Glykogenos typ |l

Glykogenos typ Il &r en Gmnesomsattnings-
sjukdom som beror pé& en nedarvd brist pa
enzymet surt maltas. Enzymbristen gér att
glykogen istallet for att brytas ned ansamlas i
kroppen och orsakar skada i frémst muskler,
hjarta och lever.

I Sverige berdknas forekomsten till 2-3 personer per miljon
invénare. Idag (2022) kdnner man till ett 20-tal personer med
sjukdomen i landet.

Symtom

Sjukdomen som dven kallas Pompes sjukdom delas in i olika
former efter nédr i livet symtomen upptriader och hur mycket
hjéartfunktionen paverkas. Sedan 2006 ges personer med
sjukdomen enzymbehandling som i de flesta fall minskar
symtomen avsevart.

Symtomen varierar stort, bade i svarighetsgrad och hur de
fortskrider. Vid den tidiga formen visar sig symtomen fore
ett irs alder i form av muskelsvaghet och forstorat hjirta
med hjartsvikt. Barnen kan ha svért att suga. Muskel-
svagheten tilltar efter hand, och barnen far sd smaningom
svart att andas och symtom pa tilltagande hjartsvikt.

Det ir vanligt med upprepade luftviigsinfektioner. Aven
centrala nervsystemet paverkas och de flesta som &verlever
de tidiga barnadren far en lindrig intellektuell funktions-
nedséttning.

Personer som far symtom forst senare i livet har kvar
en viss enzymaktivitet, vilket kan forklara variationerna i
symtom och alder for insjuknande. Vid den form som bdorjar
senare i livet dr hjartat inte forstorat. | stillet domineras
symtomen av en langsamt tilltagande muskelsvaghet och
paverkan pé andningsmuskulaturen, som pa sikt leder till
andningssvikt med behov av andningshjalpmedel.

Andra tecken &r virk i nedre delen av ryggen, sned rygg
(skolios) och problem med balansen. De flesta med sent
debuterande glykogenos typ II behover med tiden anvinda
rullstol.

Svérigheter att tugga och svélja kan medfora problem att
behalla vikten. Horselpéverkan, hingande 6gonlock (ptos)
samt urin- och tarminkontinens ar andra symtom som ibland
forekommer.

Orsak

Orsaken ér fordndringar i en gen som medfor brist pa eller
avsaknad av enzymet surt maltas.

Behandling

Symtomen utreds och behandlas av specialister inom flera
olika omraden dar habilitering ingér. Det &r viktigt att
insatserna samordnas, liksom att tillgodose behovet av
psykologiskt och socialt stdd.

Tidigt insatt enzymbehandling forbéttrar hjért- och
muskelfunktionen och 6kar 6verlevnaden betydligt. Utan
enzymbehandling avlider barn med den tidiga formen av
sjukdomen inom nagra ar.

Infektioner och hjértsvikt behandlas med lakemedel.
Personer med péverkad andningsmuskulatur kan behova
andningsstod. Atsvérigheter utreds och behandlas av ett
nutritionsteam.

Muskelsvagheten kan paverka aktiviteter i vardagen och
darfor kan hjalpmedel, anpassningar och foérdandrade arbets-
sdtt behovas. En fysioterapeut kan ge rad om ldmpliga
aktiviteter och trining for att bevara funktionsnivéan sa lange
som mdjligt.

Resurser
Avdelningarna for klinisk genetik pa universitetssjukhusen
samarbetar med de behandlande klinikerna.

Biokemisk diagnostik utfors vid Klinisk kemi,
Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Géteborg, och vid
Centrum for medfédda metabola sjukdomar (CMMS),
Karolinska Universitetssjukhuset, Solna.

Vid universitetssjukhusen finns d&ven 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 stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer

* RBU, Riksforbundet Rorelsehindrade Barn
och Ungdomar

¢ Neuro

* 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

Reviderad april 2022.
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