Markorkromosom
| 5-syndromet

Markorkromosom |5-syndromet innebar

att man fods med en extra kromosom. Det
leder till intellektuell funktionsnedsattning, sen
motorisk utveckling och lag muskelspanning.
De flesta med syndromet har autism och en del
har adhd. Manga far epilepsi.

Markorkromosom 15-syndromet uppkommer oftast som
en nymutation. I Sverige fods ungefér tva barn om é&ret
med syndromet.

SYMTOM

De allra flesta med markdrkromosom 15-syndromet har en
intellektuell funktionsnedséttning som brukar vara méttlig
till svar. Férmagan att tala ar paverkad. Det &r vanligt med
autism och nagra med syndromet har adhd. Manga far
epilepsi, som ibland ar svarbehandlad.

Nyfodda med syndromet har ofta svart att suga. Det brukar
bero pa att muskelspanningen i kroppen ar lag. Barnen kan
ocksa ha gastroesofageal reflux som innebér att magséckens
innehall kommer tillbaka upp i matstrupen. Det kan orsaka
krékningar och smérta.

Den ldga muskelspanningen paverkar den motoriska
utvecklingen och bidrar till att det dréjer innan barnen
lar sig ga. Barnen kan ha svért att samordna sina rorelser
vilket gor att de ibland uppfattas som klumpiga.

Ryggen kan bli sned och en del far en dkad bojning i
brostryggen.

ORSAK

Markorkromosom 15-syndromet orsakas av en extra
kromosom som bestar av kromosommaterial fran
kromosom 15. De gener som inkluderas i markor-
kromosomen finns da i fér ménga kopior, vilket leder
till olika symtom.

BEHANDLING

Det dr viktigt att utredning, behandling och habilitering
samordnas. Insatserna anpassas efter varje barns behov
och fortsétter i vuxen &lder. Behovet av stod varierar
mellan personer med syndromet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Genetisk diagnostik gors pa avdelningar for klinisk
genetik vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksé Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information
om samhéllets stod finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hilsotillstind under
”Sambhillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hir dr en kort sammanfattning av texten om
markorkromosom 15-syndromet som finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd.

Informationscentrum for sillsynta hdlsotillstand
Informationscentrum for séillsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hélsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
oktober 2018.

AGRENSKA
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