Att leva med
Sicklecellsjukdom

En informationsbroschyr for
patienter och anhoriga.
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Vad ar sicklecellsjukdom?

Sicklecellsjukdom, aven kallad sicklecellanemi, ar en
sjukdom som innebar att de roda blodkropparna
produceras i en "felaktig” form och med kortare livslangd. |
vanliga fall ar de roda blodkropparna runda, men hos en
person med sicklecellanemi ar de istallet formade ungefar
som en halvmane: avlanga och béjda. De ar ocksa harda
och klibbiga och pa grund av formen och konsistensen
fastnar de lattare i varandra och i blodkarlen. Detta gor att
blodcirkulationen forsamras och det finns risk for
tilltappning av blodkarlen (blodproppar) och syrebrist,
vilket orsakar smarta. Smartan kan vara kronisk och/eller
komma i perioder - sa kallade skov.

Blodpropparna leder dven till att vavnader, organ och
leder far syrebrist. Dessutom har blodkropparna hos en
person med sicklecellanemi ocksa mycket kortare
livslangd (10-20 dagar i jamforelse med 120 dagar hos
kvinna och 130 for mannen) vilket i sin tur leder till
blodbrist.



Sicklecellanemi ar en genetisk sjukdom som gar i arv fran
foraldrar till barn. Varje manniska har tva
genuppsattningar: en fran vardera biologisk foralder.
Sjukdomen uppstod som en mutation av generna som
producerar de roda blodkropparna i blodet. Om barnet
far genmutationen fran bada sina féraldrar, och déarmed
har mutationen i bada sina uppsattningar, far dven barnet
sicklecellanemi och dess symtom. Far barnet endast
mutationen fran en av de biologiska foraldrarna, blir
barnet barare av sjukdomen men ar i ovrigt symtomfri
eller har lindriga symtom. Ar barnet barare betyder det att
hen kan fora sjukdomen vidare till sina barn, som da
riskerar att bli barare eller fa den aktiva sjukdomen,
beroende pd om den andra biologiska foraldern ocksa har
den genuppsattning som paverkar de réda
blodkropparna.




De flesta med sicklecellanemi bor i eller har ursprung fran
malariaomraden. Detta beror pd att genmutationen for
sicklecellanemi utvecklades som en evolutionar
fordelaktighet mot malaria. Malariaparasiten faster
namligen inte lika bra pa “felaktiga” blodkroppar, och
sicklecellbdrare som endast ar bar pa denna gen far
darfor inte lika allvarliga symtom av malaria. Personer
med den aktiva sjukdomen kan daremot bli allvarligt sjuka
av malaria, och infektionen kan i vissa fall leda till dodsfall.




Vilka ar symtomen?

Sicklecellanemi ger ofta symtom under barnets forsta
levnadsar, och diagnostiseras darfor ofta tidigt i livet. De
forsta symtomen hos bebisar ar ofta svullnad i hander
och fotter, trotthet, svarigheter att andas och blekhet. Om
barnet visar symtom pa sicklecellanemi och blodprov visar
pa anemi pabdrjas en utredning av sjukdomen.

Smartkriser

P& grund av de sicklade blodkropparna bildas
blodproppar som ger syrebrist i vavnader och leder.
Dessa blodproppar leder till extrema smartor och det
som kallas akuta smartkriser. Dessa smartkriser ar bland
de huvudsakliga symtomen av sjukdomen. Smartkriserna
kan paga i nagra timmar upp till nagra veckor och
aterkommer olika ofta.

Akut brostsyndrom

Akut bréstsyndrom, “Acute chest syndrome”, ar ett
livshotande tillstand som ar en konsekvens av
sicklecellanemi. Exakt orsak ar inte klarlagd men man
misstanker att det beror pa blodpropp i lungorna.
Symtomen ar starka smartor i brostet, feber, svarigheter
att andas och nedsatt syresattning.



Personer med sicklecellanemi bor undvika féljande for att
minska risken for smartkriser och akut brostsyndrom:

- Uttorkning (varme)

- Kyla

- Undvika att utsatta sig for smarta

- Vinddrag

- Miljoer med lag syrehalt i inandningsluften

Blodbrist

Blodbrist far en person med sicklecellanemi pa grund av
att blodkropparna har ovanligt kort livslangd. Symtom kan
vara trotthet, blekhet, yrsel, hjartklappning och
koncentrationssvarigheter.

Kronisk smarta

Hos vuxna kan aven kronisk smarta kan aven uppstad, i
framforallt leder och skelett. Detta orsakas av syrebrist
och komplikationer pa organ till foljd av syrebristen.

