Glutarsyrauri typ 1

Glutarsyrauri typ 1 ar en arftlig amnes-
omsattningssjukdom dér skadliga nedbrytnings-
produkter ansamlas i kroppen. Det kan leda till
skador i de delar av hjarnan som péaverkar
kroppens rérelser. Symtomen férebyggs med
dietbehandling.

Glutarsyrauri ingar sedan 2010 i den allménna screeningen
av nyfodda i Sverige (PKU-provet), som gors for att tidigt
upptécka allvarliga och behandlingsbara sjukdomar. Om
sjukdomen upptécks tidigt via screeningen kan forebyggande
behandling hinna startas innan symtomen uppkommer.
Nedan beskrivs forloppet hos barn som inte har fatt
behandling. Uppskattningsvis f6ds 1 barn av 100 000 med
glutarsyrauri typ 1 per &r i Sverige.

Symtom

Symtomen varierar i art och svarighetsgrad mellan olika
personer med sjukdomen och kan leda till neurologiska
funktionsnedséittningar.

Vanligen insjuknar barnet ndgon géng under de forsta
tvé levnadséren i samband med en okomplicerad infektion.
Symtomen uppstar oftast efter en akut &mnesomsattningskris
som leder till skador pa hjdrnan. Mindre vanligt &r ett
smygande insjuknande over flera ar.

Hjarnskadorna kan ge svéra motoriska funktionsned-
sdttningar med onormal kroppshallning och oftivilliga
kroppsrorelser. Problem med att tugga och svélja medfor
atsvarigheter och kan leda till paverkad tillvéxt och vikt-
minskning. Barnen har for det mesta en nedsatt forméga att
uttrycka sig i tal och skrift. Den 6vriga kognitiva formagan
paverkas vanligtvis i mindre grad. Koncentrationssvérigheter
forekommer.

Vid sjukdomen finns ocksé en stor risk for blodningar
under den harda hjarnhinnan.

Orsak

Glutarsyrauri typ 1 orsakas av en forédndring i en gen, vilket
medfor bristande aktivitet hos ett enzym. Det leder till att
aminosyrorna lysin, hydroxylysin och tryptofan inte bryts
ned pa normalt sétt, utan i stédllet ansamlas giftiga nedbryt-

ningsprodukter i kroppen.

Behandling
Behandlingen inriktas pa att forhindra &mnesomséttnings-
kriser och kompensera for de funktionsnedséttningar som
kan uppkomma.

For att forhindra amnesomséttningskriser foljer barn med
sjukdomen en forbyggande diet som tas fram av en dietist.
Efter 6 ars alder ar kostbehandlingen mindre strikt.

Risken for en &mnesomséttningskris okar i samband med
infektion. Da behover akuta atgérder i form av okat energi-
intag och ytterligare minskat proteinintag snabbt séttas in.
Vid akut sjukdom ges omedelbart glukos, karnitin och
behandling mot 6kad surhetsgrad i blodet. Tidig behandling
ar ytterst viktig da den kan rddda barnet fran obotlig hjarn-
skada.

Vid dtsvarigheter kan en sond ldggas genom bukviggen in
till magséacken.

Fysioterapi och ortoser kan behdvas for att sa langt det &r
mdjligt forhindra utveckling av felstéllningar.

Personer med glutarsyrauri typ 1 kan behdva habilitering
och stdd i vardagen. Vid talsvarigheter ér det angelédget att
tidigt arbeta med spraklig stimulans samt alternativ och
kompletterande kommunikation.

Resurser
Kunskap om behandling av glutarsyrauri typ 1 finns pa barn-
och ungdomskliniker vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och informationom
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer

» RBU, Riksforbundet for Rorelsehindrade
Barn och Ungdomar

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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