Metylmalonsyrauri

Metylmalonsyrauri ér en medfédd och arftlig
amnesomsattningssjukdom som orsakas av en
enzymbrist. Den kan visa sig som akuta livshotande
attacker hos nyfédda, aldre barn och vuxna.
Sjukdomen kan @ven ge kroniska symtom frén
nervsystemet, njurarna och andra organ, som
rérelserubbningar, kognitiv funktionsnedséttning
och njursvikt. Det finns ocks& andra
sjukdomsformer med lindriga symtom.

Metylmalonsyrauri ingar sedan november 2010 i den all-
ménna screeningen av alla nyfodda i Sverige (PKU-provet),
som gors for att tidigt upptécka allvarliga, behandlingsbara
sjukdomar.

Sjukdomens forekomst varierar mellan olika geografiska
regioner i vérlden. I Sverige fods ungefar ett barn vartannat
ar med sjukdomen.

Symtom
Sjukdomens omfattning och svarighetsgrad skiljer sig
mycket mellan olika personer.

Manga med sjukdomen fér akuta sjukdomsattacker redan i
nyfoddhetstiden. Sl6het, matningssvarigheter och krékningar
ar vanliga debutsymtom. Slapphet i muskler, rorelserubb-
ningar, leverforstoring, epileptiska anfall och medvetsloshet
kan tillstota. Tillstdndet &r livshotande.

Hos dldre barn och vuxna utlgses attackerna vanligen av
infektionssjukdomar, kroppsskador eller kirurgiska ingrepp.
Bantning och fasta eller ett stort proteinintag kan ocksé vara
orsaker.

Maénga far kroniska symtom som kan uppkomma nér som
helst i livet. Nedsatta intellektuella funktioner ses hos mer
an hélften. Epilepsi, psykisk sjukdom och neuropsykiatriska
funktionsnedséttningar forekommer ocksa. Rorelserubb-
ningar och nedsatt njurfunktion ar ocksé vanliga.

Orsak

Orsaken till metylmalonsyrauri dr fordndringar i en av flera
gener som leder till enzymbrist. Den gor att vissa fettsyror
och aminosyror samt kolesterol inte bryts ned pa ett normalt
sdtt. Istéllet ansamlas &mnen i kroppen som kan skada
vévnader och organ.

Behandling
Vid akuta sjukdomsattacker kravs vanligen omedelbar sjuk-
husvard.

For att forebygga attacker och kroniska symtom tillimpas
en individanpassad kostbehandling, som bland annat innebar
ett begrinsat proteinintag, samt behandling med ldkemedel
som Okar utsondringen av skadliga &mnen i urinen.
Behandling med vitamin B12 kan ha stor effekt vid vissa
former av sjukdomen.

For personer med upprepade attacker eller sviktande
njurfunktion kan transplantation av lever och/eller njure
lindra symtomen.

For de flesta med en allvarlig form av sjukdomen kan
nuvarande behandlingsmetoder inte forhindra uppkomsten
av kroniska symtom. En del barn och vuxna kan behdva
habiliteringsinsatser.

Personer med sjukdomen bor alltid béra med sig detaljerad
information om behandling vid akuta tillstand samt kontakt-
uppgifter till behandlande ldkare.

Resurser

Specialistteam for medfodda metabola sjukdomar, med

sérskild kompetens inom diagnostik, utredning och

behandling, finns vid flera av universitetssjukhusen.
Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for

sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vagledning och

information om séllsynta hélsotillstdnd.

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
* 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
halsotillstand. 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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