Komplikationer pa inre organ

Hjartsvikt och akut ansamling av blod i mjalten ar allvarliga
komplikationer till foljd av sicklecellanemi.



Stroke

Blodpropp i hjarnan kallas for stroke och ger allvarliga
konsekvenser da hjarnan ar beroende av syre for att
fungera och for att styra kroppens funktioner. Upp till 11
procent av personer med sicklecellanemi far stroke innan
de fyllt 20 ar. Hos den 6vriga befolkningen ar 80 procent
av de som fatt stroke Gver 65 ar. Symtom pa stroke
innefattar huvudvark, krékningar, férlamning, svarigheter
att uttala ord, forvirring och balanssvarigheter.

Om du misstanker att nagon i din narhet har fatt en
stroke kan du gora det sa kallade AKUT-testet (hamtat
frdn 1177.se). Bokstaverna i ordet AKUT star for:

A star for ansikte. Det syftar pa att du ska be personen le
och visa tanderna. Ring 112 om mungipan hanger.

K star for kroppsdel. Det syftar pa att du ska be personen
lyfta armarna och halla kvar i tio sekunder. Ring 112 om
en arm faller.

U stdr for uttal. Det syftar pa att du ska be personen saga
en enkel mening, till exempel "Solen skiner idag”. Ring 112
om personen sluddrar eller inte hittar ratt ord.

T star for tid. Det anger att ju fortare personen far
behandling, desto mindre blir skadorna.



Behandling av sicklecellanemi

Vatska

Risken for smartkriser 6kar nar personer med
sicklecellanemi inte far i sig tillrackligt med vatska. Ju mer
vatska en person med sicklecellanemi dricker dagligen,
desto mer utspatt blir blodet och de sicklade
blodkropparna och risken for att proppar bildas minskar.
Véatskebehandling ar ocksa effektiv vid akutvard, dar
intravends behandling kan blandas med oralt intag om
mojligt. Men dvervatskning ar inte heller nyttigt for
kroppen. Det kan leda till lungédem och belastning pa
organ.

Smartstillande & analgetika

Viss smarta kan behandlas hemma, men nar de ldkemedel
patienten har hemma inte hjalper bor patienten soka
akutvard, dar mer snabbverkande lakemedel ges. Patienter
med sicklecellanemi bor prioriteras hogt vid akutvard.
Ineffektivt omhandertagande av smartepisoder och akut
brostsyndrom kan leda till svarbehandlad smarta,
organskador och férsamrad patient/lakarrelation. Vid akuta
smartkriser kravs ofta starka smartstillande, sa kallade
analgetika, for att hantera smartan och minska
komplikationer pa inre organ. Blir patienten inte direkt
battre av smartbehandling ska hen laggas in.



Antibiotika

Barn med sicklecellanemi rekommenderas att behandlas
forebyggande med antibiotika fram till att de ar fem ar.
Denna behandling genomfors for att minska risken for
infektioner och minska infektionernas paverkan pa
kroppen.

Blodtransfusion

FOr att minska risken for blodbrist och blodproppar
genomgar manga med sicklecellanemi regelbundna
blodtransfusioner. Detta gors for att “spada ut” det
sicklade blodet med blod som ar friskt, och pa sa satt
minska andelen sicklade blodkroppar i blodomloppet.
Vissa genomgar aven blodbyten, dar en del av patientens
blod tas ut och lika mycket eller mer friskt blod satts in.

Hydroxyurea

Hydroxyurea ar ett lakemedel med cellgifter som dkar
nivaerna av amnet fetalt hemoglobin (HbF) som i sin tur
forsvarar att blodkropparna sicklas och far den ovanliga
formen. Ju hogre nivaer av HbF, desto mindre ar risken att
blodkroppar sicklas. Darfor anvands cellgifter sa som
hydroxyurea som forebyggande behandling mot
blodproppar och syrebrist i vavnader. Ofta kombineras
hydroxyurea med blodtransfusioner eftersom inga bevis
finns att lakemedlet minskar risken for stroke.



Stamcellstransplantation

Den enda i nulaget botande behandlingen mot
sicklecellanemi ar blodstamcellstransplantation. Den sjuka
personens blodstamceller producerar felaktiga blodceller.
Genom en stamcellstransplantation far patienten nya
stamceller som producerar friska blodceller. Nar det
galler sicklecellanemi tas stamcellerna fran en annan
person. FOr att en transplantation ska vara mojlig maste
vavnadstypen hos mottagare och donator vara sa lika
som mojligt. Vavnadstypen beror pa ett protein i
vavnaden som heter HLA, och det finns valdigt manga
olika typer av detta protein. Anledningen till att
vavnadstypen hos givare och mottagare ska vara sa lika
som mojligt ar for att mottagarens egna HLA kanner igen
inkraktare och borjar da attackera de frammande
cellerna.

