CPT | A-brist

CPT | A-brist ar en medfodd sjukdom som innebar
att kroppen har nedsatt formaga att anvanda fett
som energikalla. Det kan leda till energibrist med
symtom som forandrat beteende, medvetsloshet
och kramper. Energibristen kan uppsta till exempel
vid fasta eller magsjuka. Den kan ocksa uppsta

i situationer da kroppen behdver extra mycket
energi, som nar man har en infektion eller vid
langvarig fysisk anstrangning. | sillsynta fall kan
tillstandet bli livshotande.

CPT 1A-brist ér en érftlig sjukdom som finns hos férre dn
ett barn per 500 000 nyfodda. I Sverige har ett fatal personer
sjukdomen. CPT 1 A-brist ingar sedan november 2010 1
den allméinna screeningen av nyfédda (PKU-provet).

Det gor att barn med sjukdomen kan fa tidig diagnos och
forebyggande behandling som motverkar symtomen.

SYMTOM

Utan behandling ger sjukdomen ofta symtom hos barn
mellan 6 och 18 manaders alder. De forsta symtomen kan
ocksd komma i nyfoddhetsperioden eller i vuxen alder.
Energibrist gor att personer med sjukdomen blir matta och
far forandrat beteende. Om energibristen inte hivs kan de
fa fler och svérare symtom, som medvetsloshet, andnings-
svarigheter och epileptiska anfall. I séllsynta fall kan
tillstdndet leda till doden.

Nyfodda kan fa energibrist innan amningen kommit
igng. Senare i livet kan energibristen uppsta i situationer
da kroppen behdver mer energi, till exempel vid infektioner.
Léanga perioder utan mat kan ocksa leda till energibrist.
Déremellan har personer med CPT 1A-brist oftast inte
nigra symtom.

Om energibristen kommer ofta med svéra symtom kan
hjarnan skadas. Skadorna kan orsaka epilepsi, paverka
motoriken och leda till inldrningssvérigheter. CPT 1A-brist
kan ocksé skada levern och njurarna.

Risken for energibrist dkar vid graviditet och gor att gravida
med CPT 1A-brist behover foljas av specialistmddravarden.

Den som véntar ett barn med CPT 1A-brist har 6kad risk
for akut leversvikt. Komplikationen gor att kvinnor som
tidigare fatt ett barn med sjukdomen behover specialist-
mddravard.

ORSAK

CPT 1A-brist orsakas av en fordndring i en gen. Forandringen
g0r att kroppen inte kan bryta ner och anvénda fett som
energikilla pé vanligt sitt.

BEHANDLING

CPT 1A-brist behandlas férebyggande genom regelbundna
maltider. Viktigast &r att undvika langa 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 medfédda &mnesomséttningssjukdomar
finns vid universitetssjukhusen i Stockholm, Géteborg,
Lund och Umea. Centrumen utreder och diagnostiserar
CPT 1A-brist.

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 fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
samhdllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstdnd under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
CPT 1A-brist som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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