MECP2-duplikations-
syndromet

MECP2-duplikationssyndromet &r en medfédd
kromosomavvikelse. Syndromet medfér intellektuell
funktionsnedsattning, epilepsi, symtom fran mag-
tarmkanalen och dterkommande luftvégsinfek-
tioner. Syndromet &r vanligast hos pojkar.

I Sverige kdnner man till omkring 20 pojkar med MECP2-
duplikationssyndromet.

Symtom

Symtomen och svarighetsgraden varierar mellan olika per-
soner med MECP2-duplikationssyndromet, men pojkar far
iregel svara symtom.

Vid fodseln har pojkar med syndromet lag muskelspanning
(hypotonus). Det gor att de vanligen har svart att suga, svilja
och fa i sig nédring. Med tiden blir muskelspanningen 1 stéllet
hog (hypertonus). Den motoriska utvecklingen &r paverkad,
och de flesta pojkar med syndromet lar sig inte sitta, std och
ga.

De flesta pojkar med syndromet har en svar intellektuell
funktionsnedsittning, och utvecklar inte nagot talat sprak.

Over hilften av pojkarna har epilepsi, som hos en del kan
bli mycket allvarlig och svarbehandlad. Svér forstoppning
och andra symtom frdn mag-tarmkanalen &r vanligt. Manga
har gemensamma utseendemaéssiga drag.

Livsldngden kan vara forkortad d& syndromet ofta medfor
svéra neurologiska och medicinska komplikationer.

De flesta flickor med MECP2-duplikation far inga symtom.
En del kan fa depression, angest, autism eller inldrningssvar-
igheter. I sillsynta fall far flickor lika allvarliga symtom som
pojkar med syndromet.

Orsak

MECP2-duplikationssyndromet beror pa att en specifik del
av X-kromosomen, som innefattar genen MECP2, forekom-
mer i dubbel upplaga. X-kromosomen ar en av de konsbe-
stimmande kromosomerna. Pojkar har bara en X-kromosom
och far svarare symtom.

Behandling

Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de funk-
tionsnedséttningar som syndromet leder till.

Det ar viktigt att insatserna for utredning, behandling, upp-
foljning och habilitering samordnas.

Barn som har étsvérigheter kan behdva nutritionsbehandling.
Symtom frén mag-tarmkanalen behandlas med kost, ldkemedel
och i vissa fall operationer.

Epilepsi behandlas med anfallsforebyggande ldkemedel.

Pojkar med syndromet behover habiliteringsinsatser, som
ocksa omfattar psykologiskt och socialt stod. Det ar viktigt
att tidigt arbeta med alternativ och kompletterande kom-
munikation (AKK). Pojkarna behdver den sérskilda pedago-
gik som anvinds i den anpassade grundskolan och
gymnasieskolan.

Vuxna mén med syndromet behdver fortsatta habiliterings-
insatser och stdd i det dagliga livet.

I livets slutskede kan det bli aktuellt med palliativ vard, for
att barnets sista tid ska bli sa trygg och smartfri som mojligt.

Flickor som har symtom behandlas pa samma sdtt som
pojkar.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid universi-
tetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Sambhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

 Riksforbundet Séllsynta 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 héilsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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