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Lukijalle

Tama opaskirjanen on tarkoitettu ensi-
tietopaketiksi vanhemmille, sosiaali-
ja terveysalan henkilostolle seka kaikille
niille, jotka haluavat perustietoa Aper-
tin oireyhtymasta, sen syistd, ilmene-
misestd, hoidosta ja kuntoutuksesta.
Kirjasen teksti on lainattu Ruotsin
sosiaalihallituksen harvinaisten ja
vahemman tunnettujen vammais-
ryhmien tietokannasta, jonka tavoit-
teena on antaa ajankohtaista tietoa
naista ryhmista seka niiden tarvitse-
masta tuesta ja palveluista. Vammais-
ryhmilld tarkoitetaan téssa yhteydessa
harvinaisia sairauksia tai vammoja,
jotka aiheuttavat merkittavia toimin-
nallisia haittoja ja joita esiintyy enintadn
100 henkilolla miljoonasta.

Till ldasaren

Detta dr ett utdrag ur Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om smd och mindre
kénda handikappgrupper. Med smd och
mindre kédnda handikappgrupper avses
ovanliga sjukdomar/skador som leder till
omfattande funktionshinder och som
finns hos hégst 100 personer per miljon
invanare. Syftet med databasen dr att ge
aktuell information om smd och mindre
kénda handikappgrupper och om det
stéd och den service som dessa grupper
behover.







Apertin oireyhtyma

Akrocefalosyndaktyli

Aperts syndrom e Akrocefalosyndaktyli

Sairaus/vamma/diagnoosi

Apertin oireyhtyma eli akrocefalosyn-
daktyli kuuluu synnynnaisiin kallon-
ja kasvonluiden kasvuhairioihin. Oire-
yhtyma on saanut nimensa ranskalai-
sen lastenlaakarin Eugéne Apertin
mukaan, joka vuonna 1906 kuvasi
yhdeksan henkil6a, joilla oli synnyn-
naisia epdmuodostumia kasvojen
luustossa, kasissa ja jaloissa.

Esiintyminen

Noin yhdella 100 000 vastasynty-
neesta on Apertin oireyhtyma. Oire-
yhtymaa esiintyy koko maailmassa,
yhta paljon pojilla ja tytoilla.

Sairauden/vamman syy

Useimmiten Apertin oireyhtyman
syyna on uusi mutaatio eli perinto-
tekijan muutos, joka tapahtuu per-
heessa ensimmaista kertaa. Apertin
oireyhtyman aiheuttava mutaatio pai-
kallistettiin vuonna 1995 10. kromo-
somiparissa olevaan geeniin. Geeni
ohjaa fibroblastikasvutekija reseptori
2:ta (fibroblastic growth factor
receptor2, FGFR2) ja vaikuttaa
FGFR-proteiinien muodostumiseen.

Sjukdom/skada/diagnos

Aperts syndrom eller akrocefalosyndak-
tyli tillhér gruppen medfédda kranio-
faciala missbildningssyndrom. Syndro-
met har fatt sitt namn efter en fransk
barnldkare, Eugéne Apert, som 1906
beskrev nio personer med medfédda
missbildningar i ansiktsskelett, hdnder
och fétter.

Forekomst

Ungefér ett av 100 000 barn fods med
Aperts syndrom. Syndromet férekommer
over hela vdrlden och det féds lika mdn-
ga flickor som pojkar med Aperts
syndrom.

Orsak till sjukdomen/skadan

Hos de allra flesta med Aperts syndrom
dr orsaken en nymutation, det vill sdga
en férdndring i arvsmassan som har
skett for forsta gdngen i en familj.
Fordndringen i arvsmassan, mutatio-
nen, lokaliserades 19935 till en gen pd
det 10:e kromosomparet. Genen kodar
for fibroblasttillvéxtfaktor receptor 2
(fibroblastic growth factor receptor-2,
FGFR2) och pdverkar bildandet av FGFR-
proteiner som har stor betydelse f6r




Nadilla proteiineilla on suurin merkitys
sikion luustonkehityksessd. Tahan
mennessa on havaittu kahdentyyp-
pisia mutaatioita. On voitu osoittaa,
ettd nama mutaatiot lisaavat luumas-
saa muodostavien solujen maaraa,
mika johtaa kallonluiden liian aikaiseen
sulkeutumiseen sikiovaiheessa.

