SALLSYNTA DIAGNOSER

Phelan McDermid syndrom

FOREKOMST

Det ér oként hur vanligt Phelan McDermid syndrom ér.
Uppskattningsvis fods cirka 1 av 30 000 barn med
syndromet. Troligtvis finns det ménga personer som énnu

inte har diagnostiserats.

ORSAK
Foréindring i genen SHANKS3 eller i den del av kromosom
22 dar den genen sitter. Féréindringen péverkar bland

annat éverféringen av signaler mellan nervcellerna.

SYMTOM
Intellektuell funktionsnedséttning av varierande grad,
kommunikationssvarigheter, éverrérlighet. Lag muskel-

tonus och sen motorisk utveckling syns ofta tidigt.

BEHANDLINGAR OCH ATGARD

Anpassning och stéd inom mé&nga omraden é&r viktigt for
halsa och utveckling. Rutiner, vélkédnda miljser och
aktiviteter underlattar f6r manga att visa sina férmagor

och personlighet.
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