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Smith Magenis Syndrom (SMS)
Hva vet vi?
En medisinsk oversikt

@ivind Juris Kanavin
oka@frambu.no

Frambu kompetansesenter for sjeldne
diagnoser
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En plan for foredraget

Del 1

* forekomst / arsak / arvelighet /diagnostikk

* symptomer og forlgp: barn/ungdom/voksne
Del 2

* Oppfolging

* Medisinsk behandling

e Sgvn - Atferd
Wy,
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Hvor finner jeg informasjon om
syndromet?

norsk / nordiske sprak

Frambu.no
Rarelink.no
Socialstyrelsen.se

Agrenska
* http://www.agrenska.se/Glob

al/Nyhetsbrev/Smith-Magenis-

syndrom-Nyhetsbrev410.pdf

engelsk / internasjonalt

GeneReview

Orpha.net

OMIM

PubMed



SMS foreninger

Smith-Magenis Syndrom

mmen  Hvader SMS? Omforeningen  Formediemmer Forpirarende  Forfagfolk  Skandinavien  Links

Seg

Velkommen til foreningens hjemmeside

Smith-Magenis Syndrom Forening er et lille fesllesksb af prarende fil barn og voksne med Smith-Magenis Syndrom.
i srbejder for st udbrade kendskabat Bl syndromet o for st fiere perzoner med Smith-Maganis Syndrom fér den rigtige diagnose i &n tidlig
sider, séledes at deres udfordringer kan blive hindterst pk den rigtigs mide.

Vi ensker ogsh st statte personer og pérerende med Smith-Magenis Syndram gennem personlige kontskler og sammenkomster, hvor
erfaringer og nyheder indenfor omradet kan udveksles.

Ny bog om SMS Il Viejen til success med Sjeeldne Dagen

SMS Den sidste dag i februar er Sj=id en international opmarksamhedsdag for
sjamidne sygdomme o handicap. | Danmark markerer Sjzldne Diagnoser dagen
Dien farste bog om Smith-Magenis Syndrom er nu udkommet pa dansk : Vejen i stort, nér den sjzldne dto, 20. februar, optrader - den naste store markering er

success mad SMS. Bogen kan kebes som e-bog via linket hes. sdiedes i 2016 og markeres bla med Sjkine lobet
Tilmelding tl Sj=linslobet er skudt | gang og du kan al sikre dig din billt ti
Sjesldne-labet via finkat her. Biletsiden 1t for: billettyper. Du kan
Izs2 om de forskellige biletyper o3 biletsiden slier p3 Sj=line-dagens officielle
hjemmeside

Look inside 1
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DONATE $g%

connect & share [ W (@) @

NEWLY DIAGNOSED

1 you are associated with a person who is recently diagnosed with Smith-Magenis
Syndrorme, you're encouraged to begin your search for more infarmation with the "WHAT
1S SMS? menu sbave. For s mere in-depth review of SMS, please see the [n-Deoth
Beview page or you can access it directly on the GeneFe. weeb site.

RESEARCH PARTICIPATION OPPORTUNITIES

Please see our Resesrch Participstion Opportunities pege for mare information on ressarch
studies that is underway and are leaking for participants.

WHAT'S NEW

Photo Submission Form
PRISMS invites you to share your SMS photos with us! We are ahways looking for new

tion

Mageni:

MEMBERSHIP[F] ~ sHoP [

BuildingBridgesorHope

prisms

THE SMS SUPERKIDS

=
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http://www.prisms.org/

Behandling

- = - Example: "Heart atfack™ AND "Los Angeles”
CII"IC“[ Tr!ﬂ!s‘gﬂv Search for studies: | | Search

A zervice of the US. Mational Institutes of Health Advanced Search | Help | Studies by Topic | Glossary

Find Studies About Clinical Studies Submit Studies Resources About Thig Site

Home > Find Studies > Study Record Detail Text Size -
Matural Histury Study of Smim-Magenis S}fndrume

Thiz study is currently recruiting participants. (gee Contacts and Locations) ClinicalTrials gov Identifier:
MCTO0013559

First received: March 20, 2004
Last updated: July 13, 2015
Last verified: Juns 2015

Varfied June 2015 by National insfifutes of Health Clinical Center (C0)

Sponsor:
Mational Human Genome Research Institute (MNHGRI)

