Rubinstein-Taybis
syndrom

Rubinstein-Taybis syndrom &r ett medfétt syndrom
som kdannetecknas av kortvdxthet, litet huvud-
omfang, intellektuell funktionsnedsattning och
gemensamma utseendemdssiga drag.
Karaktaristiskt @r att tummar och stortér ér breda
och pekar utat. Symtomen varierar i omfattning
och svéarighetsgrad mellan olika personer.

I Sverige fods ett till tvd barn om aret med Rubinstein-Taybis
syndrom.

Symtom

Vanliga symtom under spaddbarnstiden &r 1&g muskel-
spanning, tillvixthdmning och sen motorisk utveckling.
Manga barn har sura uppstotningar, krdkningar och for-
stoppning som kan bidra till dtsvarigheter. Besviren med
forstoppning kvarstar ofta i vuxen élder.

Missbildningar av inre organ dr vanligt. En tredjedel av har
négon form av medfott hjartfel. Ungefér hélften har miss-
bildningar i njurarna, urinvégarna eller konsorganen.

En del personer har kotmissbildningar i ryggen, sned rygg
eller insjunken brostkorg. Hos négra barn har ryggmargen
fixerats i ryggmairgskanalen, vilket kan ge nedsatt funktion i
muskler, urinblasa och tarm.

Personer med syndromet har vanligen en intellektuell
funktionsnedsittning som dr medelsvar till svar. Enstaka
personer har en lindrigare nedséttning eller ingen alls.

Luftvédgsinfektioner, 6roninfektioner och andnings-
svarigheter forekommer ofta.

Manga av barnen har olika former av 6gonavvikelser som
kan paverka synen. Ungefér hélften har nedsatt horsel.

Personer med Rubinstein-Taybis syndrom har vanligtvis
gemensamma utseendemaéssiga drag.

Orsak

Rubinstein-Taybis syndrom &r medfott och orsakas vanligen
av en nyuppkommen forédndring i en av tva gener som
paverkar organens utveckling under fostertiden. Diagnosen
stdlls vanligtvis utifrén de typiska symtomen och kan
bekraftas med genetisk analys.

Behandling

Det finns i dag ingen behandling som botar Rubinstein-
Taybis syndrom. Behandlingen inriktas i stéllet pa att lindra
symtomen, forebygga medicinska komplikationer och
kompensera for funktionsnedsittningarna.

De flesta personer med syndromet behover kontakt med
flera olika specialister for utredning, behandling och upp-
foljning, till exempel hjartlidkare, neurolog, urolog och
ortoped, 6gon- och oronlédkare. Det ar viktigt att
behandlingsinsatserna samordnas.

Tidig kontakt med ett habiliteringsteam behovs for att
stotta barnens utveckling. De har dven behov av special-
pedagogiska insatser. Habiliteringen omfattar ocksé
psykologiskt och socialt stdd till barnen och deras familjer.

Vuxna med syndromet behdver fortsatt medicinsk upp-
foljning, habiliteringsinsatser och stod i det dagliga livet.

Resurser
Kunskap om Rubinstein-Taybis syndrom och resurser for
diagnostik finns pa avdelningarna for barnneurologi och
klinisk genetik vid universitetssjukhusen. Medfodda hjartfel
opereras vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i Goteborg
och Skanes universitetssjukhus i Lund.

Vid universitetssjukhusen finns dven Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information
finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstand, under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer
* Autism Sverige

* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

* Riksforbundet FUB, for personer med
intellektuell funktionsnedsattning

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séillsynta hilsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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