Primar mikrocefali
och Seckels
syndrom

Primar mikrocefali kénnetecknas av medféit litet
huvud och liten hjarna samt intellektuell funktions-
nedsattning. Primar mikrocefali i kombination med
uttalad kortvéxthet brukar benamnas Seckels
syndrom.

I Sverige f6ds ungefir ett barn per ar med priméar mikro-
cefali. Hur ménga som har Seckels syndrom &ar oként.

Symtom

Barn med priméar mikrocefali har redan fran fodseln ett
huvud som ar mindre 4n forvéntat pa grund av att hjarnan &r
liten, med avvikelser sérskilt i storhjdrnan.

Hos de flesta medfor storningen av hjarnans tillvéxt och ut-
veckling en intellektuell funktionsnedséttning, som vanligen
ar lindrig eller medelsvar.

Sprak-, motorik- och kommunikationsutvecklingen &r van-
ligen paverkad. En del barn har en 6kad muskelspanning
eller koordinationssvarigheter. Epilepsi kan forekomma.

Det ér vanligt att personer med primér mikrocefali &r kort-
véixta. Om barnets ldngd vid fodelsen patagligt underskrider
genomsnittsldngden for nyfodda stélls diagnosen Seckels
syndrom.

En del barn med Seckels syndrom har ocksa skelettavvik-
elser som sned rygg, hofter som gar ur led, avvikande fingrar
eller avsaknad av ett revbenspar. Nagra har avvikelser i mun-
hala och tinder.

Livsldngden kan vara kortare dn forvéntat for personer med
primdr mikrocefali eller Seckels syndrom.

Orsak

Primédr mikrocefali orsakas av fordndringar i ndgon av flera
olika gener med betydelse for hjarnans utveckling. Seckels
syndrom orsakas av fordndringar i gener som dven paverkar
tillvéxten utanfor hjarnan.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar primér mikrocefali
och Seckels syndrom. Behandlingen inriktas pa att lindra
symtomen, férebygga medicinska komplikationer och kom-
pensera for de funktionsnedsdttningar som syndromet leder
till.

Missbildningar och symtom behandlas av specialister inom
olika omréden dér habilitering ingér.

De habiliterande insatserna planeras utifran barnets behov
och forutsittningar, varierar 6ver tid och sker i nira sam-
verkan med nérstdende och andra i barnets nétverk.

Det &dr angelédget att tidigt arbeta med spréaklig stimulans
samt alternativ och kompletterande kommunikation (AKK).

De flesta barn med syndromet behdver den sérskilda peda-
gogik som anvinds i den anpassade grundskolan och
gymnasieskolan.

En del behdver olika hjdlpmedel och anpassningar.

Vuxna med syndromet behover fortsatta individuellt ut-
formade habiliteringsinsatser och stdd i det dagliga livet.

Psykologiskt och socialt stod &r viktigt.

Resurser
Expertteam for syndrom med medfodda missbildningar och
intellektuell funktionsnedséttning finns vid Akademiska
sjukhuset, Uppsala, Karolinska universitetssjukhuset, Stock-
holm, och Sahlgrenska universitetssjukhuset, Géteborg.

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

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

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

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