CACT-brist

CACT-brist ar en medfodd sjukdom som
innebar att kroppen har en nedsatt formaga att
anvanda fett som energikalla. Det kan leda till
energibrist med symtom fran musklerna, hjartat
levern och nervsystemet. Tillstandet kan vara
livshotande, men med tidig diagnos och behandling
kan symtomen forebyggas hos de flesta

med sjukdomen.

CACT-brist (karnitin-acylkarnitin translokas-brist) ar

en drftlig sjukdom. Sedan 2010 ingdr CACT-brist i den
allménna screeningen av nyfodda (PKU-provet). Det gor
att barn med sjukdomen kan fa forebyggande behandling
som motverkar symtomen. Under perioden 2010-2019
har ett barn i Sverige fatt diagnosen CACT-brist.

SYMTOM

Symtomen och svarighetsgraden varierar mellan personer
med CACT-brist. De flesta har en svar neonatal form

och far symtom de forsta dagarna efter fodseln. Energi-
brist kan da leda till hjartsvikt, andningssvarigheter och
medvetsloshet. Utan behandling ar tillstdndet livshotande.

Négra har CACT-brist i en infantil form och far de forsta
symtomen vid ndgra manaders alder upp till ett ar efter
fodseln. Symtomen &r aterkommande energibrist med
medvetandesdnkning, kramper och muskelsvaghet. En del
far krakningar och nedsatt leverfunktion.

Aterkommande energibrist kan skada nervsystemet,
levern och hjartat vilket kan leda till intellektuell funktions-
nedséttning, kronisk leversjukdom och kronisk hjértsjukdom.
Risken for skador minskar med tidig diagnos eftersom
behandlingen brukar innebéra att barn med sjukdomen
inte far energibrist lika ofta.

ORSAK

CACT-brist orsakas av en foréndring i en gen. Foérandringen
g0r att kroppen inte kan bryta ner och anvénda fett som
energikélla pa vanligt sitt.

BEHANDLING

CACT-brist behandlas férebyggande genom regelbundna
maéltider och en anpassad kost som innehaller mycket
kolhydrater och lite fett. Det dr viktigt att undvika langa
perioder utan mat och dryck. Ibland behdvs extra energi
i form av glukos, till exempel vid magsjuka eller vid
infektioner med feber.

Akut energibrist kan hévas med s6t dryck. Personer
som blivit medvetsldsa behover behandling med glukos-
16sning direkt i blodet. Det ar viktigt att personer med
CACT-brist bar med sig information om vilken behandling
som behdvs vid akuta tillstand.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Centrum for medfodda &mnesomséttningssjukdomar finns
vid universitetssjukhusen i Stockholm, Géteborg, Lund
och Umea. Vid centrumen kan CACT-brist utredas och
diagnostiseras.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
samhdllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér dr en kort sammanfattning av texten om
CACT-brist som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for séllsynta
hilsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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