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Information om CDKLS-bristsyndrom

tor professionella

Kunskapsportalen vander sig till familjer och deras sociala natverk samt assistenter och
andra professionella som moéter personer med CDKL5-bristsyndrom. 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 CDKL5-bristsyndrom. Klicka pa lankarna for att komma till

Kunskapsportalen och mer information om respektive omrade.

Om CDKLS—bristsyndrom Las mer pa kunskapsportalen

CDKL5-bristsyndrom ar ett mycket sallsynt tillstand som orsakas av en mutation i CDKL5-
genen. Personer med denna mutation har lange fatt diagnosen Rett syndrom. Aven om det
finns likheter med Rett syndrom ses numera tillstdnd som orsakas av mutationer i CDKL5-
genen som ett separat syndrom. Uppskattningsvis 1:42 400 barn f6ds med denna specifika
genetiska mutation. Tillstdndet &r vanligare bland flickor och kvinnor &n hos pojkar och man,
vilka ofta har svarare symtom i jdAmférelse med flickor och kvinnor. Pa engelska kallas
syndromet CDKL5 Deficiency Disorder (CDD) vilket kan dversattas till CDKL5-

bristsyndrom. Svarbehandlad epilepsi ar ett mycket vanligt symtom.
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En hel del av informationen och stddet till personer med CDKL5-bristsyndrom 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 CDKL5-bristsyndrom.
For kontakt med specialistkompetens inom omradet, vand dig till ndrmaste regionala

Centrum for sallsynta diagnoser eller Nationellt Center for Rett syndrom och narliggande

diagnoser.

H'zilsa OCh utveckling Las mer pa kunskapsportalen

Aktivitet: Det finns fortfarande inget samlat forskningsstdd for vilka aktiviteter som ar
gynnsamma specifikt for personer med CDKL5-bristsyndrom. | stycket beskrivs aktiviteter
som har stod i forskning och evidensbaserad praktik for personer med liknande symptom

som de med CDKL5-bristsyndrom.

Musik och CDKL5-bristsyndrom: Aven om det inte finns nagon forskning om musik och
personer med CDKL5-bristsyndrom specifikt, sa finns det forskning som lyfter musikens
potential att motivera och engagera personer med liknande syndrom och

symptom. Musiken kan fylla en funktion som stédjande ramverk och kan underlatta for
personen med CDKL5-bristsyndrom att samspela, ta initiativ och utfora rérelser och ljud pa

ett tillatande och kravlost satt.
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Kognitivt stod: Vid CDKL5-bristsyndrom kan exempelvis intellektuell funktionsnedsattning
gobra att kognitivt stdd blir extra viktigt for att géra vardagen mer hanterbar och begriplig. |
stycket beskrivs kognitivt stoéd for personer med liknande symptom som de med CDKL5-

bristsyndrom.

Kommunikation: De vanligaste uttryckssatten ar ansiktsuttryck, rost och kroppsrorelser och
enkla gester. Variationen mellan individer ar stor och det finns ett mindre antal personer som
anvander talade meningar och kan gora sig forstadda av personer de inte kanner val. Manga
symtom som ar vanliga vid diagnosen paverkar kommunikationen, bland annat intellektuell
funktionsnedsattning, begransad motorik, synnedsattningar sdsom cerebral synskada (CVI),
epilepsi och anfallsmedicinering. Personlighet, intresse for socialt samspel och erfarenheter

spelar ocksa in.

Endast 20% anvander talade ord eller tecken och i en enkatstudie dar

foraldrar/assistenter till personer med CDKL5-bristsyndrom tillfragades, svarade éver

halften av deltagarna att personen med diagnosen sallan eller aldrig kommunicerade
effektivt. | en intervjustudie fran 2025 beskrev narstadende till 23 personer med CDKL5-
bristsyndrom hur och vad personen kommunicerade. Kommunikationen paverkades bade av
inre faktorer som anfall eller CVI liksom av vem de kommunicerade med. Det ar darfor inte
ovantat att kommunikationen beskrevs som ojamn och att personerna inte konsekvent
uttryckte sig pa samma sétt i alla situationer eller vid alla tidpunkter. Aven i denna studie
framkom att det &r svart att vara 100% séker pa vad personen menar. A andra sidan
beskrevs personerna med CDKL5-bristsyndrom starta, uppratthalla och avsluta samspel och
delta i langre interaktion med flera turer fram och tillbaka. De beskrevs ocksa uttrycka en
bredd av kommunikativa funktioner sasom att uttrycka kanslor, valja och visa vad de gillade

