Potocki-Lupskis
syndrom

Potocki-Lupskis syndrom &r en medfédd
kromosomavvikelse som innebar att en liten del pa
kromosom 17 &r dubblerad. De flesta personer med
syndromet har en lindrig till medelsvar intellektuell
funktionsnedsattning med beteendeavvikelser,
paverkad motorisk utveckling samt tal- och
spraksvérigheter.

I Sverige fods det cirka 4 barn med syndromet varje ar.
Uppskattningsvis finns ett sjuttiotal barn och ungdomar
upp till 18 ar med syndromet i landet.

Symtom
Symtomen vid Potocki-Lupskis syndrom &r av olika
svarighetsgrad och varierar mellan olika personer.

Nedsatt muskelspanning (hypotonus) dr mycket vanligt
under spiadbarnstiden. Barn med syndromet har ofta svart att
suga, med matningssvarigheter och dalig tillvixt som foljd.

Ungefir hélften av barnen med syndromet har en medfodd
hjartmissbildning. Risken att utveckla sned rygg (skolios)
under uppviéxten ér ocksé 6kad jamfort med hos andra barn.
Manga har dverrorliga leder och felstdllningar i fotterna.

Den nedsatta muskelspénningen paverkar finmotoriken.
Barn med Potocki-Lupskis syndrom har inlérnings-
svérigheter av varierande grad. De flesta har en lindrig till
medelsvar intellektuell funktionsnedséttning.

Péverkad tal- och sprakutveckling forekommer hos nistan
alla med syndromet. Uttalssvarigheter ar vanligt och nagra
saknar helt talat sprak.

De flesta har autistiska drag eller autism. Ménga med
syndromet har adhd samt 6kad dngslan och oro.

Horselnedsittning av ledningstyp ér vanligt, liksom
oversynthet och skelning.

Orsak

Potocki-Lupskis syndrom orsakas av en dubblering
(mikroduplikation) av en liten del p& den korta armen (p)
pa kromosom 17 (17p11.2). Ett annat namn &r déarfor
17p11.2-duplikationssyndromet.

Diagnosen stélls utifran de typiska symtomen och bekriftas
med DNA-analys. Kromosomavvikelsen &r sa liten att den
vanligen inte syns med traditionell kromosomanalys.

Behandling

Behandlingen vid Potocki-Lupskis syndrom inriktas pa
att behandla och lindra symtomen, férebygga medicinska
komplikationer och kompensera for funktionsnedsétt-
ningarna. Det &r viktigt att insatserna for utredning,
behandling, uppfoljning och habilitering samordnas.

Da de flesta personer med Potocki-Lupskis syndrom har
symtom fran flera organ behovs regelbunden kontakt med
olika specialistldkare, till exempel neurolog, hjartlékare,
mag-tarmspecialist, 6gon- och 6ronldkare och ortoped.

Barn med syndromet kan behdva habiliteringsinsatser
frén tidig alder. Habiliteringen omfattar 4ven psykologiskt
och socialt stod. Vid édtsvarigheter behovs kontakt med
ett nutritionsteam.

I vuxen alder kan personer med syndromet behova fortsatt
uppfoljning av olika specialister inom vuxensjukvéarden
samt fortsatta habiliteringsinsatser och stdd.

Resurser

Kunskap om Potocki-Lupskis syndrom och resurser for
diagnostik finns pa avdelningarna for barnneurologi och
klinisk genetik vid universitetssjukhusen.

Medfodda hjértfel opereras vid Sahlgrenska universitets-
sjukhuset i Goteborg och Skanes universitetssjukhus i Lund.

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

Intresseorganisationer
* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

 Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr 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

agrenska.se/informationscentrum
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