NATIONELLT CENTER

for RETTSYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

Information om Phelan McDermid

syndrom for professionella

Kunskapsportalen vander sig till familjer och deras sociala natverk samt assistenter och
andra professionella som moéter personer med Phelan McDermid syndrom. Var ambition ar
att samla information om diagnosen men aven lotsa vidare till information om
funktionsnedsattning i allmanhet. Har har vi samlat den information pa Kunskapsportalen
som specifikt ror Phelan McDermid syndrom. Klicka pa lankarna for att komma till

Kunskapsportalen och mer information om respektive omrade.

Om Phelan McDermid syndom L&s mer pa kunskapsportalen

22q13-deletionssyndrom kallas ocksa Phelan McDermid syndrom (PMS). Det ar en sallsynt
diagnos som orsakas av deletion av den yttersta delen av den langa armen av kromosom 22
i region 22g13. Orsaken kan ocksa vara foérandring i gen SHANK 3 som ar lokaliserad i
samma omrade. Syndromet uppkommer lika ofta hos flickor och pojkar. Gemensamt vid
Phelan McDermid syndrom &ar lag muskelspanning (hypotoni), intellektuell
funktionsnedsattning, avsaknad av, eller férsenat tal och symptom inom

autismspektrumstorning och hyperaktivitet ar vanligt.

En hel del av informationen och stddet till personer med Phelan McDermid ar gemensamt for
andra diagnoser med flera omfattande funktionsnedsattningar. Det ar ocksa viktigt att
komma ihag att alla symtom inte nédvandigtvis ar kopplade till diagnosen. Evidensbaserad
behandling och stéd for befolkningen i allmanhet bér beaktas aven vid Phelan McDermid

syndrom.

Har har vi samlat informationen fran Kunskapsportalen som specifikt rér Phelan McDermid
syndrom. For kontakt med specialistkompetens inom omradet, vand dig till narmaste

regionala Centrum fér sallsynta diagnoser eller Nationellt Center for Rett syndrom och

narliggande diagnoser.


https://csdsamverkan.se/csdisverige/sjukvardsregionalacentrumforsallsyntadiagnoser.4.5d8a5cd41793ff87c4e5835.html
https://www.nationelltcenter.se/kunskapsportalen/phelan-mcdermid/#omphelanmcdermid
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Aktivitet: Det finns fortfarande inget samlat forskningsstdd for vilka aktiviteter som ar
gynnsamma specifikt for personer med Phelan McDermid syndrom. Tidigare forskning har
dock rekommenderat att anvanda strategier och aktiviteter som ar gynnsamma for personer
med autism. De tva diagnoserna har liknade svarigheter med bland annat socialt samspel
och kommunikation. P4 samma satt rekommenderar vi i foljande stycken aktiviteter som har
stoéd i forskning och evidensbaserad praktik for personer med liknande symptom som de med

Phelan McDermid syndrom.

Kognitivt stod: Vid Phelan McDermid syndrom kan exempelvis intellektuell
funktionsnedsattning, autism, hyperaktivitet och sensoriska svarigheter géra att kognitivt stéd
blir extra viktigt for att géra vardagen mer hanterbar och begriplig. Nastan allt stéd behdver

pa ena eller andra sattet individanpassas.

Kommunikation:

Manga personer med diagnosen saknar tal men cirka halften talar i olika utstrackning: sager
ord eller korta meningar (mellan 10-25%). Genetiska faktorer verkar ha viss betydelse
satillvida att fler personer med en mindre deletion anvander tal, men det varierar mycket
aven mellan personer med samma typ av mutation. Bland personer med SHANK3-mutation
finns bade personer som anvander tal i valdigt liten utstrackning och de som anvander mer
tal an gruppen i stort. | litteraturen beskrivs att regression forekommer, d.v.s. att personer
tappar formagor, bl.a. att tala. Det ar annu inte klarlagt hur vanligt detta ar. Det verkar ocksa
vara valdigt olika mellan individer om férlorade férmagor aterfas eller hur lang tid det tar. Det
finns valdigt lite skrivet om hur alternativ och kompletterande kommunikation (AKK) kan
underlatta kommunikation och kommunikationsutveckling. | expertriktlinjer for
kommunikation, sprak och tal vid Phelan McDermid syndrom rekommenderas dock att

introducera AKK, tillsammans med att uppmuntra personer som har tal att anvanda talet.

