Pachyonychia
congenita

Pachyonychia congenita &r en éarftlig sjukdom som
paverkar naglarna, huden och ténderna samt i
vissa fall ocksé slemhinnorna. Néstan alla med
sjukdomen far smértsamma blasor och fér-
hardnader pa fotsulorna och i handflatorna.

Pachyonychia congenita finns hos 5 000—10 000 personer i
varlden. Det &r inte kint hur manga som har sjukdomen
i Sverige.

Symtom

Symtomen férekommer i olika grad vid olika former av
pachyonychia congenita och varierar 4ven mellan olika
personer.

De flesta med sjukdomen far symtom fore 10 ars alder. Det
vanligaste symtomet dr smértsamma fortjockningar av
huden, framfor allt pé fotsulorna och i handflatorna. Det kan
vara svart att g eller anvinda vanliga skor. En del far dven
blésor i anslutning till forhardnaderna, vilket ytterligare okar
smértan vid belastning.

Maénga har fortjockade finger- och tanaglar. Det brukar
synas vid fodseln eller under de forsta levnadsmanaderna.
Nagelbddden fortjockas, varvid nagelplattan lyfts upp och i
extrema fall pekar uppat i en skarp vinkel. P4 ytan 4r nagel-
plattan normal, men den har en 6verdriven kurvatur at
sidorna och ar missfargad. Naglarna kan &ven angripas av
svampinfektioner.

En del har vitaktiga fordndringar i munslemhinnan och pé
tungan. Hos nyfodda kan det leda till svarigheter att suga.
Om forandringarna sitter i struphuvudet kan de ge upphov
till heshet.

Det kan bildas cystor och knottriga forhardnader runt
harsdcksmynningarna, sirskilt pa knina, armbégarna och
balen, frimst under barndomen och tonéren.

Orsak

Pachyonychia congenita orsakas av forandringar i en gen
som paverkar ett protein vars uppgift r att ge vivnader
struktur och stadga. Fordndringarna leder till att cellskelettet
i huden blir skort och 1att skadas.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar pachyonychia con-
genita. Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen och
kompensera for de funktionsnedsittningar som sjukdomen
leder till.

Det &r viktigt att regelbundet klippa eller fila naglarna samt
slipa och behandla forhardnader pa fotsulorna och i hand-
flatorna. For att gora huden lattare att fila ned smorjs {or-
hérdnaderna en eller flera ganger om dagen med mjuk-
gorande kramer. Forhardnaderna kan ocksé mjukas upp i
vattenbad innan slipning.

Bléasorna och forhérdnaderna pa fotsulorna kan behandlas
med injektioner av nervgiftet botulinumtoxin. Det reducerar
smértorna och gor det ldttare att ga. Behandlingen behdver
upprepas regelbundet.

Regelbunden och noggrann tandborstning kan férhindra att
beldggningar uppstar i munslemhinnan.

Personer med svéra smirtor kan regelbundet behdva
anvinda smaértstillande ldkemedel for att fa lindring. Det &r
viktigt att minska trycket pa fotsulorna och tdnaglarna.

Det ar viktigt med psykologiskt och socialt stod bade till de
som har pachyonychia congenita och till nirstadende.

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
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
* Tktyosforeningen

* Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
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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