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Videnscentret for Dgvblindblevne

Videnscentret for Davblindblevne har til formal
at indsamle, bearbejde og udvikle viden om
dovblindblevne og — som det veesentligste — at
formidle denne viden for at bidrage til at sikre
kvaliteten i den kommunale, regionale og natio-
nale indsats for mennesker, der har faet en
alvorlig kombineret hgre- og synsnedsaettelse.

Videnscentrets malgrupper er séledes personale
i alle sektorer og pa alle niveauer i det danske
system, som arbejder pa eller med relation til
fagomradet erhvervet devblindhed. Herudover
henvender Videnscentret sig til devblindblevne
selv og deres parerende, samt — nar det er rele-
vant — offentligheden generelt.

Videnscentret for Dovblindblevne er en del af
VISOs vidensfunktion og ligger som en selv-
steendig enhed pa Center for Dave i Herlev.
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Forord

Dette kompendium indeholder beskrivelser af 17 af de mest kendte syndromer og sygdomme,
som fgrer til udvikling af kombineret hgre- og synsnedsaettelse og dgvblindhed i barne-, ung-
doms- eller voksenalderen.

Denne oversigt er dog ikke udtemmende — der findes flere syndromer, som kan fare til udvik-
ling af devblindhed, end de her naevnte. Der er ogsa en reekke syndromer, som typisk er arsag
til medfgdt devblindhed, ligesom der kan udvikles dgvblindhed ved en lang raekke hver isaer
sjeeldne kromo-somsygdomme som fx Down syndrom. Information om arsager til medfedt dgv-
blindhed kan fas hos Videnscenter for Dgvblindfadte.

Usher syndrom, som er det mest udbredte dgvblindhedssyndrom, er heller ikke med i dette
kom—pendium. Det er beskrevet udfgrligt i en saerskilt udgivelse, som kan rekvireres pa Vi-
denscentret.

Formalet med kompendiet er at give fagfolk og andre interesserede mulighed for hurtigt at
skaffe sig en oversigtlig viden om de forskellige syndromer, og iseer de tilhgrende syns- og
hgrepro—blemer. Ved hvert syndrom er der desuden tilfgjet henvisninger til yderligere information
af mere eller mindre specialiseret art.

Bagerst i haeftet er der en ordliste med forklaring pa saerlige fagbegreber.

Efter hver syndrombeskrivelse falger et afsnit, der hedder "Mere information”, for de der gnsker
at laese mere. Afsnittet bestar af titler pa tidsskrifter eller hjiemmesider.

Vi henviser til vores hjemmeside www.dbcent.dk, hvorfra der gennem aktive link vil veere direkte
adgang til relevante tekster i de anvendte tidsskrifter eller hjemmesider.

Beskrivelserne er lavet af stud.med. Anders Hougaard pa baggrund af bl.a. falgende kilder:

» Gene Reviews (findes via www.kortlink.dk/4r6a)

* Online Mendelian Inheritance in Man (findes via www.kortlink.dk/4r69)
 Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga diagnoser (findes via kortlink.dk/4r6d)
» eMedicine.com (findes via www.kortlink.dk/4r6g)

* Orpha.net (findes via www.kortlink.dk/4r6h)

* Rarelink (findes via www.kortlink.dk/4r6k)

» Center for Sma Handicapgrupper (findes via www.kortlink.dk/4rém)

» Netdoktor (findes via www.kortlink.dk/4rd7)

» Diverse medicinske artikler og opslagsveerker



Professor i genetisk audiologi Lisbeth Tranebjeerg har derefter laest korrektur pa og revideret be-
skrivelserne, sa de afspejler den seneste viden pa omradet. Videnscentret skylder Lisbeth Tra-
nebjeerg en meget stor tak for dette store arbejde med at kvalitetssikre indholdet i kompendiet.

Vi vil ogsa rette en stor tak til Claes Moller, professor i medicinsk handicapvidenskab i
Orebro, som har bidraget med veerdifulde kommentarer og input undervejs.

Hvis du — pa trods af vores anstrengelser — alligevel skulle opdage fejl eller mangler i beskri-
velserne, eller hvis du har spgrgsmal eller kommentarer til dem, er du meget velkommen til at
kontakte os.

God leeselyst.

Videnscentret for Dgvblindblevne, januar 2008

(En generel kommentar til indholdet: Sé& vidt muligt har vi angivet den anslaede forekomst af de
enkelte syndromer, men hvor mange nymutationer, der er i de enkelte syndromer, vides ikke. En

nymutation er en forandring af et gen, som ikke er arvet fra faderen eller moderen, men som er
opstaet spontant ved dannelsen af fosteret.)



Introduktion: Arvelige devblindhedssyndromer
Af professor Lisbeth Tranebjaerg

Formalet med dette kompendium er at praesentere lettiigeengelig viden om de 17 mest kendte ar-
velige arsager til udvikling af kombineret syns- og hgreproblemer (devblindhed). Disse tilstande,
som er sjeeldne hver iseer, diagnosticeres i stigende grad i takt med, at man har faet gjnene op
for betydningen af arvelige arsager i denne sammenhaeng.

For en del ar siden var medfadt rubella (rede hunde) en dominerende arsag, og efter at vacci-
nation stort set har udryddet denne arsag, er de mange forskellige arvelige arsager tilsammen
blevet altdominerende, sammen med meget for tidlig fadsel.

Kortlaegningen af den menneskelige arvemasse og aktiv forskningsinteresse pa feltet dgvblind-
hed i Norden og verden i gvrigt har betydet, at mange flere personer nu bliver ngje undersagt,
f.eks. i de nationale ekspertteams i bade Norge, Sverige og Danmark for arsagen til deres kom-
binerede sansetab. Det har stor betydning at kende den tilgrundliggende arsag, bade af hensyn
til at handtere alle aspekter af et givet dgvblindhedssyndrom, og for at veere tidligt ude med at
konstatere symptomer, som kraever saerlig behandling. Et eksempel pa dette er tilstedevaerelsen
af diabetes mellitus (sukkersyge) ved Wolfram syndrom.

En preaecis diagnose giver ogsa mulighed for at fastsla sygdommen genetisk. Hvis den praecise
arveforandring i et kendt gen er pavist, kan man foretage undersggelse af andre familiemedlem-
mer og fosterunders@gelse, hvis det er aktuelt.

At fastsla arveligheden af en tilstand er vigtigt bade for at forsta arsagen, og for at familien kan
sgge information i forskellige livsfaser om betydningen for de forskellige familiemedlemmer, i
form af f. eks genetisk vejledning. Udredning af arveligheden af sadanne tilstande foregar som
en hgjtspe-cialiseret funktion pa audiogenetisk enhed, Audiologisk Afdeling, Bispebjerg Hospital.

Lisbeth Tranebjeerg, professor i genetisk audiologi
Audiologisk Afdeling, Bispeberg Hospital og Wilhelm Johannsen Centret, Panuminstituttet
Email: tranebjaerg@imbg.ku.dk



Adrenoleukodystrofi

Adrenoleukodystrofi (ALD) er en sygdom ken-
detegnet ved gradvis nedbrydning af binyre-
barken samt det fedtholdige materiale (myelin),
der isolerer nervesystemets celler og derved
muligger dets ledning af elektriske signaler.
Sygdommen forekommer i forskellige varian-
ter. Her omtales kun den alvorligste form, der
typisk viser sig hos drenge i 5-10-arsalderen.
Andre former kan debutere senere i livet.
Tyskerne Siemerling og Creutzfeldt beskrev
som de fgrste ALD i 1923. Siden har man
fundet frem til det gen, som er forandret hos
personer, der lider af sygdommen.

Syn og horelse

Som felge af nervecellernes nedsatte evne til
at lede signaler nedseettes syns- og harener-
vernes funktion, hvorfor der gradvist udvikles
problemer med syn og hgrelse. Hgrenedsaet-
telsen kan forstaerkes, idet personer med ALD
desuden kan udvikle forstyrrelse af sprogfunk-
tionen (afasi) og saledes vil f& problemer med
at forsta tale, selvom det stadig er muligt for
dem at opfatte lyde. Af samme arsag kan de
have problemer med at laese.

Andre symptomer

Tidlige symptomer pa ALD er ofte adfaerds- og
personlighedsforstyrrelser i form af problemer
med koncentration og hukommelse eller hy-
peraktivitet og aggression. Hos bgrn i skole-
alderen fejltolkes dette hyppigt som en form
for opmaerksomhedsforstyrrelse (fx DAMP).
Symptomerne er fremadskridende med tilta-
gende koordinationsvanskeligheder, spastiske
lammelser og krampeanfald, hovedpine, tale-
problemer og fremadskridende demens.

Sygdommen udvikler sig som regel meget
hurtigt. Daden kan indtreeffe allerede fa ar
efter, de fgrste symptomer viser sig, og inden
da vil personen blive sveert fysisk og psykisk
handicappet. Enkelte vil kunne leve i op til ca.
20 ar med sygdommen.

Arvegang

Kgnsbunden arvegang. Kun drenge udvikler
symptomer, men piger kan veere beerere af
sygdommen. Kvindelige beerere kan i nogle
tilfaelde udvikle symptomer senere i livet.

Behandling

Der er forsggt og forsgges en reekke forskel-
lige behandlingsmuligheder af symptomerne

i ADL. Blandt disse er forsgg pa at stoppe
sygdommens udvikling gennem at mindske
indholdet af de skadelige lange fedtsyrekaeder
i kroppen fx gennem indtag af Lorenzos Olie,
en seerlig olie fremstillet p& basis af olivenolie
og rapsolie.

