Defekt vatskereglering i
hjurarna

- 2 motsatta tillstand med
samma felande lank (gen)



Arvid

Remiss| fran barnmottiagning 15 man alder

Fv 5800g Langd 56 cm

Lite motoriskt sen

Krakningar. Trog mage

Dalig tillvaxs

Alltid druckit och kissat mycket



Arvid

Dricker ca 1,5 |/d (150 mi/kg/d)
S-Na 152 resp 159 pa barnmotit

Mor och far friska



Arvid

Pa endokrinmott:
S-Na 149
S-Osm 326
U-Osm 84

ISH ua
S-cortisol ua
S-Kkrea ua



Torstprovokation

Pagar 4 tim - tydligt forstig efter 3 tim
Kissar hela fiden ca 70 ml/Fim
Vik¥nedgang 47

S-Na 154 160

S-Osm 326 336

U-Osm 120 efter 4 fim

P-ADH >9 (ref <5)



Arvid

Bedomning
Nefrogen diabetes insipidus

Atgard
Remiss till urinvagsmoitagningen



Arvid

Pa urinvdgsmottagningen:
Foraldrarinfo/fritillgang till'vatten
DINA-analys
s mutation/deletion it AVPR2 genen (x-krom)

Behandling

= Hydroklortiazid
= Indometiazin

= Amilorid



Arvid

Pa urinvdgsmottagningen:
Normaliserade S-Na och S-Osm
V(dsl ofiorandrade vatskemangder:
(3-4 |/dygn)

Catch up i tillvaxt
God' psykomoitorisk utveckling

Nu 6 ar gammal



Tillvaxtkurvor

For vikt, langd och huvudomfang &r medelviarden jamte standardawikelser

(1 SD, +2 SD, +3 SD) angivna for varje alder. Fér en normalpopulation

ligger tvarsnittsmassigt 67% inom + 1 SD och 95% inom + 2 SD.
Med varden frAn upprepade tillfallen inforda kan man se
om barnets tillvaxt féljt de kanaler som bildas

mellan SD-linjerna.
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Tumregel for avvikelser i
langd- och viktutveckling!

De flesta barn vaxer parallellt
med linjerna i diagrammet.
Under det férsta levnadséret
kan dock en viss forflytning
mellan kanalerna ske, uppat
ombarnet frAn borjan ar kort
och nedat om barnet fran
borian ar langt.

Langd och vikt forandras
normaltinte snabbare an vad
som motsvarar en kanalbredd
(1 SD) pa 3 manaderunder
det forsta aret.

Efter 2-arsaldern bor for-
andringen inte 6verskrida

en halv kanalbredd per &r.
(Se rad och anvisningar).
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2014-05-08 5&, 7m 24,1 115,0
2013-10-10 54, 1m 22,5 111,0
2013-04-04 48, 6m 21,1

2013-04-03 48, 6m 21,0

2013-02-28 48, 5m 21,5 106,0
2012-09-10 43 20,5 103,6
2012-01-12| 34, 4m 19,0 99,5
2011-09-08 28, 11m 18,0 95,5
2011-05-04 24, 7m 16,0 91,0
2011-01-20 24, 4m 14,8 87,5

Albertsson Wikland K, Luo ZC, Niklasson A and Karlberg J. Acta Pzediatr 91: 739-754, 2002




Polyuri

> 2 liter urin/me=/d

Orsaker

s (Osmotisk diures)

= Primadr polydipsi

= Central diabetes insipidus
= Nefrogen * 4



Nefrogen diabetes insipidus

Hos barn nedarvi eller nymutation
- vanligen AVPR2 genen i X-kromosomen

som ger utebliven effekt av ADH



ADH-paverkan i samlingsroren




Nefrogen diabetes insipidus

Diagnos
S-Na (>145 mmol/1)
U-Osm (<P-Osm)

Desmopressin-test  (U-Osm vas ofor)

Vb torstprovokation



Ndsta patient/diagnos



Filip

Fodd v 39 okemplicerat

Fv. 3040
Initialt viktifall' men sedan ok uppgang

Krakningar:
Tillagg tidigt
Mjolkfritt fran 1 man




Filip

Vid 2,5 man' alder akut inlagd pga
krdkningar, trotithet, korta
andningsuppehall
= Relativi goti at
= 3/,8°
= Vikt -0,5 SD

Infektion? Reflux? Pylorusstenos?



