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Riktlinjerna är sammanställda för VPH hösten 2020 av Annika Mårtensson, Sektionen för hematologi och onkologi, 

Verksamhetsområde Barnmedicin, Sus Lund. Uppdateringen har utgått från den andra versionen av Rolf Ljung från 2009. 

Vårdplaneringsgruppen för pediatrisk Hematologi (VPH) är en arbetsgrupp inom Barnläkarföreningens (BLF) 

delsektion/intresseförening för hematologi och onkologi. Vår målsättning är att förbättra vården av barn och ungdomar med 

hematologiska sjukdomar. Att utveckla riktlinjer är en del av detta arbete.  



2 

 

Förkortningar 
DEXA dual-energy X-ray absorptiometry (bentäthetsmätning) 

EMA European Medicines Agency 

HbA hemoglobin A 

HbF hemoglobin F 

HbH alfathalassemi med 3 av 4 gener påverkade 

HPFH hereditär persistens av fetalt hemoglobin 

HPLC high pressure liquid chromography, dvs vätskekromatografi 

HSCT hematopoetisk stamcellstransplantation 

LIC liver iron concentration 

MLPA multiplex ligation probe amplification 

MRT2* magnetkamera med specifik programvara 

NTDT non transfusion dependent thalassemia 

SEA Southeast Asia, alfathalassemi med 2 av 4 gener påverkade 

SCD sicklecellsjukdom 

TIF Thalassaemia International Federation 

TCD transkraniell dopplerundersökning 

TDT transfusion dependent thalassemia 

VPH Vårdplaneringsgruppen för pediatrisk hematologi 

  



3 

 

Allmän bakgrund 
Målsättningen med dessa riktlinjer är att ge rekommendationer kring de vanligaste frågorna som uppstår i 

vården av barn och ungdomar med thalassemi. Det finns flera publicerade riktlinjer för thalassemi från 

olika organisationer och länder som sinsemellan har både likheter och skillnader. I Sverige bedömer man 

att det finns över 200 patienter (barn och vuxna) med transfusionskrävande thalassemi och kelerande 

behandling som bör skötas i nära kontakt med ett regionalt center med erfarenhet av sjukdomen. 

 

Hematologisk bakgrund 
Hemoglobin är uppbyggt av två alfaglobiner och två betaglobiner med en hemdel vardera kopplat till sig. 

Det dominerande hemoglobinet under fostertiden är HbF som, utöver hemdelen, är uppbyggt av två 

alfaglobinkedjor och två gammaglobinkedjor. Under de första 3–12 månaderna ersätts 

gammaglobinkedjorna av två betaglobinkedjor och det vanligaste adulta hemoglobinet HbA bildas. Utöver 

HbA hittas också HbA2, en annan variant av adult hemoglobin, som utöver hemdelen utgörs av två 

alfaglobinkedjor och två deltakedjor. Friska individer har hemoglobin A där en allel A är ärvd från endera 

föräldern. I HbA är det balans mellan alfa och beta kedjorna. 

 

Figur 1: Hemoglobin i relation till undergrupp och ålder 

Fraktion Globin % hos nyfödda % hos vuxna 

HbA* α2β2 <30 >90 

HbA2 α2δ2 0 2-3 

HbF α2γ2 >70 <1 

*HbA kan också skrivas ut som HbA0 och HbA1. 

 

Genen för betakedjan finns på kromosom 11 och har ett locus/allel. Det finns> 200 mutationer som kan 

stoppa bildningen helt (β0), reducera till 10 % (β+) eller reducera mindre (β++). 

Genen för alfakedjan återfinns på kromosom 16 och har 2 loci/alleler. Det är vanligast med deletioner och 

mer sällsynt med punktmutationer även om de förekommer. 

Hemoglobinsjukdom, även kallat hemoglobinopatier, brukar vanligtvis delas in i de två grupperna 

thalassemier och hemoglobinvarianter. Thalassemi används oftast för att beteckna en nedsatt 

globinsyntes (kvantitativ förändring) medan begreppet hemoglobinvariant oftast syftar på strukturellt 

förändrat protein (kvalitativ förändring) där antalet globinkedjor är det normala. Därutöver återfinns 

sammansatta kombinationer, så kallade thalassemiska hemoglobinvarianter där en hemoglobinvariant 

uttrycks i lägre grad. Beroende på vilken globinkedja (och delvis var i kedjan) som förändringen återfinns 

lägger man till de grekiska bokstäverna alfa och beta, enskilt eller i kombination för att benämna de olika 

varianterna. 
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Patofysiologi 
Vid thalassemi är det obalans mellan alfa och beta kedjorna. Vid överskott av alfakedjor får man 

utfällningar som dels hindrar optimal erytropoes i benmärgen, s.k. ineffektiv erytropoes, dels kan leda till 

hemolys där erytrocyterna elimineras i mjälten. Den kroniska anemin driver på en expanderad benmärg 

med åtföljande skelettdeformiteter. Man ser en ökad erytropoetinsekretion som medför en uppreglerad 

men ineffektiv erytropoes med benmärgshemolys Den ökade och starkt expanderande erytropoesen kan 

leda till benmärgshypertrofi (särskilt i skallbenet, mandibler och maxiller), osteopeni, osteoporos, 

hepatosplenomegali och extramedullär erytropoes (oftast längs kotpelaren). I många fall sker också ett 

ökat upptag av järn via gastrointestinalkanalen. Samtidigt fynd av alfa- och betathalassemi resulterar 

oftare i mildare symtom pga. en reducerad och ineffektivare erytropoes, dvs. mindre obalans. 

Bland hemoglobinvarianterna med normalt antal alfa- och betakedjor kan en punktmutation i någon av 

globinkedjorna ändra hemoglobinets, och därmed erytrocytens, egenskaper. De hemoglobinvarianter som 

fenotypiskt är viktigast att uppmärksamma är punktmutationer i betakedjan som ger betaglobinvarianten 

HbS och betaglobinvarianten HbC. Även den punktmutation som ger HbE ger en minskad syntes av 

betakedjan. Det är inte ovanligt att samma individ kan ha förekomst av både thalassemi och 

hemoglobinvarianter parallellt. Dessa hemoglobinopatier (sammansatt/dubbel heterozygot) ger oftast ett 

glidande kliniskt spektrum mellan intermediära och svåra former thalassemi eller sicklecellsjukdom (den 

senare ses vid kombinationen betathalassemi och HbS). 

 

Epidemiologi 
Hemoglobinopatier är autosomalt recessivt ärftliga och förekommer främst i ett bälte på båda sidor av 

Medelhavet, i Mellersta östern, Indien, Pakistan och Sydostasien. Alfathalassemi är generellt vanligare i 

Sydostasien, Indien och Saudiarabien men med den allt mer växande migrationen återfinns thalassemi allt 

mer globalt. 

Thalassemiförekomsten följer utbredningen av Plasmodium falciparum och den teoretiska 

förklaringsmodellen till det är att heterozygoti, för antingen alfa- eller betathalassemi, har utgjort en 

överlevnadsfördel vid malariasjukdom. 

