4p-deletionssyndromet

4p-deletionssyndromet ar en kromosomavvikelse
som paverkar kroppen pa flera satt. Barn med
syndromet fods med olika missbildningar. De
flesta har ocksa en svar intellektuell funktions-
nedsattning. Symtomen kan variera mellan personer
med syndromet.

4p-deletionssyndromet uppkommer oftast som en
nymutation. I Sverige f6ds uppskattningsvis tva barn med
syndromet varje ar. Det &r vanligare hos flickor.

SYMTOM

Nyfodda med syndromet har ofta svart att suga. Det brukar
bero pé att muskelspanningen i kroppen ar lag. En del av
barnen har lapp-, kidk- och gomspalt som kan gora att de
har svart att ata.

Manga med syndromet har hjértfel. En del har missbild-
ningar i hjarnan och nagra har dkat vitsketryck i hjarnan
(hydrocefalus). Det &r vanligt med epilepsi som kan vara
svar att behandla.

Barn med syndromet har ofta en horselnedséttning.
Ibland paverkas synen av till exempel skelning eller
missbildningar i 6gonen.

Det ar vanligt att ryggen ér sned och att fotterna &r
felstillda. Ibland 4r ocksa hoftlederna ur led. En del har
andra forandringar i skelettet som sammanvéxta under-
armsben, kotor eller revben.

Njurarna kan vara smé och nagra barn saknar en njure.
Hos pojkar med syndromet kan urinrdret mynna pa penisens
undersida och ibland har testiklarna inte vandrat ner i
pungen. Hos flickorna kan de inre blygdlapparna vara
underutvecklade.

Hos en del personer med syndromet &r immunsystemet
paverkat. Det gor att de latt far infektioner, framfor allt i
luftvdgarna.

De flesta har en svér intellektuell funktionsnedsittning.

ORSAK

4p-deletionssyndromet orsakas av en forlust av en liten del
av den korta armen pa en av kromosomerna i kromosompar 4.
Deletionen leder till olika symtom.

BEHANDLING

Det &r viktigt att utredning, behandling och habilitering
samordnas. Insatserna anpassas efter varje barns behov och
fortsitter i vuxen alder. Behovet av stdd varierar mellan
personer med syndromet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Genetisk diagnostik gors vid avdelningarna for klinisk
genetik pé 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 f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Samhillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

Riksfoérbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ér en kort sammanfattning av texten om
4p-deletionssyndromet som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
juni 2018.
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