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Pataus syndrom

| korthet

Trisomi 13 ar ett syndrom som orsakas av en kromosomavvikelse. Vid en trisomi har
personen tre av en kromosom istéllet for det vanliga antalet tv3, i detta fall tre av
kromosom 13. Symtomspektrumet vid trisomi 13 kan variera markbart fran individ till
individ.

Symtom och fynd

| de flesta fall leder trisomi 13 till fosterddd redan i livmodern (i 95 % av fallen).
Barnet har ofta, om det fods, avvikelser i hjarnans framre del, i 6gonen och avvikande
ansiktsdrag. Missbildningar forekommer i de flesta fall i de inre organen, sdsom i

hjartat och njurarna, och barnet har grav intellektuell funktionsnedsattning.

| 6ver hélften av fallen (70 %) upptécks i borjan av graviditeten holoprosencefali, det
vill séga ofullstandig delning av framhjarnan. Det i sin tur leder till missbildning av

framhjarnan och andra delar av hjarnan och ansiktet. Till de strukturella anomalierna



i centrala nervsystemet hor ocksa att hjarnbalken helt eller delvis saknas, att
storhjarnan ar underutvecklad, mikrocefali som betyder litet huvud, hydrocefali som
beror pa en cirkulationsstorning i cerebrospinalvatskan och/eller myelomeningocele,
med andra ord ryggmargsbrack. Missbildningarna kan leda till epilepsianfall,
sOmnapné, alltsa andningsuppehall, synfel och horselnedséttning. Den intellektuella

funktionsnedsattningen ar grav.

Personer med trisomi 13 har avvikande ansiktsdrag som till exempel gomspalt, lag
nasrygg, sma dgon som sitter brett isar, epikantusveck (hudveck som delvis tacker
inre dgonvran), iriskolobom (stord utveckling av iris, dvs. regnbagshinnan) samt
dysplasi i nathinnan. Ogonbrynen kan vara glesa eller saknas och 6ronen kan vara
belagna lagre an normalt. Hakan och halsen kan vara korta och det kan forekomma
hudveck i nacken. Ofta forekommer ett kapillart hemangiom, en godartad
blodkarlstumor, som ett fodelsemarke mitt i pannan. Ett barn med trisomi 13 kan ha
extra fingrar och/eller tar. Hos pojkar &r det vanligt att testiklarna inte har vandrat ner

i pungen.

Till trisomi 13 hor ofta medfodda strukturella hjartfel (80 %), sdsom defekter i vdggen
mellan formak och kammare och patent ductus arteriosus (PDA), det vill séga en
forbindelse mellan aorta och lungartaren som inte har slutits vid fodseln som

normalt. Hjartat kan sitta till hoger i brostet istallet for till vanster.

Till avvikelser i njurarna raknas bl.a. hastskonjure, det vill sdga att nedre delen av
njurarna ar sammanvuxna, njurcystor och hydronefros (vattennjure). Vid vattennjure

ar urinens avflode blockerat vilket leder till att njurbacken och njurbagare utvidgas.

Barnen har ofta dtsvarigheter som beror pa hypotoni, alltsa nedsatt muskeltonus.
Dessutom ar det vanligt att barnen har aterkommande andningsuppehall. Tillvaxten

ar langsam och barnen forblir sma till vaxten.

Orsak till syndromet, hur det nedarvs och hur vanligt det ar
Vid trisomi 13 finns det en extra kromosom i kromosompar 13, istallet for normalt
tva. Dessa tre kromosomer kan forekomma i cellerna som separata kromosomer

(47,+13) (i 75 % av fallen) eller som en extra kromosom som hénger fast i en annan



kromosom (20 %). | det senare fallet kan det handla om en Robertsonsk translokation
[46, 1(13q;A)] (diagnosblad finns pa webbsidan under "Sallsynta diagnoser”). Vid en
Robertsonsk translokation kan den extra kromosomen i kromosompar 13 sitta fast i
kromosomerna 13, 14, 15, 21 eller 22. Nastan alla trisomi 13-fall (90 %) har varit av
typ (47, +13) eller [46, t(13q;A)].

Trisomi kan gélla alla eller bara en del av personens celler. Nar kromosomavvikelsen
finns endast i en del av cellerna pratar man om mosaicism. Symtomspektrumet vid
mosaicism varierar beroende pa de trisomiska cellernas mangd och i vilken vavnad
mosaicismen upptrader. Vid mosaicism kan symtomen vara lindrigare an da
kromosomavvikelsen galler alla kroppens celler. Trisomi 13-mosaicism forekommer i

ungefar 5 procent av trisomi 13 (47, +13) och de Robertsonska translokationsfallen.

Trisomi 13 uppstar oftast av en biologisk tillfallighet till f6ljd av en helt ny de novo-
mutation. Ofta uppstar mutationen i endera forélderns konscell, &ggcell eller spermie,
under konscellens utveckling. Ju dldre foraldrarna ar desto storre blir risken for
trisomi. Trisomi-mosaicism kan uppsta strax efter befruktningen vid delningen av
konscellerna. Detta ar orsaken till trisomi 13 dd@ mosaicismen beror endast ett fatal

celler (ca 1 %) hos en person som har trisomi 13.

