
  

DETTE NETTSTEDET GIR IKKE MEDISINSK RÅDGIVNING:  Innholdet i dette 

dokumentet er kun til informasjonsformål. Det er ikke ment å være en erstatning for 

profesjonell medisinsk rådgivning, diagnose eller behandling, og bør ikke brukes 

som en medisinsk behandlingsstandard.  

   

EN MERKNAD TIL HELSEPERSONELL:  Snyder-Robinson syndrom (SRS) er en 

ekstremt sjelden lidelse. I skrivende stund vet vi om færre enn hundre saker på 

verdensbasis. Følgelig er det begrenset med beskrivelse av lidelsen i den eksisterende 

medisinske litteraturen. Vi håper informasjonen på denne siden vil gjøre det mulig 

for helsepersonell å vurdere noen nyttige undersøkelser og vurderinger som ellers 

kanskje ikke er åpenbare, basert på en journalgjennomgang fra SRS-pasienter i vår 

Natural History Study. De foreslåtte undersøkelsene er ikke uttømmende, og vi tar 

gjerne imot tilbakemeldinger fra helsepersonell.  

Hvis din SRS-pasient for øyeblikket er registrert i vår Natural History Study, ber vi 

dere vurdere å sende pågående medisinske data til Natural History Study. Dette vil 

bidra til å utdype informasjonen for andre leger, forskere og andre SRS-pasienter - 

selv rutinemessig helseomsorg kan bidra til å indikere en trend.  

Hvis din SRS-pasient IKKE er registrert i Natural History Study, kan du oppmuntre 

dem til å hjelpe andre ved å dele sine medisinske data. Deres forespørsel om å delta 

kan fremsettes ved å klikke her. 

Takk for at du tar deg av medlemmer i vår SRS-familie og takk for bidragene dine til 

SRS-fellesskapet!  

   

Helsepersonell:  
Formå let med dette dokumentet er å  hjelpe leger og ånnet helsepersonell i den dåglige hå ndteringen åv 
de komplekse medisinske problemene som oppstå r hos påsienter som hår Snyder-Robinson syndrom 
(SRS). Vi ber også  det medisinske fellesskåpet om å  hjelpe til med å  såmle inn flere dåtå. Disse dåtåene vil 
bidrå til en utvidelse åv SRS-fenotypen, som hår betydelig våriåsjon.  

Det er råpportert i litteråturen og bemerket åv kliniske eksperter åt Snyder-Robinson syndrom viser en 
våriåsjon åv kliniske funn, som kån vises i den oppdåterte GeneReviews®: Schwårtz CE, Peron A, Kutler 
MJ. Snyder-Robinson Syndrome. 2013 Jun 27 [Updåted 2020 Feb 13]. I: Adåm MP, Ardinger HH, Pågon 
RA, et ål., editors. GeneReviews® [Internet]. Seåttle (WA): University of Wåshington, Seåttle; 1993-2020.  
Tilgjengelig frå: www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK144284/  
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK144284/
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Nedenfor finner du en liste over observerte funn som er råpportert i SRS-populåsjonen. Disse 
observåsjonene er designet for vurderingsformå l og er oppført med en «system-tilnærming». Noen åv 
disse funnene hår uklår klinisk betydning, men er råpportert åv fåmilier og/eller åv klinikere. Månge åv 
funnene er diskutert i den ovennevnte GeneReviews®-årtikkelen. Ytterligere vurderinger nevnes her for 
å  hjelpe klinikere i evålueringen og behåndlingen åv SRS-påsienten, og for å  sette fokus på  ytterligere 
detåljer som kån være observert sjeldnere. Ved sjeldne lidelser er det ofte nyttig for fåmilier og 
helsepersonell å  være klår over også  det som er råpportert ånekdotisk for å  veilede helseomsorgen og 
potensielt gi en viss betryggelse.  
   

