Kardiofaciokutant
syndrom

Kardiofaciokutant syndrom karaktériseras av
gemensamma utseendemdssiga drag, medfédda
hjartfel samt avvikelser i hud och hér. Symtomen
och deras svérighetsgrad varierar i hég grad
mellan olika personer med syndromet.

Det finns inga sidkra uppgifter om hur ménga som har
kardiofaciokutant syndrom i Sverige.

Symtom

Nyfodda barn med kardiofaciokutant syndrom har ansikts-
drag som édr karaktéristiska for syndromet. De flesta har
hjirtfel och symtom frdn huden. Aven uppfodningssvarig-
heter, férsenad motorisk utveckling och intellektuell funk-
tionsnedséttning ar vanligt.

Flera olika hjartfel forekommer. Hjartfelen visar sig van-
ligen redan vid fodseln. En del hjartsymtom kan vara fort-
skridande, och hos en del personer tillkommer rytmrubb-
ningar senare i livet.

Huden ér torr och tjockare dn vanligt. En del har eksem,
och andra har iktyos, en hudsjukdom som medfor torr, for-
tjockad och fjéllig hud. Méanga har avvikande hér och naglar.

Barn med syndromet véxer langsamt, har svart att suga,
kréks mycket och okar inte i vikt som andra barn.

Manga har en intellektuell funktionsnedséttning som kan
vara lindrig, medelsvér eller svar. Den motoriska utveckling-
en dr forsenad hos de flesta med syndromet, till vilket en 1ag
muskelspdnning kan bidra.

De flesta har symtom frén dgonen som skelning, 6gondarr,
nirsynthet eller nedsatt synforméga.

Aven skelettavvikelser, epilepsi, avvikelser i hjirnan,
njurarna och genitalierna samt éroninflammationer och
horselnedsittning forekommer.

Orsak

Kardiofaciokutant syndrom orsakas av en forédndring i en av
flera gener med betydelse for regleringen av celldelning och
celltillvaxt. Genfordndringen paverkar fosterutvecklingen.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar kardiofaciokutant syn-
drom. Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen, fore-
bygga medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som syndromet leder till. Uppfolj-
ningen och behandlingen anpassas individuellt.

En del hjartfel behover opereras. Vissa hjartsymtom kan
behandlas med lakemedel.

Om barnet har svart att dta behovs kontakt med ett nutri-
tionsteam som ger rad om kost, trdning och hjidlpmedel som
kan underltta dtandet. Barn som inte kan fa i sig tillrackligt
med néring genom munnen kan fa mat genom en sond.

Synen och horseln kontrolleras tidigt, och undersoks regel-
bundet under uppvixten.

Personer med kardiofaciokutant syndrom kan behdva habil-
iterande insatser, som vid behov innefattar horselhabilitering.
Maénga barn med syndromet behéver specialpedagogiska in-
satser 1 forskola och skola eller anpassad skolgang.
Psykologiskt stod ar viktigt.

Resurser
Hjartkirurgi p& barn och ungdomar ar nationell hogspecial-
iserad vérd och utfors vid Skanes universitetssjukhus
i Malmd/Lund och Sahlgrenska universitetssjukhuset
i Goteborg.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for sill-
synta diagnoser (CSD). De kan ge végledning och infor-
mation om séllsynta 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

* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

 Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta héilsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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