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Polycystisk njursjukdom
CYSTNJURAR

Polycystisk njursjukdom eller cystnjurar ar en arftlig sjukdom, som inne-
bar att det bildas manga cystor (vatskefyllda blasor) i njurarna.

Genetik

Cystnjurar kan arvas pa tva sitt:

e AUTOSOMALT DOMINANT, vilket innebar att sjukdomen orsakas av
en muterad (fordndrad) genkopia som drvs fran en sjuk foralder till
ett barn som blir sjukt. Alla har tva genkopior. Om ett barn i stallet
arver den normala kopian fran en sjuk foralder har barnet inte an-
laget for sjukdomen, blir inte sjukt och har inte heller fé6rhojd risk
att i sin tur fa sjuka barn.

* AUTOSOMALT RECESSIVT, vilket innebar att sjukdomen orsakas av
tva muterade kopior av sjukdomsgenen. Var och en av férdldrarna,
som dar friska bar pa var sin muterad kopia av sjukdomsgenen. Ett
barn blir sjukt om det drver en muterad genkopia fran var och en av
sina foraldrar.

Autosomalt dominant polycystisk njursjukdom (ADPKD)

Det korrekta namnet pa den vanligaste formen av cystnjurar ar auto-
somalt dominant polycystisk njursjukdom (ADPKD'). En av 400-1000 per-
soner drabbas. Om en av foraldrarna har ADPKD ar risken for att aven
barnet drabbas i genomsnitt 50%. De barn som inte arver ADPKD blir
heller inte barare, och deras barn riskerar da inte att fa sjukdomen.

De flesta familjer med ADPKD har en mutation — en genetisk féorand-
ring — i PKD1-genen. Ungefir 15% av familjerna med ADPKD har mu-
tationer i en annan gen — PKD2-genen. Den sistnamnda varianten har
ett langsammare sjukdomsforlopp. Det dr inte helt ovanligt att ADPKD

'KD star for det engelska uttrycket Kidney Disease (njursjukdom).
Diagnosen forkortas ADPKD.




forekommer utan att man kanner till att det finns i slakten. Det kan
bero pa att sjukdomsforloppet har gatt sa langsamt att slaktingen inte
hunnit fa symtom fran ADPKD under sin livstid.

I ungefir 10% av alla fall med ADPKD har sjukdomen uppstatt genom
ny mutation, utan att det funnits tidigare i slakten. Barn till patienter
med en ny mutation har ocksa 50% risk att drabbas.

Autosomalt recessiv polycytisk njursjukom (ARPKD)

Det finns dven en annan ovanlig form av arftlig cystnjuresjukdom:
Autosomall recessiv polycytisk njursjukom (ARPKD). Sjukdomen utvecklas
redan i fosterlivet eller barndomen. Biagge fordldrarna ar da barare av an-
laget for ARPKD och risken for kommande barn till paret att fa sjukdo-
men ar 25%. Om nagon av fordldrarna far ett nytt barn med en ny (obe-
slaktad) partner ar risken mycket liten for detta barn, eftersom det ar
ovanligt att bara anlaget for ARPKD. Risken for andra sliktingar att fa
barn med sjukdomen ar liten om det inte ror sig om slaktgifte, dvs. om
paret ar beslaktade med varandra. Barn med ARPKD kan ha symtom
som forhgjt blodtryck, urinvagsinfektioner och urintrangningar. Vid
ARPKD kan forsaimringen av njurfunktionen ske relativt hastigt, inom
nagra ar. Sjukdomen kan dven paverka andra organ som lever, bukspott-
kortel och mjalte. Eftersom fullgod njurfunktion kravs for langdtillvax-
ten kan barn som drabbas bli kortvaxta.

Den fortsatta texten handlar om autosomalt dominant PKD, som for
enkelhetens skull fortsattningsvis benamns PKD.

