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Hvad betyder det at vaere berer af den
arvelige blodsygdom beta-thalassemi
(beta-thalass@mi minor)?

Kare lzser.

Du har faet udleveret denne pjece, fordi det
er konstateret, at Du er berer af det arvelige
anleg for blodsygdommen beta-thalassami.
Tilstanden benavnes ogsa beta-thalasszmi
minor. Hensigten med pjecen er at fortalle,
hvad beta-thalasszmi er, og hvad det betyder
at vaere barer af det arvelige anleg for syg-
dommen.

Pjecen indeholder en razkke informationer
om beta-thalassemi minor, men nedenstiende
punkter er de vigtigste:

» Beta-thalass&mi minor er ikke en sygdom og
vil ikke pavirke din sundhed. Den kan imid-
lertid fa betydning for dine kommende berns
sundhed.

+ Hvis din partner ikke har det arvelige anlzg
for beta-thalassmi minor, er der ingen hel-
bredsmassig risiko for dine bern, men ber-
nene kan vaere bzrere af det samme arvelige
anleg.

* Hvis din partner har beta-thalass@mi minor
som du selv, er der en helbredsmassig risiko
for dine barn. Man kan ved en undersogelse
tidligt i graviditeten pavise om dit barn er
raskt eller sygt. Hvis Du gnsker en sidan
undersogelse, skal Du henvende dig til din
lege, s snart en graviditet en pavist.

» Glem ikke, at Du har et arveligt anlzg for
beta-thalassemi minor. Gem denne pjece
som dokumentation.

* Det er ikke en skam at have beta-thalassemi
minor. Lad vere med at skjule det, men tal
med familie og venner om det. Du skal i ste-
det opfordre yngre familiemedlemmer til at
blive undersegt for det arvelige anleg, for de
selv skal vere forzldre.

Hvis du vil vide mere om beta-thalassemi
minor, kan Du finde det i denne pjece.
Du kan ogsa kontakte din lzge om yderligere
information.

Blodet og blodmangel

For at forstd, hvad beta-thalasszmi er, ma man
vide, hvad blodet bestar af, og hvilken funktion
det har.

Blodet bestir af en vandig vaske, blodplas-
maet, med en razkke forskellige celler med
forskellige funktioner. De rede blodlegemer
er langt de hyppigste (figur 1). De indeholder
aggehvidestoffet haamoglobin, hvis funktion er
at transportere ilt fra lungerne ud til kroppens
celler. Hemoglobinet er redt og giver blodet
dets farve.

Knoglemarven skal dagligt producere nye rode
blodlegemer for at erstatte de rode blodlege-
mer, som gar til grunde. Det er hazmoglobinet
i de rede blodlegemer, som er sygt ved beta-
thalassazmi.

Man taler om blodmangel (an@mi), nar blodet
indeholder for lidt hamoglobin.
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Hvad er beta-thalassami?

beta-thalassmi er en arvelig form for blod-
mangel, som skyldes en defekt i dannelsen af
hamoglobin.At den er arvelig betyder, at egen-
skaben overferes fra forzldre til bern.

Sygdommen findes forst og fremmest i Mid-
delhavslandene, Mellem@sten, Iran, Irak, Indien,
Sydastasien og Afrika samt i den afroameri-
kanske befolkning. Beta-thalassami er sjelden
i Nordeuropa.

Der er 2 former for beta-thalasszmi:

Beta-thalassami minor. Personer med
denne tilstand er raske eller har kun en me-
get begrenset blodmangel. Hvis to personer
med beta-thalassemi minor far bern sammen,
er der 25 % risiko for, at barnet arver barer-
tilstanden bor beta-thalassemi fra begge for-
®ldre, og barnet vil da have beta-thalassemi
major.

Beta-thalassaemi major. Dette er en
alvorlig blodsygdom, som starter fi mane-
der efter fodslen. Bern med beta-thalassemi
major laver kun lidt hamoglobin og har svaer
blodmangel. De har derfor hele livet behov for
blodtransfusion og medicinsk behandling.




Vigtigt at vide om
beta-thalassami minor

* Personer, som bzrer anlzgget for beta-
thalassemi har beta-thalassemi minor, og
hvis to mennesker, der begge har anlzgger,
far barn sammen, er der risiko for, at barnet
kan fa beta-thalassemi major.

Beta-thalasseemi minor er ikke en sjzlden til-
stand. Verdenssundhedsorganisationen WHO
skenner, at 3 % af verdens befolkning har
beta-thalassemi minor. | Kebenhavns amt har
2-4 % af indvandrerbefolkningen fra de oven-
for nzvnte omriader beta-thalassemi minor.

Personer med beta-thalassemi minor er
raske eller har kun let blodmangel. De fleste
ved ikke, at de har denne egenskab, og det
opdages ofte ved en tilfeldighed i forbindel-
se med blodpraver, taget ved mistanke om
anden sygdom.

De rode blodlegemer hos personer med
beta-thalassemi minor er mindre end hos
resten af befolkningen. Dette ses ogsa ved
jernmangel, men jernbehandling hjzlper ikke
tilstanden.

* Personer med beta-thalassemi minor har
en let eget maengde i blodet af et specielt
hemoglobin, som hedder hzmoglobin
A2. Det er bl.a. ved pavisning af dette i en
blodprave, at man kan stille diagnosen beta-
thalassemi minor.

Personer med beta-thalasszmi minor har
ikke behov for behandling. Beta-thalassaemi
minor kan ikke udvikle sig til beta-thalasszmi
major, og der er ikke en arvelig tendens til
andre sygdomme. Hvis et familiemedlem
har faet pavist beta-thalasszmi minor, er det
sandsynligt, at andre i familien har samme
arvelige egenskab.

