Blodarsjuka

Blédarsjuka ér en grupp medfédda sjukdomar som
kénnetecknas av brist péa eller total avsaknad av
en koagulationsfaktor, ett protein som far blodet
att levra sig. Karaktdaristiskt for blédarsjuka ér en
bendgenhet fér langvariga blédningar.

Cirka 10 av 100 000 nyfodda har hemofili. Hemofili A ar
fem ganger vanligare 4n hemofili B. Sjukdomen forekommer
framst hos méin. Kvinnor &r anlagsbérare for sjukdomen,
men kan ibland sjédlva ha hemofili i olika svarighetsgrad samt
okad blodningsbendgenhet.

Den svara formen av von Willebrands sjukdom forekommer
hos drygt 50 personer i Sverige. Den finns hos mén och
kvinnor i samma utstrickning.

Symtom
Hos personer med blodarsjuka kan blédningar upptrada till
synes spontant eller efter en mindre skada. De intréffar oftast
1 leder och muskler, men kan ocksa forekomma 1 hud, slem-
hinnor och inre organ. Utan behandling leder blodarsjuka
till felstallningar i lederna med inskrankning av rorligheten,
kroniska smértor och muskelfortvining. Blodningar i leder
och muskler medfor ocksé svaghet i muskulaturen pa grund
av inaktivitet och forsimrad muskelfunktion. Livshotande
blédningar kan uppsta efter yttre skador mot huvudet eller
inre organ.

Det forekommer olika former av blddarsjuka med symtom
av olika svarighetgrad. Lindrigare former av sjukdomen
medfor vanligtvis inte spontana blddningar.

Orsak

Blodarsjuka orsakas av en fordndring i en av flera gener som
har betydelse for bildningen av koagulationsfaktorer i blodet.

Behandling

Malet for behandlingen ar att forebygga och forhindra blod-
ningar, rorelseinskrinkningar och andra komplikationer av
sjukdomen. Behandlingen &r oftast livslang.

Ledblddningar kan forhindras med regelbunden fore-
byggande behandling som innebér att man tillfor den
koagulationsfaktor som saknas. Behandlingen pabérjas fore
1 ars alder, innan ledf6rdndringar hinner uppsta, och ges
intravenost upp till flera ganger i1 veckan. En komplikation

vid behandling med faktorkoncentrat &r att personer med
sjukdomen kan utveckla antikroppar mot koncentratet. Da
ger inte behandlingen samma effekt, utan ytterligare medici-
nering kravs. Det finns dven forebyggande lakemedels-
behandling som inte &r faktorbaserad.

Sedan 2023 kan svar hemofili A och svar till moderat
hemofili B behandlas med genterapi. Den sjukdoms-
orsakande genvarianten ersitts da med en normal gen som
producerar den koagulationsfaktor som saknas.

Akuta blédningar behandlas med faktorkoncentrat. Det
ar viktigt med behandling av led- och muskelblodningar
redan vid de forsta symtomen. Det minskar méngden blod
ileden och dven den efterfoljande inflammationen. Oftast
behovs ocksa smértlindring, da tillstdndet vanligen dr mycket
smartsamt.

Efter en blodning i en led eller muskel behdvs fysioterapi
for att aterstélla den forlorade funktionen. Fysisk traning
minskar riskerna for ledblodningar.

Personer med blodarsjuka bor alltid ha med sig ett kort
med uppgifter om vilken form av blodarsjuka de har samt
vilket behandling de behover.

Resurser
Vard av personer med blodarsjuka bedrivs vid tre
koagulationsmottagningar med hemofilicentrum i
Stockholm, Goéteborg och Malmo.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge védgledning och information
om sillsynta hélsotillstdnd.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fé olika typer av stdd och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hilsotillstand,
under Sambhdillets stodinsatser.

Intresseorganisationer
» Forbundet Blodarsjuka i Sverige (FBIS)

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séillsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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