
 Instruks om seglcelleanæmi.     Arbejdsgruppe under DPS hæmatologi- og onkologiudvalg         Februar 2007 

 1

  Mini-instruks for seglcelleanæmi 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Udarbejdet af en arbejdsgruppe under Dansk Pædiatrisk Selskabs Hæmatologi- og 
onkologiudvalg bestående af: Malgorzata Wason, Henrik Hasle, Henrik Birgens, Niels Carlsen, 
Niels Clausen og Birgitte Lausen, februar 2007. 
 
Målet med denne instruks er at give introduktion, vejledning og anbefalinger angående de 
almindeligste spørgsmål, som opstår ved behandlingen af patienter med seglcelleanæmi. 
Hensigten er ikke at give en komplet beskrivelse af sygdommen eller mere specifikke kliniske 
situationer; her må henvises til lærebøger og øvrig litteratur. 
 

INDHOLD: 
 
Definitioner og nomenklatur 
Patofysiologi 
Sværhedsgrader af HbS 
Forekomst og incidens 
Diagnose 
Kliniske manifestationer  

· Akut anæmi 
· Seglcellekriser 
· Aseptisk knoglenekrose 
· Akut chest syndrom 
· Pulmonal hypertension 
· Akut cerebrovaskulært tilfælde (stroke) 
· Priapisme 
· Nyresygdom 
· Infektioner 
 

Behandling  
· Transfusionsbehandling 
· Anden behandling 
 

Kontrol og opfølgning 
Screening 
Litteratur 
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DEFINITIONER OG NOMENKLATUR 
 
Seglcellesygdom er en arvelig sygdom og er en fælles betegnelse for alle, som har en 
punktmutation i betaglobulinkædegenet, kaldet Beta-S-genet, der medfører dannelsen af HbS i 
stedet for HbA1.  
Hvis kun et allel er muteret er personen heterozygot (HbAS) og personen har således 
seglcelletræk (engelsk: Sickle Cell Trait). Denne tilstand medfører i reglen ingen symptomer og 
vil ikke blive beskrevet yderligere. 
Seglcelleanæmi refererer til det sygdoms billede, som opstår hos homozygote eller hos patienter, 
som er dobbelt heterozygot for HbS og b-thalassæmi eller en anden betaglobulinkæde variant. 
 
Ved seglcelleanæmi udgør HbS (2 � -globuliner + 2 S-globulinkæder) 75-95% af total Hb;  men 
ingen HbA1 (2 � -globulinkæder + 2 � -globulinkæder); resten består af HbA2 (2 � -
globulinkæder + 2 � -globulinkæder ) og HbF (2 � -globulinkæder + 2 � -globulinkæder). HbS kan 
polymerisere, men tilstedeværelsen af HbF nedsætter polymeriseringen. Stress erytropoiese fører 
til øget dannelse af � -globulinkæder, hvilket kan udnyttes terapeutisk ved hjælp af Hydrea.  
 
De meste kendte typer:                                  HbA1       HbS         HbA2     HbF          HbC  

· Heterozygot HbS (HbAS):   52-75%    22-45%   2-4%**     1-2%  
· Homozygoti Hb SS  (HbSS):   0%          75-95%   3,5%      2-20%  
· HbS/beta0-thalassæmi (Hb� º):  0%          70-90%   4-6%      6-8%  
· HbS/beta+thalassæmi (Hb� +): 10-30%   50-80%   4-6%       4-6%  
· HbS/ HbC sygdom (HbSC):                0%         45-55%          *        0,5-5%     45-55% 

 
*Hb A2 kan ikke afgøres af tekniske grunde 
** HbA2 er ofte > 3, 5 %, dvs over normalområdet. 
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PATOFYSIOLOGI: 
 
Ved HbS sker der en intracellulær polymerisering når HbS reduceres (deoxygeneres) hvorved 
erythrocytten deformeres til den karakteristiske seglcelleform. Disse seglceller har tendens til at 
aggregere med hinanden, hvilket igen fører til mikrocirkulatoriske problemer pga. stase i de små 
blodkar og dermed cirkulationsproblemer med hypoxi til følge (okklusion af de små blodkar = 
vaso-occlusiv sygdom = seglcellekriser).  
 
Seglcelledannelse fører til nedsat erytrocytlevetid og en kronisk hæmolytisk anæmi. 
Hæmolysen synes også at være en afgørende faktor for visse andre symptomer nemlig pulmonal 
hypertension, priapisme og skinnebenssår. 
 
Endvidere sker der en øget adhæsion af HbS-holdige erytrocytter til kar-endothelet. Dette 
skyldes opregulering af en række adhæsionsfaktorer på erytrocytoverfladen, og er nært koblet til 
en intracellulær dehydrering pga. defekte kaliumkanaler i erytrocytten. Disse såkaldte ”dense 
cells” klistrer til væggen og vil yderligere reducere gennemblødningen. Dette kan føre til 
makrovaskulær trombosering, eksempelvis i cerebrum. 
 