Personer med beta-thalassemi minor kan
leve et helt normalt liv og skal ikke tage sazr-
lige hensyn til tilstanden — heller ikke i valg af
uddannelse, arbejde og fritidsinteresser; her-
under sportsaktiviteter.

Hvordan overfores

anlagget for thalassami fra foraldre til born?

1. Hvis ingen af forzldrene er barere af an-
legget for beta-thalassemi vil alle bernene
vare uden egenskaben, altsd raske.

2 Hvis en af foreldrene har beta-thalassemi
minor, og den anden ikke er berer af anlag-
get, vil 50 % af bornene have beta-thalassemi

minor og 50 % vare uden det arvelige anlaeg.

Ingen af barnene vil vere syge.
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.Hvis begge forzldre har beta-thalassemi
minor, vil 25% af bernene have beta-
thalassami major, 50% af bernene beta-
thalassami minor og 25% vil vaere uden det
arvelige anlzg. Det er denne situation, der
er den risikable, idet 25% af bgrnene som
anfert risikerer alvorlig sygdom.
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Hvad er beta-thalassaemi
major?

Beta-thalassemi major (kaldes undertiden
Cooleys anzmi) er en alvorlig blodmangel, der
opstar fa maneder efter fadslen hos barn, der
har arvet thalassemiegenskaben (beta-thalas-
s&mi minor) fra begge forzldre.

Uden behandling vil disse bern have svar
blodmangel og trives darligt. Mange far darlig
knogleudvikling, og de fleste bern vil de inden-
for de forste levear.

Moderne behandling bestar af blodtransfu-
sioner, som skal gives hver 2.-4. uge hele livet
igennem. De mange blodtransfusioner medfe-
rer en gradvis ophobning af jern i organerne,
idet kroppen ikke kan skille sig af med jernet
fra det tilferte blod. Jern i store mangder er
giftigt for kroppen og vil medfere tiltagende
lever- og hjertesvigt. Desuden vil mange ud-
vikle forskellige hormonmangler, som kan
fore til vekstproblemer og manglende eller sen
pubertetsudvikling.

Behandlingen er medicinsk med medikamentet
Desferal eller Exjadem, som fjerner jern fra
kroppen. Ferstnevnte gives dagligt ind under
huden gennem en kanyle, tilkoblet en pumpe,
som kan bares i et belte om livet. Exjade er en
tabletbehandling, som skal tages dagligt. | nogle
situationer kan der udferes knoglemarvstrans-
plantation, som kan helbrede sygdommen.

Behandling af beta-thalasseemi major med
blodtransfusion og jernfjernende medicin har
gjort, at patienterne kan leve et nasten normalt

liv. Behandlingen er tidsrevende og medfarer‘q.‘.

nedvendigvis tat kontakt til hospitalet.

Hvorfor er beta-thalas-
sami hyppig i visse lande?

| lande og geografiske omrader, hvor der tidli-
gere var eller stadig er malaria, er beta-thalas-
semi sarlig hyppig (figur 2). Eksempelvis har
10-20% af befolkningen pa Cypern og 5-10%
af befolkningen i Grakenland beta-thalassemi
minor. | begge omrader var der tidligere malaria.

Personer med beta-thalass&mi minor har min-
dre tendens til at udvikle malaria. For mange
ar tilbage, hvor malaria ikke kunne behandles,
havde personer med beta-thalassemi minor
derfor en overlevelsesfordel frem for perso-
ner uden denne egenskab, ndr man boede i et
malariaomride. Mange personer uden beta-
thalass@mi minor dede af malaria, for de fik
baern. Resultatet var, at der blev fedt flere og
flere bern af forzldre med beta-thalassemi
minor, som derfor fik det samme anleg.

| dag er malaria forsvundet fra mange af de
omrader, hvor beta-thalasszmi er hyppigt, men
det medferer ikke, at anlzgget for beta-thalas-
semi er forsvundet.

Man ma tilrade, at unge mennesker, der
stammer fra de geografisk rigtige omra-
der, far undersegt, om de er bzrere af
anlzgget for beta-thalasszmi, for de plan-
lzgger at blive forzldre. Det sker med en
simpel blodpreve hos egen lege. Eventu-
elt kan undersogelsen foretages, si snart
graviditeten er pavist. Hvis man er gravid
og ved, at man har beta-thalassemi minor,
ma man tilrade, at barnefaderen undersg-
ges, hvis han kommer fra et af de nzevnte
lande eller omrader.

Hvordan undgar man
beta-thalassami major?

Mange par, hvor begge er anlzgsbzrere for
beta-thalassa@mi, dvs. har beta-thalassemi mi-
nor, valger tidligt i graviditeten at fa afklaret,
om det barn, der er pa vej, er sygt eller ej.
Dette kan gores pa en preve pa moderkagen.
Undersogelsen foretages ved hjlp af ultralyd
skanning, szdvanligvis mellem 10. og 12. uge af
graviditeten. Hvis det viser sig, at det ventende
barn har beta-thalassemi major, er der mulig-
hed for at gennemfare abort.

Risikoen ved denne undersogelse er meget
lille og medferer ikke, at man ikke fremover
kan fa bern.

Der er grund til at undersege yngre, der stam-
mer fra Middelhavslandene, Mellemasten, Iran,
Irak, Indien, Sydestasien, Afrika eller er af afro-
amerikansk herkomst.

Man skal huske, at dette rad ogsa gelder, selv-
om man er fodt i Danmark, blot en af forzl-
drene, bedsteforzldrene eller tidligere familie
stammer fra et af de nzvnte omrider.

Hvis du stadig har ubesvarede spergsmal, efter
har Du har lzst denne pjece, ma man anbefale,
at Du kontakeer Din lege.




