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Multipel epifyseal dysplasi (MED) ingår i sjukdomsgruppen 
osteokondrodysplasier. Mer än 200 olika osteokondrodys-
plasier har beskrivits och indelats i 33  olika specifika diagnos-
tiska grupper av International Working group  on the Classifi-
cation of Constitutional Disorders of   Bone [1]. De olika skelett-
dysplasierna är var och en sällsynta men  ses hos ca 4 av 10 000
nyfödda barn [2, 3]. MED beskrevs första gången 1937 av den
svenske röntgenläkaren Seved Ribbing [4]. Det var en relativt
lindrig form av sjukdomen. Svårare former beskrevs 1946 av
engelsmannen Fairbank [5] och 1959 av svenske röntgenläka-
ren Per Ödman [6].

Multipel epifyseal dysplasi förekommer hos cirka en av
20 000 personer. Sjukdomsgruppen MED kan vara svår att av-
gränsa mot spondyloepifyseal dysplasi (SED).

Orsak till sjukdomen
Multipel epifyseal dysplasi beror på mutationer i arvsanlag
som är viktiga för att broskvävnadens intercellularsubstans  ska
bildas och fungera normalt. Dessa gör att utvecklingen av
ledbrosk och underliggande ben blir bristfällig och leder i sin
tur till att ledbrosk bryts ned och att artros utvecklas [7, 8].

De mutationer som orsakar sjukdomen kan finnas  i flera oli-
ka gener, vilka kodar för specifika proteiner i brosk- och ben-
matrix. Generna har beteckningarna COMP (som kodar för
proteinet cartilage oligomeric matrix), COL9A1, COL9A2,
COL9A3 (som kodar för kollagen 9), MATN3 (som kodar för
proteinet matrilin-3) samt sulfattransportgenen DTDST [9].
Hos drygt hälften av de familjer där sjukdomen förekommer
har den mutation som orsakar sjukdomen inte kunnat påvisas
[9, 10].

Ärftlighet
Multipel epifyseal dysplasi ärvs vanligtvis autosomalt domi-
nant. Det innebär att om den ena föräldern har sjukdomen är
risken, för såväl söner som döttrar, att ärva den 50 procent.
De barn som inte fått den skadade genen som orsakar sjukdo-
men får inte sjukdomen och riskerar inte att föra den vidare.
Figur 1 visar släkttavlan för en familj med MED i fem genera-
tioner.

Det finns också en mer sällsynt form av sjukdomen, som ger
symtom från lederna redan i förskoleåldern. Flertalet av bar-
nen hade sökt på grund av ledsmärtor, handfelställning och
klumpfot [11]. Ärftlighetsgången vid denna sjukdomsform, som
i flertalet fall beror på en mutation i sulfattransportgenen
DTDST, är autosomalt recessiv [12]. Det innebär att båda för-
äldrarna är friska bärare av anlaget för sjukdomen. Vid varje

graviditet med samma föräldrar finns 25 procents risk att bar-
net ärver sjukdomen.

SYMTOM
Det är vanligt att personer med sjukdomen får ledbesvär redan
under småbarnsåren, vilket kan visa sig i form av stelhet och
smärta i höfter och knän, speciellt efter aktiviteter. Redan i
småbarnsåldern har många med sjukdomen haft svårighet att
gå, framför allt i trappor, har ej kunnat springa eller hoppa, har
haft det besvärligt att resa sig från sittande, böja i knälederna
och gå längre sträckor. Flertalet barn med MED har ej kunnat
delta i skolgymnastiken. Besvären förvärras med åren, och allt-
sedan tonåren har flertalet med sjukdomen haft ständig molan-
de värk, framför allt i knäna.

Sjukdomens symtom, förlopp och svårighetsgrad varierar
mycket mellan olika familjer, men även mellan personer i sam-
ma familj. Redan i 30-årsåldern kan det finnas artrosföränd-
ringar som ger stelhet, smärta, minskad ledrörlighet och svik-
tande ledfunktion. 

Framför allt drabbas knälederna, vilket kan göra att de låser
sig och ger smärta. Med åren påverkas allt fler leder, framför allt
höftlederna, fotlederna, axlarna, samt hand- och fingerleder.
Förslitningarna och värken leder ofta till uttalad trötthet, mus-
kelatrofi och nedsatt muskelfunktion samt osteoporos. Indivi-
der med samma mutation varierar ofta sinsemellan i symtom
och röntgenförändringar. 

