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Hvad er cystinose?

Cystinose er en ekstremt sjaelden genetisk sygdom, som rammer
faerre end 2 personer ud af hver million.

Symptomerne pa cystinose viser sig normalt, for et barn bliver et
ar. Cystinose nedarves i familier. Sygdommen er arvelig som falge
af gener, der er nedarvet fra foraeldrene. Cystinose forarsages af

et gen, der baerer en mutation. Et gen med en mutation har mistet
sin normale struktur og funktion. Hos personer med cystinose
forhindrer den genetiske mutation transporten af en aminosyre, der
kaldes cystin, ud af kroppens celler. Nar cystin ikke kan bevaege sig
ud af cellerne, ophobes det til unormale hgje niveauer.

Person uden cystinose Person med cystinose
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Cystin @ Cystinkrystaller
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Lysosom Lysosom

Nar cystin ophobes, danner det krystaller i cellerne, som kan
forarsage langvarig skade pa organerne, herunder nyrer, gjne, lever,
muskler, bugspytkirtel og hjerne.

Denne skade er uoprettelig, men den kan forsinkes eller reduceres.
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Hvordan overfgres
cystinose?

Cystinose er en arvelig sygdom, der nedarves fra foraeldre til barn.
Cystinose kan kun udvikles hos barn, som far en ikke-fungerende
kopi af cystinosegenet fra begge foraeldre.
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Hvilke forskellige typer
cystinose kan en person
have?

Der er tre typer cystinose, som klassificeres efter,
hvor meget nyrerne pavirkes, og hvor gammel
personen er, nar symptomerne begynder at vise sig:

95 % af personer med cystinose har denne type.
Nyreproblemer begynder at vise sig mellem 6 og
12 maneder, og hvis sygdommen ikke behandles,
udvikler patienterne nyresygdom i slutstadiet, nar
de er omkring 10 ar gamle.

Kun 5 % af personer med cystinose har denne
type. Den diagnosticeres typisk mellem
barndommen og den sene pubertet og udvikler
sig ofte meget langsommere end de andre typer.

Meget sjelden; diagnosticeret hos voksne. Denne
form pavirker normalt gjnene, men ikke nyrerne
eller andre organer. Virkningerne pa gjnene viser
sig typisk ferst i voksenalderen eller nar man
bliver midaldrende.
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Hvordan pavirker cystinose
kroppen?

Da nefropatisk cystinose pavirker alle kroppens celler, er symptomerne meget
brede og forskelligartede. Selvom nyrerne pavirkes farst, er der risiko for

skader pa naesten alle kroppens organer.

Patienter med nefropatisk cystinose virker normale ved fadslen, men inden for
det forste levear viser de ofte tegn, der tyder pa, at deres nyrer ikke fungerer

sa godt, som de burde.

Dijne
Lysfeglsomhed
(fotofobi)
barndom og
voksenliv
Blindhed
barndom og
voksenliv

Skjoldbruskkirtel
Darligt fungerende
skjoldbruskkirtel
(hypothyroidisme)
barndom og
voksenliv

Bugspytkirtel
Diabetes
barndom og
voksenliv

Nyrer

Fanconis syndrom
den spaede
barndom, barndom
og voksenliv
Nyresvigt

barndom og
voksenliv adulthood

Muskler
Muskelsvaghed og
nedsat
muskelmasse
(myopati)
barndom og
voksenliv

Hjerne

Visuelle eller
indleeringsmaessige
problemer
barndom og
voksenliv

Hals
Synkebesvaer
barndom og
voksenliv

Lunger
Vejrtraeknings-
problemer
voksenliv

Mandlige
reproduktions-
organer*

lkke i stand til at
blive far til et barn
naturligt
(infertilitet)
voksenliv

Knogler
Bladgegring eller
svaekkelse af
knogler (rakitis)
den spaede
barndom, barndom
og voksenliv

*Cystinose har ikke vist sig at forarsage infertilitet hos kvinder. Hvis du er gravid, planlaegger at blive gravid eller

ammer, skal du tale med dine laeger om, hvilke behandlinger der kan vaere rigtige for dig.
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Hvordan eendrer cystinose
sig med tiden?
°
Efterhdnden som personer med nefropatisk cystinose bliver Kontinuerlig, livslang cystinophobning kan beskadige
aeldre, forer akkumuleringen af cystin i alle celler til en raekke alle organer og vaey, hvilket resulterer i alvorlige
mulige symptomer, der pavirker forskellige dele af kroppen. komplikationer.
Sygdomsprogression over tid
Tidslinjen viser, i hvilken alder komplikationerne starter hos
patienter, der ikke far cysteaminbehandling.
Underaktive .
Diabetes testikler Muskelsvind

Fanconis Mindre aktiv
nyresyndrom skjoldbruskkirtel Synkebesvaer

6-12 maneder

6-12 maneder .

‘ @ :
Manglende ELGI Ubehag pa Kronisk Blindhed @ @

trivsel grund af nyresvigt
lyseksponering

Lungedysfunktion Pavirkning pa
centralnervesystemet

Figur tilpasset fra Nesterova G og Gahl WA. Pediatr Nephrol 2013
and Gahl WA, et al. N Engl J Med 2002.
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Hvad er Fanconis syndrom?

