aldrar, fran fosterlivet till vuxen alder.

I Europa beréknas 1 barn per 300 000 fodda ha en svar form
av sjukdomen. De lindrigare varianterna ar vanligare.

Symtom

Symtomen varierar mellan olika former av sjukdomen och
mellan olika personer. Vid den allvarligaste formen dor
fostret vanligen under graviditeten eller det nyfédda barnet
strax efter fodseln.

Ungefir hélften av de barn som insjuknar under nyfodd-
hetsperioden har sa allvarliga missbildningar i1 brostkorgen
att de dor under det forsta levnadsaret om ingen behandling
ges.

Barn som insjuknar senare kan fé skelettmissbildningar, till
exempel i form av ett avlangt, mjukt kranium dér fon-
tanellerna sluter sig sent och en 6kad tillvéxt av skelettet runt
leder. Ménga av barnen far upprepade frakturer under
uppvéxten, vilka kan leda till felstdllningar och orsaka
smaérta. De kan dven vara kortvixta. Barnen lér sig vanligen
gé sent, ibland forst i tva- till trearséldern, och gangen ar
vaggande.

Det ar vanligt med symtom fran tdinderna. Manga barn
tappar sina mjolktander tidigt, ibland redan mellan ett och tre
ars alder. Tédnderna lossnar ofta med hela roten kvar och utan
tecken pa tandkottsinflammation. Aven permanenta tinder
kan drabbas av tidig tandlossning. Det finns en 6kad risk for
nedbrytning av delar av kékbenet.

I sdllsynta fall paverkas njurarna och personer med sjuk-
domen kan fa njursten och njursvikt.

En del far epilepsi.

Vissa personer har sa lindriga symtom att diagnosen
missténks forst i vuxen alder.

Orsak

Hypofosfatasi orsakas av fordndringar i en gen. Det leder till
brist pé ett enzym som har betydelse for kroppens for-
kalkning av benvivnad och tinder.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar hypofosfatasi. Be-
handlingen inriktas pé att lindra symtomen, férebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som sjukdomen leder till.

Barn och ungdomar behandlas med lakemedel som ersitter
det enzym som saknas eller har nedsatt aktivitet. Behand-
lingen okar verlevnaden vid svéar form av sjukdomen samt
forbattrar tillvaxten och skelettutvecklingen.

Frakturer och felstdllningar kan opereras.

Personer med hypofosfatasi bor foljas av specialist-
tandvarden. Noggranna munvardsrutiner och regelbunden
tandrengodring hos tandhygienist kan sannolikt fordroja
tandlossning och forlust av kidkbenet. Vid tidig forlust av
permanenta tdnder behdvs tandersittningar.

Genom arbetsterapi och fysioterapi kan befintliga muskel-
funktioner stédrkas och felstdllningar i leder férhindras.

Fo6r barn med svér form av hypofosfatasi kan det bli
aktuellt med palliativ vérd i livets slutskede.

Det ar viktigt med psykologiskt stod.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

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

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
Webbplats: agrenska.se/informationscentrum
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