Alle børn med seglcelleanæmi har anæmi i varierende grad fra 3-4 mdr.’s alderen. 
Kompensatorisk udvikles knoglemarvshyperplasi. Vævsskade udvikles hovedsagelig pga. 
hypoxi,  hvor organer med langsomt blodflow  (knoglemarv, milt) samt organer med begrænset 
terminalt blodflow (retina, nyretubuli, caput femoris, humerus) er mest udsatte. 
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SVÆRHEDSGRADER AF HbS 
 
Selv om punktmutationen i betaglobulinkædegenet globalt set er den samme, varierer 
sygdommens sværhedsgrad betydeligt mellem forskellige folkeslag. For seglcelleanæmier er den 
kliniske fænotype overordentlig varierende fra beskedne symptomer hos nogle til svær sygdom 
hos andre. Årsagen til dette fænomen er kun delvist afklaret, men en række faktorer er kendt for 
at føre til mildere sygdom: 
 

· Der er relation mellem prognosen og mængden af HbF. Der findes flere haplotyper med 
varierende HbF syntese. Eksempelvis har patienter med seglcelleanæmi fra Arabien og 
Mellemøsten ofte en mildere fænotype end patienter fra Centralafrika, netop pga. højere 
HbF. 

 
· Hvis patienten samtidig har a-thalassæmi er fænotypen ofte mildere, specielt hvis det 

drejer sig om homozygoti for -a3.7 deletionen. Dette er hyppigere i Afrika. 
 
Nedenstående angiver i rækkefølge relationen mellem genetisk fænotype og sværhedsgraden af 
seglcelleanæmi, hvor den sværeste form er nævnt først: 
HbSS �  HbS/b0-thalassæmi > HbS/b+-thalassæmi > HbSC > HbS/hæmoglobin variant (HbO, 
HbD, HbE). 
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FOREKOMST OG INCIDENS: 
 
· Ca. 1,5 % af verdens befolkning bærer genet for HbS. 
· Omkring 80 % af HbS findes i Afrika (genfrekvens (GF): 0,02- > 0,14). Individer med 

seglcelletræk er mere resistente overfor Falciparum malaria, hvorfor hyppigheden af 
seglcelletræk er højere i områder med malaria. 

· Hyppig i den Afro-amerikanske befolkning. 
· Forekommer i Grækenland (GF: ca. 0,03), Tyrkiet (GF: 0,02-0,03), Libanon (GF: 0,03), 

Saudiarabien (GF: 0,03-0,1) og Indien (GF: 0,02-0,08). 
· Der fødes ca. 150.000 børn årligt med seglcelleanæmi, heraf 130.000 i Afrika. 
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DIAGNOSE: 
 
Diagnosen stilles ved hæmoglobinfraktionering (elektroforese eller højtrykskromatografi 
(HPLC)). Førstnævnte kan give vanskeligheder med hensyn til adskillelse af hæmoglobin S og 
hæmoglobin D.  
Diagnosen kan bekræftes ved DNA-analyse.  
 
Ved mistanke om seglcelleanæmi bør foretages: 
Hb-fraktionering 
Hb, MCV, hæmatokrit, retikulocytter, jern, ferritin, transferrin 
Leukocyt og differentialtælling, thrombocytter 
Udstrygning mhp. segl- og targetceller, anisocytose, polykromasi  
 
Yderligere undersøgelser: 
S-karbamid, urat, kreatinin, natrium, kalium,  
s-bilirubin, ALAT, ASAT 
blod type (inkl. Kell, Duffy, Kidd, Lewis, Lutheran, P) samt eventuelle antistoffer 
HIV-test, Hepatitis B antigen/antistoffer 
Urin sticks 
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KLINISKE MANIFESTATIONER 
 
Symptomer afhænger af alderen: 
Sygdommen manifesterer sig ofte med forskellige symptomer i forskellige aldre. Alle patienter 
med seglcelleanæmi har varierende grader af anæmi fra 3-4 måneders alderen. 
 

· Spædbarnet er mest udsat for at få infektioner, sekvestrering af blod i milten samt 
dactylitis (vaso-occlusive, hypoxi udløste, smerter i fingre og tæer).  

· Fra et års alderen kan de vaso-occlusive smerteepisoder (seglcellekriser) involvere 
ekstremiteter, ribben, sternum, vertebrae og abdomen. Ofte starter disse seglcellekriser 
pludseligt og har ikke nødvendigvis en udløsende årsag. 

· Fra 4 års alderen tilkommer risiko for obstruktion af øvre luftveje, stroke, akut chest 
syndrome, sekvestrering af blod i leveren samt priapisme.  

· I voksen alder kan organinsufficiens fra øjne, hjerte, lunger, lever og nyrer udvikle sig og 
efterhånden dominere sygdomsbilledet. 

