Autosomal recessiv
polycystisk njur-
sjukdom

Autosomal recessiv polycystisk njursjukdom
(ARPKD) ér en arftlig sjukdom som

kénnetecknas av att det bildas smé blasor

(cystor) i njurarna och gallgdngarna samt en 6kad
mdngd bindvav i levern.

I Sverige berdknas ca 5 barn per 100 000 nyfédda ha
sjukdomen.

Symtom
Autosomal recessiv polycystisk njursjukdom tillhor
sjukdomsgruppen priméra ciliopatier.

Forstorade njurar kan ofta ses redan i fosterlivet vid
ultraljudsundersokning. Cystorna medfor nedsatt
njurfunktion. Nyfodda kan ha andningsproblem, hogt
blodtryck och rubbad salt- och vattenbalans. Atsvarigheter
ar vanligt.

Nér njurarnas funktion blir patagligt paverkad leder det
till njursvikt som kan vara mer eller mindre allvarlig. Hos
de flesta med sjukdomen upphdr njurarna sd smaningom att
fungera, och ungefar hélften av de barn som &verlever den
forsta tiden har utvecklat njursvikt inom de forsta
10 levnadsaren

Cystor i njurarna féorekommer alltid tillsammans med
leversjukdom med 6kad méngd bindvév och cystor i
gallgdngarna.

Orsak

Autosomal recessiv polycystisk njursjukdom orsakas av en
genforandring som paverkar funktionen hos ett protein som
har betydelse for ménga av kroppens celler.

Behandling
Det finns for nérvarande ingen behandling som botar
sjukdomen och bromsar tillvixten av cystor.

Nyfodda barn ér ofta svart sjuka och kan behova
respiratorvard och ibland dialys redan vid fédseln. Det
kravs noggrann kontroll och behandling av vitske- och
saltbalansen. Blodtrycket kontrolleras och kan behdva
behandlas med ldkemedel.

Barn som inte kan fa i sig tillrickligt med néring genom
munnen kan f& mat genom en sond eller knapp
(gastrostomiport).

Njurarnas och leverns funktion maste fortlopande
kontrolleras. I ménga fall krdvs njurtransplantation och
ibland &ven levertransplantation. Njurtransplantation &r den
optimala behandlingen for personer med njursvikt. Dialys
kan bli nddvindigt tills en transplantation kan genomforas.

Resurser
Kunskap om sjukdomen finns vid universitetssjukhusen och
dven vid 6vriga njurmedicinska avdelningar.

Vid universitetssjukhusen finns dven Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
séllsynta 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 Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
* Njurforbundet

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. 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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