Pyruvatkinasbrist

Pyruvatkinasbrist ér en arfilig sjukdom som kanne-
tecknas av for tidigt sénderfall av réda blod-
kroppar. De réda blodkropparna har till uppgift att
transportera syre. Syre behdvs fér de flesta av
kroppens funktioner, till exempel blodbildning,
dmnesomsattning och energiomvandling. Det gor
att brist p& réda blodkroppar kan ge méanga olika
symtom.

Uppskattningsvis har 1 av 100 000—300 000 nyfodda
pyruvatkinasbrist. I Sverige kdnner man till
drygt 20 personer med sjukdomen.

Symtom

Symtomens svarighetsgrad varierar mellan olika personer.
Det vanligaste symtomet hos personer med pyruvatkinasbrist
ar blodbrist (anemi). Anemi medfor bland annat trétthet,
orkesloshet, yrsel samt koncentrationssvarigheter.

Anemi hos fostret kan leda till himmad tillvéxt och for
tidig fodsel. Nyfodda kan ha svar gulsot. Det kan leda till
kernikterus, ett livshotande tillstdnd, och neurologiska
symtom.

Personer med sjukdomen kan utveckla forstorad lever
och/eller forstorad mjélte. De kan &ven ha hogt blodtryck i
lungartirerna och hoger sida av hjértat, vilket kan paverka
lungornas och hjartats funktion.

Sjukdomen kan medfora jarndverskott med inlagring av
jérn i levern och/eller hjértat och nedsatt organfunktion som
foljd.

Personer med pyruvatkinasbrist har férhdjd risk att
utveckla gallsten.

Vid exempelvis stress, infektioner eller graviditet kan
symtomen forvirras.

Vissa virusinfektioner kan leda till 6kad blekhet och ibland
tecken pa hjartsvikt som andningssvarigheter, hjartklappning
och trotthet. Tillstindet brukar spontant forbattras efter nagra
dagar.

Orsak

Pyruvatkinasbrist uppstar till f6ljd av fordndringar i en gen,
vilket leder till brist pa ett enzym. Det gor att de roda
blodkropparna far brist pé energi och faller sonder i fortid

(hemolys). Den 6kade nedbrytningen av roda blodkroppar
leder till jarnoverskott och inlagring av jérn i levern, hjértat
och/eller andra organ.

Behandling

Det finns ingen etablerad behandling som botar
pyruvatkinasbrist. Behandlingen inriktas pé att lindra
symtomen, forebygga medicinska komplikationer och
kompensera for de funktionsnedsittningar som sjukdomen
leder till. Personer med lindrig pyruvatkinasbrist behover
vanligtvis ingen behandling.

Foster som visar tecken pa svar anemi kan behdva blod-
transfusion innan fodseln. Det &r viktigt att forebygga
symtom som forstorad lever och/eller forstorad mjélte, hogt
blodtryck i lungartirerna och hoger sida av hjirtat sa att inte
bestdende skador uppstar.

Gulsot i nyfoddhetsperioden behandlas ofta med ljus och
vitsketillforsel. Ibland krivs blodbyte.

Vid svéar anemi som kan paverka syreséttningen kravs
upprepade blodtransfusioner.

Det &r viktigt att regelbundet f6lja upp jarnnivan hos alla
med pyruvatkinasbrist. Jirndverskott behandlas med
lakemedel for att avlagsna 6verflodigt jarn fran blodet.

En forstorad mjélte kan avldgsnas genom operation. Om
gallsten ger symtom opereras gallblasan bort.

Resurser
Kunskap om pyruvatkinasbrist och resurser for diagnostik
finns vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* Blodcancerforbundet

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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