Angelmans syndrom

Barn med Angelmans syndrom har en
intellektuell funktionsnedsattning, motoriska
svarigheter och epilepsi. De lar sig ga sent
och deras sprakutveckling ar ocksa paverkad.
Typiskt for syndromet ar plotsliga skratt som
inte behover vara uttryck for gladje.

Angelmans syndrom é&r oftast inte &rftligt utan uppstar
som en nymutation. Cirka 7 per 100 000 far diagnosen
varje ar.

SYMTOM

Nyfodda barn med Angelmans syndrom har oftast lag
muskelspdnning och paverkad munmotorik som gor att
de har svért att suga och fa i sig niring. Barnens vikt dkar
dérfor inte som forvéntat. Hos en del kommer innehéllet
i magsédcken tillbaka upp 1 matstrupen (gastroesofageal
reflux). Det kan orsaka smarta, krakningar och inflamma-
tioner.

Vid ungefar sex ménaders &lder 4r det tydligt att barnens
motoriska utveckling &r paverkad. Hos en del vixer huvudet
langsamt och blir litet.

De skrattattacker som &r typiska for Angelmans syndrom
brukar mérkas vid ett ars alder. Skratten kan komma nér
som helst, 4ven under natten.

Sprakutvecklingen ar sen, men féormagan att forsté ar
ofta lite mer utvecklad &dn formagan att tala.

De flesta med syndromet borjar g& mellan tva och sju
ars alder. Barnen gar ofta bredbent med stela ben och haller
balansen genom att ha armarna i axelhdjd och luta
overkroppen framat.

Somnrytmen brukar vara paverkad hos barn med syndromet.
Manga har svart att somna och vaknar l4tt under natten.
Epileptiska anfall och skrattattacker kan ocksa stora sémnen.
Somnmonstret brukar bli battre ndr barnen blir dldre.

ORSAK

Syndromet beror pé fordndringar i en gen som paverkar
utvecklingen av nervsystemet.

BEHANDLING

En del av symtomen kan lindras med lékemedel. Barn med
Angelmans syndrom beh&ver habiliteringsinsatser som
fortsdtter i vuxen alder. Motoriken och spraket kan trédnas
pa olika sitt. Det finns ocksa hjdlpmedel och anpassningar
som kan underlétta vardagslivet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Diagnosen stélls vid barn- och ungdomskliniker.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vdgledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stod finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
® ASF, Angelmans Syndrom Forildraforening

e Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

® Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
Angelmans syndrom som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hdlsotillstand
Informationscentrum for séillsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hilsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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