 

Utredning och diagnostik 
En hemoglobinopatiutredning inleds med en screeningundersökning med B-Hb, B-MCH samt 

kromatografisk analys där B-HbA2 och B-HbF kvantifieras. Vissa prover selekteras sedan för DNA-

undersökning med frågeställning alfathalassemi, betathalassemi eller hemoglobinvariant. Vid 

betathalassemia major (β0β0) är HbF ca 95% och inget HbA återfinns. Vid varianterna β0β+/β+β+ ses 70–

90% HbF och 10–30% HbA. Vid betathalassemia intermedia ses förhöjd HbA2 och HbF medan 

betathalassemia minor, utöver kompensatoriskt högre HbA2 värden, ibland har förhöjd HbF andel. Vid 

alfathalassemia minor ser man däremot ett normalt till lågt HbA2 värde. 

För att upptäcka punktmutationer, små deletioner eller duplikationer genomförs genanalys med 

sangersekvens. Större deletioner eller duplikationer över stora genregioner upptäcks med hjälp av 

Multiplex Ligation Probe Amplification (MLPA). Genanalys i form av sekvensering krävs för att 

diagnostisera alfathalassemi, enbart Hb-fraktionering räcker inte (utom för HbH som ibland ger utslag vid 

fraktioneringen). DNA-undersökning vid betathalassemia har först och främst betydelse vid prenatal 

diagnostik men är också indicerad för att klarlägga oklar fenotyp som vid ex HbLepore och HPFH. DNA-
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analys kan också övervägas i följande situationer: alla barn <2 år, alla som fått blodtransfusion, nyanlända 

transfusionsbehandlade patienter, komplicerade fall med sammansatta hemoglobinopatier, vid 

familjeutredning när genmutationen känd samt vid prenatal genetisk rådgivning där båda föräldrarna är 

anlagsbärare. Olika lokala strategier kan finnas, så undersök hur utredningen är upplagd på det utredande 

centrat dit din enhet skickar prover. 

Innan en hemoglobinopatiutredning initieras bör man bedöma herediteten, den kliniska bilden och ta 

ställning till annan riktad undersökning och behandling av anemi först. Se Figur 2 för förslag samt de två 

tabellerna i Appendix. 

 

Figur 2: Flödesschema med översikt och förslag på utredningsgång (samt se separat appendix sist) 

 

 

 

 

Som en jämförelse kan nämnas att Thalassemia International Federation (TIF) har ett liknande 

utredningsupplägg uppdelat i tre steg (OBS: referensområden finns inte specificerade tydligt för barn utan 

de nedan är mer giltiga för personer>18 år): 

1. Anamnes inklusive hereditet och prov för fullständig blodstatus samt perifert utstryk 

2. Vid MCV <80fl och/eller MCH <27 pg: kontrollera ferritin 

3. Vid ferritin >12 ng/ml: genomför Hb elektrofores och HPLC 

 

I en del områden och länder ingår screening av hemoglobinopatier. Anledningar till att screena är bland 

annat att det finns en hög prevalens i vissa populationer, man vill undvika dödsfall hos patienter med 

obehandlad sjukdom och det kan finnas en hög kostnad och svårighet att tillgodose optimal behandling 

och omhändertagande av den enskilda patienten vilket skulle kunna, utöver att drabba den enskilda 

patienten, påverka patientens familj och sjukvården och därmed samhället. Det finns olika former av 

screening. Vid masscreening screenar man alla, ex ungdomar i tonåren via skolsystemet. Prospektiv 

screening, som är en variant av masscreening, screenar ex alla fertila kvinnor/män inför planerad 

familjebildning. Individinriktad screening är när personer med känt bärarskap får sin partner testad. Vid 
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kaskadscreening utgår man från en individ och sedan testar man alla familjemedlemmar/släktingar. 

Retrospektiv screening innebär att ett par som fått ett barn med hemoglobinopati vill bli undersökta inför 

nästa graviditet. 

 

Genetik och familjeutredning 
När diagnosen ställs ges information om genetiken och ärftlighetsgången dels till familjen och dels till 

patienten på ett åldersadekvat sätt. Man bör erbjuda syskon till patienten att genomgå 

hemoglobinopatiutredning i enlighet med lokala rutiner och familjens önskan. Provtagning av vuxna 

familjemedlemmar genomförs enligt lokala rutiner och familjens önskan. Information om svårare 

thalassemi bör ges av hematologiskt inriktade barnläkare med erfarenhet av sjukdomen, dess förlopp och 

behandlingsmöjligheter. Man bör också informera om att man i en eventuell framtida graviditet, då 

mutationen är känd, kan erbjuda prenataldiagnostik. Man bör i detta sammanhang även informera om 

möjligheten av preimplantatorisk diagnostik. 

 Vid mildare former kan det vara bra med såväl muntlig som skriftlig information om tillståndet. Vid 

mildare former kan man gärna kombinera ett intyg med uppgifter om utredande enhet och 

rekommendation om var patienten kan vända sig vid eventuella kommande frågor. För 

patientinformation; se separat dokument ”Information till personer med thalassemia minor” på VPHs 

hemsida. 
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Hur klassificeras alfathalassemi? 
Två alfaglobingener finns på vardera kromosom 16 och mutationer kan därför ge olika kliniska uttryck 

beroende på antal muterade gener (1-4 st.). Mutationerna är vanligen stora deletioner. Med minskande 

antal fungerande alleler sjunker ratio av alfa/beta globinsyntes i retikulocyten från normala 1.0. 

 

Figur 3: Alfathalassemierna 

  Normal α+, 

silent carrier 
α+, 

homozygot 
α0, trait HbH (β4) HbBart (γ4) 

Fenotyp   α-thal minor α-thal minor α-thal minor  HbH 
(α-thal major) 

 HbBart 

Fung. 

gener 
4 3 2 2 1 0 

Genotyp αα/αα -α/αα -α/-α --/αα --/-α --/-- 

MCV 90 +/-5 81 +/-7 69 +/-4 69 +/-4 65 +/-7 110/120 
Hb ua ua mild anemi mild anemi mod/svår 

hemolytisk 

anemi, 

splenomegali, 
hemolytisk 

kris 

Död in utero/ 

neonatalt, 

överlevare  

rapporterade 

 

Avsaknad av båda alfa-generna på samma kromosom (alfa0-thalassemi; --/) är vanligt i Sydostasien, 

sällsynt i Medelhavsområdet och mycket sällsynt i Afrika. HbH sjukdom och hydrops fetalis är därför 

vanligare i Sydostasien och mycket sällsynt förekommande i befolkningarna i Medelhavet och Afrika. 

Samma iakttagelse gäller dock här som angetts tidigare i texten, att med den allt mer växande 

migrationen återfinns thalassemi och dess olika varianter allt mer globalt. 
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Hur klassificeras betathalassemi? 
Betaglobingenen finns på kromosom 11. Heterozygot betathalassemi innebär symtomfritt bärarskap eller 

betathalassamia minor. Heterozygot eller compound heterozygot betathalassemi leder kliniskt till 

betathalassamia intermedia eller major. Se nästa sida under rubriken ”Kliniska bilden ur tre synvinklar” för 

resonemang om intermedia och major begreppet. 

