VPH,

Viérdplaneringsgruppen for
pediatrisk hematologi

Information till dig som har sjukdomen thalassemi eller ar
foralder till ett barn med sjukdomen thalassemi

Inledning

Du far den hér informationen for att du eller ditt barn har sjukdomen thalassemi. Har beskrivs vad
sjukdomen ér, vilka symtom som kan uppsté och vilka behandlingar som kan bli aktuella.

Vad ar thalassemi och varfor far man sjukdomen?

Thalassemi dr en sjukdom som du f6ds med. Den &r érftlig och innebér att du fatt anlag frdn bada dina
biologiska forildrar.

Thalassemi beror pé en érftlig fordndring i gener som styr hur kroppen bildar hemoglobin.
Hemoglobin ér ett dggviteimne som ger blodet den réda fargen och behdvs for att transportera syre i
blodet till kroppens vdvnader och organ.

Den érftliga forandringen gor att hemoglobin produceras felaktigt eller i for liten méngd vilket orsakar
brist pa friskt hemoglobin och leder till blodbrist. De felaktigt roda blodkropparna bryts ner snabbare
an normalt uppbyggda réda blodkroppar viken kan ge gulsot och langre fram i livet gallsten.

Vanliga symtom

De forsta symtomen vid thalassemi kan uppsta under det forsta levnadsaret men symtomen kan ocksa
komma smygande under uppvéxtaren. Ibland kan sjukdomen ge stora besvar.

Sa har kan du som foralder uppticka att ditt barn kan ha thalassemi:
Barnet kan:

e bli blekt, trétt och orkar inte rora sig s& mycket
e fA svart att &ta

e fa gul hud

o fi en forstorad lever/mjilte

e vixa langsamt

Vuxna kan fa samma symtom som barn men kan ocksa drabbas av:

o  skort skelett

e bensar

e leverpaverkan
e hjartsvikt

Symtomen kan bero pa en kombination av sjélva sjukdomen och biverkningar av behandling.




Behandling

Om du eller ditt barn har thalassemi men mar bra behovs ibland ingen behandling. Vid l&ngvarig eller
aterkommande blodbrist krdvs behandling for att minska symtomen av blodbristen. Behandlingen ges
pa sjukhus.

Den vanligaste behandlingen &r blodtransfusion. Behandlingen tar ungefar tva timmar varje
gang

Blodtransfusion ges varannan till var sjitte vecka beroende pé individuella behov.
Behandlingen kan ges periodvis eller kontinuerligt under hela uppvixten. Lékaren f6ljer hur
barn med thalassemi méar och vixer

Du eller ditt barn kan behdva lakemedel for att ta hand om det extra jérnet som tillfors via
blodtransfusion. Det extra jarnet dr skadligt for flera av kroppens organ och darfor behovs
medicin mot jarndverskottet

Den enda botande behandlingen i Sverige idag &r stamcellstransplantation. Vid en
stamcellstransplantation far du nya stamceller som ska hjélpa kroppen att skapa friska,
vilfungerande roda blodkroppar med normalt uppbyggt hemoglobin. Alla kan inte f4 denna
behandling, Det 4r en riskfylld och komplicerad behandling som kraver lang uppfoljning.
Lakaren berédttar mer om hur det gar till och detaljerna for behandlingen.

For att fa information om din situation och eventuell behandling ta kontakt med din l4kare eller den
véardenhet du tillhor.

Kontakta din behandlande vardenhet mellan de planerade besdken om du har frigor eller om ditt barn
uppvisar symtom pa blodbrist.
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