Sjeldne Diagnoser

Kort om
Apert syndrom

© Forlgb og prognose

Karakteristisk for Apert syndrom er misdannelser af isaer kranie- og ansigtsknogler samt fingre og
teeer. Hertil kommer andre misdannelser, som bl.a. kan medfgre ledproblemer, syns- og hareproble-
mer og problemer med tandstillingen. Alle har nedsat naeserumsvolumen, som medfgrer vejrtraek-
ningsproblemer i varierende grad.

Den psykiske udvikling kan vaere forsinket i mindre grad, eller der kan forekomme udviklingsfor-
styrrelser og senere indlaeringsproblemer i skolen. | sjaeldne tilfaelde ses sveer psykisk udviklings-
haemning.

@ Forekomst og arvegang

Man regner med en hyppighed pa 1 barn ud af 65.000 fedsler, hvor barnet har Apert syndrom. Det
betyder, at der i gennemsnit fodes ét barn med Apert syndrom hvert ar i Danmark.

Diagnosen kan stilles umiddelbart efter fedslen pa baggrund af udseendet, kraniemisdannelserne
og de sammenvoksede fingre og teeer.

Apert syndrom skyldes en kromosomfejl, der endnu ikke kendes. | de fleste tilfaelde er der tale om
en nyopstdet mutation, hvor fejlen i arveanlaegget optraeder for forste gang i sleegten hos det ny-
fadte barn. Syndromet er autosomalt dominant arvelig, hvilket betyder, at hvis en af foraeldrene har
Apert syndrom, er der 50% sandsynlighed for, at syndromet videregives til hvert barn, parret far.

@ Behandling og kontrol

Af hensyn til bade den fysiske og psykiske udvikling er det vigtigt, at der tidligt saettes ind med be-
handling ved kirurgiske korrektioner af misdannelserne, hvoraf nogle kan veere livstruende. Under
forudszetning af den rigtige behandling er levealderen tilsyneladende ikke pavirket.

Et barn, der fades med Apert syndrom, skal fra fadslen og op igennem hele sin opvaekst indtil 18-20
ars alderen igennem adskillige operationer. Nogle kan vaere livsvigtige, andre har mere funktions-
maessig eller kosmetisk betydning.

Radgivning og vejledning vedrgrende sociale og psedagogiske problemstillinger er ligeledes
vigtigt for livsforlgbet.

Fostervandsdiagnostik er ikke mulig, men misdannelserne kan ses pa billeder ved ultralydsscan-
ning.



@ Mere information - kontakt

Danmarks Apertforening Sjeeldne Diagnoser
www.apertforening.dk TIf. 3314 0010
www.sjaeldnediagnoser.dk
mail: mail@sjaeldnediagnoser.dk

Kilder

Center for Sma Handicapgruppers hjemmeside, www.csh.dk.