 

Figur 4: betathalassemierna 
 

 Normal β+ eller β0 

heterozygot 

β+ eller β0 homozygot 

/compound heterozygot 

β0 homozygot/ 

compound heterozygot* 

Fenotyp  β-thal minor β-thal intermedia/major β-thal major 

Fung. gener 2 1 1-2 delvis fungerande 0-1 delvis fungerande 

Genotyp β/β -/β -/- (flera kombinationer 

beroende på β+ och/el β0) 
-/- 

MCV 90 +/-5 80 +/-5 69 +/-4 69 +/-4 
Hb ua mild anemi medelsvår/svår anemi svår anemi 

*om β+ kan fenotypen mildras 

 

Beta0-mutation: deletion eller nonsense mutation i beta-genen som ger upphävd beta-globinsyntes. 

Kliniskt mild (minor) thalassemi om en engagerad gen; kliniskt svår (major) thalassemi om båda generna 

är muterade. 

 

Beta+-mutation: missense mutation i beta-genen ger syntes av dysfunktionellt betaglobin. Thalassemia 

minor ses om en gen är muterad. Två gener med allvarlig mutation ger svår thalassemi (major) medan två 

gener med mindre allvarlig mutation ger medelsvår thalassemi (intermedia). Det finns med andra ord 

ingen tydlig koppling mellan genotyp och fenotyp. 

 

Det finns en mängd olika betaglobinmutationer och kombinationer med andra hemoglobinopatier, t.ex. 

alfathalassemi, som ger glidande kliniskt spektrum mellan svåra och intermediära former (se nedan). 

Speciella former är: 

- delta-betathalassemi: deletion av delta och beta gener som ger hybrid globin; intermediär-svår klinik 

- Hb Lepore: crossing-over mellan delta och beta som ger hybrid globin; intermediär till svår klinik 

- HPFH; hereditär persistens av fetalt hemoglobin: delta-beta thalassemi där defekt betaglobinproduktion 

är helt kompenserad av gamma-globin; kliniskt normala 

- HbE/betathalassemi: sammansatt heterozygot för HbE och beta-thalassemi; svår form 
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Genotyp-fenotyprelation 
Barn med svår alfathalassemi kan börja uppvisa symtom redan från tre månaders ålder, och ibland även 

tidigare, medan barn med svår betathalassemi normalt är symtomfria fram till ca sex månaders ålder 

innan övergång skett från HbF (gammaglobin) till HbA (betaglobin). 

Ibland finns inte överensstämmelse mellan genotyp och fenotyp. Vid betathalassemi ses exempelvis 

thalassemi intermediafenotyp vid homozygot beta0-thalassemi. Det kan finnas flera olika orsaker: 

-compound heterozygoti för alfathalassemi och betathalassemi: brist på två alfaglobin gener och 

homozygot beta+thalassemi ger mild thalassemia intermedia. Brist på tre alfaglobin gener (HbH sjukdom) 

och homozygot beta0-thalassemi ger thalassemia intermedia. Sex alfa-globin gener och heterozygot beta-

thalassemi ger en variabel fenotyp 

-variation i HbF syntesen: polymorfismer som ökar gammaglobin syntesen mildrar alltid fenotypen vid 

betathalassemi. Fenomenet är inte fullt kartlagt. Xmn1-Gy polymorfism och homozygot beta0-thalassemi 

ger ofta fenotypen thalassemia intermedia pga. ökad HbF-produktion, särskilt uttalat då det också 

föreligger en mutation i en alfa allel. Det finns beskrivet andra ”milda” fenotyper hos patienter med 

homozygot beta-thalassemi som beror på att de samtidigt har ärvt HPFH 

-HbH sjukdom finns i princip i två former: den mildaste av dessa beror på sammansatt heterozygoti för en 

alfa0thalassemi allel (vanligast SEA deletionen) och en alfa+ deletion (vanligast alfa 3.7 deletion). En 

svårare form med lägre hemoglobin finns vid heterozygoti för en alfa0deletion och en alfaglobin mutation 

på den andra allelen. Den vanligaste formen är compound heterozygoti för SEA-deletionen och Constant 

Spring-mutationen som ofta benämns non-deletional 

 

Kliniska bilden ur tre synvinklar 
I internationell litteratur och riktlinjer används ofta begreppen transfusionsberoende thalassemi (TDT) 

och icke-transfusionsberoende thalassemi (NTDT) för att mer spegla den kliniska bilden. Den tredje och 

lindrigaste formen är icke symptomatiska bärare dvs. thalassemia minor. Förr användes oftare begreppen 

major om de svårare formerna, och intermedia om de ännu inte transfusionskrävande formerna, men där 

man idag istället vill lägga focus på den kliniska bilden som på så sätt lyfts fram snarare än de genetiska 

fynden. 

 

Transfusionsberoende thalassemi (TDT) 

Vilka laboratoriefynd har patienten med svår beta-thalassemi? 

-anemi: hypokrom, mikrocytär, ev megaloblastisk benmärg (pga folsyrebrist), erytroid hyperplasi 

-retikulocytos: men kan även se båda normala och lågt antal retikulocyter 

-perifert utstryk: target celler, anisocytos, polykromasi, basofil punktering, cirkulerande normoblaster, 

erytroblaster 

-HbF är kompensatoriskt förhöjt, järnbrist kan ge falskt lågt HbA2 och/eller falskt högt HbF som kan 

försvåra diagnostiken av beta-thalassemia minor 

-ferritin ökat 
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-ev leukopeni och trombocytopeni (pga ev splenomegali eller undanträngd benmärg) 

-påverkade levervärden vid uttalad sideros: bilirubin kan vara måttligt förhöjt 

 

Vilka avvikande röntgenfynd har patienten med svår beta-thalassemi? 

-bilddiagnostik visar förtjockat kalvarium och tunnare korticalis i rörbenen 

 

Vilka kliniska symtom/tecken uppvisar den obehandlade patienten med 
svår beta-thalassemi? 

-”failure to thrive”, blekhet, trötthet, lätt ikterus, tillväxtretardation 

-hyperplastisk benmärg som expanderar och förtunnar korticalis. Facies thalassemica, pseudotumörer i 

rörben och kotpelare, generell osteoporos. 

-ökad järnabsorption i tarmen och järnupplagring vilket kan leda till cirrhos av levern, endokrina 

störningar, hyperpigmentering och kardiell hemosideros 

-hepatosplenomegali, hypersplenism med expansion av plasmavolymen, förkortad livslängd hos 

erytrocyter, leukopeni, trombocytopeni, gallsten 

- expansion av plasmavolymen med kardiell insufficiens,  kronisk anemi med hypoxemi, kardiell död 

 

Vilka patienter ska ha erytrocyttransfusionsbehandling? 
Det är de kliniska symtomen och inte Hb-värdet som avgör vilka patienter som behöver regelbundna 

transfusioner. Som allmän riktlinje brukar patienter som inte kan hålla Hb>70 g/L pga. ineffektiv 

erytropoes och/eller hemolys behöva regelbundna transfusioner. De viktigaste kliniska symtomen brukar 

vara en påverkad tillväxt, skelettsmärta och trötthet (där den senare kan vara svår att fånga då patienten 

successivt adapterar till det lägre Hb-värdet). Om Hb spontant kan hålla sig kring 70-80 g/L bör man 

avvakta tillväxt, benförändringar (särskilt ansiktsasymmetri som ofta visar sig inom 1-2 år), hjärtpåverkan 

samt undersökning av tilltagande splenomegali. Om ogynnsam klinisk utveckling sker bör även dessa 

patienter transfunderas. 

