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Pierre Robin sekvens er en medf@dt tilstand hvor underkjeven er sveert
liten, med en tilbaketrukket tunge og ofte ganespalte. Tilstanden
er sammensatt og varierer i alvorlighetsgrad.

Senter for sjeldne diagnoser
www.sjeldnediagnoser.no
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PIERRE ROBIN SEKVENS (PRS)

Pierre Robin sekvens er en medfgdt tilstand med ukjent arsak.
Tilstanden kjennetegnes ved en sveert liten underkjeve,
tilbaketrukket tunge og oftest ganespalte. Hovedsymptomene er
puste- og spisevansker, szerlig i fgrste levear.

Pierre Robin sekvens er en sammensatt og variabel tilstand, enten
den opptrer alene eller knyttet til annen diagnose. A finne primaer-
diagnosen vil vaere avgjgrende for riktig behandling og prognose.

Forekomst Den genetiske arsaken er forelgpig
Ngyaktig forekomst er ikke kjent, ikke sikkert identifisert, men noen
men basert pa et internasjonalt studier antyder at enkelte sjeldne

anslag fgdes det cirka 6 personer tilfeller av isolert PRS kan ha

hvert ar med Pierre Robin sekvens ~ sammenheng med genet SOX9.

i Norge. PRS kan veere ledd i et syndrom.

Eksempel pa syndrom assosiert
med PRS er Stickler syndrom
(kollagensykdom). Mekanismer for
arvegang vil variere avhengig av
hvilket syndrom det er.

Arsaker

| cirka halvparten av tilfellene
opptrer PRS isolert, det vil si uten
andre tilhgrende (assosierte)
misdannelser. Arsaken til isolert
PRS er ukjent. Omtrent 10 % av

de isolerte tilfellene av PRS er
«familizere»; det betyr at man
finner flere tilfeller i samme familie.

Hvordan stilles diagnosen?
Pierre Robin sekvens oppdages like
etter fgdsel ved ytre kjennetegn.

Om denne brosjyren

Brosjyren er utarbeidet av Senter for sjeldne diagnoser i samarbeid
med seksjon for barnenevrokirurgi og avdeling for plastikk- og
rekonstruktiv kirurgi ved Oslo universitetssykehus — Rikshospitalet.

Beskrivelsen i denne brosjyren gjelder ikke alle med diagnosen. Det
kan veere store forskjeller innen én og samme diagnose. Vi forsgker
her a beskrive det som er mest typisk; det som er utfordrende eller
annerledes. Det som fungerer greit, blir ikke beskrevet like omfattende.



Ved mistanke om et spesifikt
syndrom kan diagnosen i
mange tilfeller bekreftes ved en
kromosomundersgkelse eller
gentest.

Tegn og symptomer

Med sekvens menes at symptomer
og tegn utlgser hverandre i et kjent
menster. Det finnes noen typiske
tegn hos personer med Pierre
Robin sekvens:

e En sveert liten eller tilbaketrukket
underkjeve som fgrer til at
tungen lett kan falle bakover
og stenge luftrgret. Presset
gkes mot ganen i fosterlivet, og
mange fgdes med ganespalte.

e Barn som blir fgdt med PRS
kan ha store problemer med
a puste fordi tungen legger
seg over svelget og stenger
luftveiene. Dette kan, i tillegg
til motoriske forstyrrelser i
svelg- og neseregion, skape
dramatiske og alvorlige episoder
med pustevansker det fgrste
levearet. Nyfgdte med PRS har
mer eller mindre uttalt tetthet i
gvre luftveier og problemer
med pusting, spising (suge- og
svelgevansker), sgvn og vekst.

e Barn med Pierre Robin sekvens

bruker ekstra energi pa a puste
og spise.

e Noen med ganespalte kan ha
en mild hypernasalitet (“snakke
gjennom nesen»).

e Det f@grste aret med et barn
som har Pierre Robin sekvens
kan veere krevende og vanskelig
pa grunn av sgvnvansker,
pustevansker og utfordringer
med spising.

