® Sjeldne Diagnoser

Kort om
Rubinstein-Taybi syndrom

@© Forlgb og prognose

Rubinstein-Taybi syndrom (ogsa kaldet broad thumb-hallux syndrome) er en medfgdt, uhelbredelig
sygdom.

Karakteristisk for syndromet er szerlige ansigtstraek, brede tommelfingre og storetaeer, psykomo-
torisk udviklingshaemning, mange infektioner i smabgrnsalderen, vaeksthaemning samt problemer
med gjne og teender.

Diagnosen stilles blandt andet pa baggrund af den psykiske udviklingshaemning, de typiske ansigt-
streek og de brede storetaeer og tommelfingre.

Medfadt hjertefejl forekommer hos cirka en tredjedel. Der kan veere skaevheder, misdannelser og
"leshed” i rygsajlen, som bliver tydelige omkring puberteten. Desuden kan der vaere sammenvok-
sning af iseer forste og andet ribben, fejl ved halshvirvlen, ledskred i albue, forskydning af knaeska-
llerne, og naesten alle har ustabilitet i beekkenet. Personer med RTS er desuden disponerede for en
seerlig hoftelidelse.

Den motoriske, psykiske, sproglige og sociale udvikling er forsinket. Personer med RTS er typisk
kontaktsagende og tillidsfulde. En del barn med RTS har ogsa autistiske traek.

En hel del af bgrnene har et meget lille sevnbehov, nogle har sgvnapne.

Barnene vokser langsomt, og den gennemsnitlige voksenhgjde er lavere end normalbefolkningens.
De forste levear er ofte domineret af trivselsproblemer iszer i form af spiseproblemer, hyppige
infektioner (saerligt grer og urinveje), vejrtraekningsproblemer pa grund af luftvejsinfektioner og af
neurologisk arsager. Pa grund af disse trivselsproblemer er mange bgrn jaevnligt indlagt pa syge-
huset. Med alderen forsvinder ovennaevnte problemer, og ved puberteten adskiller bgrnene sig
sygdomsmaessigt ikke fra andre barn. Levealderen er ikke naevnevaerdigt pavirket, hvis komplika-
tioner undgas.

@ Forekomst og arvegang

Syndromet skyldes et tab af kromosommateriale pad kromosom 16. Tabet skyldes oftest en nyop-
staet mutation. Det vil sige, at fejlen i arveanlaegget opstar for farste gang i familien hos det nyfadte
barn.

Voksne med RTS kan godt fa bern. Hvis en voksen med RTS fér et barn, vil der veere 50 % sandsyn-
lighed for, at barnet far syndromet, da syndromet er dominant arveligt, nar fgrst mutationen er
opstaet. Fosterdiagnostik er kun mulig i de familier, hvor det har vaeret muligt at pavise mutationen.
Man regner med, at der fades et barn med Rubinstein-Taybi syndrom ud af 100.000 fgdsler. Det vil



sige, at der fades et barn cirka hvert andet ar i Danmark med syndromet. Der menes derfor at veere
30-40 personer med syndromet i Danmark. Mange voksne er imidlertid ikke diagnosticerede.

@ Behandling og kontrol

Der findes ingen helbredende behandling for RTS, men man kan forebygge og behandle flere
af symptomerne. Behandlingen af RTS bestar farst og fremmest af treening for at udbygge og
vedligeholde feerdighederne, der ellers let gar tabt. Traeningen ber veere integreret i hverdagen i
barnehave, skole eller andre dagtilbud samt i botilbud.

Mange fagpersoner er involverede livet igennem: specialelaeger, fysio- og ergoterapeuter,
(tale)paedagoger, psykologer, socialradgivere med flere.

Misdannelser og fejlstillinger af haender og fadder kan ofte afhjeelpes gennem ortopaediske opera-
tioner. Der kan vaere en forgget tendens til brud pa iseer arme og ben. Eventuel medfgdt misdan-
nelse i nyrer og urinveje kan pavises ved ultralydsundersggelse, hvorefter en eventuel. operation
eller forebyggende behandling ivaerksaettes.

Jaevnlig kontrol hos gjenlaegen anbefales, ligesom det er vigtigt at fa vurderet harelsen pa grund af
gentagne mellemgrebetaendelser. Der anbefales ogsa jeevnlig kontrol hos tandlzege.
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