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Orofacial funktion hos personer med

Beckwith-Wiedemanns syndrom
Rapport fran frageformular
h Rapport baserad pa data hamtade ur Mun-H-Centers faktabas om orofaciala funktioner hos sma
m u n - och mindre kdnda handikappgrupper, MHC-basen.

Insamling av data har skett genom att personen sjalv, anhérig eller vardare fyllt i Mun-H-Centers
frageformular om tandvard, matsituation och dregling. Kartldggningen omfattar 19 frageformular.

Synonymer: EMG-syndromet (Exomfalus = navelbrack, Makroglossi = forstorad tunga,
Gigantism = storvuxenhet)

Berdknad forekomst: 70:1 000 000 invanare.

Orsak: Forskningsrén tyder pa obalans i regleringen av gener pa kromosom 11:s korta arm.
Tva sannolikt viktiga sjukdomsgener fér BWS &r genen for insulinlik tillvaxtfaktor 2 (IGF2)
och H19-genen. Den vanligaste formen av BWS upptrader sporadiskt. Cirka 15 procent har
en arftlig form med autosomalt dominant arftlighetsgang.

Allmanna symtom: Okad tillvaxttakt under fosterlivet och de tidiga barnaaren leder till
storvuxenhet och en férstoring av de flesta bukorganen och muskulaturen. Stor tunga ar
karaktaristiskt fér diagnosen. Tillvaxten ar asymmetrisk hos ca 25 procent av barnen. Medf6tt
navelstrangsbrack ar vanligt. Andra symtom som kan férekomma &r hjartmissbildning,
ljumskbrack och avvikelser pa urin- och kénsorgan. Tumérer drabbar 5-10 procent av
barnen. Den vanligaste tuméren &r Wilms tumér som utgar fran njuren. Medicinska problem
som kan férekomma under nyféddhetsperioden ar navelstrangsbrack, blodsockersankning
och andningssvarigheter till f6ljd av kraftigt férstorad tunga.

Orofaciala/odontologiska symtom: Stor tunga kan i extrema fall leda till andningssvarig-
heter och matningssvarigheter hos spadbarn. Om tungan inte far plats innanfér tandraderna
paverkas sattet att tala och bettawvikelser i form av underbett och 6ppet bett i framtands-
regionen kan uppsta. Gomspalt férekommer.

Orofacial/odontologisk behandling:

e Vid kraftig forstoring av tungan kan plastikkirurgiskt ingrepp vara aktuellt.

e Den storatungan kan paverka kékarnas tillvaxt och tandernas lage. Tand- och
bettutveckling ska féljas. Vid avvikelser ska ortodontist konsulteras pa tidigt stadium
for planering av eventuell bettkorrigerande behandling.

e Vid gomspalt ansvarar ett specialistteam fér uppféljning och behandling.

o Lakarkontakt rekommenderas vid medicinska tillstand, som t.ex. hjartfel.

Kallor:

Socialstyrelsens databas om ovanliga diagnoser.

MHC-Basen — Mun-H-Centers databas om munhalsa och orofacial funktion vid ovanliga
_ diagnoser.

Agrenskas nyhetsbrev.
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Om tandvard - problem
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Om matsituationen
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Om dregling
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