CPT 2-brist

CPT 2-brist ar en medfodd sjukdom som innebar
att kroppen har nedsatt formaga att anvanda
fett som energikalla. Det kan leda till energibrist
med symtom fran musklerna, hjartat, levern

och nervsystemet. Hos nyfédda kan tillstandet
vara livshotande, men tidig diagnos och ratt
behandling forebygger symtomen hos de flesta
med sjukdomen.

CPT 2-brist (karnitin-palmitoyltransferas 2-brist) &r en
arftlig sjukdom som finns hos nigra barn och ett tiotal
vuxna i Sverige. CPT 2-brist ingér sedan november 2010
i den allménna screeningen av nyfédda (PKU-provet).
Det gor att de flesta med sjukdomen kan fa tidig diagnos
och forebyggande behandling som motverkar symtomen.

SYMTOM

CPT 2-brist finns i tre former som bdrjar i olika aldrar
och har olika svérighetsgrad.

Den neonatala formen ger svara symtom hos nyfodda
nagra timmar eller dagar efter fodseln. Barnen far da energi-
brist som kan leda till hjértsvikt, andningssvérigheter och
medvetsloshet. Utan behandling &r tillstdndet livshotande.

Den infantila formen bdrjar nér barnen dr ndgra méanader
upp till tva ar. Symtomen ar dterkommande energibrist
med medvetandesdnkning, kramper, muskelsvaghet och
muskelsmirta. Aven hjirtat och levern kan paverkas.

Den myopatiska formen é&r vanligast och paverkar framfor
allt musklerna. De forsta symtomen kan komma nir som
helst fran 10-arsaldern upp till 60-arsaldern och mérks oftast
som muskelsmérta, muskelkramper och muskelsvaghet i
situationer dé kroppen behdver mer energi. Det &r oftast vid
langvarig fysisk anstrangning men ibland ocksa vid stress,
kyla, infektioner eller fasta. Dédremellan har personer med
CPT 2-brist oftast inte ndgra symtom.

Utan rétt behandling kan den aterkommande energibristen
skada nervsystemet och njurarna.

ORSAK

CPT 2-brist orsakas av en fordndring i en gen. Forandringen
g0r att kroppen inte kan bryta ner och anvénda fett som
energikilla pd vanligt sitt.

BEHANDLING

CPT 2-brist behandlas forebyggande genom regelbundna
maltider. Viktigast dr att undvika 14nga perioder utan mat
och dryck. Akut energibrist kan hévas med so6t dryck.
Personer med sjukdomen som blivit medvetslosa behandlas
med glukoslosning direkt i blodet.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Centrum for medfodda &mnesomséttningssjukdomar finns
vid universitetssjukhusen i Stockholm, Goéteborg, Lund och
Umea. Centrumen utreder och diagnostiserar CPT 2-brist.
Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
séllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

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

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
CPT 2-brist som finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas
om sillsynta hélsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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