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Edwards syndrom

| korthet

Trisomi 18 ar en medfédd kromsomavvikelse. Symtomen &r svara och berér manga
olika organ och organsystem. Majoriteten av trisomi 18-graviditeterna (95 %) avbryts

spontant pa grund av svara stoérningar i utvecklingen.

Symtom och fynd

Vid trisomi 18 férekommer missbildningar i bl.a. ansiktsregionen, armar och ben,
fingrar, 6gon, hjartat (i 90 % av fallen), matsmaltningskanalen, njurarna och
urinvdgarna. Ibland forekommer ocksa omfalocele, navelstrangsbrack, dar tarmen

omgiven av bukhinnan har pressats utanfér bukhalan.

Storningar i utvecklingen av centrala nervsystemet omfattar bl.a. dolikocefali, dvs.

ldng och smal skalle, och mikrocefali, dvs. litet huvud. | séllsynta fall medfor trisomi



18 anencefali, vilket betyder att hjarnan saknas delvis eller helt, holoprosecefali, vilket
betyder att delningen av hjarnan i tva hjarnhalvor helt eller delvis uteblivit och

ryggmargsbrack (spina bifida) till foljd av neuralrérsdefekter.

Till ansiktsdragen hor bl.a. sma 6gon som &r beldgna langt ifran varandra, liten
underkake och triangelformade 6ron. | vissa fall forekommer lapp- och gomspalt.
Avvikelser i fotterna kan bl.a. vara pes equinovarus, alltsa en medfédd missbildning
dar foten och hélen &r mindre an normalt och framre delen av fotsulan ar inatvand
(klumpfot). Det femte och andra fingret kan ligga 6ver det fjarde och tredje fingret.
Ibland konstateras artrogrypos, det vill sdga felstallningar i lederna, och ofullstandig

utveckling av stralbenet.

Medfodda avvikelser i matsmaltningssystemet kan t.ex. vara missbildningar i
tjocktarmen och anus, esofagusatresi, dvs. att det saknas forbindelse mellan
matstrupen och magsacken och/eller att matstrupen ar kopplad till luftstrupen.
Missbildningar i njurarna och urinvdagarna forekommer, sdsom hydronefros, dvs.
vattennjure, som beror pa att avflédet av urin &r blockerat vilket leder till att

njurbacken och njurbagare utvidgas.

Hos de barn som fods levande konstateras ofta hypotoni, alltsa nedsatt muskeltonus
(muskelspanning) och sugsvarigheter. Efter de forsta dagarna och veckorna kan
muskeltonus forandras och 6verga till hypertoni. Férsening i tillvaxten férekommer
redan under fosterstadiet och, om barnet fods, ar den ofta markbar ocksa efter

fodseln. Spadbarnen ar valdigt sma.

Orsak till syndromet, hur det nedérvs och hur vanligt det ar

Trisomi ar en kromosomavvikelse som oftast beror pa en storning i celldelningen i
den konscell, det vill saga spermie eller aggcell, som ar aktuell vid befruktningen. Till
foljd av detta kan konscellen fa tre istallet for normalt tva kromosomer. Trisomi kan
ocksa uppsta efter befruktningen under de tidiga celldelningarna som embryot
genomgar. Vid en fullstandig trisomi har alla kroppens celler en extra kromosom, vid
mosaicism finns kromosomforandringen bara i en del av cellerna. Fullstandig trisomi
18 ar den vanligaste formen av trisomi 18-syndromet (94 % av fallen). Trisomi 18-

mosacisim forekommer hos ungefar 5 procent av de nyfodda barnen med trisomi 18.



Svarighetsgraden for trisomi 18-mosaicism beror pa antalet trisomi 18-celler och

vilka celltyper som berdrs av kromosomforandringen.

Trisomi 18 beror oftast pa en biologisk tillfallighet och orsakas av en ny, sa kallad de
novo-mutation. Da finns det inte heller en sldkthistoria med trisomi 18. De novo-
mutationer uppstar nar konscellen, dggcellen eller spermien, mognar eller i det tidiga
skedet av fostrets utveckling precis efter befruktningen. Om familjen funderar pa att
skaffa flera barn kan de, om de dnskar, soka sig till genetisk radgivning for att
undersoka eventuella bakomliggande orsaker till trisomi 18. Genetisk radgivning &r
till nytta i synnerhet om familjen tidigare har rakat ut for ett eller flera missfall. Om
mamman, med tanke pa att bli gravid, ar aldre (kring 40 ar) okar risken for trisomi 18

med ungefar 0,1-0,2 procent.

