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Du har faet denne patientinformation, da
det er konstateret, at du er baerer af det
arvelige anlaeg beta-thalassami ogsa kaldet
beta-thalassaeemi minor.

At vaere beerer af det arvelige anlaeg beta-
thalassaemi minor er ikke i sig selv alvorligt,
og vil kun i meget f3 tilfselde pavirke
sundheden hos, den der bzerer
arveanlagget. Til gengaeld kan det fa
betydning for dine kommende bgrns
sundhed.

Er din partner, som du selv, bzerer af
arveanlaegget, er der 25% risiko for, at
jeres fzelles bgrn vil far sygdommen beta-
thalasseemi major. Beta-thalasseemi major
er en alvorlig blodsygdom.

Ved din partner ikke om han/hun er baerer
af arveanlaegget, kan det nemt undersgges
ved en simpel blodprgve hos egen laege
inden I far bgrn.

Det er ogsa muligt ved en undersggelse
tidligt i graviditeten, at pavise om barnet er
raskt eller sygt. Ops@g derfor egen laege sa
snart graviditeten er pavist.

Er barnet raskt og/eller er din partner ikke
bzerer af arveanlaegget, er det alligevel
vigtigt at informere barnet om tilstanden
inden barnet selv stifter familie.

50% af de bgrn, hvor blot én af foraeldrene
har arveanlaegget, vil selv fa arve anlaagget
beta-thalassaemi minor.

Tal med dine venner og din familie og
opfordr iseer yngre familiemedlemmer til at
blive undersggt for det arvelige anleeg fgr de
selv skal veere foraeldre.

Husk, at det at veere beerer af
arveanlaegget beta-thalassaemi minor, ikke
er ensbetydende med, at du ikke kan fa
barn.

Glem ikke at du er beerer af arveanlaegget.
Gem denne patientformation som
dokumentation.

Vil du vide mere om beta-thalassaemi, kan
du finde mere information i denne
patientinformation.

Du kan ogsa kontakte din egen laege.

Hvad er beta-thalassami?

Beta-thalasseemi er en arvelig form for
blodmangel, som skyldes en defekt i
dannelsen af haamoglobinet i blodet. At den
er arvelig betyder, at egenskaben overfgres
fra forzeldre til bgrn.

Sygdommen findes fgrst og fremmest i
Middelhavslandene, Mellemgsten, Iran, Irak,
Indien, Sydgstasien og Afrika samt i den
afroamerikanske befolkning. Beta-
thalassaemi er sjeelden i Nordeuropa.

Blodet og blodmangel

For at forsta, hvad beta-thalassaemi er, ma
man vide hvad blodet bestdr af og hvilken
funktion det har.

Blodet bestdr af en vandig veeske kaldet
blodplasmaet. I plasmaet findes en raekke
forskellige celler som har forskellige
funktioner. De rgde blodlegemer er langt de
hyppigste. De dannes i knoglemarven.
Knoglemarven producerer dagligt nye rgde
blodlegemer for at erstatte de rgde
blodlegemer, som gar til grunde.

De rgde blodlegemer indeholder
2ggehvidestoffet haemoglobin, hvis funktion
er at transportere ilt fra lungerne ud i
kroppens andre celler. Heemoglobin er rgdt
og giver blodet farve.

Det er hamoglobinet i de rgde blodlegemer
der er sygt ved beta-thalassami. Det fgrer
til blodmangel (anaami), hvis blodet
indeholder for lidt haemoglobin.



Der findes 2 former for beta-
thalassaemi:

Beta-thalassami minor. Personer med
denne tilstand er raske eller har kun meget
begraenset blodmangel.

Beta-thalassaemi major, er en alvorlig
blodsygdom. Den opstar fa maneder efter
barnet er fadt. Barn med beta-thalassaemi
major laver kun lidt haamoglobin og har
derfor sveer blodmangel og har hele livet
behov for blodtransfusioner og medicin.

Sddan overfgres arveanlzeg
for thalassaemi fra foraeldre
til bgrn

1. Huvis ingen af forazldrene er baerere af
anlaegget for beta-thalassaemi minor

vil bgrnene heller ikke have anleegget.

Der er ingen risiko for sygdom.
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2. Hvis kun én af foreeldrene har beta-
thalassaemi minor vil 50% af bgrnene
fa arveanlaegget beta-thalassaemi
minor og 50% vil veere uden
arveanlag.

Der er ingen risiko for alvorlig
sygdom.
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3. Hvis begge foraeldre har beta-
thalassaeemi minor risikerer 25% af
bgrnene far den alvorlige sygdom
beta-thalasseemi major. 50% vil fa
arveanlaegget beta-thalassaeemi minor
0g 25% vil vaere uden arveanlaeg.
Der er altsd 25% risiko for alvorlig
sygdom.
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Beta-thalassami minor

Beta-thalassaeemi minor er ikke en sjaelden
tilstand. Verdenssundhedsorganisationen
WHO skgnner at 3% af verdens befolkning
har beta-thalassaemi minor. I Region
Hovedstaden har 2-4% af
indvandrebefolkningen fra de tidligere
naevnte omrader beta-thalassaemi minor.

Personer med beta-thalasseemi minor er
raske eller har kun let blodmangel. De fleste
ved ikke, at de har denne egenskab og det
opdages ofte ved en tilfaeldighed i
forbindelse med blodprgver taget ved
mistanke om anden sygdom.