Behandling og oppfelging

Nasjonal behandlingstjeneste for
kirurgisk behandling ved kranio-
faciale misdannelser (Craniofacialt
team) ved Oslo universitetssykehus
- Rikshospitalet har det nasjonale
behandlings- og oppfa@lgings-
ansvaret for alle pasienter med
sjeldne misdannelser i hode/hals-
omradet. Teamet bestar av
spesialister innen nevrokirurgi,
plastikkirurgi, ansikts- og kjeve-
kirurgi, gre-nese-hals-sykdommer,
gyesykdommer, genetikk, logopedi,
tannhelse, og radgiver fra Senter
for sjeldne diagnoser.

Alle som har diagnosen Pierre
Robin sekvens kan henvises dit.

For de fleste med PRS vil
underkjeven vokse tilstrekkelig

de f@rste arene slik at puste- og
spisefunksjonene blir gode nok.
Det betyr at de fleste barn ikke
trenger behandling etter de fgrste
par levear, utover oppfalging av
ganespalten.



Nar barnet er utvokst kan en liten
underkjeve opereres med orto-
gnatisk (bittkorrigerende) kirurgi,
og eventuelt hakeplastikk gjgres
ved behov.

Spalteteam: Oslo universitets-
sykehus - Rikshospitalet og
Haukeland universitetssjukehus i
Bergen har egne spalteteam for
alle som er fgdt med leppe-kjeve-
gane-spalte. Barn med ganespalte
henvises dit for videre oppfglging.
Bittutvikling og tale fglges opp, og
behov for sekundaer operasjon for
luftutslipp til nesen blir vurdert.

Luftveier

Segvnregistrering (polysomnografi)
er viktig for 3 undersgke obstruktiv
sgvnapné og fa et objektivt mal

pa pustevanskene. Det er viktig a
sikre frie luftveier. Frie luftveier kan
sikres pa ulike mater:

e Legge barnet slik at tungen ikke
faller bakover (mageleie eller
stabilt sideleie med hodet til den
ene siden)

¢ Ved behov bruke nese-/svelge-
tube etter anbefaling fra lege

¢ Feste tungen til nedre leppe frem
til ganeoperasjon, som skjer nar
barnet er cirka 1 ar.

e | andre tilfeller kan pusten
bedres ved at underkjeven

forlenges slik at tungefestet
trekkes fremover. Det lages

da et kirurgisk brudd baktil

i kjeven som deretter skrus
fremover Imm om dagen
(distraksjon) til gnsket stgrrelse
og posisjon.

¢ | sjeldne tilfeller lages en
tracheostomi ( «hull pa halsen»)
som barnet puster gjennom.

e Det kan vaere aktuelt med CPAP
(continuous positive airway
pressure) og kirurgiske tiltak.

Ernaering

Ernzering er viktig for normal vekst
og utvikling. Pierre Robin sekvens
medfgrer spisevansker fordi det er
vanskelig @ puste og suge samtidig.
Pusteproblemer, spalte og redusert
bevegelighet i tungen gjgr det
vanskelig a suge, slik at amming blir
vanskelig, og spesielt flaskesmokk
eller sondeernaering (nesesonde
eller gastrostomi (PEG)) er aktuelt
for mange.

Refluks (at maten kommer opp i
spisergret fra magesekken) krever
bade medisinsk og ernzerings-
messig oppfelging. Vanskene er
ofte stgrst hos de minste barna.
Etter hvert vokser kjeven og mange
barn vil begynne a spise normalt i
Igpet av de to f@rste arene. Dersom
barnet ikke klarer a spise nok og
ikke vokser tilstrekkelig, kan det



vaere behov for sondeernzring i
tillegg, eventuelt PEG.

Det er viktig a ivareta en sa

normal spiseutvikling som mulig.
Kostholdet ma tilpasses. Oppfglging
av klinisk ernzeringsfysiolog eller
spiseteam for tilrettelegging
anbefales, sarlig hvis vanskene
strekker seg over tid.