 
Forekomst af både dactylitis før 12 mdr. alderen, Hb < 4,3 mmol/l fra andet leveår og 
leukocytose uden infektion før 10-årsalderen er tegn på øget risiko for svær klinisk sygdom. 
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Akut anæmi 
Et pludseligt og evt. livstruende fald i Hb kan forekomme i forbindelse med aplastiske kriser og 
akut miltsekvestrering. 
 
Aplastisk krise 
Skyldes oftest infektion med Parvovirus B19. Virus angriber erytroide forstadier og fører til en 
kortvarig erytroid aplasi med lavt retikulocyttal. Pga. hæmolysen kan der på kort tid opstå svær 
anæmi, ”aplastisk krise”. Behandlingen er simpel blodtransfusion til erytropoiesen er spontant 
reetableret. 
 
Miltsekvestrering 
Akut tilstand der ofte rammer børn (ofte under 3 år), men kan forekomme hos alle med 
splenomegali. Blodet  ”fanges” i milten, som hurtigt vokser, Hb. falder og tilstanden fører ofte til 
shock. Syndromet er associeret til sepsis, specielt til pneumokokinfektion. Symptomer er: 
mavesmerter, bleghed, tiltagende abdominalomfang og hypovolæmisk shock. Mortaliteten er 
høj.  
 
Behandlingen omfatter: 

· Shock behandling med væske 
· Akut transfusion 
· Intravenøs antibiotika (skal indeholde penicillin, eller evt. Rocephalin ved 

penicillinallergi) 
· Splenektomi må overvejes efter 1. episode, hvis milten er palpabel eller der er 

vedvarende trombocytopeni. Recidivrisiko betydelig. Udskiftningstransfusion foretages 
inden indgrebet. 
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Seglcellekriser  -  Vaso-occlusive komplikationer  
Smertefulde kriser som skyldes avasculær nekrose i knoglemarven. Det drejer sig typisk om 
smerter i skelettet, hyppigst lokaliseret til ekstremiteter omkring leddene, ryg, bækken og 
thoraxskelet. Det kan dreje sig om endog meget stærke smerter. Episoderne varer oftest i 4-6 
dage og er af varierende intensitet. Precipiterende faktorer kan være afkøling, infektioner, 
dehydrering og emotionel stress. 
 
Behandlingen omfatter: 
Væskebehandling. 

· Der gives rigeligt med væske; 100-150 ml/kg/døgn til børn (ca. 4 liter til voksne), 
intravenøst eller peroralt. Kontroller elektrolytter 1-2 gange i døgnet og korriger herefter. 

· Fortsæt til patienten er afebril og kan tage perorale analgetika 
Smertebehandling. 
Præparatvalg: 

· Milde smerter: Paracetamol og evt. NSAID. 
· Moderate smerter: Evt. tillæg af NSAID eller Kodein   
· Svære smerter: Morfin, evt. som subkutan infusion.  
· Alternative muligheder: Overvej varmepude mod smertefulde steder. 
· Kroniske smerter: Man må her overveje et passende analgetikum under hensyn til 

situationen og risiko for afhængighed. Langtidsvirkende morfika kan være nødvendig i 
sjældne tilfælde. 
Overvej Hydroxyurea (se senere). 

Antibiotika: 
· Ved feber anvendes penicillin. Ved lungesymptomer evt. Zinacef, og ved 

abdominalsmerter anvendes Zinacef og metronidazol. 
· Justeres ved mikrobiologiske fund. 

Transfusion. 
· Simpel transfusion (se senere) er sjældent indiceret ved ukompliceret seglcellekrise. 
· Ved langvarige og tilbagevendende smerter kan kronisk transfusion anvendes i en 

periode. 
Oxygen behandling. 

· Anvendes ved nedsat pO2. 
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Aseptisk knoglenekrose. 
Tilstanden er især alvorlig ved affektion af hofte eller skuldre. Ses hos ca. 15 % af patienter med 
seglcellanæmi. En risikofaktor er samtidig forekomst af seglcelleanæmi og a-thalassæmi.  
Manifesterer sig ved smerter i hofte eller skuldre ved bevægelse, senere også i hvile. Der er 
begrænset abduktion i hoften eller begrænset udadrotation i skulderen. 
Diagnosticeres ved MR-scanning. 
Behandlingen omfatter analgetika, aflastning og ortopædkirurgisk vurdering og evt. intervention. 
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Akut chest syndrom 
Syndromet er defineret ved forekomst af lungeinfiltrater (hyppigst basalt og bilateralt) og 
ledsaget af brystsmerter, tachypnø, takycardi og højfebrilia (infiltrater i overlapper eller i 
mellemlap tyder mere på almindelig pneumoni). Klinisk ligner tilstanden en svær pneumoni og 
infektion er formentlig en vigtig ætiologisk faktor. En række faktorer udover infektion synes at 
spille en rolle, herunder hypersekvestrering af erytrocytter i lungekredsløbet og fedtembolier. 
Tilstanden kan udvikle sig rapidt og akut chest syndrom er en hyppig dødsårsag ved 
seglcelleanæmi, specielt hos voksne. Er sjældent hos børn < 8 år. 
 