De rgde blodlegemer hos personer med
beta-thalasseemi minor er mindre end hos
resten af befolkningen. Dette ses ogsa ved
jernmangel, men jernbehandling hjzelper
ikke pa tilstanden.

Personer med beta-thalassaemi minor har let
gget maengde af haamoglobin-A2 i blodet.
Det er bl.a. ved pavisning af dette i en
blodprgve, at man kan stille diagnosen beta-
thalassaemi minor.

Personer med beta-thalasseemi minor har
ikke behov for behandling. Beta-thalassaemi
minor kan ikke udvikle sig til beta-
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thalassaeemi major og der er ikke en arvelig
tendens til andre sygdomme. Personer med
beta-thalasseemi minor kan leve et helt
normalt liv og skal ikke tage seaerlige hensyn
til tilstanden - heller ikke i valg af
uddannelse, arbejde og fritidsinteresser her
under sportsaktiviteter.

Hvis et familiemedlem har faet pavist beta-
thalassaeemi minor, er det sandsynligt, at
andre i familien har samme arvelige
egenskab.

Beta-thalassami major

Beta-thalasseemi major (Kaldes undertiden
Cooleys anzemi) er en alvorlig
blodmangelsygdom, der opstar f& maneder
efter fgdslen hos bgrn der har arvet beta-
thalassaemiegenskaben (beta-thalassemi
minor) fra begge forzeldre.

Uden behandling vil disse bgrn have svaer
blodmangel og trives darligt. Mange far
darlig knogleudvikling og de fleste vil dg
inden for de fgrste levear.

Moderne behandling bestar af

blodtransfusioner i kombination med
medicinsk behandling.

Blodtransfusionerne gives hver 2. til 4. uge
hele livet igennem.

De mange blodtransfusioner medfarer en
gradvis ophobning af jern i organerne, idet
kroppen ikke kan skille sig af med jernet fra
det indfgrte blod. Jern i store mangder er
gift for kroppen og vil medfgre tiltagende
lever- og hjertesvigt. Desuden vil mange
udvikle forskellige hormonmangler som kan
fgre til vaekstproblemer og manglende eller
sen pubertetsudvikling.

Den medicinske behandling bestar af
Desferal eller Exjadem, som fjerner jern fra
kroppen.

Desferal gives dagligt ind under huden
gennem en kanyle tilkoblet en pumpe, som
kan baeres i et balte om livet.

Exjadem er en tabletbehandling som skal
tages dagligt.

I nogle situationer kan der udfgres
knoglemarvstransplantation, som kan
helbrede sygdommen.

Behandling af beta-thalasseemi major med

blodtransfusion og jernfjernende medicin



har gjort at patienterne kan leve et naesten
normalt liv. Behandlingen er dog
tidsrgvende og medfgrer ngdvendigvis teet
kontakt til hospitalet.

Hvorfor er beta-thalassaemi
hyppigt i visse lande?

I lande og geografiske omrader, hvor der
tidligere var eller stadig er malaria, er beta-
thalassami saerlig hyppig. Det gaelder som
tidligere naevnt szerligt middelhavsomradet,
Mellemgsten, Iran, Irak, Sydgstasien, Afrika
og personer af afroamerikansk herkomst(Se
kort side 3). Eksempelvis har 10-20% af
befolkningen pa Cypern og 5-10% af
befolkningen i Graekenland beta-thalasseemi
minor. I begge omrader har der tidligere
vaeret malaria.

Personer med beta-thalasseemi minor har
mindre tendens til at udvikle malaria.

For mange ar tilbage, hvor malaria ikke
kunne behandles, havde personer med beta-
thalassaemi minor derfor overlevelsesfordel,
ndr man boede i et malariaomrdde. Mange
personer uden beta-thalassaemi minor dgde
af malaria fgr de fik bgrn. Resultatet var, at
der blev f@dt flere og flere bgrn af foraeldre
med beta-thalasseemi minor, som derfor fik
samme anlaeg.

I dag er malaria forsvundet fra mange
omrader hvor beta-thalasseemi minor er
udbredt men det medfgrer ikke at
arveanlzegget for beta-thalassaemi er
forsvundet.
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Hvordan undgar man beta-
thalassaemi major?

Mange par, hvor begge har beta-thalassaemi
minor, veelger tidligt i graviditeten at fa
afklaret om det barn, der er pa vej, er sygt
eller raskt. Dette kan ggres ved at tage en
prgve af moderkagen. Undersggelsen
foretages ved hjaelp af en ultralyds skanning,
seedvanligvis mellem 10.-12. uge af
graviditeten.

Viser det sig, at det ventede barn har beta-
thalassaemi major, er det muligt at fa
foretaget en arbort.

Risikoen ved selve undersggelsen er meget
lille og aborten medfgrer ikke, at man ikke
fremover kan fa bgrn.

Det er desuden vigtigt at unge fra de fgr
naevnte omrader bliver testet for beta-
thalassaemi inden de stifter familie.

Dette gzelder ogsa hvis de er fgdt i Danmark,
og blot en af foraeldrene, bedsteforaeldrene
eller tidligere familie stammer fra et af de
naevnte omrader.

Kontakt din laege hvis du har spgrgsmal du

ikke har faet svar pa i denne
patientinformation.
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