Pyruvat-
dehydrogenasbrist

Pyruvatdehydrogenasbrist ar en arftlig dmnes-
omsdttningssjukdom som paverkar cellernas
energiomsattning. Detta leder till energibrist i
hjarnan och ger i forsta hand symtom frén centrala
nervsystemet, det vill sdga hjarnan och

ryggmargen.

Forekomsten av pyruvatdehydrogenasbrist dr inte kdnd. I
Sverige kénner man till drygt 40 personer med sjukdomen.

Symtom

Pyruvatdehydrogenasbrist finns i olika svarighetsgrader,
fran mycket allvarliga former som leder till att barnen dor

i nyféddhetsperioden till lindrigare former som ger symtom
forst i vuxen lder.

Insjuknandet kan vara smygande eller akut. Symtomen kan
forvirras vid infektion eller andra orsaker till nedsatt
nédringsintag.

Hos de flesta med sjukdomen visar sig symtomen under
de forsta levnadsméanaderna i form av nedsatt muskel-
spanning och péverkad utveckling. Andra vanliga symtom,
som kommer nagot senare, dr koordinationsstdrningar, 6kad
muskelspdnning och muskelsvaghet i frimst underben och
fotter. Aven funktioner som andning och sviljning kan
paverkas. De flesta barn far en intellektuell funktions-
nedséttning som oftast r svar.

Ansamling av mjolksyra (laktat) i kroppen kan leda till
laktacidos, ett livshotande tillstand.

Ungefar hélften av barnen fér epilepsi.

Enstaka barn kan insjukna i stroke. Synnerverna kan
paverkas med nedsatt syn som foljd.

Vid senare sjukdomsdebut dr symtomen lindrigare. Det kan
rora sig om balansstdrningar, 6kad muskelspénning eller
ofrivilliga rorelser.

Vid samtliga former av sjukdomen ar det vanligt att &ven
de perifera nerverna paverkas.

Orsak

Pyruvatdehydrogenasbrist orsakas av en fordndring i en av
flera gener. Fordndringen leder till brist pa ett protein som

behovs vid cellernas energiomsittning. Det gor att
nedbrytningen av glukos, som &r hjdrnans viktigaste
energikélla, dr nedsatt och laktat ansamlas i kroppen.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar pyruvatdehydrogenas-
brist. Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen,
forebygga medicinska komplikationer och kompensera for
de funktionsnedsattningar som sjukdomen leder till.
Ketogen kost har visat sig vara en effektiv forebyggande
behandling for en del personer med sjukdomen. Antalet
epileptiska anfall minskar och balanssvarigheterna lindras.
Kosten kan dven bidra till att minska sjukdomens negativa
paverkan pé den kognitiva och motoriska utvecklingen.
Om barnet har svart att dta behovs kontakt med ett
nutritionsteam. Ett fullgott niringsintag ar viktigt.
Epilepsi behandlas med anfallsforebyggande likemedel.
Lakemedel ges ocksé for att aktivera det protein som har
nedsatt funktion och sidnka laktatnivéerna vid akut
laktacidos. Behandling ges dven i form av vitaminer,
koenzymer och sparimnen som behovs vid energi-
omsittningen i cellerna, sdsom vitamin B1.
Personer med sjukdomen behdver habiliterande insatser.
Psykologiskt stod ar viktigt.

Resurser
Kunskap om sjukdomen finns vid universitetssjukhusen.

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

Sambhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

¢ Neuro

Las mer

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

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

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