Denne olie blev udviklet af foraeldrene til
drengen Lorenzo, som i 1984 blev syg af ALD.
Uden nogen medicinsk eller naturvidenskabe-
lig baggrund kaeempede Lorenzos foreeldre for
at finde en behandling til deres sgn. Historien
er fortalt i filmen Lorenzo’s Oil fra 1992.

En anden behandlingsform, som forsgges, er
knoglemarvstransplantation, som viser loven-
de resultater, hvis den foretages pa et tidligt
tidspunkt i sygdommens udvikling.

Forekomst
Der registreres gennemsnitligt to nye tilfeelde
af ALD i Danmark om aret.

Mere information

» Center for Sma Handicapgrupper

+ GeneReviews

» United Leukodystrophy Foundation

* Online Mendelian Inheritance in Man

+ Socialstyrelsens databas om ovanliga diagnoser

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk



Alport syndrom

Alport syndrom er fgrst og fremmest en nyre-
sygdom, men kendetegnes ofte desuden ved
problemer med syn og iseer hgrelse. Syg-
dommen skyldes en genetisk betinget fejl i en
seerlig type bindevaev, der har betydning for
nyrernes funktion.

Syndromet blev farst beskrevet af engleende-
ren Guthrie i 1902. Sydafrikaneren Arthur
Cecil Alport beskrev sygdommens forlgb og
natur i detaljer, inklusive den tilknyttede hg-
renedseettelse, i 1927.

Syn

Synsnedseettelse ved Alport syndrom er med-
fedt og skyldes oftest, at gjets linse har en
abnorm form eller er delvist uigennemsigtig
(gra steer). Ogsa hornhinden kan veere slaret.
Personer med Alport syndrom er desuden of-
te naersynede.

Horelse

Hgrenedseettelsen er ikke medfgdt ved Alport
syndrom, men udvikles senere i livet. Der er
tale om en fremadskridende sensorineural
hgrenedseettelse. Den starter som regel i
puberteten. 80—90 pct. af alle maend med den
kansbundne form for Alport syndrom vil udvik-
le udtalt hgrenedsaettelse omkring 40-arsalde-
ren. Hos kvinder med den kansbundne form,
0g hos personer med den ikke-kgnsbundne
form, er hgrenedsaettelsen mindre udtalt og
langsommere fremadskridende.

Andre symptomer

Et karakteristisk symptom er blod i urinen,
hvilket typisk vil forekomme omkring puberte-
ten. | en urinprgve vil desuden kunne pavises
udskillelse af proteiner, hvilket er et typisk tegn
pa nyresygdom. Nyrernes funktion vil blive
gradvist darligere, og som fglge heraf vil der
vil optreede symptomer som kvalme, treethed,
andengd, hgijt blodtryk og vaeskeophobning

i kroppen (gdem). Der er risiko for sa nedsat
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nyrefunktion, at der kan blive behov for regel-
meessig dialyse (rensning af blodets indhold af
affaldsstoffer og salte) eller nyre-transplanta-
tion.

Arvegang

Der findes tre forskellige former for Alport syn-
drom med forskellig arvegang og varierende
grad af symptomer. Den kensbundne form er
den hyppigste. Bade maend og kvinder udvikler
symptomer ved den kgnsbundne form — symp-
tomerne er dog typisk vaesentligt mildere hos
kvinder. Arvegangen kan desuden vaere bade
autosomal recessiv og autosomal dominant
(som dog er meget sjeelden).

Forekomst
Alport syndrom menes at forekomme hos en
ud af 50.000 levendefadte.

Mere information

» Center for Sma Handicapgrupper
» eMedicine

+ Alport Syndrome Home Page

* Online Mendelian Inheritance in Man

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk



Alstrom syndrom

Alstrédm syndrom er en meget sjeelden arvelig
sygdom. Symptomerne minder om dem, der
ses ved Bardet-Bied| syndrom (se side 10),
men de optreeder som regel tidligere.

Syndromet blev beskrevet for ferste gang af
svenskeren Carl Henry Alstrom i 1959.

Syn

Synsnedsaettelsen skyldes retinitis pigmento-
sa, men har til forskel fra fx Usher syndrom

en meget hurtig forveerring. Hos personer
med Alstrom syndrom begynder en fremad-
skridende synsnedseettelse typisk ved 15-ma-
neders-alderen, men hos nogle allerede ved
fedslen. Meget udtalt synsnedsaettelse ind-
treeder normalt inden det fyldte 20. &r. Ud over
synsnedseaettelse vil personer med syndromet
have tendens til lysoverfglsomhed og ufrivillige
gjenbevaegelser (nystagmus). Desuden er der
tendens til udvikling af gra steer.

Horelse

En fremadskridende sensorineural hgrened-
saettelse begynder at vise sig i lgbet af de
farste 10 levear. Det tidligste tegn er en nedsat
evne til at opfatte hgje toner. Det kan veere
seerligt problematisk for mindre bgrn, da isaer
det hgje toneomrade har stor betydning for
barnets sprogudvikling. Hgrenedsaettelsen
udvikles generelt langsommere end synsned-
saettelsen. Mange med syndromet har tendens
til at danne en klaebrig veeske i gregangen,
hvilket yderligere kan forvaerre hgreproble-
merne.

Andre symptomer

Syndromet er desuden kendetegnet ved sveer
overvaegt, der optreeder allerede tidligt i barn-
dommen, type 2-diabetes, samt sygdom i hjer-
tets muskulatur (cardiomyopati). Sidstnaevnte
kan blive sa sveer, at en hjertetransplantation
bliver ngdvendig. Andre organproblemer ram-
mer lever, nyre og bugspytkirtel. Barnet far

tidligt (dvs. i tidlig teenagealder) forhgjet kole-
sterol, forhgjet blodsukker samt ofte forhgjet
blodtryk.

Bgrn og unge med syndromet har i nogle sam-
menhange vist sig at have indleerings-vanske-
ligheder og karakteristiske adfeerdsproblemer.

Arvegang

Arvegangen er autosomal recessiv, dvs. at
hvis begge forzeldre er raske beerere af det
forandrede gen, er sandsynligheden 25 pct. for
at fa et barn med Alstrém syndrom.

Forekomst

Alstrédm syndrom er ekstremt sjaeldent, men
det vides ikke med sikkerhed hvor hyppigt det
forekommer. | dag kender man pé verdens-
plan til ca. 400 personer med syndromet
fordelt pa 42 lande. | Sverige, hvor man har
ledt aktivt efter sygdommen, kender man i
dag til omkring 10 bgrn/unge og unge voksne.
Mange med Alstrém syndrom dg@r desveerre

i for tidlig alder pga. ufuldsteendig og for sen
diagnosticering og pa grund af de alvorlige
fremadskridende symptomer ved syndromet.
Sygdommen har hidtil ikke veeret diagnostice-
ret i hverken Norge eller Danmark

Mere information

» GeneReviews

+ Alstrdm Syndrome International

* Online Mendelian Inheritance in Man

» Socialstyrelsens databas om ovanliga
diagnoser Medline Plus

 Artikel: Marshall JD et al. Spectrum of
ALMS1 variants and evaluation of
genotype-phenotype correlations in
Alstrém syndrome Human Mutation
2007; 28 (11); 1114-23

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk
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Bardet-Biedl syndrom

Bardet-Biedl syndrom er en arvelig sygdom,
der viser sig ved en reekke vidt forskellige
symptomer.

Syndromet er opkaldt efter den franske laege
Georges Louis Bardet og den tyske laege
Arthur Bied|, der i henholdsvis 1920 og 1922
beskrev syndromet. Man har tidligere troet, at
syndromet er identisk med Laurence-Moon
syndrom (se side 13), men i dag er der over-
vejende enighed om at betragte de to syndro-
mer som forskellige.

Syn

Synsnedsaettelsen ved Bardet-Biedl syndrom
skyldes gjensygdommen retinitis pigmentosa.
Synsproblemerne viser sig som regel inden
seks-syv-arsalderen, men ofte tidligere. De
forste tegn pa synsnedsaettelse vil ofte veere
nedsat syn i mgrke og overfglsomhed over
for steerkt sollys. Efterhanden bliver der pro-
blemer med farvesynet og synsfeltet bliver
gradvist indsneevret. Langt de fleste personer
med syndromet har steerkt nedsat syn far 20-
arsalderen.

Horelse

Mens synsnedseettelse altid forekommer ved
Bardet-Biedl syndrom, er sveer hgrenedseet-
telse ikke et lige sa karakteristisk traek. Ca.
halvdelen af alle voksne med syndromet har
en moderat sensorineural hgrenedseettelse, og
personer med syndromet har desuden tendens
til at danne en klaebrig vaeske i mellemaret
samt til at f& gentagne mellemgrebetaendelser.
Begge dele kan medfgre en betydelig konduk-
tiv hgrenedseettelse.

Andre symptomer

Bgrn med Bardet-Biedl syndrom fgdes hyp-
pigt med misdannelser af fingre og taeer eller
med en ekstra finger eller t&. Mange med
syndromet vil veere udviklingsheemmede i let til
middel grad, mens andre vil udvikle sig in-den
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for normalomradet. Misdannelser eller under-
udvikling af kensorganer og forsinket pubertet
er ogsa karakteristiske symptomer.

Desuden forekommer misdannelser af nyrer-
ne, tandproblemer, lav hgjdevaekst og sveer
overvaegt. Der kan veere hjertemisdannelser,
og der er gget forekomst af sukkersyge. Alvor-
lige nyreproblemer som kan fgre til nyresvigt
kan ogsa forekomme. Levealderen vil generelt
veere normal, men eventuelle nyreproblemer
og nyresvigt kan have indflydelse pa levealde-
ren.

