Aarskogs syndrom

Aarskogs syndrom kannetecknas av sen tillvaxt,
gemensamma utseendemassiga drag och
forandringar av hander, fotter och konsorgan.
Symtomen varierar mellan personer med
syndromet. Nastan alla med Aarskogs syndrom
ar pojkar och man.

Aarskogs syndrom ar drftligt med ett X-kromosombundet
nedarvningsmonster som gor att det nédstan bara finns hos
pojkar och mén. Det finns ett 50-tal personer i virlden med
diagnosen Aarskogs syndrom.

SYMTOM

Under det forsta levnadsaret ar tillvixten langsam men den
normaliseras mellan tva och fyra érs &lder. Slutldngden for
pojkar med syndromet brukar bli nagot under férvintad
langd.

Manga med Aarskogs syndrom har gemensamma
utseendemissiga drag. Det typiska utseendet brukar vara
tydligast under smabarnsaren. Det ar till exempel vanligt
att barn med syndromet har stort avstand mellan 6gonen
och nedhingande 6gonlock. Det framre harfastet dr ofta
format som ett V. Oronen kan sitta 14gt och har ofta tjocka
Orsnibbar.

Hinderna och fotterna brukar vara korta och breda.
Lillfingret dr ofta kort och inatbojt. Det &r ocksé vanligt
med en tydlig fara tvdrs 6ver handflatan och att det finns
sammanvéxningar av huden mellan fingrarna.

En typisk forandring av konsorganen hos pojkar med
syndromet &r ett hudveck som utgér fran fraimre féstet av
pungen och stracker sig runt roten av penis. Hos en del
mynnar urinréret pa undersidan av penis och det ar vanligt
att testiklarna inte vandrat ned i pungen. Fler 4n hélften har
ljumskbrack.

Flickor och kvinnor kan i undantagsfall ha symtom,
som dé dr mycket lindriga. Det kan till exempel vara stort
avstdnd mellan 6gonen och V-format harfaste.

ORSAK

Aarskogs syndrom orsakas av en genmutation.

BEHANDLING

Forédndringarna som barn med Aarskogs syndrom har
beddms och behandlas av specialister inom olika omraden.

En handkirurg beddmer sammanvéxningar av huden
mellan fingrar. Forandringar i urinvagarna och koénsorganen
utreds och behandlas av en barnurolog. Barn med syndromet
bdr ocksa undersdkas av en 6gonlékare. Nedhdngande
6gonlock som péaverkar synféltet kan opereras.

Barnen behover tidig kontakt med en barntandvards-
specialist eftersom en del med syndromet saknar tandanlag.
En del har bettavvikelser som behdver behandlas med
tandreglering.

Produktionen av tillvixthormon utreds ibland. Brist pa
tillvixthormon kan behandlas.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Operationer gors vid enheter for barnkirurgi vid universitets-
sjukhusen. Specialistkunskaper om tillvaxtrubbningar hos
barn finns vid universitetssjukhusens enheter for barn-
endokrinologi.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning 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 hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten om
Aarskogs syndrom som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
oktober 2019.
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