| | g-deletionssyndromet

I1g-deletionssyndromet ar en kromosomavvikelse
som paverkar kroppen pa flera sitt. Barn med
syndromet fods med olika missbildningar. De flesta
har brist pa fungerande trombocyter. Det gor att
blodet har svart att levra sig. Manga har ocksa
en intellektuell funktionsnedsattning. Symtomen
varierar mellan personer med syndromet.

11g-deletionssyndromet uppkommer oftast som en ny-
mutation. I Sverige fods ungefar ett barn med syndromet
varje ar.

SYMTOM

Barn med 11g-deletionssyndromet har ofta lag fodelsevikt
i forhallande till graviditetens langd. Nyfodda kan ha svért
att suga och fa i sig néring. Barnen kan ocksa ha gastroeso-
fageal reflux som innebér att magsiackens innehéll kommer
tillbaka upp 1 matstrupen. Det kan orsaka krakningar och
smarta.

Manga har hjartfel. En del har missbildningar i mag-
tarmkanalen och det &r vanligt med forstoppning. Négra
har missbildningar i urinvdgarna. Hos en del pojkar med
syndromet har testiklarna inte vandrat ned i pungen.

Hos négra véxer skallens ben ihop for tidigt, och det gor
att huvudet far en annorlunda form. En del barn f6ds med
hofterna ur led. Antalet revben kan avvika och ryggen kan
vara sned. Barn med syndromet kan ha extra fingrar och
tar. Fingrarna kan vara sammanvéxta, liksom tarna.

Négra barn med syndromet skelar. Synen kan ocksa
paverkas av skelning, brytningsfel, gra starr och missbild-
ningar av pupillen.

Maénga med syndromet dr extra mottagliga for bakteriella
infektioner pa grund av immunbrist. De har ocksé ofta
brist pa trombocyter (blodpléttar) och har trombocyter som
fungerar pa ett felaktigt sétt. Det paverkar blodets formaga
att levra sig, vilket leder till blamérken och blodningar.

De flesta med syndromet har en intellektuell funktions-
nedséttning som brukar vara lindrig eller mattlig Négra
har autism.

ORSAK

11qg-deletionssyndromet orsakas av en forlust av en
liten del av den langa armen pa en av kromosomerna
i kromosompar 11.

BEHANDLING

Det dr viktigt att utredning, behandling och habilitering
samordnas. Insatserna anpassas efter varje barns behov
och fortsétter i vuxen &lder. Behovet av stod varierar
mellan personer med syndromet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Genetisk diagnostik gors vid avdelningarna for klinisk
genetik vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér dr en kort sammanfattning av texten om
11g-deletionssyndromet som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sdllsynta
hélsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det sillsynta hélsotillstindet &r reviderad
december 2018.
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