Aperts syndrom

Vid fodseln har barn med Aperts syndrom en
annorlunda huvudform. Fingrarna och dven tarna
sitter ihop. Manga har ocksa andra forandringar
i skelettet och nedsatt rorlighet i lederna.
Forandringarna i ansiktsskelettet kan paverka
andningen, bettet, ogonen och oronen. En del
med syndromet har en intellektuell funktions-
nedsattning som brukar vara lindrig.

Aperts syndrom uppkommer oftast som en nymutation.
I Sverige fods ungefér ett barn om aret med syndromet.

SYMTOM

Den annorlunda huvudformen vid Aperts syndrom beror
pa att en av sommarna mellan skallbenen slutits for tidigt
under fosterstadiet. Det leder till att huvudet blir brett och
hdgt och att ansiktet inte vaxer framat. Ménga har under-
bett och fordndringar i gommen som gor det svart att suga
och fa i sig nédring. Tranga luftvigar kan paverka andningen.
Grunda dgonhélor kan gora att dgonen blir utstdende och
hos en del kan 6gonlocken inte slutas. Fordndringen av
skallens form kan ocksé innebéra att trycket i skallen okar,
vilket kan paverka hjarnans utveckling.

Fingrarna har inte separerats under fosterstadiet utan
sitter ihop liksidigt pa vanster och hoger hand. Andra,
tredje och fjarde fingret brukar ha en gemensam nagel.
Tummen &r ofta kort, bred och utatvinklad. Hos en del
sitter tummen ihop med 6vriga fingrar. Aven tirna ir
sitter ihop.

Manga har felstéllningar i fétterna som péverkar gangen.
Skelettavvikelser som paverkar rorligheten kan ocksa
finnas i axlarna, armbégarna, hofterna och ryggraden.

En del personer med Aperts syndrom har en intellektuell
funktionsnedsittning som oftast dr lindrig.

Négra med syndromet har hjartfel.

ORSAK

Aperts syndrom beror pa en genmutation som paverkar
skelettutvecklingen under fosterstadiet.

BEHANDLING

Andningsfunktionen, sugférmagan och trycket i huvudet
bedoms tidigt hos nyfédda med Aperts syndrom. Hjartat
undersoks av en barnhjértlékare.

Fordndringarna i skallbenen och ansiktsskelettet bedoms
och utreds av specialister i ett kraniofacialt team som gor
en behandlingsplan.

Personer med Aperts syndrom behover opereras flera
génger under barndomen och upp till vuxen alder. Behand-
lingen planeras utifran varje persons behov, bland annat
med hénsyn till hur skelettet vaxer.

De omfattande operationerna r ofta en stor pafrestning
bade for den som har syndromet och de nérstiende. Psyko-
logiskt stod ar viktigt, fran fodseln och framat.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Behandlingen av missbildningarna i skallen och ansiktet
gors vid Sahlgrenska sjukhuset i Goteborg och vid
Akademiska sjukhuset i Uppsala.

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stdd finns att 1dsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
e Apertféreningen
e Kraniofaciala féreningen i Sverige

o Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
Aperts 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
hélsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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