Pseudohypo-
aldosteronism typ |

Pseudohypoaldosteronism typ | (PHAI) ar

en sjukdom som medfér brist pa natrium.

Det paverkar kroppens salt- och vitskebalans
och leder bland annat till kronisk uttorkning.
Sjukdomen finns i tva former, systemisk PHAI
och renal PHALI. Vid systemisk PHAI ar symto-
men svarare och flera organ kan paverkas. Renal
PHAI paverkar enbart njurarna och symtomen
brukar minska efter trearsaldern.

PHAT1 &r en édrftlig sjukdom. I Sverige fods ett till tva barn
per ar med renal PHA1. Forekomsten av systemisk PHA1
dr inte kénd.

SYMTOM

Vid systemisk PHA1 kan flera organ paverkas, till
exempel njurar, lungor, tjocktarm, spottkortlar och
svettkortlar.

Sjukdomen brukar visa sig i nyfoddhetsperioden. Barnen
dr kroniskt uttorkade med symtom som matthet,
krékningar, nedsatt aptit, muskelsvaghet och hammad
tillvaxt.

Senare tillkommer andra symtom. En del far rubbningar
i hjartrytmen pé grund av att kroppens nivéer av salter och
vitska dr i obalans. Bade barn och vuxna med systemisk
PHA1 kan ocksa bli akut sjuka med livshotande salt-
rubbningar och uttorkning som kréver intensivvard.

Manga far langvariga besvir i de nedre luftvigarna och
symtom som hosta, snabb eller visande andning och feber.
Det ar ocksé vanligt med &terkommande luftvégsinfektioner.
Sjukdomen okar risken for gallsten. Ibland paverkas huden
och det kan leda till hudutslag och hudinfektioner.

Vid renal PHA1 paverkas enbart njurarna och symtomen
ar lindrigare. De forsta symtomen visar sig oftast under det
forsta halvaret genom att barnen inte 6kar i vikt som
forvéntat pa grund av kronisk uttorkning. En del barn kan
vara matta, ha krikningar och nedsatt aptit. Efter trearsaldern
brukar symtomen minska.

ORSAK

PHAI1 orsakas av fordndringar i olika gener. Det leder till att
kroppens terupptag av natrium inte fungerar. Aterupptaget
sker framst i njurarna och &r nédvéndigt for att viktiga
dgmnen som kroppen behdver ateranvénds i stéllet for att
forsvinna ut med urinen.

BEHANDLING

PHAI1 behandlas i forsta hand genom att ersitta bristen pa
natrium. Det kan goras genom att 6ka kostens innehéll av
koksalt (natriumklorid), eller med tillskott av natriumklorid
1 tablettform. Det finns &ven andra ldkemedel som har
effekt. Behandlingen balanserar salt- och vitskenivaerna i
kroppen och har oftast en god verkan pa symtomen. Vid
systemisk PHA1 &r behandlingen livslang, medan barn med
renal PHA1 vanligtvis inte behver nagon behandling efter
tredrsaldern.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA
Diagnostik och behandling gors i samrad med en klinik for
endokrinologi och/eller njurmedicin vid nagot av
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av st6d och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Njurférbundet
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten om
Pseudohypoaldosteronism typ 1 som finns i Social-
styrelsens kunskapsdatabas om sdllsynta hélsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
halsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
juli 2019.
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