Arftlig transtyretin-
amyloidos

Arftlig transtyretinamyloidos ir en sjukdom som
gor att protein inlagras i olika organ, vilket ger
symtom fran bland annat perifera nerver, hjarta,
mage och tarmar, ogon samt njurar. | Sverige ar
sjukdomen aven kand som familjar amyloidos
med polyneuropati eller Skelleftesjukan.

Sjukdomen forekommer 6ver hela virlden men ar
vanligare i vissa avgransade omraden som norra
Sverige, norra Portugal, Brasilien och Japan. I Sverige
finns uppskattningsvis 450 personer med sjukdomen,
framst i Norrbotten och Vésterbotten.

SYMTOM

Tidpunkten for nér de forsta symtomen visar sig varierar
fran tidig vuxenalder till mycket sent i livet. I Sverige &r
genomsnittsaldern ndrmare 60 ar.

De forsta symtomen dr vanligtvis domningar, stickningar
eller vérk fran fotterna (polyneuropati). Efter hand
forsvagas arm- och benmuskler, vilket ger stora funktions-
nedsattningar. Besvir frdn mage och tarmar forekommer
ocksa.

Rubbningar av hjartrytmen ar vanligt, och hjartsvikt kan
komma sent i sjukdomsforloppet. Svarigheter att tomma
blasan och urinvigsinfektioner forekommer ofta. S&
smaningom kan njurarna paverkas, vilket kan leda till
njursvikt. En del far torra 6gon och nedsatt syn.

Dalig salivproduktion okar risken for karies och tand-
lossning.

ORSAK

Arftlig transtyretinamyloidos beror pa en forindring i
genen TTR som péaverkar formagan att bilda serum-
proteinet transtyretin. Det gor att proteinet dndrar form,
faller sonder och latt klumpar ihop sig till 1anga proteintra-
dar (amyloid) som lagras in i perifera nerver, hjartmuskeln,

Ogats glaskropp och njurarna. Inlagringen kan i princip ske
i alla organ, men séllan i det centrala nervsystemet.

BEHANDLING

Idag (2020) finns tre godkédnda ldkemedel som i forsta
hand anvénds for att bromsa sjukdomsforloppet. I vissa fall
kan en levertransplantation stoppa utvecklingen.

Nervsmartor lindras s& mycket som mdjligt med ldkeme-
del. Mediciner och diet kan hjdlpa mot mag-tarmbesvar.

Kateter kan minska svarigheterna att tomma bldsan, och
njursvikt behandlas med mediciner och dndrad kost.

De som har hjértrytmrubbningar kan behdva pacemaker.
Personer med sjukdomen é&r extra kénsliga for ladkemedel
som sanker hjartfrekvens och blodtryck. Darfor behandlas
hjartsvikt i forsta hand med urindrivande lakemedel.

Vid narkos och operation kravs sarskild uppmérksam-
het, och beredskap for att vid behov kunna operera in en
pacemaker.

Personer med sjukdomen behdver rehabiliteringsinsatser,
och psykologiskt och socialt stod &r viktigt.

RESURSER
DNA-baserad diagnostik gors pa de kliniskt genetiska
avdelningarna vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och
information om séllsynta hélsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar

kan fa olika typer av stdd och insatser fran samhallet.
Olika lagar styr de mgjligheter till stod som finns.

Mer information finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas

om sillsynta hélsotillstind under Sambhdillets stédinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER
FAMY Visterbotten

FAMY — Norrbotten

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ér en kort sammanfattning av texten om
Arftlig transtyretinamyloidos i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hélsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum

Reviderad oktober 2020.
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