Information till patienter och anhdriga

Arftlig transtyretinamyloidos
’Skelleftesjukan”

Den hdr informationen riktar sig till dig som har sjukdomen drftlig transty-
retinamyloidos med polyneuropati och/eller kardiomyopati och till dig som
dr anlagsbdrare eller anhérig till ndgon med sjukdomen. Amyloidoscentrum
(tidigare FAP-teamet) vid Norrlands universitetssjukhus i Umed arbetar for
att forebygga sjuklighet och dod i drfilig transtyretinamyloidos genom att
erbjuda tjdnster och kunskap nationellt.
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Begreppet amyloidos anvinds som beteckning pa ett antal olika sjukdomar som har ge-
mensamt att det i kroppen bildas proteiner (dggvitedmnen) som veckas pa ett avvikande
sdtt och darfor ansamlas i kroppens olika vdvnader. Ansamlingar av dessa felveckade
proteiner kallas amyloid som, i storre eller mindre utstrackning, stor funktionen av de
organ som den drabbar. Den vanligaste typen av amyloidos &r s.k. AL-amyloidos som
orsakas av ett fel i immunforsvarets bildning av antikroppar och behandlas inte nér-

mare i denna folder.

Den hir texten ror transtyretinamyloidos, forkortas ATTR-amyloidos, som &r den van-
ligaste érftliga formen av amyloidos. Transtyretin (TTR) &r ett protein som huvudsakli-
gen produceras i levern och hjélper till att transportera skoldkortelhormon och vitamin
A iblodet. Vid arftlig transtyretinamyloidos, som i Sverige ofta kallas “’Skelleftesju-
kan”, finns en fordndring (mutation) i arvsanlaget (genen) som utgdr en mall for tran-
styretin. Detta leder till att proteinet dndrar sin struktur och fér en storre bendgenhet att
bilda amyloid. Vid érftlig transtyretinamyloidos péverkas oftast nerverna (polyneuro-
pati), mag-tarmkanalen, 6gonen och hjértat (kardiomyopati) av amyloidinlagringarna.
Denna skrift riktar sig till dig som har fétt diagnosen érftlig transtyretinamyloidos och
till dig som é&r anlagsbérare eller anhdrig till ndgon med sjukdomen.

Vad orsakar irftlig transtyreti-
namyloidos?

Sjukdomen beror pa érftliga fordnd-
ringar (mutationer) i cellernas arvsanlag
som kodar for proteinet transtyretin.
Den vanligaste mutationen i Sverige
kallas V30M, men mer dn 130 olika
sjukdomsorsakande mutationer har pa-
visats vérlden over. I Sverige finns ett
tiotal kdnda 7TR-mutationer.

Hur vanlig ér érftlig transtyreti-
namyloidos?

Arftlig transtyretinamyloidos 4r en
ovanlig sjukdom. Den sanna férekoms-
ten av sjukdomsorsakande mutationer i
Sverige dr okdnd, men V30M-mutat-
ionen har pavisats hos uppemot 2 % av
befolkningen i vissa delar av Norr- och
Visterbotten. Det dr dock viktigt att
veta att ménga av dem som bér pa
V30M-mutationen inte utvecklar sjuk-
domen och att ménga som trots allt
drabbas utvecklar symtom forst efter 50
ars alder. Risken att insjukna om man
bar pa anlaget ligger pé ca 30 % vid 60

ars alder och ca 70 % vid 90 ars alder.
I dag berdknas ca 400 patienter och ca
8000 anlagsbarare finnas i Sverige.

Arftlighet vid transtyretinamyloi-
dos?

Arftlig transtyretinamyloidos 4r en
autosomalt dominant nedérvd sjuk-
dom. Det innebér att om en forélder
har sjukdomen sa Ioper varje barn
50 % risk att drva sjukdomsanlaget,
oberoende av kon. De barn som inte
arver anlaget kan heller inte fora det
vidare till sina barn, d.v.s. anlaget
hoppar aldrig 6ver en generation for
att drvas till nésta. Sjukdomen &r un-
gefar lika vanlig hos mén och kvinnor.

Vilka symtom kan tyda pa arftlig
transtyretinamyloidos?
Kénselstorningar, s.k. sensoriska sym-
tom, upptréder vanligen tidigt i férlop-
pet. Forlust av temperaturkénseln
(varmt/kallt) och fornimmelser som
stickningar, myrkrypningar, dom-
ningar eller molande smarta ar typiska



tidiga tecken pa sjukdomen. Symtomen,
som oftast &r liksidiga, borjar vanligen i
fotter och underben och sprider sig med
tiden till 1&r och hénder. Med tiden kan
ocksa muskelsvaghet uppkomma.