I många familjer med sjukdomen har kvinnorna ofta en svå-
rare och mer handikappande form av sjukdomen än männen.
De flesta kvinnor med MED som är 35 år eller äldre har ofta haft
symtom som föranlett artroskopi och/eller artroplastik. Rygg-
raden är oftast inte primärt påverkad. Många som lider av MED
är kortväxta, men kortväxtheten är vanligtvis måttlig. 

DIAGNOSTIK
Diagnosen ställs genom sjukhistoria och familjeanamnes,
kroppslig undersökning och röntgenundersökning av skelettet.
Röntgendiagnostiken kan ofta vara subtil, särskilt i vuxen ålder,
och kan kräva granskning av specialist på området. En ny metod
för undersökning med magnetkamera, kallad dGemric [13], kan
hitta och mäta ledskadan vid artros innan den är synlig med
vanlig röntgenundersökning. DNA-baserad diagnostik är möj-
lig om den mutation som orsakar sjukdomen i familjen påvisats
[9].
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Behandling/åtgärder
Det finns ännu inga läkemedel som hejdar sjukdomsprocessen,
men mycket kan göras för att lindra smärtor och stelhet, mot-
verka felställningar och andra komplikationer samt kompense-
ra för funktionsnedsättningar [14, 15]. 

Familjer som har barn med multipel epifyseal dysplasi behö-
ver tidigt få kontakt med barnortoped samt med barn- och
ungdomshabiliteringen, där olika yrkeskategorier med kun-
skap om funktionshinder arbetar i team. Arbetsterapeuten be-
dömer åtgärder för att barnet ska klara vardagliga aktiviteter
såväl i förskola och skola som i hemmet och på fritiden. Sjuk-
gymnasten ansvarar för bedömning, behandling och program
för rörelseträning. De olika behandlingsinsatserna behöver
samordnas för att bästa möjliga resultat ska kunna uppnås
[16]. Information till förskola och skola om att barnet har MED
är viktigt, eftersom man då kan anpassa skolmiljön till barnets
behov och förutsättningar. Eftersom dessa barn ofta har ned-
satt ledfunktion med rörelsesmärtor utan att man i skolan ob-
serverat detta, har barnen många gånger betraktats som lata
och sjåpiga. 

Vuxna med sjukdomen behöver fortlöpande kontakt med
ortoped, arbetsterapeut och sjukgymnast samt ibland också
med vuxenhabiliteringen. Olika ortopediska operationer kan
behöva göras för att begränsa förslitningen av lederna och be-
vara rörligheten. Ibland är det nödvändigt att ersätta en ska-
dad led, till exempel höftleden, med en protes.

För att förebygga förslitningar är det viktigt att lederna avlas-
tas. Personer med sjukdomen bör därför få information som
liknar den som arbetsterapeut och sjukgymnast ger till reuma-
tiker (ledskyddsundervisning). Vid graviditet bör kvinnor med
sjukdomen kontrolleras inom specialistmödravården.

Yrkesvägledning kan ibland behövas liksom anpassningar av
arbetsmiljön. Information och stöd fås från arbetsförmedling
och försäkringskassa.

Tidig diagnos och bedömning av specialist viktigt
En tidig diagnos av sjukdomen inkluderande röntgenunder-
sökning med bedömning av specialist inom området, DNA-ana-
lys, helst redan i förskoleåldern, är angeläget, så att barnet kan
få tidig kontakt med barnortoped och barnhabilitering för före-
byggande åtgärder och behandling. Om någon av föräldrarna
har en dominant nedärvd form av sjukdomen är risken för bar-
net att drabbas 50 procent. Är genmutationen för MED identi-
fierad möjliggör detta tidig diagnostik av sjukdomen och säker
genetisk riskbedömning. Ortopediska operationer kan göras
för att begränsa förslitningen av lederna och bevara rörlighe-
ten. Det kan bli nödvändigt att ersätta en skadad led med en pro-
tes.
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Figur 1. Släkttavla för en familj med autosomalt dominant
nedärvd multipel epifyseal dysplasi i fem generationer.
Fylld symbol = sjuk person; ofylld symbol = frisk.


