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Sotos syndrom

SOTOS SYNDROM

Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sdallsynta diagnoser och en unik métesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amunddn séder om Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser. Agrenska driver ocksé Informationscentrum for
séllsynta halsotillstdnd som ansvarar for att ta fram och kvalitetssékra
informationstexter till Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Varje &r arrangerar Agrenska drygt tjugo vistelser fér familjer och
sex vistelser for vuxna med sallsynta diagnoser.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, majlighet att utbyta
erfarenheter och traffar andra i liknande situation.

Programmet innehaller forelasningar och diskussioner om
aktuella medicinska rén, psykosociala aspekter samt vilket stod
samhallet kan erbjuda.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
vuxenvistelsen och ar skriven av Sara Lesslie, redaktor vid Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med Sotos syndrom beréttar en av deltagarna och dennes
fordldrar om sina erfarenheter. Personerna i intervjun har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Kiinisk hild och symtom

— De flesta med Sotos syndrom har en intellektuell
funktionsnedséattning eller andra kognitiva svarigheter
som gor att de behover stod fran samhallet aven i
vuxen alder. Det sager Barbro Westerberg som ar
overlakare vid Drottning Silvias barnsjukhus i
Goteborg.

Den férsta familjevistelsen om Sotos syndrom pé Agrenska
anordnades ar 1995. Da deltog den amerikanska endokrinologen
Juan Sotos sjalv. Han var den forsta att beskriva fem storvuxna barn
med karaktaristiska drag for syndromet ar 1964.

Sotos syndrom kallas ockséa cerebral gigantism, vilket betyder
storvaxthet utlost fran hjarnan. Det kan finnas stora variationer i hur
patagliga symtomen ar mellan olika personer med Sotos syndrom,
men en del karaktaristiska drag gor att man kan misstanka tillstandet.
Barn med Sotos syndrom ar ofta langa redan fran fodseln, har stort
huvud, stora 6ron och lite snedstallda 6gon. Pannan buktar framat
och skallen ar langstrackt. Typiskt for syndromet &r ocksa en hog
gom och spetsig haka.

— Manga av barnen har som sma férhallandevis stora hander och
fotter och det &r vanligt med navel- och ljumskbrack, sager Barbro
Westerberg.

Diagnos

| Sverige fods uppskattningsvis 5-10 barn med Sotos syndrom varje
ar och man kanner till ett hundratal personer med syndromet i landet.
Diagnosen baseras pa yttre tecken, som langd, huvudomfang och
ansiktsdrag. | forhallande till andra nyfédda ligger barn med Sotos
syndrom tva standarddeviationer (SD) Gver genomsnittet i langd pa
tillvaxtkurvan, oavsett i vilkken vecka de fods. Huvudomfanget ar mer
an tre SD dver genomsnittet.

— Den kliniska diagnosen faststélls genom genetisk analys av ett
blodprov. Det ar inte alltid vi hittar den genetiska orsaken och det ar
troligt att det finns fler med syndromet som &nnu inte har fatt nagon
diagnos, sager Barbro Westerberg.

Den genetiska analysen visar for det mesta en férandring (mutation)
pa den langa armen av kromosom 5. Férandringen medfor att ett
protein som har betydelse for fosterutvecklingen blir defekt.
Syndromet uppkommer vanligtvis som en nymutation. Det innebar att
den genetiska forandringen upptrader for forsta gangen hos personen
sjalv och alltsd inte har arvts fran foraldrarna.
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— Det ar viktigt for foraldrar att fa reda pa varfor deras barn har fatt en
genetisk sjukdom. De behdver till exempel fa veta att det inte beror
pa nagot som hande under graviditeten, sager Barbro Westerberg.

Las mer om genetik pa sidan 10

Tidiga symtom

Barn med Sotos syndrom har ofta nedsatt muskeltonus (lag
muskelspanning). Det kan visa sig som att barnet ar nagot slappt i
kroppen, och kan tidigt ha svarigheter med att suga och fa i sig mat.
En del barn med Sotos syndrom far darfér problem med tillvéaxten. De
har ett, oftast Overgaende, lagt blodsocker, och kan darfor behova fa i
sig extra energi i borjan. Aven nedsatt skoldkortelfunktion och gulsot
ar vanliga inledande symtom. Det &r viktigt att tidigt upptéacka om
skoldkortelns funktion ar nedsatt eftersom barnets utveckling da
paverkas. Prover tas darfor pa alla nyfédda barn redan vid fodseln.

Lag muskeltonus kan dven paverka munmotoriken — manga har som
barn 6ppen mun i vila. Det ger i sin tur nedsatt salivkontroll.
Snarkningar och andningsuppehall férekommer ocksa. Tanderna
kommer ofta tidigt, for en del redan fére sex manaders alder. Det &r
vanligt att det saknas tandanlag for nagra av de permanenta
tanderna.

Las mer om munhélsa pé sid 19

Njurreflux, att urin kommer upp i njurarna, forekommer ocksa och kan
behdva opereras. Hjartfel kan férekomma.

— Jag har aldrig st6tt pa nagon med hjartfel och om det férekommer
ar det ofta lindrigt. Det &r dock viktigt med regelbundna kontroller,
séger Barbro Westerberg.

Vanliga symtom

En del personer med Sotos syndrom &r normalbegavade, men
manga har en intellektuell funktionsnedsattning (IF) som vanligen &r
lindrig till mattlig. Aven om det inte finns en IF-diagnos kan det finnas
kognitiva svarigheter och det ar viktigt med ratt stod.

— Det kan ocksé vara bekymmersamt om det stalls for hoga krav pa
barnen eftersom de ar ovanligt langa och kan misstas for att vara
aldre &n vad de ar, sager Barbro Westerberg.

