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Inledning

Du far detta informationsblad da man vid
utredning funnit att du eller ditt barn bar pa ett
forandrat arvsanlag till ett arftligt tillstand som
kallas thalassemi.

Personer med thalassemia minor ar friska. Att vara
barare av thalassemi ger under normala
forhallanden inga symtom. Livskvalitet och
livslangd paverkas inte och nagon behandling kravs
inte. Detta gor att bararskapet inte raknas som en
sjukdom.

Thalassemi ar ett arftligt tillstand och minor
innebar att du eller ditt barn bar pa anlaget men
inte har sjukdomen thalassemi.

Hur uppstar thalassemia minor?

Syret binder in till &mnet hemoglobin som finns i
vara roda blodkroppar i blodet. Vart arvsanlag,
eller gener som det ocksa kallas, bestammer vilken
hemoglobinkombination som kroppen bildar. Vid
thalassemia minor har man arvt en eller flera gener
fran sina foraldrar som ger en annorlunda
uppsattning av hemoglobinmolekylen. De gener
som fungerar normalt har fortfarande formagan
att tillverka hemoglobin och man kan leva normalt.

Hur vanligt ar thalassemia
minor?

Det ar ett av de vanligaste arftliga tillstanden hos
manniskan. Mer dan 250 miljoner manniskor

varlden 6ver berdknas ha thalassemi. Tillstandet
var ursprungligen vanligast i landerna runt
Medelhavet, i Mellandstern, Sydostasien och Kina
men blir allt vanligare globalt sett pga. migration.

Hur vet man att man har
thalassemia minor?

Bararskapet ger inga symtom. De roda
blodkropparna kan vara lite mindre och blekare
och blodvéardet (hemoglobinvardet) kan vara lite
sankt jamfort med normalvarden men kroppen har
anpassat sig till detta. Bararskapet upptacks i regel
vid en riktad familjeutredning och annars fas
misstanken i samband med att personen tar ett
blodprov av nagot skal. Bararskap kan latt férvaxlas
med jarnbrist men detta kan enkelt uteslutas med
att annat blodprov. For att sékert stdlla diagnosen
thalasemia minor goér man en férdjupad analys av
hemoglobinet som kallas hemoglobinfraktionering.

Hur behandlas thalassemia

minor?

Bararskap ger inga symptom och ingen behandling
eller uppféljning behovs. Barnet/ungdomen
erbjuds pa en del stallen att komma pa ett
aterbesok innan 18 ars alder for att héra
informationen sjalv. Olika lokala rutiner finns har.
Bararskap utgor inget hinder for normal fysisk
aktivitet, traning eller heltidsarbete.

Varfor ska man kanna till att
man har tillstandet?

Av foljande anledningar ar det viktigt att kdanna till
bararskapet:

1. Eftersom tillstandet ar arftligt fors anlaget
vidare till barnen. Om endast ena
foréldern har thalassemia minor kan
barnet som mest fa samma egenskap som
foraldern, dvs. ett bararskap. Om daremot
bada foraldrarna har thalassemia minor,
finns det en risk att barnet utvecklar
sjukdomen thalassemia major, som gar
med blodbrist och kraver behandling.

2. | samband med blodprovskontroll kan ett
lagre blodvarde misstas for jarnbrist och
du eller ditt barn kan forskrivas
jarnbehandling trots att det inte behovs.
Jarnbrist kan uteslutas med ett enkelt
blodprov.




3. Vid graviditet kan kvinnor med
thalassemia minor fa besvar med mer
uttalad blodbrist som kan krava
behandling med tabletter och ibland
blodtransfusion. Informera modravarden
om bdrarskapet i god tid.

4. Barn med thalassemia minor kan ibland
under uppvaxten behova tillskott av
vitaminet folat. Detta kan kontrolleras
med ett enkelt blodprov.

Jag har thalassemia minor och
planerar skaffa barn. Vad bor
jag veta?

Bararskap utgor inget hinder att skaffa barn. Det ar
daremot viktigt att kartldgga risken for att fa barn
med sjukdomen thalassemi (thalassemia major).
Om partnern har utomnordiskt ursprung kan det
beroende pa partnerns ursprungsland vara
nodvandigt att man tar blodprov pa partnern for
att se om ni bada ar barare av thalassemi. Ar bada
barare finns det 25 % risk att barnet far sjukdomen
thalassemia major.

Bade min partner och jag har
thalassemia minor och vi
planerar skaffa barn. Vad bor vi
veta?

Att bada forédldrarna ar barare utgor inget hinder
att skaffa barn men man bor noggrant kdnna till
risken for att fa barn med sjukdomen thalassemi
(thalassemia major) och det &r viktigt att du far
information om méjligheterna att undvika detta.

Din lakare kan ge dig en detaljerad genomgang av
riskerna. Eftersom det finns olika typer av
thalassemia minor med olika grader av
arvsanlagsforandringar kan din ldkare behoéva
komplettera din utredning med ytterligare
blodprov fér en mer riktad radgivning.

Om du och din partner har samma typ av
thalassemia minor ar risken cirka 25 % att fa ett
barn med sjukdomen thalassemi och darmed
blodbrist, 25 % att fa ett barn utan bararskap och
50 % att fa ett barn som ar barare, dvs.
symptomfri. Din ldkare kan informera om
forutsattningarna for preimplantatorisk diagnostik
infor kommande graviditet. Pa detta satt kan man
undvika att fa ett barn med sjukdomen thalassemi.

Under graviditeten finns det i slutet av den forsta
trimestern (tredjedelen) mojlighet att ta ett
moderkaksprov (fosterdiagnostik) for att tidigt
upptacka om fostret har sjukdomen thalassemi.
Om fostret ar sjukt ges man mojligheten att avsluta
graviditeten. Detta prov tas bara om bade du och
din partner ar barare.

Jag ar gravid och har

thalassemia minor

Informera modravarden i god tid om ditt
bararskap. De flesta kvinnor gar igenom
graviditeten utan besvar men man kan ibland
behova tatare kontroll av blodvarden och
vitamintillskott samt i sdllsynta fall ges
blodtransfusion.

Ar det ndgot mer jag behdver
gora”?

Om du har syskon och/eller barn bor dessa provtas
eftersom de kan ha thalassemia minor. De kan
vanda sig till husldkaren eller en barnlakare for
provtagning och information.

Individuell information

Namn:
Personnummer:

Undersokningsresultat
thalassemia MiNOr.......ccocovvieiee v

Provtagningsdatum:

Utredande sjukvardsenhet:
Ansvarig/informerande ldkare:

Fram till 18 ars alder kan personen vanda sig till

barnldkare/huslikare vid féljande enhet for att
fa riktad/fornyad information:

From 18 ars alder hanvisas till huslakare eller
narmaste primarvardsenhet.




