Medfott
diafragmabrack

Medfott diafragmabrack ar en allvarlig
missbildning som i de flesta fall upptacks hos foster
eller nyfédda barn. | séllsynta fall med lindriga
symtom upptacks bracket senare under uppvéxten
eller i vuxen élder.

I Sverige fods varje &r 25-30 barn med diafragmabrack.
Tvé tredjedelar ar pojkar. Drygt hélften har bracket som en
isolerad missbildning, med det forekommer ocksa ihop med
andra medfodda avvikelser, till exempel hjértfel.

Vid mer omfattande brack har barnen oftare kromosom-
avvikelser eller andra genetiskt orsakade tillstand.

Symtom

Ett brack kan uppsta nér diafragman, mellangidrdesmuskeln,
inte bildas pa ett normalt sétt under fostertiden. Dé skapas
en Oppning mellan bukhalan och brésthalan, déar delar av
bukorganen kan glida upp och tringa undan hjirtat och
lungorna. Det paverkar framfor allt lungornas utveckling
under fostertiden och det nyfédda barnets andningsfunktion.

Tillstandet kan vara livshotande, men graden av andnings-
paverkan hos barnet kan variera. Hos nyfodda ér det vanligt
med hogt blodtryck i lungkretsloppet, vilket kan leda till
hjartsvikt. Medfodda hjartfel forekommer ocksa.

Barnen har ofta dtsvarigheter och paverkad tillvaxt.
Symtom fran mag-tarmkanalen &r vanligt, som forstoppning
och buksmartor, sura uppstotningar, krakningar och tarm-
vred. De kan dven vara de forsta symtomen hos dldre barn.

Manga barn som ar fodda med diafragmabrack har kvar-
stdende symtom under uppvéxten. Vanligast dr paverkan pa
lungor och luftvéigar, mage och tarm, brostkorg och rygg.
Horselnedsittning ar vanligt.

De barn som har fotts med allvarligare former av
diafragmabréck har vanligen fler och svarare symtom.

Langvarig 1ag syresdttning och behandlingsrelaterade
hjarnskador kan leda till paverkan pa hjarnans utveckling
och ddrmed kognitiva symtom.

Hos personer med diafragmabrack ses dven en 6kad fore-
komst av autism och adhd.

Orsak

Man antar att medfott isolerat diafragmabréack ar multi-
faktoriellt orsakat, det vill sdga uppstar till foljd av
en kombination av genetiska faktorer och miljofaktorer.

Behandling
Ett nyfott barn med diafragmabrack fir omedelbar intensiv-
vardsbehandling och andningshjélp med syrgas, respirator
och i svarare fall ECMO. En operation for att sluta bracket
g0ors en kort tid efter fodseln, nér barnets tillstind &r stabilt.

Efter hemkomsten behdver barnet lungmedicinsk och
kardiologisk uppfoljning. Barnet foljs dven under hela
uppviéxten med avseende pa horsel, nutrition och tillvaxt,
andningsfunktion samt motorisk och kognitiv utveckling.
Det gors av ett multidisciplinirt team med bland annat barn-
lakare, barnkirurg, barnlungldkare, barnhjartlikare, barn-
neurolog, mag-tarmlikare, fysioterapeut, dietist och logoped.

Vuxna med tillstandet kan behdva fortsatt uppfoljning av
olika specialister inom vuxensjukvarden.

For nagra barn med medfott diafragmabréck kan det bli
aktuellt med palliativ vard i livets slutskede.

Oavsett alder dr psykologiskt och socialt stod viktigt for
personer med tillstdndet och deras nérstaende.

Resurser

Expertteam vid medfott diafragmabrack med sérskild
kompetens inom diagnostik, utredning och behandling finns
vid universitetssjukhusen i Stockholm och Lund.

ECMO-behandling av barn med medfott diafragmabréack
utfors vid Karolinska universitetssjukhuset i Solna.

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

Samhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer
* Foreningen for medfott diafragmabrack (CDH Sverige)

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

agrenska.se/informationscentrum
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