SALLSYNTA
HALSOTILLSTAND

Homocystinuri

Homocystinuri ar en medfodd sjukdom som
orsakas av en enzymbrist. Bristen gor att amino-
syran homocystein inte bryts ned utan ansamlas
i olika organ. Det leder till symtom fran framfor
allt ogonen, blodkarlen, hjarnan och skelettet.
Symtomen och deras svarighetsgrad varierar
mycket mellan personer med sjukdomen.

Homocystinuri dr en &rftlig sjukdom. Uppskattningsvis
fods ett barn med sjukdomen vart tredje &r i Sverige.
Homocystinuri ingér sedan november 2010 i den allmidnna
screeningen av nyfodda (PKU-provet). Det gor att de flesta
barn med sjukdomen kan fa tidig diagnos och forebyggande
behandling som motverkar symtomen.

SYMTOM

Utan behandling brukar sjukdomen vanligtvis ge symtom
i forskoleéldern. Hos en del drdjer symtomen till vuxen
alder och en del personer med homocystinuri kan vara
symtomfria hela livet.

Ett tidigt symtom brukar vara en plotslig synnedséttning
som beror pa att linsen lossnat fran sitt l4ge (linsluxation).
En del far gron starr, gra starr eller forandringar i néthinnan.

Det &r vanligt med fordndringar i blodkérlens viggar
som leder till 6kad risk for blodproppar. Risken f6r blod-
proppar okar vid operation och under graviditet.

Sjukdomen kan ocksa leda till férdndringar i hjérnan.
Nagra med sjukdomen har epilepsi. En del har en intellektuell
funktionsnedséttning. Nagra har symtom som vid depression
eller som vid psykos.

Personer med sjukdomen har oftast en lang och smal
kroppsbyggnad. Skelettets tillvdxt paverkas och manga far
benskorhet, avvikelser i brostkorgen och sned rygg.

ORSAK

Homocystinuri orsakas av forandringar i en gen som gor att
enzymbristen uppkommer.

BEHANDLING
Tidig diagnos é&r viktigt eftersom det gor det mojligt att fore-

bygga skador som sjukdomen kan leda till. Med behandling
gar det att sinka koncentrationen av homocystein, ibland till
normal niva. Ges behandlingen till nyfodda kan det innebéra
att symtomen uteblir.

Homocystinuri behandlas med lakemedel och anpassad
kost. Behandlingen ér livsléng.

Linsluxation och gra starr kan opereras. Gron starr behand-
las med 6gondroppar eller operation. Epilepsi behandlas med
lakemedel. Forebyggande behandling med blodfértunnande
lakemedel kan minska risken for blodpropp vid operation
eller under graviditet. Det ar viktigt att lustgas inte anvénds
for smértlindring vid operationer eller forlossningar, efter-
som det kan 6ka koncentrationen av homocystein i blodet.

En del barn behover habiliteringsinsatser som ocksa kan
innefatta synhabilitering.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Centrum for medfodda &mnesomséttningssjukdomar finns
vid universitetssjukhusen i Stockholm, Géteborg, Lund och
Umea. Centrumen utreder och diagnostiserar homocystinuri.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

FUB, Riksforbundet for barn, unga och vuxna med
utvecklingsstérning

SRF, Synskadades Riksférbund
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ér en kort sammanfattning av texten om
homocystinuri som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
januari 2020.
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