Information provided by {Responsible Party): Hiztory of Changes
Maticnal Ingtitutes of Health Clinical Center (CC) ( Mational Human Genome Ressarch Institute
(MNHGRI §
Full Text View Tabular View Mo Study Results Posted Disclaimer | How to Rlead a Study Record
P Purpose

§\W/{y
_FRAMBU
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clinicaltrials.gov

Viktige kilder ( i mitt foredrag)

Oversikt over ny kunnskap (PubMed)

 "Behavioural disturbance and treatment strategies in
Smith-Magenis syndrome Alice Oisson et.” Al Orphanet
Journal (2015)

 "Managemant of Sleep Disorders in Children with
Neurodevelopmental Disorders: A Review.” Blackmer.
A, Pharmacotherapy vol 36, nol (2016)

Medisinsk oppfalging: http://www.prisms.org/us/living-
with-sms/medical-management-guidelines

Medisinering: http://www.prisms.org/us/living-with-
sms/medications



Smith Magenis Syndrom

 En kompleks hjerneutviklingsforstyrrelse som
medferer utviklingshemming, spesielle fysiske
trekk, atferdsutfordringer og typiske
sgvnvansker

» “Researchers believe that a change in the function of
the RAI1 gene is responsible for most of the physical,
mental, and behavioral features of Smith-Magenis
syndrome”



syn drom

syn=sammen
drom = a lgpe

e Gjenkjennbart mgnster av
fysiske, utviklingsmessige og

atferdsmessige trekk som Bilder tatt fra
. PRISMS .org, den
Opptrer sammen I samme internasjonale SMS

person med en underliggende foreningen
arsaksforklaring
Wiy

= FRAMBU_

——



Smith Magenis syndrom

e Stor spennvidde i
fysiske,
utviklingsmessige og
atferdsmessige trekk

* Lik delesjon - unik
person

Bilder fra PRISMS.org

* Ingen har alle trekk,
symptomer beskrevet

N

= FRAMBU
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Sammensatt syndrom

RAI1 + andre genforandringer..

Pavirker:

* Vekst — utvikling

* CNS/kognisjon/atferd
e Skjelett indre organer

e Sansefunksjoner

N

= FRAMBU_



1c i ‘€ 3¢ ) 3

19 20 21

--Translocation

Duplication




17p11.2 delesjon

* 90% har en interstitiell Smith-Magenis syndrome
delesjon pa kromosom 17. O O ) s
Q M‘R ii:Arz
— 70% vanlig delesjon ( 3.5Mb) \ s
A ““:_____, :::N

— 30 % atypisk delesjon

E http://fwww.geneticsdmedics.com/smith-magenis-syndrome.html

(mindre/stgrre)

Kjernesymptom knyttet til RAI1
Andre gen bidrar til variabilitet
og alvorlighetsgrad

AWy

—



SMS undergruppe

* 10% har en genfeil
(mutasjon)

* RAI1 mutasjon forbundet
med kjernesymptomene a0 Wy - ‘
Ve d S M S Ge;ti;s mediclirne (8) 417-427, 2006, Girirajan S et. al

Bilde av SMS med RAI1 mutasjon

e Har ikke forsinket tale,
motorikk, er ikke
hypotone, har ikke
organfeil ( hjerte, nyrer),
eller er kortvokste

N2

= FRAMBU_



RAI1

e Hovedarsak til kliniske trekk ved SMS

— Andre gen i naerheten (av 17p11.2) modifiserer
tilstanden

* Proteinet (genet koder for) er involvert i
transkripsjon, styrer uttrykk av andre gener
— modning av hjernen / dggnrytmeregulator

* Genet Innvolvert i andre tilstander, autismeliknende
tilstander, arvelig ataxi, skitzofreni

N

= FRAMBU_

—



Andre gen involvert i fenotypen ved

SMS

* PMP22 (- nevropati CMT)

« TNFRSF13B (-

imunmangel IgA relatert

* MYO15A (-nedsatt hgrsel)

Relatert til variabilitet og
alvorlighetsgrad av

fenotypen)

Smith-Magenis syndrome

A
——————

N

= FRAMBU_



Fenotype / Genotype

e Variasjon! Selv med
samme genotype

— Sgsken 7 tvillinger

* Ingen sikker korrelasjon
mellom genotype og

fenotype

Wi

= FRAMBU



Forekomst

Om lag 1/25000 levendefgdte barn

— (underestimert?)
—1-2/ar i Norge

e Er 2015: Ca 40 kjente tilfelle i Norge (34 registrert pa
Frambu), 20 i Danmark / Sverige, 6 i Finland.

