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Xeroderma pigmentosum (XP)

Bild fran: https://dermnetnz.org/topics/xeroderma-pigmentosum

Autosomalt recessiv, sallsynt sjukdom
Defekt i DNA-reparation
Mutationer i XPA—XPG-gener

Extrem UV-kanslighet



Klinisk bild

Uttalad solbranna vid minimal exponering
Lentigoflackar, telengiektasier i solbelysta omrade

Torr, atrofisk hud

© RDTC, Tanzania

Bild fran: https://dermnetnz.org/topics/xeroderma-pigmentosum



Hudforandringar (fran 4-5 ars alder)

Aktiniska keratoser
Basalcellscancer
Skivepitelcancer
Melanom

(Vanligt i solutsatta omrdden, éven tunga och konjunktiva)

Bild fran: https://dermnetnz.org/topics/xeroderma-pigmentosum



Ogonproblem (hos ~80%):
* Ljuskanslighet (fotofobi)
* Irritation, rodnad

e Konjunktivit

Neurologiska problem (hos ~20%):
» Spasticitet, ataxi, koordinationssvarigheter

e Utvecklingsforsening, horselnedsattning, kortvaxthet

(Debut i barndom/tondr, forvdrras éver tid)



Behandling & prognos

Inget botemedel
Konsekvent UV-skydd (klader, solskydd)
Regelbundna hudkontroller och behandling av ev. hudtumorer

Prognos beror pa UV-exponering och neurologiskt engagemang



Vidarelasning

https://dermnetnz.org/topics/xeroderma-pigmentosum
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