Perinnollisyys

Henkild, jolla on Apertin oireyhtymad,
saattaa siirtda sen lapsilleen auto-
somaalisen vallitsevan periytyvyyden
kautta. Jos toisella vanhemmista on
oireyhtyma, jokaisella lapsella on 50
prosentin riski peria se. Lapset, jotka
eivat ole perineet oireyhtyman aiheut-
tavaa perintotekijaa, ovat terveita
eivatka siirra oireyhtymaa eteenpain.

fostrets skelettutveckling. Tvd olika typer
av mutationer har upptdckts hittills.
Man har kunnat visa att dessa muta-
tioner leder till att ett 6kat antal celler
blir benbildande med for tidig slutning
av skallbenen i fosterlivet som foljd.

Arftlighet

Den person som sjélv har Aperts
syndrom riskerar att féra det vidare till
sina barn genom autosomalt dominant
neddrvning. Det betyder att om en av
férdldrarna har syndromet blir risken att
fa ett barn med syndromet 50 procent
vid varje graviditet. De barn, som inte
far anlaget for Aperts syndrom, féds inte
med syndromet och kan inte heller féra
det vidare.

Autosomaalinen vallitseva periytyvyys
Autosomalt dominant neddrvning

Sairas, perintdtekijan kantaja
Sjuk, anlagsbdrare

Vanhemmat
Fordldrar

Sukusolut
Kénsceller

Terveita, eivat
kanna perintotekijaa
Friska, ej anlagsbdrare

Terve, ei perintotekijan kantaja
Frisk, ej anlagsbdrare
;M

Terve
kromosomi
Kromosom

med friskt
anlag

Sairas
kromosomi
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Sairaita,
kantavat perintotekijaa

Sjuka, anlagsbdrare




Oireet

Kallon ja kasvonluiden epamuodostu-
mat aiheutuvat kallonpohjan luiden
liian aikaisesta yhteen kasvamisesta

ja yleensa myos korvasta paalaen yli
toiseen korvaan kulkevan sauman liian
aikaisesta sulkeutumisesta. Taman
vuoksi paastd tulee leved ja korkea eika
kasvojen keskiosa kasva normaalisti
eteenpain. Ylaleuka kehittyy heikosti
ja silmat tyontyvat ulospain matalien
silmakuoppien vuoksi.

Apertin oireyhtymaa sairastavilla
lapsilla on syntyessaan symmetrisesti
yhteenkasvaneet sormet ja varpaat
(syndaktylia). Yhteenkasvettumien
vaikeusaste vaihtelee, mutta ne ovat
huomattavia. Lapsen karkea- ja hieno-
motoriikka kehittyy yleensa hitaammin
kuin terveilld lapsilla, mika ilmenee
muun muassa kavely- ja tarttumis-
ongelmina. Kaulanikamien, yleensa ni-
kamien C5 ja C6, yhteenkasvaminen
on tavallista. My0s olkanivelen rajoit-
tunut liikkuvuus on tavallista.

Apertin oireyhtymaén saattaa liittya
keskushermoston epamuodostumia.
Lievia, luultavasti naista epamuodos-
tumista johtuvia kehitysvammoja voi
esiintya.