N

= FRAMBU_



Arvelighet

* Nyoppstatt ("de novo”)

Gjentakelsesrisiko
— Mutasjon sveert liten gjentakelsesrisiko
— Ved delesjon - under 1%
— Mosaikk gkt gjentakelsesrisiko

— Personer med SMS har 50% sjanse for a fa barn
med SMS

Genetisk veiledning anbefales
Janbel Wy

= FRAMBU
O TAMERENTER FOR EIEL N CUAGMCHgR



Diagnostikk av SMS

* Mistanke!: Utseendemessige trekk + sen
utvikling + spvnvansker + atferdsavvik

* Genetisk undersgkelse:
— aCGH ( paviser mikrodelesjoner)
— Undersgkelse RAI1 mutasjonen



Ann Smith og Ellen Magenis

e 1982
* 1986 ni personer beskrevet
med17p11.2 delesjon 8
— (fra 3 maneder til 65 ar gamle)
— felles utseendemessige trekk i e

utvikingshemming, S0 Moo ki) b Mot | oo | e, s, Ml Mg

atferdsproblemer, m.m

e 2003 RAI1 forandring i genet
arsak til SMS
W

= FRAMBU_



Svangerskap — f@dsel - nyfgdtperiode

e Lite fOSterbevegelser iﬁg???&?;yhsp

e Fgdsel til termin, T ke |
normal lengde,vekt, - - 5
hodeomkrets -

Den f@rste tiden

— Nedsatt grunnspenst,
(slappe) —
overstrekkbare ledd
— Nedsatt suge evne,
ernaeringsvansker —
(GPR?) sover mye
Wy,

= FRAMBU_



SMS smabarnsalder

Utseendemessige trekk

Sen utvikling generelt
— De fgrste skritt 21/2 ars alder

— Sen med spraket, talesprak ikke
for 4-5 ars alder

Smerteterskel gkt, @LI

Sent t@rr for urin og avfering
Nzersynt — Hgrselsnedsettelse
Kortvokst, hes stemme

Platt fot eller hulfot




SMS smabarnsalder

» Atferdsavvik ( sees fra
cal8 maneders alder)

— Sinneutbrudd, aggresjon
selvskading, plukker pa
hud, negler, stereotypier

— Lite, avbrutt sgvn, vaken
tidlig (5:30-6:30)
— Engasjerende personlighet

Bilde fra: Pediatr Neurol
2006;34:337-350.

§ Pl ol S



SMS Barnealder

Sen sprakutvikling
Vektgkning

Tilpasningsevne, ADL
ferdigheter,
voksenkontakt

Bedre sosiale
ferdigheter

Meget god
langtidshukommelse




SMS Barnealder

e Atferdstrekk

— Sinneutbrudd, aggressiv
atferd, selvskading

— Hyperaktivitet,
konsentrasjonsvansker

— Autismespektervanser
— Angst - depresjon

* Sgvnproblemer

— Forstyrret sgvn-
vakenhets cyklus

* Inkontinesproblemer

e Nedsatt smertefglelse
— Ukjent arsak



SMS unge voksne

Grovere ansiktstrekk, kraftig
underkjeve

@kende naersynthet
Nedsatt hgrsel

Kvinner tidlig pubertet,
uregelmessig menstruasjon,
(hygiene)

Tendens til overvekt Bilde fra: Pediatr Neurol

Hes stemme 2006;34:337-350.

Kortvokst (5—-10%)

Skjev rygg ( skoliose)

Bredbent gange W/&

= FRAMBU_




SMS unge voksne

Utviklingshemming

God
langtidshukommelse

Darlig
Korttidshukommelse

nedsatt evne til
omstilling

Bilde fra : PRISMS net” ' W{

= FRAMBU_



Unge voksne atferd

Konsentrasjonsvansker

Argumenterende

Selvskading (sla seg selv, pille pa negler, hud)
Putte ting inn i apninger i kroppen

Stereotyp atferd, (spinne, rugge)

oppmerksomhetssgkende
Tiltrukket av datamaskiner og elektronikk

N

= FRAMBU_

—



SMS og voksne-eldre

* Lite kunnskap..

