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Beals syndrom

Beals syndrom (dven kiint som CCA, Congenital Cont-
ractural Arachnodactyly) dr en autosomalt dominant
drftlig bindvivssjukdom som beror pa en mutation pé
en av bindvivsgenerna (FBN2-genen, till skillnad frin
Marfans syndrom som beror pd en mutation i FBN1-

genen).

Symtom

Syndromet kinnetecknas framforallt av sammandragna
leder, framfdrallt fingrar och tdr men 4ven armar, ben
och hofter. Detta gor att det dr svért ate striicka ut dill
exempel fingrar eller tir helt, d4 de 4r konstant lite boj-
da eller "krokiga”.

Missformade 6ron, linga och smala leder och
skolios 4r dven vanliga symtom vid beals. Symtomen
kan variera i grad. Det kan vara allt frin vildigt milda
sammandragningar av leder, dir man inte alls besviras
i vardagen, till att ha s stora besviir att man kan
behéva rullstol f6r att fungera i vardagen.

Skolios (krokt ryggrad) ir ocksd ndgot som ir
vildigt vanligt hos personer med beals och det ir ofta
medfott. Detta kan behandlas, beroende pé vilken grad
skoliosen ir, med korsett under ungdomen eller
steloperation i ryggraden; alternativt bide och.

I och med ledernas konstanta sammandragningar,
kan musklerna bli korta och vildigt tighta, vilket litt
kan leda till besvir med smirta och begrinsad rérlig-
het. Att forsoka bibehalla den rorlighet man redan har
och annan fysisk aktivitet i mattlig grad kan hjilpa
mot smartan.

Beals syndrom kan dven paverka lungorna och
framférallt lungkapaciteten, alltsd formégan att uppta

syre, men 4r oftast inget av livshotande karakeir.

Arftlighet

Arftligheten ir samma som fér Marfans syndrom, da
det 4r en autosomalt dominant irftlig sjukdom, s& om
en forilder har det 4r det 50 procents risk att barnet far
det. Det kan uppstd nymutationer dir ingen i slikten

har det sedan tidigare.

Graviditet

Det ir generellt sett inget problem med graviditet dven
om det kan krivas extra kontroller och hjirtkontroller
for sikerhets skull.

Skillnad mot marfen

Den stora skillnaden mellan Marfans syndom och Beals
syndrom i4r att aortan och hjirtat inte paverkas pd sam-
ma sitt vid beals, men eftersom beals ir si nira beslik-
tad med marfan genomférs det 4nd4 ofta hjirtkontrol-
ler for atc se sd att aortan inte pdverkas och att en
aortaruptur inte sker.

Beals syndrom har inte samma problematik med

6gonen som det kan vara hos personer med marfan.

Forekomst

Beals syndrom ir ett betydligt mer ovanligt tillstind 4n
Marfans syndrom och inte lika vil studerat. Dirfor ar
det vildigt svirt att siga hur manga som har diagnosti-

serats med det, bide nationellt och internationellt.

Lindring och behandling

Det finns ingen enstaka behandling eller medicin som
forebygger eller botar Beals syndrom. I och med leder-
nas sammandragning som i minga fall leder till smirta
ir det, som sagts, viktigt att forsoka bibehélla den rér-
lighet man har och 4ven forsoka vara relativt fysiskt ak-
tiv. Eftersom det inte gjorts mycket forskning pi dill-
stdndet kan ovissheten i och med syndromet, leda till
psykisk ohilsa, dd man inte vet hur livskvalitén kommer
att pdverkas. Det kan vara jobbigt och svirt att forhalla
sig till och di rekommenderas samtalskontakt och i
vissa fall medicinering. Det #r dven bra att forsoka fi
kontakt med andra med samma eller liknande tillstind.

Det kan underlidtta vildigt mycket.

Soka vard

Centrum for sillsynta diagnoser (CSD) finns i varje
sjukvérdsregion vid universitetssjukhuset. Kontakea i
forsta hand dem for att f vigledning, hiinvisning och
information. Resurser for utredning och behandling
finns inom respektive medicinsk specialitet.

Speciellt viktigt 4r regelbundna kontroller pa en

hjirtmottagning dir man ir specialiserad p personer

med medfédda hjirtfel.
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