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Diamond Blackfan anemi (DBA)

• Diamond-Blackfan anaemi (DBA) karakteriseras av brist på erytrocyt-
progenitorer i benmärgen

• Orsakas av mutationer i ett ribosomalt protein – leder till tidig celldöd
• Autosomalt dominant
• De flesta fall är spontana nymutationer
• 50% svarar på steroider men kan utveckla resistens
• Många behöver livslånga transfusioner och kelering
• Ökad risk för maligniteter
• Allogen stamcellstransplantation ett alternativ i utvalda fall
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Fanconis anemi

• Man räknar med att det föds ett barn med Fanconis anemi ungefär vart tionde 
år i Sverige

• Syndrom med benmärgssvikt, svår anemi och kongenitala missbildningar
• Tex skelett (bland annat tummar, underarmens strålben och höfter), njurar och hjärta

• Kromosomskador pga försämrad förmåga att reparera DNA-skador
• Ökad risk för maligniteter (MDS, leukemi och hudcancer)
• Autosomalt recessiv
• Personer med Fanconis anemi har en ökad känslighet för DNA-skadande 

ämnen och joniserande strålning – ultraljud och MR istället för röntgen/DT
• Danazol kan ev skjuta fram utveckling av benmärgssvikt
• Allogen stamcellstransplantation vid utveckling av aplastisk anemi
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PRCA – pure red cell aplasia

• Förvärvad PRCA kan vara primär eller sekundär
• Primär PRCA är ett autoimmunt tillstånd
• Sekundär PRCA kan vara associerad med SLE, KLL, LGL, 

infektioner (speciellt Parvovirus B19), läkemedel etc
• Normocytär, normokrom anemi
• Mycket låga retikulocyter
• Avsaknad av eller mycket få erytroida prekursorer i benmärgen
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PRCA – utredning och behandling

• Alltid prov för Parvovirus B19
• Om negativt och ingen annan förklaring:

• DT thorax för att utesluta tymom

• Primär PRCA: immunosuppression är
förstahandsbehandling
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PRCA – specialfall

• rhEpo-induced antibody-mediated PRCA
• Välkänt bland njurmedicinare och frekvensen har minskat
• Immunosuppression förstahandsbehandling
• Njurtransplantation bör övervägas

• Parvovirus B19
• Behandlas med IvIG

• Tymom-associerad PRCA
• Kirurgi, adjuvant immunosuppression
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Kongenitala dyserytropoetiska anemier (CDA)

• Ineffektiv erytropoes
• Olika mutationer ger olika subtyper av CDA (I-III)
• Autosomal recessivt nedärvningsmönster
• CDA Typ I - makrocytos och är oftast INTE transfusionsberoende
• CDA Typ II (HEMPAS) - erytrocyter med distinkt utseende i mikroskop: 

Normalstora men varierande form och karakteristisk ”basofil stipling”
• Splenomegali och gallstenar är vanligt, järninlagring
• Allogen stamcellstransplantation har varit framgångsrikt i svåra fall
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Hereditär sideroblastisk anemi

• Felaktig järnomsättning gör att järn inte kan inkorporeras i 
hemoglobin

• Det leder till att järn ackumuleras i mitokondrier
• Sådan järnackumulering i mitokondrierna i erytroblaster syns

tydligt i blå färgning
• Erytroblasterna med järnpigment kallas ringsideroblaster
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Hereditär sideroblastisk anemi

• En sjukdomsgrupp av anemier med ringsideroblaster
• Den ineffektiva erytropoesen leder till anemi och järninlagring
• Ibland pancytopeni, neutropeni eller trombocytopeni
• Andra organ/vävnader kan vara drabbade
• Alla ärftlighetsmönster förekommer

Cecilia Karlström



5.
Sideroblastiska

anemier

4. 
Dyserytropoetiska

anemier

3. 
Erythropoietic 

failure or 
aplasia

2.
Hereditära

hemolytiska
anemier

1.
Hemoglobin 

defekter
Thalassemi, 

Sicklecellssjukdom

Cecilia Karlström

10.
Anemier med 

oklar mekanism

9.
Anemier med 

komplexa
mekanismer

(AIHA)

8.
Paroxysmal

nocturn
haemoglobinuri

(PNH)

7.
Ärftliga tillstånd

med folsyra
eller kobalamin-

defekter

6.
Icke-

sideroblastiska
anemier

due to iron metabolism defects



Icke-sideroblastiska anemier

• Heterogen grupp
• Mild till svår anemi (men inga ringsideroblaster)
• Defekt järnmetabolism
• Extremt ovanliga
• Minst extremt ovanlig: IRIDA (Iron-refractory Iron-deficiency anaemia)

• Ökad mängd hepcidin  hämmar järnupptaget järnbrist

• Andra tillstånd leder istället till järnöverskott
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IRIDA

• Mikrocytär hypokrom anemi
• Låg transferrinmättnad
• Normala/höga hepcidinnivåer
• Recessivt nedärvt
• Anemin uppstår efter födseln men diagnostiseras ibland inte 

förrän i vuxen ålder
• Refraktär mot oral järnsubstitution
• Långsamt och partiellt svar på intravenöst järn
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Ärftliga tillstånd i folsyra eller kobalamin-
omsättning
• Flera ärftliga tillstånd har beskrivits

• Tex Hereditary folate malabsorption, Cerebral folate deficiency

• Ärftliga rubbningar av vitamin B12 metabolism/omsättning ger 
tillväxthämning, neurologiska och neuropsykiatriska problem 
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