eller inte. En funktion var ocksa att visa forstaelse, exempelvis genom att visa férvantan,
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reagera pa bekanta situationer, information eller sociala sammanhang. Nar
kommunikationshjalpmedel inkluderades kommunicerade 65% ibland med ord i form

av bildstod, tal eller tecken.

Bildsymboler kan underlatta att forsta andras talade sprak. | en studie med en 3-arig flicka
med diagnosen CDKL5-bristsyndrom och CVI 6kade flickans visuella uppmarksamhet pa

text efter att modern pé olika satt uppmarksammat texten under boklasning. Aven om det

inte gar att dra nagra slutsatser utifran en enda studie kan det vara vart att undersdka

personens intresse for bocker, sprak och text.

Symtorn OCh behandhng Las mer pa kunskapsportalen

Andning: Avvikande andningsmonster uppkommer hos ca en tredjedel av
personerna med CDKL5-bristsyndrom. Vid CDKL5-bristsyndrom &ar det vanligt med
andningsproblem som har central orsak, det vill sdga avvikande funktion i andningscentrum

som har nara koppling till det autonoma nervsystemet.

Det finns tydliga skillnader i andningsreglering éver dygnet. Hos personer med CDKL5-
bristsyndrom férekommer andningsstérningarna framfér allt under vakenhet.
Andningsavvikelserna kopplas till dysfunktion i det autonoma nervsystemet och
hjarnstammen vilket ar vanligt hos personer med CDKL5-bristsyndrom. Tillsammans med
avvikande andning kan svangningar i hjartfrekvens och blodtryck férekomma vilket kan

orsaka yrsel, oro, angest och panikkanslor.
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| en studie dar 167 personer med CDKL5-bristsyndrom deltog var det mest synliga
andningsmonstret episoder med hyperventilation (flasande andning) (13,8%) som oftast
uppkommer spontant, ibland i samband med emotionella situationer. Oftast foljdes detta
av andningshallning (apnée) (26,4%) eller en period med ytlig eller langsam andning. Ytlig
eller langsam andning kan uppkomma aven utan hyperventilation. Tendens att svalja luft

aerofagi) forekom ocksa (27,1%).
( gi) (27,1%)

| samma studie rapporterades 22,6% personer med CDKL5-bristsyndrom dra ner mat i
luftvagarna (aspirera) och lunginflammation férekomma hos 21,4%. Detta orsakas

av svaljningssvarigheter alltsa att mat kommer till luftvagarna pa grund

av bristande koordination mellan svaljning och andning. Andningsproblem under sémn i form
av somnapnéer uppkommer sallan hos personer med CDKL5-bristsyndrom. De har oftast

obstruktiv karaktar men en central komponent ar svart att utesluta.

Bedbémning och behandling: Foéraldrar till barn med CDKL5-bristsyndrom behdver kanna till
att avvikande andningsmdnster ar vanligt och att det kan paverka hjartrytmen.
Personer med CDKL5-bristsyndrom behdéver regelbundet foljas upp av specialister, som

barnlakare, neurologer och eventuellt &ven lungspecialister (pulmonologer).

Det finns fa studier som géaller andningsproblematik hos personer med CDKL5-
bristsyndrom men det pagar sedan flera ar tillbaka intensiva studier for att kartldgga orsaken
till och framfor allt mekanismen bakom andningsbesvar hos personer med Rett

syndrom. Dessa tycks vara samma eller mycket lika de som observeras vid CDKL5-
bristsyndrom. Bade orsaken till, och mekanismen bakom, andningsbesvar ar

dock fortfarande oklara. Det finns inte heller nagra effektiva behandlingar utprovade i stérre

studier. Vid studier av epilepsibehandling har man ocksa dokumenterat forbattring av
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andningsfunktion till exempel vid anvandning av ketogen kost eller valproat for behandling.
Det finns ocksa rapporter om positiva effekter av behandling

med buspiron, fluoxetin, acetazolamid, topiramat men det visar sig vara mycket individuellt
hur personer med andningsbesvar svarar pa detta.