Filip

Infektionsprover ua

Blodgas och s-laktat ua

S5-Na 126,-133), ovriga elekfrolyter vasiua
U-Na <10 U-K13

S-krea 22

lyreoideaprover ua

S-cortisol ua

S-osm 278 U-o0sm 186



Filip

Bos ochi passage-rig ua

Tidvis frot
Extra Na-tillforsel fran dag 4



Filip

Fortsattningsvis
goit at men trott/slo ibland
Krakningar sem gradvis aviar
l6sa avforingar men god vikfuppgang
S-Na 128-134 tirots hogre doser Na po

permissioner efter en vecka
mkt foraldrar-oro...



Fortsatt utredning
S-Na 128-134 S-K49-71
S-Aldosteron ua  P-Renin lagt (<2,8)

U-Na 695-121
S-osm 268-274  U-osm 186-352

S-ADH 0,2 (ref <5)



Fortsatt utredning
Nagoit fel il renin-angiotensinsystemet??

Pseudohypoaldosteronism?



Renin-angiotensin-aldosterone system

Apgtotensinogen
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Filip
-fortsatt utredning

Provar Florinef forutom hoga doser Na
(50-60 mmol per dygn)

S-Na normaliseras tidvis



Orsaker till hyponatremi

Hypovolemi

= GI forluster

= Diuretika (Tiazider)

= Na forluster’i njurarna
“Cerebral salt wasting”

Tubulara sjd
Binjure/aldosteron-defekter

= Na forluster i huden (CF)
= Uttalad fysisk aktivitet



Orsaker till hyponatremi

INormovolemi

s STADH (lung-, CNS-, endokrina sjd)

= Mediciner (cytostatika, antepileptika)
= Primar polydipsi

= Defekt osmoreglering



Cogynighd B The McGeaw-Hill Companies, inc. Perméssion reguired for seproductson or display.

Hypothalamic
neuron

Posterior pituitary Increased

/ reabsorption
) \ of water
Blood vessel i

Vasncnnstrictinn\

Increased blood volume
Increased blood pressure




Orsaker till hyponatremi

IHypervolemi
= Njursvikt

Hypervolemiimen lag cirkulatorisk volym
s Nefrotiskt syndrom

= Levercirros

s Hjartsvikt



Utredning av. hyponatremi

Bedom hydreringsgradent

Bedom (il franvaro av mediciner)
s P-osm

s U-osm

= U-Na



Filip
-fortsatt utredning

Ny provtagning utan mediciner:
S5-Na 121

U-Na 38 resp 49
S-0sm 232

U-osm 345
S-copeptin 4 (lagt)



Filip

Bedomning
Nefrogent STADH
Mutationi i AVPR2-genen sedan pavisad

Atgard
Urea-behandling successivi insatt och
Na successivt utsatt med gott resultat



AVPR2-genen

Kodar for V2-rec i samlingsroren och
kand sedan 1992

<200 mutationer kanda for
Nefrogen diabetes insipidus

2 mutationer kanda for
Nefrogent STADH



ADH-paverkan i samlingsroren




Nefrogent SIADH

Forst beskrivet -2005
Hittillsibara pojkar

Stor variation i Klinisk bild

= Symiom pga hyponatiremi

= Tidiga symtiom hosibarh men ej forsta
veckorna

= Vissa asymtomatiska
\/iss kvarstaende ADH-sekretion ibland



Nefrogent SIADH

Familj och ev: slakt bor utredas
= Genanalys

s Vattenbelastningstest;
Behandling

s Vatskerestriktion
x Vb urea

Risk

s Hjarnskador om svara hyponatremier
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