LCHAD-brist och
TFP-brist

LCHAD-brist och TFP-brist &r tvé arftliga dmnes-
omsattningssjukdomar (metabola sjukdomar) med
snarlika orsaker och symtom. De péaverkar krop-
pens fdrmaga att bryta ned fettsyror fér energi-
omvandling. Sjukdomarna kan férebyggas med
dietbehandling.

Sjukdomarna ingér sedan 2010 i den allmédnna nyfoddhets-
screeningen (PKU-provet), som gors for att tidigt uppticka
allvarliga, behandlingsbara sjukdomar. Tidig diagnos och
forbattrad behandling har gjort att prognosen forbittrats
under de senaste aren.

Det f6ds i genomsnitt 2 barn per 100 000 med LCHAD-
brist eller TFP-brist varje ar i Sverige.

Symtom

Vid LCHAD-brist och TFP-brist forsdmras kroppens forma-
ga att omvandla fett till energi. Under normala forhallanden
med regelbundet niringsintag bibehalls en adekvat energi-
balans, men nér det finns ett 6kat behov av energiomvand-
ling fran fett uppstar energibrist. Det kan vara vid fasta,
feber, muskelarbete eller stress.

Detta leder till skadlig paverkan pa energikridvande organ
som hjéarta, skelettmuskulatur och hjarna. En ldngre tids
energibrist hos personer med sjukdomarna kan leda till svar
glukosbrist (hypoglykemi), vilket &r ett livshotande tillstand.
Eftersom nedbrytningen av fettsyror inte fungerar lagras de i
levern, hjartat, musklerna och njurarna, med fo6ljd att orga-
nens funktion kan forsdmras.

Symtomen visar sig vanligen under det forsta levnadsaret.
De flesta insjuknar akut med symtom pa hypoglykemi.

Hos en del utvecklas sjukdomen langsamt. Levern och
hjértat kan vara forstorade pa grund av fettinlagringen.

Pa sikt kan 6gats ndthinna paverkas. Det kan leda till ned-
satt syn, och ibland svér synnedséttning eller blindhet.

Aven perifera nerver kan paverkas.

Orsak

LCHAD-brist och TFP-brist orsakas av en fordndring i en
av flera olika gener som paverkar funktionen hos ett protein
som behdvs for nedbrytning av fettsyror i kroppen.

Behandling
Sjukdomarna dr mycket allvarliga, men séllan livshotande
nér diagnosen ar faststilld och behandlingen har paborjats.

Vid akut insjuknande ges glukos intravendst. D4 tillgodo-
ses hjarnans energibehov och inlagringen av fett bromsas.

Den forebyggande behandlingen bestar av en specialkost
med 1ag andel fett. Aven tillskott av vitaminer, mineraler och
essentiella fettsyror behdvs. Kostbehandlingen sker i samréd
med en dietist med kunskap om metabola sjukdomar. Kost-
behandlingen ar livslang och krdvande, men har god effekt.
Fettinlagringen i levern och hjértat forsvinner, och musklerna
aterfar sin styrka.

Det ar viktigt att tiden mellan maltiderna normalt inte
overstiger fyra timmar, och darfor kriavs extra maltider under
natten eller kontinuerlig tillforsel av specialnéring.

Vid 6kat energibehov kan extra glukos behdva tillforas.
Allt eftersom barnet vixer och blir mer aktivt krdvs mer
energi. Man bor vara uppmérksam pa balansen mellan fysisk
aktivitet och energiintag.

Ogonen bor undersokas regelbundet. Vid svar synnedsitt-
ning behovs synrehabilitering.

Resurser

Kunskap om sjukdomarna finns vid universitetssjukhusen.
Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta

diagnoser (CSD). De kan ge végledning och informationom

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 Sambhdillets stédinsatser.

Intresseorganisationer
+ SRF, Synskadades Riksforbund

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
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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