Kronisk
granulomatds
sjukdom

Kronisk granulomatés sjukdom (CGD) ingér i
gruppen primdra immunbristsjukdomar. Sjukdomen
medfér aterkommande infektioner orsakade av
vissa bakterier och svamporganismer. Den kan
aven orsaka icke-bakteriella inflammationer i inre
organ. Inflammationerna kan utvecklas till inflam-
matoriska hardar och knélar (granulom) i olika
organ och vavnader.

Den exakta forekomsten av CGD ar inte kénd men upp-
skattas 1 Sverige till 1 per 100 000 nyfodda. I landet kénner
man till ett 50-tal personer med sjukdomen.

Symtom

Personer med CGD loper storre risk dn andra att fa infek-
tioner av speciella smittimnen, sdsom vissa bakterier och
svamporganismer.

Sjukdomen visar sig ofta redan under det forsta levnads-
aret 1 form av aterkommande infektioner, men infektioner-
na kan ocksa starta senare i livet. Vanligast dr upprepade
lymfkortelinfektioner och lunginflammationer.

Lymfkortelinfektioner utmirks av dmma och forstorade
lymfkortlar, ofta i kombination med feber. Vid lunginflam-
mation utgors symtomen av hosta, feber, trotthet, och ibland
dven andndd och smarta fran brostkorgen.

Infektionerna blir ofta svara och langvariga. De uppstar
bland annat i hud och lungor, vilket kan ge bdlder och lung-
inflammation. Infektionerna kan ocksé sprida sig till skelett
och andra inre organ, till exempel levern.

Det finns ocksa stor risk for inflammation i tarmen. Sjuk-
domsbilden kan dé likna den inflammatoriska tarmsjuk-
domen Crohns sjukdom.

Orsak

CGD beror pé forandringar i en av flera olika gener vilket
leder till brist pa enzymkomplexet NAPDH-oxidas som i sin
tur paverkar kroppens immunforsvar. Sjukdomen &r drftlig
och férekommer med olika nedirvningsmdnster, och kan
ibland bero pé en nymutation.

Behandling
Kontakt behdvs med olika specialister som har kunskap om
immunbristsjukdomar.

Infektioner behandlas med antibiotika. Det ar ocksé viktigt
med ldkemedel for att forebygga infektioner. Kroniska
inflammationer som péverkar funktionen hos inre organ
behandlas med kortison i kombination med antibiotika.
Ibland &r kirurgiska ingrepp nddvéindiga for att tomma
uppkomna bolder.

Hematopoetisk stamcellstransplantation dr den enda metod
som kan bota sjukdomen. Transplantationen bor om méjligt
goras tidigt, s snart diagnosen har faststillts.

Personer med sjukdomen bor inte vistas i rokig, dammig
och smutsig miljo eller i miljéer med stor infektionsrisk.

Information om sjukdomen behdver ges till den ndrmaste
omgivningen, forskolan, skolan och arbetsplatsen. Det &r
ocksa viktigt med psykologiskt och socialt stod.

Resurser

Barn utreds vid Sachsska barn- och ungdomssjukhuset,
Sodersjukhuset 1 Stockholm, Drottning Silvias barnsjukhus
i Goteborg, Astrid Lindgrens Barnsjukhus i Huddinge, samt
vid barn- och ungdomsmedicinska kliniken, Skanes
Universitetssjukhus i Lund.

Sarskild kunskap om sjukdomen hos vuxna finns vid
hematologkliniken och immunbristenheten, Karolinska
Universitetssjukhuset, Huddinge.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och information
om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer

* PIO, Primédr immunbristorganisationen

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séillsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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