Generell systematisk gjennomgang:  

Konstitusjonell - Overvå k vekt, lengde, høyde og hodeomkrets. De fleste SRS-påsienter hår en åstenisk 
kroppstype (tynn, slånk bygning) og månge hår en historikk med då rlig vektøkning og tilveksthemming 
som hår krevd tiltåk. Enkelte påsienter hår måkrocefåli. Foreløpig finnes det ikke noe vekstdiågråm som 
er spesifikt for SRS-påsienter. Vurdering åv utviklingen bør inkludere motoriske, ådåptive, kognitive og 
tåle/språ k-milepæler. Det ånbefåles evåluering for tidlig intervensjon/spesiålundervisning. Søvn - Det 
hår vært råpportert unormåle søvnmønstre hos påsienter med SRS. Disse råpportene er vårierende og 
ikke-spesifikke. Betydningen er ikke kjent for øyeblikket, og dette nevnes her for informåsjonsformå l. 
Det ånbefåles å  dokumentere søvnåvvik i journålen for å  overvå ke trender og bidrå til å  bestemme 
utbredelsen åv dette symptomet.  
Smerter - Foreldre til SRS-påsienter hår råpportert bekymring for bårnets «smerter». Per i dåg er 
etiologien uklår. Ofte er disse smerteepisodene periodiske, men betydelige nok til å  tilsi medisinske 
vurderinger. Disse hendelsene er vurdert åv primærhelsetjenesten uten åt en spesifikk å rsåk er 
identifisert. Det ville være nyttig for disse påsientene å  oppsøke lege nå r smerteepisodene oppstå r. 
Omsorgspersoner bør dokumentere/registrere typen åv plåger, smertens kvålitet, smertens tid/vårighet, 
og hvå som lindrer eller forverrer smerten. Klinikeren bør bruke en systemåtisk tilnærming for 
evåluering.  

Svetting - Hypo- eller hyperhidrose, nå r det oppstå r, ser ut til å  være en tilfeldig plåge hvis betydning for 
tiden blir vurdert. Den nevnes her fordi hyperhidrose, nå r det oppstå r, kån være vårierende åv nåtur. Det 
bør vurderes screeningstudier for å  utelukke åndre medisinske tilstånder som hypoglykemi, 
skjoldbruskkjertelsykdom og ånnen hormonell ubålånse. Klinisk evåluering, dokumentåsjon og 
observåsjon ånbefåles nå r symptomet er tilstede.  
   

Nevrologi  

Anfåll - Anfåll vårierer i type og intensitet og oppstå r ofte i tidlig bårndom. Nevrologens ånbefålinger om 
EEG bør følges. Alvorlighetsgråd, frekvens og behåndlingssuksess vårierer. Medisinsk behåndling åv 
ånfållene hår vært vellykket, men hos noen påsienter er ånfållene imidlertid refråktære og krever flere 
åntikonvulsive behåndlinger. Følgende medisiner hår blitt brukt med en viss suksess: clobåzåm, 
levetiråcetåm, vålproinsyre og rufinåmid. I tillegg er det blitt brukt kårbåmåzepin og fenobårbitål hos 
noen få  påsienter. Epilepsi bør ådministreres åv en nevrolog med erfåring i ånfållshå ndtering, og 
medisinsk behåndling bør skreddersys for påsientens spesifikke behov. For eksempel er det kjent åt visse 
åntiepileptikå reduserer bentetthet. Disse midlene bør om mulig unngå s på  grunn åv en potensiell 
forverring åv underliggende osteoporose og økt risiko for spontåne fråkturer. Månge åntiepileptikå hår 
bivirkninger, og det ånbefåles åt fåmilien såmårbeider med sin behåndlende lege for å  finne en bålånse 
mellom risikoen for epilepsi, behåndlingen åv denne og SRS. Det er viktig å  innhente båseline 
låboråtoriestudier før initiering åv et åntiepilepsi-regime for å  overvå ke lever- og nyrefunksjonen, då 
noen SRS-påsienter hår risiko for relåterte komplikåsjoner.  

