PGM3-brist

PGM3-brist ar ett syndrom som paverkar
immunsystemet, kroppens stodjevavnader
och det centrala nervsystemet. Det leder till
svara infektioner i lungorna och luftvigarna.
Manga har ocksa infekterade eksem, och
inflammationer som beror pa att immun-
systemet angriper kroppens egna vavnader.
De flesta med PGM3-brist har ocksa en
intellektuell funktionsnedsattning.

PGM3-brist ar ett drftligt syndrom som finns hos férre &n
1 per miljon invanare. I Sverige finns uppskattningsvis
farre &n 10 personer med PGM3-brist.

SYMTOM

Barn med PGM3-brist fér svara bakteriella infektioner fran
fodseln eller fran ndgra manaders alder. Lunginflammation
och andra infektioner i luftvdgarna &r vanligt och leder
ofta till skador pa lungorna. Manga har svampinfektioner

i slemhinnor och pé naglar. Barn med PGM3-brist brukar
ocksa ha infekterade eksem.

Autoimmunitet dr vanligt hos personer med PGM3-brist.
Det innebér att immunsystemet reagerar pa kroppens egna
vévnader. Det kan leda till inflammation i njurarna och
kérlen och till olika fordndringar i blodet.

Diarré ar vanligt och kan leda till niringsbrist.

Maénga har sned rygg och en del har dverrérliga leder.

Péaverkan pa det centrala nervsystemet kan leda till
svérigheter att koordinera rorelser. Muskelspanningen kan
ocksa vara lag.

En del har epilepsi. De flesta har en lindrig till medelsvar
intellektuell funktionsnedséttning.

ORSAK

PGM3-brist orsakas av mutationer i en gen som styr till-
verkningen av enzymet fosfoglukomutas 3. Mutationerna
paverkar immunsystemet, centrala nervsystemet och
stodjevdvnaderna i kroppen.

BEHANDLING

Personer med PGM3-brist behover kontakt med flera
specialister. Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen
och de funktionsnedséttningar som syndromet leder till.

Stamcellstransplantation (benmaérgstransplantation) kan
overvigas for personer som har ménga svara infektioner.

Alla infektioner maste behandlas tidigt. Infektioner
som orsakas av bakterier behandlas med antibiotika,
ibland under ldnga perioder. Levande vacciner maste
undvikas eftersom de kan orsaka kroniska infektioner hos
personer med PGM3-brist.

Forandringar i ryggen f6ljs upp av en ortoped.

Epilepsi behandlas med lakemedel.

Infektionskénsligheten gor att barn med PGM3-brist kan
behdva vara hemma fran skolan under perioder. Skolan kan
dérfor behova gora anpassningar och ge extra stod.

De flesta med PGM3-brist behover habiliteringsinsatser
som fortsétter i vuxen alder.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

PMG3-brist utreds vid sektionen for pediatrisk immunologi,
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i G6teborg,
eller vid barn- och ungdomsmedicinska kliniken, Skénes
Universitetssjukhus i Lund.

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
samhdllets stod finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstdnd under
”Sambhillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

PIO, Primér immunbristorganisationen

LAS MER

Det hér ér en kort sammanfattning av texten om
PGM3-brist som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta héalsotillstandet &r reviderad
juni 2019.
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