Mestring i hverdagen

A £3 et barn med en

sjelden diagnose som

Pierre Robin sekvens
kan oppleves som utfordrende.
Fordi diagnosen er synlig, vil
mange synes at det er vanskelig
stadig 8 mgte andre menneskers
reaksjoner. | tillegg ma de ivareta
egne fglelser og bekymringer. |
den fgrste fasen er det viktig at
begge foreldre far kontakt med
helsepersonell som har kunnskap
om diagnose og behandling.
Informasjon om hvordan diagnosen
kan pavirke barnets utvikling og
familiens hverdag er ogsa sentral
for at foreldre skal mestre sin rolle
som barnets stgttepersoner.

Apenhet om diagnosen

Det anbefales a vaere apen om
diagnosen slik at det skapes
muligheter for a dele tanker,
spgrsmal eller reaksjoner med
familie og venner.

Foreldre som har bearbeidet egne
folelser, vil lettere kunne forsta og
ta imot barnets reaksjoner og veere
i stand til & hjelpe dem videre.

Kunnskap om egen diagnose, og
gode svar nar noen spgr, er nyttige
bidrag pa barnets vei til mestring
og et selvstendig liv. Barnet bgr
derfor lzere seg et enkelt svar pa
hva det kan si nar noen spgr om
diagnosen eller utseendet. For
eksempel: «Jeg er fgdt med en
diagnose som gjgr at haka mi er
litt liten. Ellers er jeg akkurat som
deg».

Ungdomstid

Tenarene er en sarbar fase og
mange er redde for a skille seg ut.
A ha en diagnose som medfgrer
behandling i denne tiden kan veere
spesielt krevende. Ungdom med
Pierre Robin sekvens ma kanskje
gjennom kirurgisk behandling som
endrer utseendet ogsa i tenarene.

Dette kan vaere en psykisk
pakjenning og virke inn pa identitet
og selvfglelse.

Etter hvert som ungdommen

blir eldre, er det viktig med mer
kunnskap om egen diagnose for a
kunne ta ansvar for behandling i
voksen alder.



Livskvalitet

Tilfredshet med eget utseende
henger ikke ngdvendigvis sammen
med hvor synlig en diagnose er.
Barnets, ungdommens eller den
voksnes tilfredshet med eget
utseende kan dermed bygges

opp og styrkes uavhengig av hvor
synlig diagnosen er. Livskvalitet
kan styrkes ved god informasjon
om diagnose og behandling.
Sosial stgtte, nettverk og hjelp til

a finne gode og hensiktsmessige
mestringsstrategier gjgr det mulig a
leve godt med diagnosen.

Senter for sjeldne diagnoser

Ta gjerne kontakt med oss i Senter
for sjeldne diagnoser for radgiving
eller for a fa hjelp til a finne gode
samtalepartnere lokalt.

Brukerforening

Gjennom Norsk Craniofacial
Forening kan man fa kontakt med
andre foreldre og familier som eri
en lignende situasjon.

Referanser og litteratur

(Du finner lenker for nedlasting
under Pierre Robin sekvens pa
sjeldnediagnoser.no)

e Boken «Et annerledes
utseende». Her finner du
bade brukerhistorier om det 3
leve som synlig annerledes og

fagartikler knyttet til samme
tema. Boken legger stor vekt pa
mestring og positiv tilpasning
til det & leve med et annerledes
utseende. Den er gratis og

kan bestilles fra Senter for
sjeldne diagnoser pa telefon:
23 07 53 40, eller pa e-post:
sjeldnediagnoser@ous-hf.no. Du
kan ogsa laste ned boken gratis
pa vare nettsider. (64 sider, pdf)

Boken ”Kraniofaciala
missbildningar”. Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Ggteborg
har utarbeidet en liten bok

med tittelen “Kraniofaciala
missbildningar”. Malgruppen er
foreldre eller pargrende til barn
med kraniofacial misdannelse.
Formalet med boken er a gi

svar pa noen sentrale spgrsmal
om kraniofaciale handikapp og
forklare om behandlingsmetoder.
| boken kan du ogsa se bilder og
tegninger av hodeskallens fasong
som fglge av for tidlig lukning

av en eller flere av hodeskallens
sgmmer. (43 sider, pdf)

