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I detta nummer av Läkartidningen be­
skriver Anneli Linné et al en patient 
med en ovanlig nedärvd kärl­
skörhet, som trots stora sjuk­
vårdsinsatser avled i sviterna 
av sin sjukdom. Att dela med 
sig av sina erfarenheter av 
svårbehandlade tillstånd, i 
synnerhet de med tragisk ut­
gång, är generöst, kollegialt 
och en förutsättning för att 
sjukvården ska kunna ut­
vecklas. 

Patienter med medfödd 
kärlskörhet kan få en hel rad 
av olika symtom, och drabbas 
ofta i ung ålder, varför i stort 
sett alla läkare oberoende av 
specialitet kan stöta på dem. 

Det är därför särskilt bra att den kli­
niska problemställningen ventileras i 
just Läkartidningen.

Olika tillstånd med sköra kärl
Det finns ett flertal medfödda tillstånd 
som är förenade med skörhet i blodkär­
len. Gemensamt för dem är att mutatio­
nerna sitter i olika molekylära struktu­
rer som är vitala för kärlväggens stödje­
struktur. TGFβ (transformerande till­
växtfaktor beta) är en familj av 
cytokiner som också har betydelse vid 
flera av tillstånden. 

Av utrymmesskäl avstår vi från att i 
detalj beskriva de drabbade molekylära 
strukturerna vid varje tillstånd. En all­
män sanning är dock att de kliniska 
konsekvenserna kan bli olika svåra be­
roende på var i molekylerna mutatio­
nerna sitter. Detta förklarar att olika fa­
miljer med samma sjukdom kan drab­
bas olika svårt. 

Också miljöfaktorer spelar roll, vilket 

förklarar att även enskilda individer i 
samma släkt, med samma mutation, 
kan drabbas olika svårt.

Marfans syndrom, med sina typiska 
kliniska stigmata (långa fingrar, tratt­
bröst, linsluxation etc), är relativt sett 
minst ovanligt. De flesta fall av Marfans 
syndrom uppträder i familjer med känd 
sjukdom, och patienterna diagnostise­
ras därmed tidigt i livet. Patienter med 
nymutation har ofta dålig prognos och 
överlever sällan till vuxen ålder. 

De första kärlmanifesta­
tionerna drabbar aorta 
ascendens och aortaklaffen, 
som ofta behöver opereras ti­
digt i livet; så småningom 
brukar hela aortan behöva 
bytas ut. 

Ett resultat av alltmer 
framgångsrik kirurgisk be­
handling av patienternas 
aortasjukdom (och förbätt­
rad överlevnad) är att även 
perifera artärer hinner drab­
bas senare i livet. Vi har i 
Uppsala behandlat patienter 
med Marfans syndrom för 
aneurysm i subclavia-, bra­

chialis-, iliaca-, femoralis- och poplitea-
artärerna.

Vaskulärt Ehlers–Danlos’ syndrom 
(VED), även kallat Ehlers–Danlos’ syn­
drom (EDS) typ IV, är kanske det mest 
fruktade tillståndet [1]. Typiskt för till­
ståndet är en s k skomakartumme med 
överextension av tummens grundled. 
Sällan förekommer dock generell över­
rörlighet av lederna som vid andra, van­
ligare former av Ehlers–Danlos’ syn­
drom. Spontana rupturer av esofagus, 
kolon och uterus förkommer, liksom la­
cerationer av förlossningskanalen vid 
förlossningar. 

Loeys–Dietz syndrom beskrevs först 
2005. Syndromet beror på en mutation 
av receptorn till TGFβ. I korthet kan 
tillståndet beskrivas som »Marfan-lik­
nande« på så sätt att den första delen av 
aorta och aortaklaffen drabbas tidigt i 
livet, med stor risk för ruptur och död, 

men även perifera aneurysm och dis­
sektioner uppträder och är svårbehand­
lade [2]. 

Kliniska manifestationer varierar
Eftersom kärlskörheten är generell, kan 
hela kärlträdet drabbas. Vid de flesta av 
dessa tillstånd är det lätt att patienten 
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läs mer Artikel sidan 1821

Flera ovanliga, nedärvda tillstånd 
med kärlskörhet existerar.
Även mindre kirurgiska ingrepp är ris­
kabla för dessa patienter.
Konservativ behandling (kompres­
sion och trycksänkning) är första­
handsval.
Med särskild teknik kan öppen och 
endovaskulär kärlkirurgi ändå vara 
framgångsrik, varför dessa ingrepp 
bör övervägas när en stark eller vital 
indikation föreligger.

n sammanfattat

»En vanlig 
kärlklämmare 
kan fungera som 
en sax. När 
kirurgen tror sig 
ha stängt av 
kärlet har hon/
han i stället fått 
en öppen kärl-
pipa att han-
tera.« 

Nedärvd kärlskörhet ger stor risk 
för komplikationer vid kirurgi
Centraliserad specialkompetens bör stötta den decentraliserade akutvården

Martin Björck, professor i kärl­
kirurgi  
martin.bjorck@surgsci.uu.se

Anders Wanhainen, docent i 
kärlkirurgi; båda Uppsala univer­
sitet och Akademiska sjukhuset, 
Uppsala

Vid medfödd kärlskörhet kan hela kärlträ-
det drabbas, eftersom kärlskörheten är ge-
nerell. Kirurgiska ingrepp är riskfyllda, och 
öppen kirurgi kan förvandlas till en mar-
dröm då kärlen trasas sönder. På sidan 
1821 beskrivs ett fall med en kärlskör ung 
kvinna som genomgick ett kirurgiskt in-
grepp. 
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får blåmärken, även vid minimala trau­
man. Blåmärken är dock ett relativt 
vanligt symtom och är inte indikation 
för klinisk genetisk utredning om det är 
enda symtom. 

