Fakta om talassemi — sjukdom och

behandling

Talassemi

Talassemi ar en arftlig kronisk form av blodbrist (anemi). Sjukdomen ar
ovanlig i Sverige, mellan 40 och 50 personer beréknas ha en svar
symtomgivande form av talassemi. Daremot &r sjukdomen forhallandevis
vanlig i Medelhavsomradet, Nordafrika, Mellandstern och Sydostasien och

sarskilt i omraden dar det ocksa finns malaria. (1)

Aven om fallen av talassemi i dag ar fa i Sverige kan forekomsten vantas
Oka i och med att allt fler personer har sin etniska bakgrund i omraden déar
det genetiska anlaget for sjukdomen &r vanligt — hos mellan 5 och 10
procent av befolkningen. (2) | hela varlden berdknas omkring 350 miljoner

manniskor bara pa anlag for talassemi. (3)

Skadat hemoglobin

Talassemi orsakas av en genetisk skada som medfor minskad produktion
eller onormal uppbyggnad av det jarnhaltiga proteinet hemoglobin (Hb) som
ger blodkropparna deras rdda farg och transporterar syre till vara celler.

Foljden blir anemi.

Talassemi kan vara av olika svarighetsgrad beroende pa hur skadat
hemoglobinet &r. Vid mildare former kan man leva i stort sett som vanligt
med endast lindriga symtom. Vid svarare sjukdom kan en rad symtom
féorekomma som anemi, foérstorad mjalte och lever, 6kad kanslighet for

infektioner, dalig tillvaxt, benskorhet, hjartsvikt och fortida dod.

Lindrig sjukdom utvecklas aldrig till en svarare form eftersom den genetiska

defekt som ligger bakom &r konstant.



Tva former av sjukdomen
Talassemi delas in i tva former — alfa-talassemi och beta-talassemi —

beroende pa var i hemoglobinet felet finns. Alfa-talassemi &ar den vanligaste

typen.

Sa stélls diagnosen

Talassemi hos barn upptécks oftast fran 6 manader upp till 2 ars alder pa
grund av symtom pa blodbrist (trotthet, blekhet, dalig viktuppgang) och
bekraftas genom blodanalys. Kunskap om familjens och barnets

geografiska ursprung kan vara en vagledning.

| synnerhet svar beta-talassemi ar viktig att upptéacka tidigt for att kunna
forebygga hammad tillvaxt, benskorhet och infektioner som kan uppsta

redan under det forsta levnadsaret.

Alfa-talassemi

Symtom
Den lindriga formen orsakar mild anemi som oftast saknar betydelse for

halsan. Vid allvarligare sjukdom uppstar medelsvar/svar anemi med ett
blodvarde mellan 70 och 100 gr/liter (normalvardet ligger mellan 120 och
160 gr/liter) men inte heller detta behdver innebara nagon begransning av

livsféringen.

Daremot kan gulsot vara vanligt pa grund av 6kad nedbrytning av
hemoglobin i levern, liksom forstorad lever och mjalte. Aven gallsten,
bensar och folsyrabrist kan forekomma. Vid till exempel infektioner kan

anemin akut férsamras.

Vid de svaraste formerna av alfa-talassemi dor barnet redan i fosterstadiet

eller kort efter fodseln.

Behandling
Vid alfa-talassemi blir anemin oftast inte s& besvarande att den blir ett

hinder i det dagliga livet. Undantaget kan vara infektioner som far
blodvardet att sjunka kraftigt da det kan vara befogat med

blodtransfusioner.



Beta-talassemi

Symtom
| sin milda form (beta-thalassemia minor) ger sjukdomen normalt inga

symtom och tillvaron paverkas inte.

Vid medelsvar beta-talassemi (thalassemia intermedia) ar blodbristen inte
sa uttalad att det kravs regelbundna blodtransfusioner. Behovet far
bedtmas genom regelbunden uppféljning av tillvaxt, skelett och

hjartpaverkan.

| den svaraste formen (beta-thalassemia major) debuterar symtomen redan
under det forsta levnadséaret med blekhet och trotthet, benskorhet, forstorad
lever och mjalte, hAmmad tillvaxt samt férsenad motorisk och intellektuell

utveckling.

Behandling
Personer med mild beta-talassemi (beta-thalassemia minor) behdver i

allméanhet ingen behandling.

Personer med medelsvar sjukdom (thalassemia intermedia) ska
regelbundet kontrollera tillvaxt, skelettutveckling, hjarta och cirkulation. Hb-
vardet ska kontrolleras regelbundet eftersom det kan sjunka med aldern

och eventuellt behov av blodtransfusion behtéva dvervéagas.

Blodtransfusioner hela livet

Vid den svaraste formen (thalassemia major) kravs alltid regelbundna
blodtransfusioner med koncentrat av roda blodkroppar fran mycket tidig
alder var tredje, fjarde vecka livet ut — en behandling som ar mycket
pafrestande for barnet. Med transfusion kan man nastan helt slippa de

symtom anemin ger.

Utan behandling dor de flesta med sjukdomen redan vid tva, tre ars alder,
ofta i hjartsvikt eftersom anemi orsakar syrebrist, och darfor att kroppen
forsoker kompensera bristen pa fungerande blodkroppar genom att 6ka

blodvolymen vilket tvingar hjartat att arbete allt hardare.



Jarnforgiftning

Eftersom hemoglobin innehaller jarn, som kroppen inte kan utséndra,
innebar de aterkommande tranfusionerna att lagret av jarn standigt fylls pa.
Overskottet lagras i cellerna. Féljden blir jarnforgiftning som pa sikt ger
mycket allvarliga skador pa bland annat hjartat och andra organ.

Till detta kommer att personer med beta-talassemi av okand orsak redan
har ett 6kat upptag av jarn fran mag-tarmkanalen vilket i sig ger ett

overskott.

Darfor maste transfusionerna kombineras med behandling som binder jarn
(kelering) och darmed minskar inlagringen i kroppens celler. For detta finns
i dag flera olika lakemedel. Utan sddan behandling kan patienterna
utveckla hjartsvikt redan nar de ar 10-15 ar gamla.
Varldshalsoorganisationen (WHO) rekommenderar att denna behandling

ska borja efter tio till femton transfusioner.

Transplantation

De roda blodkropparna produceras i benmargen. Ett alternativ till livslang
behandling med blodtransfusioner ar darfér benmargstransplantation da
den sjukes blodstamceller ersatts med friska celler fran en donator med
samma vavnadstyp, i praktiken foralder eller syskon. Resultaten ar mycket

goda om det gors innan organen hunnit skadas.

Svensk studie

| en inventering 2005 bland 97 barn- och ungdomsmedicinska eller
vuxenhematologiska/medicinska Kliniker i Sverige fann man 32 patienter
med transfusionskravande talassemi. Av dem var 18 under 18 ar och 14
vuxna. Tio var fédda hér. | snitt fick de transfusion med erytrocyter var
tredje vecka, de unga oftare an vuxna. Regelbunden kontroll av
jarninlagring ar viktigt for att hindra organskador. Studien visade att
behandlingsmalen och rutinerna fér uppféljning varierade mycket mellan

sjukhusen. Var tredje patient visade tecken pa allvarlig jarninlagring. (3)

Genetisk radgivning
| vissa lander dar det &ar vanligt med bérare av anlag for talassemi, som
Italien och Grekland, gérs numera screening med mojlighet till

fosterdiagnostik. Foljden har blivit en kraftig minskning av antalet barn som



fods med talassemi. Detta, i kombination med inflyttning till norra Europa,
gor att det nu fods fler barn med talamassi i Nordeuropa &n i

Medelhavsomradet.

Blodtransfusion vid anemi

Blodtransfusion vid anemi innebar att patienten far ett koncentrat av roda
blodkroppar (erytrocyter). Volymen blod ¢kas alltsa inte, som till exempel
efter en olycka da patienten kan ha forlorat stora méangder blod som maste

ersattas.
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