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Multipel epifyseal dysplasi (MED) ingar i sjukdomsgruppen
osteokondrodysplasier. Mer dn 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 ir var och en sillsynta men ses hos ca4 av10 000
nyfédda barn [2, 3]. MED beskrevs forsta gangen 1937 av den
svenske rontgenlédkaren Seved Ribbing [4]. Det var en relativt
lindrig form av sjukdomen. Svarare former beskrevs 1946 av
engelsmannen Fairbank [5] och 1959 av svenske rontgenlika-
ren Per Odman [6].

Multipel epifyseal dysplasi forekommer hos cirka en av
20 000 personer. Sjukdomsgruppen MED kan vara svar att av-
grinsa mot spondyloepifyseal dysplasi (SED).

Orsak till sjukdomen

Multipel epifyseal dysplasi beror pd mutationer i arvsanlag
som arviktiga for att broskvivnadensintercellularsubstans ska
bildas och fungera normalt. Dessa gor att utvecklingen av
ledbrosk och underliggande ben blir bristféllig och leder i sin
tur till att ledbrosk bryts ned och att artros utvecklas [7, 8].

De mutationer som orsakar sjukdomen kan finnas iflera oli-
ka gener, vilka kodar for specifika proteiner i brosk- och ben-
matrix. Generna har beteckningarna COMP (som kodar for
proteinet cartilage oligomeric matrix), COL9AI, COL9A2,
COL9A3 (som kodar for kollagen 9), MATN3 (som kodar for
proteinet matrilin-3) samt sulfattransportgenen DTDST [9].
Hos drygt hélften av de familjer dir sjukdomen férekommer
har den mutation som orsakar sjukdomen inte kunnat pavisas
[9,10].

Arftlighet

Multipel epifyseal dysplasi drvs vanligtvis autosomalt domi-
nant. Det innebér att om den ena férildern har sjukdomen ar
risken, for savil soner som déttrar, att drva den 50 procent.
Debarn som inte fatt den skadade genen som orsakar sjukdo-
men féar inte sjukdomen och riskerar inte att fora den vidare.
Figur1visar slikttavlan for en familj med MED i fem genera-
tioner.

Det finns ocksa en mer séllsynt form av sjukdomen, som ger
symtom fran lederna redan i férskoledldern. Flertalet av bar-
nen hade sokt pd grund av ledsmirtor, handfelstillning och
klumpfot [11]. Arftlighetsgangen vid denna sjukdomsform, som
i flertalet fall beror pa en mutation i sulfattransportgenen
DTDST, ar autosomalt recessiv [12]. Det innebér att bada for-
dldrarna ar friska barare av anlaget for sjukdomen. Vid varje
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graviditet med samma foraldrar finns 25 procents risk att bar-
net drver sjukdomen.

SYMTOM

Det dr vanligt att personer med sjukdomen far ledbesvér redan
under smabarnsaren, vilket kan visa sig i form av stelhet och
smirta i hofter och knin, speciellt efter aktiviteter. Redan i
smabarnséldern har manga med sjukdomen haft svarighet att
g8, framfor allt i trappor, har ej kunnat springa eller hoppa, har
haft det besvirligt att resa sig fran sittande, b6ja i kndlederna
och ga langre striackor. Flertalet barn med MED har ej kunnat
deltaiskolgymnastiken. Besviren forviarras med aren, och allt-
sedan tonaren har flertalet med sjukdomen haft stindig molan-
de vark, framfor allti knéna.

Sjukdomens symtom, forlopp och svarighetsgrad varierar
mycket mellan olika familjer, men &ven mellan personer i sam-
ma familj. Redan i 30-arsaldern kan det finnas artrosférand-
ringar som ger stelhet, sméarta, minskad ledrorlighet och svik-
tande ledfunktion.

Framfor allt drabbas knilederna, vilket kan gora att de laser
sigoch ger smérta. Med dren paverkas allt fler leder, framfor allt
hoftlederna, fotlederna, axlarna, samt hand- och fingerleder.
Forslitningarna och virken leder ofta till uttalad trétthet, mus-
kelatrofi och nedsatt muskelfunktion samt osteoporos. Indivi-
der med samma mutation varierar ofta sinsemellan i symtom
och réntgenférandringar.