Neurologiska symtom

Som barn har manga med Sotos syndrom svarigheter med balans
och koordination. De far ofta en lite annorlunda gang och kan ha svart
med grov- och finmotoriken. En del har problem med feberkramper
och epilepsi forekommer.
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— Erfarenheten visar att epilepsi hos personer med Sotos syndrom
brukar svara bra pa behandling, sager Barbro Westerberg.

Inlarningssvarigheter ar vanligt och det finns en ékad forekomst av
neuropsykiatriska diagnoser som autism. Som barn &r manga
Overaktiva och har stora humorsvangningar. Det kan i olika grad folja
med aven i vuxen alder.

— Det kan till exempel visa sig som nedsatt ork och uthallighet,
sarskilt vid krav och infor prestationer, sager Barbro Westerberg.

Ogon och 6ron

Symtom fran 6gonen, oftast dversynthet, men ocksa 6gondarrning
(nystagmus), skelning och gra starr férekommer. Personer med Sotos
syndrom har ofta en nedsatt visuospatial formaga, vilket innebar
svarigheter att tolka det man ser. Det paverkar till exempel formagan
att bedéma avstand.

Manga ar infektionskansliga som sma och drabbas av aterkommande
oroninfektioner. Upprepade droninflammationer kan i sin tur leda till
horselnedsattning i vuxen alder.

Muskel och skelett

Den nedsatta muskeltonusen leder till dverrorlighet, vilket i vuxen
alder kan leda till problem med smarta i leder och skolios. Plattfothet
eller snedstéllda fotter med leder som ofta ar mjuka och dverrérliga
kan pa lang sikt leda till felstallningar. Fysioterapeut och ortoped kan
darfor vara bra kontakter for att fa inlagg i skorna.

Det finns en viss 6kad risk for tumdrer i nervsystem, njurar,
aggstockar, spottkdrtlar och skelett.

— Det ar ovanligt, men det &r viktigt att tanka pa att det finns en 6kad
risk. Darfor ar det viktigt att fortsatta ga pa regelbundna
halsokontroller &ven i vuxen alder, sager Barbro Westerberg.

Kan likna andra tillstand

Det finns en rad sjukdomar, syndrom eller tillstdnd som kan forvaxlas
med Sotos syndrom, bland annat Weavers syndrom, homocystinuri
(@mnesomséttningsfel), Marfans syndrom, Klinefelters syndrom
(XXY), Beckwith-Wiedemans syndrom, fragilt-X syndrom, medftdd
binjurebarkforstoring och konstitutionell storvuxenhet.

— Malans syndrom eller Sotos 2 ar ett relativt nyupptackt syndrom
som har en klinisk bild som liknar Sotos syndrom, men med en
forandring pa en annan gen, sager Barbro Westerberg.
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Vuxen med Sotos syndrom

Som vuxna ar personer med Sotos syndrom fortsatt Iangre &n
genomsnittet, men skillnaden minskar da medellangden i
befolkningen 6kar. Nar barnet fyller 18 ar ar det dags att flytta Gver till
vuxensjukvarden.

— Overgangen till vuxenvarden ar inte alltid helt enkel. Fortsatt
behandling sker pa vardcentral. Personalen pa vardcentralen behover
kanna till syndromet och veta var de kan fa reda pa mer om behoven
vid Sotos syndrom, sager Barbro Westerberg.

Manga som idag ar vuxna har fatt en klinisk diagnos. Numera ar det
ocksa mojligt att fa den genetiskt bekraftad. Barbro Westerberg
avslutar med en férhoppning om mer forskning om Sotos syndrom
och betonar att det gar snabbt framat, sarskilt inom genetiken.

— Ni som har vuxna barn med Sotos sprider ocksa kunskap genom
sadana har traffar och kan ta lardomar av varandra, vilket ar viktigt,
sager Barbro Westerberg.

En revidering av den medicinska informationen om Sotos syndrom i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta halsotillstand gjordes
2021.

[-] -
Fragor till Barbro Westerberg:
n

Hur ska man vara uppmarksam pa tumorrisken?

— Om personen mar bra och man tar regelbundna funktionsprover,
som blodtryck och levervarden, och de ser bra ut ska man inte vara
orolig.

Mitt barn har en valdigt stor tarm, ar det specifikt for Sotos?
—Ja, det forekommer nog i hogre grad an hos andra. Motoriken i
tarmarna kan vara paverkad. For en del &r det for fa nervceller i
tarmen och det behovs lavemang for att fa ut avféringen.

Hur tar man reda pa om mitt vuxna barn ar bipolar?

— Kontakta vuxenpsykiatrin. Bipolar sjukdom behandlas vanligen med
litium, men det &ar ocksa viktigt med kravanpassning for att stavja
svangningar.

Mitt barn ar valdigt darrig pa handen, ar det kopplat till Sotos?
—Ja, darrningar eller tremor ar oftast inget man ser hos barn, utan det
tycks vara ett symtom som ar vanligt forekommande hos vuxna.
Enligt en studie fran 2019 dar 44 personer med Sotos deltog &r
horselnedsattning, smarta och stelhet i leder samt tremor (darrighet)
de vanligaste besvaren hos vuxna med Sotos syndrom.
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Hur blir det nar vara vuxna barn blir aldre?

— Vi vet inte s& mycket om det, men enligt vissa studier tycks de
flesta ma bra. Horselnedsattning, stelhet och tremor (darrighet) ar
vanligt férekommande symtom hos vuxna.

Erik é@r 30 ar och har Sotos syndrom

Erik alskar foto, musik och att fynda pa loppisar. Han
ar social och kontaktsokande, men har svart for
plotsliga forandringar och néar planer gar om intet. Erik
kom till Agrenskas vuxenvistelse tillsammans med
foraldrarna Elisabet och Valter.

Nar Erik skulle fodas blev det flera komplikationer som ledde till att
han hamnade i kuvds direkt efter férlossningen. Det visade sig att han
hade fatt en blodning i lillhjarnan. Familjen fick aka hem, men lakaren
forberedde Elisabet och Valter pa att det kunde vara nagot mer som
lag bakom. Erik hade eventuellt fatt en CP-skada och kunde fa
kramper.

