Klippel-Feils
syndrom

Klippel-Feils syndrom kdnnetecknas av en
kort och bred nacke, 1&gt bakre harféste
och inskrankt rorlighet i nacken fill foljd av
sammanvdxta halskotor. MAnga personer
med syndromet har ocks& andra missbild-
ningar och avvikelser i olika organ och
vavnader.

Uppskattningsvis fods det arligen 2—3 barn med Klippel-
Feils syndrom i Sverige. Syndromet &r nagot vanligare hos
flickor 4n hos pojkar.

Symtom

Hos de flesta med Klippel-Feils syndrom ér tva eller flera
halskotor sammanvéxta. Nacken blir da kort. Hos en del per-
soner dr dven kotor i brostryggen eller landryggen
sammanvaxta.

P& grund av kotmissbildningarna kan ryggmérgen eller ner-
verna som loper till och fran ryggmérgen bli hoptryckta. Det
kan ge neurologiska symtom i form av svaghet, kinselstor-
ning eller smérta i armar eller ben.

En del har Chiari-missbildning typ I, vilket innebér att den
nedre delen av lillhjarnan buktar ner genom halet i skall-
basen. Vanliga symtom pé Chiari typ I dr huvudvark, nack-
vark, yrsel, balanssvarigheter, domningar eller svaghet
i armar eller ben.

Ungefir en tredjedel har medfodd horselnedsittning.

Det &r vanligt med sned rygg, avvikelser i skulderbladen
och kortvéxthet. Ménga har missbildningar av urinvégarna,
konsorganen och/eller njurarna. Avvikelser i hjartat,
lungorna, hinderna, gommen och andra organ férekommer.

Personer med syndromet har en f6rhojd risk for tidig artros
i nacken.

Orsak

Kotmissbildningen beror pa att uppdelningen av de tidiga
anlagen till kotorna varit ofullstindig under den tidiga foster-
utvecklingen. I de flesta fall gar det inte att finna ndgon
bakomliggande orsak. Hos ett fital uppkommer syndromet

till f61jd av fordndringar i gener med betydelse for utveck-
lingen av skelett, leder och muskler.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Klippel-Feils syn-
drom. Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen, fore-
bygga medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som syndromet leder till.

Barnen undersoks tidigt av en ortoped. Kotmissbildningar
och paverkan pé ryggmargen bedoms i samarbete med barn-
neurolog och neurokirurg. Olika skelettavvikelser behandlas
med rorelsetraning, korsetter och ibland operationer. En del
personer behover smartstillande ldkemedel. Vid neurologiska
symtom kan det behdvas operation.

Hjéartat undersoks tidigt. Njurar, lungor och andra organ
undersoks vid symtom. Avvikelser i urinvigar och kénsorgan
kan krédva operationer. Personer med horselnedséttning kan
behova hjdlpmedel och horselhabilitering.

Fysioterapi kan bidra till att bibehalla rorligheten. Olika
hjalpmedel och anpassningar kan underlitta vardagslivet.

Det ar viktigt med psykologiskt stod.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* Neuroforbundet

* Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
(RBU)

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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