FXPAC

Fragilt X-premutationsassocierade tillstand
(FXPAC, av engelskans Fragile X premutation
Associated Conditions) ar ett samlingsnamn for
flera olika tillsténd som orsakas av samma typ av

genetiska férandring pa X-kromosomen.
Har beskrivs kortfattat FXTAS, FXPOI och FXAND.

Andelen bérare av genfordndringen varierar i olika studier,
fran 12 till 35 av 10 000 mén och 35 till 70 av 10 000
kvinnor. Att vara anlagsbérare ar ddrmed inget sdllsynt
tillstdnd, men alla far inte symtom.

Symtom

Fragilt X-associerat tremor-ataxisyndrom (FXTAS)
debuterar senare i livet, framfor allt hos anlagsbarande dldre
man. Syndromet har ett fortskridande férlopp med flera
neurologiska symtom. Det vanligaste dr ataxi som yttrar sig
som balanssvarigheter, samt skakningar (tremor) vid
aktivitet. Paverkan pa de perifera nerverna, neuropati, kan ge
bedovningskinsla och/eller smérta i benen. Nedsatt funktion
hos det icke-viljestyrda nervsystemet kan ge blodtrycksfall,
paverkan pé urinblasans funktion och kronisk foérstoppning.
Personer med FXTAS kan ocksa fa nedsatt kognitiv formaga
som med tiden kan utvecklas till demens.

Fragilt X-associerad prematur ovariell insufficiens
(FXPOI) hos kvinnor medfor ofta nedsatt fertilitet, hormon-
storningar och menstruationsrubbningar. POI innebér att
kvinnans mens upphdr fore 40 ars alder. Utan hormon-
behandling med Ostrogen finns dé en okad risk fér benskor-
het (osteoporos), hjért-karlsjukdom, samt nedsatt kognitiv
funktion och demens. Kvinnor med FXPOI har ocksé en
okad risk for depression och éngest.

Fragilt X-associerade neuropsykiatriska tillstind
(FXAND) kan yttra sig som adhd, angest, nedsatt forméiga
till socialt samspel och autistiska drag. Dessa symtom ar
vanligare hos barn och vuxna som &r anlagsbarare dn hos den
ovriga befolkningen.

Orsak

Samtliga fragilt X-premutationsassocierade tillstdnd orsakas
av en arftlig fordndring i en gen p&d X-kromosomen. Denna
kallas premutation och kan ge helt olika symtom, bland
annat beroende av genfordndringens storlek och anlags-
bérarens kon och élder. En storre fordndring i samma gen ger
upphov till fragilt X-syndromet.

Behandling

Det dr viktigt att se till hela familjen vid utredning och
behandling, da fragilt X-relaterade tillstand séllan &r
begrinsade till en individ utan ofta omfattar flera familje-
medlemmar. Det psykologiska och sociala stodet &r viktigt.
FXTAS: Behandlingsinsatserna inriktas pa att lindra
symtomen, férebygga medicinska komplikationer och
kompensera for funktionsnedsattningar. Personer med
syndromet utreds och foljs upp av en neurolog. Nagra av
symtomen kan behandlas med likemedel. Med tiden behdvs
ganghjalpmedel for personer med tillstandet. Rehabilite-
ringsinsatser ar viktiga.

FXPOI: Behandling med dstrogen kan minska risken for
benskorhet och Gvriga symtom som ett for tidigt
klimakterium kan innebéra. Vid infertilitet kan dggdonation
erbjudas.

FXAND: Vid misstanke om autism, adhd eller andra beteen-
deavvikelser gors en neuropsykiatrisk utredning. Depression
och andra psykiska symtom kan behandlas med ldkemedel.

Resurser

Kunskap om FXPAC och resurser for diagnostik finns pa

avdelningarna for klinisk genetik vid universitetssjukhusen.
Vid universitetssjukhusen finns dven Centrum for sillsynta

diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om

sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
+ Foreningen Fragile X

¢ Neuro

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séillsynta hilsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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