— Det var en orolig tid. Jag tankte att jag gor det jag kan och laste och
sjong mycket for Erik sa att han skulle fa ett sprak, sager Elisabet.

Erik fick kramper efter hjarnblddningen och for att stavja dem fick han
Fenemal som ar ett antiepileptiskt lakemedel.

— Medicinen gjorde att han sov mycket och annars satt han mest och
sag sig omkring. Nar vi slutade med medicinen var han tva ar och da
blev det full fart pa Erik, sager Elisabet.

Erik och hans foraldrar fick hjalp av habiliteringen, de ordnade bland
annat med kommunikationsstéd och hjalpte till med motorisk traning.
— De var ett bra stod. Fran borjan hade vi egentligen inte en susning.
Det var en helt ny varld som 6ppnade sig for oss. Innan hade vi
valdigt dalig kunskap om vad det innebar att ha ett barn med
funktionsnedsattning, sager Valter.

Nar Erik hade fyllt sex ar berattade hans lakare att man misstankte att
han hade autism. Elisabet och Valter fick en broschyr och i den fanns
en del information om Aspbergers syndrom.

— Da foll polletten ner. Det var som att lasa om Erik och efter det
boérjade det rulla p& med utredningar, sager Elisabet.

Som tiodring fick Erik traffa lakaren Christoffer Gillberg, en valkand
barnlakare som har studerat autism i éver 40 ar.

— Han satt en hel timme och pratade bara med Erik. Efterat berattade
han for oss att Erik helt klart har Aspberger, sager Elisabet.
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— Jag tyckte att det kandes konstigt. Aspberger, vad innebar det?
Ingen forklarade for mig dar och da. Nu i efterhand har jag funderat
pa varfor jag inte fick reda pa det tidigare, sager Erik.

Nar familien kom till habiliteringen nasta gang skulle det goras fler
tester. De fick traffa en genetiker och Erik fick gora en
magnetkameraundersokning.

— Lakaren berattade att Erik hade aspberger darfor att han ocksa
hade Sotos syndrom, séger Elisabet.

— Att f& en genetisk diagnos innebar for manga en
forklaring. Bland vuxna med Sotos idag ar det troligen
valdigt fa som har fatt sin diagnos bekraftad genetiskt.
Det sager Ann Nordgren som ar professor och
overlakare pa Karolinska Universitetssjukhuset i
Solna.

Kroppen ar uppbyggd av celler och i varje cellkarna finns hela var
arvsmassa, i vart DNA. Varje person far halften av arvsmassan fran
sin mamma och halften fran sin pappa. DNA finns i cellkarnan i
kroppens alla celler i form av kromosomer som utgors av packade
DNA-spiraler. Manniskan har 46 kromosomer (23 kromosompar),
varav ett par ar konskromosomerna (kvinnor har tva X-kromosomer
och man har en X- och en Y-kromosom). Generna, som ar drygt

20 000 till antalet, utgor cirka en procent av arvsmassan och ar
spridda 6ver kromosomerna. Alla gener, utom de pa X och Y-
kromosomerna, finns i tva kopior, en fran vardera foraldern.

Genernas byggstenar, nukleotiderna, bildar baspar. Basparens
ordning utgdr mallar for hur olika protein ska se ut. Proteinerna
behdvs for att cellerna och méanniskokroppen ska fungera. Olika
forandringar i generna kan, men behdver inte, leda till problem nar
proteinerna ska bildas. Forandringar som ger upphov till sjukdom
brukar kallas sjukdomsorsakande varianter eller mutationer.

— Genetiska forandringar &r en del av att vara manniska och det har
alla. Det ar néar forandringarna ger upphov till symtom som vi talar om
genetiska sjukdomar, sdger Ann Nordgren.

Sotos syndrom

Den genetiska forandringen som orsakar Sotos syndrom hittades
2003. Vid en tydlig klinisk bild, det vill sdga de typiska
utseendemassiga dragen, okad tillvaxt (galler sarskilt Iangd och
huvudomfang) samt en intellektuell funktionsnedsattning, hittar man i
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90 procent av fallen genetiska férandringar som kan bekrafta
diagnosen. For de resterande 10 procenten hittas inte nagon genetisk
forandring.

— Alla behover inte ha en genetiskt pavisad orsak, utan det ar
lakarens samlade beddémning av barnets symtom som ar grunden for
diagnosen Sotos syndrom, sager Ann Nordgren.

Genen som ar paverkad vid Sotos syndrom ar NSD1 p& kromosom 5
(5935.3). Mutationen i genen kan vara orsakad av ett enstaka stavfel i
den genetiska koden (punktmutation), den kan bero pa att delar av
koden saknas (deletion) eller att koden upprepar sig (duplikation).
Effekten av de olika férandringarna blir densamma, namligen att
genens funktion paverkas sa att det inte bildas ett fungerande protein
vilket ger upphov till symtomen.

Forandringen ar sa pass liten att den inte gar att hitta med en
kromosomanalys, utan det krévs en bredare genetisk utredning med
till exempel en genpanel. Om man inte hittar nagon forandring i NSD1
kan det ibland bero pa att barnet har en annan diagnos.

— Det kan ocksa vara sa att personen inte har en forandring i alla sina
celler, eftersom den har uppstatt lite senare &n i de celler som var
med vid befruktningen. Det kallas for mosaicism och ger oftast lite
lindrigare symtom. Eftersom férandringen bara finns i en del av
kroppens celler ar den svarare att hitta, séger Ann Nordgren.

Genen NSD1 ar en mall for tillverkningen av proteinet NSD1 (Nuclear
receptor binding SET Domain protein 1). Proteinet har som funktion
att paverka hur andra gener fungerar.