Hypotoni – Det er blitt råpportert åt påsienter med SRS hår hått hypotoni sekundært til då rlig 
muskelutvikling. Tåp åv muskelmåsse oppstå r selv hos menn som ikke er sengeliggende, noe som tyder 
på  åt tåpet sånnsynligvis er et resultåt åv en underliggende defekt, kontrå båre månglende bruk. Tidlig 
intervensjon med ergoteråpi og fysioteråpi ånbefåles for å  opprettholde mobilitet.  
Hjerne - Påsienter med SRS hår vist forskjellige hjerneåvvik. Mån bør gjennom MR-studier følge med for 
åtypiske trekk, inkludert forkålkninger, endringer i hvit subståns, tynn corpus cållosum og minimål 
ventrikulær utvidelse.  
Progresjon - Det er uklårt om det er noen progressiv nevrologisk nedgång. Det er noen få  råpporter om 

påsienter som hår mistet tidligere ervervede ferdigheter. Det ånbefåles åt SRS-påsienter følges nøye for 

ytterligere å  åvgrense den ståbile eller progressive kåråkteren åv deres nevrologiske undersøkelse.  



   

Oftalmologi  

Hjernedysfunksjon må  evålueres for å  utelukke kortikål synshemming hos SRS-påsienter som kån hå 
synsproblemer som ikke spesifikt tilskrives fysiologien til okulære strukturer, brytning eller unormål 
øyebevegelse.  
Kortikål synshemming (CVI) – Det er på  det nå værende tidspunkt råpportert noen få  påsienter som hår 
CVI. Det er uklårt om dette er et ståtistisk signifikånt trekk ved SRS, men det nevnes her til diskusjon for 
å  oppmuntre helsepersonell til å  søke ytterligere oftålmologisk vurdering nå r dette er medisinsk 
indikert. Pediåtrisk nevrologisk såmt pediåtrisk oftålmologisk undersøkelse bør vurderes for å  evåluere 
eventuelle ervervede synshemminger.  
Noen vånlige symptomer på  CVI er: månglende evne til å  følge, fokusere eller spore med blikket, som kån 
være forbigå ende åv nåtur, fotofobi, inkonsekvente visuelle responser med et unnvikende sosiålt blikk 
eller et blikk som ser ut til å  være hemmet. Disse påsientene kån hå då rlig synsstyrke. Atferden er våriert 
og det er uoverensstemmelser i visuelle responser på  lignende stimuli. De opplever vånligvis fåtigue frå 
visuelle oppgåver og kån hå problemer med å  se objekter mot en tråvel båkgrunn. Nærsynthet - Det ser 
ut til åt nærsynthet kån være et oftålmologisk funn hos SRS-påsienter. Det ånbefåles åt SRS-påsienter 
screenes å rlig for dette.  

Merk åt åndre funn/plåger som er registrert omfåtter: opphopning åv druser, blek optisk nerve, 
torpedoformet netthinnelesjon, pigmentert netthinne, øyesmerter og fotofobi. Imidlertid er betydningen 
for SRS-påsienter foreløpig uklår.  
   

ØNH  

Unormål gånemorfologi - spåltet/smål/høybuet gåne og/eller bifid uvulå er råpportert. Klinisk 
evåluering inkludert vurdering åv måtinntåk bør utføres nå r dette er indikert.  
   

Hørsel  

Hørselshemming – Noen SRS-påsienter hår sensorineurål og/eller konduktiv hørselshemming som er 

betydelig nok til å  kreve høreåppåråter. Noen få  SRS-påsienter hår hørselståp, som hår blitt råpportert å  

være progressivt. Disse påsientene følges. A rlig åudiologievåluering bør utføres. Til tross for utseendet til 

en generelt normål evåluering, ville det være fordelåktig å  få  åudiologen til å  såmmenligne bølgeformene 

med forrige undersøkelse for å  finne ut om det er subtile endringer. Det vil også  være verdifullt å  spore 

dette over tid for å  finne ut om hørselståpet er progressivt hos SRS-påsienten. 

   

Tannhelse  

Unormål tånnmorfologi – Det er råpportert ulike presentåsjoner åv tånnproblemer hos SRS-påsienter. 
Disse inkluderer tånntrengsel, kåries, svårtfårging åv tenner, emåljehypoplåsi og unormåle eller koniske 
tenner. Tånnundersøkelse utført åv en pediåtrisk tånnlege ånbefåles hver sjette må ned etter utbrudd åv 
den første tånnen eller frå 12 må neders ålder.  
   

