[ | Region VARDRIKTLINJE 1(2)
¥ JOnkdpings lan

Anemi - Mer om Thalassemier

Uppskattningsvis ett 50-tal personer 1 Sverige har symtomgivande beta-
thalassemi, som &r den allvarligaste formen. Mildare former av beta-thalassemi
och alfa-thalassemi 4r vanligare. D& sjukdomen &r mer utbredd runt Medelhavet
(thalassa = hav pé grekiska) och i sydostasien bér man vara mer observant med
patienter som har ursprung frén dessa regioner.

Grupp av tillstdnd med minskad eller utebliven produktion av hemoglobinets alfa-
eller betakedja. Globin-brist ger liknande fynd i1 blodstatus som jarnbrist — lagt
MCHC och framf6rallt uttalat [dgt MCV.

Forekomst
e Alfa-thalassemi, framforallt Sydostasien
e Beta-thalassemi: Medelhavsomradet, norra Afrika, MellanGstern, Indien,
Sydostasien

Alfathalassemi:

Minskad produktion av alfakedjor — varierande grad av anemi
Allvarliga former transfusionskriavande

Milda former — lever friskt liv.

Betathalassemi:
Minskad produktion eller felaktig uppbyggnad av betakedjan — anemi + viss
hemolys.

Olika svérighetsgrader: frisk bérare (silent carrier) — latt/mattlig anemi
(betathalassemia minor/intermedia) — svir anemi (betathalassemia major).

Diagnostik
e Hemoglobinelektrofores samt vid oklara fall DNA- analys (Malmo, Herlev, se
ovan).
e Kostnad Hbelfores ca 500 kr, dock om DNA-diagnostik av okdand mutation ca
2700 kr

e Alfathalassemi: ofta sankt HbA2
Betathalassemi: hogt HbA2.

OBS! Uteslut eller pavisa + behandla en eventuell jarnbrist INNAN prov skickas
for Hb-elfores — p.g.a.

e mikrocytdr anemi kan vara enbart jarnbrist samt
e samtidig jarnbrist stor tillforlitligheten av Hb-elforesen - jarnbrist sanker HbA2.

Skal for diagnostik dven i milda fall:
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e Undvika att patienten i onédan utsatts for utredning och behandling for

"jarnbristanemi” +
e Genetisk radgivning infor familjebildning.

Uppfoljning

Friska bérare (mikrocytos, normalt eller ndstan normalt Hb, inga anemisymtom)
behdver ingen uppfoljning. Milda former: Kan f6ljas i priméarvarden, blodstatus
vid behov, 6vervig folsyra. Kan i speciella situationer (till exempel graviditet,

kirurgi) behova hematologisk handldggning. Svéra former hos hematolog.

Godkant av Karin Karlsson Galler fran 2023-01-25
Innehallsansvarig Karin Karlsson Version 1.0
Dokument ID 256825

Kapitel



	Anemi - Mer om Thalassemier
	BMStart
	Förekomst
	Alfathalassemi:
	Betathalassemi:

	Diagnostik

	BMPageNum
	BMLogoType
	BMISOLogga
	BMKapitel
	Uppföljning