— Proteinet inverkar pa manga olika funktioner. Det behotvs
exempelvis under fosterutvecklingen, och darfor paverkas individen
redan tidigt. Den exakta sjukdomsorsakande mekanismen ar okand,
sager Ann Nordgren.

Arftlighet

Hos de allra flesta personer med Sotos syndrom (95 procent) har den
genetiska forandringen uppstatt for forsta gangen hos barnet, genom
en nymutation. Det innebar att féréldrarna inte ar barare av den
genetiska forandringen och darfor ar det ovanligt att syskon har Sotos
syndrom. Man brukar saga att sannolikheten for att ett syskon ocksa
ska fa Sotos syndrom ar mindre an 1 procent. Arftlighetsmonstret for
Sotos syndrom &r autosomalt dominant.

— Det innebar att om en av foréldrarna har syndromet ar det

50 procents sannolikhet vid varje graviditet att barnet far Sotos
syndrom. Eftersom en genetisk sjukdom blir arftlig i efterféljande
generationer kan man, om det ar aktuellt, fa traffa en klinisk genetiker
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i vuxen alder for att fa information och genetisk vagledning, sager
Ann Nordgren.

Aven om ett barn riskerar att f& samma diagnos som sin foralder kan
symtombilden se olika ut. Diagnosen séager inte i detalj hur symtomen
blir.

— Alla i samma familj behéver inte ha samma symtomgrad. Man
brukar saga att det finns en stor variabilitet, séger Ann Nordgren.

Malans syndrom — Sotos syndrom typ 27?

Med nya metoder upptacks hela tiden nya syndrom. Ett av dessa ar
Malans syndrom som beskrevs 2010. Personer med Malans syndrom
har en klinisk bild som ar valdigt lik Sotos syndrom, men de har
mutationer i en annan gen, NFIX. Vid Malans syndrom forekommer
ocksa andra symtom, bland annat underutvecklad synnerv samt ataxi
(svarigheter att styra rorelser) och hemiplegisk migran (migran med
foérlamning) hos en del med storre deletioner.

UNIKA-studien

I UNIKA-studien, som genomfors vid Karolinska universitetssjukhuset
i samarbete med bland annat Goteborgs universitet och Agrenska, vill
Ann Nordgren tillsammans med Johan Lundin Kleberg och deras
kollegor kartlagga beteenden och fardigheter hos individer med
sallsynta halsotillstand genom olika tvarvetenskapliga metoder. Syftet
med studien, dar bland annat personer med Sotos syndrom deltar, ar
att bidra till forbattrade vard- och behandlingsmojligheter fér personer
med sallsynta halsotillstand.

| studien genomfoérs bland annat psykologiska tester for att kartlagga
kognitiva profiler och identifiera styrkor och svagheter.

— Vi vill ta reda pa hur personens kognitiva profil paverkar individens
formaga att klara sig i vardagen, till exempel ga en utbildning och fa
ett arbete, sdger Ann Nordgren.

Ann Nordgren berattar att man genom projektet vill 6ka kunskapen
om beteende och behov hos personer med Sotos syndrom.

— Genom att 6ka kunskapen om olika sallsynta halsotillstand hoppas
vi kunna forbattra livssituationen for personer med Sotos syndrom
och deras narstdende, sager Ann Nordgren.

o -
Fragor till Ann Nordgren:
| |
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Jag har hort att om barnet blir kortvaxt istéllet kallas det for
reversed Sotos, stammer det?

— Ja, fast det ar inte Sotos utan man har en annan Klinisk bild. Det
som &ar gemensamt ar att forandringen finns pa samma gen.
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Hur ska vi g6ra om vi inte har fatt en genetiskt bekraftad
diagnos, men garna vill ha det?

— Jag tycker att man ska fa det. Det ar av betydelse for eventuella
syskon, men aven for att fa reda pa om det skulle kunna vara nagot
annat. Jag foreslar att ni kontaktar er behandlande lakare, Centrum
for séllsynta diagnoser (CSD), eller avdelningen for klinisk genetik vid
narmsta universitetssjukhus.

Vad hander om den genetiska orsaken inte hittas?

— Det finns fler an 1 000 gener som vi idag vet orsakar intellektuell
funktionsnedsattning. Om man inte hittar mutationen fér Sotos direkt
kan man gora en helgenomsekvensering med genpanel eller en trio
och titta pa alla dessa gener for det skulle i sa fall kunna vara en
annan genetisk diagnos.

Nar Erik skulle borja skolan fick han forst ga i en traningsskola. Han
gick dar i tva &r men Elisabet och Valter tyckte inte att han blev
tillrackligt utmanad och stimulerad. Han boérjade darfor i trean pa
grundsarskolan istallet.

— For oss kandes det tryggt pa grundséar och personalen var jattebra,
sager Valter.

For Erik har upplevelsen av skolan varierat mycket.

— Jag trivdes valdigt bra i borjan, men nar jag borjade
gymnasiesarskolan blev det ett rent helvete. Det varsta var att det var
svart att passa in. Jag blev mobbad och retad av personer som gick
pa gymnasieskolan som lag bredvid, sager Erik.

| skolan anvande personalen bildstdd for att forstarka
kommunikationen med Erik och de andra barnen. Det gjorde familjen
hemma ocksa.

— Vi forsokte vara noga med rutiner och struktur och vi anvande
pictogram-bilder. Pa boendet dar Erik bor anvander de ocksa
bildstod. Det har varit viktigt som ett extra stod for Erik, séager
Elisabet.

Som barn umgicks Erik mest med tjejkompisarna i klassen. Nu nar
han ar vuxen k&nner han ibland att han skulle vilja ha fler nara
vanner, men ar ocksa ganska nojd.

— Om jag ska vara uppriktig tycker jag det ar ganska skont att vara for
mig sjalv ocksa. Kunna greja med mina saker utan att ndgon lagger
sig i, sager Erik.
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Under barndomen hade Erik ett haftigt temperament och han hade
svart for forandringar eller att planer &ndrades. Foraldrarna har
behovt klura ut hur de ska forhalla sig till hans humor och vilka krav
de kan stalla pa Erik.

