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Du far detta for att manokonstaterat eller
misstanker att du bar pa ett anlag till ett arftligt
tillstand som kallas talassemi.

Individer med talassemi minor ar friska. Att vara barare av talassemi ar inget
fysiskt eller psykiskt handikapp och ger inga besvar. Livslangd och livskvalitet
paverkas inte och ingen behandling kravs. Tillstandet betraktas darfor inte som
en sjukdom. Talassemi ar det medicinska/grekiska namnet pa tillstandet och
minor betyder att du bara har anlaget men inte sjalva sjukdomen. Talassemi ar
ett arftligt tillstdnd som paverkar roda blodkroppar, som ar den del av blodet
som transporterar syre.

Hur uppstar talassemi minor?

| vara roda blodkroppar finns amnet hemoglobin som ar nédvandigt for
syretransporten. Det ar vara gener som styr bildningen av hemoglobinet. Om
en speciell rubbning (sa kallad mutation) finns i en eller flera av dessa gener,
kan det uppsta ett fel i hemoglobinbildningen. Vid talassemi minor har man arvt
en eller flera gener med mutationer fran sina foraldrar (oftast fran en av
féraldrarna) medan andra hemoglobingener fungerar normalt. De generna som
fungerar normalt har fortfarande formagan att producera blod och man kan
leva normalt.

Hur vanligt ar det?

Det ar det vanligaste arftliga tillstandet hos manniskan. Mer an 250 miljoner
manniskor uppskattas ha talassemi. Det ar vanligast i Medelhavslanderna,
Mellandstern, Sydostasien och sddra Kina.

Hur vet man att man har talassemi minor?

Tillstdndet ger inga symtom. Detta galler &ven om man har ett blodvarde
(hemoglobin = Hb) som ar nagot lagre an normalt, eftersom kroppen har
anpassat sig till detta. Tillstandet upptacks oftast i samband med att blodprov
tas av andra orsaker. De roda blodkropparna hos personer med talassemi
minor ar mindre och blekare an hos andra och blodvardet (hemoglobinvardet)
kan vara nagot lagre an normalt. Talassemi minor kan forvaxlas med jarnbrist
som ocksa kan ge sma och bleka réda blodkroppar. Jarnbrist kan dock latt
uteslutas med ett annat blodprov. | vissa fall kan man bekrafta diagnosen
talassemi minor genom att ta ett speciellt blodprov fér analys av ditt
hemoglobin (hemoglobinfraktionering). Detta galler framférallt om du planerar
att skaffa barn tillsammans med en partner som ocksa misstanks ha talassemi,
da detta kan innebara risk for sjukdom hos barnet.



Vilken behandling ges?

Talassemi minor ger inga besvar och ingen behandling eller uppfoljning hos
lakare ar nédvandig. Den utgor inget hinder for normal fysisk aktivitet, traning
eller heltidsarbete.

Varfor ska man kanna till att man har tillstandet?

Det ar viktigt att du kanner till att du ar anlagsbarare av ett arftligt tillstand av

féljande anledningar:

* Eftersom tillstandet ar arftligt fors anlaget vidare till barnen. Om bara ena
foraldern har talassemi minor, kan barnet som mest fa samma rubbning som
foraldern. Om daremot bagge foraldrarna har talassemi minor, finns det risk
att barnet utvecklar en sjukdom med svar blodbrist. Den sjukdomen kallas for
talassemi major.

+ Vid vanliga provtagningar kan din Idkare se att ditt blodvarde ar lagre an
normalt (som beskrevs tidigare). Detta kan forvaxlas med jarnbrist och
ldkaren kan da skriva recept pa jarntabletter trots att du inte behover det.
Jarnbrist kan man utesluta med ett enkelt blodprov. Informera alltid 1dkare
som du besoker att du har talassemi minor.

* | samband med graviditet kan kvinnor med talassemi minor fa besvar med
mer uttalad blodbrist som kan krava behandling med tabletter och ibland
blodtransfusion. Informera médravarden i god tid om din talassemi minor.

+ Barn med talassemi minor kan ibland under uppvaxtperioden behova tillskott
av ett vitamin som kallas folat.
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Jag har talassemi minor och planerar att skaffa barn. Vad bor vi veta?
Talassemi minor utgor inget hinder att skaffa barn. Det ar daremot viktigt att
kartlagga risken for att fa barn med svar blodbrist (talassemi major). Om ena
partnern ar fran Norden behdver man inte gora nagra ytterligare utredningar
eftersom anlaget extremt sallan férekommer hos personer med sina rotter i
Norden. Om partnern har utomnordiskt ursprung kan aven partnern kontakta
varden for att fa lamna prov for att kontrollera sina réda blodkroppar. Om aven
partnerns provresultat inger misstanke om talassemi minor kan vardcentralen
remittera er vidare for utékad provtagning och radgivning infor
familjeplanering. Visar sig bada vara barare av talassemi minor-genen finns det
25% risk for att fa barn med sjukdomen talassemi major.

Bade min partner och jag har talassemi minor och vi planerar skaffa barn.
Vad bor vi veta?

Att bagge féraldrar har talassemi minor utgor inte hinder att skaffa barn men
man behover noggrant kanna till risken for att fa barn med talassemi major och
det ar viktigt att du far information om mojligheterna att undvika detta. Din
lakare kan ge dig en detaljerad genomgang av riskerna. Eftersom det finns olika
typer av talassemi minor med olika grader av genrubbning, kan din lakare
behdva komplettera din utredning med ytterligare blodprov for en mer precis
radgivning. Om du och din partner har samma typ av talassemi minor ar risken
ungefar 25 % att fa ett barn med svar blodbrist (talassemi major). Detta innebar
att chansen for att fa ett friskt barn blir 75 % per graviditet. Se bild i slutet av
haftet.

Under graviditeten, vid ca vecka 11, finns det méjlighet att ta ett prov pa
moderkakan (fosterdiagnostik) for att tidigt upptacka om fostret har sjukdomen
talassemi major. Om fostret ar sjukt ges man mojligheten att avsluta
graviditeten. Detta prov tas bara om bade du och din partner ar barare av
anlaget.

Jag ar gravid och har talassemi minor.

Informera modravarden i god tid att du har talassemi minor. De allra flesta
kvinnor klarar graviditetsperioden utan bekymmer. Man kan behova tatare
kontroll av blodvarden, vitamintillskott och i sallsynta fall aven blodtransfusion.

Ar det ndgot mer jag behdver gora?

Om du har syskon och/eller barn som planerar att skaffa barn kan dessa testas
eftersom de ocksa kan ha talassemi minor. De kan kontakta sin vardcentral for
provtagning och information.

Hur overfors arvsanlaget for talassemi?

Om en av féraldrarna har talassemi minor och den andra inte ar barare av
arvsanlaget kommer:

* 50 procent av barnen fa talassemi minor

+ 50 procent vara utan anlaget

* Ingen av barnen kommer att vara sjuka.

Om bada féraldrarna har talassemi minor kommer:

Det ar i denna situation som det finns risk for att 25 procent av barnen kan fa
en allvarlig sjukdom.

« 25 procent av barnen fa talassemi major (allvarlig sjukdom)

* 50 procent talassemi minor (anlagsbarare)

+ 25 procent vara utan anlaget