Vad hander i njurarna vid polycystisk njursjukdom?
En viavnadsdefekt gor att vatskefyllda cystor (blasor) bildas i njurarna.
Cystorna vaxer langsamt i antal och storlek. Man kan ha fran nagra fa
till hundratals cystor i vardera njuren. Det innebar att njurarna kan bli
ganska stora. En njure kan da viaga upp till 4-5 kg. En enskild cysta kan
bli upp till flera centimeter stor. Den normala njurvavnaden forstors
alltmer vartefter cystorna véxer till. Cystorna innehaller vatska, men det
kan ocksa féorekomma blod i dem.



Njurarna och dess funktioner

Njurarna ar ungefar 12 centimeter stora bonformiga organ, som ar
placerade pa var sin sida om ryggraden. Hos en vuxen méanniska viager
njurarna ca 160 gram vardera.

Njurarna kan liknas vid kroppens reningsverk, de renar blodet fran
slaggprodukter (nedbrytningsprodukter fran kroppens émnesomsétt-
ning), vilka lamnar kroppen via urinen. Njurarna ar aven viktiga for att
reglera bl.a. vitskebalansen, salter (elektrolyter), mineralamnen, blod-
trycket, blodets surhetsgrad, skelettomsattningen och blodbildningen.

I vardera njure finns ungefar en miljon filtreringsenheter, sa kallade
nefron. Varje nefron bestar av glomerulus, ett bollformat nystan av sma
blodkarl och ett natverk av ror. Normalt kissar man ca 1-3 liter per dygn.
Den fardiga urinen mynnar forst ut i njurbackenet och fors sedan via
urinledaren vidare till urinblasan. Njurarnas kapacitet att rena blod ar
mer an dubbelt sd hog dn vad som egentligen beho6vs. Detta innebar att
det ar majligt for en helt frisk person att ge bort (donera) en njure utan
att det paverkar hélsan.

Njurarnas placering sett framifran Normal njure och polycystisk njure
@ genomskdrning



Undersdkningar for att stélla diagnosen PKD
Diagnosen stills utifran sliktféorhallanden (har nagon i slidkten tillbaka
i tiden haft sjukdomen?) och ultraljudsundersokning. Genom blodpro-
ver (kreatinin, njurfunktionsprov) kan man underséka om njurfunktio-
nen ar nedsatt. I ett tidigt stadium av sjukdomen ar oftast njurvardena
normala och man kan vid undersékning av buken inte kinna nagra
njurcystor. Eventuellt kan man kdnna forstorade njurar i ett senare sjuk-
domsskede.

Enstaka cystor pa njurarna ar inte ovanligt och behover inte betyda att
man har PKD. Diagnosen PKD kan stallas utifran antal cystor som ses
vid ultraljudsunders6kning.

Alder: under 30 ar Alder: 30-60 ar Alder: éver 60 ar

Undersokningen visar | Undersékningen visar | Undersokningen visar
minst 2 cystorien minst 2 cystor i minst 4 cystor
eller i bigge njurarna | vardera njuren i vardera njuren

Sannolikheten for ett barn att drabbas om ena foraldern har PKD ar
50%. Genom ultraljudsundersékning och/eller datortomografi (CT)
kan man faststilla om det finns cystor pa njurarna. Oftast har cystorna
inte utvecklats i unga ar. Det vanligaste ar att efter ca go ars alder ge-
nomfoéra en ultraljudsundersékning. Om man vid go-g5 ars alder inte
kan se nagra cystor kan PKD1 uteslutas.

Det finns mojlighet att fi genetisk vigledning. Fraga din likare, som
kan skriva en remiss for denna. Genetisk test kan komma ifraga vid
stallningstagande till fosterdiagnostik om nagon av foraldrarna sjalv el-
ler i sin slikt har PKD. Genetiskt test pa foraldern maste goras i god tid
innan fosterdiagnostisk provtagning.

Genetisk test kan ocksd komma ifraga vid utredning av yngre person
med PKD i sldkten infoér eventuell njurdonation.




