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Sjukdomspanoramat i den svenska befolkningen foriandras ge-
nom invandringen. Ett exempel ir talassemisjukdomen. Det
finns ca 260 miljoner béarare av o-talassemi i virlden, och mot-
svarande siffra r 80-90 miljoner for B-talassemi, dvs 1,5 pro-
centavjordens befolkning [1]. I ménga avde omraden som vara
invandrare kommer ifran ligger bararfrekvensen pa 5-10 pro-
cent, dettainnebir att antalet heterozygoter i Sverige ar férhal-
landevis stort. Det dr framst i samband med anemiutredning
hosbarnoch gravidasom dessa heterozygota anlagsbirare upp-
técks. Mutationer i globingenerna nedirvs enligt autosomalt
recessivt monster. Panoramat varierar fran heterozygot, asym-
tomatisk barare till homozygot patient som ir transfusionskra-
vande fran tidig alder.

Talassemi tillhor gruppen hemoglobinopatier. Vid B-talass-
emi ir f-kedjorna i globinmolekylen defekta eller saknas, vilket
skadar erytrocyterna och forsvarar syretransporten. Detta ger
grav anemi, som kroppen forséker kompensera via utékad eryt-
ropoes [2]. Hypervolemi och hypoxemi leder successivt till
hjartinsufficiens. Skelettdeformiteter, hepatosplenomegali och
sekundir funktionell hyposplenism hor ocksa till bilden av den
icke transfunderade patienten. Patienter med svar talassemi
kraver kronisk blodtransfusion som leder till jirninlagring, da
drabbas hjérta, lever och endokrina organ sarskilt [3].

Kelering minskar jarninlagringen vid transfusion

Patienter som far blodtransfusion farjarnbindande behandling
(kelering) med deferoxamin (Desferal) och/eller deferipron
(Ferriprox) [1] for att minska jarnupplagringen. Deferoxamin
ges via subkutan eller intravends infusion, oftast under 10-12
timmar vid upprepade tillfillen varje vecka. Dettabidrar till va-
rierande ordinationsfoljsamhet. Deferipron ges i tablettform.
Preparaten har olika verkningsmekanism och tycks uppna syn-
ergistisk effekt vid kombination. Jirnutséndringen i urinen
okar vid kombinationsterapi [4]. Deferipron ar troligen en ef-
fektiv kelerare for jarn i myokardiet, medan deferoxamin har
béttre effekt pa leverns jarndepaer. Stora variationer finns
dock, som dnnu inte kunnat forklaras [5]. Patienter kan botas
fran talassemisjukdom genom benmiérgstransplantation, i
gynnsamma fall lyckas ca 90 procent men kriaver da ett
HLA(humant leukocytantigen grupp A)-kompatibelt syskon.

Inventering av transfusionskrdavande talassemi
En grupp barn- och vuxenhematologer beslutade att en inven-

3714

http://ltarkiv.lakartidningen.se

tering av transfusionskrivande talassemi var angelégen for att
skapa underlag for en diskussion kring optimal och likartad
vardkvalitet. Vi redovisar hir 6versiktligt en del resultat fran
inventeringen (2005) och foreslar fortsatt diskussion kring ge-
netisk radgivning och forandringar fér att kunna uppna en jaim-
nare kvalitet i varden. I den aktuella inventeringen skickades
enkiter ut till 97 barn- och ungdomsmedicinska eller vuxen-
hematologiska/medicinska kliniker i Sverige. 21 kliniker rap-
porterade totalt 32 patienter varav 18 barn (<18 ar) och 14 vux-
na. 65 kliniker svarade att de inte hade nagra patienter, och 11
smaKkliniker svarade inte alls. Vibedomer att vi inte bor ha mis-
satnagon patientilandet. Fyraasylsokande rapporterades men
inkluderades inte i undersékningsmaterialet.

Behandling

Avpatienternavar 31 procent (10/32) féddaiSverige. Patienter-
nafickerytrocyttransfusionigenomsnittvar tredje vecka. Barn
fick tiatare transfusioner dn vuxna, i regel varannan eller var
tredje vecka. Man efterstrivade i regel ocksa ett hogre genom-
snittligt Hb for barn. Ju hégre Hb-vérde fore transfusion, desto
hogre ferritinvirden uppmittes. 84 procent (27/32) fick kelat-
behandling med deferoxamin. 38 procent (12/32) fick defer-
oxaminikombination med deferipron. 6 procent (2/32) fick en-
bartdeferipron, medan 12,5 procent (4/32) inte kelatbehandla-
desalls pa grund av1ag alder, biverkningar eller sociala faktorer.
Manga av patienterna var vil instillda och hade ett ferritin-
virde under eller omkring riktvardet 1 000 pg/l. Medelvirdet
for ferritin hos dem med kombinationsbehandling var 1 644
ug/1 (5671-2 772) och for dem med endast deferoxamin 1 697
ug/1(700-2 993) dvs ingen skillnad. Detta ska sannolikt tolkas
sé att patienter med kombinationsbehandling ir de som tidiga-
re haft oacceptabla ferritinvirden. 34 procent (11/32) har ferri-
tinvirden >2 000 ug/1, en niva dirrisken for skador pa grund av
jarninlagringen 6kar markant.

Rutiner for uppfoljning
For tva av patienterna saknades uppgifter for de foljande un-
dersokningarna.