Boken ”Et annat ansikte”.
Mun-H-Center er et svensk
kompetansesenter for sjeldne
diagnoser knyttet til munn og
ansikt. Senteret har gitt ut boken
”Et annat ansikte”. | boken
belyses spgrsmalet i hvilken grad
vare liv pavirkes av det utseendet


http://www.craniofacial.no
http://www.craniofacial.no
http://www.sjeldnediagnoser.no/docs/PDF/Annet/Annerledes%20utseende_11_03_11.pdf
http://www.sjeldnediagnoser.no/docs/PDF/Annet/Sahlgranska_kraniofaciale%20missbildningar_2012.pdf
http://www.sjeldnediagnoser.no/docs/PDF/Annet/Sahlgranska_kraniofaciale%20missbildningar_2012.pdf

vi har fatt. Boken bygger pa ¢ Funksjonshemmedes
intervjuer med ungdommer, som fellesorganisasjon

alle er fgdt med ulike former for http://ffo.no

misdannelser i ansiktet.

Les mer om boken pa ¢ Norsk Craniofacial Forening
mun-h-center.se kan man fa kontakt med andre
foreldre og familier som er i en
lignende situasjon.
http://www.craniofacial.no

o «Skolestartboka» er gitt ut av
Senter for sjeldne diagnoser,
som et bidrag til a fa til en bedre
overgang fra barnehage til skole
for barn med sjeldne diagnoser
og funksjonsnedsettelser.

Den kan lastes ned fra vare Januar 2019
nettsider eller bestilles fra vart
senter.

Nyttige lenker

e TAKO-senteret er et nasjonalt
kompetansesenter for oral helse
ved sjeldne medisinske tilstander
(SMT)
http://tako.no

¢ Craniofacialt team, Oslo
universitetssykehus -
Rikshospitalet
Spk etter “craniofacialt team” pa
www.oslo-universitetssykehus.
no, eller finn den direkte lenken
pa vare nettsider.

e Foreningen for leppe-gane-
spalte.
http://www.lgs.no



http://tako.no
http://www.lgs.no
http://ffo.no 
http://www.craniofacial.no

SENTER FOR SJELDNE DIAGNOSER

- et tverrfaglig, landsdekkende kompetansesenter, som tilbyr
radgivning, informasjon og kurs til pasienter, pargrende,
helsepersonell og andre tjenesteytere.

Alle kan ta kontakt uten henvisning eller spesiell avtale.

Senteret innhenter og samordner
fagkunnskap om og erfaringer med
de sjeldne diagnosene, og formidler
informasjonen gjennom radgivning,
kurs, hefter, videoer og nettsider.

Radgivning

Vi gir rad og veiledning ved hen-
vendelser pa telefon og e-post,

i mgter pa senteret, i pasientens
lokalmiljg og pa videokonferanse.

Kurs

Vi arrangerer kurs om medisinsk
informasjon og generelle temaer
som mestring, kosthold, fysisk
aktivitet, trygder og rettigheter og
tilrettelegging i barnehage, skole og
arbeidsliv.

Forskning og utvikling (FoU)
Gjennom vare forsknings- og
utviklingsprosjekter samler vi
kunnskap om levekar for vare
diagnosegrupper. Vi formidler nye
internasjonale forskningsresultater
og resultater av egne prosjekter.

Brukermedvirkning
Vi samarbeider med enkeltbrukere,
pargrende og brukerorganisasjoner.

Nasjonal kompetansetjeneste
Vi er et av ni sentre i Nasjonal
kompetansetjeneste for sjeldne
diagnoser. Informasjon om sjeldne
diagnoser far du ogsa gratis pa
tjenestens telefon: 800 41 710.

Senter for sjeldne diagnoser
- en del av Nasjonal kompetanstjeneste
for sjeldne diagnoser

G S:il\?ersitetssykehus
023075340
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