Thalassemi

Thalassemi ar en sjukdom som leder till blod-
brist. Sjukdomen delas in i alfa-thalassemi och
beta-thalassemi och finns i manga olika former
och svarighetsgrader. Thalassemi uppticks ofta
tidigt och med behandling gar det att undvika
manga symtom.

Thalassemi &r érftligt. Det ar inte ként hur ménga som har
sjukdomen i Sverige, men man uppskattar att det finns ett
hundratal personer med den svaraste formen av
beta-thalassemi.

SYMTOM

De som har de lindrigaste formerna av alfa-thalassemi och
beta-thalassemi har i stort sett inga symtom.

Svéra former av alfa-thalassemi leder till blodbrist som
oftast upptécks nér barnen ar nyfodda. Andra symtom é&r
gulsot, gallsten och bensar. En del med sjukdomen blir
infektionskénsliga. Olika organ i kroppen kan bli
forstorade, som levern och mjélten.

Vid den allvarligaste formen av alfa-thalassemi, Hb
Barts, uppstar svar blodbrist och ansamling av vitska i
vavnaderna (hydrops fetalis). Det leder till att fostret eller
det nyfodda barnet dor.

Svéra former av beta-thalassemi uppticks oftast mellan
sex ménader och tva &rs alder eftersom barnen kan bli
bleka och trotta av blodbristen. Barn med svara former av
beta-thalassemi brukar véxa langsamt och de blir ofta
kortare dn forvintat. Den motoriska och kognitiva
utvecklingen &r ibland forsenad. Skelettet kan bli skort. En
del far hjartsvikt, vilket innebdr att det ar svart for hjéartat
att pumpa runt blodet i kroppen. Aven vid beta-thalassemi
kan levern och mjilten bli forstorade.

ORSAK

Thalassemi beror pa fordndringar i olika gener som gor att
proteinet hemoglobin bildas pa ett felaktigt sétt. Bristen pa
hemoglobin leder till blodbrist.

BEHANDLING

Svar blodbrist behdver behandlas annars kan sjukdomen
vara livshotande. Behandlingen innebér regelbundna blod-
transfusioner. Transfusionerna gor att jdrn ansamlas i
kroppen och det kan skada olika organ. Dérfor behovs
lakemedel for att minska méngden jarn i kroppen. Blod-
vérdet och hur mycket jarn som ansamlats i kroppen brukar
métas regelbundet hos personer med svéra former av
thalassemi. Personer med hjértsvikt kan behandlas med
lakemedel.

Barnens tillvaxt f6ljs eftersom langsam tillvéxt kan vara
symtom pa blodbrist.

En del med sjukdomen kan bli botade med stamcells-
transplantation.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Kunskap om thalassemi hos barn finns vid regionsjuk-
husens kliniker for barn- och ungdomssjukvard.

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

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhillets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér dr en kort sammanfattning av texten om thalassemi
som finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
halsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sdllsynta
halsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det sillsynta hélsotillstindet &r reviderad
juni 2018.
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