Glykogenoser med
leverpaverkan

Glykogenoser med leverpaverkan ar sjukdomar
som beror pa rubbningar i kroppens omsittning
av glykogen. Levern ar ofta forstorad och det ar
vanligt med blodsockerfall som kan ge symtom
som humorsvangningar, hungerkanslor och
svettningar. Om blodsockret fortsatter att sjunka
kan det paverka medvetandet och leda till
medvetsloshet. En del far symtom fran skelett-
musklerna och ibland aven hjartat. Svarighets-
graden varierar mellan olika typer av sjukdomen.

Glykogenoser med leverpaverkan ér érftliga sjukdomar.
I Sverige fods varje &r 2-3 barn som har négon typ av
leverglykogenos.

SYMTOM

De flesta leverglykogenoser ger liknande symtom men
svérighetsgraden varierar. Levern dr ofta forstorad vid
fodseln. Det kan mirkas genom att buken ar svullen, men
ibland dr6jer det innan symtomen pa leverforstoring blir
tydliga.

Blodsockerfallen som sjukdomen leder till kan ge
symtom som humorsvéngningar, hungerkénslor och
svettningar, men symtomen &r inte alltid tydliga. Hjdrnan
paverkas inte heller pd samma sitt som vid andra tillstdnd
med blodsockerfall, till exempel diabetes. Det beror pé att
personer med glykogenos ofta har ett 6verskott av laktat
som hjdrnan kan anvdnda som energikalla. Det skyddar
hjarnan fran de svéraste f6ljderna av 1agt blodsocker.

De laga blodsockernivaerna kan leda till f6ljdsymtom
som Okad surhetsgrad i blodet (laktacidos). Det kan i sin tur
ge symtom som magsmartor, muskelsmaértor, orkesldshet
och medvetsloshet. Laktacidos paverkar ocksa tillvixten
om tillstdndet inte behandlas. Laga blodsockernivéer kan
dven 6ka mangden kolesterol och urinsyra i blodet. Hos en
del paverkas dven skelettmusklerna och hjartat.

ORSAK

Glykogenoser orsakas av genmutationer. Mutationerna
leder till brist pd nagot av de enzym som behdvs for att
bygga upp eller bryta ner glykogen.

BEHANDLING

Behandlingen inriktas pa att jimna ut blodsockernivan
genom en individuellt anpassad diet med téta intag av
kolhydrater. Hos en del maste dieten ldggas om till en kost
med mycket fett och lite kolhydrater. For ndgra fa &r den
enda behandlingen levertransplantation.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Vid universitetssjukhusen i Goteborg, Lund/Malmo
och Stockholm finns sdrskild kunskap om glykogenoser
med leverpaverkan.

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 funktionsnedsattningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stod finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand under
”Sambhéllets stddinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Scandinavian Association for Glycogen Storage Disease,
SAGSD

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
glykogenoser med leverpaverkan som finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det sillsynta hélsotillstindet &r reviderad
september 2019.

AGRENSKA



	Glykogenoser medleverpåverkan
	SYMTOM
	ORSAK
	BEHANDLING
	RESURSER PÅ RIKS- OCH REGIONNIVÅ
	SAMHÄLLETS STÖDINSATSER
	INTRESSEORGANISATIONER
	LÄS MER

