Infantil neuronal
ceroidlipofuscinos

Infantil neuronal ceroidlipofuscinos &r en fort-
skridande &mnesomsattningssjukdom som péverkar
nervsystemet. Barnen féds friska, men gér sedan
tillbaka i utvecklingen. De férlorar synen och sina
kognitiva och motoriska férméagor, samt far
epilepsi. De flesta avlider tidigt.

I Sverige insjuknar férre 4n 1 barn per 100 000 i infantil
neuronal ceroidlipofuscinos varje &r.

Symtom

Sjukdomen visar sig vanligen i ettarsaldern. Barnen borjar
da forlora sina forvdrvade fardigheter och formagan till
kontakt med omgivningen.

Vanliga symtom ar svarigheter att samordna rorelserna
i armar och ben (koordinationsstérningar), slapp muskulatur
(hypotonus) och ofrivilliga ryckningar i hela kroppen (myo-
klonier). Tillvéxten av huvudet avtar. Barnen far ocksa
epilepsi och oftivilliga handrérelser (handstereotypier).
Synen forsdmras och med tiden blir barnen blinda. Efter
hand blir musklerna spanda (spastiska).

Inom négra ar efter insjuknandet forlorar sa gott som alla
barn med infantil neuronal ceroidlipofuscinos samtliga
kognitiva och motoriska funktioner.

Barnen lér sig inte att dta sjdlva. I takt med att andra
funktioner forsdmras forlorar barnen sviljformagan, vilket
leder till uppfodningssvarigheter. Aven andningen kan
paverkas.

Forsdmringen gar mycket snabbt. Eftersom livsuppehall-
ande funktioner i hjirnstammen finns kvar kan barnen ibland
leva upp till de tidiga tondren, men ofta avlider de tidigare.

Orsak

Infantil neuronal ceroidlipofuscinos beror oftast pa forand-
ringar i en gen som kodar for ett enzym som é&r viktigt for
framfor allt nervcellernas funktion. Bristen pd enzymet gor
att det sker en inlagring av skadliga &mnen, vilket leder till
snabb nedbrytning av nervcellerna i hjérnan.

Behandling

Det finns ingen botande behandling, utan insatserna inriktas
pa att lindra symtomen och pé god understddjande
omvardnad. Samordning behdvs mellan barnsjukvérden och
barn- och ungdomshabiliteringen.

For att barnen ska fa i sig tillrackligt med néring behdvs
sondmatning. Vid andningssvarigheter behovs hjalpmedel
och luftrorsvidgande ldkemedel.

Epilepsi, ryckningar och muskelspénningar kan lindras med
lakemedel.

Eftersom barnen dr svart sjuka och dor tidigt innebar
varden ett ndra och intensivt samarbete mellan foraldrar,
andra nérstdende och vardpersonal med olika kompetens.
Ofta vardas barnen vixelvis i hemmet och pa sjukhus.

For manga blir det aktuellt med palliativ vard. Malet med
den palliativa varden &r att se till att barnets sista tid blir sa
trygg och smértfri som mojligt.

Familjens behov av psykologiskt stod bor tillgodoses och
stodet bor vid behov fortsétta dven efter att barnet har avlidit.

Resurser
Viss vard vid medfédd metabol sjukdom &r nationell hog-
specialiserad vard och ges vid Karolinska universitets-
sjukhuset i Stockholm, Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg och Skanes universitetssjukhus i Lund.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge védgledning och
information om séllsynta hélsotillstdnd.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstand, under Samhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
» Svenska NCL Foreningen

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

* 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,
agrenska.se/informationscentrum
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