Medfodd
hypoparatyreoidism

Medfédd hypoparatyreoidism beror pa att
biskoldkortlarna bildar for lite fungerande
hormon. Det innebar att kroppen inte kan
reglera halten av kalcium i blodet och leder

till symtom som muskelryckningar och muskel-
kramper. Ibland paverkas aven andningen och
hjartfunktionen.

Hypoparatyreoidism kan vara medfott eller en f6ljd av
andra sjukdomar. De medfodda formerna &rvs pé olika
sdtt. I Sverige finns farre dn 100 personer med medfodd
hypo-paratyreoidism.

SYMTOM

Symtomen upptriader nér koncentrationen av kalcium

i blodet blir for 1&g (hypokalcemi). Vanliga symtom é&r
domningar och stickningar i huden kring munnen och i
fingrarna och tarna. Personer med tillstindet kan ocksd fa
muskelryckningar och kramp i hidnderna och fotterna.
Hypokalcemi kan gora att man blir trott och nedstdmd.
Aven minnet och koncentrationsférmagan kan paverkas.

I séllsynta fall kan hypokalcemi leda till kramp i luftréren
med livshotande andningssvéarigheter som f6ljd. Andra
svara symtom kan vara epileptiska anfall, hjértrytmrubb-
ningar och hjértsvikt. Allvarlig hypokalcemi kan leda till
medvetsloshet.

Med tiden kan hypoparatyreoidism leda till forkalkningar
av hjdrnan, med symtom som liknar dem vid Parkinsons
sjukdom. En del féar gra starr som beror pa att forkalkningar
grumlar linsen i dgat.

ORSAK

Medfodd hypoparatyreoidism orsakas av genfoérdandringar
som leder till att biskdldkortlarna bildar for lite fungerande
hormon. Det péverkar i sin tur kroppens forméga att
reglera kalciumhalten i blodet.

BEHANDLING

Behandlingen inriktas pa att minska symtomen och risken
for komplikationer.

Akut hypokalcemi med svara symtom som andnings-
svérigheter, epileptiska anfall, hjartrytmrubbningar och
hjértsvikt méste behandlas akut genom tillforsel av
kalcium direkt i blodet (intravendst).

Langvarig hypokalcemi med lindriga symtom kan
behandlas med tillskott av kalcium och aktivt D-vitamin.
Personer som har en faststdlld diagnos kan bestélla ett
informationskort att visa upp vid kontakt med sjukvarden.
Kortet bekréftar diagnosen och informerar om sjukdomen

och behandling vid akuta tillstand.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Hypoparatyreoidism utreds pa universitetssjukhusens
enheter for barnendokrinologi och endokrinologi.

Vid universitetssjukhusen finns ocksé Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd under
”Samhillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Svensk forening for Hypoparatyreoidism

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
hypoparatyreoidism som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hélsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hélsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
april 2019.
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