Suulaki on usein korkea ja kapea,
ja joillakin lapsilla on halkio pehmedssa
suulaessa. Vauvoilla ja pikkulapsilla
saattaa olla imemisvaikeuksia. Yldleuan
vajaan kasvun aiheuttamaa ristipuren-
taa esiintyy yleisesti, ja hampaat saat-
tavat puhjeta myohaan, vaarassa jar-
jestyksessa ja olla liian tihedssa. Lapsi,
jolla on Apertin oireyhtyma, oppii
usein puhumaan myd&haan ja kielen
kehitys on hidasta. Joskus puhe on

Symtom

Missbildningarna av kranium och
ansiktsskelett orsakas av fér tidig sam-
manvdéxning mellan benen i skallbasen
samt vanligen for tidig slutning av den
s6m som gdr frdn érat pd ena sidan av
huvudet rakt 6ver hjdssan till érat pd
andra sidan (coronalsuturen). Dessa fér
tidiga sammanvdéxningar gér att huvu-
det blir brett och hogt och att mellan-
ansiktet inte véxer framdt pd normalt
sdtt. Overkdken utvecklas ddligt och
dgonen blir utstdende pd grund av
grunda 6gonhdlor.

Barn med Aperts syndrom fods med
symmetriska sammanvdxningar av
fingrar och tdr (syndaktyli). Samman-
vdxningarna dr omfattande, men
varierar éndd i svdrighetsgrad. Grovmo-
torik och finmotorik utvecklas vanligtvis
ldngsammare én vad som anses nor-
malt bl a beroende pd inskrdnkningar i
grepp- och gdangférmdga. Samman-
vdxning av halskotor, oftast mellan kota
C5-Cé6 dr vanligt. Inskrénkt rorlighet i
axelleden dr ocksd vanligt.

En del personer med Aperts syndrom
har dven missbildningar i centrala nerv-
systemet. Utvecklingsstérning, oftast
lindrig, kan férekomma och beror
sannolikt pd sddana missbildningar.

Gommen dr ofta hég och trdng och
en del barn f6ds med kluven mjuk gom
(gomspalt). Under spédbarns- och smd-
barnstiden kan en del barn ha svdrt att
suga. Underbett dr vanligt och ténderna
kan komma sent, i fel ordning och sitta
tdtt. Det dr vanligt att barn med Aperts
syndrom har en férsenad tal- och
sprdkutveckling. Talet blir ibland ocksd
otydligt beroende pd att missbildnin-




epaselvaa, koska joidenkin aanteiden
tuottaminen voi olla vaikeaa keskikas-
vojen ja suun epamuodostumien
vuoksi.

Osalla lapsista saattaa olla hengitys-
ongelmia. Useimmiten syyna ovat liian
ahtaat hengitystiet. Tama voi johtaa
unen aikaisiin pitempiin hengityskat-
koksiin eli uniapneaan, joka voi puo-
lestaan aiheuttaa unen levottomuutta,
kuorsausta, vasymysta seka suoritus-
kyvyn heikkenemista paivasaikaan.
Yleensa hengitysongelmat vahenevat
lapsen kasvaessa.

Lapsuusian jatkuvat infektiot erityi-
sesti ylemmissa hengitysteissa ovat
tavallisia. Infektiot aiheuttavat usein
korvatulehduksia, jotka saattavat hei-
kentaa kuuloa. Likitaittoisuus, karsas-
tus tai kaukotaittoisuus on tavallista.

My6s sydamen ja virtsateiden epa-
muodostumia esiintyy, mutta luulta-
vasti vain noin 10 prosentilla niista,
joilla on Apertin oireyhtyma.

Erityisesti kasvoissa, mutta myos
késivarsissa, rinnassa ja seldssa, esiin-
tyva akne on yleista teini-iassa ja joskus
huomattavasti aikaisemminkin. On
myd0s tavallista, etta lapsi, jolla on
Apertin oireyhtyma hikoilee paljon
varsinkin &isin.

Diagnostiikka

Diagnoosi voidaan tehda heti lapsen
synnyttya kasvojen ja erityisesti kasien
ja jalkojen ulkonadn perusteella. Kal-
lon ja kasvonluiden epamuodostumat
yhdessa sormien ja varpaiden yhteen-
kasvettumien kanssa tekevat Apertin
oireyhtymasta helpon erottaa muista
kallon ja kasvonluiden kasvuhairigista.
Sikiédiagnostiikka on mahdollista.

garna i mellanansiktet och munhdlan
ger svdrigheter att framstdlla de olika
sprdkljuden.

