MECP2-duplikations-
syndromet

MECP2-duplikationssyndromet ar en kromo-
somavvikelse som paverkar kroppen pa flera
satt. Symtomen kan se olika ut hos personer
med syndromet. Pojkar med syndromet har
svara symtom. De flesta av dem har en svar
intellektuell funktionsnedsattning. Hos flickor ar
symtomen for det mesta lindriga.

MECP2-duplikationssyndromet uppstar oftast som en
nymutation. I Sverige kdnner man till omkring 20 pojkar
med syndromet.

SYMTOM

Nyfodda pojkar med syndromet brukar ha svart att suga. Det
beror pé att muskelspidnningen i kroppen ér 1ag. Med tiden
blir muskelspénningen istillet for hog. Det paverkar
formagan att ga och rora sig.

De flesta av pojkarna har en svar intellektuell funktions-
nedsittning. De utvecklar séllan talat sprik. Aven den
motoriska utvecklingen paverkas. Tillsammans med den
hdga muskelspanningen medfor det att pojkar med syndromet
sdllan ldr sig att sitta, sta eller ga.

Manga far s& sméningom epilepsi. Sned rygg ér vanligt.
Nagra har 14g bentithet och dkad risk for benbrott. Ater-
kommande luftvégsinfektioner och lunginflammationer ar
en vanlig anledning till att pojkar med syndromet dor
tidigt.

Flickor med syndromet har vanligtvis lindriga symtom
eller inga alls. I sdllsynta fall kan de ha lika svara symtom
som pojkarna.

ORSAK

MECP2-duplikationssyndromet beror pd att en del av
X-kromosomen forekommer i dubbel upplaga. Kromoso-
mavvikelsen uppkommer oftast som en nymutation hos

barnet. Ibland dr kromosomavvikelsen nedirvd fran ndgon
av fordldrarna. Vilka symtom man fér beror pa hur stor del av
X-kromosomen som finns i dubbel upplaga.

BEHANDLING

Det dr viktigt att utredning, behandling och habilitering
samordnas. Insatserna anpassas efter varje barns behov och
fortsétter 1 vuxen alder. Behovet av stdd varierar mellan
personer med syndromet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Genetisk diagnostik gors vid avdelningar for klinisk genetik
pa universitetssjukhusen.

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stdd finns att 1dsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

Riksfoérbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
MECP2-duplikationssyndromet som finns i Social-
styrelsens kunskapsdatabas om sdllsynta hélsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
april 2018.
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