Zellwegers
syndromspektrum

Zellwegers syndromspekirum ingér i gruppen
peroxisomala sjukdomar. Peroxisomerna &r smé
enheter i cellen med flera viktiga funktioner for
cellens &mnesomsattning. Syndromet kan péaverka
ménga av kroppens organ som hjdrnan, musklerng,
de perifera nerverna, levern och njurarna samt
funktioner som hérseln och synen.

I Sverige f6ds 1-2 barn per &r med Zellwegers syndrom-
spektrum. Syndromet &r drftligt.

Symtom

Zellwegers syndromspektrum omfattar sjukdomsformer i ett
spektrum av svarighetsgrader. I regel dr syndromet fortskrid-
ande med en gradvis férsdmring under manader eller &r.

Syndromet kan borja tidigt under fosterstadiet. Barnen &r
svart sjuka redan nir de fods. De har vanligen kort kropps-
langd, lag fodelsevikt och karaktéristiska utseendemissiga
drag. Musklerna dr slappa och barnen ror sig sparsamt. Det
ar vanligt att de har svart att suga och svilja.

Den kognitiva och motoriska utvecklingen adr mycket
begransad. Barnen far ofta epilepsi. Ménga av barnen avlider
inom det forsta levnadsaret.

Hos en del visar sig symtomen senare under barndomen.
Den motoriska och kognitiva utvecklingen &r ofta paverkad.
Muskelspanningen i kroppen &r vanligen ldgre d4n normalt.
De flesta har en intellektuell funktionsnedséttning som kan
vara lindrig, medelsvér eller svér.

Det ér vanligt med synnedsittning, horselnedséttning och
leverpéverkan av varierande grad. Hos en del paverkas
binjurarna med risk for brist pa det livsviktiga stress-
hormonet kortisol som f6ljd. Det kan ge symtom som
trotthet, illaméende, 14gt blodsocker och 1&gt blodtryck.

Personer med lindrigare form av syndromet kan leva langt
upp i vuxen élder.

I vuxen alder kan personer med syndromet fa svarigheter
att samordna sina rorelser och balanssvarigheter. Tilltagande
muskelsvaghet &r vanligt.

Orsak

Zellwegers syndromspektrum orsakas av fordndringar i en
av flera gener. Det leder till att peroxisomerna inte bildas
eller inte fungerar som de ska.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Zellwegers syndrom-
spektrum. Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen,
forebygga medicinska komplikationer och kompensera for
de funktionsnedséttningar som syndromet leder till.

Barn som inte kan fa i sig tillrdckligt med néring genom
munnen kan fa mat genom en sond.

Epilepsi behandlas med anfallsforebyggande ldkemedel.

Paverkan pa levern och njurarna utreds och behandlas vid
behov. Vid paverkan pa binjurarna ges kortison.

Personer med syndromet som har bestdende funktions-
nedséttningar behdver habiliterande insatser. En del behover
dven horselhabilitering och synhabilitering. En del 6gon-
forandringar kan opereras.

For barn med svar form av Zellwegers syndromspektrum
kan det bli aktuellt med palliativ vérd i livets slutskede.

Det ar viktigt med psykologiskt stod.

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

* Riksforbundet Sillsynta 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 hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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