Vid hyperventilation kan 6kad fysisk aktivitet ha betydelse. Vid stora problem med

luftsvaljande kan gastrostomi for att lufta magen ha bra effekt hos en del personer.

Epilepsi: Epilepsi ar ett av de mest framtradande dragen vid CDKL5-bristsyndrom

och drabbar dver 99% av alla individer med syndromet och darfor ar det viktigt att vara
uppmarksam pa tecken pa anfall. Epilepsin debuterar vanligtvis mycket tidigt, oftast inom de
forsta tre manaderna i livet. Medianalder for debut ar ca 6 veckor men hos en del barn
upptrader anfallen redan under de forsta levnadsdagarna. Ett litet antal personer med
mutation i CDKL5-genen (ca 1%) har en mildare form av syndromet och utvecklar inte

epilepsi.

Enligt en studie baserad pa data fran The International CDKLS5 Disorder Database (ICDD)
och The Australian Rett syndrome Database (ARSD) har 80% av individerna med CDKL5-
bristsyndrom och epilepsi dagliga anfall. Upp till 40% av personerna med CDKL5-
bristsyndrom och epilepsi har en period med tillfallig férbattring eller uppehall i

anfallen. Denna period kallas fér "smekmanadsperiod” (honeymoon period) och

upptrader oftast mellan ett och tva ars alder. Perioden kan vara fran en manad till &ven 6ver
1 ar lang. Vissa personer kan ha anfallsfria perioder senare i barndomen eller in i tonaren

och en del personer kan ocksa nagon gang efter puberteten bli helt anfallsfria for resten av

livet.
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Hos personer med CDKL5-bristsyndrom kan olika typer av anfall uppkomma och de kan

variera over tid hos samma individ.

Anfallstyper vid CDKL5-bristsyndrom
Det beskrivs tre stadier i epilepsiutveckling hos personer med CDKL5-bristsyndrom nér olika

typer av anfall &r vanligare.

| det forsta stadiet som varar i nagra veckor observeras ofta frekventa generaliserade
toniska, tonisk kloniska samt fokala och multifokala myokloniska anfall som oftast svarar bra
pa behandling. Hos ca 23% kan speciella anfall - infantil spasm (korta, plétsliga kramper i
nacke, bal och armar som kan se ut som en éverraskningsreflex, som ofta kommer efter
varandra) vara de forsta anfall som noteras. EEG-undersokning visar till en bérjan en helt

normal bild.

| det andra stadiet blir anfallen successivt svarare att kontrollera och generell
hjarnfunktion paverkas. Detta tillstand kallas epileptisk encefalopati. Infantil spasm som i
detta stadium har en typisk EEG-bild (hypsarytmi) férekommer hos halften av personerna

med syndromet.

Hos mer an halften av individerna (56%) kan anfallen vara mycket komplexa med flera faser
och anfallstyper per anfall. Ett anfallsmdnster som ar sarskilt typiskt vid CDKL5-bristsyndrom
kallas hypermotorisk—tonisk—spasmsekvens. Det betyder att anfallet inleds med en
hypermotorisk fas med intensiva rérelser. Darefter foljer en tonisk fas med kraftig spanning
och stelhet i kroppen. Sedan kommer en fas med spasmer som forst yttrar sig som kraftiga
(kloniska) sammandragningar i muskler som sedan 6évergar till upprepade sma ryckningar

(myoklonier). De tva sista faserna kan upprepas flera ganger i foljd. | det tredje
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stadiet dominerar anfall i form av multifokala ryckningar,

s.k. myoklonier (multifokal myoklon epilepsi) vilka ar oftast terapiresistenta.

