| 3g-deletions-
syndromet

13g-deletionssyndromet &r ett samlingsnamn for en
grupp medfédda kromosomavvikelser som kan pa-
verka flera organ och funktioner i kroppen. Médnga
med syndromet har missbildningar av hjértat,
hjarnan, mag-tarmkanalen och 6gonen. Intel-
lektuell funktionsnedsattning &r vanligt.

I Sverige kdnner man endast till ett fital personer med
13g-deletionssyndromet.

Symtom

Symtomen varierar mellan olika personer med 13g-dele-
tionssyndromet. Vilka symtom som uppstar kan kopplas till
vilka gener som har paverkats hos den enskilda individen.

Nyfodda med syndromet brukar ha lag muskelspanning och
svart att suga och fa i sig néring. En del barn f6ds med gom-
spalt, vilket ocksa péverkar formagan att suga och éta.

Det ér vanligt med medfodda hjértfel. Missbildningar
i hjarnan forekommer, och ett fatal barn fods med rygg-
margsbrack. Nagra har tarmsjukdomen Hirschsprungs sjuk-
dom. Avvikelser i skelett, njurar och konsorgan férekommer.
En del har en 6kad risk att utveckla retinoblastom, en elak-
artad dgontumér. Aven andra forindringar i 5gonen ir
vanliga.

De flesta med 13qg-deletionssyndromet har en intellektuell
funktionsnedsittning. Svérighetsgraden varierar.

Manga har gemensamma utseendemissiga drag. En del har
en avvikande huvudform eftersom skallbenen har vuxit ihop
for tidigt. Tdnderna kan komma oregelbundet och vara pla-
cerade pa fel plats. Manga blir kortvixta.

Orsak

13g-deletionssyndromet dr medfott och beror pa att en del av
den langa armen pa kromosom 13 saknas. Syndromet upp-
stér vanligen till f61jd av en nyuppkommen genetisk fordnd-
ring och har inte nedérvts fran en forilder.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar 13g-deletionssyn-
dromet. Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, fore-

bygga medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som syndromet leder till.

Manga med syndromet behdver regelbunden kontakt med
flera specialister inom barn- och vuxensjukvérden. Det &r
viktigt att insatserna for utredning, behandling, uppf6ljning
och habilitering samordnas.

Vid missbildningar och avvikelser i olika organ kan det be-
hovas operationer redan i nyfoddhetsperioden. Manga be-
héver flera operationer.

Barn som har étsvérigheter kan behdva nutritionsbehand-
ling. Barn med gomspalt foljs upp och behandlas av sér-
skilda team med kunskap om lépp-, kidk- och gomspalt
(LKG-team).

Barn med bestaende funktionsnedsittningar behdver habili-
teringsinsatser, som ocksa omfattar psykologiskt och socialt
stod till barnen och deras familjer. Manga barn har behov av
specialpedagogiska insatser och den sérskilda pedagogik
som anvénds i den anpassade grundskolan och
gymnasieskolan.

Vuxna med syndromet behover fortsatta habiliterings-
insatser och stod i det dagliga livet.

Resurser

Kunskap om kromosomavvikelser och resurser for diagno-
stik finns péd avdelningarna for klinisk genetik vid uni-
versitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

 Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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