Coffin-Siris syndrom

Coffin-Siris syndrom ar ett tillstand som
paverkar flera olika organ. Symtomen varierar
mellan personer med syndromet. De flesta har
en intellektuell funktionsnedsattning. Andra
symtom kan vara lag muskelspanning och
nedsatt syn och horsel. En del har epilepsi.
Manga med syndromet har gemensamma
utseendemassiga drag.

Coffin-Siris syndrom uppkommer oftast som en nymutation.
I Sverige kdnner man till ett tjugotal personer med syndromet.

SYMTOM

Nyfodda med syndromet har ofta svart att suga och fé i sig
néring. Det brukar bero pé att muskelspidnningen ar l1ag.
Hos de flesta minskar dtsvérigheterna efter spadbarnsaret.
Den laga muskelspanningen paverkar ocksé den motoriska
utvecklingen och bidrar till att det drdjer innan barnen 1ér
sig sitta, krypa och ga.

Sma barn med syndromet kan ha mjuka luftvdgar som
gor att luftstrupen inte halls tillrdckligt oppen. Det leder
ibland till andningssvérigheter. Oftast forsvinner andnings-
svarigheterna nir barnen vaxer.

Négra har hjartfel som oftast &r lindriga.

Manga har nedsatt syn. Nérsynthet och skelning ar vanligt.

En del har en horselnedséttning som oftast &r lindrig.

En del har missbildningar av njurarna och urinviagarna.
Hos ménga pojkar med syndromet har testiklarna inte
vandrat ner i pungen.

Okad beharing pa kroppen #r vanligt och naglarna pa
lillfingrarna och lilltdrna kan vara sma. Ménga med
syndromet vaxer langsamt och de flesta blir kortare dn
forvintat.

De flesta har en intellektuell funktionsnedséttning som
kan vara lindrig, medelsvar eller svér. En del har epilepsi.
Négra far diagnosen autism.

ORSAK

Coffin-Siris syndrom orsakas av en mutation i en av flera
gener.

BEHANDLING

Det dr viktigt att utredning, behandling och habilitering
samordnas. Insatserna anpassas efter varje barns behov
och fortsétter i vuxen &lder. Behovet av stod varierar
mellan personer med syndromet.

RESURSER

Genetisk diagnostik gors vid avdelningar for klinisk genetik
vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Samhillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
e Riksférbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

e Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hir ar en kort sammanfattning av texten om
Coffin-Siris syndrom som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
halsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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