De manga olika typerna av HLA gor att det ofta ar valdigt
svart att hitta en matchande donator for transplantation.
Syskon har 25% chans att matcha varandra, da de arver
sina gener fran tva foraldrar som vardera har tvad
genuppsattningar och det da finns fyra mojliga
kombinationer av genuppsattningar.



Det svenska registret for stamceller heter Tobiasregistret.

| Tobiasregistret matchas patienten inte bara mot
personer i det svenska registret utan aven mot personer |
andra landers register. Ju fler som registrerar sig som
donatorer desto storre ar chansen att patienter i behov
av transplantation far en match. Personer med
sicklecellanemi i Sverige har ofta svart att hitta en
matchande donator eftersom deras ursprung skiljer sig
fran majoriteten av svenska befolkningen. Det ar lattare
att matcha HLA-typ nar personerna har liknande
ursprung, vilket gor att manga sickelcellpatienter vantar i
aratal och ibland férgaves pa en donator. Detta beror inte
pa att det finns farre personer med liknande ursprung;
utan pa att det finns manga férdomar och myter om vem
som far vara med i registret. En del tror inte att de far vara
donatorer for att de inte ar fédda i Sverige och vissa nas
inte av informationen att de kan bli donatorer pa grund av
sprakliga, kulturella eller samhalliga barriarer och
skillnader.




Andra forebyggande undersékningar
och behandlingar

Vaccination

Patienter med sicklecellanemi bor vaccineras mot
pneumokocker (lunginflammation), influensa, hepatit B,
haemophilus och meningokocker.

Antibiotika

Barn med infektiosa symtom bor behandlas med
antibiotika da de ar mer infektionskansliga an friska barn.

Ultraljud

Barn mellan 2-16 ar bor regelbundet genomga
ultraljudsundersokningar av hjarnans storre karl for att
beddma risken for stroke.

Folsyra

Folsyra (Folacin) bor intas regelbundet.

Ovriga undersékningar

Ultraljud av hjarta, bentathetsmatning och
dgonundersokning bor utforas regelbundet.


https://www.internetmedicin.se/stat.aspx?jid=45&s1=Folsyra&t=s&pageid=4263
https://www.internetmedicin.se/stat.aspx?jid=45&s1=Folacin&t=p&pageid=4263

Malariaprofylax

Anlagsbdarare och personer med sicklecellanemi kan
drabbas av malariainfektion om man vistas i
malariadrabbade lander. Om en person med
sicklecellanemi far malaria har det ofta dodlig utgang.
Anlagsbdrare har ett visst skydd mot allvarlig malaria.
Personer med sicklecellanemi och anlagsbarare bor
darfor anvanda sig av malariaprofylax om de vistas i
malariadrabbade lander.

Glutamin

L-glutamin aminosyra kan bidra till en minskning av
smartsamma episoder och farre sjukhusvistelser.

Ovriga undersokningar

Ultraljud av hjarta, bentathetsmatning och
dgonundersdkning bor utforas regelbundet.
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Barare av sicklecellgener

Den aktiva sjukdomen far den person som har arvt
genuppsattning for sicklecellanemi fran bada foraldrarna.
De som endast arver en uppsattning for sicklecellanemi
kallas for barare. Dessa personer ar ofta symtomfria, men
kan fora over sjukdomen till sina barn om den andra
foraldern ocksa bar pa gener for sicklecellanemi.

| vissa fall kan bararskap ocksa ge symtom, som vid
uttorkning eller kravande fysisk aktivitet. Detta beror pa
att de roda blodkropparna sicklas vid uttorkning eller
hogintensiv fysisk aktivitet. Ett fatal barare utvecklar ocksa
problem med njurfunktionen. Personer som ar barare
bor ocksd undvika att utsatta sig for uttorkning.

Forskning

Det pagar intensiv forskning kring sicklecellanemi.
Utvecklandet av nya forbattrade metoder for
hematopoetisk stamcellstransplantation kommer att leda
till att fler patienter med sicklecellanemi kommer att
transplanteras. Det pagar aven forskning rérande andra
metoder for genterapi.



