OTC-brist

OTC-brist ar en medfédd, arftlig
amnesomsattningssjukdom, som orsakas av en
bristande funktion av enzymet OTC. Bristen pa
detta enzym kan leda till en hég halt av ammoniak
som péaverkar hjarnans funktion. OTC-brist ger
nastan alltid upphov till allvarliga symtom men
lindrigare fall férekommer. Symtomen kan
variera fran person till person, fran lindriga
psykiska symtom till ett snabbt och dramatiskt
férlopp med epileptiska anfall, medvetsléshet och
utvecklas till livshotande tillsténd.

OTC-brist har berdknats forekomma hos 1-2 per 100 000
nyfodda. Sjukdomen kan visa sig nir som helst mellan
nyfoddhetsperioden och hog alder. OTC-brist ingar inte
nyfoddscreening (PKU-test).

Symtom

Total OTC-brist forekommer i stort sett bara hos pojkar och
visar sig dagarna efter fodseln. De blir sloa, slappa i kroppen
och andas ofta snabbare 4n normalt. Utan behandling blir
barnen snabbt simre. De kan fa epileptiska anfall, andningen
blir oregelbunden och de faller i koma.

Partiell OTC-brist forekommer hos bade pojkar och
flickor. Enzymet har da kvar en del av sin funktion och
sjukdomsbilden blir oftast mindre dramatisk. Det finns
personer med partiell OTC-brist som har s lindriga symtom
att de inte upplever sig som sjuka.

Akuta attacker kan drabba alla med OTC-brist vid hogt
intag av protein eller nér det kroppsegna bryts ned. Dessa
kan utvecklas langsamt fran olustkénsla och matleda, via
illamaende, krakningar till ett livshotande tillstand med eller
utan epileptiska anfall. Attackerna kan ocksa komma snabbt
och ovintat.

Kroniska symtom uppstar ofta, bade vid total och partiell
OTC-brist. Det dr vanligt att finmotorik, rérelsemonster
och kognitiva formégor paverkas. Arbetsminne, flexibelt
tankande och sjdlvkontroll paverkas ofta. Beteendet kan
paverkas, med symtom som hyperaktivitet, aggressivitet,
och personlighetsfordndring. Autism, depression och bipolér
sjukdom forekommer.

Orsak

Sjukdomen ér drftlig och orsakas av en fordndring i en gen
som leder till brist pa enzymet OTC. Denna brist gor att
kroppen inte kan bryta ner ammoniak pa vanligt sétt.

Behandling
Malet med behandlingen ar att forhindra hjarnskador och
sdkerstilla tillvixt och utveckling.

Personer med sjukdomen ges kostbehandling och
lakemedel. Kostbehandlingen syftar till att minska protein-
méngden i fodan till en nivd som tacker kroppens behov for
tillviaxt och proteinomséttning men inte ett ger ett dverskott,
som kan brytas ned till ammoniak. Likemedlen liksom
aminosyran citrullin sinker ammoniaknivan.

En attack med akut, kraftig stegring av ammoniaknivin
i blod ér livshotande och kréver omedelbar behandling pa
en intensivvardsavdelning. I akutsituationer kan dialys bli
aktuellt.

Levertransplantation aterstéller normal OTC-produktion i
kroppen men kréaver en livslang behandling och uppf6ljning
for att forhindra avstotning av levern.

Personer med OTC-brist bor alltid bara med sig detaljerad
information om vilken behandling som behovs vid akuta
tillstdnd samt kontaktuppgifter till behandlande lékare.

Resurser
Specialistteam for medfodda metabola sjukdomar, med
sarskild kompetens inom diagnostik, utredning och
behandling, finns vid flera av universitetssjukhusen.

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