Målsättningen med erytrocyttransfusionsbehandlingen är att medel-Hb ska ligga på ca 115-120 g/L (enl 

WHO rekommendationer). Rent praktiskt och uppnåbart utan än större bekymmer med järninlagring är 

att Hb inte är <95-100 g/L före transfusion (praktisk rekommendation från stora 

thalassemikliniker/brittiska riktlinjer). 

Ökning/normalisering av Hb har flera syften: 

- reglera ner den egna erytropoesen vilket reducerar benmärgshyperplasin som ger sekundära 

benförändringar och minska hypervolemi, som i sin tur kan bidra till hjärtinsufficiens 

- medge normal fysisk aktivitet och tillväxt 

- hindra kronisk hypoxemi 

- motverka utveckling av splenomegali och hypersplenism 

- förhindra excessiv järnabsorption i tarmen 
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Vilken transfusionsregim kan väljas? 

Transfusion med filtrerat, leukocytfattigt erytrocytkoncentrat, som inte har bestrålats, väljs med utvidgad 

blodgruppstypning innan uppstart för att undvika immuniseringar i andra blodgruppssystem än de som 

rutinmässigt typas. På en del ställen sker en genomisk blodgruppsbestämning. Blodsmittscreening 

genomförs före transfusioner startas. Om möjligt bör en liten grupp lämpliga givare selekteras till 

patienten. Blodet ska helst vara mindre än 14 dagar gammalt för längsta möjliga hållbarhet. 

Kommunikation med transfusionsmedicinenheten inför start kan underlätta. Transfusion ska ges med 

hänsyn till Hb-nivå, oftast var 2-4 vecka med 7,5–15 ml/kg givet på 2-3 timmar. 

Vid hjärtinsufficiens eller om Hb<50g/l ges 5 ml/kg på 2-3 timmar upprepat tills adekvat Hb-nivå uppnåtts. 

Lämplig strategi hos små barn är att ge 15(-20) ml/kg var 4:e vecka under de första levnadsåren för att 

undvika alltför frekventa sjukhusbesök. Intervallet mellan transfusionerna minskas successivt till ca 2 

veckor med 7,5–10 ml/kg erytrocytkoncentration per gång alternativt 10-15 ml/kg var tredje vecka. Täta 

transfusioner med mindre mängd är effektivare än glesa med större mängd blod. Patienterna bör 

vaccineras mot hepatit A+B om detta inte gjorts tidigare. 

 

Har patienten rimlig konsumtion av erytrocyter? 

Erytrocyttransfusionsprotokoll rekommenderas där den årliga blodkonsumtionen kan beräknas. 

Figur 5: erytrocyttransfusionsprotokoll 

Datum Ery-konc (ml) 

givet 

Hb (g/L) pre 

transfusion 

Hb (g/L) post 

transfusion 

Kumulativ ery-

koncentration 

(ml/kg) 

Övrigt 

      

      

 

”Normal” erytrocytkonsumtion hos splenektomerade patienter är ca 260 ml ery-konc/kg/år. Om man ser 

ett ökat transfusionsbehov på >15 ml/kg/3v finns det anledning att undersöka: 

- Har patienten utvecklat erytrocytantikroppar? Finns erytrocyter med bättre kompatibilitet? 

- Har patienten utvecklat hypersplenism (palpabel mjälte?) 

 

Vilka komplikationer kan järnupplagring efter erytrocyttransfusioner ge? 

-levercirros och splenomegali: kombination av påverkad organfunktion och extramedullär erytropoes 

-hjärtbiverkning: arytmi, endotelial dysfunktion, pulmonell hypertension, hjärtsvikt 

-endokrina: retarderad tillväxt, störd/försenad pubertetsutveckling, hypothyroidism, hypoparathyroidism, 

hypogonad hypogonadism, diabetes mellitus 

-neurologiska: parestesier 

-skelett: expanderad erytropoes dvs extramedullär erytropoes, osteoporos 

-fertilitet och graviditet: svårigheter pga. endokrin påverkan och/eller påverkad organfunktion 
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Kelatbehandling (järnbindande behandling) 
För att minimera organdysfunktion och minska morbiditet och mortalitet rekommenderas att 

kelatbehandling påbörjas efter de 10-12 första erytrocyttransfusionerna alternativt vid ferritinnivåer 

>1000 µg/L (WHO rekommendationer). Tre preparat finns på den svenska marknaden med egenskaper 

enligt tabell nedan. Detta gäller även andra tillstånd med kroniskt erytrocyttransfusionsbehov. 

Figur 6: keleringsläkemedel 

 Deferoxamin 

(Desferal) 

Deferipron 

(Ferriprox) 

Desferasirox 

(Exjade) 

Kliniskt tillgängligt från 1968 1999 2005 

Indikation All järninlagring Thal major, >6år β-thal major >6år, 

Ökad järninlagring >10 år+ 

Övr anemier m järninlagring 

>2år när Desferal otillräckligt 

Administration i.v., s.c. 

T½ ca 20 min 

p.o. 3 ggr/d 

T½ ca 1 tim 

p.o. 1 gång/d 

T½ ca 8-16 tim 

Elimination Urin, faeces Urin Faeces 

Vanlig dos 25-40 (60) mg/kg/d 

under 8-12 (24) tim 

75 mg/kg/d 7-28 mg/kg/d (tablett) 

(beroende på indikation) 

Biverkningar Artralgi, myalgi, 

hudreaktion, retinal 

skada, kotdysplasi, 

sensorineural 

hörselnedsättning 

Neutropeni, svår 

agranulocytos, 

illamående, artralgi, 

leverenzymstegring 

Buksmärtor, huvudvärk, 

klåda, leverenzym- och 

kreatininstegring, proteinuri 

Effekt på järninlagring i 

hjärta 

++ (ffa om ges i.v.) +++ ++ 

Effekt på järninlagring i 

lever 

+++ ++ +++ 

Fördel Mångårig erfarenhet Effekt vid 

hjärtjärninlagring 

Dosering 1 g/d 

Nackdel Compliance, 

administrationssätt 

Provtagning tätt, 

allvarliga biverkn 

Dosjustering vid njur- och 

leverpåverkan 
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Kelatbehandling-kombination av läkemedel 

I en del fall får man ingen tillfredsställande behandlingseffekt vid monoterapi och i andra fall besväras 

patienten av biverkningar som försämrar kelatbehandlingens kvalitet och compliance. I ett tredje scenario 

behövs duoterapi vid kraftigare järninlagring ex vid tidigare suboptimal behandling. Den vanligaste 

kombinationen är deferoxamin och deferipron men andra möjliga kombinationer finns beskrivna. 

 

Monitorering av kelatbehandling (se även i checklistorna) 

Ferritin ger ett bra mått på järninlagring i kroppen men kan vara falskt för högt vid infektion/inflammation 

och leverpåverkan. Ferritin kan kontrolleras vid transfusionstillfällen och visar på en trend över tid. 

Ferritinvärden på 500-1000 µg/L speglar en välkontrollerad situation. Risken för ototoxicitet pga 

deferoxamin kan minskas genom att beräkna kvoten av den dagliga dosen (mg/kg)/S-ferritin (µg/L) där 

kvoten bör vara <0,025. 