Behandling

PKD medfor ofta tilltagande njursvikt. De vixande cystorna tranger un-
dan och forstor den normala njurvavnaden och njurfunktionen férsam-
ras i allt hogre grad. Det finns dnnu ingen behandling som kan paverka
utvecklingen av cystor eller bota PKD, men det ar viktigt att man redan
i ett tidigt skede av sjukdomen har behandling mot eventuellt forhojt
blodtryck. Behandlingen fokuserar pa att i mojligaste man férdroja
fortsatt forsimring av njurfunktionen samt behandling av symtom och

besvar, som exempelvis infektioner, ev. smartor och njursten.

Sjukdomsyttringar och symtom som kan férekomma
vid cystnjurar

Oftast forekommer inga symtom eller besvar i barn- och ungdomsar.
Tidiga symtom ar urinvagsinfektion och forhojt blodtryck.

Vanliga symtom och besvar ér:

» Urinvagsinfektion

» Forhojt blodtryck (hypertoni)
* Blod iurinen (hematuri)

* Njursten

e Smartori flank/sida och buk

Urinvéagsinfektioner

Urinvégsinfektioner och infektioner i cystorna kan visa sig som trang-
ningar, smarta nar man kissar, grumlig eller blodig urin, feber och
smartor i landryggen.

BEHANDLING: Vid misstankt urinvagsinfektion ar det viktigt att komma
till lakare for att IJimna en urinodling och ev. fa antibiotikabehandling.
Obehandlad urinvagsinfektion kan stiga uppat i urinvagarna, infektera
och skada njurarna.



Forhojt blodtryck

Forhojt blodtryck ar oftast inget man kanner av, men vid kraftigt forhojt
blodtryck kan man kdanna huvudvark och/eller yrsel. Obehandlat eller
otillrackligt behandlat blodtryck kan paskynda utvecklingen av njur-
svikt.

BEHANDLING: Blodtrycksbehandling ar viktigt dels for att skona nju-
rarna, dels for att minska risken for ev. bristning av aderbrack i hjarnan
med efterfoljande blodning (se kapitlet om férandringar i andra organ).

Blod i urinen

Blod i urinen (hematuri) beror ofta pa att en cysta brustit och bloder.
En cysta kan brista pga. infektion eller hard fysisk anstrangning och
detta tillstind kan orsaka smartor i landryggen. Blodningen ar ofta
sjalvlikande och upphor inom ett par dagar.

BEHANDLING: Vila och ordentligt vatskeintag sa lange blédningen
pagar. Om bloédningen édr ihallande och/eller kraftig eller vid feber bor
man omedelbart soka vard. Det kan i vissa fall bli aktuellt med antibioti-
kabehandling pga. infekterade cystor.

Njursten

Njursten bildas av olika salter, som finns i urinen. Vid PKD kan njur-
stensbesvar ibland forekomma. Ar stenarna sma spolas de ut med
urinen och ger inga besvar. Om de ar storre kan de fastna i urinvagarna
och hindra urinflédet. Da uppstar smértor och det innebér ocksa risk
for urinvagsinfektion, som kan skada njuren. Symtom pa njursten ar
starka, skarande smartor, som kanns varst i sidan eller landryggen och
stralar ned mot ljumske och underliv. Aven feber kan férekomma.

BEHANDLING: Vid njurstenssmarta ska man omedelbart soka vard,
speciellt vid feber. Njurstensbesvar behandlas i forsta hand med smart-
stillande lakemedel. Eventuellt behovs en rontgenundersokning for att
lokalisera laget pa njurstenen. Om njurstenen ar stor maste den tas bort.
Det vanligaste ar s.k. stotvagsbehandling (s.k. stenkross). Det innebér
att stenen krossas med hjalp av en apparat, som avger tryckvagor och
stenflisorna kan sedan kissas ut.



Smartor

Smartor som orsakas av urinvagsinfektion, cystbristning eller njursten
brukar vara akuta. Det ar ocksa vanligt med flank- och buksmaérta, som
ar mer dov och ihallande. Man tror att denna typ av smarta kommer
fran strackningar i cystviggarna och att de vixande cystorna trycker pa
omkringliggande vavnad.

