Trisomi 9-
mosalksyndromet

Trisomi 9-mosaiksyndromet ar en medfodd
kromosomavvikelse som innebar att det finns en
extra kromosom 9 i en del av kroppens celler.
Det kan leda till missbildningar av olika organ.
Tillvaxten kan ocksa vara paverkad. En del
personer med syndromet har nedsatt syn. De
flesta har en intellektuell funktionsnedsattning.

Trisomi 9-mosaiksyndromet &r oftast inte arftligt. I
Sverige kdnner man till ett fital med syndromet.
Symtomen och svarighetsgraden varierar mycket. Det
finns troligtvis personer med lindriga symtom som inte har
fatt diagnosen trisomi 9-mosaiksyndromet faststélld.

SYMTOM

Nar det finns en extra kromosom 9 i cellerna paverkas
kroppen pa olika sétt. Barn som har kromosomavvikelsen ar
ofta korta nér de fods och har 1ag fodelsevikt. Lag muskel-
spanning kan gora att barnen har svart att suga och fa i sig
néring. En del har gomspalt som ocksa kan gora att de har
svart att éta.

Manga med kromosomavvikelsen har gemensamma
utseendemissiga drag. Hos en del ar kroppshalvorna olika
stora. De flesta har en intellektuell funktionsnedséttning
som oftast &r svar.

Manga har medfodda hjértfel. Det brukar ocksa finnas
missbildningar i hjarnan. En del har hydrocefalus som
innebdr att trycket 1 hjarnan ar 6kat. Det ar vanligt med
svara missbildningar av 6gonen och en del har nedsatt syn.
Det kan ocksa finnas missbildningar av urinvdgarna och
konsorganen. En del har fordndringar i skelettet som sned
rygg och felstillningar i fotterna. Manga har 6verrorliga
leder. Hos nyfodda &r hoftlederna ibland ur led.

Barn som fo6ds med trisomi 9-mosaiksyndromet kan
ha svara missbildningar och en del dor under de forsta

levnadsaren.

ORSAK

Trisomi 9-mosaiksyndromet orsakas av att en del av kroppens
celler har en extra kromosom 9.

BEHANDLING

Det dr viktigt att utredning, behandling och habilitering
samordnas. Insatserna anpassas efter varje barns behov och
fortsitter i vuxen alder. Behovet av stdd varierar.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Genetisk diagnostik gors vid avdelningar for klinisk
genetik vid universitetssjukhusen.

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av st6d och insatser. Mer information om
samhillets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstdnd under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
trisomi 9-mosaiksyndromet som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
december 2019.
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