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AGU

• Påvirker mange organer i kroppen, 
hjernen mest, (kognitive funksjoner, 
tale og kommunikasjon)

• Påvirker evnen til å klare seg selv, 
motorikk, tilvekst, ansiktsdrag og 
personlighet

Fra Google bilder: person med AGU 
http://ommbid.mhmedical.com/content.aspx?bookid=971&sectionid=62
643075&jumpsectionID=62643099



AGU – mange navn!

Aspartylglycosaminuria (AGU)

• Glycosylasparaginase deficiency

• Aspartylglucosaminidase deficiency

• AGA deficiency

• Glycoasparaginase deficiency



AGU forekomst

Ultra-sjeldent utenfor Finland
• I Finland:1.7-5/100.000, 

• 160 +++, Underdiagnostisert! (dr Tikkanen)

• 10? i Sverige

• 5? i Norge

Den vanligste lysosmale avleiringssykdommen 
vedrørende glukoproteinoser

Bilde fra Google: den finske AGU foreningen



Genetisk veiledning anbefales

>30 ulike genmutasjoner i AGA genet, 
½ parten er missense mutasjoner

Ingen genotype – fenotype korrelasjon 
funnet så langt

98% av finske pasienter har de samme 
to  G482A og G488C mutasjoner

arvelighet
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årsak  - glykosylasparaginase mangel 

Spesifikke enzymer bryter ned komplekse molekyler
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glykoslasparaginase glykoasparagin



naturlig forløp
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Kilde: Goodspeed K, Feng C, Laine M, Lund TC.. Epub 2021 Jan 13. Kilde: Arvio M, Mononen I. Rare Dis. 2016 
Dec 1;11(1):162.



Kilde: Finnish disease database



98% av Finske AGU pasienter har den 
same sykdomsgivende varianten i 
glykosylasparginase genet.

Kilde: Svenske turistforeningen

Lokalhistoriewiki.no

Findis.org



Ø. Kanavin fagdag Aspartylglukosaminuri 08.06.2022



AGU i Finmark fylke – i 1984

Kilde: masteroppgave i 
sykepleie
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psykomotorisk utvikling – 3 stadier

• sakte, gradvis fremskritt  fram til 13-16 års alder

• stabil periode, med sakte tap av ferdigheter fram til om lag 25-28 års 
alder

• raskt tap av psykomotoriske ferdigheter etter 30 års alder, avhengig  
av hjelp til ADL, forflytning.

Kilde: Arvio M, Mononen I. Aspartylglycosaminuria: 
a review. Orphanet J Rare Dis. 2016 Dec 1;11(1):162.Ø. Kanavin fagdag Aspartylglukosaminuri 08.06.2022
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Alder (år) Hode/ansikt hud Skjeleltt -
bindvev

helsestatus Tester MRI funn

<2 Stor hodeomkrets Rødhet ansikt Brokk, valgus i 
føtter

Luftveisinf.  diare Vakuoler i alle 
celler

2-10 Stor tunge, vidt gap, 
gingivitt

Fyldige kinn Lordose –
frembukende
mage

Luftveisinf. diare Sen myelinisering
på T2 bilder

10-15 Tannkjøtt        
overvekst

Kviser i ansikt Plattfot, brede 
føtter

Leddgikt? Cerebral atrofi

15-25 Kryssbitt Grovere 
ansiktstrekk, 
angiokeratom

Deform 
brystkasse

Psykotiske 
episoder, epilepsi

Neutropeni, 
trombocytopeni, 
cerebral atrofi

25+ Tannkjøtt 
overevekst
mikrokefali

Ansikts rosacia Muskeltrofi, 
hypotoni

Osteoporose Cerebral atrofi

Kilde: Arvio M, Mononen I. Aspartylglycosaminuria: a review. 
Orphanet J Rare Dis. 2016 Dec 1;11(1):162.



voksne

• Hudinfeksjoner

• Psykiatriske vansker

• Hjertesvikt 

• Ufrivillige  bevegelser 
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munnhelseproblemer ved AGU
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kilde: MSD manuals

• økt tannkjøtt (gingival hyperplasi)
• stor tunge – påvirker over og 

underkjeve
• stort mellomrom mellom tenner
• talevansker – utydelig tale
• sikling 
• tygge - svelgvansker

Lovisenbergsykehus.no/tako-senteret



diagnostikk - barn
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AGU er sannsynligvis underdiagnostisert

• «forsinket psykomotorisk utvikling.» 
• Uspesifikke symptomer og funn –

• Henvise til spesialist

• Genetisk utredning. 
• aktuelt å vurdere eksomsekvensering filtrert mot 

spesifikke genpaneler ut fra symptomer og funn.



diagnostikk  - voksne
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Voksne: 

• Bør det gjøres en ny genetisk 
utredning?

• Moderat og alvorlig psykisk 
utviklingshemming - ofte en 
underliggende genetisk årsak

Kilde: Martin A, Heard R, Fung VSC. Carlos II of Spain, 'The Bewitched': 
cursed by aspartylglucosaminuria?. BMJ Neurol Open. 2021;3(2



årsaksrettet behandling

• Ingen godkjent årsaksrettet behandling
• Enzymerstatningsterapi

• Benmargstransplantasjon

• Genterapi?

• Småmolekyl behandling ?
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2021

EMA 2021 
Orphan drug



Finske AGU foreningen

http://www.aguyhdistys.com
90 familiemedlemmer
( oversetter ikke til svensk eller 
engelsk…)

http://www.aguyhdistys.com/


informasjon
48 siders pdf dokument: 
Om diagnosen
Pasientbeskrivelser
Støttefunksjoner – hjelp
Tannhelse
Alternativ kommunikasjon
Pedagogiske erfaringer
Søsken erfaringer
Linker



Hva er viktig for 
familiene?

• familien i fokus

• å takle det uvisse

• empatisk kommunikasjon

• praktisk støtte og hjelp

• informasjon

• psykologisk støtte

• samhandling mellom etater

• sosial støtte
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hva er viktig for foreldre?

Barnepalliasjon og sjeldne diagnoser 10.06. 2022  Ø. J. Kanavin, 
lege Frambu

Hvordan skal jeg få tid til alt?

Hva skal jeg la være å gjøre?

Jeg har ikke kreftene, 

kunnskapen, initiativet som skal 

til!

Hvem deler ansvaret i praksis?

Hvem skal jeg lære av? Jeg trenger å få et grep om kompleksiteten, hva 

sykdommen innebærer, og få styrke nok til å 

organisere det om til en belastning jeg kan leve med



Barnepalliasjon og sjeldne diagnoser 10.06. 2022  Ø. J. Kanavin, 
lege Frambu



Takk for 
oppmerksomheten!


