16p11.2-

duplikationssyndromet

16p11.2-duplikationssyndromet ér en medfédd
kromosomavvikelse som paverkar kroppen pé flera
satt. Symtomen varierar, men manga har
intellektuell funktionsnedsattning, autism, adhd,
undervikt och férsenad sprakutveckling.

Syndromet &r &rftligt och kan ibland bero pa en nymutation.
Ungefar 30 av 100 000 personer har 16p11.2-duplikation.
Eftersom symtomen kan vara mycket lindriga finns det
sannolikt personer som inte far diagnosen.

Symtom

Symtomen och deras svérighetsgrad varierar mellan personer
med 16p11.2-duplikationssyndromet. Vissa personer har inga
eller mycket lindriga symtom.

Lag muskelspanning gor att nyfodda ofta har svart att suga
och fa i sig mat. Ménga utvecklar senare undervikt, detta kan
bero pa en fordndrad reglering av vissa hormoner.

Tal- och spréakutvecklingen &r ofta paverkad liksom den
motoriska utvecklingen.

En del med syndromet har en lindrig intellektuell
funktionsnedséattning. Upp till en tredjedel har autism. Adhd
forekommer.

Omkring 15 procent av alla med 16p11.2-duplikations-
syndromet har av epilepsi.

Sned rygg (skolios) forekommer, vilket ofta &r en f6ljd av
lag muskelspéanning (hypotonus).

Psykisk sjukdom som exempelvis schizofreni, dngest,
depression och bipoldr sjukdom férekommer oftare hos
personer med 16p11.2-duplikationssyndromet 4n hos den
ovrig befolkningen.

Orsak

16p11.2-duplikationssyndromet orsakas av en medfodd
kromosomavvikelse som innebér att en del av den korta
armen av en av kromosomerna i kromosompar 16 finns i
en extra kopia (duplikation).

Behandling

Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedsattningar som syndromet leder till.

Initiala dtsvarigheter, liksom senare undervikt utreds av ett
tvérprofessionellt team som ger rad om kost.

Tal-, sprék- och kommunikationsférmagan hos barn med
syndromet varierar. Det dr viktigt att tidigt arbeta med
spréaklig stimulans och alternativ kommunikation (AKK).

Epilepsi behandlas med ldkemedel. Ménga blir anfalls-
fria i tonaren. Skolios kontrolleras och behandlingsbehov
bedoéms av ryggkirurg.

Psykiska sjukdomar behandlas med lakemedel och terapi,
i samrad med barn- och ungdomspsykiatri samt
vuxenpsykiatri.

Vissa personer med 16p11.2-duplikation har inga eller
mycket lindriga symtom som inte kraver ndgra medicinska
insatser.

Resurser

Klinisk genetik vid universitetssjukhusen

Centrum for séllsynta diagnoser (CSD) finns vid alla
universitetssjukhus. CSD tar emot frdgor och kan ge
vigledning och information om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
* Riksforeningen for 16p11.2-kromosomdeletion

och duplikation
+ NOC
* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd.
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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