Med tiden forarsager nefropatisk
cystinose skader pa nyrerne.

Denne skade ggar, at nyrerne i
stigende grad ikke er i stand til
at optage vigtige naeringsstoffer
og bortfiltrere kroppens
affaldsstoffer - en sygdom, der
kaldes Fanconis syndrom.

Hos personer med Fanconis
syndrom passerer naeringsstoffer,
der normalt ville blive
absorberet, i stedet gennem
nyrerne og udskilles via urinen.

Symptomerne pa Fanconis syndrom
omfatter:

< Overdreven torst og vandladning
+ Nedsat appetit

* Veegttab

¢ Langsom vaekst

« Blgdgering eller svaekkelse af knogler
(rakitis)

Selvom nyrerne er de fgrste organer,

der pavirkes af ggede cystinniveauer,
pavirkes andre organer ogsa over tid.
Nyreproblemer kan forvaerres gennem
hele barndommen og muligvis na et
stadie, hvor de ikke virker. | dette tilfeelde
anvendes dialyse for nyretransplantation.
Cystinose kan fortsaette med at

udvikle sig i andre organer selv efter
nyretransplantation.

Hvordan diagnosticeres

cystinose?

Cystinose kan diagnosticeres ved
hjeelp af en test, der ser pa niveauet af
cystin i de hvide blodlegemer. Hvide
blodlegemer bruges, fordi de er et
velkendt sted for cystinophobning og
er nemme at fa ud af en blodprave.
Hvis der er et hgjt niveau af cystin i
disse celler, kan diagnosen cystinose
bekraeftes.

« En spaltelampeundersggelse for
@jenkrystaller, der viser sig ved 1-2 ars
alderen. Denne undersggelse kan vaere
det forste kriterium til diagnosticering af
patienter med sen sygdomsudvikling.

« Hvis de er tilgeengelige, bekraefter
genetisk testning for CTNS-mutationer
diagnosen og karakteriserer de speci-
fikke mutationer samt paviser cystinose
hos ufedte bgrn (antenatal screening
ved graviditet i risikogruppen).

Det er vigtigt, at diagnosen cystinose
stilles sa hurtigt som muligt. Dette hjzelper
patienten med at fa hurtig behandling for
at forhindre langsigtede komplikationer.
Der bgr veere mistanke om
cystinose hos barn, der udviser
tegn pa renal Fanconis syndrom
og ikke tager pa i veegt, som

de bgr (manglende trivsel),
oplever vaeksthaemning (de er
almindeligvis lavere og har en
darlig vaegtstigning) eller udviser
tegn pa tab af appetit eller rakitis.
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Hvad er malene for
cystinosebehandling?

- Hovedformalet med
cystinosebehandling er at forsinke
sygdomsprogressionen. Uden
behandling kan cystin akkumuleres
i bestemte celletyper (leukocytter,
muskel og leverceller).

« Det er vigtigt ikke at glemme
eller udskyde en dosis, idet en
glemt dosis kan indenfor fa
timer resultere i gget niveau af
cystin. Enzymerstatningsterapi
skal fortsaettes selv efter

. ) nyretransplantation.
« Enzymerstatningsterapi bar ¥ P

pabegyndes s& hurtigt som
muligt efter diagnose og skal
fortsaettes livslangt, som
anbefalet af laegen.

Overvagning af cystinose

Personer med cystinose har brug for en reekke undersagelser for at overvage deres
tilstand gennem hele livet. Efterhdnden som patienterne vokser fra barndommen til
ungdommen og op til voksenalderen, vil deres plejebehov aendre sig. Overgangen
fra paediatrisk til voksenpleje er seerligt udfordrende og kraever et steerkt stottende
netvaerk mellem patienter, plejere, laeger og andre specialister.

Cystintest i hvide blodlegemer

Personer med cystinose skal have niveauerne af cystin i de hvide blodlegemer
kontrolleret regelmaessigt af deres laege:

e 2 uger efter behandlingsstart, indtil dosisjusteringerne er gennemfart
* Hver 3. maned som hjeelp til at finde den bedste dosis

Formalet med behandlingen er at holde cystinniveauet lavt.
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Overvagning af personer
med cystinose | forskellige
livsstadier:

Spadbgrn/bgrn

maned

Hver 3. maned

maned

maned

Arligt

Undersggelser, der skal identificere, hvornar
puberteten starter

Begynder midt i teenagearene
Voksne

Hver 3. maned

Arligt

nfiiihé4 |
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Hvad kan du forvente, nar du
lever med cystinose?

Sundhedspersoner involveret
i behandling

Cystinose kan pavirke mange organer

i hele kroppen, sa patienter, foraeldre
eller plejere kan have brug for stotte

til deres folelsesmaessige og fysiske
velbefindende. Gennem hele patientens
liv er der forskellige teams af specialister
involveret. Disse omfatter typisk:

e nyrespecialister (nefrologer)
hormonspecialister (endokrinologer)
hjernespecialister (neurologer)
gjenspecialister (gjenlaeger)
tarmspecialister (gastroenterologer)
dieetister

fysio- og adfeerdsterapeuter

Stottende behandlinger til
personer med cystinose

Nyrer

Veaeske- og salterstatning. Behandling,
der reducerer haevelse/betaendelse for
at reducere nyrefiltreringen og reducere
maangden af producereturin.

Behandling, der reducerer mangden af
protein i urinen.

Kost og ernzring

En kirurg kan anbringe en sonde, der
kaldes en gastrotomi- eller G-sonde,
gennem maven for at ernaere barnet.
Naeringsstoffer kan gives ved injektion

i en vene, der kaldes total parenteral
ernzering. Fosfat og D-vitamin kan gives
mod rakitis.

Hormoner

Kan tilbydes til patienter med
kort statur. Thyroideahormon eller
testosteronerstatning kan veaere
ngdvendig.
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Sundhedspersoner, som
behandler cystinosepatienten,
aendrer sig efternanden som
patienten bliver seldre

Barndom

Paediatrisk pleje ledes
normalt af:

Padiatrisk
nefrolog

Stiller ofte den
forste diagnose og
koordinerer som regel
laegebehandling gennem
ungdomsfasen

Ungdom og
voksenlivet

Voksenpleje ledes
normalt af:

Voksen
nefrolog

Kan patage sig
den primeere rolle i
koordineringen af pleje
pa det rette tidspunkt for
patientens overgang fra
paediatrisk til voksenpleje
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Sundhedspersoner, som
behandler cystinosepatienten,
aendrer sig efterhanden som
patienten bliver aldre

Tveerfaglig patienthandtering

Pleje- og behandlingsteam for patienter med cystinose

Voksennefrolog

Kan patage sig den primaere
rolle i koordineringen af
pleje pa det rette tidspunkt
for patientens overgang fra
paediatrisk til voksenpleje

Andre specialister
Leverer yderligere ydelser,
som mange patienter med

cystinose kan have brug for,
sasom ernaeringsradgivning,
ergoterapi, taleterapi,
adfeerdspleje og
medicinhandtering og
-instruktion

Padiatrisk nefrolog
Stiller ofte den forste
diagnose og koordinerer
som regel leegebehandling
gennem ungdomsfasen

Djenlege

Overvager syns- og
gjensundhed og behandler
gjenkomplikationer

Endokrinolog

Evaluerer behovet for
vaeksthormonbehandling,
behandler hypothyroidisme
og diabetes mellitus

<
4
£
&

o

Neurolog

Handterer neuromuskulaere
problemer, herunder
synkebesveaer pa grund af
myopati, som generelt viser
sig sidst i ungdomsarene

Kardiolog
Evaluerer kardiovaskulaer
risiko og behandler hjertet

Transplantationskirurg
Yder medicinsk behandling
for og efter en
transplantation. Han/hun
udfgrer ogsa
nyretransplantationen

Human genetik
Bekraefter en
cystinosediagnose ved
hjaelp af genetiske test og
udferer genetisk
konsultation og preenatale
diagnostiske test

Bornelaege/
intern mediciner
Yder almen medicinsk
behandling

Gastroenterolog
Handterer gastrointestinale
problemer

Cystinose pavirker forskellige organsystemer og kraever samarbejde med en raekke
medicinske specialister for at optimere de kliniske resultater.
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Behandlingsmuligheder

Pa nuveerende tidspunkt er det ikke
muligt at helbrede sygdommen, og til
dato har behandlingen af cystinose i

hgj grad fokuseret pa behandling af de
forskellige symptomer, der kan vaere

til stede. | gjeblikket er den eneste
malrettede behandling af nefropatisk
cystinose enzym erstatningsterapi, et
laegemiddel der har vist sig at reducere
cystinniveauerne i celler i hele kroppen.
Enzym gjendrdber anvendes til at oplase
cystinkrystaller i gjnene. Behandling af
cystinose bgr pabegyndes sa tidligt i livet
som muligt og skal fortsaette hele livet,
selv efter en nyretransplantation.

Malet med behandling med enzym
erstatningsterapi er at forsinke eller
forhindre skader pa celler ved hele tiden
at holde cystinniveauerne lave.

Nar der ikke er nok enzym i kroppen pa
en person med nefropatisk cystinose,
stiger maengden af cystin i cellerne
hurtigt til usikre niveauer. Hvis en dosis
springes over eller udseettes, kan det
medfeare risiko for skade pa kroppen og
fa cystinniveauerne til at stige. Det er
derfor, det er sa vigtigt konstant at holde
cystinniveauerne under kontrol ved at
tage enzym erstatningsterapi ngjagtigt,
som laegen anbefaler.

Det er en alvorlig udfordring for unge og
unge voksne, nar de bliver voksne efter
overgangen fra paediatrisk til voksenpleje.

Nyretransplantation er en effektiv
behandling af nyresvigt hos patienter
med cystinose.
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