Pfeiffers syndrom

Pfeiffers syndrom innebar forandringar i skelettet
som paverkar skallen och ansiktet. Symtomen
marks vid fodseln da barn med syndromet har
annorlunda huvudform, utstdende 6gon och
missbildningar av handerna och fotterna.
Symtomens svarighetsgrad varierar fran mindre
forandringar till svara skallmissbildningar.

Hos en del ar tillstandet livshotande.

Pfeiffers syndrom ér érftligt men uppkommer ibland som
en nymutation. Uppskattningsvis finns Pfeiffers syndrom
hos 5-10 barn per 10 miljoner nyfodda. Syndromet delas
in 1 tre typer. Typ 1 &r en lindrigare form. Typ 2 och typ 3
ar svérare.

SYMTOM

Den annorlunda huvudformen beror pa att sommarna
mellan skallbenen sluts for tidigt. En del med Pfeiffers
syndrom har svara skallmissbildningar och andra symtom
som gor att tillstandet ar livshotande.

Hos de flesta barn med Pfeiffers syndrom &r 6gonen
utstaende och hos en del kan 6gonlocken inte slutas.
Manga har liten 6verkdke och hog och smal gom. Det kan
gora det svart for barnen att suga, svilja och tugga.

Sammanvéxningar av skallbenen kan leda till att trycket
i huvudet okar. Det kan paverka synnerven och leda till
synnedsittning om det inte behandlas. En del barn med
syndromet har hydrocefalus som innebér att det samlas
vitska i och runt hjarnan. Det kan bidra till att trycket i
huvudet 6kar.

Trénga luftvigar kan paverka andningen. Det &r vanligt
med aterkommande 6roninflammationer. Manga har
nedsatt horsel.

Hos barn med Pfeiffers syndrom &dr tummarna och
stortdrna korta och breda och pekar ofta utat fran de andra
fingrarna och tarna.

Syndromet kan leda till intellektuell funktionsnedséttning
av varierande svarighetsgrad. Vid typ 1 ar den oftast lindrig.

ORSAK

Pfeiffers syndrom beror pa en genfordndring som paverkar
skelettutvecklingen under fosterstadiet.

BEHANDLING

Andningsfunktionen, sugférmégan och trycket i huvudet
bedoms tidigt hos nyfodda med syndromet.

Forandringarna i skallbenen och ansiktsskelettet bedoms
och utreds av specialister i ett kraniofacialt team som gor
en behandlingsplan.

Personer med Pfeiffers syndrom behdver opereras flera
ganger under barndomen och upp till vuxen alder. Behand-
lingen planeras utifran varje persons behov, bland annat
med hédnsyn till hur skelettet vixer. Samtal med psykolog &r
ett stod 1 samband med operationerna, bade for den som har
syndromet och for de nérstdende.

Barn och vuxna som har en intellektuell funktionsnedsatt-
ning behover habilitering.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Behandlingen av missbildningarna i skallen och ansiktet
gors vid Sahlgrenska sjukhuset i Goteborg och vid
Akademiska sjukhuset i Uppsala.

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Kraniofaciala foreningen i Sverige

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ér en kort sammanfattning av texten
om Pfeiffers syndrom som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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