MRT2*, magnetkameraundersökning med mjukvara för T2*, används för att bedöma järninlagring i lever, 

hjärta samt i hypofys vid en del kliniker. Man mäter järnkoncentrationen i levern (Liver Iron 

Concentration, LIC) i mg/g levervävnad (alternativt torrvikt som skrivs ibland). Önskvärt är LIC <3-7 mg/g 

levervävnad, LIC >7 mg/g levervävnad medför risk för organpåverkan och LIC >15 mg/g levervävnad 

innebär allvarlig risk för lever- och hjärtskador. Figur nedan modifierad från TIF. 

Figur 7: LIC nivåer och klinisk relevans 

LIC nivå (mg Fe/g torrvikt) Klinisk relevans 

0,17–1,8 Normal nivå i en frisk population 

3,2–7,0 Föreslagen optimal nivå vid kelering på basen av erytrocyttransfusion 

7,0–15,0 Ökad risk för komplikationer 

>15,0 Kraftigt ökad risk för hjärtsjd och för tidig död 

 

Vid hjärtbedömningen anger man en normal signal som >20ms medan <10 ms visar på en allvarligare risk 

för hjärtpåverkan. I hjärtbedömningen är det av värde att även kontrollera UKG (normal ejektionsfraktion) 

och EKG (normalt fynd) vid samma tidpunkt. För detaljer kring hypofysbedömning hänvisas till närmaste 

universitetssjukhus. Figur nedan modifierad från TIF och brittiska riktlinjer. 

Figur 8: hjärtpåverkan och järninlagring 

Risk (hos obehandlad patient) MRT2* (millisekunder; ms) 

Önskvärt värde ≥ 20 

Mild till moderat mängd järn i hjärtat: låg risk för hjärtsjd 10-19 

Stor mängd järn i hjärtat: moderat risk för hjärtsjd 6-9 

Stor mängd järn i hjärtat: hög risk för hjärtsjd <6 

 

  



14 

 

Elastografi är en variant på en ultraljudsundersökning som också användas för att mer bedöma 

fibros/cirros utveckling i levern och inte egentligen direkt järninlagring. Det finns framför allt 

vuxenreferensmått men man anser att man genom att jämföra den enskilda patienten med sig själv över 

tid får en uppskattning av leverpåverkan.   

 

Övrig terapi vid TDT 
Folsyra behövs i regel inte till välbehandlad transfunderad patient men rekommenderas vid 

laboratoriemässiga fynd av folatbrist. Folattabletter på 1 mg kan ges dagligen eller 2-3 ggr/vecka. 

 

Diet vid TDT 
Generellt är det inte nödvändigt med en speciell diet till välbehandlade patienter med 

transfusionsberoende thalassemi. Eventuella vitamintabletter ska vara järnfria. 

 

Psykologiska aspekter vid thalassemivård 
Det är värdefullt att ha kurator, och om möjligt psykolog, knutet till vården av patienter med 

transfusionsberoende thalassemi. Genom åren är det återkommande kontakt med förskole- och 

skolverksamhet, BVC, skolhälsovård, Försäkringskassan och andra myndigheter där patienten och familjen 

kan behöva stöd. Barnet/ungdomen kan behöva enskilt stöd under ungdomsåren och när de övas i att ta 

mer och mer eget ansvar efter hand som de närmar sig vuxen ålder. Därtill är det viktigt att fånga upp 

eventuella svårigheter med compliance vid exempelvis keleringsbehandling. 

 

Övergång från barnmedicin till vuxenmedicin 
Ett gott och välfungerande samarbete med vuxenhematologer är viktigt så att de kan närvara, gärna 

tillsammans med vuxenhematologsjuksköterska om möjligt, under något av de sista besöken på barn- och 

ungdomskliniken. Andra alternativ är att barnläkare och/eller barnsjuksköterska närvarar på patientens 

första besök på vuxensidan. 

 

Regelbundna kontroller av patient med TDT 
Under det första året efter att diagnosen ställts bör täta återbesök med läkare erbjudas vid de 

återkommande transfusionsbesöken. Syftet med de initialt tätare besöken är dels att följa den medicinska 

utvecklingen för att bedöma den enskilda patientens erytrocytkoncentrationsbehov men även att ta 

ställning till när kelatbehandling bör initieras. Den andra övergripande orsaken till de tätare besöken är att 

säkerställa att patienten och familjen har tagit till sig den omfattande informationen, vara ett stöd för den 

aktuella livssituationen och avgöra om ytterligare social intervention kan vara till hjälp. Det är av värde att 

patienter med kronisk erytrocyttransfusionsbehandling och kelatbehandling är knutna till och har 

regelbunden kontakt med ett pediatriskt thalassemiteam. 
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Checklista vid TDT och kelatbehandling <10 år 

Figur 9: checklista vid TDT och kelatbehandling <10 år 

Vid transfusioner Var 3:e månad Årskontroll 

Bastest ASAT, ALAT, LD, bilirubin, GT Prover (enl kolumner till vä)+diff, MCV 

Hb Hb Vitamin D (gärna 2 ggr/år), zink 

Vita, neutrofila 

(Ferriproxbeh) 

Vita, neutrofila, trombocyter, 

retikulocyter 

Blodsmittscreening vid behov enligt 

lokal rutin 

ASAT, ALAT, ALP, GT, 

bilirubin, kreatinin, eGFR, 

u-sticka (var 2:a gång vid 

Exjadebeh) 

Kreatinin Kontroll att patienten följer ordinarie 

vaccinationsprogram, glöm inte 

hepatit B 

Ferritin Ferritin Årskonsumtion av ery-transf/kg 

 Kelatsammanfattning: byte av 

preparat, biverkningar, effekt på 

ferritin, compliance 

Kelatsammanfattning: byte av 

preparat, biverkningar, effekt på 

ferritin, compliance 

 Längd, vikt Bedömning tillväxtkurva 

  Dietistkontakt vid behov 

  Tandstatus 

  Kurator, psykologkontakt vid behov 

  Ögon- och öronkonsult senast fr 4 år* 

  Undersöka HSCT förutsättningar 

Ssk bedömning, vid 

behov läk bedömning 

Läk och ssk bedömning Läk och ssk bedömning 

*Ögon- och öron/audionombedömningar rekommenderas årligen för deferoxamin och desferasirox.  

Deferoxamin kan medföra bla minskad synskärpa, synfältsdefekter, retinopati (retinal pigmentdegeneration) och 

optikusneurit samt katarakt. För hörselns del kan man hitta hörselnedsättning inklusive högfrekvent sensineuronal 

hörselnedsättning och dövhet. 

