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Nedarvd karlskorhet ger stor risk
for komplikationer vid kirurgi

Centraliserad specialkompetens bor stotta den decentraliserade akutvarden
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ANDERS WANHAINEN, docent i
kéarlkirurgi; bada Uppsala univer-
sitet och Akademiska sjukhuset,
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I detta nummer av Likartidningen be-
skriver Anneli Linné et al en patient
med en ovanlig nedérvd kérl-

forklarar att dven enskilda individer i
samma sliakt, med samma mutation,
kan drabbas olika svart.

Marfans syndrom, med sina typiska
kliniska stigmata (langa fingrar, tratt-
brost, linsluxation etc), ar relativt sett
minstovanligt. De flesta fall av Marfans
syndrom upptrader i familjer med kiand
sjukdom, och patienterna diagnostise-
ras ddrmed tidigt i livet. Patienter med
nymutation har ofta dalig prognos och
overlever sillan till vuxen alder.

De forsta karlmanifesta-

skorhet, som trots stora sjuk- »En vanlig tionerna  drabbar aorta
vardsinsatser avled i sviterna karlkliammare ascendens och aortaklaffen,
av sin sjukdom. Att dela med som ofta behover opereras ti-
sig av sina erfarenheter av kan fungera som digt i livet; s& smaningom
svarbehandlade tillstand, i en sax. Nar brukar hela aortan behéva

synnerhet de med tragisk ut-
géng, ir generost, kollegialt
och en forutsattning for att
sjukvarden ska kunna ut-
vecklas.

Patienter med medfodd
karlskorhet kan fa en hel rad
avolika symtom, och drabbas
ofta i ung alder, varfor i stort
sett alla likare oberoende av
specialitet kan stota pa dem.

Det ar darfor sirskilt bra att den kli-
niska problemstillningen ventileras i
just Likartidningen.

tera.«

Olika tillstand med skora karl

Det finns ett flertal medfédda tillstand
som &r féorenade med skorhet i blodkar-
len. Gemensamt for dem &r att mutatio-
nerna sitter i olika molekylara struktu-
rer som ir vitala for karlvaggens stodje-
struktur. TGFP (transformerande till-
viaxtfaktor beta) &r en familj av
cytokiner som ocksa har betydelse vid
flera av tillstanden.

Av utrymmesskél avstar vi fran att i
detalj beskriva de drabbade molekylira
strukturerna vid varje tillstand. En all-
min sanning ir dock att de kliniska
konsekvenserna kan bli olika svara be-
roende pa var i molekylerna mutatio-
nerna sitter. Detta forklarar att olika fa-
miljer med samma sjukdom kan drab-
bas olika svart.

Ocksa miljofaktorer spelar roll, vilket
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kirurgen tror sig
ha stangt av
kdrlet har hon/
han i stéllet fatt
en 6ppen karl-
pipa att han-

bytas ut.

Ett resultat av alltmer
framgéngsrik kirurgisk be-
handling av patienternas
aortasjukdom (och forbatt-
rad overlevnad) ar att dven
perifera artérer hinner drab-
bas senare i livet. Vi har i
Uppsala behandlat patienter
med Marfans syndrom for
aneurysm i subclavia-, bra-
chialis-, iliaca-, femoralis- och poplitea-
artirerna.

Vaskulédrt Ehlers-Danlos’ syndrom
(VED), aven kallat Ehlers-Danlos’ syn-
drom (EDS) typ IV, dr kanske det mest
fruktade tillstandet [1]. Typiskt for till-
standet dr en sk skomakartumme med
Overextension av tummens grundled.
Sillan férekommer dock generell 6ver-
rorlighet avlederna som vid andra, van-
ligare former av Ehlers-Danlos’ syn-
drom. Spontana rupturer av esofagus,
kolon och uterus forkommer, liksom la-
cerationer av forlossningskanalen vid
forlossningar.

Loeys-Dietz syndrom beskrevs forst
2005. Syndromet beror pa en mutation
av receptorn till TGFp. I korthet kan
tillstandet beskrivas som »Marfan-lik-
nande« pa sa sétt att den forsta delen av
aorta och aortaklaffen drabbas tidigt i
livet, med stor risk for ruptur och dod,
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Vid medfodd kérlskérhet kan hela kérltra-
det drabbas, eftersom kdrlskorheten dr ge-
nerell. Kirurgiska ingrepp ar riskfyllda, och
oppen kirurgi kan férvandlas till en mar-
drom da kérlen trasas sénder. Pa sidan
1821 beskrivs ett fall med en kérlskér ung
kvinna som genomgick ett kirurgiskt in-

grepp.

men dven perifera aneurysm och dis-
sektioner upptrader och ir svarbehand-
lade [2].

Kliniska manifestationer varierar

Eftersom kérlskorheten ar generell, kan
hela kirltradet drabbas. Vid de flesta av
dessa tillstand dr det litt att patienten
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Flera ovanliga, nedéarvda tillstand
med kdrlskdrhet existerar.

Aven mindre kirurgiska ingrepp r ris-
kabla for dessa patienter.
Konservativ behandling (kompres-
sion och trycksankning) ar forsta-
handsval.

Med sérskild teknik kan 6ppen och
endovaskular karlkirurgi anda vara
framgangsrik, varfor dessa ingrepp
bor dvervdgas ndr en stark eller vital
indikation foreligger.
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far blaméarken, dven vid minimala trau-
man. Blamirken ar dock ett relativt
vanligt symtom och ir inte indikation
for klinisk genetisk utredning om det ar
enda symtom.