Behandlingen omfatter: 

· Oxygen tilskud ved hypoxi 
· Antibiotika  

· Der tages relevante dyrkninger fra blod og ekspektorat hvis det er muligt. 
· Der startes Zinacef og/eller Ciproxin. Atypiske pneumonier er beskrevet som 

mulighed hvorfor Claritromycin kan overvejes. 
· Væskebehandling: Adekvat hydrering, men undgå overhydrering. 
· Smertebehandling: Patienterne har ofte brystsmerter (T-shirt området) og skal   

smertebehandles. Vær opmærksom ved brug af respirationsdæmpende analgetika. 
· Bronchodilaterende behandling: Hvis der er tegn på bronchokonstriktion anvendes 

beta2-agonist. 
· Transfusion:  

· Ved betydende anæmi og hos patienter som ikke har akut respirationsinsufficiens kan 
der anvendes simpel transfusion. 

· Hvis patienten er truet eller er i manifest respirationsinsufficiens er der indikation for 
udskiftningstransfusion. Nogle vælger denne procedure ved pO2 �  8 kPa. Det samme 
gælder, hvis der er andre truende organsvigt. 

· Respirator ved behov. 
· Profylakse:  

· Overvej Hydrea behandling. Værdien af denne behandling er dokumenteret i 
randomiseret undersøgelse 

· Overvej kronisk transfusion i en periode af mindst 6 måneders varighed. 
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Pulmonal hypertension 
Pulmonal hypertension (PHT) kan være sekundær til seglcellesygdom. Prevalensen er ikke kendt 
for børn og unge, men er stigende med alderen. 
Mekanismen bag PHT er ukendt, men flere faktorer regnes for sandsynlige; en vigtig faktor er 
formentlig en depletering af blodets NO indhold, som er en vigtig kardilatator. Frit hæmoglobin 
binder og ødelægger endotelcellederiveret NO og fjerner dette fra blodet førende til 
vasokonstriktion. Tilstanden er således en konsekvens af øget hæmolyse. NO syntesen synes 
desuden nedsat pga. arginase frigivet fra hæmolyserende erytrocytter. Arginase degraderer 
arginin som er grundsubstansen i dannelsen af NO. Andre faktorer kan spille ind i patogenesen 
så som seglcelle vaskulopati, kronisk ilt-desaturation eller natlig hypoventilation, lungeskader 
efter tilbagevendende episoder af akut chest syndrom, tilbagevendende episoder af 
tromboembolisme, eller højt pulmonalt blodflow forårsaget af anæmi. Uanset årsag, øger PHT 
risikoen for cor pulmonale, pulmonale tromboser og forværring af en eventuel hypoxæmi, som 
alle igen kan forværre de vaso-occlusive episoder. 
 
PHT mistænkes ved brystsmerter, træthed, dyspnø og ved hypoxæmi i hvile. Tilstanden kan 
være livstruende idet hjertearytmi, lungeemboli og pludselig død kan forekomme. PHT bør 
endvidere overvejes hvis ekkokardiografi viser forstørret højre ventrikel med øget tryk i 
pulmonal arterierne eller ved uforklaret ilt-desaturation. Den primære non-invasive underøgelse 
er ekkokardiografi, som viser en øget tricuspid regurgitant Doppler jet velocity rate TRV, som 
typisk vil > 2,5 m/s. PHT kan bekræftes ved hjertekaterisation, som typisk viser middel 
pulmonaltryk > 25 mmHg. 
 
Behandlingen omfatter: Der foreligger ikke specifikke behandlings-rekommandationer .  

· Kronisk transfusionsprogram bør tilbydes.  
· Vasodilatorer, calcium-blokkere og antikoagulationsbehandling kan overvejes.  
· Behandling med Sidenafil (Viagra) kan forsøges. En række andre lægemidler er under 

registrering. 
 
 
 
 
Lever sekvestrering 
Syndromet kan ses i alle aldre, men er hyppigst hos børn. Der findes abdominalsmerter under 
højre hypochondrium pga. hurtig voksende, øm lever og evt. tiltagende icterus. Tilstanden er ofte 
relateret til infektion, og kan medføre shock tilstand.   
Behandlingen omfatter. 

· Transfusion. Sædvanligvis simpel transfusion for at følge med. 
· Analgetika 
· Intravenøs væske 
· Oxygen behandling 
· Antibiotika 
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Akut cerebrovaskulært tilfælde (Stroke) 
Cerebrale insulter er en hyppig komplikation ved seglcelleanæmi. Hyppigst i barnealderen. Hos 
børn er der øget risiko hvis der påvises abnormt øget flow ved transcraniel doppler undersøgelse 
(TCD). Dette er ikke dokumenteret hos voksne.  
Viser sig ofte som hemiplegi og scanning viser okklusion af et af de store cerebrale kar. 
Subaracnoidal blødning ses hyppigere hos patienter med seglcelleanæmi. 
Børn med neurologiske symptomer bør udredes akut med MR-scanning af cerebrum, eller bedst 
MR-angiografi. Der er stor recidivrisiko. 
 
