Sp-deletions-
syndromet

5p-deletionssyndromet, aven kallat cri du chat-
syndromet, orsakas av en medfédd kromosomav-
vikelse. Syndromet medfér ett karaktéristiskt, gallt
skrik hos nyfédda barn. Andra vanliga symtom &r
intellektuell funktionsnedsattning, uppfédningssvar-
igheter och hjartfel.

I Sverige fods det 1-2 barn med 5p-deletionssyndromet varje
ar, och man kénner till ett hundratal personer med
syndromet.

Symtom

Symtomen och deras svarighetsgrad varierar mycket mellan
olika personer med Sp-deletionssyndromet. Syndromet &r
vanligare hos flickor, men pojkar kan ha svérare
funktionsnedsattningar.

Maénga nyfodda med syndromet har ett svagt, géllt och en-
tonigt skrik som &r typiskt for syndromet. Det sérskilda skri-
ket avtar vanligtvis under det forsta levnadséret.

Vid fodseln har barnen ofta lag vikt och lag muskelspann-
ing. Med tiden blir muskelspénningen i stillet hog. Barnen
kan ha svért att suga och dta, och manga har nedsatt saliv-
kontroll. Manga har andningssvérigheter vid fodseln.

En del av barnen fods med ldapp-, kdk- och gomspalt.
Maénga har gemensamma utseendeméssiga drag. Nedsatt
munmotorik och avvikelser i kdkarna och bettet kan bidra till
talsvarigheter. Det finns en dkad risk for karies.

De flesta med syndromet har en intellektuell funktionsned-
sittning som dr medelsvér till svar. Ménga har adhd, autism,
beteendeavvikelser och somnstdrningar.

En tredjedel har medfodda hjirtfel. Aven symtom fran
Ogon, oron, skelett och leder forekommer. Forstoppning ar
vanligt, sérskilt under det forsta levnadséret.

Orsak

Sp-deletionssyndromet beror pé att en del av den korta
armen pd kromosom 5 saknas. Delen som saknas kan vara
olika stor och innefatta olika gener, vilket leder till att sym-
tomen skiljer sig 4t mellan personer med syndromet.

Behandling

Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de funk-
tionsnedséttningar som syndromet leder till. Det &r viktigt att
insatserna for utredning, behandling, uppf6ljning och habili-
tering samordnas.

En del barn behdver andningshjélpmedel och néringstillfor-
sel vid fodseln. Hjdrtats funktion undersoks tidigt.

Barn som fods med lapp-, kdk- och gomspalt behdver ope-
reras. En logoped kan ge rad och stdd kring matning, saliv-
kontroll och talutveckling. Manga behover forebyggande
tandvard. Syn och horsel kontrolleras regelbundet.

De flesta med syndromet behdver habiliteringsinsatser, som
ocksa omfattar psykologiskt och socialt stod. En del barn be-
hover ldkemedel for att behandla adhd.

En fysioterapeut planerar insatser for att bevara rorligheten,
stirka muskelfunktionen och forhindra ledfelstéllningar.

Vuxna behover fortsatta habiliteringsinsatser och stdd, lik-
som kontakt med specialister inom vuxensjukvéarden.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vidgledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
 Svenska Cri du Chat-séllskapet
* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér 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
Webbplats: agrenska.se/informationscentrum
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