Glycinencefalopati

Glycinencefalopati ar en arfilig Gmnes-
omsattningssjukdom som innebdr att aminosyran
glycin inte bryts ned som den ska. Det kan leda till
lag eller hég muskelspanning, epilepsi och hjarn-
missbildningar. De flesta med sjukdomen har en
nedsatt kognitiv funktion. Sjukdomen finns i olika
svarighetsgrader.

Det finns inga sdkra uppgifter om férekomsten i Sverige,
men 1-2 barn om éret berdknas insjukna i
glycinencefalopati.

Symtom

De flesta med glycinencefalopati far symtom redan som
nyfodda. Barnen blir ofta livshotande sjuka under den forsta
levnadsveckan, med sviktande andning och medvetsldshet.
En del 6verlever inte nyfoddhetsperioden och de som klarar
sig far ofta svéra funktionsnedséttningar.

En del barn har hjdrnmissbildningar som péverkar den
motoriska och kognitiva utvecklingen. De flesta har en svar
intellektuell funktionsnedséttning och svarbehandlad
epilepsi.

Barnen kan ha lag eller hog muskelspénning och muskel-
svaghet. Forlamning eller svaghet i armar och ben i
kombination med hdg muskelspénning ar vanligt. Muskel-
svagheten kan gora det svart att dta och svélja, och det ar
vanligt att magséckens innehall kommer tillbaka upp i
matstrupen (gastroesofageal reflux).

Hos en del barn kommer symtomen senare under det forsta
levnadsaret. Da dr symtomen oftast mindre akuta, men fler-
talet barn far andé betydande funktionsnedsattningar och en
svar intellektuell funktionsnedséttning.

I séllsynta fall visar sig symtomen efter det forsta levnads-
aret. D4 har sjukdomen ett ndgot lindrigare forlopp. Det
ar vanligt med péverkat beteende, motoriska svérigheter,
ofrivilliga upprepade rorelser och en lindrig intellektuell
funktionsnedsattning.

Orsak

Glycinencefalopati orsakas av fordndringar i en av flera olika
gener som péaverkar nedbrytningen av aminosyran glycin.
Det gor att glycin ansamlas i framfor allt hjdrnan och rygg-
margen, vilket leder till att hjarnans funktion paverkas.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar glycinencefalopati
utan insatserna inriktas pd att lindra symtomen och kompen-
sera for de funktionsnedséttningar som sjukdomen leder till.

Barn som ér svart sjuka nir de fods behover intensivvard
och andningshjilp med respirator.

Lakemedelsbehandling och en sérskild diet kan minska
koncentrationen av glycin och dirmed de olika symtomen.

Epilepsi behandlas i forsta hand med anfallsforebyggande
lakemedel. Mélet &r att anfallen ska bli s lindriga som
mojligt med sé fa biverkningar som mojligt.

Barn med funktionsnedséttningar behdver habiliterings-
insatser. Det &r viktigt att arbeta med spréklig stimulans samt
alternativ och kompletterande kommunikation.

For barn med en svar form av glycinencefalopati kan det
bli aktuellt med palliativ (lindrande) vard i livets slutskede.

Resurser
Kunskap om behandling av glycinencefalopati finns vid
universitetssjukhusen.

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

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
* Riksforbundet FUB, for personer med
intellektuell funktionsnedséttning

» Svenska Epilepsiforbundet
» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. 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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