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Prematurfodd flicka med ovanlig skelettdysplasi GOTHENBURG
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/ \ Labvirden:
Bakgrund Jon-Ca 1,38 mmol/L

Flicka sex manader gammal kom pa remiss sep 2020 till barnendokrinologen. pga :Kﬁ;fgtgi’a:?nrgr}[ﬂ
kortvuxenhet ca -6 SD och skelettforandringar. Antenatalt noterades tillvaxthamning, TSH 1'1 mIE/L
akut sectio i v.29+4, SGA. Fodelsevikt 745 g, fodelselangden 33 cm. Huvudomfang +T4 17 nmol/L
normalt. Apne tillbud tidigt. *Alat 0,35 pkat/L
Bror har Williams syndrom, varfor kromosomanalys gjordes pa moderkaka som *ALP 3,4 pkat/L
utfoll negativ. Initial sondmatad, darefter PEG pga uppfodningssvarigheter. *PTH 1,07 pmol/L-

*25-0OH Vit D 101 nmol/L-
ny provtagning 84 nmo/L

\\Dubbelsidig horselnedsattning. / ny provtagning 3,3 pmol/L

Rontgen fynd

Helkroppsrontgen visade kortare humerus,
ulna samt femur. Enstaka landkotor med
antydd fiskform.

Konklusion
Helgenomanalys visade en ovanlig form av skelettdysplasi
orsakad av en medfodd glykosyleringsdefekt.
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Tillstandet kannetecknas av oproportionerlig kortvuxenhet,
defekt tandemaljbildning och 1bland svar skolios.

Take home message: Gor en fullstandig genetisk utredning
vid oklara symptom och 10lj patienten over tid.
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Resultat av analys N g =
Microarray samt skelettdysplasipanel utfoll negativa Ress==Hliiss> / /;—' _=F g
varpa helgenomanalys utfordes. Denna pavisade tva "= 7= iy i S S =
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heterozngtform 1 SLC 1 OA7-genen, C. 722- 1 6A>G’ :j/ /’ SD%;’// AIB’A.}// /12_,. = : lingd- cchviktutveckling! | v oo i | e | Un [ | : 1, 111 1 ol
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ett forkortat felaktigt protein bildas, vilket paverkar T T Ees
glykosyleringen. Foréldrara var hetrozygota brare 2 =
Fyndet ar forenligt med ”Short stature, amelogenesis
imperfecta, and skeletal dysplasia with scoliosis” Nulage
OMIM# 618363, en ovanlig form av skelettdysplasi Flickan foljs pa endokrinmottagningen, neonatalmottagning
orsakad av en medfodd glykgsyleringsdefekt med inklusive psykologkontakt, audiologen, specialisttandléikare,
autosomalt recessiv neddrvning. Avvikande barnortopeden och nutritionsteamet

ansiktsdrag, horselnedsattning samt intellektuell
funktionsnedsattning kan forekomma.

Det finns tidigare beskrivet hos 11 patienter, men med
andra kombinationer av sjukdomsorsakande varianter.




