Smith-Lemli-Opitz
syndrom

Smith-Lemli-Opitz syndrom ar ett arftligt syndrom
som gor att kroppens produktion av kolesterol inte
fungerar normalt. De flesta med syndromet har
gemensamma utseendemassiga drag, medfédda
missbildningar av inre organ och intellektuell
funktionsnedsattning.

Den exakta forekomsten av Smith-Lemli-Opitz syndrom ar
inte kdnd. Uppskattningsvis fods 3—5 barn om aret med
syndromet i Sverige.

Symtom

Symtomen och deras svarighetsgrad varierar. En del barn
avlider tidigt till f6ljd av svar sjukdom. Vissa har fa och
lindriga symtom. Syndromet ar i de flesta fall fortskridande.

Det dr vanligt att barn med syndromet dr mindre &n for-
véntat vid fodseln. Barnen har ofta svart att suga och fa i sig
tillrdckligt med néring. Krakningar ar vanligt.

Personer med syndromet kan ha gemensamma utseende-
missiga drag och medfédda missbildningar av inre organ, till
exempel av hjdrnan, hjértat, levern, lungorna, njurarna och
mag-tarmkanalen.

De flesta med Smith-Lemli-Opitz syndrom har nedsatt
kognitiv forméga. Det finns en stor variation i intellektuell
funktionsniva, alltifran inldrningssvarigheter till svér
intellektuell funktionsnedséttning.

En del har synnedsittning och varierande grad av horsel-
nedsittning eller dovhet.

Hos manga med syndromet &r den motoriska funktionen
paverkad, bade vad giller fin- och grovmotorik. Funktionen
forsdmras ofta over tid.

Manga med syndromet har beteendeavvikelser. En del kan
reagera kraftigt pa ljud, ljus och fysisk berdring. S6mn-
storningar med l&nga vakna perioder pé natten &r vanligt och
kan kvarstd under manga ar. Autism &r vanligt. Det innebar
nedsatt formaga att kommunicera och delta i socialt samspel,
begrinsade intressen och aktiviteter samt ett stereotypt och
repetitivt beteende.

Hos en del ger exponering for solljus hudutslag och klada.

Orsak

Smith-Lemli-Opitz syndrom orsakas av fordndringar i en
gen. Det leder till brist pé ett protein som behdvs vid bild-
ningen av kolesterol och minskad produktion av kolesterol i
kroppen. Det medfor dven att skadliga substanser ansamlas.
Under fosterperioden behovs kolesterol for flera viktiga
processer, bland annat f6r uppbyggnad av cellmembran,
signalering och organutveckling.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar Smith-Lemli-Opitz
syndrom. Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen,
forebygga medicinska komplikationer och kompensera for
de funktionsnedséttningar som syndromet leder till.
Kostbehandling med kolesterol rekommenderas till alla
med syndromet.
En del missbildningar och felstillningar kan opereras.
Syn och hérsel kontrolleras regelbundet. Vissa synfel kan
opereras. En del behover horhjalpmedel.
Personer med syndromet behover habiliteringsinsatser.
For barn med Smith-Lemli-Opitz syndrom kan det bli
aktuellt med palliativ vérd i livets slutskede.
Det ér viktigt med psykologiskt och socialt stdd.

Resurser
Kunskap om syndromet 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
« Stiftelsen IMR

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

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

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