Trisomi 18 férekommer hos en pa 6 000—8 000 nyfédda barn (1:6 000 - 1:8 000).

Diagnos och behandling

En ultraljudsundersdkning under graviditeten kan visa tecken pa trisomi 18.
Eventuella kromosomavvikelser hos barnet maste alltid bekraftas genom att fostrets
kromosomer undersoks. Med hjélp av fostervatten- eller placentaprov (prov fran
moderkakan) kan man under graviditeten undersoka fostret. Risken for missfall vid
provtagningen ar 0,5-1 procent. En diagnos efter fodseln grundar sig pa en klinisk
undersokning och en kromosomundersdkning som gors fran barnets blod. Ett

positivt testresultat bekraftar diagnosen.

Trisomi 18 gar inte att bota och behandlingen &r inriktad pa att lindra de symtom
barnet har. Med tanke pa den korta forvantade livslangden gors séllan kirurgiska
ingrepp trots missbildningar hos den nyfédda. Allt annat som ar majligt gors for

barnet.

Forvantad livslangd

Den individuella forvantade livslangden varierar stort. De flesta trisomi 18-
graviditeterna slutar i missfall (95 %) eller ocksa dor barnet under sitt forsta
levnadsar (ungefar 90 % av de levande fodda) pa grund av neurologiska
komplikationer eller avvikelser i hjartat eller njurarna. Av de barn som har trisomi 18-

mosaicism Overlever ungefar 70 procent det forsta aret och i séllsynta fall lever



barnet fram till tidig barndom. Av okdnda skal har flickor nagot langre férvantad

livslangd an pojkar.

Historia

Den forsta som beskrev trisomi 18 var John Hilton Edwards pa 1960-talet.

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 séallsynt diagnos innebér ofta en stor omstéllning férutom 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 kamratstod eller om du har fragor kring gruppverksamhet.

Kontakta Annika Nyman, handledare: tfn 050 400 2070

Mer om amnet

Pa var webbsida hér hittar du lankar till information som pa olika sétt beror fragor

kring séllsynta sjukdomar.

Du hittar tre erfarenhetsbaserade artiklar om syndromet pa Harvinaiskeskus Norios

Kokemustietoa-sidor, pa finska. En del av beréattelserna leder till Kehitysvammaisten

Tukiliittos sidor.

Trisomy 18 Foundation

Support Organization for Trisomy

Pa Facebook finns en sluten diskussionsgrupp for personer som berors av
syndromet. Den hittar man genom att skriva in "Trisomia-18/-13 (vastaavat
poikkeavuudet)” i sokfaltet. Pa Facebook finns ocksa sidan "Ainutlaatuiset Info” som
formedlar information om sallsynta kromosomavvikelser. Ainutlaatuiset har ocksa en
egen sluten Facebook-grupp for familjer. Du kan bli medlem i diskussionsforumet

genom att skicka ett meddelande till administratéren pa Info-sidan.


http://www.folkhalsan.fi/sallsyntadiagnoser
https://www.norio-keskus.fi/tietoa/kokemustietoa.html
https://www.trisomy18.org/what-is-trisomy-18/
https://trisomy.org/

Pa Facebook finns dessutom en dppen engelsksprakig diskussionsgrupp
“Trisomy 18", dar du hittar mer information och kamratstdd. Den hittar jag inte, men

med trisomy 13 hittar man flera sidor pa Fb

Kallor

Orpahnet: Trisomy 18
NHS Choices: Edwards’ syndrome, Trisomy 18 (obs. texten finns ocksa pa svenska)

fanns inte pa svenska


https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=EN&data_id=339&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=edwards-syndrome&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Disease(s)/group%20of%20diseases=Trisomy-18&title=Trisomy-18&search=Disease_Search_Simple
https://www.nhs.uk/conditions/edwards-syndrome/

