Svar kombinerad
immunbrist

Svar kombinerad immunbrist (SCID) ar ett
samlingsnamn for de allvarligaste formerna av
medfodda immunbristsjukdomar.

De kannetecknas av att immunforsvaret funge-
rar mycket daligt eller inte alls. Darfor far barn
med SCID med borjan fran de forsta levnadsma-
naderna manga och livshotande infektioner.

De olika formerna av svar kombinerad immunbrist &r alla
arftliga. I Sverige fods ungefér 3—4 barn per ar med
sjukdomen. I dag finns ett trettiotal personer i landet som
fotts med SCID, men som har blivit botade genom stam-
cellstransplantation.

SYMTOM

Barn med svar kombinerad immunbrist far trots svara
infektioner till en bdrjan inte sdrskilt tydliga symtom. Det
beror pa att ett fungerande immunsystem ar en for-
utsdttning for normala reaktioner pa smittdmnen, som till
exempel feber, snuva och hosta.

Luftvégsinfektioner och kronisk diarré ar tidiga symtom,
liksom svarbehandlade svampinfektioner i hud och slem-
hinnor. Bakterier och virus som ar i det ndrmaste ofarliga
for friska kan orsaka livshotande infektioner hos barn med
denna sjukdom. Detsamma géller vanliga vaccinationer.

Hudutslag férekommer ofta. De kan misstas for eksem,
men beror pa avstotningsreaktioner fran det defekta im-
munsystemet.

Barnen okar ocksé daligt i vikt och ldngd. Successivt blir
symtomen allvarligare. Infektionerna blir kroniska, sprider
sig i kroppen och forstor celler och vavnader. Barnets liv
ar 1 fara om det inte far behandling.

Vid en ovanlig form av SCID f6ds barnen ocksa dova.

ORSAK

I dag kdnner man till férdndringar i knappt 20 olika gener
som leder till olika former av svar kombinerad immunbrist.

Gemensamt for dessa ér att den uppkomna defekten paver-
kar sa stora delar av immunsystemet att det helt eller delvis
satts ur spel. Hur sjukdomen &rvs beror pé vilken gen som
orsakar immunbristen.

Det ar mycket viktigt att diagnosen stélls tidigt. Sedan
2019 ingér darfor svar kombinerad immunbrist i den all-
minna screeningen av nyfodda i Sverige (PKU-provet).

BEHANDLING

En tidig stamcellstransplantation dr den enda behandlingen
som kan bota SCID. Utan behandling dér barn med sjuk-
domen fore ett ars alder. Om transplantationen gors nagon
ménad efter fodseln blir néstan alla barn friska.
Sjdlva ingreppet dr enkelt, men forberedelser, eftervard
och risker gor behandlingen till en krdvande procedur.
Efter transplantationen maste regelbundna kontroller
goras under resten av livet.
Vid tva former av svir kombinerad immunbrist har d&ven
genterapi visat god effekt. Det kan bli aktuellt om en
lamplig givare av blodstamceller saknas.

RESURSER

Svér kombinerad immunbrist diagnostiseras och behandlas
vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg, vid Astrid Lindgrens Barnsjukhus i Huddinge
samt vid Barn- och ungdomsmedicinska kliniken, Skanes
universitetssjukhus i Lund.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och
information om sillsynta halsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser fran samhéllet. Mer
information finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
sdllsynta hélsotillstdnd under Samhdillets stédinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER

* PIO, Primdr immunbristorganisationen

LAS MER

Det hér dr en kort sammanfattning av texten om

svar kombinerad immunbrist i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand. 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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