9q34-
duplikationssyndromet

9q34-duplikationssyndromet ar en kromosom-
avvikelse som paverkar kroppen pa flera sitt.
Tal- och sprakutvecklingen brukar vara sen
liksom den motoriska utvecklingen. De flesta har
en intellektuell funktionsnedsattning som kan
variera fran lindrig till svar. Andra symtom kan
vara hjartfel, sned rygg, nedsatt rorlighet i
hoftlederna och horselnedsiattning.

Syndromet kan vara nedérvt genom att nagon av forald-
rarna har en kromosomavvikelse, oftast utan symtom. Det
finns inga uppgifter om hur manga personer som har 9q34-
duplikationssyndromet i Sverige.

SYMTOM

Som nyfoédda har barn med syndromet ofta lag muskel-
spanning och svart att suga och dta. Det &r vanligt att
dtsvarigheterna fortsitter under de forsta aren. Barnen
brukar darfor vixa langsamt och en del blir kortvéixta.

Tal- och sprakutvecklingen brukar vara sen, framfor allt
formagan att uttrycka sig. Oftast dr den motoriska utveck-
lingen ocksa sen. Barnen brukar kunna sitta nar de &r cirka
12 manader och gé nér de &r 18 till 30 manader. De flesta
med syndromet har en intellektuell funktionsnedsattning
som varierar fran lindrig till svar. Hyperaktivitet dr vanligt
och négra av barnen har autism.

En del med syndromet har medfédda hjartfel. Hjértfelen
ar oftast lindriga. Néagra barn har sned rygg eller samman-
véxta kotor i ryggen och hoéftlederna kan ha nedsatt rorlighet.
Hos en del pojkar med syndromet har testiklarna inte
vandrat ned i pungen. Missbildningar i mag-tarmkanalen
eller i njurarna féorekommer. Ibland &r synen paverkad och
nagra har en horselnedséttning. Manga med syndromet har
gemensamma utseendemassiga drag.

ORSAK

9q34-duplikationssyndromet orsakas av att en del av
den langa armen péd kromosom 9 finns i dubbel upplaga
(duplikation). Vilka symtom som uppkommer beror pa
hur stor duplikationen dr och vilka gener som ingar.

BEHANDLING

Det &r viktigt att utredning, behandling och habilitering
samordnas. Insatserna anpassas efter varje barns behov
och fortsétter i vuxen élder. Behovet av stod varierar
mellan personer med syndromet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Genetisk diagnostik gors vid avdelningarna for klinisk
genetik vid universitetssjukhusen.

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhdllets stod finns att 1dsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hilsotillstand under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

NOC, Natverket for ovanliga kromosomavvikelser

Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
9q34-duplikationssyndromet som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
februari 2020.
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