Arvegang

Der kendes indtil nu 13 forskellige gener,

som er involveret i dette syndrom, og der kan
med avancerede metoder analyseres for flere
hundrede forskellige, kendte sygdomsassoci-
erede arveforandringer. Arvegangen er auto-
somal recessiv, dvs. at hvis begge foraeldre
er raske beerere af det forandrede gen, er
sandsynligheden 25 pct. for at fa et barn med
Bardet-Biedl syndrom.

Forekomst

| Danmark fades et-to bgrn om aret med
Bardet-Biedl syndrom. Ifglge Center for Sma
Handicapgrupper er der kendskab til ca. 80
danskere med syndromet.

Mere information

» Center for Sma Handicapgrupper

 Artikel om Bardet-Biedl syndrom i Ugeskrift
for Leeger

» GeneReviews

» Online Mendelian Inheritance in Man

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk



Cockayne syndrom

Syndromet har navn efter den engelske laege
og specialist i arvelige sygdomme hos bgrn
Edward A. Cockayne, som beskrev det farste
gang i 1936.

Karakteristisk for Cockayne syndrom er gene-
rel forsinkelse af vaeksten og af nervesyste-
mets udvikling samt tidlig aldring og mental
retardering. Symptomerne begynder typisk i
lgbet af de forste levear.

Syn

Langt de fleste med syndromet udvikler en al-
vorlig synsnedseettelse i barnearene som folge
af gdelaeggelse af de lysopfattende celler i net-
hinden, der er ngdvendige for synsfunktionen.
Dette opleves som en gradvis indskreenkning
af synsfeltet og farer i sidste ende til meget
udtalt synsnedseettelse. Hos mange med
Cockayne syndrom forringes synet yderligere
som folge af fremadskridende nedbrydning af
synsnerven (optikus atrofi) eller pga. udvikling
af gra steer.

Horelse

Starstedelen af personer med Cockayne syn-
drom vil udvikle en fremadskridende sensori-
neural hgrenedseettelse.

Andre symptomer

De mest igjnefaldende symptomer pa Cock-
ayne syndrom er dveergveekst og problemer
med nervesystemet, der viser sig ved bl.a.
muskelspasmer eller rystelser, gangbesveer,
talevanskeligheder og problemer med at hol-
de pa vandet. Desuden ses adfeerdsvanske-
ligheder og sveert nedsat intelligens. Andre
almindelige symptomer er ekstremt solfglsom
hud og manglende teender.

Den forventede levetid for personer med Cock-
ayne syndrom er gennemshnitligt 12 ar, men dog
med nogen variation. Den aldste kendte per-
son med syndromet er sdledes sidst i 30’erne.

Arvegang

Arvegangen er autosomal recessiv, dvs. at
hvis begge forzeldre er raske beerere af det
forandrede gen, er sandsynligheden 25 pct. for
at fa et barn med Cockayne syndrom.

Forekomst

Syndromet er ekstremt sjaeldent, men dets
hyppighed kendes ikke med sikkerhed. Sand-
synligvis forekommer det hos feerre end et ud
af 100.000 levendefadte barn.

Mere information

» Center for Sma Handicapgrupper

* NCBI Genes and Disease

* Online Mendelian Inheritance in Man
* The Cockayne Syndrome Homepage
» eMedicine

» GeneReviews

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk
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Crouzon syndrom

Crouzon syndrom (dysostosis craniofacialis)
har navn efter den franske neurolog Octave
Crouzon, der beskrev det i 1912.

Det er en medfedt sygdom kendetegnet ved
for tidlig sammenvoksning af kraniets knogler.
Sveaerhedsgraden af symptomerne er meget
varierende.

Syn

Mange med Crouzon syndrom har nedsat syn
pa det ene eller begge @jne pa grund af tryk
pa synsnerven som en fglge af, at kraniet er
sammenvokset alt for tidligt. Som falge af man-
gelfuld udvikling af mellemansigtet har langt de
fleste fladere gjenhuler end normalt og dermed
udstaende gjne. Der vil ofte vaere udadrettet
skelen, hvilket medfgrer alvorlig nedsaettelse
af synet pa det ene gje, hvis ikke en saerlig
behandling startes tidligt.

Der er ofte problemer med at holde gjnene
lukkede under sgvn, hvilket hyppigt farer til
bindehindekatar. Desuden kan der opsta be-
teendelse i hornhinden, hvilket kan medfare
synsnedsaettelse pga. ardannelser. Synsner-
ven kan gradvist svinde hen pga. for hgijt tryk
kraniet, hvilket i veerste fald kan fare til blind-
hed.

Horelse

Oftest ses let til moderat konduktiv hgrened-
saettelse som felge af forsnaevring af den ydre
gregang. | sjseldnere og mere alvorlige tilfaelde
kan den ydre gregang vaere helt tillukket, eller
der kan forekomme misdannelser i de sma
knogler i mellemgret eller nedsat funktion af
det indre gre.

Andre symptomer

De karakteristiske misdannelser af kranie og
ansigt vil ud over problemer med syn og hg-
relse give anledning til problemer med synk-
ning og vejrtreekning. Forhgjet tryk i kraniet
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kan give hovedpine, urolig sgvn, kvalme,
opkastninger og krampeanfald. Desuden kan
det anderledes udseende medfgre alvorlige
sociale og psykiske problemer. Der vil fra den
tidlige barndom vaere behov for en raekke sto-
re og komplicerede operationer. Syndromet
har normalt ikke indflydelse pa den intelligens-
meessige udvikling.

Arvegang

Crouzon syndrom opstar som fglge af en ar-
veforandring i arveanleegget FGFR3 lokali-
seret pa kromosom 10g26. Arvegangen er
autosomal dominant. En person med Crouzon
syndrom vil med 50 pct. sandsynlighed vide-
regive sygdommen til sine barn.

Forekomst

Det skennes, at ca. et barn ud af 25.000 fg-
des med Crouzon syndrom. Det svarer til, at
der i gennemsnit fgdes to-tre bgrn om aret i
Danmark. Sandsynligvis lever der ca. 150-200
mennesker i landet med syndromet. Hyppighe-
den er ligeligt fordelt pa drenge og piger.

Mere information

» NetDoktor

» Center for Sma Handicapgrupper

» eMedicine

* Online Mendelian Inheritance in Man
» Crouzonforeningen i Danmark

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk



Friedreich ataksi

Friedreich ataksi er farste gang beskrevet af
den tyske laege Nikolaus Friedreich i 1863.

Det er en sjaelden nervesygdom, som er ka-
rakteriseret ved en gradvis nedbrydning af en
reekke nervebaner i hjernen og rygmarven.
Dette medfgrer fgrst og fremmest forskellige
grader af nedsat koordination af beveegelser og
fremadskridende muskelsvaekkelse.

Syn

Hos 25 pct. af alle med sygdommen vil der ske
en delvis nedbrydning af synsnerven, men kun
ca. halvdelen af disse personer vil opleve en
egentlig synsnedsaettelse og endnu faerre far al-
vorlig synsnedseettelse. Disse eventuelle syns-
vanskeligheder forveerres imidlertid veesentligt
som fglge af pludselige, ufrivillige gjenbevaegel-
ser og nedsat evne til at koordinere gjnene, der
ogsa er en del af sygdommen.

Horelse

Personer med Friedreich ataksi far en frem-
adskridende sensorineural hgrenedseettelse.
Bade syns- og hgrenedseettelse kan begynde
at vise sig omkring fem til ti ar efter, at sygdom-
mens tidlige symptomer er fremkommet, dvs.
typisk ved 20-arsalderen.

Andre symptomer

Indtil 10-15-arsalderen udvikler personer med
Friedreich ataksi sig oftest helt normalt. Heref-
ter begynder de farste symptomer at vise sig
ved forringet balancesans, talebesveer og pro-
blemer med at koordinere bevaegelser (ataksi).
Desuden ses nedsat muskelkraft, saerligt i
benmusklerne, og stivhed i knee og ankel-

led. Diabetes optraeder hos omkring 10 pct. af
personerne.

Det er karakteristisk, at personer med sygdom-
men forsgger at kompensere for den darligere
balance ved hjeelp af synet, hvilket ger en
eventuel senere indtreedende synsnedsaet-
telse yderligere problematisk. | Igbet af fa ar vil
tilsvarende symptomer forekomme i armene og
hos nogle desuden i hals- og gjenmuskulaturen.

Som sygdommen skrider frem, bliver musklerne
stadig svagere og beveegelserne stadig mere
ukontrollerede. Kroniske smerter, skaevhed i
ryggen, sukkersyge og ufrivillig vandladning
optraeder hyppigt.

Et veesentligt symptom er alvorlig hjertesyg-
dom som fglge af, at hjertemuskulaturen slap-
pes, hvorved hjertet udspiles og dets pumpe-
funktion nedsaettes. Dette medferer til-faelde af
andengd og brystsmerter, samt gget risiko for
hjertestop. Alvorlighedsgraden af hjertesygdom-
men har stor betydning for forventet livsleengde
hos personer med denne sygdom.

Personer med Friedreich ataksi vil ikke sjeel-
dent have behov for en kgrestol omkring 10 ar
efter symptomernes fremkomst. Sygdoms-forlg-
bet kan variere meget, og mange med sygdom-
men nar en normal levealder, mens de hardest
ramte kan dg allerede i 30-40-arsalderen

Arvegang

Friedreich ataksi skyldes en arveforandring

i arveanleegget frataxin, FXN, pa kromosom
9q13. Arvegangen er autosomal recessiv, dvs.
at hvis begge foreeldre er raske beerere af det
forandrede gen, er sandsynligheden 25 pct. for
at fa et barn med Friedreich ataksi.

