Sjeldne Diagnoser

Kortom
Osteogenesis imperfecta

(medfedt knogleskgrhed)

Osteogenesis imperfecta (Ol) er en gruppe sygdomme, hvor der er fejl i dannelsen af collagen i
bindevaevet. Sygdommene er sdledes generaliserede bindeveevssygdomme.

@ Forleb og prognose

Da bindevaev findes i alle kroppens dele, kan knogler, muskler, indre organer, sener, hud, led, teender
og blodkar veere bergrt af sygdommen.Variationen inden for sygdommen er mange. Et af de al-
mindelige symptomer ved Ol er knoglebrud, da personer med Ol har skrgbelige knogler. Derfor er
sygdommen ogsa blevet kaldt medfedt knogleskerhed.

De forste brud kan opsta allerede for fadslen ved de sveaere typer af Ol.Ved lettere typer af Ol
stilles diagnosen forst efter et eller flere brud, der typisk optraeder, ndr barnet begynder at std eller
ga (falde). Brudtendensen er livet igennem meget varierende fra fa brud med ars mellemrum til
manedlige brud. Der kan udvikles fejlstillinger og deformiteter af arme, ben og ryg, og der kan ses
nedsat vaekst, ryg- og ledproblemer.Ligeledes kan der veere tandproblemer og hgrenedsaettelse.

Personer med Ol har normal intelligens. Personer med Ol oplever generelt mange smerter. Ikke alle
smerter kan relateres til specifikke frakturer. Mikrofrakturer og overbelastning af led og muskler vil
almindeligvis ogsa kunne udlgse betydelige smerter.

Levetiden for de lettere typer af Ol er i normalomradet.Ved svaerere typer kan hjerte- og lungepa-
virkning og/eller "kgrestolsuheld” nedsaette levetiden.

@ Forekomst og arvegang

Ol er en medfgdt uhelbredelig sygdom. Der lever mellem 120 og 240 personer i Danmark med syg-
dommen. Ol kan opsta ved en spontan gen-mutation eller veere nedarvet fra en af foraeldrene.Hos
ca. 35 pct.opstar sygdommen spontant.

@ Behandling og kontrol

Behandlingen fokuserer pa at minimere antallet af knoglebrud samt maksimere mobilitet og selv-
steendig funktion.



Behandling

* Medicinsk behandling enten i tabletform eller via drop

* Operationer, akutte ved brud og for at oprette skaevheder i arme, ben og ryg
* Fysioterapi — herunder svemning og traening i varmtvandsbassin

* Kapsler og skinnebehandling ved bandagister

* Bandager og gips ved brud

* Mobilitetshjaelpemidler

* Smertebehandling/-lindring

* Specialiseret tandbehandling

Kontrol

Personer med Ol anbefales at ga til kontrol hos forskellige specialleeger. Alle med diagnosen er
berettiget til at blive set pa henholdsvis Center for Sjeeldne Sygdomme ved Aarhus Universitetshos-
pital, Skejby eller Klinik for Sjeeldne Handicap ved Rigshospitalet. Andre involverede speciallaeger er
typisk gjenlaeger, grelaeger, specialiserede tandlaeger, neurologer, ortopaedkirurger, endokrinologer
og begrnelaeger.

Det er vigtigt, at personer med Ol fglges pa steder, hvor der er stor erfaring med behandling af per-
soner med Ol. Harelse, skelet- og tandmaessige forhold kraever livslang kontrol.

@ Mere information - kontakt

Dansk Forening for Osteogenesis Imperfecta * www.dfoi.dk
Sjeeldne Diagnoser  tlf.3314 0010 = www.sjaeldnediagnoser.dk

Socialstyrelsen:Videnscenter for Handicap og Socialpsykiatri * tIf. 4173 0829 *
www.socialstyrelsen.dk/handicap/sjaeldnehandicap

Socialstyrelsen:Team Sjeeldne Handicap ° tIf. 7242 4047 «
www.socialstyrelsen.dk/handicap/sjaeldnehandicap/radgivning
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