KAROLINSKA

Polycystisk njursjukdom
Cystnjurar

Polycystisk njursjukdom eller cystnjurar ar en arftlig sjukdom, som innebar att
det bildas méanga cystor (vatskefyllda bldsor) i njurarna.

Genetik

Cystnjurar kan drvas pa tva satt:

* Autosomalt dominant, vilket innebar att sjukdomen orsakas av en muterad
(forandrad) genkopia som arvs fran en sjuk forélder till ett barn som blir sjukt. Alla
har tva genkopior. Om ett barn i stdllet drver den normala kopian fran en sjuk
foralder har barnet inte anlaget for sjukdomen, blir inte sjukt och har inte heller
forhojd risk att i sin tur fa sjuka barn.

* Autosomalt recessivt, vilket innebar att sjukdomen orsakas av tvd muterade kopior

av sjukdomsgenen. Var och en av fordldrarna, som ér 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 foréldrar.

Autosomalt dominant polycystisk njursjukdom (ADPKD)

Det korrekta namnet pa den vanligaste formen av cystnjurar ar autosomalt
dominant polycystisk njursjukdom (ADPKD?). En av 400-1000 personer drabbas. Om
en av fordldrarna har ADPKD ar risken for att dven 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 forandring — i
PKD1-genen. Ungefar 15% av familjerna med ADPKD har mutationer i en annan gen
— PKD2-genen. Den sistndimnda varianten har ett langsammare sjukdomsforlopp. Det
ar inte helt ovanligt att ADPKD férekommer 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 ungefar 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: Autosomalt
recessiv polycytisk njursjukom (ARPKD). Sjukdomen utvecklas redan i fosterlivet eller
barndomen. Bagge fordldrarna ar da barare av anlaget for ARPKD och risken for
kommande barn till paret att fa sjukdomen ar 25%. Om néagon av fordldrarna far ett

! KD star for det engelska uttrycket Kidney Disease (njursjukdom). Diagnosen férkortas ADPKD.
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nytt barn med en ny (obesldktad) partner ar risken mycket liten for detta barn,
eftersom det ar ovanligt att bara anlaget for ARPKD. Risken for andra slaktingar att
fd barn med sjukdomen ér liten om det inte ror sig om slaktgifte, dvs. om paret ar
besldaktade med varandra. Barn med ARPKD kan ha symtom som férhajt blodtryck,
urinvagsinfektioner och urintrangningar. Vid ARPKD kan forsamringen av
njurfunktionen ske relativt hastigt, inom nagra ar. Sjukdomen kan aven paverka
andra organ som lever, bukspottkortel och mjalte. Eftersom fullgod njurfunktion
kravs for langdtillvaxten 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 vavnadsdefekt 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 innebdr att njurarna kan bli ganska stora. En njure kan da vaga
upp till 4-5 kg. En enskild cysta kan bli upp till flera centimeter stor. Den normala
njurvavnaden fOrstors alltmer vartefter cystorna véaxer till. Cystorna innehaller
vatska, men det kan ocksa forekomma 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 manniska vager njurarna ca 160 gram
vardera.

Njurarna kan liknas vid kroppens reningsverk, de renar blodet fran
slaggprodukter (nedbrytningsprodukter fran kroppens admnesomsittning), vilka
lamnar kroppen via urinen. Njurarna dr &dven viktiga fOor att reglera bla.
vatskebalansen, salter (elektrolyter), mineralamnen, blodtrycket, 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
ndtverk 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 dr mer an dubbelt sa hog an vad som egentligen
behovs. Detta innebar att det ar majligt for en helt frisk person att ge bort (donera) en
njure utan att det paverkar halsan.
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Njurarnas placering sett framifran Normal njure och polycystisk
njure i genomskarning

Undersdkningar for att stélla diagnosen PKD

Diagnosen stélls utifran slaktforhallanden (har nagon i sldkten tillbaka i tiden
haft sjukdomen?) och ultraljudsundersokning. Genom blodprover (kreatinin,
njurfunktionsprov) kan man undersoka om njurfunktionen ar nedsatt. I ett tidigt
stadium av sjukdomen é&r oftast njurvardena normala och man kan vid undersdkning
av buken inte kdnna nagra njurcystor. Eventuellt kan man kdnna forstorade njurar i
ett senare sjukdomsskede.

