MPI-CDG

MPI-CDG ar en amnesomsattningssjukdom som
paverkar framfor allt levern, bukspottkorteln
och mag-tarmkanalen. De forsta symtomen kan
komma under spadbarnsaret och marks ofta
som upprepade perioder med krakningar

och svar diarré. Manga med syndromet har
forandringar i levern. Forandringarna paverkar
bland annat blodets formaga att levra sig och
okar risken for bade blodproppar och blédningar.

MPI-CDG ir en arftlig sjukdom. Det finns inga sikra
uppgifter om hur ménga som har sjukdomen. I Sverige och
Danmark har ett fatal barn fatt diagnosen de senaste tio aren.

SYMTOM

De forsta symtomen kan komma nagon manad efter fodel-
sen. Det &r vanligt att symtomen upptrader under perioder
nér barnen okar snabbt i tillvixt, eller i samband med
infektioner. Symtomen varierar fran person till person.

Ett vanligt symtom é&r dterkommande perioder med
krakningar och svér diarré som varar i mer én fyra veckor.
Barn med sjukdomen har ofta lagt blodsocker som beror pa
att bukspottskorteln ar paverkad. Det kan mérkas som
skakighet, irritabilitet och kramper.

MPI-CDG leder till forandringar i levern som leverfibros
och levercirros. Fordndringarna i levern kan paverka blodets
formaéga att levra sig. Det Okar risken for bade blddningar
och blodproppar. Hos en del barn med MPI-CDG ér blod-
proppar det forsta tecknet pa sjukdomen.

Efter puberteten brukar symtomen minska eller upphora
helt och tillstandet stabiliseras hos de flesta med sjukdomen.

ORSAK

MPI-CDG orsakas av en forandring i en gen. Fordndringen
paverkar en process i &mnesomséittningen som kallas
glykosylering.

BEHANDLING

Barn med MPI-CDG behandlas med kosttillskott av
kolhydraten mannos som gor att symtomen minskar.
Utan behandling kan MPI-CDG vara livshotande.

Barn som har upprepade kriakningar och svér diarré kan
tillfalligt behdva vardas pé sjukhus for att fa i sig néring.

Leverns funktion kontrolleras varje halvér eller ar. Vissa
leverforandringar kan gora att det blir aktuellt med lever-
transplantation.

Den dkade risken for blodproppar och blodningar gor
att personer med sjukdomen kan behdva forebyggande
behandling inf6r operationer och tandbehandlingar.

RESURSER

Sarskild kunskap om och erfarenhet av MPI-CDG finns
vid Astrid Lindgrens barnsjukhus i Huddinge och Skanes
universitetssjukhus i Lund.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vdgledning 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
sambhdllets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd under
”Samhillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Svenska CDG-foreningen
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten
om MPI-CDG som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hélsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det sdllsynta hélsotillstandet &dr reviderad
oktober 2019.
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