Incontinentia pigmentl

Incontinentia pigmenti ar en sjukdom som bland
annat paverkar huden, haret, tinderna och
ogonen. De flesta nyfodda med sjukdomen har
hudforandringar som gor att det senare bildas
morka flackar i huden. Tanderna har ofta en
annorlunda form och en del har forandringar

i 6gonen som paverkar synen. Sjukdomen kan
ocksa paverka nervsystemet och nagra far en
intellektuell funktionsnedsattning.

Incontinentia pigmenti &r en drftlig sjukdom som finns hos
1-2 personer per 100 000. Det ar néstan bara flickor som
fods med sjukdomen.

SYMTOM

I stort sett alla har hudsymtom som kommer i olika faser.
Till en borjan far barnen vitskefyllda blasor som forsvinner
efter ndgra manader. I stillet kommer girlangformade
upphdjningar, oftast pa armarna och benen. Efter hand
okar pigmenteringen och det gor att barnens hud fr morka
flickar. S& smaningom bildas bleka och hérlosa omraden,
till exempel pa benen eller huvudet.

Ténderna brukar komma sent och har ofta en spetsig eller
oregelbunden form. Manga med sjukdomen saknar ett eller
flera tandanlag, bade for mjolktander och permanenta
tander.

En del har svettkortlar bara pa vissa delar av kroppen.
Det minskar formagan att reglera kroppstemperaturen..

Ungefir en tredjedel har en synnedséttning, oftast pa ena
Ogat. En del har ocksé symtom fran nervsystemet.
Vanligast &r epileptiska anfall i nyfoddhetsperioden.

Négra barn med incontinentia pigmenti har en intellektuell
funktionsnedsittning som oftast dr lindrig.

ORSAK

Incontinentia pigmenti orsakas av en genfoérdandring som
paverkar utvecklingen av hud, hér, tinder, 6gon, naglar
kortlar och nervsystem under fosterstadiet.

BEHANDLING

Det dr viktigt att barn med sjukdomen regelbundet far
O6gonen undersdkta sé att fordndringar kan behandlas tidigt.

Manga med incontinentia pigmenti behover ocksa
specialisttandvérd. Tander med oregelbunden form kan
byggas om och barn som saknar tandanlag kan fa tand-
erséttningar.

En del behover anvinda febernedséttande lakemedel for
att inte bli for varma nér de har feber. Det kan ocksa vara
bra att undvika stark sol och annat som gor att kroppen kan
bli mycket varm.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Kunskap om incontinentia pigmenti finns vid universitets-
sjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stdd finns att 1dsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Synskadades Riksférbund, SRF
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten om
incotinentia pigmenti som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for séllsynta
hélsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hédlsotillstindet &r reviderad
november 2018.
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