Autism: Autism eller beteenden som associeras med autism ar vanligt vid Phelan McDermid
syndrom. Socialstyrelsen uppger att den generella prevalensen av autism beréknas vara 1-2

procent. Hos personer med Phelan-McDermid syndrom ar autism betydligt vanligare. | en


https://www.nationelltcenter.se/kunskapsportalen/phelan-mcdermid/#stodochbehandling
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studie fran 2022 bedémdes att 85 av 122 personer med Phelan-McDermid syndrom (nastan

70 %) uppfyllde kriterier aven for autismdiagnos.

| dagslaget saknas kunskap om det ar aktuellt med specifika metoder eller
behandlingsstrategier vid autism och Phelan McDermid syndrom. Tills vidare
rekommenderas darfor att utga ifrdn kunskapsbaserade strategier som anvands generellt vid

autism och individens specifika forutsattningar och behov.

Epilepsi: Epilepsi forekommer relativt ofta vid Phelan McDermid syndrom. | en studie med
201 individer med Phelan McDermid syndrom rapporterades epilepsi hos 27% individer med
diagnosen, samt att de kan debutera i olika aldrar, bade med och utan feberrelaterade anfall.
Anfallen rapporterades vara vanligare i hogre alder; fran 11% under 5 ar till 60% hos

personer over 18 ar.

De vanligaste anfallen vid Phelan McDermid syndrom ar atypiska absenser (90%) som ar en
typ av fokala anfall. Personen kan te sig delvis franvarande men kan réra sig pa ett
stereotypt satt, sdsom att smacka med munnen eller plocka med handerna och smé
ryckningar kan ses i 6gonlocket eller runt munnen. Dessa kan vara ganska svara att
upptacka. Andra typer av anfall kan ocksa uppkomma, separat eller i kombination.

Exempel pa anfall som kan férekomma ar toniska (54%), atoniska (18%), tonisk-kloniska

(9%) och myokloniska (9%). Status epileptikus kan ocksa uppkomma hos ca en femtedel av

gruppen.

Hittills har forskning inte kunnat pavisa nagon koppling mellan mutation och anfallstyp och
inte heller nagon koppling mellan férandringar i elektroencefalografiska (EEG) och

radiologiska undersdkningar och eventuellt uppkommande regression.

Motorik: Den generella muskelspanningen i kroppen ar vanligtvis lag hos personer med
Phelan McDermid syndrom. En lag muskelspanning (hypotonus) orsakar muskelsvaghet

som kan leda till dverrorlighet och instabilitet i lederna.
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Risken for att utveckla felstallningar i ryggraden &r stor. Skoliosens svarighetsgrad varierar
mellan olika individer men eftersom skoliosen &r av neuromuskular karaktar kan den fortsatta

att utvecklas langt upp i aldrarna.

Det ar viktigt att vara observant pa om fétternas stalining férandras. Felstaliningarna i
fotterna paverkar aven stalliningen i knan och hofter och det blir en onédig anspanning i
benen. En del personer gar pa ta vilket paverkar balansen i staende och gaende eftersom

belastningsytan ar liten.

Psykisk ohalsa: | litteraturen rapporteras en forhéjd risk for personer med Phelan-McDermid
syndrom att drabbas av bipolar sjukdom och psykossjukdomar som till exempel schizofreni.
Aven katatoni fdrekommer och dé& oftast i samband med bipolar sjukdom. Det ar svart att dra
slutsatser om férekomsten av dessa sjukdomar pa grund av variationen i hur man har

genomfodrt diagnostiska bedémningar i den forskning som hittills publicerats.

