Bartters syndrom
och Gitelmans
syndrom

Bartters syndrom och Gitelmans syndrom &r tvé
arftliga sjukdomar som innebér att njurarnas
férmaga att hantera kroppens saltbalans paverkas.
Syndromen &r narbeslaktade.

Bartters och Gitelmans syndrom uppges finnas hos 1 person
per 100 000—1 000 000 invénare.

Symtom

Bartters syndrom finns i flera olika former. Syndromet kan
ge symtom i nyfoddhetsperioden eller senare, vanligen under
barndomen. Hos personer med sjukdomen kan inte njurarna
ateruppta salter och mineraler, vilket leder till allvarlig
obalans i kroppens vatten- och saltreglering.

Symtomen varierar mellan de olika formerna och fran
person till person. En del har bara lindriga symtom. Vanliga
symtom ar okad urinméngd, 6kad torst, salthunger,
muskelsvaghet, muskelkramper, rubbningar i hjértrytmen
(arytmi), trotthet, uttorkning och tillvéxthdmning. Vissa har
nedsatt njurfunktion redan under fosterlivet. Barn med den
svéraste formen fods dova och har en nedsatt njurfunktion
som kan leda till njursvikt. De kan &ven ha en intellektuell
funktionsnedsattning.

Gitelmans syndrom medfor ocksa nedsatt formaga att
ateruppta salter och mineraler. Symtomen &r oftast lindriga,
men enstaka personer kan ha mer patagliga symtom som
vanligtvis visar sig i tondren i form av muskelsvaghet och
muskelkramper, ibland tillsammans med buksmdrtor,
illamaende och trotthet.

Orsak

Bartters och Gitelmans syndrom orsakas av forandringar i
olika gener som paverkar njurfunktionen och i vissa fall d&ven
horseln.

Behandling
Det finns for ndrvarande ingen behandling som botar Bartters
och Gitelmans syndrom.

Barn som har symtom vid foédseln behdver noggrann
kontroll pa sjukhus den forsta tiden. Det ar viktigt att ersétta
den vitska och de salter som forloras i urinen och att nog-
grant Overvaka sa att det inte uppstar en allvarlig uttorkning
eller saltbalansrubbning.

Behandlingen inriktas pa att forsoka uppritthalla vétske-
och saltbalansen i kroppen med hjélp av ldkemedel och till-
skott. De flesta behover tillskott under hela livet.

Personer som har njursvikt behdver ytterligare medicin-
ering. Om njurarna helt upphor att fungera behovs dialys
eller njurtransplantation.

Vid de svéaraste formerna av Bartters syndrom kravs
omfattande sjukvardsinsatser samt &dven habiliteringsinsatser.
Barn som f6ds dova kan fa inopererat ett kokleaimplantat.

Resurser
Kunskap om Bartters syndrom och Gitelmans syndrom finns
framst pa de njurmedicinska enheterna vid universitets-
sjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och informationom
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
* Njurforbundet

* HREF, Horselskadades Riksforbund
* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

* Riksforbundet FUB, for personer med
intellektuell funktionsnedsittning

Las mer

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

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

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

Reviderad april 2022.
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