Trisomi-
mosalksyndrom

Trisomi-mosaiksyndrom ar medfodda kromosom-
avvikelser som innebar att det finns en extra
kromosom i en del av kroppens celler. Det

kan leda till en stor variation av symtom med
olika svarighetsgrad. Gemensamt for de flesta
med trisomi-mosaiksyndrom ar langsam tillvaxt
och sen motorisk utveckling, sidoskillnader i
storlek mellan kroppshalvorna och flackvisa
pigmentforandringar. En del har en intellektuell
funktionsnedsattning.

Trisomi-mosaiksyndrom é&r oftast inte &rftligt. Upp-
skattningsvis har 25 per 100 000 nyfodda barn ndgon form
av trisomi-mosaicism. Det skulle innebéra att det

i Sverige fods 25 barn med trisomi-mosaiksyndrom

varje ar, men man kanner bara till nagra fa. Vanligast

ar trisomi-mosaicism for kromosom 8, 9, 14, 18 och 21,
men trisomi-mosaicism finns dven for andra kromosomer.

SYMTOM

De flesta barn med trisomi-mosaiksyndrom véxer langsamt
och den motoriska utvecklingen brukar vara sen. Ménga
har sidoskillnader i storlek mellan kroppshalvorna. Det &r
ocksa vanligt med flickvisa pigmentforandringar.

Hos en del finns medfédda hjértfel. Det kan ocksa finnas
missbildningar av urinvégarna och konsorganen. En del
har diafragmabréck eller navelbrack. Néagra har gomspalt.

Trisomi-mosaiksyndrom leder ibland till epilepsi.

En del har en intellektuell funktionsnedséttning som kan
vara lindrig, medelsvér eller svér.

ORSAK

Trisomi-mosaiksyndrom orsakas av att det i kroppens
celler finns en blandning av celler med normal kromosom-
uppsittning och celler med en extra kromosom.

BEHANDLING

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

RESURSER

Genetisk diagnostik gors vid avdelningar for klinisk
genetik vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksé Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning 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
sambhillets stod finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd 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-
mosaiksyndromet som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hélsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
oktober 2019.

AGRENSKA
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