Forekomst

Sygdommen anslas at forekomme hos to-fire
ud af 100.000 levendefgdte. Det menes, at der
lever ca. 50 personer med Friedreich ataksi i
Danmark.

Mere information

» Center for Sma Handicapgrupper

* GeneReviews

* Online Mendelian Inheritance in Man

 Socialstyrelsens databas om ovanliga diagnoser

» Nat. Inst. of Neurological Disorders and
Stroke

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk
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Jensen syndrom

Jensen syndrom (optiko-akusticus nerve-atrofi)
blev beskrevet af den danske lsege Peter K. A.
Jensen i 1981. 1 1997 blev det imidlertid klart,
at dette syndrom er identisk med Mohr-Trane-
bjeerg syndrom, som er beskrevet pa side 17.

Mere information

» Online Mendelian Inheritance in Man

 Artikel: Tranebjeerg L, Jensen PK, et al.
Neuronal cell death in the visual cortex is
a prominent feature of the X-linked recessive
mitochondrial deafness-dystonia syndrome
caused by mutations in the TIMM8a gene.
Ophthalmic Genetics 2001; 22 (4); 207-223
(hvori det fastslas, at de to sygdomme med
forskelligt navn skyldes arveforandringer i
samme arveanlaeg)

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk
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Laurence-Moon syndrom

Syndromet blev beskrevet fgrste gang | 1866
af de engelske gjenlaeger John Zachariah
Laurence og Robert Charles Moon (som i
gvrigt var sgn af William Moon, opfinderen af
Moon-alfabetet).

Laurence-Moon syndrom minder meget om
Bardet-Biedl syndrom (se side 8), bade mht.
symptomer og de underliggende genetiske
arsager. Af denne grund diskuteres det stadig
blandt forskere, hvorvidt man bgr betragte syn-
dromerne som forskellige eller identiske.

Der er dog i dag overvejende enighed om

at betragte de to syndromer som forskellige
sygdomme. | praksis er det dog vanskeligt for
leeger at vurdere hvilket syndrom, der er tale
om, og betegnelsen "Laurence-Moon-Bardet-
Biedl syndrom” (eller bare “LMBB”) anvendes
stadig mange steder. Symptomerne ved de to
syndromer er grundleeggende dem, der er an-
fort i beskrivelsen af Bardet-Biedl syndrom.

De veesentligste forskelle pa syndromerne er,
at man hos personer med Laurence-Moon
syndrom hyppigere ser spastiske lammelser
og underudviklede k@nsorganer, mens sveer
overveegt, ekstra fingre eller taeer samt nyre-
sygdomme iseer er kendetegnende for Bar-det-
Biedl syndromet.

Der er ingen forskelle i problemerne med syn
og hgrelse ved de to syndromer og hvilken af
de to diagnoser der stilles har ingen praktiske
konsekvenser mht. behandling, livskvalitet eller
forventet levetid.

Arvegang

Arvegangen er autosomal recessiv, dvs. at
hvis begge forzeldre er raske beerere af det
forandrede gen, er sandsynligheden 25 pct. for
at fa et barn med Laurence-Moon syndrom

Forekomst
Det er vanskeligt at afgere, hvor ofte syndro-

met optraeder, da det som naevnt er vanskeligt
at skelne fra Bardet-Bied| syndrom.

Mere information

* Online Mendelian Inheritance in Man
» Patient UK

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk
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Leber medfgdte amaurose

Leber medfadte amaurose (ogsa kaldet Leber
kongenitte amaurose) er en sjeelden, arvelig
sygdom, der fgrst og fremmest indebaerer en
kraftig synsnedszettelse i en meget tidlig alder.
Ordet "amaurose” kommer af det greeske ord
for formgrkelse og betegner et synstab, der
skyldes sygdom i nethinde, synsnerve eller i
hjernen.

Sygdommen er beskrevet fgrste gang af den
tyske gjenlaege Theodor Karl Gustav von Le-
beri 1869.

Syn

Sygdommen menes at skyldes en udviklings-
fejl i de lysfglsomme celler i gjets nethinde.
Omkring en tredjedel af alle barn med syg-
dommen fgdes blinde. Andre fades med en
synsnedseettelse og bliver blinde i Igbet af fa
ar. En anden variant af sygdommen medfarer
ikke fuldstaendigt synstab, men sveer synsned-
seettelse. Det er karakteristisk, at smé barn
med sygdommen gnider og trykker pa deres
gjne med fingrene. Mange vil udvikle gra steer
inden det 20. levear.

Horelse

Leber medfgdte amaurose pavirker normalt
ikke hgrelsen, men hos nogle vil der ud over
synsproblemerne forekomme en sensorineu-
ral hgrenedsaettelse, der medfgrer hgretab i
barnealderen. Bgrn med bade syns- og hare-
tab som fglge af Leber medfgdte amaurose far
ofte fejlagtigt stillet diagnosen Usher syndrom.

Andre symptomer

Andre symptomer forekommer ikke hyppigt,
men undertiden kan ses forsinket psykisk
udvikling, hvor syns- og hgrenedseettelsen,
sammen med epileptiske anfald og nedsat
muskelkraft kan vaere en del af forklaringen.

Behandling
Der er intens forskning i effekten af genterapi
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hos dyr, som viser lovende resultater. Erfarin-
gerne vil f& betydning for tilsvarende forskning
hos mennesker, men det er umuligt at sige
noget om tidsperspektivet.

Arvegang

Sygdommen kan skyldes arveforandringer

i mindst 10 forskellige arveanleeg. Der er
efterhanden gode erfaringer med at stille den
genetiske diagnose ud fra avancerede diagno-
stiske undersggelser for mange kendte arve-
forandringer i mange arveanlaeg samtidig.

Arvegangen er autosomal recessiv, dvs. at
hvis begge forzeldre er raske beerere af det
forandrede gen, er sandsynligheden 25 pct. for
at fa et barn med Leber medfadte amaurose.

Forekomst
Leber medfgdte amaurose skgnnes at fore-
komme hos to-tre ud af 100.000 levendefgdte.

Mere information

» GeneReviews

» Wikipedia

* Orpha.net

» Texas School for the Blind and Visually
Impaired

» Foundation Fighting Blindness

» About.com: Rare Diseases

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk



MELAS syndrom

MELAS syndrom er en fremadskridende syg-
dom kendetegnet ved en reekke vidt forskelli-
ge symptomer, der oftest begynder at vise sig

i fem-15-arsalderen. Navnet er en forkortelse
for Myopati (muskelsygdom), Encephalopati
(hjernesygdom), Lactat-Acidose (ophobning

af meelkesyre i blodet) og Slagtilfaeldelignende
episoder. Der er meget udtalt variation af
graden af kliniske problemer, og hvilke organer
som viser symptomer.

Syndromet opstar som fglge af en medfadt
arveforandring i arvestoffet i de sakaldte
mitokondrier — sma strukturer, der varetager
cellernes, og dermed hele kroppens, energi-
produktion. Hver celle i kroppen indeholder
mange mitokondrier. Sanseorganernes celler
indeholder flest mitokondrier og rammes ofte
forst af symptomer ved arveforandringer i mi-
tokondrierne.

Typisk ved MELAS er, at kun en andel af
mitokondrierne i hver celle har arveforandrin-
gerne. Dette kaldes heteroplasmi, og graden af
heteroplasmi har stor betydning for svaerheds-
graden af sygdomssymptomerne.

Syn

Mange med syndromet udvikler synsproble-
mer, de fleste pga. problemer i hjernebarken
(kortikal blindhed) eller gra steer. Optikus atrofi
(henfald af nerveceller i nethinden, syns-
nerver og synsbark) kan ogsa ses, ligesom
fremadskridende lammelse af gjenmusklerne.
Tilsammen kan disse symptomer give alvorlig
synsnedseettelse, men pga. den store variati-
on i symptomernes sveerhedsgrad og alder
ved symptomernes debut, kan der ikke siges
noget generelt om, hvornar dette vil indtraede.

Horelse

Mange udvikler en sensorineural hgrenedsaet-
telse, der kan variere fra mild til meget svaer
grad. Hos omkring 10 pct. er denne hgrened-
seettelse det fgrste symptom pa syndromet.

Andre symptomer

Et af sygdommens karakteristiske tidlige symp-
tomer er krampeanfald efterfulgt af forbigdende
blindhed og lammelse af kroppens ene side.
Desuden ses tilbagevendende episoder med
hovedpine og opkastninger. Vaeksthaemning

og indleeringsvanskeligheder er meget hyppige
symptomer hos bgrn med syndromet. Efterhan-
den udvikles stadig mere udtalt muskelsvaekkelse
og demens. Forskellige hjerteproblemer og suk-
kersyge optraeder ofte. Den forventede levetid for
personer med MELAS syndrom er nedsat.

Arvegang

Syndromet opstar hyppigst uden fortilfaelde i
familien. | de enkelte tilfeelde, der er arvelige, vil
det, som ved de fleste mitokondrielle sygdomme,
vaere en maternel arvegang (dvs. stammende
fra moderen). Det vil sige, at det udelukkende er
kvinder, der videregiver sygdommen.

Meend kan fa sygdommen, nar de arver arve-
forandringen fra deres mor, men de samme
meend videregiver ikke arveforandringerne, nar
de far bern. Det skyldes, at mitokondrierne hos
et barn stammer fra moderens aegcelle.

Forekomst

| Danmark fades der i gennemsnit feerre end et
barn om aret, og der lever ca. 40 med syndro-
met. Milde former af sygdommen er sandsyn-
ligvis underdiagnosticeret.

Mere information

Center for Sma Handicapgrupper

» Mitokondrieforeningen i Danmark

+ GeneReviews

* Online Mendelian Inheritance in Man
» eMedicine

MedicineNet.com
* About.com: Rare Diseases

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk
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Mohr-Tranebjaerg syndrom

Mohr-Tranebjaerg syndrom er ogsa kendt som
dovhed-dystoni-optikus-neuronopati-syndrom
(Deafness-Dystonia-Optic Neuronopathy
syndrome, DDON). Som denne betegnelse
angiver, er syndromet ud over problemer med
syn og hgrelse kendetegnet ved dystoni, dvs.
tendens til ufrivillige vridende beveegelser af
arme/ben og hoved. Symptomerne opstar som
folge af en langsom og gradvis nedbrydning af
hjernens og rygmarvens celler.

Syndromet har navn efter to af de veesentlig-
ste bidragydere til dets beskrivelse. Nordman-
den Jan Mohr beskrev i 1960 syndromet som
en form for arvelig hgrenedsaettelse, og den
danske laege Lisbeth Tranebjeerg har igennem
1990°erne beskrevet de gvrige symptomer og
bidraget til at lokalisere genet og identificere
arveforandringer hos patienter med syndromet.

Syn

Syndromet indebeerer et langsomt fremadskri-
dende henfald af nerveceller i nethinden, syns-
nerver og synsbark (optikus atrofi). Som regel
oplever personer med syndromet ikke synspro-
blemer i barndommen, men i de sene teenage-
ar vil der efterhanden forekomme stadig mere
udtalt lysoverfalsomhed, ikke nedsat skarpsyn
(leesesynet) og udfald i synsfeltet (skotomer).
Som felge af disse forandringer vil en person
med syndromet veere moderat-udtalt synshan-
dicappet omkring 30-40-arsalderen.

Horelse

Hgrenedseettelsen optreeder som regel i bar-
nets andet levear og er hurtigere fremadskri-
dende end synstabet. Typisk vil hgrelsen veere
mistet helt inden det fyldte 10. ar. Til trods for
at hgretabet skyldes henfald af ganglie cel-
lerne, som opfanger lydsignaler fra det indre
gre (sensorineural hgrenedsaettelse), vedbliver
balancesansen med at fungere normalt. Hgre-
nedsaettelsen kan vaere medfadt og er af typen
auditiv neuropati.
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Andre symptomer

Mohr-Tranebjgerg syndrom medfgrer gradvis ud-
vikling af spasticitet og nedsat evne til at koordi-
nere beveaegelser (dystoni/ataksi). Symptomerne
kan starte i barndommen eller langt senere i
voksenalderen. Tempoet i symptomernes frem-
adskriden er meget individuelt. | nogle tilfeelde
skrider synsproblemer hurtigt frem, mens de neu-
rologiske forbliver mere stabile, eller omvendt.
Der vil efterhanden opsta med problemer med at
ga ved egen hjeelp og personer med syndromet
vil pa et tidspunkt blive afheengige af hjaelpe-
midler som en stok eller rollator og i sidste ende
kgrestol. Syndromet er desuden kendetegnet
ved demens i voksenalder, psykiatriske sympto-
mer som manglende impulskontrol, psykopatiske
treek, indre uro, vrangforestillinger af sanseka-
rakter, som f. eks indbildt staerk hudkige eller
oplevelse af fremmedlegemer i gjnene og angst.

Arvegang

Kgnsbunden arvegang. Kun drenge arver
sygdommen, men piger kan vaere baerere af
sygdommen. Der er beskrevet tilfaelde af mild
og milde feleforstyrrelser hos kvinder, der
baerer arveforandring i arveanleegget.

Forekomst

Syndromet er meget sjeeldent. Pr. 2002 var
beskrevet 46 individer med Mohr-Tranebjaerg
syndrom, fordelt pa 20 familier overalt i ver-
den, heraf én familie i Danmark.

Mere information

+ GeneReviews

* Online Mendelian Inheritance in Man

* Artikel: Rgmer L og Tranebjeerg L: Ny forsk-
ning viser at hgretab ofte er arveligt.
Hgrelse.info (om arveligt hgretab og om
Mohr-Tranebjaerg syndrom)

 Lisbeth Tranebjeergs publikationsliste pa
PubMed

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk



Neurofibromatose type 2

Det farste tilfeelde af en sygdom, som ligner
neurofibromatose type 2, blev beskrevet i 1822
af den skotske laege John H. Wishart.

Sygdommen er kendetegnet ved veekst af
godartede tumorer — dvs. ikke kreeftsvulster

— omkring nerveveev i hjerne og rygmarv
medfgrende nerveskade. Sygdommen er langt
mere sjaelden end neurofibromatose type 1,
0gséa kendt som von Recklinghausens syn-
drom.

Syn

Mere end 90 pct. med sygdommen féar syns-
problemer af forskellig art og svaerhedsgrad.
Den mest almindelige arsag er udvikling af
gra steer, der optreeder uafhaengigt af tumor-
veeksten og af og til kan pavises hos bgrn med
syndromet laenge far, de gvrige symptomer
viser sig. Tumorer i gjenhulen eller omkring
synsnerven kan ligeledes give svaer synsned-
seettelse.

Horelse

Symptomerne viser sig typisk i 18-24-arsal-
deren. Det farste symptom er oftest ensidigt
hgretab, der kan vise sig enten gradvist eller
pludseligt som fglge af pavirkning af hgrener-
ven. En pludselig total hgrenedseettelse kan
skyldes, at den voksende tumor afklemmer
blodforsyningen til nerven, hvorefter den hur-
tigt gar til grunde. Tinnitus er ligeledes et hyp-
pigt forekommende ferste symptom. Efterhan-
den pavirkes ogsa hgrenerven i den modsatte
side, og total dgvhed kan ofte indtraede inden
30-arsalderen.

Andre symptomer

Sveer hovedpine og vanskeligheder med at
holde balancen er hyppige symptomer. Halv-
delen af personer med neurofibromatose type
2 vil desuden fa tumorvaekst i rygmarven.
Omkring 40 pct. af disse vil udvikle symptomer
i form af kraftnedsaettelse, lammelser eller

foleforstyrrelser, helt afhaengigt af hvor og hvor
stor den symptomfremkaldende tumor er.

Der kan veere store variationer i sveerhedsgra-
den af sygdommen. | de sveereste tilfaelde kan
levetiden veere nedsat.

Arvegang

Arvegangen er autosomal dominant, dvs. at
en person med syndromet med 50 pct. sand-
synlighed vil videregive lidelsen til sine barn.
Sygdommen skyldes arveforandringer i NFII-
arveanlaegget pa kromosom 22.

Forekomst
Sygdommen menes at forekomme hos et ud af
200.000 mennesker.

Mere information

» Genetics Home Reference

* GeneReviews

* Online Mendelian Inheritance in Man

» Socialstyrelsens kunskapsdatabas om

ovanliga diagnoser

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk
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Norries sygdom

Opkaldt efter den danske gjenleege (af skotsk
afstamning) Gordon Norrie, som i 1927 be-
skrev den synsrelaterede del af sygdommen.
Den danske gjenlaege Mette Warburg beskrev
hgrenedseettelsen og udviklingshaemningen
som del af sygdommen i 1961.

Syn

Blindheden er medfgdt eller udvikles i Igbet af
fa maneder efter fgdslen. Den skyldes pri-
meert sveere misdannelser i nethinden. Desu-
den udvikles slgring af linsen (gréa steer) og
gjenaeblerne bliver mindre, hvilket far gjnene til
at fremsta “"indsunkne”.

Horelse

De fleste med sygdommen udvikler ogsa en
fremadskridende sensorineural hgrenedsaet-
telse. Horenedseettelsen starter — ofte meget
langsomt — i tidlig barnealder. | starten er hgre-
nedseettelsen mild og asymmetrisk.

Omkring puberteten er hgrenedsaettelsen
kraftigst i de hgje frekvenser. Typisk omkring
35-arsalderen omfatter hgrenedsaettelsen et
bredere frekvensomrade. Herenedseettelsen
kan variere kraftigt, fra moderat til egentlig
dovhed, men den kan — ligesom synsnedsaet-
telsen — veere sveer at vurdere pga. udviklings-
haemningen hos personen.

Andre symptomer

Mellem 30 og 50 pct. af personerne med syg-
dommen far adfeerdsmeessige eller ligefrem
psykoselignende problemer eller tiltagende
udviklingshaemning, som kan begynde i helt
tidlig alder (mellem 18 mdr. og 5 &r).

Arvegang

Kgnsbunden arvegang. Kun drenge arver
sygdommen, men piger kan vaere baerere af
sygdommen.
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Forekomst
| Danmark fades der i gennemsnit feerre end et
barn om aret med Norries sygdom.

Mere information
* GeneReview
» Center for Sma Handicapgrupper

* Online Mendelian Inheritance in Man

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk



Refsums sygdom

Opkaldt efter den norske neurolog Sigvald
Refsum, der beskrev sygdommen i 1946. Syg-
dommen gar desuden under det latinske navn
heredopathia atactica polyneuritiformis.

Refsum sygdom er en stofskiftesygdom, der
skyldes mangel pa enzymet fytansyreoxidase,
som farer til unormal ophobning af en lang-
kaedet fedtsyre i kroppens veev. Sygdommen
findes i forskellige former afhaengig af, hvornar
i livet den indtraeder. Her beskrives den sakaldt
voksne form, som ofte har et mildere forlgb,
end hvis den indtraeder i barne- eller ung-
domsarene. Symptomerne er karakteriseret af
retinitis pigmentosa, kronisk perifer neuropati,
og cerebellar ataksi.

Syn

Synsproblemerne skyldes som naevnt gjensyg-
dommen retinitis pigmentosa. Natteblindhed

er ofte det fgrste symptom, og efterhanden
steder flere synsproblemer til som indsneevret
synsfelt og lysoverfglsomhed. Gra steer optree-
der hos en tredjedel. Pupillerne hos en person
med Refsum sygdom er ofte meget sma.

Horelse

Harenedseettelsen, der som oftest begynder i
20-arsalderen, er fremadskridende, i de fleste
tilfeelde typisk sensorineural og rammer iseer
de hgje frekvenser. Der kan veere forskellig
grad af hgrenedsaettelsen pa hhv. hgjre og
venstre side. Den nedsatte hgrelse viser sig
tidligt og er et almindeligt symptom.

Andre symptomer

Nedsat lugte- og smagssans regnes for et

af de tidligste symptomer pa sygdommen.
Muskelsvaghed, nedsat faleevne, koordinati-
ons- og balanceforstyrrelser og hududsleet er
ligeledes almindelige symptomer. Derudover
kan der veere forstyrrelser i hjerterytmen og
andedraetskontrollen. Der er en del kliniske

lighedspunkter mellem Refsums sygdom og
Zellweger syndrom.

Diagnose

En egentlig diagnose kan stilles ved maling
af fytansyre i blodet og DNA-analyse, sa-
fremt familiens arveforandring er identificeret.
Fosterdiagnostik er mulig under de samme
forudseaetninger.

Behandling

Indholdet af fytansyre i mange fgdevarer

ger, at en vaesentlig del af behandlingen af
perso-ner med Refsums sygdom ligger i diaet.
Derudover kan en rensning af blodet veere
nyttig i form af en plasmaferese (en mekanisk
blodrensning hvorunder plasma og antistoffer
i blodet fjernes og erstattes af donorplasma
eller andre veesker).

Arvegang

Arvegangen er autosomal recessiv, dvs. at
hvis begge forzeldre er raske beerere af det
forandrede gen, er sandsynligheden 25 pct. for
at fa et barn med Refsums sygdom. Der findes
forskellige genetiske former, som giver noget
forskellige symptomer i barne- eller voksen
alder.

Forekomst
| Danmark er der ca. et nyt tilfaelde af Refsum
sygdom om aret.

Mere information

» Den svenske socialstyrelses kundskaps-
database

* Online Mendelian Inheritance in Man

» Center for Sma Handicapgrupper

* eMedicine

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk
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Stickler syndrom

Stickler syndrom (herediteer artro-oftalmopati)
er opkaldt efter den tyske lzege Gunnar B.
Stickler, der beskrev det i 1965.

Det er en arvelig bindevaevssygdom med
symptomer, der viser sig kort tid efter fadslen.
Ud over syns- og hgrevanskeligheder er syn-
dromet iseer karakteriseret ved ledproblemer.
Symptomernes svaerhedsgrad er meget vari-
erende.

Syn

Personer med Stickler syndrom fgdes med
synsvanskeligheder i form af sveer naersy-
nethed og som felge af misdannelser i gjets
glaslegeme (den geléagtige masse inden i
gjet) Desuden er der tendens til udvikling af
gren steer og nethindelgsning, der kan med-
fore blindhed. Pludseligt slgret syn kan veere
forste symptom pa nethindelgsning, der evt
kan behandles med laserbehandling, og derfor
er meget vigtig at opdage hurtigt.

Horelse

Ca. halvdelen af alle med syndromet har
sensorineural hgrenedsaettelse. Graden af
hgrenedseettelsen er dog meget varierende.
Hos nogle bliver hgrelsen gradvist darligere
med tiden. Der kan ogsa forekomme konduktiv
herenedsaettelse, enten som fglge af gentagne
greinfektioner (pga. ganespalte) eller pga.
medfgdte misdannelser i de sma knogler i mel-
lemgret.

Andre symptomer

Stickler syndrom er kendetegnet ved under-
udvikling af mellemansigtets knogler, hvilket
far ansigtet til at fremsta "fladt”. De fleste med
syndromet har desuden lgse og ekstremt
smidige led, der let bliver beteendte og dermed
gmme og stive. Et andet karakteristisk symp-
tom er medfgdt ganespalte, der kan medfere
spise- og talevanskeligheder.
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Arvegang

Arvegangen er autosomal dominant, dvs. at
en person med syndromet med 50 pct. sand-
synlighed vil videregive lidelsen til sine barn.
Symptomerne kan veere sa milde, at diagno-
sen ikke stilles.

Forekomst

Man har ingen sikre oplysninger om antallet
af personer med Stickler syndrom i Danmark,
bl.a fordi nogle har sa milde symptomer, at de
ikke far den korrekte diagnose. Det anslas, at
hyppigheden er en pr. 7500-9000 nyfadte.

Mere information
* GeneReviews
» Center for Sma Handicapgrupper
« Stickler Syndrome Support Group

* Genetics Home Reference

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk



Turner syndrom

Turner syndrom er opkaldt efter den ameri-
kanske laege Henry G. Turner, som i 1938
beskrev syv piger/kvinder med syndromet.

Det er en kromosomfejl, som kun optraeder
hos kvinder. Kvinder med Turner syndrom
mangler ét eller en del af det ene af de to
kenskromosomer, der bl.a. beerer arveanlaeg
for udvikling af aeggestokke, kenshormonpro-
duktion og legemlig kensudvikling i det hele
taget. Mangel pa det ene X-kromosom er en
hyppig kromosomforandring i fosterlivet, hvor
den kan fgre til spontan abort. Kvinder, som
fodes levende med kromosomforandringen har
relativt milde kliniske symptomer sammenlig-
net med falgerne af den samme kromosomfor-
andring, nar den fgrer til tidlig abort.

Syn

Kvinder med Turner syndrom har gget risiko for
at udvikle en raekke forskellige gjenproblemer.
Det drejer sig iseer om skelen, “dovent gje”
(nedsat syn pa det ene gje), nedseenkede gjen-
lag, “mongolfold” (dvs. en hudfold som daekker
den midterste gjenkrog) samt gra steer. Der er
desuden en gget risiko for nethindelgsning,
hvilket i veerste fald kan medfgre blindhed.

Horelse

Piger med Turner syndrom har en steerkt gget
tendens til mellemgrebeteendelse pga. ned-
sat draenage fra mellemgret. Dette kan give
nedsat hgrelse som fglge af vaeskeansamling

i gret. Nedsat hgrelse som fglge af misdannel-
ser i greknoglerne er almindeligt hos voksne
kvinder med Turner syndrom.

En fremadskridende sensorineural hgrened-
seettelse udvikles hyppigere hos kvinder med
syndromet end i resten af befolkningen. Denne
herenedseettelse er kraftigst i det hgje frekvens-
omrade. | 50-ars alderen har ca. 70 pct. af
kvinder med Turner syndrom nedsat hgrelse.

Andre symptomer

Den manglende produktion af kenshormoner
vil oftest medfgre en manglende spontan
pubertetsudvikling samt barnlgshed. Lav hgj-
devaekst er et meget karakteristisk for syndro-
met, og kvinder med Turner syndrom er gen-
nemsnitligt 20 cm lavere end andre kvinder.
Ca. 25 pct. af kvinder med syndromet er fgdt
med en eller anden form for hjertefejl — typisk
en forsnaevring af hovedpulsaren.

Ca. 20 pct. har en medfgdt nyremisdannelse, der
dog saedvanligvis ikke giver symptomer af betyd-
ning. Medfadte hudfolder pa siden af halsen kan
forekomme og veere til stor kosmetisk gene.

Ca. 50 pct. af nyfgdte piger med syndromet
kan i starten have trivselsproblemer med
gylpen, opkastninger og manglende appetit.
Disse problemer forsvinder dog ofte af sig selv
i labet af de forste to levear.

Arvegang

Turner syndrom regnes ikke for at veere en
arvelig sygdom, da kromosomforandringen ty-
pisk er nyopstaet. De faerreste (mindre end en
pct.) kvinder med syndromet kan blive gravide
uden assisteret befrugtning med donor-aeg.
Af kvinder med Turner syndrom, der er i stand
til at blive gravide, er langt de fleste sakaldte
"mosaikker”, hvilket vil sige, at de ud over cel-
ler med et manglende kanskromosom ogsa
har celler med normale kromosomer.

Forekomst

Hyppigheden af Turner syndrom er ca. en pr.
2500 pigefadsler - dvs. at der i Danmark er ca.
1300 piger/kvinder med Turner syndrom.

Mere information

+ Turnerforeningen i Danmark

» The Turner Center (dansk/engelsk)

» eMedicine

» Genetics Home Reference MedlinePlus

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk
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Wolfram syndrom

Wolfram syndrom er beskrevet farste gang af
de tyske leeger DJ Wolfram og HP Wagener i
1938.

Det er en arvelig sygdom, der indebaerer en
fremadskridende funktionsnedsaettelse af
iseer nervesystemet, men ogsa andre organer
som bugspytkirtlen og hjertet. Arsagen er en
arveforandring i Wolframin 1-arveanlaegget
(WFS1). Den normale funktion i kroppen af det
tilsvarende protein er i meget ringe udstraek-
ning kortlagt.