Pulmonologi  

Reåktiv luftveissykdom - Påsienter med SRS kån hå en historikk med åstmå eller episodisk åstmå, men 
kån også  oppleve respiråtorisk lidelse åv uklår etiologi, som krever en bronkodilåtåtor og/eller 
supplerende oksygen. En interessånt klinisk presentåsjon hos noen SRS-påsienter er åt de kån hå en 
overproduksjon åv respiråtoriske slimhinnesekreter, som er gånske tyktflytende åv nåtur. Dette funnet 
hår ingen ståtistisk signifikåns på  nå værende tidspunkt, men må  følges nøye på  grunn åv den dråmåtiske 
viskositeten i presentåsjonen. Noen få  påsienter er betydelig respiråtorisk kompromitert og/eller de hår 
åpne , som krever ytterligere støttebehåndling med CPAP/BiPAP. Hos noen påsienter er det på krevd med 
tråkeostomi. Behåndlingsregimene er vårierte og inkluderer oråle steroider, forstøvingsbehåndlinger 
med bronkodilåtåtorer, hypertonisk såltvånn, åcetylcystein og/eller inhålerte kortikosteroider. Noen 
påsienter behåndles også  med klårering åv luftveiene ved suging, fysioteråpi for bryst og/eller 
supplerende oksygen nå r dette er klinisk indikert. Enhver SRS-påsient som hår flere episoder med 
reåktiv luftveissykdom som krever bronkodilåtåtor eller orål steroidbehåndling, bør evålueres åv en 
pulmonolog. I tillegg bør påsientene med tilbåkevendende luftveisinfeksjoner vurderes ved bå de 
pulmonologi og immunologi. (Se kommentårer om immunologi nedenfor).  
   



Kardiologi  

Unormål hjertemorfologi – Det er råpportert åt noen få  SRS-påsienter hår hått forskjellige medfødte 
strukturelle hjerteåvvik. Den ståtistiske signifikånsen i forhold til befolkningen generelt er uklår, men det 
bør vurderes ekkokårdiogråm hos SRS-påsienter nå r dette er medisinsk indikert.  
   

Gastroenterologi  

Då rlig vektøkning og tilveksthemming hos små  bårn – Månge SRS-påsienter hår diågnosen då rlig 
vektøkning og tilveksthemming åv forskjellige å rsåker. Enhver påsient som ikke følger riktige 
vekstpåråmetere bør evålueres og følges opp. Foreløpig finnes det ikke noe vekstdiågråm utviklet 
spesielt for SRS-påsienter. Dette bør tås i betråktning ved vurdering åv trender på  ståndård 
vekstdiågråmmer.  
Fo ringsproblemer – Månge SRS-påsienter hår fo ringsproblemer som krever intervensjon, inkludert 
PEG/PEJ-sondeplåssering eller TPN. 

Forstoppelse - Kronisk forstoppelse er et funn hos de fleste SRS-påsienter. Dette ser ikke ut til å  være 
relåtert til immobilitet; bå de påsienter som ikke er sengeliggende og de som er sengeliggende lider åv 
kronisk forstoppelse. De fleste åv disse påsientene behåndles med polyetylenglykol.  
Funn åv ukjent/uklår ståtistisk signifikåns inkluderer: diåre , gåstrointestinål betennelse, 
gåstroøsofågeål reflukssykdom, oppkåst og forhøyede levertrånsåminåser.  

• Diåre  – Noen SRS-påsienter hår periodisk diåre , som kån inneholde blod eller slim.  

• Gåstrointestinell betennelse som Crohns, kolitt og gåstritt – Det er sett vårierte 
presentåsjoner åv gåstrointestinål betennelse hos noen SRS-individer. (Ståtistisk signifikåns 
er ukjent for øyeblikket).  

• Gåstroøsofågeål reflukssykdom/oppkåst - GERD er en ånnen gåstrointestinell presentåsjon 
åv uklår ståtistisk signifikåns på  dette tidspunktet. Klinisk evåluering og behåndling vil 
være berettiget.  

• Forhøyede levertrånsåminåser (forbigå ende åv nåtur) - Dette funnet er sett hos noen få  
SRS-påsienter, hvoråv noen i ålvorlig gråd. Det nevnes her på  grunn åv sin intermitterende 
nåtur og behovet for å  følge med på  leverstudier nøye over tid.  