* Kan leve lenge med
syndromet

* Voksne med SMS mer
avhengig av hjelp en
kognitivt niva skulle tilsi




Bilde fra: European Journal of Human Genetics (2008) 16,
412-421

§ Pl ol S






En plan for foredraget

Del 2

* Oppfolging

* Medisinsk behandling
* Sgvn - Atferd



Nyttige lenker

 Medisinsk oppfelging
http://www.prisms.org/
us/living-with-
sms/medical-
management-guidelines

 Medisinering

e http://www.prisms.org/
us/living-with-
sms/medications

arch
ith-Magenis Syndrome

ABOUT US FAMILY SUPPC LIVING WITHSMS

vith SMS 1 Medical Mansgement Guideiines

SMS Medical Management Guidelines

Thes= quidelines were developed and spproved by PRISMS Professions| Adviscry Board. They are published s part of the in-
depth review of SMS that appears in GeneReviews,

Management involves evaluation for manifestations of SMS and treatment to
mitigate symptoms.

Evaluations. At the time of disgnosis of SNIS. a series of baseline evaluations are recommended to guide medical
management, including the follawing

Complete review of systems at the time of diagnosis
Physical and neurological examination

Renal ultrssound sxaminstion o svalusts for possible rensliurclogic snomalies |“20% of individusls with SMS)
Echocardiogram to evaluate for possible cardiac anomalies (<45% of individusls with SMS): follow-up depending upon
the severity of any cardiac anomaly identified

Spine radiographs to evaluste for possible vertebral anomalies and scoliosis {*60%)

Routine blood chemistries, qualitative immunaglobulins, fasting lipid profile, and thyroid function studies
Ophthalmelogic evaluation with careful attention to evidence of strabismus, microcornes, ifis anomalies and refractive
arror. Treatment with corrective lenses s indicated.

Comprehensive speechflanguage pathology evaluation, wiith special emphasis during early childhood

Assessment of caloric intake, signs and symptoms of gastrossophageal reflux (GER], swalloving sbilities and oral motor
skills with referral as warranted for full diagnostic evaluation

Otolaryngologic evaluation to assess ear, nose, and throat problems, with specific attention to ear physiclogy and palatal
sbnormalities (clefting; velopharyngeal insufficiency]. Recurrent otitis media may require treatment with tympanostomy
tubes.

Audiologic evaluation at reqular intervals to monitor for conductive andjor sensorineural hearing loss. Amplification may
ba required.

Mulfidisciplinary developmental evaluation, including assessment of motor, speech, language, personal-social, general
cogritive, and vocational skills

Early evaluation by physical and/or accupational therapists and implementation of services as nesded

Sleep history with parficular attention to sleep/iwake schedules and respiratory function. Sleep diaries may prove helpful

menting sleepivake schedules. Evidence of sleep-disordered breathing warrants polysomnegram and overnight




Medisinsk oppfelging ved SMS

Ved diagnosetindspunkt

e Utelukke Kommunale
: hjelpeapparat
organmisdannelser
— ( skjelett/gane//hjerte/ nyre

urinveier)
_ . Barn /
* Nevrologisk vurdering voksenhabiliteringstjenesten
— Sansefunksjoner /Sgvnvaner (BUP /Psykiatri)
* Plan for oppfelging
— Hvem gjor hva? Spesialisthelsetjenesten:
— (Ansvarsgruppe_ RH, TAKO, SSE, Frambu m.fl.
habiliteringstjeneste-
spesialsithelsetjeneste) %\\&W{&



Medisinsk oppfelging

sjekkliste: PRISMS SMS medical management guidelines

Utredning ved diagnosetidspunkt

Arlig:

* Blodprgver: tyreoidea, kolesterol,
urinundersgkelse

* Vurderinger: skoliose, syn, hgrsel

* Undersgkelser ved behov

* Tverrfaglig samarbeid stikkord:

* kognisjon, atferd, sgvn W,

= FRAMBU_

—



SMS utredning ved behov

Mistanke om anfall: EEG

Utredning ved hyppig
urinveisinfeksjon

For de med store
delesjoner (>3.5Mb)

