Fruktos-1,6-
bifosfatasbrist

Fruktos-1,6-bifosfatasbrist ar en arftlig metabol
sjukdom som kan ge upphov till attacker av
sjunkande blodsocker och tilltagande surhetsgrad i
kroppen. Attackerna beror pa att levern inte kan
tillgodose hjérnans behov av sockerarten glukos,
n&r man &ter for lite kolhydrater och leverns lager
av glykogen har sinat. Tillstandet ar sarskilt
allvarligt fér nyfédda.

I Sverige kdnner man till flera personer med sjukdomen fran
olika delar av landet, men nagon kartldggning av hur vanlig
FBPI1D ér har hittills inte gjorts.

Symtom

Fruktos-1,6-bifosfatasbrist paverkar energiomvandlingen

i kroppen, framfor allt av sockerarten glukos. Vid sjukdomen
paverkas dven kroppens nedbrytning av sockerarten fruktos
och av glycerol, en komponent i fett.

Symtom vid attacker av 1agt blodsocker (hypoglykemi) &r
tilltagande trotthet som snabbt kan f6ljas av medvetsloshet
och epileptiska anfall. Andningen 6kar och krékningar &r
vanligt.

Om personen inte far glukos i tid kan symtomen bli
livshotande och leda till hjarnskador som kan ge paverkad
kognitiv och motorisk utveckling, epilepsi och annan
funktionsnedséittning.

Riskerna for allvarliga komplikationer &r storst hos sma
barn, sérskilt strax efter fodseln nar symtomen ofta visar sig.

Om ett barn med sjukdomen klarar nyfoddhetsperioden
utan allvarliga symtom, far god néringstillforsel, och
attackerna av 14gt blodsocker behandlas effektivt, far barnet
en normal tillvixt och utveckling.

Personer med sjukdomen ar ofta symtomfria under langa
perioder, sarskilt i vuxen élder. En del har endast lindriga
symtom. Kénsligheten for fasta brukar minska med aren.

Risken att drabbas av attacker av 1agt blodsocker finns
dock kvar om matintaget blir for lagt, till exempel vid
sjukdom, bantning eller kraftig fysisk anstringning.

Orsak
Orsaken till hereditar fruktos-1,6-bifosfatasbrist ar
fordndringar i en gen som leder till brist pa ett enzym,
bendmnt fruktos-1,6-bifosfatas.

Diagnosen stélls vanligen med DNA-analys.

Behandling

Behandlingen vid fruktos-1,6-bifosfatasbrist omfattar
dels atgérder da en person far akuta symtom, dels
forebyggande dietbehandling i syfte att forhindra att
sédana attacker uppstar.

Akuta attacker behandlas med tillforsel av glukos, vid
behov pa sjukhus.

Attackerna kan forebyggas genom tdta méltider och mat
med den typ av kolhydrater som bryts ned langsamt.

For att den forebyggande behandlingen ska lyckas kravs
en néra och fortlopande kontakt med en dietist med sérskild
kunskap om dgmnesomséttningssjukdomar. Bade barn och
vuxna med sjukdomen f6ljs déarfor vid nagot av landets
centrum for metabola sjukdomar.

Om diagnosen stlls i tid och de forebyggande dtgérderna
genomfors vil dr den medicinska prognosen mycket god.

Personer med fruktos-1,6-bifosfatasbrist bor alltid ha med
sig information om sjukdomen och om hur den behandlas
vid akuta attacker.

Resurser

Expertteam for medfodda metabola sjukdomar, med sarskild

kompetens inom diagnostik, utredning, uppf6ljning och

behandling, finns vid flera av landets universitetssjukhus.
Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta

diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och information om

séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer

Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta héilsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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