De farliga hindelserna intraffar da
stora kéirl drabbas av dissektioner eller
aneurysm med rupturrisk. Symtomen
varierar beroende pa vilket kirlavsnitt
som drabbas. Om patienten inte har en
kénd sjukdom, kan en noggrann famil-
jeanamnes hjilpa oss att komma sjuk-
domen pé sparen.

Karlpunktioner kan vara letala
Perkutana punktioner av artirer och
vener, exempelvis radialartarpunktion
ellerinldggning av centrala venkatetrar,
kan ga bra, men de ar mycket riskabla,
sirskilt vid VED. Avsaknaden avnormal
stodjestruktur gor att kirlen inte erbju-
der ett normalt motstand. Risken &r
stor att kirlets bakvigg punkteras eller
att kirlet helt trasas sénder. Mojligen
kan en erfaren kollega gora ett enda
punktionsférs6k, men om det miss-
lyckas bor kirlet i stillet friliggas och
punktionen goras Oppet med sérskild
teknik (se nedan).

Oppen kirurgi kan bli mardrém

Det kan litt utvecklas till en mardrom
om man tvingas utféra ett 6ppet kérl-
kirurgisktingrepp pa en patient med ut-
talad karlskorhet, i synnerhet om det
sker akut och kirurgen ir oférberedd
[3]. En vanlig kidrlklimmare kan funge-
ra som en sax. Nar kirurgen tror sig ha
stingt av kédrlet har hon/han i stéllet
fatt en 6ppen kirlpipa att hantera. Dér-
for bor alla kidrlklaimmare gummiskos
och appliceras forsiktigt, dvs ett
»sniapp« i taget under samtidigt samar-
bete med anestesiologen for att undvika
blodtrycksstegring.

Artdrerna kan te sig sladdriga och
geléartade; risken ar stor att suturerna
skdrom vanlig teknik anvinds. Om man
i stillet anvander sig av multipla liggan-
de madrassuturer, forstarkta med sma

lappar av kirlgraft (aven kallade pled-
gets), forstarker med vivnadslim och
om mojligt ticker hela kidrlanastomo-
sen med en yttre krage (Kuff) samt
slapper pa blodflodet mycket forsiktigt,
ar forutsiattningarna for framgang be-
tydligt battre.

Patienter med karlskérhet har ofta
motsvarande skérhet i hudens och mus-
kulaturens stodjestruktur. Det dr dér-
for viktigt att sy ihop operationssaret
mycket omsorgsfullt. Aven hér bér en-
staka suturer undvikas; risken ar stor
att de skir. Hudsuturerna bor komplet-
teras med vavnadslim, och suturerna
bor kvarlimnas ldngre tid 4n hos en pa-
tient med normal hud och muskulatur.

Endovaskuldr kirurgi maste modifieras
Det kan vara dventyrligt att anvinda
endovaskular kirurgi vid dessa till-
stdnd. Manipulationer pa insidan av
skorakirl riskerar att resultera i dissek-
tion, ruptur och trombos, men allt fler
rapporterar dnda lyckade endovaskula-
rabehandlingar [3, 4].

En foérutsidttning ar att man liksom
vid 6ppen kirurgi modifierar sin teknik.
Styva ledare bor undvikas, liksom bal-
longer som inte anpassar sig till skillna-
der i kirldiameter (non-compliant).
Man kan inte 6verdilatera kirlen vid
ballongavstingning, stent och stent-
graft bor inte 6verdimensioneras, och
produkter med vassa sk hooks bor und-
vikas.

Pa grund av risken f6r letala kompli-
kationer, siarskilt vid VED, bor man inta
en i grunden konservativ attityd. Kom-
pression och exspektans ar forsta-
handsbehandling. Ett alternativ dr en
semikonservativ strategi med avsting-
ning av ett blodande omrade utan for-
sOk till att aterstalla cirkulationen, vil-
ken beskrivsidet aktuella fallet.

Kompetenscentra behdvs

Mot bakgrund av att sjukdomarna ar
sidllsynta och behandlingen krévande,
med behov av ett multidisciplindrt om-

hindertagande, ar det naturligt att en
centralisering avbehandlingen ar 6nsk-
vard. Samtidigt lever patienterna i hela
landet och drabbas ofta av akuta kirlka-
tastrofer, varfor det primidra omhén-
dertagandet maste vara decentralise-
rat.

Nir en patient med misstinkt eller
verifierad kéarlskorhet drabbas av en
komplikation ar det viktigt att kontakt
tas med en enhet som har intresse for
ocherfarenhet avattbehandla dessapa-
tienter. Ett sddant kompetenscentrum
ar Akademiska sjukhuset i Uppsala. In-
gangen till vart team &ar att kontakta
jourhavande karlkirurg.

Ingen kritik av det aktuella fallet

Vi vill avsluta med att tydligt klarlagga
att de riktlinjer fér behandling av pa-
tienter med medfodd kérlskorhet som
formulerats i denna kommentar paintet
vis ska uppfattas som en kritik av hand-
ldggningen av det aktuella fallet. Tvért-
om tycker vi att kollegorna pa Séder-
sjukhuset har handlagt patienten med
stor noggrannhet och eftertanke. Syftet
med denna kommentar ir enbart att
sitta in fallet i ett vidare kliniskt per-
spektiv.

W Potentiella bindningar eller jdvsforhdllan-
den: Inga uppgivna.
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Vad ar pa gang?

Alla aktuella disputationer pa Lakartidningen.se/disputationer
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