Isovaleriansyrauri

Isovaleriansyrauri &r en arftlig &mnesomséttnings-
sjukdom (metabol sjukdom) som leder till att skad-
liga nedbrytningsprodukter ansamlas i kroppen.
Det kan ge upphov till livshotande émnes-
omsdattningskriser med hjarnskador som féljd.
Kriserna kan férebyggas med dietbehandling.

Isovaleriansyrauri ingér sedan 2010 i den allminna
screeningen av nyfodda i Sverige (PKU-provet), som gors
for att tidigt upptécka allvarliga och behandlingsbara meta-
bola sjukdomar. Om sjukdomen upptécks vid screeningen
kan forebyggande behandling hinna startas innan symtomen
uppkommer.

Det fods ett till tva barn med isovaleriansyrauri i Sverige
varje ar.

Symtom

Symtomen visar sig ofta under de forsta levnadsdagarna.
Barnen ér sloa, svaga och slappa i kroppen samt kréks ofta
och orkar inte suga. Ett typiskt tecken pé sjukdomen ar

att urinen har en sarskild lukt som liknar fotsvett, orsakad
av den 6kade ansamlingen av isovaleriansyra. Barnen kan
forlora medvetandet och tillstdndet kan vara livshotande
om inte sjukdomen uppticks och behandlas. Det &r viktigt
att diagnosen stélls snabbt och att behandlingen omedelbart
startas. De akuta symtomen kan da forsvinna, och risken for
kvarstaende skador minskar.

Symtomen kan ocksa utvecklas senare under barndomen
och dé vara mer ospecifika med dalig tillvaxt och allmént
paverkad utveckling.

Risken for en &mnesomséttningskris okar i samband med
infektioner, kroppsskador eller operationer. Fasta och ett
stort proteinintag kan vara andra orsaker. Amnes-
omsittningskriser kan leda till skador pa hjérnan och paverka
den motoriska och kognitiva utvecklingen.

Orsak

Isovaleriansyrauri orsakas av fordndringar i en gen. Det leder
till brist pé ett enzym som behovs for att kroppen ska kunna
bryta ned aminosyran leucin. Enzymbristen leder till att
skadliga nedbrytningsprodukter ansamlas i kroppen.

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

For att forebygga dmnesomséttningskriser krdvs att per-
soner med sjukdomen foljer en strikt diet under vigledning
av en dietist. Proteinintaget minskas till en niva som técker
kroppens behov for tillviixt och proteinomsittning. Aven
tillskott av substanser som Okar utsondringen av de skadliga
dmnena i urinen behdvs.

Vid livshotande dmnesomséttningskriser ges omedelbart
glukos, karnitin och behandling mot 6kad surhet i blodet.
Snabb behandling dr mycket viktigt for att forhindra obotlig
hjarnskada och plétslig dod. Personer med sjukdomen bor
alltid bara med sig information om behandling vid akuta
situationer.

Det ar viktigt med regelbundna kontroller av niringstill-
standet hos personer med sjukdomen. Hos barn kontrolleras
dven tillvaxt och utveckling.

Vid funktionsnedséttning kan habiliteringsinsatser beho-
vas, liksom stdd i olika former som underlittar vardagslivet.

Resurser
Kunskap om isovaleriansyrauri och resurser for diagnostik
och behandling finns vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och informationom
sdllsynta 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 Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer

* Riksforbundet FUB, for personer med
intellektuell funktionsnedséttning

* 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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