Enstaka cystor pa njurarna ar inte ovanligt och behover inte betyda att man har
PKD. Diagnosen PKD kan stéllas utifran antal cystor som ses vid ultraljuds-
undersokning.

Alder: Under 30 ar Alder 30-60 ar Alder: Over 60 ar
Undersokningen visar Undersokningen visar Undersokningen visar
minst 2 cystor i en eller i minst 2 cystor i vardera minst 4 cystor i vardera
bédgge njurarna njuren njuren

Sannolikheten for ett barn att drabbas om ena foraldern har PKD ar 50%.
Genom ultraljudsundersékning och/eller datortomografi (CT) kan man faststdlla om
det finns cystor pa njurarna. Oftast har cystorna inte utvecklats i unga ar. Det
vanligaste ar att efter ca 30 ars alder genomfora en ultraljudsundersokning. Om man
vid 30-35 ars alder inte kan se nagra cystor kan PKD1 uteslutas.

Genetisk testning och vagledning

Vanligen kan din ldkare informera dig om arftligheten vid PKD, men for vissa
speciella fragor kan din lakare behova remittera dig for genetisk vagledning.

Genetisk testning kan komma ifrdga vid utredning av yngre person med PKD i
slakten infor eventuell njurdonation.

Genetisk testning kan ocksa komma ifrdga vid stdllningstagande till
fosterdiagnostik om ndgon har hog risk att fa barn med PKD. I sa fall maste man
remitteras till genetisk vdgledning i god tid innan man planerar att skaffa barn
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eftersom fosterdiagnostik bade innebar svara personliga stallningstaganden for de
blivande foraldrarna och fordrar forberedelser for laboratoriet.

En form av fosterdiagnostik som kan vara aktuell ar s.k. ”pre-implantatorisk
genetisk  diagnostik” (PGD). Metoden bygger pa att man forst gor en
provrorsbefruktning. Efter tre dagar undersoks pre-embryon, som da bestar av 6-10
celler. Darefter satter man in ”friska” pre-embryon i livmodern, dvs. de pre-embryon
som inte har genmutationen. Darmed vet man redan nar graviditeten borjar att
barnet inte kommer att drabbas av cystnjuresjukdom. Innan PGD kan erbjudas maste
paret komma for genetisk vagledning.

Behandling

PKD medfor ofta tilltagande njursvikt. De vaxande cystorna tranger undan och
forstor den normala njurvavnaden och njurfunktionen forsamras i allt hogre grad.
Det finns annu 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 forhdjt blodtryck. Behandlingen fokuserar pa att i
mojligaste man fordrdja fortsatt forsamring av njurfunktionen samt behandling av
symtom och besvédr, som exempelvis infektioner, ev. smértor och njursten.

Sjukdomsyttringar och symtom som kan férekomma vid cystnjurar
Oftast forekommer inga symtom eller besvér i barn- och ungdomsar. Tidiga
symtom ar urinvagsinfektion och forhojt blodtryck.

Vanliga symtom och besvir ar:
* Urinvagsinfektion

* Forhojt blodtryck (hypertoni)
* Blod i urinen (hematuri)

* Njursten

* Smiartor i flank/sida och buk

Urinvagsinfektioner
Urinvagsinfektioner och infektioner i cystorna kan visa sig som trangningar,
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 lamna en urinodling och ev. fa antibiotikabehandling. Obehandlad
urinvagsinfektion kan stiga uppat i urinvagarna, infektera och skada njurarna.

Forhojt blodtryck

Forhojt blodtryck dr oftast inget man kdnner av, men vid kraftigt forhojt
blodtryck kan man kdnna huvudvark och/eller yrsel. Obehandlat eller otillrackligt
behandlat blodtryck kan paskynda utvecklingen av njursvikt.
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Behandling: Blodtrycksbehandling ar viktigt dels for att skona njurarna, dels

for att minska risken for ev. bristning av aderbrack i hjarnan med efterfoljande
blodning (se kapitlet om forandringar i andra organ).