I ménga familjer med sjukdomen har kvinnorna ofta en sva-
rare och mer handikappande form av sjukdomen 4n ménnen.
Deflestakvinnor med MED som dr 35 ar eller dldre har ofta haft
symtom som féranlett artroskopi och/eller artroplastik. Rygg-
raden dr oftast inte primért paverkad. Manga som lider av MED
ar kortvaxta, men kortvixtheten ar vanligtvis mattlig.

DIAGNOSTIK

Diagnosen stélls genom sjukhistoria och familjeanamnes,
kroppsligunders6kning och rontgenundersokning avskelettet.
Rontgendiagnostiken kan oftavara subtil, sarskiltivuxen alder,
ochkankriva granskning av specialist pA omradet. En ny metod
for unders6kning med magnetkamera, kallad dGemric[13], kan
hitta och maéta ledskadan vid artros innan den &r synlig med
vanlig rontgenundersékning. DNA-baserad diagnostik dr moj-
ligom den mutation som orsakar sjukdomen i familjen pavisats

[9].
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Multipel epifyseal dysplasi
(MED) &r en autosomalt
dominant arftlig skelettsjuk-
dom som kdnnetecknas av
tillvaxtstorning i rorbenens
epifyser och progressiv osteo-
artrit.

DNA-baserad diagnostik for
tidig diagnos av sjukdomen
arangeldget for forebyggande
insatser, behandling och ge-
netisk riskbedomning.
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Det finns dnnu ingalikemedel som hejdar sjukdomsprocessen,
men mycket kan goras for att lindra smértor och stelhet, mot-
verkafelstillningar och andra komplikationer samt kompense-
ra for funktionsnedséittningar [14, 15].

Familjer som har barn med multipel epifyseal dysplasibeho-
ver tidigt fa kontakt med barnortoped samt med barn- och
ungdomshabiliteringen, dér olika yrkeskategorier med kun-
skap om funktionshinder arbetariteam. Arbetsterapeuten be-
doémer atgarder for att barnet ska klara vardagliga aktiviteter
saval i forskola och skola som i hemmet och pa fritiden. Sjuk-
gymnasten ansvarar for bedomning, behandling och program
for rorelsetraning. De olika behandlingsinsatserna behdver
samordnas for att biasta mojliga resultat ska kunna uppnas
[16]. Information till férskola och skolaom attbarnethar MED
arviktigt, eftersom man da kan anpassa skolmiljon till barnets
behov och forutséttningar. Eftersom dessa barn ofta har ned-
satt ledfunktion med rérelsesmértor utan att man i skolan ob-
serverat detta, har barnen manga ganger betraktats som lata
och sjapiga.

Vuxna med sjukdomen behéver fortlopande kontakt med
ortoped, arbetsterapeut och sjukgymnast samt ibland ocksa
med vuxenhabiliteringen. Olika ortopediska operationer kan
behova goras for att begransa forslitningen av lederna och be-
vara rorligheten. Ibland 4r det n6dvindigt att ersétta en ska-
dad led, till exempel héftleden, med en protes.
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Figur 1. Sldkttavla for en familj med autosomalt dominant
neddrvd multipel epifyseal dysplasi i fem generationer.
Fylld symbol = sjuk person; ofylld symbol = frisk.

Forattforebygga forslitningar dr det viktigt att lederna avlas-
tas. Personer med sjukdomen bor darfor fa information som
liknar den som arbetsterapeut och sjukgymnast ger till reuma-
tiker (ledskyddsundervisning). Vid graviditet bor kvinnor med
sjukdomen kontrolleras inom specialistmodravarden.

Yrkesvigledning kan ibland behovas liksom anpassningar av
arbetsmiljon. Information och stéd fas fran arbetsformedling
och forsdkringskassa.

Tidig diagnos och bedomning av specialist viktigt

En tidig diagnos av sjukdomen inkluderande réntgenunder-
sokning med bedémning avspecialistinom omradet, DNA-ana-
lys, helst redan i férskoledldern, dr angeléget, sa att barnet kan
fatidigkontakt med barnortoped och barnhabilitering for fére-
byggande atgirder och behandling. Om nagon av fordldrarna
har en dominant nedérvd form av sjukdomen &r risken for bar-
net att drabbas 50 procent. Ar genmutationen fér MED identi-
fierad mojliggor detta tidig diagnostik av sjukdomen och siker
genetisk riskbedémning. Ortopediska operationer kan géras
for att begréansa forslitningen av lederna och bevara rorlighe-
ten. Detkanblinédvandigt attersittaen skadad led med en pro-
tes.
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