Saethre-Chotzens
syndrom

Saethre-Chotzens syndrom &r ett medfétt, arfiligt
tillsténd som karaktdriseras av missbildningar av
kraniet och ansiktsskelettet (kraniofaciala missbild-
ningar). Missbildningarna orsakas av en fér tidig
slutning av vissa av skallbenens sémmar.

I Sverige fods 2—4 barn med Saethre-Chotzens syndrom
varje ar. Da symtomen kan vara mycket lindriga finns det
sannolikt personer med syndromet som inte har fatt
diagnosen faststélld.

Symtom
Symtomen vid Saehtre-Chotzens syndrom varierar fran
knappt méarkbara forandringar till patagliga avvikelser.

Barn med Saethre-Chotzens syndrom har en annorlunda
huvudform pa grund av en tidig slutning (synostos) av vissa
av skallbenens sommar. Huvudet blir vanligen hogt och kort.
Om synostosen &r begrénsad till den ena sidan kan huvudet
och ansiktet bli asymmetriskt.

Till foljd den avvikande skallformen kan det uppsta ett for
hogt tryck i huvudet. Detta kan ge symtom i form av irrita-
bilitet hos sma barn, och huvudvérk, krikningar och aptitlds-
het hos éldre barn.

Barn med Saethre-Chotzens syndrom kan ha hdngande
dgonlock (ptos). Aven skelning forekommer.

Barnen kan ha 6ron som é&r patagligt sma, sitter lagt eller
har en avvikande form. En del har en lindrig
horselnedsattning.

En del barn med syndromet har felaktigt placerade tander
eller for manga tinder. Enstaka barn fods med gomspalt
vilket kan medfora att barnen har svart att suga och &ta under
spidbarnstiden och smébarnstiden. Aven talet kan paverkas
av gomspalt.

Orsak

Saethre-Chotzens syndrom uppstér till f61jd av en for-
andring i en gen med betydelse for skelettets utveckling
under fostertiden.

Behandling

Barn med kraniofaciala missbildningar behandlas av ett
kraniofacialt team. Olika operationer kan bli aktuella for
funktionella och utseendemaéssiga korrigeringar. Tidpunkten
for de olika insatserna beror pa hur svéra missbildningarna
dr. Vanligen behover ansiktsskelettet vixa till innan ett
ingrepp kan goras

Om trycket i huvudet &r for hogt behdvs en operation for
att skapa plats for hjdrnan att véixa. Operationen gors tidigt,
vanligen vid sex manaders alder. Ofta anvinds en teknik som
innebér att en eller flera fjadrar tillfalligt opereras in for att
vidga skallbenen.

Barnens 6gon och synférméga undersoks av en 6gon-
likare. Oron och hérsel kontrolleras av en dronlékare. En del
kan behova horselhjalpmedel.

Barn som fods med gomspalt opereras tidigt. En logoped
kan ge rad och stod kring matning och talutveckling.

Forebyggande tandvéard ar viktigt, och det kan bli aktuellt
med tandreglering och kakkirurgi.

Psykologiskt stod med fokus pé hur det &r att leva med ett
annorlunda utseende &r viktigt.

Resurser
Viss kraniofacial kirurgi &r nationell hogspecialiserad vard
och utfors av kraniofaciala team vid Sahlgrenska univer-
sitetssjukhuset i Goteborg och Akademiska sjukhuset i
Uppsala.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och information
om sillsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer

+ Kraniofaciala féreningen i Sverige

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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