Blod i urinen

Blod i urinen (hematuri) beror ofta pa att en cysta brustit och bloder. Ibland kan
det handa i samband med urinvégsinfektion eller hard fysisk anstrangning och detta
tillstdnd kan orsaka smartor i landryggen. Blodningen ar ofta sjdalvlakande och
upphor inom ett par dagar.

Behandling: Vila och ordentligt vatskeintag s& lange blodningen pagéar. Om
blodningen ar ihallande och/eller kraftig eller vid feber bor man omedelbart soka
vard. Det kan i vissa fall bli aktuellt med antibiotikabehandling pga. infekterade
cystor.

Njursten

Njursten bildas av olika salter, som finns i urinen. Vid PKD kan njurstensbesvar
ibland férekomma. Ar stenarna sma spolas de ut med urinen och ger inga besvir.
Om de ar storre kan de fastna i urinvdgarna och hindra urinflédet. Da uppstar
smartor och det innebdr ocksd risk for urinvagsinfektion, som kan skada njuren.
Symtom pa njursten dr starka, skdrande smartor, som kanns varst i sidan eller
lindryggen och stralar ned mot ljumske och underliv. Aven feber kan férekomma.

Behandling: Vid njurstenssmarta ska man omedelbart soka vard, speciellt vid
teber. Njurstensbesvar behandlas i forsta hand med smartstillande ldkemedel.
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 innebar att stenen krossas med hjdlp 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 buksmarta, som ar mer dov och
ihallande. Man tror att denna typ av smadrta kommer fran strackningar i
cystvdaggarna och att de vaxande cystorna trycker pa omkringliggande vavnad.

Behandling: Behandlingen styrs utifrdn smaértornas orsak. Om smartorna
kommer fran vatske- eller blodfyllda cystor kan man i undantagsfall punktera och
tomma cystan. Ingreppet undviks dels pga. infektionsrisk, 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 forsamrad njurfunktion och
slutligen njursvikt med dialys- eller transplantationsbehov. Tidig sjukdomsdebut,
manligt kon, mycket blod i urinen, hogt blodtryck och 6kande njurstorlek &r faktorer
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som Okar risken for att sjukdomen skall utvecklas fortare och tidigare leda till
njursvikt.

Vanliga symtom och tecken pa forsimrad njurfunktion ar:
e Tilltagande trotthet och orkesloshet
o Tilltagande aptitloshet, illamaende och ev. krakningar
e Klada
e Stigande blodtryck (pga. 6vervatskning), svullnad, andningsproblem
e Diarréer, andrade avforingsvanor

Néar mindre dn 5% av njurfunktionen aterstdr Overlever 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 50-arsaldern, 35-45% i 60-
arsaldern och 75% i 70-arsaldern. Personer med PKD som transplanteras far inte
cystbildningar i den transplanterade njuren.

Forandringar i andra organ i kombination med PKD

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

Aderbrack i hjarnans blodkérl (cerebralt aneurysm)

Denna komplikation ar ovanlig, den férekommer hos ca 8% av personer med
PKD. Aderbracket &r en onormal utvidgning i ett blodkarl pga. forsvagning i
karlvaggen. Om aderbracket spricker uppstér en blodning i hjarnan och man maste
omedelbart soka vard. Risken for blodning okar om aderbracket ar stort, vid hogt
blodtryck, vid hogre dlder och om det finns tidigare fall av hjarnblodningar i slakten.
Vanliga symtom vid blodning i hjarnan dr svar huvudvark, illamdende/krakningar,
nackstyvhet, synrubbningar och svimning.

Personer med PKD, dar det forekommit hjarnblodning hos sldaktingar med
cystnjurar loper hogre risk for att fa cerebralt aneurysm. Lakare bor da ta stallning
till den enskilde patientens risk och till undersokning av eventuella aneurysm.
Undersokningen gors vanligen via magnetkamera-angiografi eller datortomografi
(CT). Om undersokningen pdavisar daderbrdck kan man gora en s.k. packning
(“coiling”) av aderbracket genom ingrepp via ett blodkarl i ljumsken. Ingreppet
innebér att &derbracket tatas med hjdlp av ett speciellt material.