Vidgade pupiller, ansiktsrodnad, oregelbunden andning, andningsuppehall (apnéer) eller
hyperventilation kan ses blandade med nagon av dessa anfallstyper och orsakas av
autonom dysfunktion. Dessa episoder kallas for paroxysmala icke epileptiska manifestationer

och ar svara att skilja ifran epileptiska anfall, aven for foraldrar.

Vid CDKL5-bristsyndrom kan det vara svart att diagnostisera epilepsi i borjan, aven med
langtids video-EEG, eftersom EEG kan vara helt normalt trots upprepade anfall tidigt i
spadbarnsaldern. Med tiden utvecklas onormal, oftast langsam, bakgrundsaktivitet

med hégvoltiga multifokala férandringar (hypsarytmi). Annu senare kan speciella
langsamma spik-vag komplex upptrada. Det ses aven en del avvikande férandringar vid

EEG-undersdkning som uppkommer oberoende av anfall.

Epilepsin vid CDKL5- bristsyndrom ar oftast svarbehandlad (refraktar)

och langtidseffekten av de traditionella antiepileptiska lakemedlen ar ofta begransad aven
om de ges i kombination av 3 - 4 antiepileptika samtidigt. En 50% anfallsreduktion efter 12
manader rapporteras hos 24%-33% av individer med syndromet. For narvarande ar
preparatet Ztalmy (ganaxolon) det forsta godkanda antiepileptiska lakemedlet specifikt for

behandling av epilepsi vid CDKL5-bristsyndrom hos barn fran tva ars alder.

Vid en viss typ av operation, sa kallad callosotomi, delas bindningen mellan hjarnhalvorna
(corpus callosum) totalt eller delvis for att minska spridning och generalisering av

anfall. Denna typ av kirurgi kan i enstaka fall vara ett alternativ vid CDKL5-bristsyndrom. |
sallsynta fall utférs lobotomi eller en hemisfarotomi nar delar eller en hel hjarnhalva tas

bort hos personer med mycket svar epilepsi. Hittills finns det ingen forskning dar denna
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kirurgi utférts pa nagon med CDKL5-bristsyndrom. Cirka 5% av individerna med CDKL5-
bristsyndrom och epilepsi rapporteras i en studie vara anfallsfri dver tre ar med behandling
med ketogen kost i kombination med antiepileptika. | vissa fall kan det vara aktuellt med

behandling med Vagusnervstimulator (VNS).

Inkontinens: Det finns inga studier dar inkontinensproblematik vid CDKL5-
bristsyndrom beskrivs men enligt konsensusrekommendationer fran 2022 rekommenderas
att personer med CDKL5-bristsyndrom kontrolleras regelbundet for eventuella problem

med att blasan inte tdms (urinretention) och urinvagsinfektion.

Mag- och tarmbesvar: Enligt en studie med nastan 150 personer med CDKL5-bristsyndrom
i olika aldrar (O till 34 ars alder) rapporteras mag- och tarmbesvar forekomma hos upp

till 86,5% av personerna. | samma studie med 150

deltagare rapporteras gastroesofageal reflux hos 64,1% av personerna med CDKL5-
bristsyndrom. Det ar ungefar samma férekomst som generellt bland personer med
flerfunktionsnedsattning. Det finns en del enkla atgarder att prova som kan lindra besvéren
som beskrivs nedan. Forstoppningsproblematik rapporteras hos cirka 70,9% av personerna
med CDKL5-bristsyndrom. Det finns inga rapporter nar det galler diarréer sa om

de forekommer ar de oftast effekten av matintolerans/matforgiftning, infektion eller biverkning
av medicinering. Vid CDKL5-bristsyndrom férekommer autonom dysfunktion, det vill

saga storningar i det autonoma nervsystemet som kontrollerar kroppens grundlaggande, ej
viliemassiga, funktioner som puls, andning och matsmaltning. Detta kan bidra till att féda
passerar langsammare genom tarmarna (dysmotilitet) och leda till att férstoppning

uppstar. Ibland kan aven mer allvarliga symtom som tarmvred uppkomma. Avvikande
andningsmonster hos personer med CDKL5-bristsyndrom med hyperventilation (13,6%),

andningshallande (26,4%) samt luftssvaljning (aerofagi) kan leda till problem med uppspand
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mage som kan variera ver tid och paverkas av faktorer som stress och oro. Detta leder
oftast till smarta som ytterligare eskalerar stress och oro. Férstoppning kan ytterligare
forvarra situationen. Det finns inte nagon effektiv behandling mot avvikande
andningsmonster. Gasbindande medel kan vara till hjalp. | vissa fall kan gastrostomi ge en

positiv effekt.