Stod for er som ar berorda

Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser verkar for manniskor
som lever med séllsynta diagnoser. Du kan na dem pa
0727 228 834, eller pa info@sallsyntadiagnoser.se. Du kan
aven besdka deras hemsida: www.sallsyntadiagnoser.se

Patientféreningen Kronisk Blodsjukdom (KBS)

KBS ar en patientforening som foretrader patienter och
andra berdrda med diagnoserna sicklecellanemi och
talassemi. Foreningen har funnits sedan 2016 och har
genomfort medlemsaktiviteter, forelasningar for
vardpersonal och driver sedan januari 2020 projektet “Du
ar inte ensam...” tillsammans med Blodcancerforbundet.
Projektet Du ar inte ensam..., syftar till att visa att de som
drabbats av sicklecellanemi eller talassemi inte ar
ensamma i sin situation, samt att minska stigmatiseringen
och oka kunskapen kring dessa sjukdomar. Du kan lasa
mer om projektet langre bak i denna borschyr.


mailto:info@sallsyntadiagnoser.se
http://www.sallsyntadiagnoser.se/

European Sickle Cell Federation (ESCF)

ESCF ar ett Europeiskt paraplynatverk med flera
patientorganisationer som arbetar med sicklecellsjukdom.
www.escfederation.eu

Orpha.net

Databasen Orphanet samlar information kring ovanliga
sjukdomar, som exempelvis sicklecellsjukdom fran olika
intresseorganisationer, framst i Europa. www.orpha.net

Grupper pa sociala medier

FOr manga sallsynta halsotillstand finns det grupper |
sociala medier dar man kan kommunicera med andra som
har samma diagnos och med foéraldrar och andra
narstaende till personer med sjukdomen. KBS har en egen
facebookgrupp som du hittar om du soker pa Kronisk
Blodsjukdom - KBS.


http://www.orpha.net/

Projektet "Du ar inte ensam..." av
patientforeningen Kronisk Blodsjukdom (KBS)

Namnet pa detta projekt, Du ar inte ensam...,
kommunicerar ett av syftena med satsningen: att visa att
de som drabbats av sicklecellanemi eller talassemi inte ar
ensamma i sin situation. Att det finns andra som gar
igenom samma sak, vet hur det ar och bryr sig. Att kanna
att det ar OK att vara drabbad ar sarskilt viktigt for just
dessa tva sjukdomar for att minska stigmat kring dessa,
da det finns en tanke om att det ar "fult” att vara drabbad
av allvarlig blodsjukdom. Detta kan i sin tur innebara att
man ofta inte vill tala om sjukdomen, inte ens inom
familjen, vilket kan vara extra kansligt da det rér sig om
sjukdomar som gar i arv. Den drabbade blir i manga fall
isolerad med sina kanslor och kanner felaktigt skuld dver
att vara drabbad. Vi vill tydliggdra att det inte ar
patientens fel.

Ytterligare anledningar till att genomfdra detta projeket ar
erbjuda praktiskt stod till patienter och anhdriga, och att
sprida kunskap om sjukdomen till vardpersonal, anhoriga
och patienter. Projektet syftar ocksa till att arbeta mot den
stigmatisering som finns kring dessa sjukdomar, samt att
uppmuntra till att fler manniskor, sarskilt manniskor med
rotter i andra delar av varlden, i storre utstrackning
registrerar sig som stamcellsdonator och blodgivare.



Sicklecellanemi ar en arftlig (genetisk) sjukdom. Den som
endast ar barare av sjukdomen ar ofta symtomfri. Om
man vill veta om man ar barare av sjukdomen finns det
mojlighet att ta reda pa det genom ett DNA-test.

Slutligen vill vi uppmuntra till blodgivning
och stamcellsdonation...

Vi amnar aven att uppmuntra till blodgivning och donation
av blodstamceller med ett sarskilt fokus pa de med rotter i
de delar av varlden dar dessa sjukdomar ar vanligt
forekommande. Som drabbad ar man namligen beroende
av blodtransfusioner alternativ blodbyte, vilket i sin tur
innebar att det finns ett stort behov av nytt friskt blod for
att kunna overleva. Blod som generellt sett ar en bristvara
i svensk halso- och sjukvard, delvis beroende av att det
fortfarande existerar ett stort kunskapsgap bland dem
med rotter i fran andra varldsdelar da manga tror att de
inte far bli blodgivare. Detsamma géller att ge
blodstamceller, en nddvandighet for att kunna utfora en
lyckad stamcellstransplantation. Dar det dessutom ar ens
biologiska etnicitet som kan vara avgorande for att hitta
ratt "matchning” i olika register.






Sociala medier och hemsida

Besok garna vara hemsidor och folj oss pa sociala medier.
P& vara hemsidor hittar du mer information om projektet
"Du ar inte ensam...", samt information om talassemi och
sickelcellanemi, blogginlagg och intervjuer med olika
personer.

Vi uppdaterar vara sociala medier [6pnande, folj oss och
bli en del av ndgot stort och viktigt!
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