Wiedemann-
Steiners syndrom

Wiedemann-Steiners syndrom kénnetecknas
av gemensamma utseendemdssiga drag samt
férsenad utveckling och intellektuell
funktionsnedsattning som vanligen &r lindrig
till medelsvar. Symtomens omfattning och
svarighetsgrad varierar mycket mellan olika
individer.

I Sverige finns uppskattningsvis ett 20-tal personer med
diagnosen Wiedemann-Steiners syndrom.

Det finns sannolikt fler personer med syndromet som
inte fatt diagnosen faststilld.

Symtom

Vid Wiedemann-Steiners syndrom kan flera olika organ vara
paverkade, som 6gon, tdnder, urinvégar, hjirta, skelett och
nervsystemet.

Maénga med syndromet har gemensamma ansiktsdrag.
Okad kroppsbehdring ir ett typiskt kinnetecken, framfor allt
pa armbagar men ocksé pé armar, ben och rygg. Kortviaxthet
ar vanligt.

Nedsatt muskelspanning (hypotonus) och matnings-
svarigheter ar vanligt nér barnen ar sma. Ibland behovs
sondmatning. Férstoppning ses hos ménga.

Skelning och nérsynthet forekommer hos en del.

De flesta med syndromet har en lindrig eller medelsvar
intellektuell funktionsnedséttning. Barnen har vanligen
sen motorisk och spréaklig utveckling.

Beteendeavvikelser finns hos méanga, och en del har
autism.

Orsak

Wiedemann-Steiners syndrom beror pa en sjukdoms-
orsakande variant (mutation) i genen KM72A. I de allra
flesta fall uppstar syndromet pa grund av en nyuppkommen
genforandring.

Diagnosen stills utifran de typiska symtomen i
kombination med DNA-analys.

Behandling
Det finns i dag ingen behandling som botar Wiedemann-
Steiners syndrom. Varden inriktas i stéllet pa att behandla
och lindra de olika symtomen, samt kompensera for
funktionsnedsdttningarna som de kan ge upphov till.
Beroende pa vilka organ som dr paverkade deltar olika
specialister i utredningen och behandlingen. Det ar viktigt
med samordnade och individuellt anpassade behandlings-
insatser.
Barn med Wiedemann-Steiners syndrom behdver
habiliteringsinsatser, som fortsétter upp i vuxen alder.
Det ar viktigt att tillgodose hela familjens behov av
psykologiskt och socialt stdd samt avlastning.

Resurser
Kunskap om Wiedemann-Steiners syndrom och resurser
for diagnostik finns pa avdelningarna for klinisk genetik vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och
information om sillsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
* Autism Sverige

« DHR

* Riksforbundet FUB, f6r personer med intellektuell
funktionsnedsattning

* NOC, Nétverket for ovanliga kromosomavvikelser
» Riksforbundet Séllsynta diagnoser
* Svenska Epilepsiforbundet

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd.
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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