B&rjeson-Forssman-
Lehmanns syndrom

Borjeson-Forssman-Lehmanns syndrom ér ett arft-
ligt syndrom som hos pojkar och mén kénnetecknas
av intellektuell funktionsnedsattning, kortvéxthet,
obesitas, nedsatt syn och gemensamma utseende-
méssiga drag. Flickor och kvinnor har oftast inga
eller lindrigare symtom.

I Sverige kdnner man endast till ett fital personer med
Borjeson-Forssman-Lehmanns syndrom.

Symtom
Nyfodda pojkar med syndromet har vanligen svart att suga
och att fa i sig mat. Enstaka pojkar har gomspalt.

Pojkarna har en intellektuell funktionsnedsittning, som ar
medelsvar eller svar. Graden av paverkan pa till exempel
sprék och tal, motorik, koncentrationsformaga och uppmaérk-
samhet varierar, men ménga behover omfattande stod.

Maénga har epilepsi.

Pojkar med syndromet har ett karaktéristiskt utseende, med
kraftig fettinlagring i underhuden. Det medfor obesitas sér-
skilt kring bélen samt forstorade brost och i manga fall
svullna kinder och 6gonlock. Ungefar halften &r kortvéxta,
och ménga har avvikelser i fingrar, tar och fotter.

Hos en del &r funktionen i nerver utanfér hjarnan och rygg-
margen nedsatt (polyneuropati), men det ger vanligen inga
svara symtom. Manga har avvikelser i huden, synnedsatt-
ning, underutvecklade kénsorgan och testiklar som inte
vandrat ner i pungen. Horselnedséttning férekommer.

En del kvinnliga anlagsbéarare har en lindrig intellektuell
funktionsnedsittning eller andra symtom som é&r lindrigare
an hos pojkar och mén, medan andra &r helt symtomfria.

Orsak

Borjeson-Forssman-Lehmanns syndrom orsakas av en for-
andring i en gen med betydelse for den tidiga fosterutveck-
lingen. Den péverkade genen finns pa X-kromosomen, en av
de konsbestimmande kromosomerna. Pojkar har bara en
X-kromosom och far svérare symtom.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Borjeson-Forssman-
Lehmanns syndrom. Behandlingen inriktas pé att lindra sym-
tomen, forebygga medicinska komplikationer och kompen-
sera for de funktionsnedséttningar som syndromet leder till.
Personer med syndromet behdver kontakt med olika
specialister.

Barn som har svart att dta utreds och behandlas av ett nutri-
tionsteam. Barn som fods med gomspalt opereras tidigt.

Epilepsi behandlas med anfallsforebyggande ladkemedel.

Syn och horsel kontrolleras tidigt. Barn med nedsatt syn
eller horsel kan behdva hjdlpmedel.

Pojkar med syndromet behover habiliteringsinsatser, som
ocksa kan innefatta syn- och horselhabilitering. Det &r vik-
tigt att tidigt arbeta med alternativ och kompletterande kom-
munikation (AKK). Pojkarna behdver den sérskilda pedago-
gik som anvénds i den anpassade grundskolan och gym-
nasieskolan. Vuxna min med syndromet behdver fortsatta
habiliteringsinsatser och stdd i det dagliga livet.

Flickor och kvinnor som har symtom behandlas p4 samma
sdtt som pojkar/méan.

Psykologiskt och socialt stod &r viktigt.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

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

Sambhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

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

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
Webbplats: agrenska.se/informationscentrum
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