Fakta om sickelcellanemi — sjukdom

och behandling

Sickelcellanemi

Sickelcellanemi ar en arftlig och kronisk blodsjukdom som innebar att de
roda blodkropparna (erytrocyterna) pa grund av en defekt gen blir styva och
far formen av en skara (jamfoér engelskans sickle). Blodbristen (anemin)
beror pa en dkad nedbrytning av de syrebarande roda blodkropparna som
dessutom ar mycket kortlivade. Erytrocyterna kan ocksa klibba ihop med
varandra sa att de fina blodkarlen tapps till av sma blodproppar. Sjukdomen
kan orsaka en mangd svara komplikationer som samre blodflode till olika

organ, smartor, anemi, infektioner, bensar, njurskador och stroke.

Ovanlig i Sverige

Det finns ingen studie éver hur manga personer i Sverige som har
sjukdomen, men det ror sig om farre &n 100 personer som har sitt ursprung
fran lander dar sjukdomen ar vanlig som Afrika, Mellandstern, Indien och
runt Medelhavet. Nara 2 procent av jordens befolkning bar pa anlag for
sickelcellanemi. For att sjukdomen ska bryta ut maste anlagen arvas fran
bada foraldrarna. Varje ar fods minst 225 000 barn med sjukdomen i hela

varlden.

Olika symtom i olika aldrar:
Sickelcellanemi kan orsaka en rad skador som alla framst beror pa
syrebrist i vavnaderna. Framfor allt drabbas benmaérg, mjalte, nathinna och

njurar dar blodflédet normalt ar langsamt och syrenivaerna laga.

o Vid 3-4 manaders alder har alla med sickelcellanemi varierande
grad av anemi, de l6per 6kad risk for infektioner och livshotande ansamling
av blod i mjalten. Aven smartsamma inflammationer i fingrar och tar ar

vanligt.



. Fran 1 ars alder tillkommer risk for attacker av skelettsmarta, akuta
andningsbesvér, okad risk for infektioner, blodpropp och blédningar i

hjarnan.

. Fran 4 ars alder finns risk for livshotande andningsbesvar,

ansamling av blod i levern och smartsam ansamling av blod i penis.

o | vuxen alder kan patienten drabbas av organsvikt i hjarta, lungor,

lever och njurar samt hudsar.

Akuta komplikationer

Aterkommande smértor &r det vanligaste symtomet vid sickelcellanemi.
Oftast ar de lokaliserade till skelettet &ven om de kan uppkomma i alla
delar av kroppen. Det beror pa férsamrat blodfléde och syrebrist i

benmargen.

Akut brostsyndrom

Ett livshotande tillstand da patienten far smartor i bréstet kombinerat med
andningsbesvar och feber. Sannolikt beror det pa sma blodproppar i

lungans karl.

Infektioner
Nedsatt immunforsvar 6kar starkt risken for bakteriella infektioner i framfor
allt blod och lungor. Det kan ocksa uppsta ovanliga infektioner som i

bukhinnan och skelettet.

Aplastisk kris
Vid virusinfektioner kan benméargens produktion av roda blodkroppar

minska kraftigt och patienten snabbt fa kraftig anemi. Tillstandet brukar

forbattras av sig sjalv efter nagra dagar.

Stroke
Mellan 6 och 12 procent av alla med sickelcellanemi drabbas ndgon gang
av stroke. Fore tio ars alder orsakas det oftast av blodpropp, senare i livet

av blédningar.



Blod i mjalten
Ansamling av blod i mjalten drabbar oftast barn under tre ar och utgor en

av de vanligaste dodsorsakerna hos barn med sjukdomen. Tillstandet beror
pa att blodcirkulationen genom mijalten snabbt férsamras och den svullnar
dramatiskt. Tillstdndet ar mycket allvarligt och kan leda till doden inom

nagra timmar.

Behandling
Behandlingen av sickelcellanemi syftar till att forebygga och lindra symtom.
Den enda behandling som helt kan bota sjukdomen &r

benmargstransplantation.

Barn upp till fem ar bor alltid fa antibiotika beroende p& symtom. Aven
férebyggande behandling kan évervagas. Smartor ar vanligt och darfér ar

det viktigt att planera for regelbunden och effektiv smartbehandling.

Patienter som har flera svara kriser med smarta eller hog risk for stroke kan
i forebyggande syfte behandlas med hydroxurea — en typ av cellgift som

dampar celldelning — eller blodtransfusioner.

Jarnférgiftning
Det stora problemet med aterkommande transfusioner ar den ckande

inlagringen av jarn i kroppen. Efterhand utvecklas jarnforgiftning med risk
for skador pa organ som hjarta, lever och bukspottkortel samt lederna
Eftersom kroppen inte kan gora sig av med jarn pa egen hand kravs

behandling med lakemedel som tar hand om &éverskottet.

Benmaérgstransplantation

Det enda behandling som helt kan bota sickelcellanemi ar
benmargstransplantation fran nagon donator — framst syskon — da de sjuka
blodbildande stamcellerna byts ut mot friska. Men behandlingen ar riskfylld
och kan ge bestdende skador, som infertilitet. Det finns i dag inga
rekommendationer om vilka patienter som bér genom ga transplantation

utan det beddms fran individ till individ.
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