Cornelia de Langes
syndrom

Cornelia de Langes syndrom &r ett medfstt
syndrom som vanligen uppstér till f5ljd av en
nyuppkommen genféréndring hos barnet.
Syndromet kannetecknas bland annat av
kortvaxthet, intellektuell funktionsnedsattning och
gemensamma utseendemdssiga drag.

Antalet personer med Cornelia de Langes syndrom i Sverige
ar okdnt, men uppskattningsvis fods 1-3 barn med
syndromet varje ar i landet.

Symtom

Symtomen varierar i omfattning och svarighetsgrad mellan
olika personer, bland annat beroende pé vilken gen som &r
paverkad. Den allvarligaste formen &r den vanligaste och
bendmns klassisk eller typ I. Lindrigare former kallas typ II.

Nedsatt muskelspanning (hypotonus) dr mycket vanligt
under spiadbarnstiden. Barn med syndromet har ofta svart att
suga, med matningssvérigheter och dalig tillvixt som foljd.

Typiska utseendeméssiga drag innefattar bland annat 6kad
beharing, kraftiga sammanvuxna 6gonbryn, liten uppnéisa
och haka. Missbildningar, ibland svéra, dr vanligt av armar
och hinder. Aven andra skelettavvikelser forekommer,
déribland skolios. Kortvéxthet ar vanligt.

Omkring en tredjedel av barnen med syndromet har en
medfodd hjartmissbildning. Avvikelser kan dven forekomma
1 mag-tarm-kanalen och i urinvédgarna.

Horselnedsittning av olika grad dr mycket vanligt, och
omkring hélften har ndgon paverkan pé synen. I svarare fall
forekommer dovblindhet. Manga har epilepsi.

De allra flesta har en intellektuell funktionsnedsittning,
som kan var lindrig till svar. Beteendeavvikelser dr vanliga.

Orsak

Cornelia de Langes syndrom uppstér vanligen till f6ljd av
en nyuppkommen fordndring i en av sex olika gener.
Diagnosen stills utifrén de typiska symtomen och bekréftas
med DNA-analys.

Behandling

Behandlingen vid Cornelia de Langes syndrom inriktas pa
att behandla och lindra symtomen, férebygga medicinska
komplikationer och kompensera for funktionsnedsatt-
ningarna. Det dr viktigt att insatserna for utredning,
behandling, uppfoljning och habilitering samordnas.

Da de flesta med syndromet har symtom frén flera organ
behovs regelbunden kontakt med olika specialister, som
hjartlakare, ortoped, hand- och ortopedkirurg, mag-tarm-
specialist, neurolog, urolog, 6gonlidkare och dronlikare.

Barn med syndromet behover habiliteringsinsatser
fran tidig alder, vilka kan innefatta syn- och horsel-
habilitering. Habiliteringen omfattar dven psykologiskt och
socialt stdd till barnet och de nérstaende.

I vuxen alder behover personer med syndromet fortsatt
uppfoljning av olika specialister inom vuxensjukvarden
samt fortsatta habiliteringsinsatser och stdd i sitt dagliga liv.

Resurser

Kunskap om Cornelia de Langes syndrom och resurser for
diagnostik finns pé avdelningarna foér barnneurologi och
klinisk genetik vid universitetssjukhusen.

Barnkirurgi vid cochleaimplantat och medfott hjartfel ar
nationell hogspecialiserad vard (NHV) som utfors vid vissa
universitetssjukhus med tillstdnd av Socialstyrelsen.

Vid universitetssjukhusen finns d&ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och information om
sdllsynta 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

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

* Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
(RBU)

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
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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