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Anemi - Utredning vid misstankt hemoglobinopathi

Hemoglobinopathier

Detta &r en bendmning pad medfodda rubbningar i generna som kodar for
hemoglobinets proteindel. En stor méngd olika hemoglobinopatier finns men av
storst praktiskt virde att kdnna till ar sicklecellanemi och thalassemier.

Thalassemier

Ar en grupp av érftliga former av blodbrist med olika svarighetsgrad. Vid vanlig
blodprovstagning ses som regel smé, hemoglobinfattiga erytrocyter, d.v.s. rod
blodbild som liknar den vid jérnbrist. For diagnostik kriavs analys av
hemoglobinets proteinkedjor med elektrofores eventuellt 4tf6ljt av DN A-analys.
Diagnos av milda fall leder sdllan till medicinsk atgéird men kan medfora vinst for
patienten och sjukvarden genom att man inte upprepar utredning av mild
”jarnbristanemi”. Genetisk rddgivning kan bli aktuell.

Observera! Om patienten har en jarnbrist kan Hb-elforesen bli vilseledande, s
uteslut alternativt pavisa och behandla en eventuell jarnbrist {orst.

Sicklecellsanemi

Ar en recessivt autosomalt rftlig sjukdom. Hemoglobinets proteinkedja blir
defekt och klumpar ihop sig (sicklar) i syrefattig miljo, vilket kan leda till sévél
akuta som kroniska symtom. Erytropoesen ér okad for att balansera den dkade
nedbrytningen av de réda blodkropparna. Vid vissa virusinfektioner minskar
erytropoesen och Hb-virdet kan da snabbt sjunka p.g.a. den 6kade hemolysen som
dé inte kan kompenseras. Under symtomfria perioder kan Hb-virdet vara normalt.
Hb-elfores ger diagnos och DNA-analys bekréftar denna och DNA-analysen, som
dven ger svar pa om patienten dr heterozygot eller homozygot, &r ocksé
oundginglig for prognosbedomning, behandlingsplan och adekvat genetisk
radgivning.

Utredning hemoglobinopatier

Vid misstanke om hemoglobinopati 4r Hemoglobinelektrofores forstahandsanalys
som screening. Det dr dnskvért att provtagning kan initieras fran primarvarden.
Analysen kan bestillas i ROS dér den heter Hb(B)-Hemoglobinfraktionering.

Om Hb-elforesen talar for hemoglobinopati, finns numera genanalyser for
diagnosverifikation och bestdmning av sjukdomens svarighetsgrad och dessa
kompletterande analyser gors dven dessa numera vid Klinisk kemi i Malmg.

Man gar vidare med DNA-analys vid foljande kriterier:
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MCH<27pg alfa-diagnostik

Forhojt HbA2 alfat+beta-diagnostik

Misstdankt hemoglobinvariant(t ex sicklecellanemi)  |alfatbeta-diagnostik

Allvarliga anamnestiska uppgifter alfa+beta-diagnostik

Barn<2 ér alfat+beta-diagnostik

Ytterligare analyser kan komma i fraga i specialfall, men da har patienten
formodligen redan kontakt med hematolog/barnhematolog p.g.a. tillstdndets
svarighetsgrad.

PRISER:
e Hb-elfores: 720 kronor
e Alfa-diagnostik: 2 694 kronor
e Beta-diagnostik: 1 489 kronor

For att fa en kostnadseffektiv utredning av god medicinsk kvalitet -
tank pa foljande:
e Diagnosticera och behandla en ev. jarnbrist innan prov for hemoglobinopati tas
e Ange om patienten transfunderats da screeningmetoderna bygger pa analys av
hemoglobinet i erytrocyterna och blodgivarens erytrocyter blir en felkalla
e Ange om det ror sig om en sldktutredning och uppge i sa fall personnummer pa
slaktingarna
e Vid speciella fragestallningar ange anamnes; t.ex. hemolys, HbAlc-avvikelser,
mjaltforstoring etc.

Kostnaden kan tyckas hog, men man bor beakta att det dr en engéngskostnad och
att man i absoluta majoriteten av fallen fir en exakt diagnostik, som ar av
avgorande virde for att kunna ge en adekvat genetisk radgivning, virdera
prognosen med optimalt omhéndertagande av den enskilda patienten, inklusive att
bespara patienten och varden framtida onddiga anemiutredningar. Kostnaden

bor kunna tas av primédr utredande enhet om det inte finns sarskilda medicinska
skal for remittering till specialist.
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