Paroxysmal nattlig
hemoglobinuri

Paroxysmal nattlig hemoglobinuri (PNH) ar

en blodsjukdom med varierande symtom och
svarighetsgrad. De forsta symtomen upptrider
oftast i vuxen alder och kan vara aterkommande
perioder med blodbrist och kraftloshet, blod-
proppar och nedsatt njurfunktion. En del har
paroxysmal nattlig hemoglobinuri tillsammans
med andra sjukdomar som paverkar blodet.

Paroxysmal nattlig hemoglobinuri &r inte drftlig. Ungefar
10 personer insjuknar varje ar i Sverige. Av dem har 34
svara symtom.

SYMTOM

Paroxysmal nattlig hemoglobinuri paverkar kroppen pa
flera olika sétt. Det forsta symtomet som utreds &r ofta
blodbrist som leder till 14gt blodvérde. Blodbristen beror pa
att de roda blodkropparna i blodet faller sonder (hemolys).
Hemolys kan gora att urinen blir morkférgad. Det brukar
mirkas tydligast pA morgonen da urinen oftast 4r mer
koncentrerad &n under dagen. Hemolys kan ocksé leda till
gulsot med gula 6gonvitor eller gulaktig hy.

Det dr vanligt att personer med paroxysmal nattlig hemo-
globinuri kdnner sig kraftlosa. Ménga har aterkommande
huvudvirk och magsmaértor. Muskelsammandragningar
i matstrupen kan gora det svart att svélja. Hos mén kan
erektionsformagan vara paverkad.

Risken for blodproppar dr mycket 6kad hos personer med
sjukdomen. Blodpropparna kan uppkomma i benen och
lungorna men ocksé pa ovanliga stillen som i blodkérlen till
och frén levern, i bukvéggen eller i hjarnan. Gravida kvinnor
med sjukdomen behover f6ljas av specialistmddravéarden pa
grund av den dkade risken for blodproppar.

Hos nagra ér paroxysmal nattlig hemoglobinuri kopplad
till andra sjukdomar som péverkar blodbildningen i ben-
maérgen. Nagra med sjukdomen har mycket lindriga symtom.

ORSAK

Paroxysmal nattlig hemoglobinuri orsakas av en gen-
fordndring som paverkar blodet.

BEHANDLING

Den vanligaste behandlingen ar blodtransfusioner som har
snabb effekt hos personer med blodbrist. Behandlingen
behover upprepas regelbundet, hos en del varje vecka och
hos andra varannan manad.

Blodproppar behandlas med blodfértunnande
lakemedel. Behandlingen ér ofta livslang.

Det finns ldkemedel som minskar behovet av blodtrans-
fusioner och motverkar den dkade risken for blodproppar.

Hematopoetisk stamcellstransplantation ar en mdjlighet
att behandla sjukdomen hos personer som har paroxysmal
nattlig hemoglobinuri tillsammans med andra sjukdomar
som paverkar blodbildningen i benmirgen.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Paroxysmal nattlig hemoglobinuri diagnostiseras vid
universitetssjukhusen. Behandling och uppfdljning
sker vid enheter for hematologi vid ldnssjukhusen och
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stdd finns att 1dsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ér en kort sammanfattning av texten om
paroxysmal nattlig hemoglobinuri som finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
november 2019.
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