Trisomi |3-
syndromet

Trisomi 13-syndromet uppstar till f5ljd av en
medfédd kromosomavvikelse. Den innebar att
barnet har tre kopior av kromosom 13 i stallet for
tvé kopior. Syndromet medfér oftast svar
intellektuell funktionsnedsattning kombinerat med
missbildningar av flera organ.

Varje ar fods cirka 5 barn med trisomi 13-syndromet
i Sverige. Tillstdndet finns vid 20-50 av 100 000 paborjade
graviditeter, men endast ett fatal foster dverlever.

Symtom

Trisomi 13-syndromet omfattar ofta en kombination av
flera svara medfodda missbildningar, vilket paverkar
barnets mojligheter att overleva. Manga barn avlider tidigt.
En tredjedel lever vid en ménads alder och farre dn

en femtedel Overlever ettarsdagen.

Nyfodda med trisomi 13-syndromet brukar vara sma till
vaxten och ha lag muskelspanning. Néra hélften av barnen
fods med lapp-, kék- och/eller gomspalt. Flackar utan hud
pa skallen ar vanligt.

Fyra av fem barn med syndromet har medfodda hjartmiss-
bildningar. Ménga barn far okat blodtryck i lungartirerna.

Fler én hilften med syndromet har olika typer av missbild-
ningar av hjdrnan. Epilepsi dr vanligt, och manga barn har
andningsuppehall under somnen.

Naéra hilften av barnen har ett extra finger bredvid lill-
fingret. Fotmissbildningar férekommer.

Hos manga barn har 6gonen inte utvecklats som forvéntat,
vilket kan ge svar synnedsittning. Nedsatt horsel och dovhet
férekommer ocksa, liksom navelbrack.

Flertalet barn har en svér intellektuell funktionsnedsattning.

Orsak

Trisomi 13-syndromet orsakas av en extra kopia av hela eller
delar av kromosom 13. Den extra kopian finns i alla eller
nagra av kroppens celler. Diagnosen stills i forsta hand med
kromosomanalys.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar trisomi 13-syndromet.
Barn med syndromet behdver vanligen nyfoddhetsvard.

Stdd och samtal med fordldrarna om prognos och
behandlingsalternativ utifran barnets tillstand ar en viktig del
av varden. For manga barn med allvarliga missbildningar
innefattar behandlingen palliativa (lindrande) insatser.

For de barn som 6verlever den forsta tiden inriktas
behandlingen pa att lindra symtomen, forebygga komplika-
tioner och kompensera for funktionsnedséttningarna.

Avvikelser och symtom behandlas av olika barnspecialister,
till exempel neurolog, hjartlakare, mag-tarmspecialist,
Ogonlikare, horselldkare, ortoped och urolog.

Barn med trisomi 13-syndromet behdver habilitering fran
tidig alder. Psykologiskt stod ér viktigt till hela familjen.

De som uppnér vuxen alder behéver fortsatt uppfoljning av
olika specialister inom vuxensjukvarden samt fortsatt
habilitering och stod for att klara sitt dagliga liv.

Resurser

Kunskap om trisomi 13-syndromet och resurser for
diagnostik finns pa avdelningarna for barnneurologi
och klinisk genetik vid universitetssjukhusen.

Flera kirurgiska behandlingar vid trisomi 13-syndromet
r nationell hdgspecialiserad vard (NHV) som utfors vid
vissa universitetssjukhus med tillstind av Socialstyrelsen.

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

Samhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer
* NOC, Nitverket for ovanliga kromosomavvikelser

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar 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,
agrenska.se/informationscentrum
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