BEHANDLING: Behandlingen styrs utifrdn smartornas orsak. Om smar-
torna kommer fran vitske- eller blodfyllda cystor kan man i undantags-
fall punktera och tomma cystan. Ingreppet undviks dels pga. infektions-
risk, dels for att det oftast ar en kortvarig losning eftersom cystorna
ganska snart fyller pa sig igen.

Njursvikt

Hastigheten med vilken njurfunktionen forsamras vid PKD varierar
mellan individer. PKD leder ofta - men inte alltid - till kraftigt féorsam-
rad njurfunktion och slutligen njursvikt med dialys- eller transplanta-
tionsbehov. Tidig sjukdomsdebut, manligt kon, mycket blod i urinen,
hogt blodtryck och 6kande njurstorlek ar faktorer som okar risken for
att sjukdomen skall utvecklas fortare och tidigare leda till njursvikt.

Vanliga symtom och tecken pa férsamrad njurfunktion ar:

e Tilltagande trotthet och orkesloshet

Tilltagande aptitloshet, illamdende och ev. krdkningar
Klada
Stigande blodtryck (pga. 6vervatskning), svullnad, andningsproblem

e Diarréer, andrade avforingsvanor

Nar mindre dn 5% av njurfunktionen aterstar 6verlever man inte utan
behandling med dialys eller transplantation, som brukar inledas vid en
njurfunktion pa ca 5-10%.

Sannolikheten for att fa dialys- eller transplantationskravande njursvikt
vid PKD ar mindre dn 2% om man ar yngre an 40 ar, 20-25% i 5o-ars
aldern, g5-45% 1 60-arsaldern och 75% i 70-arsaldern. Personer med
PKD som transplanteras far inte cystbildningar i den transplanterade
njuren.



Férandringar i andra organ i kombination med PKD

PKD ér en systemsjukdom och dven andra organ i kroppen kan paverkas
av den vavnadsdefekt som polycystisk njursjukdom innebar. Cystor kan
aven bildas i levern, bukspottkorteln och mjalten, men paverkar vanligt-
vis inte funktionen i dessa organ.

Aderbrack i hjarnans blodkarl (cerebralt aneurysm)

Denna komplikation dr ovanlig, den féorekommer hos ca 8 % av perso-
ner med PKD. Aderbracket dr en onormal utvidgning i ett blodkirl pga.
forsvagning i kirlviggen. Om aderbracket spricker uppstar en blodning
i hjarnan och man maste omedelbart soka vard. Risken for bloédning
okar om aderbracket ar stort, vid hogt blodtryck, vid hogre alder och
om det finns tidigare fall av hjarnblédningar i slikten. Vanliga symtom
vid blédning i hjarnan ar svar huvudvark, illamaende/krakningar, nack-
styvhet, synrubbningar och svimning.

Personer med PKD, dar det féorekommit hjarnblédning hos slaktingar
med cystnjurar l6per hogre risk for att fa cerebralt aneurysm. Likare
bor da ta stallning till den enskilde patientens risk och till undersok-
ning av eventuella aneurysm. Undersokningen gors vanligen via mag-
netkamera-angiografi eller datortomografi (CT). Om undersokningen
pavisar aderbrack kan man gora en s.k. packning (”coiling”) av ader-
bracket genom ingrepp via ett blodkérl i ljumsken. Ingreppet innebar
att aderbracket tatas med hjalp av ett speciellt material.

Hjartklaffar

Sjukdomen kan ibland medféra forandringar i hjartklaffar, oftast utan
symtom. For de flesta patienter, som far férandringar i hjartklaffar be-
hovs ingen sarskild behandling.