Gallvagssjukdomar ar sallsynta vid CDKL5-bristsyndrom men kan i sadana fall leda till
allvarliga konsekvenser. Nedsatt peristaltik i gallvagarna som ses hos personer med CDKL5-
bristsyndrom och Iag fysisk aktivitet ar faktorer som bidrar till gallvagssjukdom. Blodprover
kan i 50% av fallen vara normala. Diagnosen kan stéllas med ultraljud av buken men ofta
behdvs mer avancerad radiologisk diagnostik for att ta beslut angaende behov av kirurgisk

behandling.

Motorik: Motoriska svarigheter forekommer hos alla personer med CDKL5-bristsyndrom
(CDKL5). Redan i spadbarnsaldern upptacks oftast férsenad motorisk utveckling, nedsatt
grundmuskelspanning (hypotoni) genom svarigheter att halla upp huvudet och stadga upp
balen. Lag grundmuskelspanning (hypotoni) férekommer hos 87%, vilket gor det svarare for
personen att halla upp kroppen i sittande och staende. Det kan leda till dverrérlighet i leder
och 6kad risk for bestaende felstallningar. Balans och férmaga att uppleva olika
kroppspositioner ar ofta nedsatt. Hos vissa personer kan hypotonin dverga till spasticitet efter
1 till 2 ars alder, men ibland senare under uppvaxten. Spasticitet forekommer hos cirka 33%
av personer med CDKL5-bristsyndrom och kan paverka musklernas elasticitet och leda till

felstallningar i leder och minskad férmaga till stdende forflyttning.

De grovmotoriska milstolparna som att rulla, sitta, krypa och ga uppnas senare, ibland

mycket senare eller inte alls. Det forefaller finnas skillnader i motorisk utveckling mellan
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kénen och mellan olika genvarianter. Ungefar halften lar sig sitta sjalvstandigt. Vid sju ars
alder har 67% av flickorna och 37% av pojkarna uppnatt denna férmaga. Nar det galler
gangférmaga ses inga tydliga skillnader mellan kénen. Hos flickor med gynnsam genvariant
lar sig omkring 60% att ga vid 6 ars alder, jamfort med cirka 8 % vid mindre gynnsamma

varianter.

Balans, koordination och motorisk planering, som att starta och genomfora viljestyrda
rorelser ar nedsatt (dyspraxi). Reaktionen vid motorisk aktivitet kan vara foérdréjd och det kan
ta langre tid for motorisk respons pa instruktioner. Finmotoriken ar nedsatt, vilket paverkar
formagan att ata, kla sig och utféra dagliga aktiviteter. Ungefar halften anvander sina hander
malmedvetet. Manga utvecklar stereotypa handrorelser, sasom klappning, handslickning och

handsugning.

Hos vissa personer med CDKL5-bristsyndrom paverkar kraftig epilepsi motoriken.
Regressionsperioder nar motorisk utveckling gar tillbaka, kan férekomma i samband med

epilepsidebut.

Det autonoma nervsystemet ar ofta paverkat, vilket kan leda till andningspaverkan,
svangningar i vakenhet och blodtryck, nedsatta tarmrérelser, paverkan pa blodcirkulationen

som kan ge kalla fotter etc. Har kan regelbunden fysisk aktivitet ha positiv effekt.

Risken for ortopediska problem ar stor. Skolios férekommer hos cirka 69 % vid 10 ars alder.
Det finns aven risk for i hoft-, kna- och fotfelstallningar. Personer som inte gar har 6kad risk
for minskad bentéathet vilket kan bero pa inaktivitet, brist pa D-vitamin och kalcium samt

biverkningar pa epilepsimediciner. Manga visar nedsatt smartreaktion, vilket innebar att
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smarta och skador kan vara svara att upptacka. Natverket behover darfor vara sarskilt

uppmarksamt pa tecken pa exempelvis frakturer.