Behandlingen omfatter: 

· Udskiftningstransfusion gennemføres akut og kan ofte foretages på 2 dage. Der måles 
daglig HbS fraktion. (tilstræbe HbS < 30 %) 

· Ved subaracnoidal blødning kontaktes neurokirurger. 
· Profylakse:  

· Efter udskiftningstransfusion fortsættes med kronisk hypertransfusion, så HbS 
fraktionen holdes mellem 30 og 50 % (dokumenteret effekt). Varigheden af denne er 
ukendt, formentlig livslang. 

· Hvis behandlingen stoppes bør patienten være i Hydrea behandling, således at der er 
et overlap indtil den maksimale effekt af Hydrea er opnået (der mangler dog 
undersøgelser for at dokumentere denne behandling). 

· Voksne bør undersøges for om der er andre disponerende faktorer (atrielflimren, 
lipidprofil, hypertension, trombofili faktorer, diabetes, halskarundersøgelse). 

· Overvej trombocyt aggregationshæmning (ikke dokumenteret). 
· Ved mistanke om aneurisme laves cerebral MR -angiografi efter 

udskiftningstransfusion. 
 
 

 

�������� ������
�����������
�����



 Instruks om seglcelleanæmi.     Arbejdsgruppe under DPS hæmatologi- og onkologiudvalg         Februar 2007 

 14

Priapisme. 
Priapisme er en persisterende, smertefuld erektion som opstår uden seksuel stimulation, og 
skyldes sekvestrering af erytrocytter i corpora cavernosa. ”Stuttering” priapisme refererer til 
recidiverende episoder af 30 min. til 4 timers varighed. Svær priapisme er til stede ved anfald af 
mere end 4 timers varighed, hvor der er risiko for varig skade med fibrose og manglende 
erektionsevne. Patienterne må søge hjælp ved anfald af mere end 2 timers varighed. Er sjælden 
før 5 års alderen. Hyppigst hos yngre. 
 
Behandlingen omfatter: 

· Hydrering 
· Opfordring til vandladning 
· Smertebehandling. 
· Urolog kontaktes tidlig i forløbet. Ved længerevarende anfald (> 4 timer) bør der 

aspireres blod fra corpora cavernosa og evt. intracavernøs injektion af adrenalin. Hvis 
dette ikke hjælper bør man overveje corporaglandulær shunt. 

· Udskiftningstransfusion kan overvejes ved svære tilfælde. Er dokumenteret. Hct 
tilstræbes < 0,35. Bør forsøges hvis urologisk intervention ikke virker. 

· Profylakse: Hydrea og kronisk transfusion kan overvejes hvis ovenstående ikke hjælper. 
 
 
 
Nyresygdom. 
Kronisk nyreinsufficiens ses hos op til 30 % af voksne patienter med seglcelleanæmi. Viser sig 
ved stigende s-creatinin, mikroalbuminuri, proteinuri, hypertension, tiltagende anæmi og evt. 
glomerulosclerose og nefrotisk syndrom. Mikroalbuminuri og proteinuri er tegn på tidlig 
glomerulær nyreskade. 
 
Behandlingen omfatter: 

· Regelmæssig kontrol af s-kreatinin, mikroalbuminuri og proteinuri. 
· Patienter med proteinuri skal behandles med en ACE hæmmer. Undgå NSAID. 
· Erytropoietin: Ved tiltagende anæmi ved nyreinsufficiens forsøges EPO behandling. 
· Dialyse og transplantation foretages på sædvanlige indikationer. 
· Hypertransfusion kan forsøges, men er ikke dokumenteret. 

 
 
Akut hæmaturi. 
Er sjældent. Kan skyldes papilnekrose, men også andre årsager, fx infektioner. Der foretages UL 
af nyrer og cystoskopi. MR urografi kan fortages hvis man mistænker papilnekrose.  
Behandlingen omfatter: 

· Sengeleje 
· Hydrering for at sikre høj diurese (2-3 ml/kg) 
· Udskiftningstransfusion kan blive nødvendig, hvis Hb falder og der fortsat er massiv 

hæmaturi.  
 
 
Enuresis 
Nedsat evne til at koncentrere urinen er en meget hyppig renal komplikation ved seglcelleanæmi. 
Det viser sig oftest allerede i barndommen som enuresis.
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Infektioner 
Patienter med seglcelleanæmi har en øget risiko for infektioner, og den hyppigste dødsårsag hos 
børn er pneumokok-sepsis. Febrile patienter med seglcellesygdom bør derfor undersøges hurtigt 
og ”intensivt” og bør starte empirisk antibiotikabehandling hurtigere end hos den generelle 
befolkning. Man skal være særlig opmærksom på: 
 
Pneumokok infektioner. 