Om familjen vill kan de traffa en specialistlakare i medicinsk genetik for att reda ut
hur barnets kromosomavvikelse har uppstatt, samt hur stor upprepningsrisken for

trisomi 13 ar vid foljande graviditeter.

Uppskattningsvis férekommer trisomi 13 hos ett barn pa 8 000—22 000 (1:8 000-
1:22 000). Trisomi 13 verkar forekomma nagot oftare hos flickor &n hos pojkar.

Ungefar en procent av alla missfall beror pa trisomi.

Diagnos och behandling

Det gar oftast att upptécka trisomi 13 vid sallningarna i borjan av graviditeten. Med
ultraljudsundersdkning kan man se bl.a. holoprosencefali, férsening i tillvaxten samt
extra fingrar och/eller tar. Det rdacker anda inte bara med en ultraljudsundersokning.
For att bekrafta misstanke om en kromosomavvikelse hos barnet undersoks fostrets
kromosomer. Med hjalp av fostervatten- eller placentaprov kan man under
graviditeten undersoka fostrets kromosomer. Undersdkningen medfor dock en risk

pa 0,5-1 procent for missfall.



Da en diagnos stélls efter fodseln baserar den sig pa en klinisk undersdkning och
kromosomanalys. Som differentialdiagnos ar det viktigt att ta pseudo-trisomi 13 i

beaktande.

Det gar inte att bota trisomi utan behandlingen utgar fran varje enskilt barns symtom.
Kirurgisk behandling av missbildningar som beror pa trisomi 13 férlanger séllan den

forvantade livslangden.

Forvantad livslangd

Den forvantade livslangden ar oftast kort. Storsta delen (95 %) av barnen dor redan
innan fodseln. De barn som fods levande dor oftast inom det forsta levnadsaret till
foljd av neurologiska komplikationer eller njur- och hjartfel. Ungefar 10 procent av
barnen Overlever sitt forsta levnadsar. Den férvantade livslangden vid trisomi-
mosaiksyndrom &r langre. | vissa fall uppnas vuxen alder men da har trisomi 13 inte

medfort svara missbildningar av hjarnan.

Historia

Forsta beskrivningen av syndromet gjordes av genetikern Klaus Patau ar 1960.

Véagledning, information, stéd och kurser

Da en diagnos nyligen stéllts, eller senare i livet, kan det finnas behov av att diskutera
kring den séllsynta sjukdomen, om arftlighet eller annat som ar aktuellt.
Kontakta Maria Hintze, sakkunnig i genetisk vagledning: tfn 044 788 1078.

En séllsynt diagnos innebér ofta en stor omstallning forutom for den person som fatt
diagnosen ocksa for foraldrar, syskon och andra anhériga. Det kan kdnnas naturligt
att soka sig till andra som befinner sig i en liknande situation. Ta garna kontakt om
du vill hitta kamratstodd eller om du har fragor kring gruppverksamhet.

Kontakta Annika Nyman, handledare: tfn 050 400 2070

Webbplatser och mer om @mnet
Pa var webbsida har hittar du lankar till information som pa olika satt beror fragor

kring sallsynta sjukdomar.


http://www.folkhalsan.fi/sallsyntadiagnoser

Erfarenhetsbaserad kunskap om trisomi 13 hittar du pa Kehitysvammaisten

Tukiliittos sidor: Simpukankuoripoika. Man kommer ocksa at lanken pa

Harvinaiskeskus Norios Kokemustietoa-sida.

Socialstyrelsen: Trisomi 13-syndromet

Support Organization for Trisomy

P4 Facebook finns en sluten diskussionsgrupp for personer som berérs av
syndromet. Den hittar man genom att skriva in "Trisomia-18/-13 (vastaavat

poikkeavuudet)” i sokféltet. Pa Facebook finns ocksa en sida Ainutlaatuiset Info som

formedlar information om sallsynta kromosomavvikelser. Ainutlaatuiset har en egen
sluten Facebook-grupp fér familjer. Man blir medlem i diskussionsforumet genom att

skicka ett meddelande till administratoren pa Info-sidan.

Pa Facebook finns ocksa tva slutna engelsksprakiga diskussionsgrupper: "Trisomy
13 LIFE Support - Living with Patau Syndrome" och "Trisomy 13 Journey Support".

Man blir medlem genom att skicka férfragan till gruppen.

Pa Facebook finns dessutom en dppen engelsksprakig diskussionsgrupp "Patau
Syndrome/Trisomy 13 - raising awareness”, dar man hittar mer information om

syndromet och kamratstod.

Kallor

Orphanet: Trisomy 13
National Organization for Rare Disorders (NORD): Trisomy 13 Syndrome



https://www.tukiliitto.fi/tarina/simpukankuoripoika/
https://www.norio-keskus.fi/tietoa/kokemustietoa.html
https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/ovanliga-diagnoser/trisomi-13-syndromet/
https://trisomy.org/
https://www.facebook.com/ainutlaatuiset.info/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=EN&data_id=337&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=Trisomy-13&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Disease(s)/group%20of%20diseases=Trisomy-13&title=Trisomy-13&search=Disease_Search_Simple
https://rarediseases.org/rare-diseases/trisomy-13-syndrome/