En del barn med Aperts syndrom kan
ha problem med andningen. Oftast or-
sakas detta av att utrymmet i luftvdgar-
na dr trangt. Detta kan leda till ldngre
andningsuppehdll under sémnen, s k
sémnapné, som kan ge symtom i form
av orolig sémn, snarkningar, trétthet
och allmdn prestationssénkning under
dagen. Vanligtvis minskar problemen
kring andningen allt eftersom
barnet véixer.

Under barndomen dr det vanligt med
upprepade infektioner, dd frdmst 6vre
luftvdgsinfektioner. Dessa orsakar ofta
droninflammationer som kan leda till
hérselnedsdttning. Ndrsynthet, skelning
eller oversynthet dr vanligt.

Missbildningar av hjérta och urin-
vdgar férekommer ocksd, men troligen
inte hos fler din cirka 10 procent av dem
som har Aperts syndrom.

Under tondrstiden och ibland
betydligt tidigare dir det vanligt med svdr
akne, frdmst i ansiktet men ocksd pd
dverarmarna, bréstet och ryggen. Det
dr ocksd vanligt att barn med Aperts
syndrom svettas mycket, speciellt
nattetid.

Diagnostik

Diagnosen kan stdillas direkt vid fodelsen
pad grund av ansiktets men framfér allt
héndernas och fétternas utseende.
Kombinationen av missbildningar i
kranium och ansiktsskelett och sam-
manvéxningar av fingrar och tdr skiljer
Aperts syndrom frdn andra kraniofaciala
missbildningssyndrom. Fosterdiagnostik
ar maojlig.




Hoito/toimenpiteet

Kalloa, kasvoja, leukoja, kasia ja jalkoja
korjataan lukuisilla kirurgisilla toimen-
piteilld varhaislapsuudesta aina aikuis-
ikaan. Leikkaukset edellyttavat suun-
nittelua ja yhteistyota useiden eri
alojen asiantuntijoiden, esimerkiksi
neurokirurgin, plastiikkakirurgin, nu-
kutuslaakarin, leukakirurgin, ortopedin
ja kasikirurgin, kesken. Hoito suunni-
tellaan huolellisesti yksilon tarpeiden
mukaan huomioiden muunmuassa
luuston kehitys. Tieto siitd, miten
lapsen hengitystiet toimivat, on
erittdin tarkeaa ennen leikkausta.
Erikoisyksikoissa suunniteltavien ja
toteutettavien leikkausten lisaksi lapsi
perheineen tarvitsee tiivista yhteyden-
pitoa paikalliseen lasten ja nuorten
kuntoutustoimintaan. Kuntoutukseen
osallistuu usein lukuisia henkiloita esi-
merkiksi tyoterapeutti, kuntoutus-
lagkari, ravintoasiantuntija, logopedi,
psykologi ja laakintavoimistelija.

Jotta lapsen aivoilla olisi tilaa kasvaa
ja paan muoto paranisi, kallon yhteen-
kasvettumat leikataan aikaisessa
vaiheessa, yleensa kuuden kuukauden
iassa. Keskikasvojen ja leukojen
korjaukset tehddan nykyaan vasta
teini-iassa, kun kaikki pysyvat hampaat
ovat puhjenneet.

Suulakihalkio leikataan myds var-
haisessa vaiheessa, yleensa ensimmai-
sen ikdvuoden aikana. Joillakin lapsilla
on imemis-, puremis- ja nielemis-
vaikeuksia. Ravintoasiantuntija voi
auttaa ravintoon liittyvissa ongelmissa.
Logopedilta saa tietoja erilaisista apu-
valineista ja siitd, miten lapsen suun
motoriikkaa voidaan stimuloida sy6t-

Behandling/dtgdrder

Ett stort antal kirurgiska korrigeringar av
skalle, ansikte, kékar, hdnder och fétter
gérs frdn tidig dlder upp till vuxen dlder.
Operationerna kréver planering och
samverkan mellan flera olika specialister
som t ex neurokirurg, plastikkirurg,
narkosldkare, kékkirurg, kékortoped,
ortoped och handkirurg. Behandlingen
planeras noggrant utifrdn varje individs
behov och hénsyn tas till bl a skelettill-
véxten. Kunskap om det enskilda
barnets andningsférmdga infér opera-
tionerna dr mycket viktig. Utéver plane-
ringen och genomférandet av de mdnga
operationerna vid specialistkliniker
behéver barnet och familjen kontinuerlig
kontakt med den lokala barn- och
ungdomshabiliteringen. Ofta trdffar
man flera olika medlemmar i habilite-
ringsteamet som arbetsterapeut, habili-
teringsldkare, dietist, kurator, logoped,
psykolog och sjukgymnast.