Syn

Personer med Wolfram syndrom vil have ud-
talt naersynethed og udvikle gradvis svind af
synsnerven (optikus atrofi). Typisk bliver synet
betydeligt darligere i de tidlige teenagear,
farvesansen bliver forstyrret og omrader i
synsfeltet "falder ud”. Personen vil typisk fa
udtalte problemer med skarpsyn og farvesyn.
Sukkersyge, der ogsa er en del af syndromet,
kan yderligere forveerre synet som felge af
sygelige forandringer i gjets nethinde.

Horelse

To tredjedele af personer med syndromet vil
omkring 15-16-arsalderen udvikle en omfat-
tende hgrenedseettelse, som optraeder som
folge af sygdommens generelle indvirkning
pa nervesystemet (sensorineural hgrened-
saettelse). Det er karakteristisk, at personer
med hgrenedsaettelse som fglge af Wolfram
syndrom, iseer har vanskeligt ved at hare lyde
med hgje frekvenser, mens de har lettere ved
at hagre lyde i det dybe register.

Andre symptomer

Wolfram syndrom kendes ogsa under beteg-
nelsen DIDMOAD (Diabetes Insipidus, Dia-
betes Mellitus, Optikus Atrofi, Dgvhed). Som
dette angiver, er syndromet ud over tab af
syn og hgrelse iseer kendetegnet ved tilstede-
veerelse af sukkersyge (diabetes mellitus) og
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abnormt hyppig og stor vandladning (diabe-
tes insipidus). De fleste med syndromet har
problemer med at koordinere deres beveegel-
ser, hvilket bl.a. kan gere det vanskeligt at ga
normalt. Personer med syndromet har normal
intelligens, men over halvdelen udvikler alvor-
lig psykisk sygdom med @get risiko for forsag
pa selvmord, depression, aggression, demens
eller vrangforestillinger.

Andre symptomer er hjerteproblemer (unor-
mal hjerterytme) og problemer med fordgjel-
sessystemet (diarré eller forstoppelse). Mave-
problemer, som ligner cgliaki (glutenallergi),

er typiske hos alle, som har haft sukkersyge i
mange ar. Den forventede livslaengde for per-
soner med Wolfram syndrom kan veere nedsat.
Personer med arveforandringer i samme arve-
anlaeg, WFS1, kan have bas-hgrenedszettelse
med eller uden de andre symptomer, som er
karakteristisk for Wolfram syndrom. Arvegan-
gen er da typisk autosomal dominant.

Arvegang

Arvegangen er autosomal recessiv, dvs. at
hvis begge forzeldre er raske beerere af det
forandrede gen, er sandsynligheden 25 pct. for
at fa et barn med Wolfram syndrom.

Forekomst

Wolfram syndrom anslas at forekomme hos
feerre end 6 ud af 1 million mennesker. Syn-
dromet er sandsynligvis underdiagnosticeret.

Mere information

» Shared Paths

* Online Mendelian Inheritance in Man
* Wolframsyndrome.net

* Genetics Home Reference

Find direkte link til henvisningerne pa www.dbcent.dk



Ordforklaring (alfabetisk)

Arveanlzag: Se gen

Ataksi: Betegnelse for forringet balancesans, talebesveer og problemer med at koordinere be-
veegelser

Autosomal arvegang: Arveforandringen som sidder pa et af de 22 autosomer (i modseetning til
kensbunden arvegang, hvor arveforandringen sidder pa X-kromosomet).

Bindehindekatar: Beteendelse i gjets bindehinde som felge af infektion med bakterier. Sygdom-
men er kendetegnet ved rade gjne og pusdannelse og er den mest almindelige form for gjenbe-
teendelse.

Diabetes insipidus: Kronisk sygdom med hyppig vandladning. Mens en voksen i almindelighed
har ca. 1,5 liter vandladning i dggnet, har en person med diabetes insipidus op mod 20 liter i deg-
net. Det skyldes manglende produktion af hormonet vasopressin i et bestemt omrade af hjernen.

Diabetes mellitus: Sukkersyge. Det er en tilstand, hvor nedsat effekt eller produktion af hor-
monet insulin nedsaetter muskler og organers evne til at optage sukkerstoffer fra blodet. Dette
medfarer en raekke symptomer og falgesygdomme pa bade kort og langt sigt. Blandt disse er
diabetisk gjensygdom (retinopati), nervebetaendelse, nyresygdom og areforsnaevring. Diabetes
er en forholdsvis hyppig sygdom, og det anslas, at mindst 250.000 danskere har sygdommen. En
stor andel af personer med sukkersyge siden barnealderen, udvikler cgliaki-lignende (glutenal-
lergi-lignende) symptomer.

Dominant arvegang: Arvegang, hvor én kopi af arveanleegget (dvs. arveforandring pa ét af kro-
mosomerne i parret) er tilstraekkeligt til, at personen udvikler sygdom. Det er saledes ikke muligt
at vaere rask beerer af en sygdom med dominant arvegang. Et barn af en person med en sadan
sygdom og en person uden sygdommen, vil med 50 pct. sandsynlighed fa arveforandringen og
dermed udvikle sygdommen.

Dystoni: Betegnelse for ufrivillige spaendinger i musklerne, som kan resultere i abnorme bevae-
gelser og stillinger af kropsdele og lemmer

Ganespalte: En medfgdt tilstand, hvor vaevet i ganen ikke er helt sammenvokset ved fgdslen,
saledes at der er forbindelse mellem mundhulen og naesehulen. Tilstanden ses hos ca. 100 bgrn
om aret i Danmark. Ganespalten bliver behandlet med operation, nar barnet er 14-18 maneder
gammelt. Lignende misdannelser som laebe- eller gummespalter og kombinationer heraf optrae-
der med samme hyppighed. Tilstandene kan medfare problemer med tale og spisning. Gane-
spalte indgar i en del syndromer.

Gen (arveanlag): Kroppen bestar af milliarder af celler. | hver af disse findes en kopi af arve-
massen, der kemisk set bestar af lange trade af et stof kaldet DNA. DNA-tradene er rullet sam-
men og arrangeret i stgrre strukturer kaldet kromosomer. Hos mennesker findes 23 par kromo-
somer i hver celle. DNAet indeholder "opskrifter” pa proteiner (seggehvidestoffer), som enten
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har en bestemt funktion i cellen, eller anvendes uden for cellen, eller anvendes uden for cellen,
eksempelvis som byggemateriale til bindevaevet mellem cellerne, som hormoner eller som enzy-
mer, der fx kan nedbryde fadevarer.

Det stykke DNA, som koder for dannelsen af et bestemt protein, kaldes et gen. En menneskecel-
les DNA indeholder omkring 35.000 gener. Hvis der opstar en fejl i et gen, kan der ogsa opsta en
fejl i det tilsvarende protein, men med forskellige konsekvenser. | nogle tilfaelde vil dette medfare
sygdom. Genetiske fejl kan ogsa vaere mere omfattende, fx saledes at der kan veere et kromo-
som for meget (som det er tilfaeldet ved Down syndrom), eller at dele af et kromosom mangler.
Begrebet "gen” blev oprindeligt indfert af den danske biolog Wilhelm Johannsen i 1909.

Genetisk arv: Hvert af menneskets celler indeholder 46 kromosomer — 22 par, kaldet autoso-
mer, og to kenskromosomer (X eller Y). Kvinder har 2 X-kgnskromosomer, mens mand har

et X-kromosom og et Y-kromosom. Via aeg- og saedcelle bidrager hver af foraeldrene med 22
autosomer og ét kenskromosom, der tilsammen udger det befrugtede aegs (og dermed barnets)
arvemasse.

En genetisk sygdom skyldes, at der er en forandring i arvemassen (DNA) i form af en sakaldt
mutation (arveforandring) Ved dannelsen af saed og eegceller, videregives kun halvdelen af hver
foraelders arvemasse. Mandens saedcelle afger ved sit indhold af enten X- eller Y-kromosom, om
fostret bliver en pige (XX) eller en dreng (XY). A£gget har desuden de mitokondrier med, som
senere er il stede i fostret, og det DNA, som findes i mitokondrierne, falger derfor altid moderens
familielinje (maternel nedarving).

Arvemassen fungerer som "opskrifter” pa proteiner (aeggehvidestoffer), der produceres af cel-
lerne. Konsekvensen af en arveforandring er forskellig. Hvis der er fejl i arvemassen, kan dette
medfare, at bestemte stoffer ikke bliver dannet. En fejl i arvemassen kan ogsa medfgre, at
cellerne danner stoffer, der ikke fungerer, eller at de ligefrem danner stoffer, der er skadelige for
kroppen. | mange tilfaelde kender man ikke den eksakte mekanisme for sammenhasngen mellem
arveforandringer og sygdom. Hvis en sadan arveforandring, der medfgrer sygdom, videregives
fra foreelder til barn, siger man, at sygdommen er arvelig. Hvis arveforandringen sidder pa et af
de 22 autosomer, siger man, at arvegangen er autosomal. Sidder fejlen pa et X-kromosom, siger
man, at arvegangen er kgnsbunden.

Gra steer (katarakt): Uklarhed i gjets linse, som medfgrer synsnedseettelse. Gra steer opstar,
nar linsen ikke far tilstraekkelig naering, hvilket typisk skyldes udefrakommende skader pa gjet
eller sukkersyge. Det er ikke ualmindeligt, at linsen bliver mere uklar i takt med stigende alder
— dette kaldes "aldersbetinget gra steer”. Sygdommen kan behandles ved en forholdsvis simpel
operation, hvor linsen udskiftes med en kunstig linse af plastic.