— Vurdere utredning av
binyrebarkfunksjon

— Vurdere perifer nevropati

— Hyperkolesterolemi
vurdering



Hjerneutviklingsforstyrrelser og sgvn

Mangement of Sleep Disorders in Children with Neurodevelopmental Disorders: A Review
Blackmer , A. Feinstein,J). pharmacotherapy vol 36 number 1 2016

Pavirker; kognisjon, e Stor innvirkning pa
konsentrasjon, atferd, familien
vekst, vekt, “utvikling” e Ofte et livslangt problem

Forskjellige arsaker
(diagnosespesifikke)

Behandling:

Kompleks, fa gode studier,
lite sikker kunnskap

1 spvnhygiene

2 farmakologisk

behandling Wi

= FRAMBU_



SMS og s@vn

Vansker med a falle i
sgvn

Kort sgvnsyklus

Hyppige og forlengede
nattlige oppvakninger

@kt tretthet pa dagtid,
Snorking
Sengeveeting



Sgvnhygiene...

Omgivelsene (lyd, lys, temperatur, m.m.)
Regime, struktur roe ned,
Fysiologiske faktorer sult, smerte

Prgve og feile

Systematisk giennomfg@ring. Stole pa at det

hjelper,



Sevn fortsatt

Fa studier e Kartlegging

FDA har ikke godkjent * Sgvndagbok
noe medikament til

behandling av

sgvnlgshet hos barn

Klinisk erfaring

lkke godkjente
medisiner



S@vn

gjennomgang av data

”"Management of sleep disorders in Childeren with Neurodvelopmental disorders: A review

(2016)

Avbrutt sgvn atferd pa dagtid, kognisjon,
vekst, generell utvikling

"Sgvnhygiene” rutiner
Jerntilskudd
Melatonin

Melatonin receptor agonister ( klonidin,
gabapentin)



Sgvn og melatonin

”Melatonin tratment in Smith Magenis Syndrome
Wheeler B et. Al sleep vol28, no 12, 2005

 Kortere tid a falle i sgvn

* Hjalp ikke pa lengde av
sgvn eller spvnkvalitet
eller atferd pa dagtid



Betal- adrenergic antagonist and melatonin reset the clock and restore sleep in a
circadian disorder, Smith —Magenis syndrome
Deleersnyder, H. etal ) Med Genet 2003; 40;74-78

10 barn med SMS  Alt det andre rundt

* Betablokker om morgenen, sgvnen...
melatonin om kvelden

* Tilbakestilte melatonin
sekresjon til normal rytme

 Reduserte nattlige
oppvakninger,
* @kte antall timer med sgvn

 Reduserte ugnsket atferd,
bedret konsentrasjon

AWy

—



Noen omrader tilgjengelig for
medisinering

Angst

Agresjon
Sgvnproblemer
Kramper/Anfall
Gastrogsofagial refluks
Obstipasjon

— "personer med SMS kan oppleve mindre intenst de
ovenfornevnte problemer ved bruk av medisiner”
(AnnC.M. Smith, medical management guidelines)

N

= FRAMBU_

—



Medisinering ved SMS

| tilegg til!
Medisiner og SMS ingen god kunnskap, hvilke
virker best?

Spgrreundersgkelse: 68 personer med SMS,
hvilke medisiner, (7 kategorier) virksomme
eller ikke?

Ofte i bruk fra tidlig alder
Polifarmasi



Generelle rad

En forandring ad gangen
Start lavt , ke sakte ( mengde / tidspunkt)

A
u

K]

enne til bivirkninger
vorlige versus forbigaende ( ofte over noen

cer)

Loggf@re endring i medisinering
Fore dagbok over endring i atferd, sgvn, annet
Plan for evaluering - oppfalging!



Generelle rad fortsatt

Velg medisin ut fra:

e Sannsynlighet for effekt mot den spesifikke
problemstillingen

* Potensielle bivirkninger

* Praktiske omstendigheter

* Andre hensyn ( overvekt) som kan potenseres
* Motivasjon, samtykke..



Generelle rad

En plan for a registrere virkning
Hva skal males?

Hvor lenge skal medikamentet prgves ut?

Oppfelging, telefonkontakt, konsultasjon..

Annen medikasjon
Legge til medikasjon?



Medisinske tilstander som kan
forarsake ugnsket atferd...

