| 8g-deletions-
syndromet

18g-deletionssyndromet uppstar till f5ljd av en
medfédd kromosomavvikelse dér en del av
kromosom 18 saknas. Personer med syndromet har
ofta inlarningssvarigheter eller intellektuell
funktionsnedsattning av olika grad. Missbildningar
forekommer av hjarta, hjarna, urinvagar, fétter och
hander samt éron.

I Sverige f6ds det 2—3 barn med syndromet varje ar.
Det finns uppskattningsvis minst ett 30-tal personer
med syndromet i landet.

Symtom
Vid syndromet varierar symtomen och deras svarighetsgrad,
beroende pé vilken del av kromosom 18 som saknas.

Nyfodda med tillstandet brukar ha 1ag muskelspanning, och
en del barn har ldppspalt och/eller gomspalt.

Ungefir en fjardedel av barnen med syndromet har
en medfodd hjartmissbildning. De har ofta skelettavvikelser
och/eller felstéllningar i fotterna, som kan forsena géng-
debuten. Hianderna kan ocksa ha mindre avvikelser, och sned
rygg kan uppsta under uppvaxten. Manga ar kortare én
forvéntat, och hormonbrist forekommer.

Paverkad motorisk och kognitiv utveckling ar vanligt, och
framfor allt paverkas barnens talforméaga. Manga med
syndromet har inldrningssvérigheter och en del har
intellektuell funktionsnedséttning, adhd och/eller autism.

Det ér vanligt att personer med 18q-deletionssyndrom har
autoimmuna sjukdomar och allergier. En del 4r extra
mottagliga for infektioner. Ménga har hudeksem.

Horselnedsittning dr vanligt. Ungefér tva tredjedelar med
syndromet har avvikelser i horselgangarna. Mer an hélften
har ndgon form av synpaverkan.

Orsak

18qg-deletionsyndromet orsakas av en forlust, kallad deletion,
av en del av den l&nga armen (q) pa en av kromosomerna i
kromosompar 18. Diagnosen stills oftast efter DNA-analys.

Behandling
Behandlingen vid 18q-deletionssyndromet inriktas pa
att behandla och lindra symtomen, férebygga medicinska
komplikationer och kompensera for funktionsnedsatt-
ningarna. Det 4r viktigt att insatserna for utredning,
behandling, uppfoljning och habilitering samordnas.
Behandlingen och stodinsatserna varierar, eftersom
symtomen skiljer sig mycket mellan olika personer.
Regelbunden kontakt kan behdvas med olika barn- och
vuxenspecialister, som neurolog, hjartldkare, mag-tarm-
specialist, ogonlédkare, horselldkare, ortoped och urolog.
Barn med syndromet kan behdva habiliteringsinsatser fran
tidig alder. Insatserna kan ocksé innefatta horselhabilitering.
Habiliteringen omfattar dven psykologiskt och socialt stod.
I vuxen alder kan personer med syndromet behova fortsatt
uppfoljning av olika specialister inom vuxensjukvarden samt
fortsatta habiliteringsinsatser och stod.

Resurser
Kunskap om 18q-deletionssyndromet och resurser for
diagnostik finns pé avdelningarna foér barnneurologi och
klinisk genetik vid universitetssjukhusen.
Medfddda hjartfel opereras vid Sahlgrenska universitets-
sjukhuset i Goteborg och Skanes universitetssjukhus i Lund.
Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
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 i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstand, under Samhdillets stédinsatser.

Intresseorganisationer
* HRF, Horselskadades Riksforbund
* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

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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