1p36-deletions-
syndromet

1p36-deletionssyndromet &r ett medfétt syndrom
som kdnnetecknas av tillvéxth&mning, missbild-
ningar, medelsvér till svér intellektuell funktions-
nedsdttning, epilepsi, nedsatt syn och hérsel samt
vissa gemensamma utseendemdssiga drag.
Symtomen varierar i omfattning och svérighetsgrad
mellan olika personer.

Uppskattningsvis fods det mellan 10 och 20 barn med
1p36-deletionssyndromet varje ar i Sverige.

Symtom

Vanliga symtom under spaddbarnstiden &r 1&g muskel-
spanning, tillvixthimning och sen motorisk utveckling.
Lapp-, kik- eller gomspalt ses hos ungefar en tredjedel.
Maénga barn har sura uppstdtningar, krikningar och smaérta
som kan bidra till dtsvarigheter.

Drygt hilften av barnen har hjértfel som i vissa fall kan
behova opereras.

Personer med syndromet kan ha olika missbildningar
i centrala nervsystemet och flertalet har epilepsi. De flesta
har en medelsvar till svar intellektuell funktionsnedséttning
som bland annat medfor sprikstorning. Beteendeavvikelser
och autism &r vanligt, liksom sémnstdrningar.

Ofta har barnen 6gonavvikelser som kan paverka synen.
Ungefar hélften har nedsatt horsel.

En del barn har avvikelser i skelettet, som fordandringar i
revbenen och sned rygg, skolios.

Avvikelser i njurarna och urinvdgarna ar ocksa forknippat
med syndromet. Bade sen och tidig pubertet forekommer hos
flickor och pojkar.

En femtedel har en underfunktion hos skdldkorteln.

Manga barn med 1p36-deletionssyndromet har gemen-
samma utseendemassiga drag.

Orsak

1p36-deletionssyndromet &r medfott och beror pa att en liten
del pa kromosom 1, 1p36, saknas.

Diagnosen stélls utifran de typiska symtomen och kan
bekriftas med genetisk analys.

Behandling

Det finns i dag ingen behandling som botar 1p36-deletions-
syndromet. Behandlingen inriktas i stillet pa att lindra
symtomen, forebygga medicinska komplikationer och
kompensera for funktionsnedsittningarna.

De flesta personer med syndromet behover kontakt med
flera olika specialister for utredning, behandling och upp-
foljning, till exempel hjartlidkare, neurolog, urolog och
ortoped, dgon- och dronlédkare. Det ar viktigt att behand-
lingsinsatserna samordnas.

Tidig kontakt med ett habiliteringsteam behdvs for att
stotta barnens utveckling. De har dven behov av special-
pedagogiska insatser. Habiliteringen omfattar ocksé psyko-
logiskt och socialt stod till barnen och deras familjer.

Vuxna med syndromet behdver fortsatta habiliterings-
insatser och stdd i det dagliga livet.

Resurser
Kunskap om 1p36-deletionssyndromet och resurser for
diagnostik finns pa avdelningarna for barnneurologi och
klinisk genetik vid universitetssjukhusen.
Medfodda hjartfel opereras vid Sahlgrenska universitets-
sjukhuset i Goteborg och Skanes universitetssjukhus i Lund.
Vid universitetssjukhusen finns dven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
sdllsynta 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
* Autism Sverige

* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

+ Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir 4r 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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