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Svensk Forening for
Anestesi och Intensivvard
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NARP Neuropathy, ataxia, and retinitis pigmentosa
Andra namn: NARP syndrome,neurogenic muscle weakness, ataxia, and
retinitis pigmentosa neuropathy, ataxia, and retinitis pigmentosa
Borja med att ldsa dokumentet "Mitokondriesjukdomar dversikt och allmanna rad”.

Detta dokument ar diagnosspecifik information fér att anvanda i handldggningen av anestesi/graviditet/forlossning av
patienter som har NARP. Informationen &r baserad pa genetisk patofysiologisk kunskap samt klinisk erfarenhet nar sadan
finns dokumenterad. Nagra kontrollerade studier finns inte. Alla situationer kan inte forutses. Det gar inte att garantera ett
komplikationsfritt utfall. De slutliga bedomningarna och besluten maste fattas av ansvarig lakare ofta i samrad med andra
specialiteter och patienten och med héansyn tagen till den kliniska situationen.

Rad att anvénda i mycket akuta sammanhang, nér det ar fara i dréjsmal, finns pa .
sidan 2 = Akutsida i dokumentet MITOKONDRIESJUKDOMAR OVERSIKT OCH ALLMANNA RAD

Hoppas dessa rad kan vara till hjalp

Gunilla Islander (Anestesi o Intensivvard)  Overlakare emerita, docent, Skanes Universitetssjukhuset, Lund 2023-11-18/GI

Symptom
Progressiv sjukdom med stor bredd pa symtom.
Exempel pa symtom.
e Muskelspasma, Proximal muskelsvagheta

o Epileptiska anfalla, ataxia, neuropatia, smnapneer, A =vanliga symtom
e Arrytmier
e Retinitis pigmentosaa
e Overledningsrubbningar hjirtat.
e Kan orsaka Leighs syndrom
Referens Gard, HPO, Medlineplus, ORPHA
Arftlighet
Prevalens Siffror varierande skattas mellan ~ 1/1000 000 till 1/12 000 nyfodda.
Arftlighet Mutations i m.MT-ATP6 genen . Mitokondriell neddrvning frdn mamma.

Patofysiologi m.MT-ATP6 kodar for ATP syntetas som ingér i komplex V
Referens Bissonnette, Orphanet, Socialstyrelsen

Behandling/Likemedel

Bot saknas. Bikarbonat eller Na citrat vid acidos. Symtomatisk behandling.
Referens Orphanet

Anestesi och graviditet

Vg anviind dokumentet “Mitokondriesjukdomar éversikt och allmiinna rad” LANK
NARP: Tilldgg och kommentarer till de allmédnna raden finns hir

Litteratur saknas for anestesi eller graviditet och forlossning f6r denna diagnos 1 pubmed.
Man far forutsétta 6kade risker i dessa situationer.
Vid Leighs syndrom anviind dokumentet for den diagnosen LANK


http://ghr.nlm.nih.gov/gene=mtatp6
http://ghr.nlm.nih.gov/gene=mtatp6
file:///C:/Users/gunil/Dropbox/6%20ARB%20GRP%20Anestesi%20Neuromuskulär%20sjukdom/1%20Riktlinjer%20och%20sjukdomar/5%20Mitokondriesjukdom/1%20Att%20lägga%20ut/MITO%20NÄTET%20231127%20-%20word%20och%20pdf/F-MITOKONDRIESJUKDOMAR-ÖVERSIKT-OCH-ALLMÄNNA-RÅD.pdf
file:///C:/Users/gunil/Dropbox/6%20ARB%20GRP%20Anestesi%20Neuromuskulär%20sjukdom/1%20Riktlinjer%20och%20sjukdomar/5%20Mitokondriesjukdom/1%20Att%20lägga%20ut/MITO%20NÄTET%20231127%20-%20word%20och%20pdf/Enskilda%20diagnoser/F2-Leigh-syndrom.pdf

N Svensk Forening for
AR Anestesi och Intensivvird

Referenser

Bissonnette, Bruno, M.D. Syndromes : Rapid Recognition and Perioperative Implications (EDT); Luginbuehl,
Igor, M.D. (EDT); Engelhardt, Thomas, Ph.D. (EDT) McGraw Hill 2019

HPO Human Phenotype Ontology https.//hpo.jax.org/ sékterm NARP

GARD The Genetic and Rare Diseases Information Centre.
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/262/neuropathy-ataxia-retinitis-pigmentosa-syndrome
Medlineplus https://medlineplus.gov/download/genetics/condition/neuropathy-ataxia-and-retinitis-
pigmentosa.pdf

ORPHANET. https://www.orpha.net/ ORPHA code 644

Socialstyrelsen https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand
Sékterm NARP


https://www.abebooks.com/book-search/author/bissonnette-bruno-m-d-luginbuehl-igor/
https://www.abebooks.com/book-search/author/bissonnette-bruno-m-d-luginbuehl-igor/
https://hpo.jax.org/
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/262/neuropathy-ataxia-retinitis-pigmentosa-syndrome
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand

