Propionsyrauri

Propionsyrauri ar en medfédd Gmnesomsattnings-
sjukdom (metabol sjukdom). Personer med sjuk-
domen har nedsatt férmaga att bryta ner vissa
aminosyror, fettsyror och kolesterol. | stéllet
ansamlas giftiga nedbrytningsprodukter i kroppen
Behandlingen bestar av en anpassad kost samt
ldkemedel.

Propionsyrauri ingér sedan ar 2010 i den allminna
screeningen av nyfodda i Sverige (PKU-provet), som gors
for att tidigt upptécka allvarliga och behandlingsbara
sjukdomar. Tidig diagnos och behandling kan férebygga och
motverka ménga av symtomen hos personer med sjukdomen.

I Sverige fods férre &n ett barn per ar med propionsyrauri.

Symtom

Propionsyrauri visar sig oftast i nyféddhetsperioden. Vanliga
symtom dr matningssvarigheter, krikningar, muskelsvaghet
och slohet som 6vergar i medvetsloshet och epileptiska
anfall. Tillstdndet kan vara livshotande och risken for skador
pa hjérnan &r stor.

Hos en del visar sig symtomen senare, ofta i samband med
att kroppen utsétts for stress som infektion, nedsatt
ndringsintag, fasta eller operation. Symtomen kan vara
mycket varierande och paverka olika organsystem.
Insjuknandet kan dven efter nyfoddhetsperioden vara akut
och bli livshotande med stor risk for hjarnskador.

Sjukdomen kan medfora aterkommande livshotande
metabola kriser och kroniska symtom med rorelserubbningar
samt intellektuell funktionsnedséttning.

Epilepsi r vanligt och hjértats funktion kan vara paverkad.

Orsak

Propionsyrauri orsakas av forédndringar i tva gener. Det leder
till brist pa ett enzym som har betydelse for kroppens ned-
brytning av aminosyrorna isoleucin, valin, metionin och
treonin samt dven vissa fettkedjor och kolesterol. Detta gor
att forhdjda nivaer av propionsyra bildas. Det leder i sin tur
till ansamling av flera biprodukter som organiska syror och
ammoniak, vilka &r skadliga for kroppens olika organ.

Behandling

Vid ett akut insjuknande behdver behandling omedelbart
paborjas. Glukos ges direkt i blodet och allt intag av protein
stoppas under 24—48 timmar. For att minska méngden giftiga
nedbrytningsprodukter ges ldkemedel. Blodet kan behova
renas fran giftiga dmnen genom dialys.

Det ér av stor vikt att det finns en behandlingsplan for
akuta situationer, sé att bildandet av giftiga nedbrytnings-
produkter snabbt kan minimeras. Alla med sjukdomen bor
alltid ha med sig ett informationskort med uppgifter om
sjukdomen och akutbehandlingen.

Personer med sjukdomen é&ter en anpassad kost. Mélet med
kostbehandlingen ér att fa i sig tillrickligt med energi och
protein for att vdxa, men att sa lite propionsyra som mojligt
bildas i kroppen. Aven likemedel ges for att minska
méingden propionsyra.

Vid titt aterkommande metabola kriser dar kost och
lakemedel inte &r tillrdckligt for att stabilisera symtomen kan
en levertransplantation 6vervigas. En levertransplantation
kan forbattra vissa aspekter av sjukdomen, men risken for
andra allvarliga komplikationer kvarstar.

Det dr viktigt med psykologiskt och socialt stod.

Personer med intellektuell funktionsnedsattning behdver
habiliteringsinsatser.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

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

Samhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

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

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