Alports syndrom

Alports syndrom &r ett arfiligt syndrom som
kannetecknas av njursjukdom och en ofta svar
hérselnedsattning. Aven synnedsattning
férekommer i varierande grad.

Cirka 1 000—1 500 personer i Sverige har Alports syndrom.

Symtom

Den vanligaste formen drvs X-kromosombundet. Mén far
da sjukdomen i tidigare alder och med svérare symtom &n
kvinnor.

Hos mén ar horselnedséttning ofta det forsta symtomet.
Den forekommer ibland redan vid fodseln, men uppkommer
oftast senare under barndomen och tilltar under tonaren.
Horselnedsdttningen ér vanligen svar. Omkring en tredjedel
av kvinnorna far nedsatt horsel.

De flesta har mikroskopisk forekomst av blod i urinen. Att
njurfunktionen &r paverkad mérks oftast hos ménnen under
puberteten genom att blodtrycket ar forhdjt. Njurarnas
funktion forsdmras sedan successivt, vilket ofta leder till
njursvikt fore 30 ars alder. De flesta kvinnor har god
njurfunktion upp i hog alder, och fa utvecklar njursvikt. En
tredjedel far forhojt blodtryck.

Mer én hélften av ménnen har synnedséttning i olika grad.
Det leder till brytningsfel och nedsatt synskirpa. Kvinnor féar
sdllan svar synnedsattning.

Det finns dven andra mer ovanliga former av syndromet
dir symtomen for mén och kvinnor &r likartade.

Orsak

Alports syndrom orsakas av en fordndring i en gen pa
X-kromosomen. Genforandringen paverkar ett protein som
finns 1 njurar, 6ron och 6gon. Andra former av syndromet
orsakas av forandringar i andra gener, och har da ett annat
arftlighetsmonster.

Behandling

Det finns dnnu ingen behandling som botar Alports syndrom,
utan den inriktas pd att lindra symtomen och motverka
komplikationer.

Personer med syndromet behdver foljas upp sa att en
nedsatt njurfunktion kan upptickas sé tidigt som mgjligt.
Med behandling kan en del symtom bromsas. Blodtrycks-
sdnkande lakemedel ges mot hogt blodtryck. Om sjukdomen
leder till njursvikt behdvs dialys eller njurtransplantation.

Vid svér horsel- eller synnedséttning behovs habiliterings-
insatser och olika hjédlpmedel. Eventuellt kan ett
kokleaimplantat overvigas.

Psykologiskt stod ar betydelsefullt.

Resurser
Vid universitetssjukhusen finns kunskap om sjukdomen och
dér utfors njurtransplantationer.

Vid universitetssjukhusen finns dven Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stdd och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer
* Njurforbundet

» Horselskadades Riksforbund (HRF)
* SRF, Synskadades Riksforbund
+ Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstdnd
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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