Allergier e Gastrointestinale plager
— Atopisk eksem — Obstiasjon, diare,
— Rinitt, konjungtivitt, mat kramper,refluks
Smerter fra munnhule * Infeksjonssykdom
— Abscess, karies, skader — @re, sinus,halsinfeksjon
Sevnproblemer * Bivirkninger av medisiner
— Obstruktiv spvnapnoe * Muskelskjelettplager
* Nevrologisk
Endokrine tilstander — Hodepine, anfall
— Tyreoideasydom * Erneeringsproblemer
— Premenstruell smerte — Jernmagel, feilernaering
Fra: Medication in SMS whats the evidence? Tom Challmann, §i‘%su

MD Geisinger Health System, SMS konferanse i USA 2015 -



Angst:

* Foreslar bruk av antidepressiva som fgrstevalg
Oppmerksomhetsvansker:

* Sentralstimuelrende, (Ritalin / Concerta)

* ikke sentralstimulerende ( Strattera)
— Bivirkninger nedsatt apetitt, sgvnlgshet

Aggresjon
e 2.generasjons antipsykotisk medikasjon

* For eksempel Risperidon

— Bivirkninger vektoppgang, obs!motoriske bivirkninger,
sedasjon

Savnproblemer
* Melatonin, antihistamin, antidepressiva, antipsykotika

N

= FRAMBU



Anfall ( epilepsi)

* Antiepileptika, bivirkninger, sgvnpavirkning,
vektoppgang/nedgang, utslett

Gastrogsofagial refluks

* H2 blokkere, protonpumpe hemmere
Obstipasjon

e Vaeske, kostvaner, movikol,, laksantia

N2

= FRAMBU_



Forventninger til medisinering

* Informasjon til foreldre

* ” the expectation for
modest pharmacologic

benefit, at best.”

e (fra PRISMS om
medikamentell
behandling)



Vekst

e Barn og ungdom
kortvokste (2/3), over
tid vokser seg inni
normal slutthgyde

— ( ofte i 10-25
percentilen som voksne)
 Korte lemmer

 Sma hender og fgtter

N

= FRAMBU_



Skoliose — skjev rygg

* Lett grad av skoliose er

vanlig (2/3)
« Medfgdte forandringer i () () ()
vertebra forekommer .- ) -| \ , }
L, ..,I._,ﬁ' | |I
* Utredning: -/ ‘e

— Et utgangspunkt .

— Raskt kontroll ved VLA . |
begynnende skoliose (1/2 Il
ar?)

— Oppfolging
AWy



Tenner - munnhule

Tannforandringer
Apent bitt

Stor tunge
Tanngnissing
Tannhygiene



TAKO

Lovisenberg Diakonale Sykehus

Kontaktinformasjon

Avdelinger

Behandling Fag OmOss Sok. Q

Forsiden ) A - TAKOsenteret

TAKO-senteret

Oral helse

2 &n sykehustannklinikk so mat personer med
gnose. Vi tar i mot barn og veksne som har orale eller
orelmotoriske problemer. Senteret er et supplement tl lokale og
regionale helsetjenester. Dy trenger henvisning fra en fagperson for & fa
en kiinisk vurdering. Konsultasjon og réd er gratis, TIf: 23 22 59 39. E-post:
tako@rako.no Noe v infarmasjonen fra TAKO-senteret er ikke overfart
e O l I I e a n S e fra LDS tidligere nettsted. Er det noe du savner 3 kan du se det her.
Henvisning cil TAKO-senteret.
Henvisning til Sykehusranaklinikken

Henvisning

Refusjon av utgifter ti
tannlegebehandling
etter 18 ars alder

Om TAKO-senteret
Aha en sjelden diagnose kan medfore
problemer ogs3 | munnhulen. TAKO-senseret er

Veibeskrivelse

TAKG-senteret er en del av Lovisenberg
Diakanale Sykehus, ag vi har lokalene vare i
L

et Var

17, rext nord for St.

erasamle,
formidle kunnskap om slike forhold til

shaugen. Se pé kartet for aversik over
omrédet, og velg den inngangen som passer

Sykehustannklinikken
Sykehustannkinikken pé TAKO-senteret ved
Lovisenberg Diakonale Sykehus (LDS), clbyr
tannhelsetenester tl pasienter som har en
alvorlig psykiske lidelse kombinert med
rusavhengighet. Les mer

helsepersanell og tannhelsetjenesten. | tillegg
ureder vioe laser hehandlinssalaner for

bestfor deg. Les mer

L S T L U S I L L R I R L e

A-listen

Utarbeidet Helfo
Sist endret 01.01.16
Husk at pasienten ma vise dokumentasjon pa diagnosen.