· Alle patienter med HbSS eller anden seglcellesygdom må opfattes som funktionelt 
aspleniske. Det behøver dog ikke at være tilfældet ved de lettere former f.eks. HbSC 
sygdom. Derfor bør alle patienter vaccineres mod pneumokokker, de mindste børn i 
første omgang med den proteinkonjugerede 7-valente vaccine, de større børn (> 2 år) 
med den 23-valente. Med basis i ældre klinisk kontrollerede undersøgelser anbefaler 
mange i dag profylaktisk penicillin til 5 års alderen. Derefter er værdien mindre 
veldokumenteret. (125 mg x 2 dagligt til børn < 3 år, og 250 mg x 2 dagligt til ældre 
børn). Derudover anbefales det at alle andre patienter med seglcellesygdom ved feber og 
tegn på infektion i luftveje behandles med penicillin. Alle sepsistilfælde må opfattes som 
værende forårsaget af pneumokokker til det modsatte er bevist. Antibiotika behandlingen 
må derfor indeholde penicillin eller anden behandling mod pneumokokker. 

 
Haemophilus influenzae type b (Hib). 

· Særlig hyppig hos børn. Giver pneumoni, meningitis, cellulit og osteomyelitis. 
Sædvanligvis ampicillin-følsomme. Alle børn bør være vaccineret mod Hib. 

 
Salmonella infektioner. 

· Denne infektionstype er beskrevet særlig hyppigt ved seglcelleanæmi. Udover diarre og 
sepsis er osteomyelit en hyppig komplikation. 
Behandles med Ciproxin eller ampicillin. Ved osteomyelitis gives intravenøs behandling 
i mindst 6 uger. 
 

Parvo B19 infektion. 
· Uspecifik febril sygdom med typisk udslet på kinder og nates. Virus angriber erytroide 

forstadier og fører til en kortvarig erytroid aplasi med lavt retikulocyttal. Pga. af 
hæmolysen kan der på kort tid opstå svær anæmi, ”aplastisk krise”. Behandlingen er 
simpel blodtransfusion til erytropoiesen er spontant reetableret. 

 
 



 Instruks om seglcelleanæmi.     Arbejdsgruppe under DPS hæmatologi- og onkologiudvalg         Februar 2007 

 16

 

BEHANDLING 
 
Transfusionsbehandling 
Overordnet skal man være opmærksom på, at HbS fører til en højreforskydning af 
hæmoglobinets dissociationskurve, dvs. at HbS afleverer oxygen lettere til vævet end HbA. Det 
betyder, at seglcelleanæmi patienter lever ”bedre” med anæmi end andre. De fleste seglcelle-
patienter har kun lejlighedsvis brug for transfusioner. Man skal derfor kun transfundere ved 
symptomatisk anæmi, profylaktisk eller ved komplikationer (se nedenfor), og man skal undgå 
hyperviskositet ved at sikre sig at hæmatokrit’en (Hct) < 0,35. Risikoen ved transfusion er først 
og fremmest siderose, men også potentielle transfusionsoverførte infektioner. 
 
Forundersøgelser før transfusion: 

· Fuld fænotype af blodtyper (Rhesus, Kell, Kid og Duffy) 
· S-ferritin 
· Hepatitis B antigen (hvis ikke vaccineret) 
· Hepatitis C antistof 

 
Der er 3 principielle transfusionsindikationer: 
 
1. Simpel transfusion: 
Her sikres blot hæmoglobinstigning hos patient med symptomgivende anæmi. Sædvanligvis kun 
indiceret hos ældre eller ved komplikationer (blødning, aplastisk eller hæmolytisk krise). Yngre 
bør ikke transfunderes før hæmoglobinen < 4 mmol/l. Det er ikke hensigtsmæssigt at opnå 
posttransfusionsniveauer > 6.2 mmol/l (eller Hct > 0,35), da øget blodviskositet kan føre til 
seglcellekriser. Se i øvrigt tabel 1. 
 
2. Kronisk hypertransfusion. 
Anvendes ofte profylaktisk hos patienter, som har haft alvorlige livstruende komplikationer for 
at forebygge recidiv. Andre indikationer se tabel 1. Baggrunden for denne transfusionsform er at 
sikre en prætransfusion hæmoglobinkoncentration på 5,4 – 5,7 mmol/l . Herved bremses 
patienten egen erytropoiese af HbS holdige erytrocytter og der sker en gradvis fortynding af 
disse. Man tilstræber et HbS niveau på 30-50 %. 
 