— Vi som ar nara Erik behover anvanda strategier. Nar han blir arg
kan man inte bli arg tillbaka for da blir det varre, sager Elisabet.

— Han har valdigt svart for forandringar och vi maste beratta om saker
som ska handa langt i forvag, till exempel om vi ska resa bort, sager
Valter.

Idag har Erik lattare att hantera humoérsvangningarna, men mycket
hanger ihop med att han far tillrackligt med mat och vila.

— Att jag har humor ska jag inte sticka under stol med — det har jag.
Idag har jag dock lart mig att tackla det ratt bra, sager Erik.

Erik ar valdigt verbal och kontaktsékande vilket har stallt till det
ibland.

— Han anvander manga fina ord, utan att ha téackning for dem. Som
barn lurade han folk till héger och vanster vilket resulterade i att de
stallde hogre krav an han klarade av. Vi har mott mycket oforstaelse
genom aren, sager Elisabet.
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Tankande, kanslor och heteende vid Sotos syndrom

— Vi vill veta mer om hur personer med Sotos syndrom
tanker och lar sig saker, och hur det i sin tur skiljer sig
fran andra genetiska syndrom. Pa sa satt hoppas vi
kunna forbattra bemotandet och omhandertagandet |
varden och dvriga samhallet. Det séager Johan Lundin
Kleberg som ar psykolog och forskare och bland annat
arbetar med UNIKA-projektet.

En person med Sotos syndrom har ofta en intellektuell
funktionsnedsattning, svart att hantera starka kanslor och har tecken
pa autism — men det géller inte alla.

— Det finns stora variationer inom gruppen. Det ar darfor viktigt att ta
lardom av hur det ser ut pa gruppniva, men att alltid basera
utredningar pa individen, sager Johan Lundin Kleberg.

Intellektuell funktionsnedsattning

Att ha en intellektuell funktionsnedsattning (IF) innebar bristande
adaptiv funktionsformaga (kognitivt, socialt och praktiskt). Bristerna
visar sig under utvecklingsperioden. IF ar alltsa ingenting som
uppkommer senare i livet. IF graderas fran lindrig till mycket svar.
Den intellektuella formagan mats genom sprak-, minnes- och 1Q-test,
vilket ger ett matt pa personens 1Q-niva.

— 1Q ger inte hela bilden. Det vi vet ar att med den har typen av
svarigheter behdvs mycket stod i vardagen, sager Johan Lundin
Kleberg.

IF ser olika ut hos olika personer. Man har samma grundlaggande
behov som andra, men kan ha svarare att uttrycka dem. En person
med IF uppfattar varlden mer konkret och har svart med det
abstrakta, till exempel symboler och siffror. Bilder ar ofta lattare.

— Personer med IF kan ha svart att generalisera kunskap, att planera
och utvardera sitt eget beteende och att anpassa och férandra det
efter omgivningen. Svarigheterna féljer med, men tar sig olika uttryck
under hela livet, forklarar Johan Lundin Kleberg.

IF och Sotos syndrom

Vid kognitiva utredningar brukar man ofta sarskilja om en person har
lattare for sprak an for monster och bilder. Det finns forskning som
tyder pa att personer med Sotos syndrom har nagot lattare for sprak
an bilder.

— Har ar det forstas viktigt att inte generalisera i det enskilda fallet.
Det kan se valdigt olika ut mellan olika individer, sdger Johan Lundin
Kleberg.
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Det ar vanligt med ojamna intellektuella styrkor och svarigheter. Det
innebar att de kognitiva férmagorna kan skilja sig valdigt mycket at i
olika situationer.

— Man riskerar att bli missforstadd, bade genom 6verskattning och
underskattning. Det kan ofta leda till ilska, besvikelse och sorg, sager
Johan Lundin Kleberg.

Neuropsykologisk bedémning

Vid en neuropsykologisk beddémning gors en utredning dar en
psykolog ringar in vilka styrkor och svagheter en person har vad
géaller kognition och socialt samspel. Syftet med en beddmning ar att
avgora om det finns en funktionsnedsattning. Om det finns behdver
man darefter kartlagga vardagen for att kunna ge ratt anpassningar
och stod

— Just att bedémningen ar individuell ar sarskilt viktigt vid sallsynta
halsotillstand eftersom kunskapen i samhaéllet &r lag och det finns
stora skillnader inom gruppen, séager Johan Lundin Kleberg.

Exekutiva funktioner

De exekutiva funktionerna ar olika formagor som kravs for att kunna
planera och organisera sin vardag. Det handlar om att kunna
fokusera och reglera sin vakenhet, hantera sina kanslor, anvanda
arbetsminnet och kunna paborja och avsluta saker.

— Svaérigheter med de exekutiva funktionerna ar vanligt vid
intellektuell funktionsnedsattning, sager Johan Lundin Kleberg.

Autism

Autism eller autismspektrumtillstand (ast) ar ett samlingsnamn for de
funktionsnedsattningar som paverkar personens satt att tianka, vara
och kommunicera med andra manniskor. Personer med autism har
ofta svarigheter med social kommunikation och repetitiva beteenden
samt kan ha begransade intressen. Autism ar en beteendediagnos
med okand orsak, men den ar mer vanligt forekommande vid
genetiska syndrom som Sotos.

Uppskattningsvis har upp emot 60—80 procent av personer med
Sotos syndrom aven autistiska drag eller autism, och det ar ungefar
lika vanligt hos pojkar och flickor.

— Personer med Sotos syndrom uppvisar samma typ av autistiska
symtom som de som har autism utan genetisk diagnos, sé&ger Johan
Lundin Kleberg.
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Kanslor och kansloreglering

Svarigheter med att reglera kanslor &r vanliga hos personer med
Sotos syndrom. Forskning visar ocksa att det finns problem med
angest och oro.

