Niemann-Picks
sjukdom typ C

Niemann-Picks sjukdom typ C ér en medfédd
lysosomal Gmnesomsattningssjukdom som paverkar
hjarnan och ryggmérgen samt andra organ, till
exempel levern och mjalten. Sjukdomen &r
fortskridande och finns i olika former med olika
svarighetsgrader. Symtomen och férloppet varierar
i hdg grad mellan olika personer med sjukdomen.

Forekomsten av sjukdomen é&r inte kdnd. Uppskattningsvis
insjuknar farre dn 1 person per ar i Sverige.

Symtom

Symtomen kan visa sig redan under nyfoddhetsperioden,
men en del insjuknar forst efter 70 ars alder. Symtomen ser
olika ut beroende pa vid vilken alder de visar sig.

Sjukdomen kan orsaka livshotande leversjukdom i
nyfoddhetsperioden. Gulsot ar vanligt och kan leda till att
lever och mjélte blir forstorade.

Neurologiska symtom kan utvecklas under de forsta tva
levnadsaren. Vanligen paverkas den motoriska utvecklingen,
foljt av tilltagande slapphet i muskulaturen som sedan
overgar i 6kad muskelspénning och skakighet. Barnens
kognitiva forméga forsdmras.

Om insjuknandet sker senare under barndomen kan barnen
fa svarigheter med balans och samordning av rorelser. De
kan ha svart att tala och svilja. En del far epilepsi.
Horselnedséttning forekommer.

De forsta symtomen vid insjuknande i tondren ar ofta
kognitiva svarigheter. Senare dr det vanligt med oftrivilliga,
ihdllande muskelsammandragningar som medf{or vridande
upprepade rorelser och en onormal kroppshallning. Somn-
apnéer och narkolepsiliknande symtom férekommer.

Personer som insjuknar i vuxen alder kan fa psykiatriska
och neurologiska symtom.

Orsak

Niemann-Picks sjukdom typ C orsakas av fordndringar i en
gen. Det leder till nedsatt funktion hos proteiner med
betydelse for transporten av kolesterol och andra fetter inuti

kroppens celler. Fetterna ansamlas i cellernas lysosomer,
vilket orsakar nedsatt cellfunktion.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Niemann-Picks
sjukdom typ C. Behandlingen inriktas pa att lindra
symtomen, forebygga medicinska komplikationer och
kompensera for de funktionsnedsittningar som sjukdomen
leder till.

Det finns ldkemedel som kan ha en viss stabiliserande och
bromsande effekt pa sjukdomen. Epilepsi, somnsvarigheter
och psykiatriska symtom behandlas med ldkemedel. Vid
ofrivilliga rérelser finns ldkemedel som lindrar symtomen.

Om personer med sjukdomen har svart att dta kan de
behova kontakt med ett nutritionsteam. Ett fullgott
néringsintag ir betydelsefullt. Néring kan ges via en néssond
eller en sé kallad knapp.

En del kan behova andningshjdlpmedel.

Personer med sjukdomen behdver habiliterande insatser.
Psykologiskt och socialt stdd &r viktigt.

For barn och vuxna med en svér form av Niemann-Picks
sjukdom typ C kan det bli aktuellt med palliativ (lindrande)
vard i livets slutskede.

Resurser
Kunskap om sjukdomen finns vid universitetssjukhusen.

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 FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

¢ Neuro

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

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

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

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