Desferasirox kan ge katarakt och makulopati samt i sällsynta fall optikusneurit. Dövhet finns också beskrivit. 
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Checklista vid TDT och kelatbehandling >10 år 

Figur 10: checklista vid TDT och kelatbehandling >10 år 

Vid transfusioner Var 3:e månad Årskontroll 

Bastest ASAT, ALAT, LD, bilirubin, GT Prover (enl kolumner till vä)+diff, MCV 

Hb Hb Vitamin D (gärna 2 ggr/år), zink 

Vita, neutrofila 

(Ferriproxbeh) 

Vita, neutrofila, trombocyter, 

retikulocyter 

Ca, fosfat, faste glukos, C-peptid 

ASAT, ALAT, ALP, GT, 

bilirubin, kreatinin, eGFR, 

u-sticka (var 2:a gång 

Exjadebeh) 

Kreatinin Selen vb vid hjärtpåverkan 

Ferritin Ferritin TSH, fritt T3+T4, PTH 

  LH, FSH, östradiol, testosteron, 

androstendion, DHEAs, IGF1, IGFBP3 

  Blodsmittscreening vid behov enligt 

lokal rutin 

  Kontroll att patienten följer ordinarie 

vaccinationsprogram, glöm inte 

hepatit B 

  Årskonsumtion av ery-transf/kg 

 Kelatsammanfattning: byte av 

preparat, biverkningar, effekt på 

ferritin, compliance 

Kelatsammanfattning: byte av 

preparat, biverkningar, effekt på 

ferritin, compliance 

 Längd, vikt Bedömning tillväxtkurva, pubertet, 

endokrinkonsult vid behov 

  Dietistkontakt vid behov 

  Tandstatus 

  Kurator, psykologkontakt vid behov 

  Ögon- och öronkonsult* 

  Undersöka HSCT förutsättningar 

  UKG: EF, kardiomyopati, pulmonell 

hypertension. EKG: arrytmier. ** 

Ssk bedömning, vid 

behov läk bedömning 

Läk och ssk bedömning Läk och ssk bedömning 

* Ögon- och öron/audionombedömningar rekommenderas årligen för deferoxamin och desferasirox. 

Deferoxamin kan medföra bla minskad synskärpa, synfältsdefekter, retinopati (retinal pigmentdegeneration) och 

optikusneurit samt katarakt. För hörselns del kan man hitta hörselnedsättning inklusive högfrekvent sensineuronal 

hörselnedsättning och dövhet. Desferasirox kan ge katarakt och makulopati samt i sällsynta fall optikusneurit. Dövhet finns 

också beskrivit. **EKG och UKG Kan göras 1-2 ggr mellan 10-18 år hos symtomfri patient 
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Vart 1-5:e år efter individuell bedömning vid TDT och kelatbehandling >10 år 

Figur 11: övrig uppföljning vid TDT och kelatbehandling >10 år 

MRT2* hjärta och lever, (på vissa håll även hypofys bed): intervall styrs av ferritinutveckling 

Elastografi: u-ljud för se på leverfibros/cirros utveckling: tillägg till MRT2*  vid järninlagring i lever 

U-ljudsledd leverbiopsi med PAD och järnkvantifiering (i selekterade fall) 

DEXA: 1 gång innan 18 år hos symtomfri patient 

 

 

Akut sjuk patient med thalassemi 
När en patient med kroniskt transfusionsbehov på basen av en thalassemi insjuknar akut görs 

bedömningen enligt sedvanliga och lokala riktlinjer. Man ska ha i åtanke patientens basala behov av 

erytrocyttransfusioner och följa basala labprover. Exempel på uppgifter att kontrollera är: 

– när gavs den senaste transfusionen? 

– har patienten en venport? 

– är patienten splenektomerad? 

– vilken kelatbehandling står patienten på? bedöm blodstatus och leverstatus vid akuta infektioner hos de 

som står på kelering med Exjade och Ferriprox som kan ge agranulocytos 

– hur mycket järninlagring har patienten; finns det en risk för hjärtpåverkan? 

– har patienten några endokrina komplikationer? Hos NTDT patienten kan man bedöma om smärta kan 

bero på extramedullär hematopoes el spinal kompression 

– kan ev buksmärta vara orsakat av gallsten? 

– nytillkomna neurologiska besvär; bedöm ev trombos/stroke 

– vid avvikande blodbild med påtagligt lägre Hb rekommenderas att utesluta aplastisk kris 

 

Nyanländ patient med uppgiven thalassemidiagnos 
Det är av vikt att mottagande barnläkare gör en detaljerad genomgång av patientens sjukhistoria med 

fokus på diagnos (Hb-fraktionering ofta inklusive DNA-analys), given behandling, keleringsaktivitet samt 

komplikationer, dels relaterade till grunddiagnos och dels till behandling eller utebliven behandling. 

Vidare rekommenderas efterfråga ev. genomgångna operationer (framför allt splenektomi) och 

undersökning av vaccinationsstatus avseende grundvaccinationer, hepatit och pneumokocker. För 

familjens del ska man undersöka förutsättningar för en familjeutredning, gäller t.ex. syskon (som kan ha 

olika bärarskap eller egen hemoglobinvariant) men även föräldrar om de önskar fler barn. 
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Hematopoetisk stamcellstransplantation (HSCT) 
Hematopoetisk stamcellstransplantation (HSCT) är idag den enda behandlingen som kan bota thalassemi. 

Alla patienter med svår thalassemi bör därför erbjudas kontakt med ett transplantationscentrum, som har 

erfarenhet av transplantation av thalassemi, för information och kartläggning av förutsättningarna för 

HSCT. Indikationen i det enskilda fallet måste noggrant diskuteras med familjen och vara förankrad hos 

hemortssjukhusets och regionsjukhusets ansvariga läkare. Föräldrarna och barnet, när det kan delta i 

beslutet, måste informeras om och få tid att reflektera över risker och biverkningar vid HSCT respektive 

konventionell behandling innan beslut fattas. Även om man vet att det inte finns något HLA-identiskt 

syskon kan en sådan kontakt vara av värde då det många gånger rör sig om familjer med konsangvinitet 

och andra familjemedlemmar kan vara HLA-identiska. Ibland går det att hitta en frivillig HLA-identisk 

obesläktad givare i något av donatorregistren. 

Erfarenheten visar att mest lyckat resultat av HSCT uppnås hos de patienter som har den bäst fungerande 

konventionella behandlingen och före utveckling av sequele, vilket försvårar ställningstagande i det 

enskilda fallet. Utvecklingen sker snabbt inom HSCT men dessa övergripande riktlinjer kan man följa:  

- Patienter i Lucarelli/Pesaro riskklass I (se nedan) och med HLA- identiskt syskondonator kan erbjudas 

HSCT. Patienter med genotypisk identisk familjedonator (som konsekvens av föräldrarnas konsangvinitet) 

kan av samma anledning erbjudas SCT.   

- Patienter i Lucarelli/Pesaro riskklass II-III bör om möjligt bringas ner i klass I (ev II) med effektiviserad 

kelatbehandling, varefter de kan transplanteras med donator, enligt ovan.  I praktiken är detta svårt men 

man strävar alltid efter att optimera keleringsbehandlingen så långt det går, exempelvis genom att söka 

nå en negativ järnbalans och reversera eventuella tecken till hjärtinsufficiens. 

- Patienter utan genotypisk identisk familjedonator kan bli aktuell för HSCT med HLA-matchad obesläktad 

givare. Barn med sämre compliance (eller som inte tål kelerande behandling) i Lucarelli/Pesaro riskklass I 

kan transplanteras med obesläktad givare med full genotypisk allel-match. Särskilt protokoll för 

konditionering har visat goda resultat på senare år vid centra med stor erfarenhet av HSCT av thalassemi.   

Transplantation av barn med HLA-identiska stamceller från navelsträngsblod från syskon används på en 

del håll. Denna transplantation kan förberedas om det utförs prenatal diagnostik för att utesluta 

thalassemi och för att bestämma fostrets HLA uppsättning. Metoden används numer sällan. Haploidentisk 

transplantation med besläktad givare har rapporterats men görs sällan. 