— Mojliga orsaker till detta kan vara problem med exekutiva
funktioner. Barn med Sotos ar storre &n andra, vilket kan leda till mer
uppmarksamhet fran omgivningen. Det gor svarigheterna mer
patagliga, sager Johan Lundin Kleberg.

Att bli vuxen och ha Sotos

Det finns valdigt fa studier som har f6ljt barn med Sotos upp till vuxen
alder. En studie fran Storbritannien har tittat pa hur vuxna med Sotos
klarar av vardagliga aktiviteter. Studien visar att de med lindrig eller
ingen IF i stor utstrackning klarar de flesta vardagsaktiviteter pa egen
hand. De som medverkade i studien och inte hade en IF-diagnos
studerade eller hade jobb i hog utstrackning. Sammantaget beréattade
manga av deltagarna att de kdande oro Gver att vara borta fran sin
famil].

En slutsats av de longitudinella studier som gjorts (studier som gjorts
under en langre tid pa samma grupp personer) ar att pa sikt tycks de
autistiska dragen och beteendeproblemen minska nagot.

Det finns inget underlag for att kognitiva formagor minskar.

— Det finns alltsa inget som tyder pa att de har personerna aldras i
fortid, men har finns en stor brist pa forskning, sager Johan Lundin
Kleberg.

For att vuxna med Sotos syndrom ska fa ratt stod ar det viktigt att en
bred neuropsykologisk bedémning erbjuds vid tecken pa autism
och/eller adhd.

UNIKA-studien

For att battre forsta hur personer med sallsynta syndrom bearbetar
information anvander Johan Lundin Kleberg och hans kollegor sig
bland annat av psykologisk och psykiatrisk diagnostik, kognitiva
tester, genetisk diagnostik samt studerar dgonrorelser och
pupillometri.
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Erik bodde kvar hemma hos sina foraldrar tills han var 21 ar gammal.
Da flyttade han till boendet han bor i nu, vilket ar ett LSS-boende med
egen lagenhet och gemensamma utrymmen med personal.

— Jag minns att det var underbart att f& en egen lagenhet. Jag har en
tvda som jag stormtrivs i. Dar bor jag tilsammans med min katt Tim.
Nar det galler omradet finns det dock Ovrigt att énska, sager Erik.

Framforallt ar Elisabet och Valter missndjda med att Eriks boende
ligger i ett hyreshus med bade personer som har extra tillsynsbehov
och vanliga hyresgaster. Personal finns, men i en annan uppgang.
— Hans boende &r inte optimalt. Han kanner sig otrygg ibland och da
ringer han oss, sager Valter.

Erik ar van vid att bade handla och laga mat sjalv, men under
pandemin upplevde foraldrarna att han fick for lite hjalp av
personalen. Det har lett till att Erik blivit mindre sjalvstandig och ofta
aker hem till foraldrarna

— Nu haltar det jattemycket. Vi bor nara och Erik har moppe och
kommer och ater hos oss en hel del, s&ger Elisabet.

Eriks tva broder ar viktiga i hans liv. Den ena har flyttat till andra sidan
landet och den andra bor tvars éver gatan fran Erik.

— Mina broder betyder allt for mig. Den ena traffar jag till jul och pask
och min andra storebror som bor nara har tre déttrar som ocksa
betyder allt fér mig, sager Erik.

Eriks storebroder var 12 respektive 16 nar Erik foddes.

— Det var nog bra att vara andra barn var sa pass stora for jag har
fragat om de kande sig asidosatta eftersom vi har lagt s& mycket tid
pa Erik, men de minns inget sddant, sager Elisabet.
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— Vi rekommenderar regelbunden kontakt med
tandvarden. Det sager tandhygienist Annette Carlsson
och tandlékare Asa Méartensson, bada fran Mun-H-
Center, som informerade om munhalsa och om olika
munvardsprodukter, hjalpmedel samt vilket stod som
finns att f& inom tandvarden.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt orofacialt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvard, munhélsa och munmotorik hos personer
med sallsynta halsotillstadnd. Kunskapen sprids for att bidra till ett
battre omhandertagande och en hégre livskvalitet for de bertrda
patientgrupperna och deras anhdoriga. | Sverige finns ytterligare tva
odontologiska kompetenscentrum for sallsynta héalsotillstand inom
tandvarden, ett i Umea och ett i Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med séllsynta halsotillstand.
Under vuxenvistelsen far deltagarna fylla i ett frageformular om
tandvard och munhygien och eventuell problematik kring munmotorik
och munhalsa. Uppgifter i frageformuléaret dokumenteras i en
databas, MHC-basen. Deltagarna vid Agrenskas vuxenvistelser bidrar
pa sa vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid
sallsynta halsotillstand. Denna information sprids via Mun-H-Centers
webbplats och via MHC-appen.

Sarskilt tandvardsstod

Det sarskilda tandvardsbidraget STB ar pa 600 kronor per halvar. Det
kravs som regel ett lakarintyg for att fa bidraget, men om patienten ar
kand av tandlakare eller tandhygienist kan aven de bevilja bidraget.
Bidraget ger behdvande personer mojlighet att kunna bestka
tandvarden oftare for forebyggande vard och undersokning.

Vid langvarig sjukdom eller funktionsnedsattning kan en person ha
ratt till ett ytterligare tandvardsbidrag, som kallas F-tandvard. Ett intyg
om F-tandvard ges till personer som pa grund av ett sallsynt
halsotillstand eller andra skal har stora svarigheter att skota sin
munhygien eller att klara av ett tandlakarbesok. Lakarintyg kravs.

