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Upplägg

• Översikt sjukdomsgruppen

• Olika strategier för behandling av neurometabola 

sjukdomar

• Några exemplar

• Frågor
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Vad är en neurometabol sjukdom?
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Behandling

2024-10-27Sahlgrenska Universitetssjukhuset



Terapier som påverkar substrat

• Diet 

• Borttagning av toxiner

• Minskar produktion av substrat 
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Diet
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Toxin borttagning

• Ammonium 

• Natriumbensoat

• Carbiglu

• Fenylutyrat

• Dialys
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Minskar produktion av substrat
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Behandling
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Genterapi
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Behandling
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Enzymterapi
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Stamcells transplantation
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Chaperone therapi
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Behandling
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Cofactor replacement
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Behandling
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Product supplementation
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Dopa-responsive dystonia | Tidsskrift for 
Den norske legeforening
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https://tidsskriftet.no/en/2018/11/oversiktsartikkel/dopa-responsive-dystonia
https://tidsskriftet.no/en/2018/11/oversiktsartikkel/dopa-responsive-dystonia


Stödjande behandling

• Epilepsi, spasticitet, dystonier, 

sömn mm 

• OBS mitokondriella sjukdomar
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