Primar karnitinbrist

Primar karnitinbrist ar en medfodd sjukdom
som innebar att kroppen har nedsatt formaga
att anvanda fett som energikalla. Det kan leda till
energibrist med symtom fran musklerna, hjartat,
levern och nervsystemet. Tidig diagnos och
forebyggande behandling gor det mojligt att
motverka symtomen, och de flesta med
sjukdomen har da en mycket god prognos.

Primaér karnitinbrist, d&ven kallat CUD (Carnitine uptake
defect), ar en drftlig amnesomsattningssjukdom som sedan
2010 ingér i den allménna screeningen av nyfodda (PKU-
provet). Under perioden 20102019 har 13 barn i Sverige
diagnostiserats via screeningen, vilket motsvarar ungefar
ett barn per 100 000 fodda.

I dag (2020) kdnner man till omkring 25 personer i
landet med diagnosen. Sannolikt finns det ocksa ett antal
personer fodda innan screeningen inférdes som inte har
nagra eller endast milda symtom och som dérfor inte har
fatt ndgon diagnos.

SYMTOM
Symtomen och deras svarighetsgrad varierar stort mellan
personer med primér karnitinbrist.

Tre olika huvudformer av sjukdomen finns beskrivna.
Den infantila formen forekommer i ungefar hélften av
fallen. Symtomen mérks inom nagot ar efter fodseln i form
av upprepade episoder av trétthet, medvetandesdnkning
och kramper. Andra symtom &r paverkan pa levern,
krakningar och muskelsvaghet. Barn med den infantila
formen kan senare utveckla symtom fran hjart- och skelett-
muskulatur.

Ungefar lika vanlig dr barndomsformen som brukar ge
symtom fran hjértat i form av hjértsvikt och utvidgade
hjartrum i aldern 2-5 ar. Lag muskelspanning och
muskelsvaghet dr andra symtom som forekommer i barn-
domsformen.

Vuxenformen av primér karnitinbrist ger fa eller inga
Ssymtom.

ORSAK

Primér karnitinbrist orsakas av en férdndring i en gen.
Forandringen leder till brist pa karnitin som gor att
kroppen inte kan bryta ner och anvinda fett som energi-
kalla pa vanligt satt.

BEHANDLING

Det finns ingen behandling som botar sjukdomen. Alla
med primér karnitinbrist bor ha regelbunden kontakt med
ett specialistteam for medfédda metabola sjukdomar.
Behandlingen utgors framst av daglig tillférsel av karnitin
och forebyggande insatser for att undvika utlosande
faktorer. Viktigast dr att undvika langa perioder utan
néringsintag. Kosten kan ocksé behdva anpassas i samrad
med dietist sa att den innehaller mer kolhydrater och en
mindre méngd fett &n vanligt.

Akut energibrist kan hidvas med sot dryck. Personer
med sjukdomen som ar medvetslosa behandlas med
glukoslosning direkt i blodet och ges samtidigt karnitin.

Personer med primér karnitinbrist bor alltid bara med
sig detaljerad information om vilken behandling som
behdvs vid akuta tillstand samt kontaktuppgifter till
behandlande likare.

RESURSER

Specialistteam for medfédda metabola sjukdomar, med
sérskild kompetens inom diagnostik, utredning och
behandling, finns vid flera av universitetssjukhusen

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f4 olika typer av stdd och insatser fran samhillet. Mer
information finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
séllsynta hélsotillstind under Samhdllets stodinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER
» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ér en kort sammanfattning av texten om
Primér karnitinbrist (CUD) i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i1 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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