Kraniofacial
mikrosomi

Kraniofacial mikrosomi &r ett samlingsbegrepp
for flera tillstdnd som medfor avvikelser 1 skallen,
ansiktet, dgonen och 6ronen.

Tillstandet innefattar bland annat hemifacial
mikrosomi, Goldenhars syndrom, okuloaurikulo-
vertebralt spektrum och otomandibuldrt syndrom.

I Sverige fods cirka 20 barn per &r med kraniofacial
mikrosomi. Tillstandet 4r ndgot vanligare hos pojkar &n hos
flickor.

Symtom

De flesta med kraniofacial mikrosomi har olika stora ansikts-
halvor vilket leder till ett asymmetriskt ansikte. Omfattningen
av avvikelserna varierar. Ibland dr asymmetrin inte mérkbar
vid fodseln utan uppméarksammas forst i fyraarsaldern.

Underkiken kan vara patagligt underutvecklad. Aven benen
i 6verkdken, tinningregionen och nisan kan vara mindre &n
normalt. Hos en del dr ansiktsmuskulaturen forsvagad, vilket
paverkar mimiken.

Maénga barn har bettavvikelser, och en del fods med gom-
spalt. Forandringar i mun och kdkar kan gora det svart att
suga, tugga och svilja. Aven talutvecklingen kan paverkas.

Ansiktsmissbildningarna kan leda till tranga 6vre luftvagar,
vilket kan orsaka andningssvérigheter hos sma barn.

Manga har en sirskild 6gonforandring (epibulbdra der-
moider), och paverkan pé 6ron och horsel ér vanligt.

En tredjedel har avvikelser i1 ryggraden.

Vissa har ocksé symtom fran andra delar av kroppen, som
hjartat, njurarna och centrala nervsystemet.

Orsak

Kraniofacial mikrosomi beror pé avvikelser i skallens och
ansiktets utveckling under den tidiga fosterutvecklingen.
Orsaken é&r i de flesta fall okédnd. Bakomliggande genetiska
fordndringar har pavisats hos ett fatal personer med
tillstandet.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar kraniofacial mikro-
somi. Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen, fore-
bygga medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som syndromet leder till.

Barn med svara kraniofaciala missbildningar behandlas av
ett sirskilt kraniofacialt team, som utreder och planerar de
olika operationer som kan bli aktuella.

Ofta &dr det nddvéndigt med operationer av ansikte och
kakar. Ibland behdver ocksa ytterdronen opereras. Tid-
punkten for de olika insatserna beror bland annat pa hur svara
missbildningarna ar och hur skelettet vaxer.

Hjérta, hjdrna och njurar undersoks tidigt for att se om det
finns missbildningar. Det &r viktigt att kontrollera andningen
och att matningen fungerar.

Barn som fods med gomspalt opereras tidigt. En logoped
kan ge rad och stod kring matning och talutveckling.

Forebyggande tandvérd &r viktigt, och det kan bli aktuellt
med tandreglering och kakkirurgi.

Forandringar i ryggraden behandlas av en ryggortoped.

Barn med synnedsittning eller horselnedséttning kan
behova hjdlpmedel samt syn- respektive horselhabilitering.

Det ar viktigt med psykologiskt stod med fokus pé hur det
dr att leva med ett annorlunda utseende.

Resurser
Vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i Goteborg och
Akademiska sjukhuset i Uppsala finns sirskilda kraniofaciala
team.

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

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand,
under Sambhéllets stodinsatser.

Intresseorganisationer
 Kraniofaciala foreningen i Sverige

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand.

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

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