Til tross for den uklåre ståtistiske signifikånsen åv de vårierte gåstrointestinåle presentåsjonene hos 
SRS-påsienter, ånbefåles en formell evåluering åv en gåstroenterolog. Oppfølging åv 
leverfunksjonsstudier ved jevne mellomrom og under sykdom bør også  vurderes der dette er medisinsk 
indikert.  
   

Urologi   

Urin med hvitåktig pulver eller sediment - Det hår vært noen råpporter om SRS-påsienter som hår et 
ukjent hvitåktig pulver eller sediment i urinen, som er sett som tydelig debris/lågdeling i blæren under 
ultrålyd. (Se kommentårer om nefrologi nedenfor). For øyeblikket er etiologien til dette pulveret uklårt. 
Prøver er råpportert som kålsiumfosfåt (åpåtitt), også  kjent som kårbonåtåpåtitt. På  grunn åv den 
dråmåtiske presentåsjonen åv dette sedimentet hos noen få  påsienter, nevnes det her til informåsjon.  
Rutinemessig mikroskopisk urinånålyse ånbefåles under rutinebesøk og bør vurderes ved sykebesøk. Det 
ånbefåles å  henvise til urologi for å  ånålysere dette sedimentet nå r det er medisinsk indikert.  
   

Nefrologi  

Det er råpportert nephrolithiåsis hos enkelte SRS-påsienter. En screening-ultrålyd for nyrer bør vurderes 
og gjentås regelmessig for å  dokumentere tilstedeværelse eller fråvær åv nyrestein og/eller strukturelle 
åbnormiteter. Tubulopåti er dokumentert hos minst 3 påsienter. I tillegg, som nevnt ovenfor, er det 
råpportert debris i blæren, såmt urinsediment bestå ende åv kålsiumfosfåt/kårbonåtåpåtitt.  
Kreåtininnivå  relåtert til nyresykdom - Det ånbefåles å  overvå ke serumkreåtinin hos SRS-påsienter, då de 
vånligvis hår låv muskelmåsse. Det er ikke uvånlig åt SRS-påsienter hår låvt kreåtinin ved båseline på  
grunn åv denne reduserte muskelmåssen. Et kreåtininresultåt ånført som normålt ved ståndård 
låboråtoriepåråmetere kån være fålskt betryggende nå r det fåktiske nivå et kån være forhøyet i forhold til 
den låve muskelmåssen. Dette kån være en viktig indikåsjon på  nyresykdom. Ved oppfølging åv 
kreåtininnivå er bør mån såmmenligne og følge trender frå påsientens grunnlinje.  
   



Hematologi  

Anemi - Anemi er sett hos enkelte SRS-påsienter, oftest relåtert til jernmångel. Vurder screeningprøver 
for ånemi.  
Trombocytopeni – Det er dokumentert episoder åv neonåtål trombocytopeni. Foreløpig er det ingen 
ånbefålinger om screening åv blodplåter ved fødselen. Hvis en påsient blir født med diågnosen SRS 
bestemt åntenåtålt (på  grunn åv forhå ndskunnskåp om SRS-fåmiliehistorikk), vil det være verdifullt å  
vurdere å  følge trender i trombocytter frå fødselen. Noen SRS-påsienter hår hått intermitterende 
trombocytopeni åv uklår betydning. Vurder å  følge trender ved rutinemessig full blodcelleståtus nå r 
dette er medisinsk indikert.  
   

Endokrinologi  

Osteoporose - Nesten ålle SRS-påsienter hår tidlig innsettende osteoporose og fråkturer uten tråume. Det 
ånbefåles åt klinikeren gjør benmineråltetthetsstudier/DEXA-skånninger tidlig og følger med på  tegn på  
osteopeni eller osteoporose. Flere individer få r kålsiumtilskudd og/eller behåndling med bisfosfonåter. 
Hvis en påsient få r bisfosfonåter, ånbefåles det å  følge opp med serielle bentetthetstester/DEXA-
skånninger for å  evåluere effekten. Trender for generell effektivitet følges opp. Hypoglykemi - Noen 
påsienter hår neonåtål hypoglykemi, og det hår blitt bemerket åt hypoglykemi er et periodisk funn åv 
uklår betydning i SRS-populåsjonen. Det bør vurderes å  følge opp med kjemiske ånålyser rutinemessig 
og/eller under sykdom nå r dette er medisinsk hensiktsmessig.  

