Jouberts syndrom

Jouberts syndrom ar ett medfétt syndrom dar
mittdelen av lillhjarnan saknas helt eller delvis.
Som nyfédda har barn med Jouberts syndrom ofta
andningspaverkan, lag muskelspénning och svart
att ta. De flesta har en intellektuell
funktionsnedséttning.

Antalet personer i Sverige som har Jouberts syndrom &r inte
kéant. Uppskattningsvis fods 1 barn per ar med syndromet i
Sverige.

Symtom

Redan vid fodseln har barn med Jouberts syndrom ofta
andningsstorningar. De andas snabbt och flimtande, om-
véxlande med att de har andningsuppehall. Efter hand
minskar ofta andningsproblemen. Under de forsta tre
levnadséren forekommer dock en 6kad dodlighet bland de
barn som har svara andningsstérningar.

De flesta barn med syndromet har svart att &ta, framfor allt
under nyfoddhetsperioden.

Barnen har lag muskelspanning och senare délig balans.
Rorelsemonstret dr okoordinerat och ostadigt. De lér sig att
g4 sent. Aven musklerna i ansiktet och svalget paverkas och
talet kan bli hackigt och otydligt.

Intellektuell funktionsnedsittning dr vanligt och svarig-
hetsgraden varierar.

Knappt hélften har férdndringar i ndthinnan som kan med-
fora synnedséattning. De flesta har en storning av 6gon-
rorelserna.

En del har fordndringar i njurarna som kan leda till nedsatt
njurfunktion, och leversjukdom férekommer hos cirka
10 procent.

Manga barn med Jouberts syndrom &r hyperaktiva och har
plotsliga humdrsviangningar med aterkommande kénslo-
utbrott. En del av barnen har ett sjdlvskadebeteende.

Orsak

Jouberts syndrom orsakas av fordndringar i en av flera olika
gener. Det leder till brist p& proteiner med betydelse for de
priméra ciliernas funktion. Cilierna &r hérliknande utskott
som finns pa ndstan alla kroppens celler. Det &r oklart hur
ciliernas nedsatta funktion ger upphov till avvikelserna.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Jouberts syndrom.
Insatserna inriktas pa att motverka och lindra symtomen och
kompensera for de funktionsnedsittningar som syndromet
leder till.

Vid svéra andningsproblem maste barnen dvervakas och
behandlas pa sjukhus. Ibland behdvs andningshjélp.

Om barnet har svart att suga, dta och svilja kan néring ges
via en sond eller knapp.

Njurfunktionen och leverfunktionen kontrolleras och foljs
upp regelbundet. Vid svarare njurskador kan det bli nédvéan-
digt med dialys eller njurtransplantation.

Ogonen och synférmagan undersoks regelbundet under
uppvixten.

Barn med Jouberts syndrom behdver habiliteringsinsatser
som for ménga dven innefattar synhabilitering. Det &r viktigt
att tidigt arbeta med spréklig stimulans och vid behov
alternativ och kompletterande kommunikation.

Vuxna med Jouberts syndrom behover fortsatt medicinsk
uppfoljning och en del behover specialistvard. Manga
behover habiliteringsinsatser och stod i vardagslivet.

Resurser
Kunskap om syndromet finns vid universitetssjukhusen.

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

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stdd och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdillets stédinsatser.

Intresseorganisationer
* Riksforbundet FUB, for personer med
intellektuell funktionsnedséttning

« RBU, Riksférbundet for Rorelsehindrade
Barn och Ungdomar

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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