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Lidt om paroksystisk
natlig heemoglobinuri

Hvad er paroksystisk natlig heemoglobinuri?

Paroksystisk natlig haemoglobinuri er en blodsygdom, hvor kroppens eget immunforsvar nedbryder de rode
blodlegemer. Dette kan pavirke den, der lider heraf pa forskellige mader, fysisk, psykisk og fglelsesmaessigt.
Sygdommen er ogsa kendt som paroksystisk nokturn heemoglobinuri, som forkortes PNH. Fremover i teksten vil
vi anvende PNH. PNH er en meget sjeelden sygdom, som alle kan f&, uanset alder eller kan, men langt de fleste far
sygdommen i voksenalderen. PNH er en sakaldt ‘erhvervet sygdom’, hvilket betyder, at man ikke er fadt med den
(den er ikke arvelig), og den er heller ikke smitsom.

Hvad er arsagen til PNH?

Arsagen til PNH er, at de sakaldte heematopoietiske stamceller sendrer sig (muterer) og danne defekte blodlegemer.
Haematopoietiske stamceller er umodne celler, der har evnen til at udvikle sig til alle typer af celler, sasom re@de og
hvide blodlegemer samt blodplader. Heematopoietiske stamceller findes i knoglemarven og i et lavt antal i blodet.
De defekte rode blodlegemer mangler visse proteiner eller sakaldte regulatorer (CD55 og CD59), hvilket ger, at de
opfattes som fremmede og angribes af den del af vores medfgdte immunforsvar, som kaldes komplementsystemet.
De rgde blodlegemer har en meget vigtig opgave, nemlig at transportere ilt til alle kroppens organer og fragte
kuldioxid bort. PNH er potentielt set, en livstruende sygdom.

En tidlig beskrivelse af paroksystisk natlig heemoglobinuri blev foretaget i 1882 af den tyske leege

Paul Strubing. I 1928 introducerede den hollandske leege J. Enneking begrebet paroksystisk natlig
haemoglobinuri. Paroksystisk betyder pludselig eller anfaldsvis. Heemoglobinuri betyder, at et protein
(heemoglobin) i de rede blodlegemer udskilles i urinen, hvilket forer til, at urinen far en mork farve.
Udtrykket natlig kan veere misvisende, fordi nedbrydningen af rade blodlegemer foregar hele degnet
rundt. Grunden til, at den marke urin bemaerkes om morgenen, er, at pa det tidspunkt plejer urinen at
vaere mest koncentreret.

Hzemolyse — nar rede blodlegemer nedbrydes, og det kan ske i bade blodkar og andet veev.
Intravaskulzer haemolyse (IVH) — nar de rede blodlegemer nedbrydes i blodkarrene.
Ekstravaskulaer heemolyse (EVH) — nar de rede blodlegemer nedbrydes i f.eks. milt eller lever.

Symptomer pa haemolyse, uafhaengig om haemolysen sker intravaskulaert eller ekstravaskuleert
Patienter med PNH kan have symptomer, som forarsages af bade EVH og IVH. Et lavt antal rede blodlegemer
forarsager en lav heemoglobinveerdi (Hb-veerdi). Det kan fore til ansemi, treethed, mave- eller brystsmerter,
synkebesveer, hjernetraethed, hovedpine, andengd, erektionsproblemer, svaghedsfornemmelse og mangel pa energi,
appetitleshed, markfarvet urin eller blodpropper.



Ved vedvarende symptomer pa PNH kan dagligdagen, arbejdslivet og
livskvaliteten blive pavirket i varierende grad. En del patienter maerker og foler,
at de ikke kan arbejde som tidligere og overkommer heller ikke sa meget som
tidligere. Det indebzerer, at man kan blive sygemeldt eller veere ngdt til at ga ned

i arbejdstid.

Manglende energi forer sa igen til, at man ma ga ned i tempo og maske skal
fraveelge de aktiviteter, man tidligere tog for givet.

Bade intravaskulaer og ekstravaskuleer
haemolyse kan give folgende symptomer:
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Komplementsystemet er en del af kroppens immunforsvar, som hjeelper med at nedbryde virus og bakterier, og
skaffe sig af med skadede celler. Man kan sige, at det er en slags overvagningssystem, der altid er aktiveret. Ved PNH
angriber komplementsystemet ogsa de rgde blodlegemer, som mangler proteinerne/regulatorerne CD55 og CD59
pa deres overflade. Der kommer sé feerre rgde blodlegemer ud i blodcirkulationen til at transportere ilt til alle veev.
Komplementsystemet bestar af proteiner, som aktiveres i en specifik reekkefolge, ligesom dominobrikker, hvis noget
fremmed opdages. To centrale proteiner i systemet er C3 og C5. [ den forenklede illustration pa neeste side vises kun

en lille del af komplementsystemet.






MANGLEN PA REGULATORERNE CD55 OG CD59 RESULTERER

I OVERAKTIVERING AF KOMPLEMENTSYSTEMET

Proteinet C3 pavirker tidligt i systemet og kan forarsage
haemolyse bade inde i blodkarrene (intravaskuleert) og udenfor
blodkarrene (ekstravaskuleert).

C5 aktiverer MAC (Membrane Attack Complex), som nedbryder de
rode blodlegemer og forarsager intravaskuleer heemolyse.

C5b MAC

I dag kan vi ved hjeelp af laagemidler blokere aktiviteten i komplementsystemet og pa den

made kontrollere den haemolyse, der forarsager mange af de symptomer, som opstar, bl.a.
ved PNH.

Hvor udbredt er PNH?

PNH er en meget sjeelden sygdom. Hvert ar far ca. 1 person ud af 1 million indbyggere sygdommen, og i Danmark
findes der ca. 50 personer med sygdommen. Da symptomerne i hgj grad pavirker det daglige liv og kan veere
forbundet med alvorlige og potentielt livstruende komplikationer, er det vigtigt, at de personer, der lider heraf, far
opfelgning og den rette behandling.

Den lave blodveerdi gor, at stattende behandling med blodtransfusioner er forholdsvis udbredt. Behandlingen har
en hurtig virkning pa blodveerdien, men skal gentages regelmeessigt. For en del personer er det ngdvendigt med
blodtransfusioner hver uge, mens der for andre kan ga leengere tid mellem blodtransfusionerne. Behandlingen har
ingen effekt pa andre symptomer, sdsom risikoen for blodpropper og pavirkningen af nyrer og lunger. Nogle gange
kan der ogsa veere behov for tilskud af jern og folsyre for at fremme dannelsen af nye blodceller.

[ dag findes der flere behandlinger, der blokerer komplementsystemet pa forskellige niveauer for at mindske behovet
for blodtransfusioner, nedbringe risikoen for blodpropper og modvirke symptomer sdsom mangel pa energi.
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