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Autoimmunt polyendokrint syndrom typ |
(APSI1) ar en medfodd immunbristsjukdom som
kannetecknas av en kombination av lera olika
autoimmuna sjukdomar. Autoimmun betyder att
immunforsvaret angriper den egna kroppen och
polyendokrin att lera olika hormonproduceran-
de kortlar kan paverkas. De vanligaste delsjuk-
domarna ar kroniska svampinfektioner i hud och
slemhinnor, binjurebarksvikt och underfunktion
hos biskoldkortlarna.

APS1 (ibland dven kallat APECED) ér érftligt och lika
vanligt hos kvinnor som hos méan. Den exakta forekomsten
av sjukdomen &r inte kdnd, men anges internationellt till en
person per 100 000 nyfodda. I Sverige kénner man till ett
20-tal personer med APSI.

SYMTOM

Symtomen varierar fran person till person, beroende pa
vilka sjukdomar som utvecklas, men bdrjar vanligen med
en kronisk svampinfektion i barndomen. Senare f6ljer brist
pa ett hormon fran biskdldkdortlarna (hypopara-tyreoidism),
och brist pa hormoner frén binjurarna (Addisons sjukdom).
Manga andra kortlar och organ kan paverkas.

De flesta med sjukdomen utvecklar mellan fyra och fem
delsjukdomar, andra kan fi s& ménga som femton.

De olika sjukdomarna kan paverka varandra, vilket
komplicerar bade sjukdomsférloppet och behandlingen.

ORSAK

APS1 beror pa en genforandring som paverkar kroppens
formaga att bilda AIRE-protein. Om det proteinet saknas
eller inte fungerar som det ska kan det ge upphov till en rad
olika autoimmuna sjukdomar.

BEHANDLING

Behandlingen inriktas pa varje delsjukdom for sig, vilket
kréaver kontakt med olika specialister och behandling med
manga olika ldkemedel. Det ar darfor viktigt att
behandlingen samordnas av en likare med god dverblick
over helheten.

Kroniska svampinfektioner i slemhinnor i munnen och
mag-tarmkanalen behandlas med olika ldkemedel.

Vid sjukdomar i hormonproducerande kortlar ersitts de
brister som uppstar med olika tillskott av hormoner,
vitaminer och mineraler.

Vid Addisons sjukdom kan behandling med kortison
ibland vara direkt livrdddande.

Autoimmuna sjukdomar i levern, mag-tarmkanalen,
njurarna och lungorna behandlas med immunhdmmande
medel. Psykologiskt och socialt stod &r viktigt.

RESURSER

Personer med APS1 bor utredas vid endokrinologisk

klinik eller barnendokrinologisk klinik med erfarenhet

av syndromet. Dessa finns vid universitetssjukhusen.
Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for

sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och

information om sallsynta halsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsdttningar

kan fa olika typer av stdd och insatser fran samhallet.
Olika lagar styr de mojligheter till stod som finns.

Mer information finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas

om séllsynta hélsotillstind under Samhdllets stodinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER

PIO, Primér immunbristorganisationen

LAS MER

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten om
Autoimmunt polyendokrint syndrom typ 1 (APS1)
i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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