Hjartklaffar
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Sjukdomen kan ibland medfora forandringar i hjartklaffar, oftast utan symtom.
For de flesta patienter, som far forandringar i hjartklaffar behovs 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/divertikel kan gora ont och tillstandet kan
leda till en allvarlig infektion. Man maste da soka vard omedelbart for intravenos
antibiotikabehandling, “tarmvila” och eventuell operation.

Bréck

Bukvaggsbrack kan foérekomma vid PKD pga. en svaghet i muskelvavnaden.
Ett brack kan upplevas som en kansla av obehag, tyngd eller smarta. Bracket syns
som en utbuktning under huden. Brack kan atgardas med operation. Om bracket
fastnar och inte gar att trycka tillbaka in i bukhalan kan det bli inklamt. Det ar
allvarligt och innebar att man far tarmvred. Symtom kan uppsta i form av intensiv
buksmarta, som kommer i intervaller, illamdende och krakningar, spand och
ommande buk. Vid misstankt inklamt brack ska man genast soka vard.

Vad kan jag gora sjalv?

= Det ar viktigt att du gar pa regelbundna lakarbesok for din PKD
Da kontrollerar man blodtryck, blod- och urinprover och ser till att du har
nodvandig behandling.

= Det ar viktigt att ha kontroll p& blodtrycket

Hogt blodtryck kan paskynda utvecklingen av njursvikt. Eftersom man oftast inte
kanner nagra besvar av ett forhojt blodtryck ar det viktigt att regelbundet mata
blodtrycket och att ha en fullgod blodtrycksbehandling redan i ett tidigt
sjukdomsskede.

=  Om du misstanker urinvagsinfektion/infektion i njurarna

Obehandlad urinvagsinfektion kan stiga uppat i urinvdgarna, infektera och skada
njurarna. Kontakta sjukvarden for stiallningstagande till antibiotikabehandling. Se till
att dricka ordentligt vid misstankt urinvagsinfektion.

* Omdu far blod urinen

Hall dig stilla och vila. Se till att du dricker ordentligt sa att njurarna far
tillrackligt med vatska att “skolja igenom”. Om blodningen inte upphor inom 1-2
dagar bor du soka sjukvard. Om du far feber i samband med blod i urinen ska du
kontakta sjukvarden direkt.
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* Var observant pa smartor och smartlindring
Smartor i buken eller landryggen maste bedomas av ldkare for att sdkerstalla
orsak och ordinera lamplig atgard/behandling. Det kan d& handla om behandling av
underliggande orsak, som t.ex. infektion, blodning eller njursten. Smartstillande lake-
medel tas efter ordination av njurldkare. Undvik smartstillande mediciner, som
tillhor gruppen NSAID?*preparat, som t.ex. Voltaren, Naproxen och Ipren. Dessa
preparat kan forsamra njurfunktionen.

» Kontakta sjukvarden om:

- Du far feber eller andra tecken pa infektion

- Du far ihdllande buksmartor

- Du far urinvagsbesvar

- Du far kraftig huvudvark och samtidigt illaméaende/krakningar

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

- Attinte stressa for mycket

- Attrora pa sig och halla sig i trim (minst 30 minuter eller 10.000 steg per dag).
Om man har stora cystnjurar bor 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 ar du vialkommen att vanda dig
till lakare eller sjukskoterska pa Njurmedicinska kliniken.

Karolinska Universitetssjukhuset Telefon
Njurmedicinska mottagningen, Solna 08-517 72428

Texten dr framtagen av

Agneta Pagels (Leg. Sjukskoterska) och

Britta Hylander (Njurspecialist/6verldkare)
Njurmedicinska kliniken, Karolinska Universitetssjukhuset

Texten om genetik och arftlighet ar granskad av
Magnus Nordenskjold, Professor i klinisk genetik, Karolinska Institutet

2 NSAID = Non-Steroid-Anti-Inflammatory Drugs
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