Las mer om olika tandvardsstod pa 1177.se
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Forebyggande tandvard

Karies, tandkéttsinflammation, sar och blasor i munnen samt
kékledsproblem ar vanligt forekommande hos personer med Sotos.
Det ar darfor viktigt med forebyggande tandvard bade hemma och pa
tandvardsklinik, sa att sjukdomar i tander och slemhinna kan
undvikas. Kéakledsproblem och tandgnissling kan i vissa fall
behandlas med en bettskena. Viss medicinering, andning med 6ppen
mun och stress och oro kan ge muntorrhet. For att motverka
muntorrhet kan man smorja munhalan med munfuktgeler eller
munfuktspray. Aven rapsolja eller solrosolja kan anvandas. Vid
kansliga slemhinnor bér fluoridtandkrdm med skummedel undvikas.
For att stimulera salivproduktion finns sockerfria sugtabletter eller
fluoridtabletter/fluoridtuggummin. Det finns ett flertal olika
munvardshjalpmedel och munvardspreparat att tillga.

— Risken att fa karies okar vid muntorrhet. Forsok ocksa att undvika
smaatande mellan maltiderna, sager Annette Carlsson.

Tandvardens rekommendation ar att borsta tanderna med
fluoridtandkram tva ganger om dagen och rengéra mellan tanderna
med tandtrad, tandsticka eller mellanrumsborste dagligen. Annette
Carlsson betonar vikten av hur man borstar tdnderna och att man &r
noga med att borsta tand for tand.

— En tumregel ar att anvanda tva centimeter tandkram vid varje
borstning. Om man anvander eltandborste, fyll pa med tandkram
mellan dver- och underkake. Sedan ar det bra att komplettera med
andra fluoridprodukter efter rekommendation av ansvarig tandlakare
eller tandhygienist, sager Annette Carlsson.

Las mer om olika munvardsprodukter och hjalpmedel pa Mun-H-
centers webbplats mun-h-center.se
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Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planering av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stdd som
finns att fa for personer med Sotos syndrom.

Halso- och sjukvardslagen

Det finns en patientlag som starker patienternas stallning. Den ger
bland annat ratt att valja 6ppenvard i en annan region, till exempel
habilitering eller specialist. Lagen stéarker ocksa patientens ratt att fa
en ny medicinsk bedémning.

— Kravet pa sjukvarden att informera patienterna har ocksa blivit mer
tydligt. Man har ratt att fa information pa ett satt som man forstar,
sager Louise Jeltin.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen (HSL) har verksamhetschefen
skyldighet att utse en fast vardkontakt for att sékerstalla patientens
behov av samordning om personen énskar det. En fast vardkontakt
kan samordna vardens insatser, formedla kontakter inom varden och
vara kontaktperson for andra samhaéllsaktorer. Den fasta
vardkontakten kan vara en léakare eller annan profession inom
varden, som en sjukskéterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen (SoL) och HSL. En
SIP tas fram nar kompetens fran flera verksamheter behovs och
ansvarsfordelningen behdver goéras tydlig. Det kan goras om en
person upplever behov av samordning mellan olika instanser. Planen
uppréttas vid moten dar de professionella ar skyldiga att delta.

Personligt stod

Vid behov av stod har man alltid mdojlighet att vanda sig till kurator for
vagledning. Genom vardcentral och féretagshalsovard ar det ocksa
mojligt att soka samtalsstéd med psykolog. Familjeradgivning och
samtalsstod ar ocksa nagot som kommun eller kyrka erbjuder. Det
gar ocksa att soka stod som betalas med privata medel.

Forséakringskassan

Aktivitetsersattning ar en ersattning som personer upp till 30 ars alder
kan fa vid nedsatt arbetsférmaga under minst ett ar. Det gar att f pa
olika nivaer.
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Sjukersattning ar en ersattning for personer mellan 19 och 64 ar som
troligen aldrig kommer att kunna arbeta heltid pa grund av sjukdom,
skada eller funktionsnedsattning. Det gar att f& pa olika nivaer.

Forebyggande sjukpenning gér att soka for olika sjukvardande
insatser som en del av en behandlingsplan. Det ar till exempel mojligt
att soka erséttning for vuxenvistelsen p& Agrenska. Ett lakarutl&tande
kravs, men ansdkan kan goras i efterhand.

— Vid alla typer av ersattningar fran Forsakringskassan ar det viktigt
med bra lakarintyg. Forsok att fa intyg som tar hansyn till hela livet
och se till att ni far en personlig handlaggare om ni har langa och
aterkommande sjukskrivningar, sager Louise Jeltin.

Merkostnadsersattning ar en separat ersattning for kade kostnader
som beror pa personens funktionsnedsattning. Forsakringskassan
bedémer vad som rdknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och resor
med egen bil. Man behéver komma upp i en viss summa per ar,
sager Louise Jeltin.

Sarskilt hogriskskydd innebar att en arbetsgivare som har en anstalld
som ofta ar sjuk eller sjuk i langre perioder har mdjlighet att fa
ersattning fran Forsakringskassan for sjuklonekostnader och
karensavdrag.

Las mer om stod fran Forsakringskassan pa fk.se

Arbete och studier

Lonebidrag finns till for arbetsgivare som anstéller en person med
funktionsnedsattning. Arbetsformedlingen har &ven aktiviteter som
arbetstraning och praktik for att under handledning kunna prova pa
jobb.

Vid anstéllning har arbetsgivaren ansvar for att anpassa arbetsmiljén
och arbetets innehall efter den anstalldes behov. Arbetsgivaren har
aven rehabiliteringsansvar vid sjukdom. Forsakringskassan kan ge
bidrag till arbetshjalpmedel och Arbetsformedlingen kan stotta upp
med arbetstraning och utbildningar. Om en person star utanfor
arbetsmarknaden har Arbetsformedlingen olika typer av stod.

Las mer pa arbetsformedlingen.se
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LSS — Lagen om stoéd och service till vissa funktionshindrade
Samhallets stod utgar bland annat fran LSS. Det ar en réattighetslag,
som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stéd for insatser och
sarskild service for personer
e med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand
e med betydande och bestdende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom
e med varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedséttningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de &r stora
och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga
livsféringen och darmed ett omfattande behov av stod eller
service.
— LSS &r en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
Overklagas i domstol, sager Louise Jeltin.

