Gillespies syndrom

Syndromet kénnetecknas av medfédda
férandringar i 6gonen dar regnbagshinnan delvis
saknas (partiell aniridi). Barn som f6ds med
syndromet &r darfér mycket ljuskansliga. Aven
den motoriska utvecklingen péverkas. Symtomen
frén musklerna kommer under barnens férsta ar.
Personer med syndromet brukar ha en intellektuell
funktionsnedsatining som i de flesta fall &r lindrig.

Gillespies syndrom ér drftligt. En person per miljon
invanare berdknas ha syndromet och i Sverige finns ett fatal
med diagnosen.

Symtom
Barn med Gillespies syndrom f6ds med stora pupiller som
inte reagerar pa ljus. Fordndringen beror pa att delar av
regnbédgshinnan i gonen saknas och det gor att barnen blir
mycket ljuskdnsliga. Synnedséttningen kan ibland dven
bero pa fordndringar pa nathinnan, synnerven och/eller gula
flaicken. Andra symtom fran 6gonen kan vara snabba,
ofrivilliga rorelser och hiangande 6gonlock.

Muskelspénningen i kroppen &r lag och barnet har svart att
koordinera sina rorelser. Det mérks nér barnet forsoker gripa
med hénderna, sitta, halla balansen eller gé. Talutvecklingen
brukar vara forsenad eftersom dven musklerna i munnen &r
paverkade.

De flesta med Gillespies syndrom har en intellektuell
funktionsnedsattning, som vanligen &r lindrig.

Nagra har nedsatt horsel. Ett fatal har missbildningar av
kotor och tarmar. Enstaka barn med syndromet f6ds med
fortrangning pé lungpulsédern.

Orsak

Syndromet beror pé en sjukdomsorsakande variant
(mutation) i genen ITPRI. I de flesta fall uppstér syndromet
pa grund av en nyuppkommen genvariant.

Behandling

En 6gonlakare kan se de typiska 6gonfordndringarna och
synpaverkan hos barnen vid tidig alder. Ljuskéansligheten gor
att personerna med syndromet brukar behova glasdgon som
skyddar mot ljus. Barnen behdver ocksé synhabilitering och
stod for att utveckla och tréina sin rorelseformaga.
Synfunktionen brukar vara tillracklig for att klara vardagen,
med eller utan synhjélpmedel.

Manga med balans- och koordinationssvérigheter behdver
hjélp att utveckla och trdna motoriska fardigheter. En del
med Gillespies syndrom anvénder rullstol.

Tal-, sprék- och kommunikationsférmagan hos barn med
syndromet varierar. Det dr angelédget att tidigt arbeta med
spraklig stimulans.

De habiliterande insatserna fortsétter upp i vuxen élder da
de flesta med syndromet behdver stdd i det dagliga livet.

Resurser
Resurscenter syn finns i Stockholm och Orebro och erbjuder
specialpedagogiska utredningar for barn och ungdomar med
nedsatt syn och andra funktionsnedséttningar.

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

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fé olika typer av stod och insatser. Mer information
finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstand, under Samhdillets stodinsatser.

Intresseorganisationer

* Aniridi Sverige

+ RBU

» Synskadades Riksforbund

* Riksorganisationen Unga med synnedséttning

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand.
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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