Loeys-Dietz
syndrom

Loeys-Dietz syndrom &r en arftlig bindvavssjukdom
som péaverkar blodkarlen, hjartat, skelettet, och
huden. Den allvarligaste komplikationen &r att
stora kroppspulsédern (aorta) och andra artéarer
vidgas. Risken &r stor att det med tiden uppkommer
en bristning i nagot av dessa karl. Variationen i
symtom och svéarighetsgrad ar stor.

Det ir inte ként hur ménga som har Loeys-Dietz syndrom.

Symtom

Hos en del mérks de forsta symtomen redan vid fodseln.
Barnen kan ha svart att dta och fa i sig ndring. Gomspalt och
kluven gomspene kan forekomma. Barnen kan ha stort
avstand mellan 6gonen och en avvikande ansiktsform
(kraniofaciala avvikelser).

Hos personer med syndromet kan aorta och andra artérer
vidgas och bli slingriga. Detta brukar inte ge symtom, men
innebdr en risk for att delar av kérlviggen brister. Det ar ett
mycket smartsamt tillstdnd som ar livshotande. Vid
graviditet okar risken for att aortan brister.

Aven kirlen i hjirnan kan vidgas och bli slingriga. Det gor
att risken for stroke ar 6kad vid syndromet.

Olika typer av medfodda hjértfel forekommer. Vissa
hjértfel kan ge upphov till symtom redan vid fodseln medan
andra ger symtom forst senare i livet.

Skelett och leder kan vara paverkade. Méanga med
syndromet har sned rygg eller 6kad bdjning i brostryggen.
En del har kotglidningar i halsryggen som kan gora den
instabil. Overrorliga leder forekommer.

Syndromet okar risken for lungkollaps (luft i lungsédcken).
Det kan leda till andndd och brostsmérta och kraver snabbt
omhéndertagande pa sjukhus, dven om tillstdndet inte ar
livshotande.

Personer med syndromet kan ha tunn, genomskinlig och
mjuk hud. De far latt blamérken och det ar vanligt att sar ar
svarlikta.

Orsak

Loeys-Dietz syndrom orsakas ofta av nyuppkomna genetiska
fordndringar (nymutationer), men kan dven vara nedarvt.
Forandringarna paverkar bland annat organens utveckling
hos fostret, samt tillvéxt och celldelning hos barn och vuxna.
Aven bindviven och andra stodjevivnaders struktur och
funktion paverkas.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Loeys-Dietz syndrom.
Insatserna inriktas pa att forebygga bristningar och blod-
ningar i kédrlen, lindra symtomen och kompensera for de
funktionsnedsittningar som syndromet leder till.

Barn med gomspalt opereras. Vid kraniofaciala avvikelser
kan det bli aktuellt med olika operationer.

Lakemedel ges for att halla blodtrycket lagt och darmed
minska risken for karlvidgning och bromsa befintliga
vidgningar.

Hos alla med syndromet undersoks hjartat minst en gang
om aret. Personer med vidgad aorta kan opereras i fore-
byggande syfte. Den vidgade delen av aortan ersitts dd med
en kérlprotes. Det minskar risken for bristningar och
livshotande blodningar.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

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

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 Samhdillets stédinsatser.

Intresseorganisationer
* Svenska Marfanfoéreningen
 Kraniofaciala foreningen i Sverige

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand.

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

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