Fér att hjdrnan skall fd plats att véxa
och fér att huvudet skall fd en bdittre
form opereras sammanvdxningarna av
skallbenen tidigt, oftast vid sex mdna-
ders dlder. Korrigeringar av mellan-
ansiktet och kdkar sker fér nérvarande
férst i tondren, nér alla permanenta
tander har kommit fram.

Gomspalt opereras ocksd tidigt,
vanligtvis under barnets férsta dr. En del
barn har svart att suga, tugga och svdil-
ja. Kontakt med dietist kan vara vdérde-
fullt fér att fa hjdlp med frdgor kring kos-
ten. Logoped kan hjdlpa till med infor-
mation om hjdlpmedel och om hur
barnets munmotorik kan stimuleras for
att underlétta matningen och talutveck-
lingen. Eftersom det dr vanligt att barn




tamisen ja puheen kehittymisen hel-
pottamiseksi. Koska lapsilla, joilla on
Apertin oireyhtymad, puhe kehittyy
usein hitaasti ja heilld on ongelmia
aanteiden tuottamisessa, harjoittelu
logopedin ja puheterapeutin kanssa
on tarkedda. Hampaiden oikomishoito
on usein tarpeellista, mutta sita ei
yleensa aloiteta ennen kuin 11-12
vuoden idssa. Hammas- ja purenta-
virheet seka kasien rajoittunut moto-
riikka vaikeuttavat suun puhtaana pita-
mista. Sahkhammasharja voi olla
hyva apuvaline. Tiheat kdaynnit ham-
maslaakarilla ja hammashoitajalla ovat
tarkeitd, ja jos kariesriski on kohonnut,
lapselle annetaan fluoria.

My6s ensimmiaiset kasileikkaukset
tehdaan mahdollisimman aikaisin,
jotta lapsi pystyisi tarttumaan esinei-
siin. Jos vain on mahdollista, kaikki
sormet irrotetaan toisistaan ja sormet
luodaan ihon ja mahdollisesti luiden
siirtojen avulla. Tuloksena voi olla
kolme, nelja tai viisi sormea. Kdden
leikkausten jalkeen tartuntakyvyn,
sormivoiman ja koordinaation
harjoittaminen tyoterapeutin
johdolla on valttamatonta.

Varpaiden yhteenkasvettumat
aiheuttavat usein jaykkyyttd, vaaria
asentoja ja jalan jantevyyden heiken-
tymista. Myoskaan kasvu ei edisty
normaalisti, minka vuoksi leikkaukset
saattavat olla tarpeellisia. Laakinta-
voimistelijan apua tarvitaan puoles-
taan seka toimintojen harjoittamiseksi
leikkausten jalkeen ettd paremman
kehon hallinnan, liikuntakyvyn
ja tasapainon saavuttamiseksi.

Heikentynyt kavely, jaykkyys ja
vaikeudet |oytaa sopivia kenkia ovat

med Aperts syndrom har en férsenad
talutveckling och uttalssvdrigheter dr
det viktigt med trdning hos logoped och
talpedagog. Tandreglering (ortodonti)
blir ofta nédvdndigt men pdbérjas
vanligen inte férrén i 11-12 drsdldern.
Tand- och bettstdllningsfel och begrdns-
ningar i handmotoriken gér det svdrt att
hdlla rent i munnen. Elektrisk tandborste
kan vara ett bra hjdlpmedel. Téta
kontroller hos tandlékare/tandhygienist
dr viktigt och vid 6kad risk for karies bor
fluor ges i férebyggande syfte.