Kode

Diagnose

Endringslogg

Aagenazs syndrom

Aarskog syndrom

ABE Abetalipoproteinemi

ACH Achalasi Ny pé listen fra 01.01.2011
ACP Achondroplasi Ny pé listen fra 01.01.2011
ACR Acromegall

ADR Adrenogenitalt syndrom

Aicardi syndrom

Ny pé listen fra 01.01.2011

Akutte porfyrier

Ny pa listen fra 01.01.2011

Alagilles syndrom

FRAMBU
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Organmisdannelser

Hjertefeil (1/3)

Hjerteundersgkelse —
oppfelging ved behov

Nyre urinveier —
misdannelser
forekommer

Obs tilbakevendende
urinveisinfeksjoner

= FRAMBU.
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Anfall ( epilepsi)

10-30% ved SMS W
Viktig a avdekke, kan Hﬁ_
(som osftest) behandles ’ 6

En mulig arsak
tilavbrudt sgvn?

Vanlige antiepileptika

N2

= FRAMBU_



Perifer nevropati (?)

Ikke fremadskridende

Hulfot, hammertaer
Nedsatt kraft distalt?
Svake reflekser q
Endret ganglag.

Relativt lite sensitive for
smerte
— Obs trykksar @W/’///

= FRAMBU_



Sansefunksjonsdefekter

Harsel
* (Nedsatt 60%)

* Hyppige @LI, cholsesteatom,
2/3 mekanisk hgrselstap

* Overfglsomhet for lyd

Syn
* Irisanomalier, strabisme,
mikrokornea

* Refraksjonsavvik ( langsynthet,
naersynt med alder) av og til

retina lgsning §w{&
FRAMBU



Ganespalte
Kort gane

Velofaryngial
insuffisiens

Hes stemme

Munn-hals




Pusteproblemer

Obstruktiv spvnapnoe (OSA)
e Pusteopphold om natten
* Snorking

* Utredning?

Adenoide vegetasjoner
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Plukking pa huden
(skin picking disorders)

* | normalbefolkningen e Klarer ikke a stoppe

e Sjedne arvelig e trangen
diagnoser: * Influerer pa funksjon i
Prader Willi syndrom det daglige
SMS, * Ingen arsaksforklaring

 SSRI forsgkt effektiv
ved OCD, noen sma
studier ved hudplukking

(Kilde: UpToDate) Sy

= FRAMBU_
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Overvekt

Problem fra barnalder
tenarene

Knyttet til forstyrret sgvn
vaken syklus?

S@vnapnoe?

Voksne med SMS har
“matrelatert atferd” (pa
linje med PWS)

— Bruke samme fremgangsmate
for a forebygge?

Android

T

Bilde fra

Gynoid
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Obstipasjon

Drivende matvarer  Nok veeske

* Ferske beer, kiwi, * Inntak av fiber bruk
sviskesaft avokado avfgringsmidler kan
torket frukt som svisker veere aktuelt.

aprikos, rosiner, fiken

 Momenter tatt fra
foredrag Marianne

Medikamenter Nordstram,

o . erneeringsfysiolog Frambu
Movikol 016

* Laxantia

N

= FRAMBU_



Nar barnet blir akutt syk..(1,2,3..)
ER DET FORDI?

1. Pa grunn av en misdannelse ( ogsa
misdannelser som enna ikke er oppdaget?)

2. Pa grunn av en fglgetilstand til kjent
misdannelse

3. Uten arsak i syndromet -syk som alle andre
barn — vanligst..



Noe som hjelper..

 En god legeattest

— Arsaksdiagnose, alle funksjonsdiagnoser!, fyldig,
dekkende, oppdatert.

 Apen dgr

— Skriftlig oppsummering av viktigste trekk i sykehistorie/
funn.

— Allergier /cave medisiner

* Kopi til foresatte
— Bruke perm ta vare pa alt / system

— Murphy s lov....
N

= FRAMBU_



TAKK FOR OPPMERKSOMHETEN!