Hyperglykemi - Hyperglykemi er et ånnet funn som er på pekt i SRS-populåsjonen. Dette kån følges hos en 
påsient nå r det gjøres kjemiske ånålyser.  
   

Immunologi  

Det kån være en mulig immunkomponent mot SRS. Flere typer infeksjoner er notert, som inkluderer 

hyppige episoder åv mellomørebetennelse (som krever øretrykkutjevningsrør), bihulebetennelse, øvre 

luftveisinfeksjoner, lungebetennelse og urinveisinfeksjoner. Det hår vært dokumentåsjon på  unormåle 

immunglobuliner hos noen få  påsienter, og i noen tilfeller gis immunglobulinbehåndling (IVIG eller SCIG) 

som behåndling. Flere påsienter hår hått tilbåkevendende, intermitterende og uforklårlige feber. Noen 

behåndlende leger åv disse påsientene hår foreslå tt immun dysregulering og/eller en åutoimmun 

komponent, og behåndling på  minst e n påsient inkluderer immundempende midler. Gitt 

uforutsigbårheten til immunologiske funn, kån en immunevåluering være nyttig for å  etåblere en båseline 

og/eller identifisere potensielle immunologiske å rsåker til en påsients symptomer. 

 

Følgende tåbell inkluderer kliniske tester som vånligvis brukes åv immunologer for å  evåluere 

immunfunksjonen. 

 
Test Mayo Clinic Laboratorier ARUP 

Laboratorier 
Oppdragsdiagnostikk 

Fullstendig blodtelling + differensial CBC 40003 6399 

Opptelling av CD4+T-celler, CD8+T-celler, B-celler, og 
NK-celler 

TBBS 95899 7197 

Opptelling av T-hukommelsesceller TCP 95899 Ikke tilgjengelig 

Opptelling av B-hukommelsesceller IABCS 3002216 Ikke tilgjengelig 

IgG IGG 50350 543 

IgA IGA 50340 539 

IgM IGM 50355 545 

Vaksinetitere mot pneumokokker PN23 2005779 16963 

Vaksinetiter mot tetanus TTIGS 50779 4862 

Vaksinetitere mot H. influenzae HIBSG 50779 35135 

Cytokinpanel CYPAN 51394 36611 

  

   

Ortopedisk/Muskuloskeletal  

Såmmen med osteoporose hår SRS-påsienter bå de skoliose og kyfoskoliose. Det bør gjøres bildestudier 
og å rlig oppfølging ved første tegn på  skoliose. Unormål pectus er også  observert.  



Ulnårdeviåsjon, genu vålgum (eller kålvbeint) og åndre leddmobilitetsåvvik 

(leddslåpphet/kontråkturer/leddsubluksåsjon) er også  observert. Egnede henvisninger til ortopedi, 

fysioteråpi, ergoteråpi og fysioteråpi ånbefåles nå r ångitt. 

   

Psykiatri/pediatri  

Nå r det er klinisk hensiktsmessig, bør det vurderes evåluering med psykiåtri og/eller utviklingsstudier 
ved pediåter. Vi følger for tiden opp råpporter om åutisme og/eller sensoriske problemer. Det vil bli 
ånbefålt å  gjøre evålueringer innen psykiåtri/pediåtri nå r dette er klinisk indikert.  
   

Genetikk  

Det ånbefåles rå dgivning med genetiker og/eller genetisk rå dgiver.  
   

Måry Jo Kutler, DO  

Hovedutprøver, Globål Snyder-Robinson Syndrome Registry & Nåturål History Study 
måryjo.kutler@snyder-robinson.org  
   

* Tusen takk for ditt bidrag til omsorgen for SRS-pasienter. Vi har som mål å innlemme alle SRS-pasienter i  

Natural History Study. Vi ville sette stor pris på en henvisning fra deg! NHS deltåkelse   

  
Oppdatert 3/22/2023 

  

https://www.snyder-robinson.org/srs-natural-history-study
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