Tarmfickor

Fickor (divertiklar) kan bildas i tarmen (divertikulos) och dessa kan
drabbas av inflammation (divertikulit). Vid divertikulos har man ibland
smartor, forstoppning eller diarré. En inflammerad tarmficka/diverti-
kel kan gora ont och tillstandet kan leda till en allvarlig infektion. Man
maste da soka vard omedelbart for intravenos antibiotikabehandling,
“tarmvila” och eventuell operation.



Brack

Bukviggsbrack kan féorekomma vid PKD pga. en svaghet i muskelviavna-
den. Ett brack kan upplevas som en kinsla av obehag, tyngd eller smar-
ta. Bracket syns som en utbuktning under huden. Brack kan atgardas
med operation. Om bracket fastnar och inte gar att trycka tillbaka in i
bukhdlan kan det bli inklamt. Det ar allvarligt och innebér att man far
tarmvred. Symtom kan uppsta i form av intensiv buksmarta, som kom-
mer i intervaller, illamaende och krakningar, spind och 6mmande buk.
Vid misstankt inkldmt brack ska man genast soka vard.

Vad kan jag gora sjalv?

 Det dr viktigt att du gar pa regelbundna likarbesok for din PKD

Da kontrollerar man blodtryck, blod- och urinprover och ser till
att du har nédvandig behandling.

e Det ar viktigt att ha kontroll pd blodtrycket
Hogt blodtryck kan paskynda utvecklingen av njursvikt. Eftersom
man oftast inte kanner nagra besvar av ett forhojt blodtryck ar det
viktigt att regelbundet méta blodtrycket och att ha en fullgod blod-
trycksbehandling redan i ett tidigt sjukdomsskede.

* Om du misstanker urinvdgsinfektion/infektion i njurarna
Obehandlad urinvdgsinfektion kan stiga uppat i urinvagarna, infek-
tera och skada njurarna. Kontakta sjukvarden for stallningstagande
till antibiotikabehandling. Se till att dricka ordentligt vid misstankt
urinvagsinfektion.

* Om du fér blod urinen
Hall dig stilla och vila. Se till att du dricker ordentligt sa att njurarna
far tillrackligt med vatska att "skdlja igenom”. Om blédningen inte
upphor inom 1-2 dagar bor du soka sjukvard. Om du far feber i sam-
band med blod i urinen ska du kontakta sjukvarden direkt.

 Var observant pd smdrtor och smdartlindring
Smartor i buken eller landryggen maste bedomas av likare for att
sakerstalla orsak och ordinera lamplig atgiard/behandling.



Det kan da handla om behandling av underliggande orsak, som
t.ex. infektion, blédning eller njursten. Smartstillande lakemedel

tas efter ordination av njurlakare. Undvik smartstillande mediciner,
som tillhor gruppen NSAID -preparat, som t.ex. Voltaren, Naproxen
och Ipren. Dessa preparat kan férsamra njurfunktionen.

* Kontakta sjukvarden om:
- Du far feber eller andra tecken pa infektion

- Du fér ihdllande buksmértor
- Du far urinvagsbesvar
- Du fér kraftig huvudvirk och samtidigt illamaende/krdkningar

For dig — liksom for alla — har livsstil och vanor betydelse for din halsa.

Viktiga halsobeframjande faktorer som bl.a. har betydelse for blodtrycket ar:

- Rokfrihet/rokstopp

- Att undvika 6vervikt

- Att minska pa saltet i kosten
- Mattlig alkoholkonsumtion
- Att inte stressa for mycket

- Att rora pa sig och halla sig i trim (minst 3o minuter eller
10.000 steg per dag). Om man har stora cystnjurar bér man
undvika tuffa sporter med tacklingar eller harda kroppskontakter,
tyngdlyftning och jogging, for att inte riskera kraftigt vald mot
njurarna.

Om du har funderingar och fragor om PKD ér du vilkommen att vinda
dig till lakare eller sjukskoterska pa Njurmedicinska kliniken.

Karolinska Universitetssjukhuset
Njurmedicinska mottagningen, Solna
Telefon 08-517 724 28
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