Gron steaer (glaukom): For hgijt tryk i gjet. Det hgje tryk bevirker, at gjets blodarer klemmes sam-
men og dermed ikke kan forsyne nethinden og synsnerven med tilstreekkelig ilt. Dette medfaerer
synsnedsaettelse, der typisk opleves som "blinde pletter”. Grgn staer kan behandles med medi-
cin. Ubehandlet kan sygdommen fgre til total blindhed.
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Konduktiv hgrenedsaettelse: Hos normalt hgrende ledes lyden igennem den ydre gregang

til trommehinden og de sma greknogler i mellemgret. @reknoglerne forsteerker lydbglgerne og
overfagrer dem til det indre gre, hvor de omseettes til nerveimpulser. Konduktiv hgrenedsaettelse
opstar, nar der er hindringer eller defekter i lydens vej udefra til det indre are, eksempelvis hvis
gregangen er tilstoppet, eller hvis der er misdannelser af greknoglerne, eller falgevirkninger

af gentagne mellemgrebetaendelser. En konduktiv hgrenedsaettelse kan veere midlertidig og
forsvinde af sig selv eller efter medicinsk behandling. Den kan ogsa vaere permanent, hvilket
kraever operation eller hgreapparatbehandling.

Kortikal blindhed: Blindhed pga. fejl i hjernebarken.

Kensbunden arvegang: Ved kensbunden arvegang sidder arveforandringen pa X-kromosomet
(i modseetning til autosomal arvegang, hvor arveforandringen sidder pa et af de 22 autosomer,).
Manden har et X- og et Y-kromosom, mens kvinden har to X-kromosomer. Da en mand kun har
ét X-kromosom, vil et X-kromosombundet sygdom altid komme til udtryk hos ham. Velkendte
eksempler er radgrgnfarveblindhed og blgdersygdom (hamofili).

Piger, som arver anleegget fra enten faderen eller moderen, vil derimod blive raske baerere af ar-
veanlaegget. En mand med en kgnsbunden arvelig sygdom vil altid give arveanleegget videre til
sine datre, fordi de altid arver faderens X-kromosom. Drenge far altid faderens Y-kromosom og
kan derfor ikke arve anlaegget fra deres far.

Mitokondrier: Mitokondrier kaldes ogsa cellens kraftveerk, fordi den danner energi, som anven-
des af cellen. Det er sma legemer, som kun kan ses med specialmikroskop, og som findes i man-
ge kopier i hver eneste celle i kroppen. Der er flest kopier i celler med stort energiforbrug, f.eks.
nethindens synsopfattende celler og hgrebanernes celler. Mitokondrierne indeholder et cirkulaert
stykke arvemasse, DNA, som koder for en raekke enzymer, der styrer dannelsen af energirige
forbindelser, som er afggrende for cellernes levedygtighed og evne til at varetage deres funktio-
ner.

Ved mitokondriesygdomme, som skyldes arveforandringer i mitokondriernes DNA (f.eks. ME-
LAS), nedarves disse altid via moderen. Ved mitokondriesygdomme, som skyldes arveforan-
dringer i cellekernernes DNA, kan nedarvingen veere recessiv eller dominant, autosomal eller
kensbunden (f.eks Mohr-Tranebjaerg syndrom).

Moon-alfabetet: Et taktilt alfabet for blinde, som tager udgangspunkt i formerne i bogstaverne

i det latinske alfabet og dermed — ifglge dets tilhaengere — er lettere at laere som mennesker,

som bliver blinde efter at have leert at lzese almindelig skrift. Tekster skrevet med moon-alfabetet
tager dog betydelig lsengere at producere end punktskrift (braille). Det blev udviklet af engleende-
ren William Moon i 1840’erne og bruges stadig af en lille gruppe (anslaet omkring 400) men-
nesker, langt stgrstedelen bosiddende i England. Det er stadig muligt at fa litteratur i moon fra
National Library for the Blind i England.

Mutation: En forandring i DNA (arvestoffet), som kan fgre til sygdom.
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Neuropati: Beskadigelse af nerveforbindelserne

Nymutation: En forandring af et gen, som ikke er arvet fra faderen eller moderen, men som er
opstaet spontant ved dannelsen af fosteret

Optikus atrofi: Henfald af synsnerven, eller mere centrale synsbaner i centralnervesystemet,
som medfgrer en mild til svaer synsnedsaettelse med risiko for let forvaerring gennem arene.
Indgar i en del dgvblindhedssyndromer.

Progredierende: Tiltagende, fremadskridende

Recessiv arvegang: Hvis der er en arveforandring i ét af kromosomerne i autosomet (parret),
men ikke i det andet kromosom, kan genet i nogle tilfeelde alligevel danne det rigtige protein. |
sa fald vil personen typisk ikke udvikle sygdom, men i stedet veere beerer af arveanlaegget for
sygdommen. Man kan altsa vaere rask baerer af arveanlaegget uden at have sygdommen.

Hver af foreeldrene giver et af sine to kromosomer videre til deres barn, og der er saledes fire
forskellige kombinationsmuligheder af faderens to og moderens to kromosomer. De forskellige

muligheder kan illustreres pa falgende mader, hvor N illustrerer et normalt gen, og M illustrerer et
gen med mutation (arveforandring), som kan fgre til sygdom.

Mulighed 1: Begge foraeldre er raske baerere

Der er saledes

25 pct. sandsynlighed for at barnet ikke bliver
bergrt af arveforandringen (NN)

50 pct. sandsynlighed for at barnet bliver rask
baerere af arveforandringen (NM og MN)

25 pct. sandsynlighed for at barnet far syg-
dommen (MM)
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Mulighed 2: Den ene af foreeldrene er rask beerer af en arveforandring, mens den anden har
sygdommen

Der er saledes
50 pct. sandsynlighed for at barnet bliver rask
baerer af arveforandringen (NM)

50 pct. sandsynlighed for at barnet far syg-

m m% dommen (MM)
N L

(Ingen af parrets bgrn kan undga at fa arvefor-
andringen)

Mulighed 3: Den ene af foreeldrene er rask — den anden er rask bzerer af en arveforandring

Der er séledes
50 pct. sandsynlighed for at barnet bliver rask
baerer af arveforandringen (NM)

. 50 pct. sandsynlighed for at barnet slet ikke far
N . arveforandringen (NN)
\ P

Ingen af parrets bgrn kan f& sygdommen, og
der er 50 % risiko for hvert barn for at blive
rask anleegsbaerer ligesom sin foreelder.
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Mulighed 4: Den ene af foreeldrene er rask, den anden har sygdommen

32

Barnet vil blive rask beerer af arveforandrin-
gen, men kan ikke fa sygdommen.

Alle parrets barn vil ogséa fa sygdommen under
forudsaetning af, at foreeldrene har sygdom-
men som fglge af arveforandring i samme
arveanleeg.

Hvis foreeldrenes sygdom skyldes arveforan-
dring i forskellige arveanlaeg, vil alle barn blive
raske beerere af en arveforandring bade for
den ene og den anden arvelige sygdom hos
sine to foraeldre.



Retinitis pigmentosa (RP): Jjensygdom, der medfarer gradvis nedbrydning af de synsopfat-
tende celler og aflejring af pigmentklumper i nethinden. Der findes en raekke forskellige former af
sygdommen, men feelles er, at de medferer natteblindhed og synsfeltindsnaevringer (tunnelsyn
eller kikkertsyn). Blandt andre symptomer kan veere lysoverfglsomhed, adaptationsproblemer
(dvs. gjet far sveerere ved at vaenne sig til lysforandring) og nedsat kontrastsyn. Pa laengere sigt
kan retinitis pigmentosa medfgre nedsat skarpsyn, nedsat farvesyn og ofte vaere associeret med
tidlig udvikling af gréa steer. Retinitis pigmentosa kan fgre til fuldsteendig blindhed.

Sensorineural hgrenedsattelse: En hgrenedsaettelse der skyldes forandringer i det indre
gre (sneglen eller cochlea), hvorfra lydbglgerne skal omseettes til elektriske signaler, som skal
sendes via hgrenerven til hjernen. Ved en sensorineural hgrenedsaettelse kan arsagen veere
lokaliseret til harcellerne eller mere centralt i hgrebanerne i hjernen.

Tappe-/stavdystrofi (engelsk: cone-rod dystrophy): Ofte arvelig gjensygdom, som farer il
henfald af tappene og stavene (synscellerne) i nethinden. Nar tappene er ramt fgrst, giver det
primeert nedsat skarpsyn og farvesyn. Senere rammes synsfelt og markesyn. Hvis det primaert
er stavene som rammes, er forlgbet omvendt. Men der er glidende overgange mellem de forskel-
lige typer tappe-/stavdystrofi.

Type-2 diabetes: Kaldes ogsa for “gammelmandssukkersyge”. Mildere form for diabetes, hvor
kroppens celler ikke er i stand til i tilstraekkelig grad at optage glukose (sukker) fra blodet.
Afhaengig af arsagen er det ikke altid nedvendigt at tilfgre insulin ved indsprgjtninger ved type-2
diabetes. Ofte kan behandlingen styres ved hjaelp af motion, kost og til tider tabletter.
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17 syndromer og sygdomme der
kan medfere erhvervet dovblindhed

Dette kompendium indeholder beskrivel-
ser af 17 af de mest kendte syndromer
og sygdomme, som farer til udvikling af
kombineret hgre- og synsnedsaettelse
og davblindhed i barne-, ungdoms- eller
voksenalderen.

Formalet med kompendiet er at give fag-
folk og andre interesserede mulighed for
hurtigt at skaffe sig en oversigtlig viden
om de forskellige syndromer og isaer om
de syns- og hereproblemer, som folger
med.

Videnscentret for Dgvblindblevne
Generatorvej 2 A

2730 Herlev
www.dbcent.dk




