Fibrodysplasia Ossificans Progressiva (FOP)

ACVR1(c.617G>A; R206H)

En genetisk mutation och en av vérldens mest séllsynta diagnoser som
omvandlar muskler, senor, ligament och annan sammanbindande vavnad till
skelett. Bryggor av extra ben bildas 6ver leder och forhindrar progressivt
rorligheten. Vid FOP producerar kroppen inte bara fér mycket ben, utan ett extra
skelett. Korta sneda stortar och ett dna-test kan stélla diagnosen redan pa BB.

~Det har kan ske helt spontant utan nagon synlig anledning alls
~Om man ramlar eller slar sig

~Utsatts for en intra muskul&r spruta, biopsi eller operation
~Drabbar ca: 1 pa 2 miljoner. Drygt 700 kanda fall i varlden.

Den spontana processen (svullnader som ofta misstas for cancer) féljer som
regel samma moénster som ndr ett embryo bildas i magen den startar oftast runt
huvudet, nacken eller ryggen fortloper sedan Gver oftast hoger sida forst axlar,
skuldror, balen till sist hofter armar ben och kakar. Men utomstaende faktorer
kan orsaka utbrott som skapar ett helt annat forlopp.
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