X-kromosombunden
agammaglobulinem

X-kromosombunden agammaglobulinemi ar en
sjukdom som paverkar immunsystemet. Det okar
mottagligheten for infektioner orsakade av
bakterier, framfor allt i dronen, svalget, bihalorna
och lungorna. Risken dkar ocksa for svara
infektioner som hjarnhinneinf ammation och
blodforgiftning.

X-kromosombunden agammaglobulinemi ar en &rftlig
sjukdom som bara finns hos pojkar. I Sverige fods en pojke
med sjukdomen ungefar vartannat ar.

SYMTOM

Pojkar som har X-kromosombunden agammaglobulinemi
far oftast symtom frén sex till 4tta méanaders alder. Symtomen
ar aterkommande bakteriella infektioner, framfor allt 1
oronen, svalget, bihalorna och lungorna.

Personer med X-kromosombunden agammaglobulinemi
kan ha infektioner utan att fa feber eller paverkat allméan-
tillstdnd. Det kan gora att padgdende infektioner inte upp-
mirksammas.

X-kromosombunden agammaglobulinemi 6kar risken
dven for svéra infektioner som hjarnhinneinflammation
(meningit), blodforgiftning (sepsis) och infektion i ben-
vavnaden (osteomyelit).

Personer med sjukdomen har ocksa en okad risk att fa
inflammatorisk tarmsjukdom och kronisk ledsjukdom.

Mottagligheten dkar dven for bakterier som normalt inte
leder till infektioner.

ORSAK

X-kromosombunden agammaglobulinemi orsakas av en
mutation i en gen. Det leder till att immunsystemet inte kan
bilda immunglobuliner. Immunglobuliner ar antikroppar
som dr nddvandiga for att kroppens forsvar mot infektioner
ska fungera.

BEHANDLING

Behandlingen bestar i forsta hand av injektioner med
immunglobulin som férebygger infektioner och minskar
symtomen.

Alla infektioner som uppkommer maste tas pa allvar och
behandlas tidigt. Bakteriella infektioner behandlas med
antibiotika. En del personer med X-kromosombunden
agammaglobulinemi behdver dven férebyggande behandling
med antibiotika, ibland under léngre perioder.

Den dkade mottagligheten for infektioner kan gora att
barn med sjukdomen behéver vara hemma frén skolan i
perioder. Skolan kan behova gora anpassningar och ge
extra stod.

For vuxna med sjukdomen kan infektionskénsligheten
paverka valet av utbildning och yrke.

Psykologiskt och socialt stod &r viktigt, bade for den
som har sjukdomen och de nérstaende.

RESURSER

Universitetssjukhusen i Goteborg, Lund och Stockholm
har kunskap om sjukdomen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

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

INTRESSEORGANISATIONER

PIO, Primér immunbristorganisationen

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
X-kromosombunden agammaglobulinemi som finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det sillsynta hélsotillstindet &r reviderad
oktober 2019.
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