De férsta handoperationerna brukar
ocksd ske tidigt for att géra det méjligt
fér barnet att greppa om saker. Varje
enskilt finger frildggs om méjligt och
skapas med hjdlp av transplantationer
av hud och eventuellt ben. Resultatet
kan bli tre, fyra eller fem fingrar. Efter
handoperationerna dr trdning av
greppférmdga, fingerstyrka och koordi-
nation under ledning av arbetsterapeut
nédvdndig.

Sammanviéxningarna av tdrna ger
ofta stelhet, felstdllningar och ddlig
spdnst i foten. Tillvéixten sker inte heller
pd normalt sdtt varfor operation kan
behéva géras. Sjukgymnastisk bedém-
ning och behandling dr ofta nédvéindigt
bdde for att trdna upp funktioner efter
operationer och fér att ge bdittre kropps-
uppfattning, rérelseférmdga och ba-
lans.

Nedsatt gdngférmdga, stelhet och
svdrigheter att hitta skor som passar dr
praktiska konsekvenser som ibland blir
bestdende. Specialanpassade skor, som
ger tillrdicklig plats och stod, kan ibland
behévas.

Andningsstérningar kan behandlas
pd olika sétt beroende pd omfattningen




kdytannon seurauksia, joista tulee
joskus pysyvia ongelmia. Toisinaan
tarvitaan lapselle erityisesti suunnitel-
lut kengat, joissa on tarpeeksi tilaa ja
jotka tukevat jalkaa.

Hengitysvaikeuksia voidaan hoitaa
eri tavoin niiden laajuuden ja syiden
mukaan. Ylempien hengitysteiden ja
kaularangan rontgentutkimukset seka
jatkuvat happipitoisuuksien mittaukset
veresta unen aikana voivat joskus olla
tarpeellisia. Kitarisojen poisto voi
helpottaa hengitysteiden ahtautta.
Vaikeammissa tapauksissa saatetaan
yolla tarvita apuvalineitd kuten CPAP-
laitetta (continuous positive airway
pressure), joka koostuu kompressoriin
liitetysta hengitysnaamarista, joka
tyontda ilmaa nendn kautta ja pitaa
siten hengitystiet avoimina. Jos tama
ei riitd, voidaan erikoistapauksissa teh-
déa trakeostomia (aukko kaulan
kautta henkitorveen).

Toistuvat keskikorvan tulehdukset
voivat johtaa kuulon heikkenemiseen.
Riskia voidaan ennaltaehkaistd asenta-
malla tarykalvoon muoviputki johta-
maan nestettd. My0s kuulokoje
saattaa olla tarpeellinen. Sita vastoin
sensorineuraalisen vamman (hermos-
ton kyvyttomyys johtaa kuuloimpuls-
seja) aiheuttama kuulon heikkenemi-
nen on epatavallista. Henkilot, joilla on
Apertin oireyhtyma, tarvitsevat usein
silmalaseja liki- tai kaukonakoisyyden
korjaamiseksi.

Jos lapsella esiintyy vaikeaa aknea
teini-idssa tai aiemmin, ihotautilaakari
voi maarata sen hoitoon laakkeita ja
voiteita.

On tarkeaa informoida pdivakotia
ja koulua ajoissa oireyhtymastd, jotta

och vad som orsakar dem. Rdntgenun-
dersokning av 6vre luftvdgar och nack-
kotpelare och dven kontinuerlig mdtning
av syrehalten i blodet under sémnen kan
ibland behéva géras for att utreda orsa-
ken och fér att bestdmma hur stérnin-
gen bdst skall kunna avhjdlpas. Bortta-
gande av halsmandlar kan forbdttra ut-
rymmet i luftvégarna. I allvarliga fall
kan speciella andningshjdlpmedel behé-
va anvdndas. Sadan s k CPAP-
utrustning (continuous positive airway
pressure) anvdnds under natten, och
bestdr av en andningsmask kopplad till
en kompressor, som pressar in luft
genom ndsan och hdller luftvigarna
dppna. Skulle detta inte rcicka, kan det
i sdllsynta fall bli n6dvéiindigt att géra en
tracheostomi (6ppning pd halsen till
luftstrupen).

