Floating-
Harborsyndromet

Floating-Harborsyndromet paverkar utvecklingen
av flera organ. Typiskt for syndromet ar sen
skelettmognad och kortvaxthet. Manga har
gemensamma utseendemassiga drag och hos en
del ar skallformen paverkad. Missbildningar i
hjartat och njurarna kan ocksa forekomma. De
flesta med syndromet har en intellektuell
funktionsnedsattning som brukar vara lindrig.
Talutvecklingen brukar vara sen, men de flesta
forstar mer an de kan uttrycka.

Floating-Harborsyndromet kan vara érftligt men uppkommer
oftast som en nymutation. I Sverige finns ett tiotal personer
med syndromet.

SYMTOM

Barn med syndromet har ofta 14g fodelsevikt och &r kortare
an forvantat. Ménga har étsvarigheter och en del har
gastroesofageal reflux som kan gora att barnen kréks.
Nagra ér overkénsliga mot gluten.

De utseendemaéssiga drag som ér typiska for syndromet
miérks ibland hos nyfédda men blir tydligare i 3—4-arsél-
dern. Barn med syndromet kan till exempel ha trekantig
ansiktsform, framtrddande ndsa och bred mun. Skallformen
kan vara paverkad av att en soém mellan skallbenen slutits
for tidigt under fosterstadiet.

En del har medfott hjértfel eller missbildningar i njurarna
och urinvégarna.

De flesta har en intellektuell funktionsnedsittning som
brukar vara lindrig. Tal- och sprakutvecklingen ar sen och
beror ofta pa svérigheter att forma ljud och uttrycka sig.
Rosten hos barn med syndromet kan lata géll och nasal.

ORSAK

Floating-Harborsyndromet orsakas av en genmutation som

paverkar organutvecklingen under fosterstadiet.

BEHANDLING

Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen och kompen-
sera for funktionsnedséttningar som syndromet leder till.

Atsvarigheter utreds av ett nutritionsteam. Barn som inte
kan fa i sig tillrdckligt med niring genom munnen kan fa mat
genom en sond. Alla barn med syndromet bor utredas for
glutenintolerans, vilket i forsta hand sker genom ett blodprov.

Den forandrade skallformen som en del barn med
syndromet har behdver oftast inte behandlas.

Hjartat undersoks av en barnhjartlakare och missbild-
ningar i njurar och urinvégar utreds och behandlas av en
barnurolog.

En del personer med syndromet behdver habiliterande
insatser. Olika hjédlpmedel och anpassningar av bostaden,
skolan och arbetsplatsen kan underldtta vardagslivet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Syndromet kan utredas och diagnostiseras vid regionsjuk-
husens barn- och ungdomskliniker.

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 fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
e Foreningen for kortvixta
e Svenska Celiakiforbundet
o Riksférbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
Floating-Harborsyndromet 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

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
mars 2019.
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