Taruis sjukdom

Taruis sjukdom &r en arfilig sjukdom som innebar
att férméagan att bryta ner glukos i cellerna i de
viljestyrda musklerna (skelettmusklerna) ér nedsatt.
Det gor att muskelcellerna inte far tillréckligt med
energi vid muskelarbete och att de kan skadas och
brytas ned. Det leder ocksa till att muskel-
glykogenomsattningen hémmas med kad
glykogenansamling som féljd.

Uppskattningsvis finns ett tiotal personer med sjukdomen i
Sverige.

Symtom
Sjukdomens svérighetsgrad varierar mellan olika personer
med sjukdomen.

Sjukdomen kan visa sig redan under nyfoddhetsperioden.
Barnet ér dé svart sjukt och dor vanligen under det forsta
levnadséret.

Symtomen kan ocksa visa sig senare under barndomen eller
i vuxen alder. Hos personer med sjukdomen blir musklerna
snabbt uttrottade. Efter en kraftig anstrdngning kan trottheten
finnas kvar i flera dagar och ge illamaende, smérta, muskel-
kramper och muskelvérk.

Nér muskelceller bryts ned kan myoglobin, det protein som
ger muskeln dess roda férg, lacka ut till blodet. Niar blodet
filtreras 1 njurarna blir urinen rodfargad (myoglobinuri).
Episoder med myoglobinuri kan uppkomma hos personer
med Taruis sjukdom efter hart muskelarbete. Det ar ett till-
stand som kréver akut behandling pa sjukhus, eftersom en
hog koncentration av myoglobin i blodet skadar njurarna.

Hos en del med Taruis sjukdom leder hart muskelarbete till
att det bildas en forhdjd méngd urinsyra. Det kan orsaka
smértsamma ledinflammationer (gikt).

Manga med Taruis sjukdom far varierande grad av gulsot.
Oftast &r den lindrig.

Sjukdomen innebér en 6kad risk for blodproppar och
komplikationer fran hjérta och blodkérl.

Orsak

Taruis sjukdom orsakas av fordndringar i en gen. Det leder
till brist pa ett enzym som behovs for den energiomvandling
som sker i cellerna genom nedbrytning av glukos.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Taruis sjukdom.
Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen, forebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de
funktionsnedséttningar som sjukdomen leder till.

For barn med svar form av Taruis sjukdom kan det bli
aktuellt med palliativ vard. Forédldrarna bor erbjudas
psykologiskt stod.

Vid myoglobinuri dr det viktigt att omedelbart ta kontakt
med sjukhus, eftersom det finns risk for njurskador. Ibland
behovs dialys.

Det ar viktigt att undvika kraftig muskelanstrdngning. For
unga behdvs information till forskola och skola om fysiska
aktiviteter som &r anpassade till hur sjukdomen paverkar
muskelfunktionen.

Gulsot utreds, men oftast behdvs ingen behandling.

Personer med sjukdomen som féar upprepade blodproppar
bor genomga en koagulationsutredning. Den kan leda till
behandling med blodfortunnande ldkemedel.

Gikt behandlas med likemedel.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

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

Samhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer

* Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
(RBU)

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

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

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