Paverkan pa hjértat kan orsaka svim-
ning eller hjértklappning under de
forsta aren och senare kan fortjockning
av hjartmuskeln (kardiomyopati) leda
till hjartsvikt. Hjartsvikten vid ATTR-
kardiomyopati kénnetecknas av orkes-
16shet och andfaddhet vid arbete.

En stord funktion i mag-tarmkanalen
kan upptrdada mycket tidigt i sjukdoms-
forloppet. Oavsiktlig viktnedgéng, ap-
titloshet och/eller fordndrade avforing-
svanor dr ofta tidiga symtom.

Synen kan ibland forsdmras, i Sverige
oftast hos dldre individer, och kan i
vissa fall vara enda symtomet pa sjuk-
domen.

Hur stills diagnosen irftlig transty-
retinamyloidos?

En gentest &r en viktig del i diagnosti-
ken och gors ofta som ett forsta steg i
utredningen.

Vid symtom och undersdkningsfynd
som inger misstanke om transtyreti-
namyloidos bekréftas diagnosen oftast
med ett vivnadsprov (biopsi). Detta tas
rutinméssigt frén bukens underhudsfett.

Nar diagnosen faststéllts genomfors en
storre utredning for att undersoka om,
och hur mycket, de olika organsyste-
men har paverkats. Dessa undersok-
ningar gors pé specialistcentra.

Hjartutredningen inbegriper alltid en
ultraljudsundersokning (ekokardio-
grafi). Vid denna beddémer man hjart-
muskelns funktion och ser om det
finns en fortjockning av hjértat. Sjuk-
domen paverkar ofta hjartats elekt-
riska styrsystem och dérfor genomfors
ocksa regelbundna langtids-EKG-regi-
streringar (Holter).

Hur behandlas érftlig transtyreti-
namyloidos?

Det finns flera ldkemedel som har vi-
sat god bromsande effekt pa den nerv-
paverkan (polyneuropati) som sjukdo-
men orsakar. Vissa av ldkemedlen har
ocksa effekt pa kardiomyopatin. Me-
dicinsk behandling med 1dkemedel ar
idag forstahandsvalet.

Levertransplantation 4r ocksa en ef-
fektiv behandling hos yngre patienter
med lindrig polyneuropati. Langtids-
resultaten hos denna grupp av patien-
ter dr goda, men transplantationer ut-
fors numer mycket sdllan dd medi-
cinska behandlingsalternativ finns.

Symtomatisk behandling finns for att
lindra smirta och besvér fran mag-
tarmkanalen m.m. De symtom som or-
sakas av hjartmuskelfortjockningen
behandlas med bl.a. vitskedrivande
mediciner.

Hjart-rytmrubbningar ar vanligt fore-
kommande vid sjukdomen och dessa
kréaver ibland att man sétter in en pa-
cemaker.



Vart ska jag vinda mig for att fa in-

formation?

Amyloidoscentrum
Medicincentrum

Norrlands universitetssjukhus

901 85 UMEA
Telefon: 090-785 39 59
E-post:

amyloidoscentrum @regionvasterbotten.se

OBS! Lidmna ej personuppgifter via e-post.

E-tjanster via 1177:

https://www.1177.se/Vasterbotten/hitta-vard/kontaktkort/Amyloidoscentrum-Umea/

Lina Wiss, Sjukskoterska,
Rolf Backlund, Sjukskdterska,

Petra Tyrasdotter, Sjukskoterska,

Jonas Wixner, Overlikare,

Intissar Anan, Qverlékare, samtliga pa Medicincentrum
Bjorn Pilebro, Overldkare, Hjartcentrum

Adresser till de kliniskt genetiska enheterna i Sverige

Norra sjukvardsregionen:
Klinisk Genetik
Laboratoriemedicin,

byggnad 6M, Itr

Norrlands universitetssjukhus
901 85 Umead

Tel: 090-785 28 00

Uppsala Orebroregionen:
Kliniskt genetiska avdelningen
Rudbecklaboratoriet
Akademiska barnsjukhuset
751 85 Uppsala

Tel: 018-611 59 40

Stockholmsregionen:

Kliniskt genetiska avdelningen
Karolinska Universitetssjukhuset
171 76 Stockholm

Tel: 08-123 727 20

Sydostra sjukvardsregionen:
Kliniskt genetiska avdelningen
Universitetssjukhuset Linkoping
581 85 Linkoping

Tel: 010-103 01 60

Vistra Gotalandsregionen:
Klinisk genetik

Medicinaregatan 3B

Sahlgrenska Universitetssjukhuset
413 45 Goteborg

Tel: 031-343 48 00

Sodra sjukvardsregionen:
Medicinsk service

Klinisk genetik

221 85 Lund

Tel: 046-17 75 03
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