Pantotenatkinas-
assoclerad neuro-
degeneration

Pantotenatkinas-associerad neurodegeneration
(PKAN) &r en arfilig och fortskridande sjukdom
som paverkar hjarnan. Karaktaristiska symtom &r
motoriska svarigheter med spanningstillstand eller
dkande stelhet, tilltagande talsvarigheter samt
intellektuell funktionsnedsattning.

Forekomsten i Sverige &r inte kénd. Internationellt anges att
sjukdomen finns hos 1-9 personer per 1 miljon invanare.

Symtom

PKAN finns i en klassisk och en atypisk form, men griansen
mellan formerna ar flytande. Vid den klassiska formen visar
sig symtomen oftast fore 6 ars alder, medan de vid den
atypiska formen oftast uppkommer senare i barndomen, i
tondren eller i vuxen alder.

Vid den klassiska formen gar den motoriska utvecklingen
frén cirka ett till tva ars élder allt laingsammare for att sedan
avstanna. Undan for undan tillkommer 6kad muskel-
spanning, stelhet i kroppen och latt utlosta muskelreflexer.
Uppemot hélften av barnen har sldngande, 6verdrivna och
ostyrbara rorelser.

Munmotoriska svarigheter r vanligt, vilket paverkar
formégan att tala, tugga och svélja. Barnen far s& smaningom
stora svarigheter att ita. Aven andningsfunktionen och synen
kan paverkas.

Skelettkomplikationer som skolios, instabil hoftled och
frakturer ar vanligt.

Intellektuell funktionsnedséttning i varierande grad
forekommer.

Sa smaningom leder sjukdomen till svara funktions-
nedsittningar och ett stort behov av omvéardnad. Ménga med
sjukdomen avlider i tonaren eller i tidig vuxen alder.

Aven de som insjuknar senare i livet utvecklar med tiden
svéra rorelsestorningar och muskelryckningar. En forsdmring
av den intellektuella funktionen tillkommer sent i sjukdoms-

forloppet. Psykiatriska symtom ar vanligt hos ungdomar och
vuxna med den atypiska formen av sjukdomen.

Orsak

PKAN orsakas av fordndringar i en gen, vilket leder till brist
pa ett protein. Det medfor nedbrytande fordndringar i
hjarnan, samtidigt som jérn inlagras i den gra substansen i
hjdrnans centrala delar.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar PKAN. Behandlingen
inriktas pa att lindra symtomen, forebygga medicinska
komplikationer och kompensera for de funktions-
nedsattningar som sjukdomen leder till.

Extra néringstillforsel kan behdvas redan tidigt i
sjukdomsforloppet. S& smaningom blir det nodvéndigt att ge
all ndring direkt till magsidcken via en sond. Sonden ersitts
ofta med en sé kallad knapp (gastrostomiport).

Motoriska och psykiatriska symtom kan lindras med
lakemedel.

For barn och vuxna med PKAN kan det bli aktuellt med
palliativ vérd.

Det ar viktigt med psykologiskt stod.

Resurser
Kunskap om sjukdomen och resurser for diagnostik 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
* Neuroforbundet

 Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

 Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

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

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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