Autism och autismkaraktaristiska beteenden verkar ocksa vara mer vanliga hos personer
med Phelan-McDermid syndrom. | en studie fran 2022 framkom vid bedémning genom en
standardiserad diagnostisk intervju att nara 70 procent, det vill sdga 85 av 122 personer,
med Phelan-McDermid ocksa uppfyllde kriterier for autismdiagnos. Annorlunda
reaktionsmonster till sensoriska stimuli &r vanligt vid autism och forskning visar att personer
med Phelan-McDermid syndrom kan vara mindre kansliga for smarta, vilket medfor risk att
personen skadar sig. Depressiva tillstdnd och angest férefaller ocksa vara relativt vanligt vid
Phelan-McDermid syndrom (PMS).

Lymfodem: Lymfédem hos personer med Phelan-McDermid syndrom (PMS) har primar
karaktar och beskrevs uppkomma genomsnittligt hos ca 24% och oftare med stigande alder
(17% hos personer yngre an 5 ar men 71% hos personer aldre an 18 ar). Orsaken till den
tillstand ar okant och genetisk bakgrund kan inte uteslutas. Lymfédem har observerats hos
personer med Phelan McDermid syndrom som har deletion 22Q13,3 eller ringkromosom
men inte hos de som har punktmutation i SHANK 3 genen. Faktorer som ytterligare kan
paverka ar exempelvis 6vervikt, lag niva av fysisk aktivitet samt andra tillstdnd som t.ex.

njursvikt, hjartmissbildning med cirkulationsinsufficiens, leverinsufficiens, hypotyreos.
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Sinnesintryck: Syn: Cirka en fjardedel av gruppen med Phelan McDermid syndrom har
nagon form av synnedsattning. Detta ar nagot vanligare vid 22q13.3 deletion an vid varianten
SHANKRS. Saval skelning, narsynthet och CVI beskrivs forekomma hos gruppen. Nagra
studier har funnit att personer med Phelan McDermid syndrom verkar reagera langsammare

eller mer sallan pa synintryck jamfért med personer utan diagnos.

Det rekommenderas att en synundersdkning gors sa snart som mojligt efter att diagnosen
stallts och att synen sedan f6ljs enligt nationella riktlinjer. Behovet av stdd vid en

synnedsattning varierar givetvis beroende pa orsaken till, och graden av, synnedsattningen.

Horsel: Horseln ar oftast normal vid Phelan McDermid. Horseln kan dock paverkas av
aterkommande 6roninflammationer och ibland kan det behdva opereras in ett ror till
mellanérat. Om syndromet orsakas av den genetiska varianten ringkromosom 22 ar det
viktigt att regelbundet kontrollera hérseln eftersom en horselnedsattning kan vara ett forsta
tecken pa Schvannom (en godartad tumaor) pa balans och hérselnerven. En hérselscreening
bor darfér goras i samband med diagnos och det ar viktigt att félja hdrseln. Det vanligaste
vad galler horseln ar dock att personer med Phelan Mc Dermid syndrom bade kan reagera

mindre och langsammare pa hoérselintryck och visa en éverkanslighet for ljud.
Temperaturreglering: Vissa personer med Phelan McDermid syndrom har nedsatt férmaga
att svettas, vilket kan resultera i en tendens att bli dverhettad. Andelen individer som har

dessa problem ar dock okand.

Smartreaktioner: Det ar viktigt att vara medveten om att nedsatta smartreaktioner ar vanligt

(ca 42%) hos personer med Phelan McDermid syndrom.

ForSkning Las mer pa kunskapsportalen

Under avsnittet Forskning pa Kunskapsportalen listas viktiga artiklar om Phelan McDermid
syndrom. Listan uppdateras och ny forskning kommer att sammanfattas regelbundet i form

av videopresentationer.
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