NARP

NARP kénnetecknas av kanselstdrningar i de
perifera nerverna, svérigheter att samordna
rorelser och nedsatt syn. Sjukdomen &r en av flera
mitokondriella sjukdomar. Mitokondrierna &r smé
enheter i cellerna, som fungerar som cellernas
kraftverk och ser till att olika organ i kroppen far
lagom mycket energi.

NARP star for Neuropati, Ataxi och Retinitis Pigmentosa.
Den exakta forekomsten av sjukdomen é&r inte kdnd men
den ar mycket sdllsynt. Endast ett fatal personer med NARP
ar kinda i Sverige.

Symtom

Karaktiristiska symtom for sjukdomen &r nedsatt funktion

1 perifera kénselnerver, koordinationsstérningar och nedsatt
syn. Symtomen kommer smygande och bdrjar oftast tidigt i
barndomen men kan hos en del visa sig forst i de sena tonar-
en. Pigmentinlagringar i ndthinnan gor att synen forsdmras,
vilket till en borjan mérks som nedsatt morkerseende.

Hos manga tillkommer efter hand &ven andra symtom,
som muskelsvaghet och muskelfortvining, epilepsi, nedsatt
kognitiv forméga och hjartsjukdom.

Liksom vid manga andra mitokondriella sjukdomar ar
det ocksé vanligt med kortvéxthet, lindrig intellektuell
funktionsnedsattning, diabetes, migranliknande huvudvérk
och horselnedséttning.

Det ér vanligt att tillstdndet vid NARP blir ganska stabilt
efter ndgra &r men att det forsdmras i samband med till
exempel infektioner.

Orsak

Den vanligaste orsaken ér en férdndring i en gen i mito-
kondriens DNA. Fordandringen paverkar tillverkningen av
ett enzym som &r viktigt for mitokondriernas formaga att
omvandla energi. Sjukdomen é&r &rftlig och nedérvs via
dggcellen fran modern.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar NARP. Insatserna
inriktas pa att lindra symtom, kompensera for funktionsned-
sdttningarna och erbjuda psykologiskt och socialt stdd till
barnet och familjen.

Foérutom regelbunden uppf6ljning hos gonlikare och
neurolog behdver barn med sjukdomen habiliterings-
insatser. Sarskilt viktigt dr utprovning av olika synhjilp-
medel.

Epilepsi behandlas med likemedel, men vissa substanser
far inte anvandas, eftersom de férsdmrar mitokondriernas
funktion. For att forbattra funktionen kan olika vitaminer,
koenzymer och sparimnen prévas, men effekten ar inte
tillrdckligt utvarderad.

Vuxna med NARP behover fortsatta medicinska och
habiliterande insatser, och ibland &ven stdd i vardagen.

Resurser
Det finns tva centrum for utredning av mitokondriella
sjukdomar, vid Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm
och Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Géteborg.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
séllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och
information om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stod och insatser fran samhillet.
Mer information finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas
om sillsynta hélsotillstind under Samhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
» Synskadades Riksforbund

* Riksorganisationen unga med synnedsattning
+ Svenska RP-foreningen
* Neuro

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare:
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/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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