4g-deletions-
syndromet

4q-deletionssyndromet ar ett medfétt syndrom som
paverkar flera organ och funktioner i kroppen.
Ménga med syndromet f6ds med missbildningar i
skelettet, hjartat och njurarna. Intellektuell funk-
tionsnedsattning &r vanligt. Symtomen varierar i
omfattning och svarighetsgrad mellan olika
personer.

I Sverige kdnner man endast till ett fatal personer med 4q-
deletionssyndromet.

Symtom

Gemensamt for de flesta med 4q-deletionssyndromet &r olika
missbildningar och intellektuell funktionsnedséttning. Sym-
tomen varierar beroende pé vilken del av kromosomen som
saknas

Nyfodda med syndromet brukar ha lag muskelspanning och
diarmed svért att suga och fa i sig ndring. En del barn fods
med gomspalt, vilket ocksa paverkar formagan att suga och
ata.

Maénga med 4q-deletionssyndromet har en avvikande
huvudform med bred och hog panna och litet eller utbuk-
tande bakhuvud. Hos en del har skallbenen vuxit ihop for
tidigt (kraniosynostos). Ogonen sitter ofta brett isir och
oronen kan sitta ldgt och ha en ovanlig form. Nésan &r ibland
kort och bred.

De flesta med 4q-deletionssyndromet har en intellektuell
funktionsnedsittning. Svérighetsgraden varierar. Hos en del
paverkas tal- och sprakforméaga.

Maénga &r kortvidxta, och en del har avvikelser i hander och
fotter. Aven hjértfel och missbildningar i njurar och kons-
organ forekommer.

En del personer med syndromet har epilepsi.

Orsak

4q-deletionssyndromet dr medfott och beror pé att en del av
den langa armen pa kromosom 4 saknas. Syndromet uppstar
vanligen till f6ljd av en nyuppkommen genetisk fordndring.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar 4q-deletionssyndromet.
Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de funktions-
nedsittningar som syndromet leder till.

Maénga med syndromet behdver regelbunden kontakt med
flera specialister inom barn- och vuxensjukvérden. Det &r vik-
tigt att insatserna for utredning, behandling, uppfoljning och
habilitering samordnas.

Barn som har étsvérigheter kan behdva nutritionsbehandling.
Barn med gomspalt f6ljs upp och behandlas av sirskilda team
med kunskap om lépp-, kdk- och gomspalt (LKG-team).

Om skallbenen har vuxit ihop for tidigt kan en eller flera
operationer behovas.

Barn med bestaende funktionsnedsattningar behdver habili-
teringsinsatser, som ocksa omfattar psykologiskt och socialt
stod till barnen och deras familjer. Méanga barn har behov av
specialpedagogiska insatser och den sdrskilda pedagogik som
anvinds i den anpassade grundskolan och gymnasieskolan.

Vuxna med syndromet behover fortsatta habiliteringsinsatser
och stdd i det dagliga livet.

Resurser

Kunskap om kromosomavvikelser och resurser for diagno-
stik finns péd avdelningarna for klinisk genetik vid uni-
versitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
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 pa
Socialstyrelsens webbplats under Sambhdllets stod.

Intresseorganisationer
* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

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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