Svar medfodd
neutropeni

Svar medfodd neutropeni ar en grupp sjukdomar
som leder till allvarliga infektioner orsakade av
bakterier. De forsta infektionerna kommer
under nyfoddhetsperioden. Om infektionerna
inte behandlas ar de livshotande. Personer med
svar medfédd neutropeni har ocksa en dkad

risk att utveckla leukemi.

Svéar medfodd neutropeni ar arftligt. I Sverige fods cirka ett
barn per ar med svar medfodd neutropeni.

SYMTOM

Barn med svar medfodd neutropeni far allvarliga infektioner
under de forsta levnadsveckorna. Infektionerna orsakas
ofta av de bakterier som finns pa huden och slemhinnorna.
Navelstumpen brukar bli infekterad och det brukar droja
innan navelstumpen faller av. Andra infektioner som kan
uppkomma hos nyfodda ér allvarliga hudinfektioner och
blodforgiftning (sepsis).

Personer med svar medfodd neutropeni har en 6kad risk
for infektioner dven efter nyfoddhetsperioden. Det ér
vanligt med hudinfektioner, droninflammationer och lung-
inflammationer. Risken &r ocksa 6kad for allvarliga
infektioner som hjarnhinneinflammation.

Efter att diagnosen stillts far personer med svar medfodd
neutropeni behandling som forebygger infektionerna. Det
minskar risken for allvarliga och livshotande infektioner.

Det ar vanligt med sméartsamma sar i munhalan. Tand-
kottet brukar ocksa vara inflammerat vilket 6kar risken for
tidig tandlossning.

Nagra har en lindrig intellektuell funktionsnedséttning.

Manga har férdndringar i benmérgen som 6kar risken att
utveckla leukemi.

ORSAK

Svér medfodd neutropeni orsakas av en mutation i en
av flera gener. Mutationerna leder till brist pé neutrofila

granulocyter som &r en typ av vita blodkroppar. Det dkar
mottagligheten for infektioner.

BEHANDLING

Bakteriella infektioner maste snabbt behandlas med anti-
biotika men personer med svar medfodd neutropeni behover
ocksa behandling med proteinet G-CSF. Behandlingen
forebygger infektionerna och brukar innebira att risken for
allvarliga infektioner minskar betydligt.

Hematopoetisk stamcellstransplantation (benmérgs-
transplantation) dr en mdjlighet att bota svar medfodd
neutropeni. Stamcellstransplantation anvéinds om
behandling med G-CSF inte har tillricklig effekt eller vid
forstadier till leukemi.

Personer med sjukdomen behover regelbundna blodprovs-
kontroller och undersékningar av benmirgen varje ar.

Det ar mycket viktigt med forebyggande tandvard.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Barn med svir medfodd neutropeni behandlas och f6ljs upp
vid sjukhusens barn- och ungdomskliniker. Vuxna har
huvudsakligen kontakt med hematologavdelningar eller
med infektionskliniker.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vdgledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information om
sambhdllets stod finns att l4sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

PIO, Primér immunbristorganisationen

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
svar medfodd neutropeni som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hélsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det sillsynta hilsotillstdndet &r reviderad
oktober 2019.
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