Kabukisyndromet

Kabukisyndromet innebar sen motorisk och
kognitiv utveckling, langsam tillvaxt och miss-
bildningar bland annat i skelettet och hjartat.
Manga har epilepsi. De lesta har ocksa en
intellektuell funktionsnedsattning. Personer med
syndromet brukar ha gemensamma
utseendemassiga drag och kuddiga ingertoppar
som ar typiska for Kabukisyndromet.

Kabukisyndromet kan vara arftligt men uppkommer oftast
som en nymutation. I Sverige fods 3—4 barn om aret med
syndromet.

SYMTOM

Syndromet leder till missbildningar och symtom frén flera
organsystem. Symtomen skiljer sig 4t mellan personer med
syndromet.

Nyfodda brukar ha 14g muskelspidnning som gor att de
kan ha svért att suga och fa i sig niring. Barnen kan ocksa
ha gastroesofageal reflux som innebér att magsickens
innehéll kommer tillbaka upp i matstrupen. Det kan orsaka
krakningar och smarta.

Det dr vanligt att nyfodda med syndromet har hoftleder
som 4r ostabila eller ur led. Den laga muskelspanningen
kan bidra till att det dr6jer innan barnen ldr sig sitta, krypa
och gé. Barnen vixer langsamt och brukar bli korta.

Personer med Kabukisyndromet har ofta gemensamma
utseendemaissiga drag som brukar bli tydligare med aren.
Ogonen brukar ha 1anga dgonspringor och ldnga
dgonfransar. Oronen brukar vara stora och litt framatbdjda
upptill. Ménga har kuddiga fingertoppar och lillfingret kan
vara bojt.

En del med syndromet har medfott hjértfel. Det kan
ocksa finnas medfédda fordndringar 1 urinvdgarna och
konsorganen. Lederna &r ofta dverrdrliga och en del har
forandringar i gommen. Okad mottaglighet for infektioner
ar ocksa vanligt.

De flesta har en intellektuell funktionsnedséttning som
brukar vara lindrig eller medelsvar. Manga med Kabuki-
syndromet har epilepsi.

ORSAK

Kabukisyndromet orsakas av en mutation i en gen som pé-
verkar funktionen hos flera andra gener. Det gor att personer
med syndromet har symtom fran flera organsystem.

BEHANDLING

Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen och
kompensera for funktionsnedsittningar som syndromet
leder till. Det &r viktigt att utredning, behandling och
habilitering samordnas. Insatserna anpassas efter varje
barns behov och fortsétter i vuxen alder. Behovet av stod
varierar mellan personer med syndromet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Mottagningar for klinisk genetik finns vid universitets-
sjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning 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 sambhéllets stod finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand under
”Sambhéllets stddinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
Kabukisyndromet som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for séllsynta
hilsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det sillsynta hélsotillstandet &r reviderad
maj 2019.
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