De farliga händelserna inträffar då 
stora kärl drabbas av dissektioner eller 
aneurysm med rupturrisk. Symtomen 
varierar beroende på vilket kärlavsnitt 
som drabbas. Om patienten inte har en 
känd sjukdom, kan en noggrann famil­
jeanamnes hjälpa oss att komma sjuk­
domen på spåren.

Kärlpunktioner kan vara letala
Perkutana punktioner av artärer och 
vener, exempelvis radialartärpunktion 
eller inläggning av centrala venkatetrar, 
kan gå bra, men de är mycket riskabla, 
särskilt vid VED. Avsaknaden av normal 
stödjestruktur gör att kärlen inte erbju­
der ett normalt motstånd. Risken är 
stor att kärlets bakvägg punkteras eller 
att kärlet helt trasas sönder. Möjligen 
kan en erfaren kollega göra ett enda 
punktionsförsök, men om det miss­
lyckas bör kärlet i stället friläggas och 
punktionen göras öppet med särskild 
teknik (se nedan).

Öppen kirurgi kan bli mardröm
Det kan lätt utvecklas till en mardröm 
om man tvingas utföra ett öppet kärl­
kirurgiskt ingrepp på en patient med ut­
talad kärlskörhet, i synnerhet om det 
sker akut och kirurgen är oförberedd 
[3]. En vanlig kärlklämmare kan funge­
ra som en sax. När kirurgen tror sig ha 
stängt av kärlet har hon/han i stället 
fått en öppen kärlpipa att hantera. Där­
för bör alla kärlklämmare gummiskos 
och appliceras försiktigt, dvs ett 
»snäpp« i taget under samtidigt samar­
bete med anestesiologen för att undvika 
blodtrycksstegring.

Artärerna kan te sig sladdriga och 
geléartade; risken är stor att suturerna 
skär om vanlig teknik används. Om man 
i stället använder sig av multipla liggan­
de madrassuturer, förstärkta med små 

lappar av kärlgraft (även kallade pled­
gets), förstärker med vävnadslim och 
om möjligt täcker hela kärlanastomo­
sen med en yttre krage (Kuff) samt 
släpper på blodflödet mycket försiktigt, 
är förutsättningarna för framgång be­
tydligt bättre.

Patienter med kärlskörhet har ofta 
motsvarande skörhet i hudens och mus­
kulaturens stödjestruktur. Det är där­
för viktigt att sy ihop operationssåret 
mycket omsorgsfullt. Även här bör en­
staka suturer undvikas; risken är stor 
att de skär. Hudsuturerna bör komplet­
teras med vävnadslim, och suturerna 
bör kvarlämnas längre tid än hos en pa­
tient med normal hud och muskulatur.

Endovaskulär kirurgi måste modifieras
Det kan vara äventyrligt att använda 
endovaskulär kirurgi vid dessa till­
stånd. Manipulationer på insidan av 
sköra kärl riskerar att resultera i dissek­
tion, ruptur och trombos, men allt fler 
rapporterar ändå lyckade endovaskulä­
ra behandlingar [3, 4]. 

En förutsättning är att man liksom 
vid öppen kirurgi modifierar sin teknik. 
Styva ledare bör undvikas, liksom bal­
longer som inte anpassar sig till skillna­
der i kärldiameter (non-compliant). 
Man kan inte överdilatera kärlen vid 
ballongavstängning, stent och stent­
graft bör inte överdimensioneras, och 
produkter med vassa s k hooks bör und­
vikas. 

På grund av risken för letala kompli­
kationer, särskilt vid VED, bör man inta 
en i grunden konservativ attityd. Kom­
pression och exspektans är första­
handsbehandling. Ett alternativ är en 
semikonservativ strategi med avstäng­
ning av ett blödande område utan för­
sök till att återställa cirkulationen, vil­
ken beskrivs i det aktuella fallet.

Kompetenscentra behövs
Mot bakgrund av att sjukdomarna är 
sällsynta och behandlingen krävande, 
med behov av ett multidisciplinärt om­

händertagande, är det naturligt att en 
centralisering av behandlingen är önsk­
värd. Samtidigt lever patienterna i hela 
landet och drabbas ofta av akuta kärlka­
tastrofer, varför det primära omhän­
dertagandet måste vara decentralise­
rat. 

När en patient med misstänkt eller 
verifierad kärlskörhet drabbas av en 
komplikation är det viktigt att kontakt 
tas med en enhet som har intresse för 
och erfarenhet av att behandla dessa pa­
tienter. Ett sådant kompetenscentrum 
är Akademiska sjukhuset i Uppsala. In­
gången till vårt team är att kontakta 
jourhavande kärlkirurg.

Ingen kritik av det aktuella fallet
Vi vill avsluta med att tydligt klarlägga 
att de riktlinjer för behandling av pa­
tienter med medfödd kärlskörhet som 
formulerats i denna kommentar på intet 
vis ska uppfattas som en kritik av hand­
läggningen av det aktuella fallet. Tvärt­
om tycker vi att kollegorna på Söder­
sjukhuset har handlagt patienten med 
stor noggrannhet och eftertanke. Syftet 
med denna kommentar är enbart att 
sätta in fallet i ett vidare kliniskt per­
spektiv.

n Potentiella bindningar eller jävsförhållan-
den: Inga uppgivna.
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Vad är på gång? 
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