Eftersom 69 % utvecklar skolios, ar det viktigt med regelbundna kontroller av ryggen sarskilt
om personen har lag muskeltonus och begransad formaga till sjalvstandig forflyttning. Storst
risk for skoliosutveckling foreligger mellan 5 till 10 ars alder, medan farre an 5% av barn
under 5 ar har utvecklat skolios. Skoliosen férvarras ofta dver tid och det ar darfor
betydelsefullt att férs6ka bromsa utvecklingen genom: gang, rérelseuttag, positionering dver

dygnet, balanstraning samt muskelstarkande av nack- och ryggmuskler.

Psykisk ohalsa och problematiska beteenden: Personer med CDKL5-bristsyndrom kan
precis som alla andra drabbas av psykisk ohalsa och psykisk sjukdom. Psykisk ohalsa
innebar att personen i nagon grad inte mar bra, vilket i sig ar ett problem, men det kan ocksa
paverka viktiga delar av livet — till exempel sociala relationer, engagemang i aktiviteter och
livskvalitet. Nar man inte mar bra ar det latt att borja dra sig undan och delta mindre i sadant
som annars skapar gladje och mening. Samtidigt vet man att brist pa viktiga relationer och

aktiviteter kan bidra till att psykisk ohalsa forvarras.

Forskningen kring psykisk ohalsa vid CDKL5-bristsyndrom ar fortfarande begransad, men
bade kliniska erfarenheter och de studier som finns tyder pa att psykisk ohéalsa férekommer.
Enstaka fallbeskrivningar har dokumenterat depression och bipolar sjukdom hos vuxna med
syndromet. Fér den som har svarigheter att uttrycka kanslor och tankar kan psykisk ohalsa
vara svar att upptacka. Omgivningen behdver darfor vara uppmarksam pa férandringar i
beteenden, till exempel om personen blir mer tillbakadragen, mer lattirriterad, far svart att

komma till ro eller tappar intresset for aktiviteter som tidigare varit uppskattade.
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Personer med CDKL5-bristsyndrom uppvisar ibland problematiska beteenden och
beteendemonster. Det finns beskrivet att en del annorlunda sociala och

repetitiva beteenden som kopplas till autism kan férekomma samt aven att bita eller suga pa
handen. Det finns omnamnt i fallbeskrivningar att personer med CDKL5-bristsyndrom ocksa
uppfyllt kriterier for autism eller ADHD. Det ska dock understrykas att forskningen

kring problematiska beteenden hos personer med CDKL5-bristsyndrom ar mycket

begransad.

Munmotorik atsvarigheter och nutrition: Lag muskeltonus (hypotonus) som

ar mycket vanligt hos sma barn med CDKL5-bristsyndrom kan stélla till svarigheter vid
atandet i tidig alder. Forskning visar att atsvarigheter ar vanligt vid CDKL5-bristsyndrom (ca
70%). Enligt en studie baserad pa intervjuer med foraldrar hade 13% av de som ater stora
svarigheter att ata sakert medan andra studier visar att det forekommer att mat dras ner i
luftstrupen och lungorna (aspiration) hos ca 20% av personer med syndromet. Mellan 20-
44% rapporteras ha gastrostomi vilket innebar att mat, dryck och medicin ges via

en slang eller knapp som aven kallas gastrostomiknapp eller PEG.

Beroende pa personens lust att ata, atsvarigheter och risk for aspiration kan stora delar,
smakportioner eller ingen naring alls via munnen (ca 20%) vara aktuellt. Cirka 40% av
personerna med CDKL5-bristsyndrom gnisslar tdnderna (bruxism) och kan behéva

specialisttandvard for detta. En atgard ar bettskena for att skydda tanderna.