3. Udskiftningstransfusion. 
Denne transfusionsform anvendes ved akutte livstruende komplikationer. Princippet er at man 
indenfor få dage sikrer en HbS fraktion i blodet < 30 %. Følges sædvanligvis op af et 
hypertransfusionsprogram. 
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Tabel 1. Transfusionsindikationer  
 
Metode Simpel 

transfusion 
Kronisk transfusion 
(hypertransfusion) 

Udskiftnings 
transfusion 

Konventionelle 
indikationer 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Kontroversielle 
indikationer 

Symptomatisk 
anæmi 
 
Forberedelse til 
kirurgia major 
 
Akut splenisk og 
hepatisk 
sekvestrering 
 
Sepsis og meningitis 
 
Akut neurologisk 
hændelse (mild) 
 
Akut chest syndrom 
(mild) 
 
 
 
Svære øjenkompli-
kationer 

Profylaktisk efter stroke 
 
Profylaktisk ved akut chest 
syndrom 
 
Symptomatisk anæmi ved 
nyreinsufficiens og 
manglende effekt af EPO 
 
Pulmonal hypertension og 
hypoxi 
 
Kronisk hjerteinsufficiens 
 
Stenose eller øget flow-
hastighed ved transcraniel 
doppler undersøgelse 
 
 
 
Kroniske smerter 
Ikke-helende bensår 
Recidiverende priapisme 

Cerebralt stroke 
 
Svært akut chest syndrom 
 
Akut multiorgan svigt 
 
Forberedelse til kirurgia major 
 
Hepatisk sekvestrering 
 
Mesenterial sekvestrering  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Akut priapisme (> 4 timer) 
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Præoperativ transfusionsbehandling. 
Der mangler klinisk kontrollerede undersøgelser med henblik på vurdering af dette problem. 
Området er derfor meget kontroversielt. De fleste store retrospektive opgørelser peger dog på, at 
præoperativ transfusionsbehandling medfører færre komplikationer hos patienter med 
seglcelleanæmi. 
 
Følgende kan anbefales: 

· Omhyggelig kontrol af oxygenering, god hydreringsgrad og omhyggelig postoperativ 
kontrol er afgørende. 

· Patienter til kirurgia minor, hvor generel anæstesi ikke er nødvendig behøver ikke 
præoperativ transfusion. 

· Præoperativ transfusion til hæmoglobin koncentration på ca. 6,2 mmol/l anbefales til 
patienter med ukompliceret HbSS (og formentlig HbS/b0-thalassæmi) til mindre ikke-
risikobetonede indgreb, herunder laparoskopisk cholecystektomi (dokumenteret, se 
referencer). 

· Udskiftningstransfusion til HbS fraktion < 30 % anbefales til patienter med 
komplikationer, specielt hjertelunge-sygdom, og til patienter der skal gennemgå 
komplicerede indgreb, hvor lang anæstesiperiode er nødvendig. 

· Postoperativ tromboseprofylakse med heparin gives efter sædvanlige retningslinjer 
· Profylaktisk antibiotika  
 

Præoperativ transfusion til Hb på 6,2 mmol/l anbefales til patienter med HbSC, som skal have 
foretaget intraabdominalt indgreb. Det samme gælder formentlig patienter med ukompliceret 
HbS/b+-thalassæmi. Der findes dog ingen opgørelse, der omhandler denne gruppe. 
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ANDEN BEHANDLING: 
 
Smertebehandling  og anden symptomatisk behandling  er beskrevet under de enkelte 
symptomer og sygdomsmanifestationer (se ovenfor). 
 
Hydroxyurea behandling. 
Hydrea øger syntesen af HbF, og det er veldokumenteret, at patienter med høj HbF har en bedre 
overlevelse end de med lav HbF (se referenceliste). HbF kan ikke indgå i polymeriseringen af de 
reducerede hæmoglobinmolekyler, så jo højere fraktion af HbF des mindre polymerisering. 
Hydrea er en nukleotid reduktase hæmmer og ved at hæmme væksten af sene erytroide forstadier 
sker der en øget rekruttering af mere primitive erytroide precurser celler, som producerer højere 
HbF mængder. 
Dette er dog ikke den eneste virkning, idet en bedring undertiden sker før øgning af HbF kan 
påvises. Det er vist at interaktionen mellem endothelceller og seglcelle-erytrocytter er reduceret. 
Også den myelosuppressive virkning på granulocyt produktionen kan have en gunstig betydning 
ved at reducere den inflammatoriske komponent. 
 
Dokumentation for hydroxyurea. 
Der er vist i randomiserede undersøgelser, at Hydrea nedsætter hyppigheden af seglcelle kriser, 
antallet af akutte chest syndromer samt transfusionshyppigheden (se referenceliste). 
Hvad angår andre seglcelle-associerede komplikationer er der ikke dokumentation for effekt af 
Hydrea. Ved cerebrovaskulære tromboser er der gode teoretiske argumenter for behandlingen, 
men ingen klinisk dokumentation. 
Der er bekymring med hensyn til langtidsrisiko ved anvendelsen af Hydrea til en benign sygdom. 
Der er til dato ikke dokumentation for en øget leukæmirisiko. 
 
Dosis. 
Hydrea (kapsler á 500 mg): Startdosis 15 mg/kg/døgn som engangsdosis. Dosis optitreres til 
højeste dosis (30 mg/kg/døgn), der ikke giver myelosuppression, eksempelvis hver 14. dag. 
MCV stiger markant og kan anvendes som parameter, hvis der er tvivl om compliance. 
Virkningen vurderes på klinikken samt ved stigning i HbF-fraktionen. 
Behandling med Hydroxyurea er en specialistopgave. Barnet bør være fyldt 2 år. 500 mg kapsler 
kan opløses i 10 ml destilleret vand til en koncentration på 50 mg/ml. 
 
