Prtt-Hopkins
syndrom

Pitt-Hopkins syndrom (PTHS) &r ett medfétt
syndrom som vanligen uppstar till f5lid av en
nyuppkommen genférandring. Syndromet
kannetecknas av svar intellektuell
funktionsnedsatining med inget eller mycket
begrdnsat tal, stérd andningsreglering och
gemensamma utseendemdssiga drag.

I Sverige fods uppskattningsvis 3—4 barn med Pitt-Hopkins
syndrom under en tioarsperiod. I dag (2024) kénner man till
ett tjugotal personer i landet med syndromet.

Symtom
Symtomen vid Pitt-Hopkins syndrom kan vara av olika
svarighetsgrad och variera mellan olika personer.

Sma barn kan ha dtsvarigheter till foljd av 14g muskel-
spanning (hypotonus), reflux och paverkad munmotorik.

Barn med syndromet har en paverkad kognitiv och
motorisk utveckling. De flesta har en medelsvar eller svar
intellektuell funktionsnedséttning. Majoriteten utvecklar
aldrig nagot tal eller kan séga farre &n 5 ord. Det dr vanligt
med utdtagerande beteende, autism och adhd.

Upp till hélften av alla med syndromet har epilepsi.
Andra neurologiska symtom &r svérigheter med koordination
och balans (ataxi), skakningar (tremor) och ostadig géng.

Ett kdnnetecknande symtom vid Pitt-Hopkins syndrom ar
ett sarskilt andningsmonster dagtid, med plotsliga attacker
av snabb andning som {6ljs av andningsuppehall.

Avvikelser i urinvdgarna och kénsorganen ar vanligt.

Skelettavvikelser i hinder, fotter och rygg forekommer.

De typiska utseendedragen blir ofta tydligare med éren.

Orsak

Pitt-Hopkins syndrom uppstér hos de flesta till f61jd av
en nyuppkommen fordndring i en gen pa kromosom 18.
Hos négra har syndromet i stdllet uppkommit pa grund

av en forlust (deletion) av en del av eller hela genen.

Diagnosen faststdlls med hjélp av sérskilda diagnoskriterier.
Den bekriftas med DNA-analys.

Behandling

Behandlingen vid Pitt-Hopkins syndrom inriktas pa att
lindra symtomen, forebygga medicinska komplikationer
och kompensera for funktionsnedséttningar.

Niér diagnosen stélls gors en utforlig utredning, eftersom
olika delar av kroppen kan vara paverkade. Personer med
Pitt-Hopkins syndrom behdver regelbunden kontakt med
flera specialister, till exempel neurolog, gastroenterolog,
o0gonlikare, ortoped och urolog. Det ar viktigt att samordna
utredning, behandling, uppf6ljning och habilitering.

Barn med syndromet behdver habiliteringsinsatser fran
tidig alder. Habiliteringen omfattar &ven psykologiskt och
socialt stdd till barnen och deras familjer.

I vuxen alder behdver personer med syndromet fortsatt
uppfoljning av olika specialister inom vuxensjukvéarden
och fortsatta habiliteringsinsatser och stod.

Resurser

Kunskap om Pitt-Hopkins syndrom och resurser for
diagnostik finns pé avdelningarna for barnneurologi
och klinisk genetik vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer
* Autism Sverige
* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

* Svenska Epilepsiforbundet

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. 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,
agrenska.se/informationscentrum
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