Ellis-van Crevelds
syndrom och
Weyers akrofaciala

dysostos

Ellis-van Crevelds syndrom kannetecknas av
kortvaxthet, ett extra finger pa bada hianderna
och ibland en extra ta pa bada fotterna. Manga
har medfédda hjartfel och andningssvarigheter.
Under spadbarnsperioden kan det leda till livs-
hotande tillstand. Weyers akrofaciala dysostos
ar ett narliggande syndrom med lindrigare symtom.

Ellis-van Crevelds syndrom och Weyers akrofaciala
dysostos ér érftliga men arvs pé olika sétt. Uppskattnings-
vis fods varje ar i Sverige ett eller tva barn som har nagot
av syndromen.

SYMTOM

Personer med Ellis-van Crevelds syndrom kan ha flera
olika symtom och svérighetsgraden varierar. Vid fodseln
har barn med syndromet ett extra finger pa lillfingersidan
pa bada hinderna och ibland en extra ta pa bada fotterna.
Maénga med syndromet dr kortvéxta. Det &r oftast under-
armarna och underbenen som &r korta. Andra skelettfor-
andringar dr 6kad svank i landryggen och felstdllningar i
benen som kan orsaka smérta och paverka formagan att ga.
Naglarna &r ofta tunna och skora och fattas ibland helt.
Tandemaljen kan vara paverkad och det kan fattas tandanlag.
Manga barn med Ellis-van Crevelds syndrom har med-
fodda hjartfel och andningssvarigheter. Andningen kan
ocksé paverkas av skelettavvikelser som gor att brost-
korgen &r smal och trang. Allvarliga hjértfel och andnings-
svérigheter kan leda till att nyfédda med syndromet dor.
Weyers akrofaciala dysostos innebdr oftast lindrigare
symtom. Det kan till exempel vara att det finns ett extra
finger eller att det saknas enstaka tandanlag.
Kognitiva funktioner paverkas inte vid syndromen.

ORSAK

Ellis-van Crevelds syndrom och Weyers akrofaciala dysostos
orsakas av genforandringar som paverkar flera olika organ.

BEHANDLING

Forandringarna vid Ellis-van Crevelds syndrom och
Weyers akrofaciala dysostos bedéms och behandlas av
olika specialister. Ibland behévs operationer. Det dr viktigt
att insatserna samordnas.

En del barn behdver andningsstod under nyfoddhets-
perioden. Hjértat undersoks av en barnhjértlakare. Medfodda
hjértfel behover ibland opereras.

Det ar viktigt med en tidig kontakt med specialisttand-
véarden for beddmning och information om munhilsa.
Tander som fattas kan erséttas pa olika sitt.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Ellis-van Crevelds syndrom och Weyers akrofaciala dysostos
utreds och diagnostiseras vid universitetssjukhusen.

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 funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att l4sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
e RBU, Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
e Foreningen for kortvdaxta — DHR

e Riksfoérbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ar en kort sammanfattning av texten om
Ellis-van Crevelds syndrom och Weyers akrofaciala
dysostos som finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas
om séllsynta hélsotillstdnd.

Informationscentrum for sillsynta hdlsotillstand
Informationscentrum for séillsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hélsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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