Galaktosem

Galaktosemi ar ett samlingsnamn for en grupp
arftliga amnesomsattningssjukdomar (metabola
sjukdomar). Sjukdomarna i gruppen beror pa en
brist pa nagot av de enzym som behdvs for att
omvandla sockerarten galaktos i levern.
Namnet galaktosemi anvands framst for den
sjukdom som blir foljden av en brist pa enzymet
GALT.

Galaktosemi ingar i den allménna screeningen av nyfodda
i Sverige (PKU-provet).

I Sverige &r galaktosemi som beror pd GALT-brist
ovanligare 4n i ménga andra lander. I Sverige fods ungefér
ett barn varje ar med sjukdomen.

SYMTOM

Barn med galaktosemi kan insjukna under de forsta
levnadsdagarna med akuta symtom. De kan vara slappa i
kroppen, ha svart att suga och krikas ofta. Tecken pé att
leverns funktion &r paverkad visar sig snabbt som gulsot,
forstorad lever, lagt blodsocker (hypoglykemi) och blod-
ningsbendgenhet. Barnen kan ocksa fa en allvarlig allmén-
infektion. En del barn f6ds med gré starr.

Om behandling ges i tid avtar de akuta symtomen
snabbt, men dven med korrekt behandling leder sjukdomen
ofta till kroniska symtom.

Vanligaste symtomet ar intellektuell funktionsned-
sattning. Talet och spréket paverkas ofta. Darrhédnthet och
paverkan pa rorelseformégan med klumpighet och géng-
och balanssvarigheter (ataxi) ar ocksa vanliga.

Epilepsi kan forekomma.

Hos kvinnor med sjukdomen tillbakabildas dggstockarna
tidigt, med forsenad eller utebliven pubertetsutveckling
som foljd.

Symtomen &r oftast lindrigare om det finns viss enzym-
aktivitet kvar. Oavsett graden av symtom ar det viktigt med
noggrann uppfoljning sa att komplikationer upptacks i tid.

ORSAK

Galaktosemi orsakas av en fordndring i en gen som leder
till brist pa enzymet GALT. Denna brist gor att kroppen
inte kan bryta ner och anvidnda sockerarten galaktos som
energikélla pa vanligt sétt. Sjukdomen &r arftlig.

BEHANDLING

Personer med galaktosemi behandlas med ordinerad
kostbehandling som maste f6ljas under hela livet. Malen
for kostbehandlingen &r att akuta symtom ska forsvinna,
kroniska komplikationer férebyggas sa ldngt det gér, och
barn med sjukdomen ska ha en normal tillvéxt.

Kosten ska vara helt fri fran mj6lk och mjolkprodukter.
Barn med galaktosemi ska aldrig ges brostmjolk. Eftersom
barnen inte kan dricka mjdlk behovs tillskott av kalk och
ibland ocksa vitamin D.

Flickor med galaktosemi behover ofta behandlas med
hormoner med start under pubertetséren.

Tal-, sprak- och kommunikationsférmégan liksom den
intellektuella utvecklingen bor f6ljas noga och stdodjas med
professionella insatser.

RESURSER

Specialistteam for medfodda metabola sjukdomar, med
sirskild kompetens inom diagnostik, utredning och
behandling, finns vid flera av universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information
om séllsynta hilsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan f4 olika typer av stdd och insatser. Mer information
finns 1 Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sdllsynta
hilsotillstdnd, under Samhdillets stédinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER
» FUB

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
galaktosemi som finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas
om séllsynta hélsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand.

Texterna 1 kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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