Kraniofrontonasalt
syndrom

Kraniofrontonasalt syndrom kénnetecknas av ett
annorlunda ansikte och en avvikande huvudform.
Flickor med syndromet har en breddning av ansik-
tets och pannans mittlinje, gon som sitter brett isar
och en bred, kort nésa. Pojkar far vanligen lindriga
eller inga symtom.

I Sverige kdnner man till ett fatal personer med kraniofronto-
nasalt syndrom.

Symtom

Béde pojkar och flickor med kraniofrontonasalt syndrom har
Ogon som sitter brett isir (hypertelorism). Flickor har ocksa
en breddning av ansiktets och pannans mittlinje (ansikts-
spalt) och en bred, kort ndsa. En del har en tvaddelad néstipp.

Ofta har en eller flera av skallbenens sommar slutits redan
under fosterutvecklingen (kraniosynostos). Det leder till en
avvikande skallform. De flesta har ocksa uttalad ansikts-
asymmetri, det vill sdga att ansiktets hogra och vénstra sida
skiljer sig at.

Ogonen kan sitta pa olika hojd, och 6gonsymtom som skel-
ning och brytningsfel dr vanligt.

En del har horselnedsittning.

Négra barn har underutvecklade nyckelben, skelettavvik-
elser i brostkorgen och/eller sned rygg. Fingrarnas och tarnas
utveckling kan vara paverkad pa olika sitt. Nagra har avvik-
elser i munhala och tdnder, som fér ménga eller for fa tander.
Hos en del paverkas ocksé naglar och har.

Hos de allra flesta dr hjdrnans utveckling opaverkad.

Orsak

Kraniofrontonasalt syndrom orsakas av en genetisk forand-
ring som paverkar utveckling och tillvéxt av strukturer

i mitten av ansiktet. Den genetiska avvikelsen finns i en gen
pa X-kromosomen, som dr en av de konsbestimmande
kromosomerna. Flickor fér allvarligare symtom &n pojkar,
vilket dr mycket ovanligt vid X-kromosombundna tillstand.

Behandling

Behandlingen vid kraniofrontonasalt syndrom 4r till stor del
kirurgisk och syftar till bade funktionella och utseende-
maéssiga korrigeringar.

Pojkar med kraniofrontonasalt syndrom behover néstan
aldrig ndgon behandling, men hos flickor &r det nistan alltid
nddvéndigt med operationer av skalle och ansikte. Barn med
uttalade kraniofaciala missbildningar behandlas av ett
kraniofacialt team som planerar och foljer upp de olika ope-
rationerna som kan bli aktuella. Tidpunkten for de olika in-
satserna anpassas individuellt och beror bland annat pa hur
svéara missbildningarna &r och hur skelettet véxer.

Skelning och brytningsfel behandlas av en 6gonlékare.
Personer med horselnedsittning kan behova kontakt med
horselhabiliteringen for att till exempel f& horselhjalpmedel.

Skelettavvikelser bedoms av en barnortoped som avgdr den
fortsatta uppfoljningen och eventuell behandling.

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

Resurser

Viss kraniofacial kirurgi ar nationell hogspecialiserad vérd
och utfors av kraniofaciala team vid Akademiska sjukhuset,
Uppsala, och Sahlgrenska universitetssjukhuset, Goteborg.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och information 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
» Kraniofaciala foreningen i Sverige

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

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

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