Sinnesintryck:

Syn: Synskarpan hos sma barn med CDKL5-bristsyndrom verkar vara lagre an hos

jamnariga men forbattras nar barnen blir aldre. Cerebral Visual Impairment (CVI) ar mycket
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vanligt vid CDKL5-bristsyndrom (75-85%) och innebar svarigheter att tolka synintryck trots
att 6gat fungerar normalt. Personer med CVI kan exempelvis ha svart att skilja ut foremal
fran bakgrunden, kanna igen féremal och personer pa utseendet samt att uppfatta

djup. Nagra vanliga tecken ar:

o Svarigheter att fixera och folja foremal med blicken
o Kort, flyktig gonkontakt

o Atttitta pa foremal och personer fran sidan

e Skelning (90%)

o Offrivilliga 6gonroérelser (ca 28%)

Det ar darfor viktigt att synen féljs enligt nationella riktlinjer. En detaljerad synbedémning
rekommenderas nar en person far diagnosen CDKL5-bristsyndrom. Darefter bor arliga

kontroller goras.

Horsel: Horseln ar viktig for kommunikation och utveckling, och vid CDKL5-bristsyndrom kan
horseln paverkas pa flera satt. Darfér rekommenderas att alla barn far en
hérselundersdkning direkt efter diagnos. Eftersom traditionella horseltester ar svara att

genomfdra anvands metoder som hjdrnstamsaudiometri (ABR) som visar om nervsignaler

leds fram som de ska. | en studie med 12 deltagare med CDKL5-bristsyndrom hade ca
en tredjedel Iatt till mattlig horselnedsattning. Halften av barnen under 5 ar med CDKL5-
bristsyndrom hade i en stor gruppstudie haft besvar av éroninflammation medan detta var
ovanligare i hogre alder. Pa grund av nedsatta smartreaktioner ar det extra viktigt att vara
vaksam om personen har feber eftersom en eventuell

éroninflammation kan leda till hérselnedsattning. Hittills &r forskningen oklar éver om det
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finns avvikelser i hur hjarnan svarar pa horselintryck vid CDKL5-bristsyndrom. Det ar darfor

bra att observera hur personen reagerar pa olika ljud och ta hansyn till detta.

Temperaturreglering: Hander och fotter ar ofta kalla vid CDKL5-bristsyndrom vilket kopplas
till bristande autonom reglering. Det finns inget rapporterat om andra avvikelser i
temperaturregleringen hos personer med diagnosen. Eftersom personerna sjalva inte

nddvandigtvis uttrycker obehag kan det anda vara bra att ta vara vaksam for éverhettning.

Att uppfatta och uttrycka smarta: Smarta uttrycks pa ett annorlunda satt vid CDKL5-
bristsyndrom och man behdver ofta kanna individen for att foérsta att denne upplever
smarta. Nagra tecken som foraldrar till personer med CDKL5-bristsyndrom beskrivit som

uttryck for smarta ar :

o Vokaliseringar: Smarta kan uttryckas genom skrik, grat eller specifika ljud som
"morrande". Foraldrar kan ofta tolka graden av smarta genom férandringar i ljudens
volym och tonhgjd.

o Oforklarlig grat eller skratt.

o Beteenden och sjalvskada: Irritabilitet och plétsliga beteendeférandringar ar vanliga
tecken pa smarta. Foraldrar rapporterar aven att personer med CDKL-
bristsyndrom kan reagera pa smarta genom att skada sig sjélva (t.ex. bita sig i
handerna sa att det bildas arr) eller sla andra.

e Smartlokalisation: Ibland visar personen det genom att skydda en kroppsdel

eller gnugga/knacka/sla pa det omrade som smartar.

Nationellt Center Telefon: 063-15 48 10 o REGION
for Rett syndrom och E-post: nationelltcenter@regionjh.se JAMTLAND
narliggande diagnoser HARJEDALEN

www.nationelltcenter.se

Box 601
832 23 Froson


mailto:nationelltcenter@regionjh.se

NATIONELLT CENTER

for RETTSYNDROM & NARLIGGANDE DIAGNOSER

Forskning L&s mer pa kunskapsportalen

Under avsnittet Forskning pa Kunskapsportalen listas viktiga artiklar om CDKL5-
bristsyndrom. Listan uppdateras och ny forskning kommer att sammanfattas regelbundet i

form av videopresentationer.
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