Exempel pa insatser enligt LSS
e daglig verksamhet
e personlig assistans
e kontaktperson
e ledsagarservice
e Dbostad med sarskild service.

Ovrigt kommunalt stod

Kommunen ansvarar for flertalet 6vriga insatser som
bostadsanpassning, anhdrigstdd och fardtjanst.
Overférmyndarverksamheten i kommunen ansvarar for god-manskap.
Att vara god man ar ett uppdrag som gar ut pa att ansvara for en
persons juridiska och ekonomiska réattigheter, det ar nagot som sker
med huvudmannens samtycke.

Kontakta kommunens bistandshandlaggare eller
overformyndigverksamheten for information och ansdkan.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
inkop av hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset kan man fa
hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att s6ka pengar ur.
Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan soka efter
lampliga fonder. Vissa foretag hjalper ocksa till att hitta ratt fonder for
en mindre summa.

— Det kan I6na sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa stiftelser.lansstyrelsen.se
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Erik gar pa folkhdgskola

Erik har haft ett stort intresse for foto och musik &nda sedan han var
liten. Idag studerar han pa folkhogskola. Han gar en utbildning som
heter Kulturskaparna dar deltagarna far agna sig at bade musik och
teater.

— Att spela teater ar helt underbart. Man far vara nagon annan an den
man ar for en stund och jag gillar att underhalla manniskor, sager
Erik.

— Han &r en liten teaterapa och ar duktig bade pa musik och teater,
sager Elisabet.

Familjen fick en del stéd nér Erik var yngre, men féraldrarna
funderade tidigt pa om det fanns tillrackligt med resurser i den lilla
kommunen dar de bor.

— Erik har varit pa korttids och haft stodpersoner men det har inte
alltid gatt s& bra. Under perioder har det fungerat, men nar de som
jobbat nara Erik slutar blir det en katastrof fér honom, sager Valter.
— Da har jag blivit valdigt besviken och ledsen, sager Erik.

Redan nar Erik gick pa gymnasiet borjade Elisabet och Valter leta
efter en passande daglig verksamhet till honom. Han arbetade ett tag
pa en mediagrupp.

— Dar trivdes jag som fisken i vattnet. Vi hade bade hemsida och
tidning, och det kunde vara lite stressigt. Nu jobbar jag pa en bilfirma
vilket ar roligt eftersom jag har ett stort bilintresse. Innan semestern
fick jag prova pa bilrekond, vilket jag gillar starkt, sager Erik.

Erik ar pa bilfirman pa fredagar och gar pa folkhtgskolan pa tisdagar
och onsdagar. Pa torsdagar stadar han lagenheten. Elisabet och
Valter tycker att de har en bra dialog med bade skolan och Eriks
dagliga verksamhet. Hans stora bilintresse ar ocksa en sorg,
eftersom hans diagnoser hindrar honom fran att ta korkort.

— En liten trost ar att du har din moped. Det ar din frihet, s&ger
Elisabet.

— Det ar sant, moppen &r svart som natten och vacker som en dag,
sager Erik.
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Foreningen Svenska Sotossallskapet drivs av foraldrar
och anhoriga till personer med Sotos syndrom.
Svenska Sotossallskapet bildades 1996 under en
familjetraff i Boden da @aven Barbro Westerberg deltog.

Sallskapet arrangerar familjetraffar, bade fysiska och digitala, ger rad
och stdd, séljer informationsmaterial om Sotos syndrom samt ar en
del av Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

— Det ar valdigt vardefullt att ha ett natverk av familjer att dela sina
erfarenheter med, sager Linda Kérner Fernando som ar ordférande.

Svenska Sotossallskapet har aven en sluten Facebook-grupp som
heter Sotos syndrom Sverige.

Ett medlemskap i féreningen kostar 300 kronor for en familj.

Las mer pa sotos.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika

syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksfoérbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och stodinsatser i ratt
tid och utifrdn behov. Personer som lever med sallsynta halsotillstand
ska inte missgynnas pa grund av att andra inte kanner till s mycket
om deras situation. Forbundets uppdrag ar att driva politiska fragor
som ror personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
séllsynta diagnoser och verka for mer forskning inom omradet.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit
konkret material som alla far ta del av, sasom utbildningsfilmer,
sammanstallningar av rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa
hur man kan ta fram en sa kallad séallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika diagnoser som
sinsemellan &r valdigt olika. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

— Det ér séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt k&nna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Sotos syndrom

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstind

Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra diagnostexter till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstdnd och
sprida information om dessa.

Informationen &r till for personer som arbetar inom vard, omsorg,
skola och socialtjanst. Den véander sig ocksa till de som lever med ett
sallsynt halsotillstand, deras narstaende och andra som de har
kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven vara anvandbar for
personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, kvalitetssékrad information om fler an 300
sallsynta halsotillstand. Nya diagnostexter tillkommer varje ar, och
befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
majlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post
sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00.

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstdnd vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 650

Sotos syndrom karaktéariseras av storvaxthet,
gemensamma utseendemassiga drag och
inlarningssvarigheter av varierande grad. En
annan benadmning ar cerebral gigantism, som
betyder storvaxthet utlost fran hjarnan.
| Sverige far uppskattningsvis fem till tio barn
diagnosen varje ar. Det finns ett hundratal
personer med Sotos syndrom i landet.

Sotos syndrom orsakas av en foréndring i genen
NSD1 och ar i de allra flesta fall en nymutation.

Behandlingen syftar till att motverka och lindra
symtomen samt kompensera for de
funktionsnedsattningar som syndromet medfor.

| dokumentationen finns bland annat information
om medicin, genetik, psykologiska aspekter samt
det stod samhallet kan erbjuda. Har ges dessutom
en inblick i hur det ar att leva som vuxen i Sverige
med Sotos syndrom.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
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