 
Desferalbehandling: 
Ved jernoverskud anvendes Desferal behandling (se instruks for thalassæmi). Ved ukontrolleret 
hæmokromatose eller cardial siderose kan Ferriprox overvejes. I fremtiden vil peroral 
Deferasirox (ICL670, Exjade) formentlig blive standard behandling. Lægemidlet er godkendt i 
december 2006. S-ferritin er ikke en god parameter for jernoverskud ved seglcelleanæmi. 
Overvej alternative metoder som leverbiopsi eller MRI af lever. Jernkelering bør dog starte, hvis 
S-ferritin vedvarende ligger over 1500 mg/l.  
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Allogen knoglemarvstransplantation. 
Der er i dag flere serier, som viser gode resultater af allogen knoglemarvstransplantation, først 
og fremmest hos børn (se referencer). Den transplantationsrelaterede mortalitet er mellem 5 og 
10 %. Et af problemerne, når denne procedure skal vælges er den meget varierende og 
uforudsigelige fænotype. Der er derfor en række patienter, som klarer sig fint og hvor 
transplantation vil være en unødig risiko. Der kan dog være børn og yngre, som er særlig hårdt 
medtaget, hvor allogen knoglemarvstransplantation kan være indiceret, hvis en optimal 
donormulighed foreligger. 
Dette skal konfereres med Rigshospitalets transplantationsafdeling. 
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KONTROL OG OPFØLGNING: 
 
Profylakse: 

· Tilskud af Folinsyre gives ved signifikant hæmolyse for at undgå udvikling af 
megaloblastær anæmi; min 1 mg dagl. (voksne 5 mg). 

 
· Alle patienter med HbSS eller anden seglcellesygdom bør være vaccineret mod 

pneumococcer (fra 2 mdr. alder: Prevenar. Fra 2 års alderen: Pneumovax), Haemophilus 
influenzae type b og hepatitis B. Meningokok vaccine anbefales ikke som rutine, men ved 
rejse til eller ophold i lande med høj forekomst af meningokokinfektion. 

  
· Med basis i ældre klinisk kontrollerede undersøgelser anbefaler mange i dag profylaktisk 

penicillin til 5 års alderen. Derefter er værdien mindre veldokumenteret. V-penicillin : 
125 mg x 2 dagligt til børn < 3 år, og 250 mg x 2 dagligt til ældre børn. Endvidere bør 
der i hjemmet altid forefindes penicillin, således at penicillinbehandlingen kan startes ved 
feber over 38,5o C . Patienten skal tilses af læge akut. Ved høj feber og/eller dårlig 
almentilstand akut indlæggelse mhp. sepsis-behandling. 

 
 
Regelmæssige kontroller  
Regelmæssig kontrol, fx hvert halvår, med kontrol af basal hæmatologi, nyre og levertal; fuld 
hæmatologi, hæmatokrit, reticulocyttal, HbF, S-crea., ALAT, bili, urinstiks, transcutan O2-
saturation. 
Klinisk kontrol af vækst, udvikling, evt. pubertetstegn, milt- og leverstørrelse, 
funktionsundersøgelse af hofter, og undersøgelse af evt. skinnebenssår. 
 
Endvidere tilrådes følgende undersøgelser: 
 

· Transkraniel dopler ultralydsundersøgelse årligt fra 2-årsalderen. Denne undersøgelse 
kan foretages på Skejby og i Odense, men ikke pt. på RH. 
Hvis øget flowhastighed, bør undersøgelsen gentages efter 4 mdr. – og ved fortsat øget 
flowhastighed/stenose bør patienten behandles med  kronisk transfusionsprogram for at 
undgå cerebralt insult (stroke). 
 

· Øjenlægetilsyn årligt med henblik på retinale forandringer fra skolealderen. Specielt 
patienter med HbSC udvikler retinale forandringer. 
 

· Lungefunktionsundersøgelse foretages ved recidiverende akut chest syndrom eller ved 
kroniske lungeproblemer. Nogle patienter udvikler hypoxi, respirationsinsufficiens og 
pulmonal hypertension. Kronisk transfusionsprogram bør overvejes som profylakse mod 
gentagne episoder af akut chest syndrome. 

 
· Ekkokardiografi kan være indiceret ved mistanke om pulmonal hypertension.   

 
· Patienter der behandles med kronisk transfusionsprogram (hypertransfusionsprogram) og 

kelatbehandling anbefales regelmæssig kontakt med et regionalt center med erfaring 
indenfor behandling af seglcelleanæmi. 
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SCREENING: 
 
Prenatal diagnostik kan tilbydes (abort inden 12 uge er tilladt for muslimer). Neonatal screening 
anbefales hos risikofamilier.  
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