Undersokningen som utférdes i storst omfattning var ultra-
ljudsundersokning avhjartat, hilften av patienterna undersok-
tes arligen. Den nya magnetresonans(MR)metoden med T2*-
teknik for undersékning av jarninlagring i hjartat finns att till-
g4 pa nagra storre sjukhus. 30 procent (9/30) undersoktes
regelbundet. Endast 13 procent (4/30) genomgick MR-under-
sokning av lever. Leverbiopsi med kvantifiering av jarn fore-
kom endast vid enstaka tillfallen for ett fatal patienter. Jirnut-
s6ndring i urin undersoktes inte ndgonstans. Bentdthetsmat-
ning eller annan skelettundersékning utférdes pa 10 procent
(3/30) av patienterna. Endokrina organ foljdes regelbundet
upp i 53 procent (16/30) av fallen. Fér 23 procent (7/30) av
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Vid en inventering 2005 fanns
32 patienter med transfu-
sionskrdvande talassemi i
Sverige, varav tio var fodda i
landet. | lander ddr genetisk
radgivning och screening
praktiseras fods fa barn med
denna svara sjukdom trots att
antalet barare ofta ar stort.
Regelbundna kontroller av
jarninlagringen ar viktigt for
att forhindra organskador. Un-

dersdkningen visade att be-
handlingsmalen och uppfélj-
ningsrutinerna varierade
mycket mellan olika sjukhus.
Var tredje patient visade teck-
en pa allvarlig jarninlagring.
Vi hoppas att artikeln kommer
att stimulera till diskussion
kring screening, genetisk rad-
givning och vardens organisa-
tion.
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TABELL I. Undersokningar som gjordes for att bedoma jarninlagring. Svaren avser antal patienter.

Undersokning Ja, regelbundet

Ultraljud, hjarta 17
Uppféljning av endokrina organ 16
MR-T2*, hjdrta 9
MR, lever 4
Leverbiopsi med kvantifiering av jarn 0
Jarnutsondring i urin 0
Ferritin 31

patienterna gjodes inga regelbundna undersékningar av jarn-
inlagringen utover ferritin. Deferoxaminbehandling innebar
risk fér 6gon- och horselbiverkningar [2, 6], men endast 67 pro-
cent (18/27) foljdes upp av 6gon- och 6ron-, nds- och halsldkare
avseende biverkningsrisken.

Diskussion
Vivill lyfta fram tva viktiga fragor som denna inventering aktu-
aliserat:

Hur uppna bittre och jamnare vardkvalitet? En viktig avvig-
ning ir om férdelarna med ett hogre Hb-virde 6verviager den
Okade skaderisken pa grund avjiarninlagring. Tunders6kningen
hade 34 procent (11/32) ferritinvarden >2 000 ug/1, en niva dar
risken for skador 6kar markant. Monitorering av jarninlagring
i olika organ hor till det viktigaste i uppf6ljningen av den kro-
niskt transfunderade patienten. Uppfoljningsrutinerna varie-
rade dock mycket mellan olika sjukhus.

De flesta talassemipatienter skots pa landets stora sjukhus,
men dven dar finns bara enstaka fall. Detta gor att den enskilda
kliniken har svart att fa erfarenhet av behandling och uppfolj-
ning. 18 barn kommer inom en 6verskadlig framtid att Gverre-
mitteras till vuxenklinikerna, som idag bara har 14 patienter.
Man maste dven rdkna med att talassemipatienterna kommer
att bli fler pa grund av fortsatt invandring och hég bérarfre-
kvens i vissa befolkningsgrupper. Sannolikt kommer dessa pa-
tienter att fa vard och uppf6ljning av bittre och mer likvirdig
kvalitet om de med viss regelbundenhet skots vid nagra fa stél-
leniSverige dar kompetens kan byggas upp.

Hur forbdttra genetisk screening och information? Nistan var
tredje patient med svar B-talassemi i Sverige var fodd och upp-
vuxenilandet.Iflertalet Medelhavslinderoch dveniandralin-
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der dar genetisk radgivning och screening varit allmén praxis
sedan linge f6ds mycket fa barn med svar sjukdom jamfort med
befolkningens bararskap. Ofta stills diagnos av bararskap via
anemiutredning avbarn eller gravida kvinnor. Birare av talass-
emi har mikrocytir anemi. I blodutstryk ar erytrocyterna ble-
ka, olikstora (anisocytos), har varierande storlek (poikilocy-
tos), och man brukar se s k maltavleceller. Den mikrocytéra
blodbilden kan misstolkas bero pa jarnbrist. Hb-fraktions-
analys (Hb-elektrofores) ger oftast diagnos men kan ge falskt
normalt resultat vid samtidig jairnbrist. Aven DNA-analys moj-
liggér konfirmation av bade a- och B-talassemi. I K6penhamn
anviands framgangsrikt aktiv screening inom moédrahélsovar-
den. Vibori Sverige intressera oss mer for genetisk radgivning,
information och screening av barare. En modell kan vara att
screena gravida i riskpopulationer med hjilp av erytrocyternas
medelvolym (MCV) och Hb-fraktionsanalys vid lagt MCV f6r
att faststélla bararskap, foljt av genetisk information.

B Potentiella bindningar eller jévsforhdllanden: Inga uppgivna.
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