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Presentation

• Söker 2022 6 år gammal till akuten med ”feber och blåmärken”, anamnes på ca. 1v

-> tolkas som ITP + viros (diaréer, feber)

MYCKET stickrädd, tidigare kontakt med BUP -> autism

• -> expektans.

Mindre blödning i munslemhinnan i öv inga fuktiga blödnignar. Motoriskt aktiv, gillar att klättra 

högt. Hamnar ofta i konflikt i skolan vilket inte sällan leder till handgemäng. 
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Förlopp
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• ”handgemäng”: efter 2 månaders trombocytopeni ges prednisolon 3 mg/kg/d i7d vid skolstart

• efter 1v: +1 månad 75, +2 månader 23, +3 månader: 

• IVIG ej möjlig (autism)

• Varje provtagning kräver midazolam (ibland ketanest) och fasthållning 

• Mamma själv sjukhusrädd och är oftast inte med på sjukhus. 

utredning • Efter 6 månader: ANA och immunglobuliner normala, inga trombocytspecifika antikroppar



Förlopp: 
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• Stor traumarisk, svårt att begränsa aktivitet eller skydda barnet

-> + Revolade (efter 8 månaders trombopeni och diskussion inom VPH)

• Kuratorstöd till mamma och stor insats i förberedelse från ssk och lekterapi för att få 

provtagningstillfällena mer hanterbara och för att kunna göra en benmärgsundersökning.

• Svarar bra på Revolade. 25 mg/ dag, vilket ger tpk 60-70. Efter 5 månaders behandling 

sjunker Revolade-behovet och Dosen titreras till 25mg var 3e dag. TPK då 60-140.



Förlopp
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• Så småningom (nästan 2 år efter insjuknandet, drygt 1 år med Revolade) har arbetet med stickrädslan kommit 

så långt att sövning och benmärg bedöms genomförbart.

• Framkommer då att storasystern nu (halv-, på mammas sida) behandlas på vuxenhema pga trcpeni och HSCT 

diskuteras. ”Kan detta hänga ihop?” undrar mamma. 

• Även mamma och lillasyster har lätt trombocytopeni (135-160).

-> Genetiksvar från stora systern: RUNX1-”mutation”

• Benmärg +  blodundersökning (10/2024): 

morfologi, flöde: ua

myeloid panel (incl. RUNX1): ua

kromosomer, FisH 5,7: ua

• 8/1-2025: genetik RUNX1 (segregationsanalys med WGS, Dr Baliakas, Klin Genetik, Uppsala): större deletion

exon 1-2
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Förlopp
• Så småningom (10/2024, nästan 2 år efter insjuknandet, drygt 1 år med Revolade) har arbetet med stickrädslan 

kommit så långt att sövning och benmärg bedöms genomförbart.

• Framkommer då att storasyster nu (halv-, på mammas sida) behandlas på vuxenhema pga trcpeni och HSCT 

diskuteras. ”Kan detta hänga ihop?” undrar mamma. 

• Även mamma och lillasyster har lätt trombocytopeni (135-160).

-> Genetiksvar från stora systern: RUNX1-”mutation”

• Benmärg +  blodundersökning (10/2024):

morfologi, flöde: ua

GMS myeloid panel (incl. RUNX1): ua (aktuella versionen kan inte identifierar större deletioner/CNV, men det 

kommer en ny version som kan)

kromosomer, FisH 5,7: ua

• 8/1-2025: genetik RUNX1 (segregationsanalys med WGS, Dr Baliakis, Klin Genetik, Uppsala): större deletion

exon 1-2



RUNX1-FPD (familial platelet disorder with associated
Myeloid Malignancies, FPDMM)
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• Orsakad av monoallelic pathogen germline RUNX1-variants, känd sedan 1999

• Mest SNV/indels (75%), men också (25%) större deletioner (CNV)

• Blödningsdiates orsakad av (mest mild) trombopeni plus (oftast också) trombopati

• Predisposition till hematologiska maligniteter (ffa MDS, AML), ca. 50% penetrans

• Livstids-risk myeloider maligniteter ~45%, finns också non-myeloider maligniteter

• ~10% (0-30%) av RUNX1-mutated AML representerar germline variants
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PMID 39822584



Tumorsurveillance FPDMM/RUNX1
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2024, PMID 39078402

• Avstämning med Dr Baliakis / UAS:
-blodstatus/diff/retic v6m

(+benmärg om avvikelser)
-myeloid panel på perifert blod årligen

(+benmärg om avvikelser)
-ej nödvändigt med rutin-benmärg om perifert blod ua, rekommenderas dock vid övergång till vuxenvård.



10



11


	Bild 1: 9 årig gosse med Trombopeni
	Bild 2: Presentation
	Bild 3: Förlopp
	Bild 4: Förlopp: 
	Bild 5: Förlopp
	Bild 6: Förlopp
	Bild 7: RUNX1-FPD (familial platelet disorder with associated Myeloid Malignancies, FPDMM)
	Bild 8
	Bild 9: Tumorsurveillance FPDMM/RUNX1
	Bild 10
	Bild 11

