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Et utvalg sjeldne diagnhoser som

omfatter utfordrende atferd og
utviklingshemning
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Angelmans syndrom

 15q11-13 delesjon pa kromosomet arvet fra mor er mest vanlig — finnes et par
andre genetiske varianter
* Symptomer:
Alvorlig utviklingshemning
Forsinket motorisk utvikling
Mangelfullt utviklet talesprak
e Utfordrende atferd
Hayt aktivitetsniva - urolige
Fysisk kontaktsgkende
Nedsatt konsentrasjonsevne og oppmerksomhetsevne
Sevnutfordringer
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Cri du chat syndrom

* 5pdelesjon (eller translokasjon)
* Symptomer:
Varierende grad av utviklingshemning
Spise- og ernezeringsvansker
Forsinket og mangelfull sprakutvikling
Ulike medfgdte misdannelser

e Utfordrende atferd:
Stereotypisk/repetitiv atferd
Aggressiv atferd
Selvskading
Hyperaktivitet
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Cornelia de Langes syndrom

* Mutasjon i NIPBL-genet (5p13.1) er vanligst. Finnes et par andre kjente genfeil

* Symptomer:
Varierende grad av utviklingshemning — enkelte har ikke utviklingshemning
Begrensede eller manglende sprakutvikling
Veksthemning
@kt beharing
Dysmeli
Medfgdte misdannelser

e Utfordrende atferd
Hyperaktivitet
Selvskading
Aggressiv atferd

KOMPETANSESENTER FOR SJELDNE DIAGNOSER



Fragilt X-syndrom

. Mutasjon i FMR1-genet (X-kromosomet)
. Symptomer:
Varierende grad av utviklingshemning — enkelte har ikke utviklingshemning — spesielt jenter
Forsinket motorisk utvikling
Forsinket sprakutvikling
Vare for sanseinntrykk
Sgvnvansker
. Utfordrende atferd:
Svak impulskontroll
Selvstimulering
Autismespektervansker
Selvskading
Aggressiv atferd
ADHD
Psykiatriske lidelser (stemningslidelser, bipolar lidelse, depresjon, angst- og panikklidelser, tvangslidelser)
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Kleefstras syndrom

* 9¢g34.3 delesjon

* Symptomer:
Utviklingshemning i varierende grad
Sprak- og kommunikasjonsvansker
Forsinket motorisk utvikling — hypotoni
Sgvnproblemer

e Utfordrende atferd:
Autismespektervansker
Aggressiv atferd
Apati
Psykiske lidelser (psykoser, katatoni, bipolar lidelse)

KOMPETANSESENTER FOR SJELDNE DIAGNOSER



Wiy
Mannlige kjsnnskromosomanomali |er

e Ulike varianter med ekstra X eller Y kromosomer
 Symptomer: (her er det stor variasjon)
Nedsatt eller manglende testosteronproduksjon (gjelder de med mer enn en X)

@kt lengdevekst
Leerevansker og utviklingshemning i varierende grad

Forsinket sprak-, tale- og motorisk utvikling

 Utfordrende atferd:

Emosjonell umodenhet
Reduserte ferdigheter innenfor sosial samhandling

ADHD symptomer
Psykiatriske lidelser (angst og tvangslidelser)
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Phelan-McDermids syndrom

22913 delesjon mest vanlig — andre genetiske varianter kan forekomme

* Symptomer:
Utviklingshemning — ofte alvorlig
Forsinket motorisk utvikling - hypotoni
Manglende eller betydelig forsinket sprakutvikling
@kt lengdevekst

e Utfordrende atferd:
Autismespektervansker
Selvskading

Aggressiv atferd
Psykiske lidelser (bipolar affektiv lidelse mest vanlig)
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Prader Willis syndrom

15q11-13 delesjon pa kromosomet arvet fra far er mest vanlig — finnes et par andre genetiske varianter

Symptomer:
Utviklingshemning i varierende grad (ofte mild), enkelte har ikke utviklingshemning
Hormonforstyrrelser
Overvekt
Forsinket motorisk utvikling og hypotoni
Forsinket sprakutvikling
Hyperfagi
Utfordrende atferd:
Sinneutbrudd
Darlig impulskontroll
Matsgkende atferd
Selvskading (plukker pa sar, hud, etc)
Sta, rigiditet, vegring mot endringer
Psykiske lidelser (spesielt psykose og tvangshandlinger)
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Smith-Magenis’ syndrom

* 17p11.2 delesjon eller mutasjon i RAl1-genet
*  Symptomer:
Utviklingshemning i varierende grad
Forsinket motorisk utvikling
Forsinket sprakutvikling
Sgvnvansker
*  Utfordrende atferd:
Aggressiv atferd
Selvskadende atferd
Manglende impulskontroll
Lav emosjonell utvikling (generell ujevn profil)
Autismespektervansker
Knytter seg spesielt til enkelte personer som ofte blir mal for atferdsutfordringene
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Svart sjeldne kromosom- eller N2

genforandring

e Stor variasjon i kognitiv profil fra ingen vansker
via laerevansker til utviklingshemning

e Stor variasjon i sprak- og
kommunikasjonsferdigheter

e Stor variasjon om man ha utfordrende atferd

* Enkelte kromosom- eller genforandringer gir gkt
forekomst av psykiatriske lidelser
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1g21.1 delesjon

* Symptomer:
Utviklingshemning i varierende grad (ofte mild eller moderat)
Forsinket motorisk utvikling
Epilepsi
Medfgedte misdannelser
Sevnvansker

e Utfordrende atferd:
Autismespektervansker
ADHD
Psykiske lidelser (schizofreni)
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1p36 delesjon

* Symptomer:

Utviklingshemning — ofte alvorlig

Mangelfull sprakutvikling

Epilepsi

Forsinket motoriskutvikling — hypotoni
* Utfordrende atferd:

Aggressiv atferd

Selvskading
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16p11.2 delesjon

* Symptomer:

Motoriske avvik - hypotoni

Leere- og sprakvansker

Epilepsi (spesielt i barnealder)
Utfordrende atferd:

Vansker med sosial samhandling
Konsentrasjonsvansker - ADHD
Autismespektervansker

Psykiske lidelser (psykoselidelser)
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Utviklingshemning
Forsinket eller mangelfull kommunikasjon
Utfordrende atferd

Psykiske lidelser/tilstander
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Frambu er en del av Nasjonal § /%

kompetansetjeneste for sjeldne diagnoser

De andre sentrene i tjenesten er:

* Nasjonalt kompetansesenter for porfyrisykdommer

* Nasjonalt kompetansesenter for sjeldne epilepsirealterte diagnoser

* Nasjonalt kompetansesenter for nevroutviklingsforstyrrelser og hypersomnier
* Nevromuskulzaert kompetansesenter *

* Norsk senter for cystisk fibrose

* Senter for sjeldne diagnoser

* Nasjonalt kompetansesenter for oral helse ved sjeldne diagnoser

* TRS kompetansesenter for sjeldne diagnoser

* Samarbeider nzert med Enhet for medfgdte og arvelige nevromuskuleere tilstander

Les mer pa https://Helsenorge.no/Sjeldnediagnoser
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