Risken for horselnedsdttning orsakad
av upprepade infektioner i mellanérat
kan minskas genom att plastrér sétts in
i trumhinnan fér att leda bort vitska.
Fér en del personer kan det vara nod-
vdndigt med horhjdlpmedel. Hor-
selnedsdttning orsakad av en sensorine-
ural skada (oférmdga i nervsystemet att
férmedla ljudimpulser) dr dédremot
ovanligt. Det dr vanligt att personer
med Aperts syndrom behdver glaségon
for att korrigera ndrsynthet eller 6ver-
synthet.

Vid svdr akne, som ofta upptrdder i
puberteten eller tidigare, bor kontakt tas
med hudldkare fér att fd hjdlp till effektiv
behandling med mediciner och salvor.

Information till férskola och skola i
god tid dr viktigt for att forebygga
mobbning och utanférskap och fér att
barnet skall kunna fd det stéd som kan
behévas i form av t ex specialpedagogis-




kiusaaminen ja syrjaytyminen voidaan
valttaa ja lapsi voi saada tarvitse-
mansa tuen, kuten eritysopetusta tai
koulunkayntiavustajan. Erityisluokalle
tai -kouluun sijoittaminen saattaa olla
tarpeellista. Ratkaisevaa tassa asiassa
ovat lapsen omat edellytykset ja kehi-
tystaso.

My®és lapsen vanhempien on
tarkeaa saada psykologista tukea
heti lapsen synnyttya ja jatkuvasti
sen jalkeen. Lukuisat leikkaukset lapsen
ensimmaisten elinvuosien aikana
muodostavat suuren rasituksen koko
perheelle. Henkil6t, joilla on Apertin
oireyhtyma, tarvitsevat perheen ja
muiden omaisten tuen lisaksi ammatil-
lista psykososiaalista tukea epéatavalli-
sen ulkonakonsa vuoksi. Tuki on erityi-
sen tarkeaa teini-idassa.

Kallon ja kasvojen luuston leikkaus-
tarpeen arvioi tydoryhmd, johon osallis-
tuu asiantuntijoita plastiikka- ja leuka-
kirurgian seka leukaortopedian alueel-
ta. Leukaortopedit ovat vastuussa
my®ds kasvojen ja kallon kasvun seu-
rannasta pikkulapsesta aikuiseksi.

Ortopediset ja kasikirurgiset arviot
seka kasien ja jalkojen leikkaukset suo-
ritetaan suurempien sairaaloiden orto-
pedian ja kasikirurgian yksikoissa.

ka insatser, elevassistent, placering i
specialklass eller sérskola. Det enskilda
barnets forutsdttningar och utvecklings-
nivd mdste vara det avgdrande.

Det dr viktigt att fordldrarna fdr
psykologiskt stod redan i samband med
barnets fédelse och ddrefter fortlopande.
Det stora antalet operationer under
barnets férsta dr dr en stor pdfrestning
fér hela familjen. Férutom stod av familj
och andra ndrstdende dr det viktigt for
personer med Aperts syndrom att fd
professionellt psykologiskt och socialt
stod vad det gdller att leva med ett
annorlunda utseende. Detta dr
speciellt viktigt under tondren.

Beddémning och operationer av
kranium och ansiktsskelett gérs av
specialistteamet vid kraniofaciala
enheten. Specialister inom kdkkirurgi
och kdkortopedi (ortodonti) deltar fér
att planera och utféra behandlingar i
kéikskelett och bett. Kdkortopederna har
ocksd ansvaret for uppféljningen av
tillvéixten i ansiktet och skallen frdn
spddbarnstiden till vuxen dlder.

Ortopediska och handkirurgiska
beddémningar och operation av hédnder
och fétter utférs vid de stérre region-
sjukhusen vid enheter for ortopedi
och handkirurgi.
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Suomessa on vuodesta 1989 toiminut valtakun-
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