 

Riskfaktorer och riskklasser: Lucarelli/Pesaro riskfaktorer 

Figur 12: riskfaktorer och riskklasser 

Riskfaktorer: 

-Hepatomegali med palpabel lever>2cm nedom hö arcus i mamillarlinjen (finns/finns inte) 

-Portal fibros i leverbiopsi (finns/finns inte) 

-Icke optimal compliance vid kelatbehandling och oregelbunden kelatbehandling (ja/nej) 

Riskklasser: 

Klass I - ingen av riskfaktorerna 

Klass II - 1 eller 2 av riskfaktorerna 

Klass III - 3 riskfaktorer 



19 

 

Vilket resultat kan förväntas av HSCT? 

Flera material är publicerade varav det största är från Lucarrelli och baserat på Lucarellis riskklassifikation 

(Lucarelli 2002, Angelucci 2008). Vid genotypisk identisk givare:   

Klass I (n=124, ålder 1-35 år) - 91% Thalassaemia-free survival. Ca 7% mortalitet. 

Klass II (n=297, ålder 1-35 år) - 84% Thalassaemia-free survival. 

Klass III (n=122, ålder <17 år) - 58% Thalassemia free survival. Ca 10-15% mortalitet.  

  

Indikationen för och typen av HSCT måste avvägas i det enskilda fallet och det är inte givet att resultat 

från stora internationella, specialiserade centra direkt kan överföras till svensk sjukvård.   

Efter HSCT finns vanligen ett fortsatt behov av kelerande behandling för att korrigera järnöverskott. Man 

brukar i denna situation initialt använda regelbunden venesectio om 5ml/kg (2-3ml/kg vid det första 

flebotomitillfället) varannan till var 4:e vecka vid Hb kontinuerligt >95 g/L med tillägg av kelerande 

farmaka, förslagsvis desferasirox i lågdos, ett år efter flebotomistart vid fortsatt förhöja ferritinvärden. 

 

Farmakologisk behandling vid TDT 
Läkemedelet luspatercept (Reblozyl) godkändes sommaren 2020 för behandling av vuxna patienter med 

transfusionskrävande betathalassemi. Det påverkar erytroid mognad och leder till minskat 

transfusionsbehov för patienterna. Om det på sikt blir aktuellt för yngre patienter återstår att se. 

 

Genterapi 
Intensiv forskning pågår och det finns idag ett av EMA godkänt läkemedel som går under namnet 

Zynteglo. Vektor är ett lentivirus som kodar för beta-globulingenen. Zynteglo är godkänt från 12 års ålder 

för patienter med non beta0/beta0thalassemi. Man bedömer att genterapi centra kommer att etableras 

de närmaste åren men kostnaden för genterapi beräknas bli mycket hög. En annan teknik är CRISPR/Cas9 

tekniken där man via en s.k. genetisk sax ändrar arvsanlaget med syftet att ex öka produktionen av HbF 

och därmed ge patienten en mildare sjukdomsbild. Området utvecklas snabbt och för genterapier är det 

en komplex bild där hänsyn måste tas till bl.a. etiska, ekonomiska och juridiska aspekter.   

 

Genetisk rådgivning inklusive utredning i neonatalperioden 
Kvinnor från områden där thalasassemi är vanligt förekommande bör screenas för thalassemi om Hb <90 

g/L och samtidigt ferritin 20-60 µg/L. Finner man samtidigt MCV < 78fl, förutsatt att dessa värden inte är 

orsakade av järnbristanemi, övervägs en hemoglobinopatiutredning. Följande thalassemisjukdomar är 

önskvärt att hitta:  

• heterozygot betathalassemi 

• hemoglobin E 

• alfa0thalassemi  
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Om ett av dessa bärartillstånd påvisas rekommenderas att barnafadern också undersöks. Om han är 

heterozygot hänvisas paret till genetisk rådgivning och erbjuds prenatal diagnostik. Om tecken på 

thalassemi i perifert blodstatus men normalt fynd vid en hemoglobinopatiutredning kan alfathalassemi 

misstänkas. Om patienten har ursprung från Afrika eller Indien är de troligen bärare av alfa+thalassemi 

och risken är liten för HbBart. Om patienten är från Medelhavsområdet, Mellanöstern eller Sydostasien 

bör vidare analys för alfa0thalassemi göras med DNA-teknik. Om föräldrarna bär olika typer, alfa eller 

beta, är det ingen risk för att barnet ska vara allvarligt sjukt.  

Screening - några tolkningsproblem: 

• Individer med heterozygoti för en mild beta+thalassemi och samtidig antingen heterozygoti för alfa0-

thalassemi eller homozygoti för alfa+-thalassemi har högre MCV-värde än vad en person med 

hetereozygoti för enbart betathalassemi och kan därför missas vid screening med hjälp av enbart MCV. 

Detta är sannolikt sällsynt men kan undvikas om screening sker med analys av HbA2. 

• Det finns ovanliga mycket milda beta++-thalassemivarianter där personer med heterozygot inte har 

stegrat HbA2. 

Var god se lokala riktlinjer hos i första hand Mödrahälsovården vilka riktlinjer som är aktuella kring den 

gravida kvinnan. Se också tabell 1 i Appendix: ”Hemoglobinopatiutredning vid barnönskan, graviditet och 

barn 0-2 år” för stöd vid utredning.  

 

Icke transfusionsberoende thalassemi (NTDT): thalassemia 
intermedia 
I denna grupp ingår de olika beta-thalassemia intermedia-varianterna, HbEBeta och samt HbH från alfa-

thalassemisidan. Utmärkande är en stor klinisk variation beroende på genotypen, vissa fall debuterar 

redan i skolåldern medan det i andra fall kan dröja till upp i vuxen ålder innan patienten blir symtomatisk. 

Kombinationen av ett från benmärgen uppreglerat utsläpp av erytroferon, en ökad järnabsorption från 

tarmen och en förhöjd frisättning av järn från makrofagerna (processer där det nedreglerade hepcidinet 

spelar en roll) leder alla till en ökad järninlagring.  Patienten med betathalassemia intermedia har två 

defekta β-gener (β+/β+ eller β+/β0 ), men en del klarar att hålla Hb >70 g/L och behöver inte regelbundna 

transfusioner. Periodvis kan det finnas ett tillfälligt transfusionsbehov ex vid ökad tillväxt, postinfektiöst 

och under graviditet. Vid HbH har patienten tre av fyra defekta alfagener. I kombinationen med en 

punktmutation som ger varianten Hb Constant Spring kan det ses en mer uttalad anemi och ineffektiv 

erytropoes. Andra former som ex HbE/betathalassemi, dominant heterozygot betathalassemi samt 

former med ökad HbF-syntes kan modifiera fenotypen. Icke transfusionsberoende patienter uppvisar 

oftare en mer uttalad hemolys jämfört med de kroniskt transfusionsberoende vilket kan ge ökad risk för 

t.ex hyperbilirubinemi och gallstensutveckling. Man ser ofta en ökad järnabsorption i tarmen och 

järnupplagring, vilket kan leda till levercirros, endokrina dysfunktioner, hyperpigmentering och kardiell 

järninlagring, även om patienten inte får regelbundna erytrocyttransfusioner. Hepatosplenomegali, 

tillväxtretardation och järnupplagring, trombofili, osteoporos, bendeformiteter (”facies thalassemica”) är 

inte ovanliga under tonåren. Man kan se aplastiska kriser i samband med infektioner, t.ex parvovirus B19. 

