Incontinentia
pigmenti

Incontinentia pigmenti &@r en sjukdom som bland
annat paverkar huden, héaret, ténderna, gonen
och skelettet. De flesta nyfédda med sjukdomen har
hudféréndringar. Tanderna har ofta en annorlunda
form och en del har férandringar i gonen som
paverkar synen. Sjukdomen kan ocksé paverka
centrala nervsystemet och négra har en intellektuell
funktionsnedsattning.

Incontinentia pigmenti dr en medfédd sjukdom som finns
hos 2 personer per 100 000. Det &r nistan bara flickor som
fods med sjukdomen.

Symtom
Symtomens svérighetsgrad kan variera, &ven inom en och
samma familj.

I stort sett alla har hudsymtom som kommer i olika faser.
Till en borjan far barnen vitskefyllda blasor som férsvinner
efter nagra ménader. I stillet kommer girlangformade upp-
hojningar, oftast p& armarna och benen. Efter hand 6kar
pigmenteringen i huden med morka streckformade omréaden.
Pigmenteringen bleknar oftast med éldern, men ibland finns
hudférandringarna kvar hela livet. S& smaningom bildas
bleka och hérlosa omraden, exempelvis pé benen eller
huvudet.

Téanderna brukar komma sent och har ofta en spetsig eller
oregelbunden form. Ménga med sjukdomen saknar ett eller
flera tandanlag, bade for mjolktinder och permanenta tinder.

En del har svettkdrtlar bara pa vissa delar av kroppen. Det
minskar formégan att reglera kroppstemperaturen.

Ungefir en tredjedel har synnedsittning, vanligen pa ena
Ogat. Graden av synnedsittning varierar.

En del har ocksé symtom fran centrala nervsystemet.
Vanligast &r epilepsi i nyfoddhetsperioden. En del personer
med incontinentia pigmenti har en intellektuell funktions-
nedsittning som oftast dr lindrig.

Orsak

Incontinentia pigmenti orsakas av en genfordndring som
paverkar utvecklingen av hud, hér, tdnder, 6gon, naglar,
svettkortlar och nervsystem under fosterstadiet.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar incontinentia
pigmenti. Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen,
forebygga medicinska komplikationer och kompensera for
de funktionsnedséttningar som sjukdomen leder till.
Bestaende hudforandringar dr av kosmetisk karaktér och
behdver ingen behandling.
Det &r viktigt att barn med sjukdomen regelbundet far
Ogonen undersokta sa att fordndringar kan behandlas tidigt.
Manga med incontinentia pigmenti behdver specialist-
tandvard. Ténder med oregelbunden form kan formas om
och barn som saknar tandanlag kan fé tanderséttningar.
Epilepsi behandlas med anfallsforebyggande ldkemedel.
En del behdver anvinda febernedsittande ldkemedel for att
inte bli fér varma nér de har feber. Det kan ocksa vara bra att
undvika stark sol och annat som gor att kroppen blir mycket
varm.

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
* Svenska ED-foreningen
* Synskadades Riksférbund, SRF

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. 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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