Det finns också en risk för trombos och pulmonell hypertension (särskilt efter splenektomi). Det är viktigt 

att påvisa eventuell pulmonell hypertension tidigt (Doppler-flowmätning i a. pulmonalis från 10-15 års 

ålder).  
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Behandling av NTDT/thalassemia intermedia  

Behandling som vid betathalassemia major ska övervägas om det låga Hb-värdet leder till 

otillfredsställande tillväxt, utveckling, eller hypervolemi/hypoxemi. En del patienter behöver transfusion 

under begränsad tid under t.ex. uppväxten eller i samband med aplastiska kriser. Om patienten behöver 

regelbundna transfusioner är det att betrakta som en transfusionsberoende thalassemi och ska då följas 

som en sådan patient oavsett vad genotypen visat; här går fenotypen före. Vissa patienter ansamlar järn 

utan transfusioner och kelerande behandling kan bli aktuell om ferritin stiger till (800-)1000 g/L eller om 

LIC >5 mg Fe/g. Här brukar desferasirox med den lägre stardosen oftast väljas (7-10mg/kg/d). Folsyra ges 

om det finns tecken på folatbrist. Detta är vanligare hos dem med signifikant hemolys (retikulocytos). 

Doseringen individualiseras och kan ges dagligen eller några gånger i veckan. Folatvärden kan användas 

för att hitta lägsta effektiva dos. Splenektomi kan bli aktuell men indikationen är inte lika självklar som 

den har varit eftersom splenektomerade patienter har stor risk för pulmonell hypertension och trombos. 

En kraftig förstorad mjälte som påverkar patient kan bli aktuellt att bortoperera, om möjligt med 

laparoskopisk teknik. 

Farmakologisk stimulering av HbF syntes vid thalassemia intermedia, hydroxyurea med eller utan samtidig 

erytropoetin, kan övervägas. Behandling med butyrater eller derivat (L-carnitin) anses vara av mer 

experimentell karaktär. Effekten är särskilt dokumenterat vid HbE/betathalassemi sjukdom. 

 

Checklista vid NTDT 

Figur 13: checklista vid NTDT 

Var 3:e månad Var 6:e månad Årskontroll Vid behov 

Hb, ferritin Hb, vita, diff, trc, ret, 

ferritin 

Hb, vita, diff, trc, ret, MCV, 

ferritin 

EKG, UKG 

ASAT, ALAT 

(from 10 år) 

ASAT, ALAT (upp till 10 år) ASAT, ALAT, bilir, GT, ALP u-ljud lever 1g/år vid 

ferritin >800 µg/l o/el 

LIC >5 mg Fe/g 

 kreatinin kreatinin, eGFR MRT2* (hjärta) lever 

1g/år from 10 år 

  vit D, zink DEXA - bentäthet 

 Längd, vikt-bed tillväxt Längd, vikt-bed tillväxt TSH, fritt T3+4 

 Bed transfusions behov Bed transfusions behov Bed av endokrinläk 

 Läk bed Läk bed  

OBS: om patienten blir insatt på keleringsbehandling-följ riktlinjer för transfusionsberoende patient. 
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Anlagsbärare: alfa och beta thalassemia minor 
Här återfinns framför allt betathalassemia minor, alfathalassemia med 1 eller 2 defekta gener och HbE. 

Patientens etniska ursprung är ofta från Medelhavsområdet, Mellanöstern, Iran, Irak, Indiska 

subkontinenten, Sydostasien, Oceanien eller Afrika men i och med den ökade globala migrationen är 

bärarskap än mer utbrett.  

Följande laboratoriefynd brukar ses: 

• Hb normalt eller lätt sänkt, MCV och MCHC sänkt (mikrocytär, hypokrom anemi), erytrocyter kan vara 

ökade och target celler kan ses i differentialräkning. 

• OBS: HbA2 är tydligt förhöjt först vid 1,5-2 årsålder men är ofta falskt normalt eller lågt vid samtidig 

järnbrist, m.a.o. är det viktigt att utesluta järnbrist först. 

• Elektrofokusering av hemoglobin visar vid β-thalassemi ökat HbA2, och ev lätt förhöjt HbF. Vid 

alfathalassemi ger elektrofokusering ingen konklusiv information men misstänk det vid frånvaro av 

betathalassemi, mikrocytos och samtidigt lågt HbA2 utan järnbrist.   

  

Vid diagnosticerat bärarskap finns ingen tydlig rekommendation om övrig provtagning. Ibland väljer man 

att kontrollera MCV, retikulocyter, bilirubin, folat och ferritin som ett utgångsvärde vid diagnostillfället. 

Mild thalassemi behöver ingen behandling. Folsyra kan övervägas under uppväxtåren om det finns en 

laboratorieverifierad folatbrist. Man kan då förskriva folattabletter (eller folatmixtur) på 1 mg som ges 2-3 

ggr/vecka där adekvat dos hittas med hjälp av folatnivån. 

  

Familjen bör erbjudas genetisk utredning och rådgivning. Är båda föräldrarna bärare och riskerar att få 

barn med allvarligare former av thalassemi? Personer (även syskon) med diagnostiserad thalassemi bör få 

besked om sitt bärarskap/sjukdom. Individer med diagnostiserad thalassemi bör få intyg om sitt 

bärarskap/sjukdom. Man behöver ha i åtanke att noga skilja mellan ett bärarskap av thalassemi och 

sjukdomen thalassemi i informationen till patienterna och familjerna. Informationsdokument kan delas ut 

till anlagsbärare och gärna med tillagd information till vilken sjukvårdsenhet man kan vända sig till i fösta 

hand för mer eller upprepad information. Runt om i landet finns det olika rutiner och traditioner för 

utredning och uppföljning. På en del ställen sköter barnmottagningar i öppenvård eller barnkliniker det 

initiala omhändertagandet med utredning och ett första informationssamtal medan primärvården ofta 

sköter personer >18 år, ibland med stöd från en närliggande vuxenhematologisk enhet. För detaljer kring 

detta; kontakta lokala sjukvårdsaktörer för den orten det gäller.  

 

För patientinformation; se separat dokument ”Information till personer med thalassemia minor” på VPHs 

hemsida. 

 

Se tabell 1 och 2 i appendix för förslag till utredningsgång samt stöd vid bedömning av lämpligt 

utredningstillfälle. 
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Appendix 
På de följande två sidorna ses allmänt hållna tabeller framtagna för hjälp vid bedömning och fundering 

kring val av utredningsnivå- och tidsperspektiv för hemoglobinopatier. Lokala riktlinjer kan se annorlunda 

ut och ta hänsyn till aspekter som inte ryms inom detta dokument samt styr bedömning, utredning och 

uppföljning i andra riktningar. 

Tabellerna är framtagna i diskussion mellan specialistläkare från klinisk kemi där 

hemoglobinopatiutredningar görs, allmänläkarspecialister och barnhematolog. De har sedan diskuterats 

vidare med mödrahälsovårdsspecialister och vuxenhematolog och ska ses som ett stöd. 
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*För patientinformation; se separat dokument ”Information till personer med 

thalassemia minor” på VPHs hemsida. 


