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Behandling af herediteer heemoragisk telangiektasi

Dansk Rhinologisk Selskab

Overlaege Anette Drghse Kjeldsen

Herediter hemorrhagisk telangiektasi (HHT) er en karsyg-
dom med universel manifestation i blodkarrernes sma kapil-
lzerer; defekten skyldes manglende evne til normal vaekst og
reparation af endotelcellerne. HHT er en dominant arvelig
sygdom med aldersathangig penetrans. Hovedparten af pa-
tienterne debuterer med symptomer i skolealderen, og ca.
75% af patienterne har haft de forste symptomer som 25- arige,
mens nzsten alle patienter har fiet symptomer som 50- drige.
Der er specifikke genotype- feenotype- manifestationer, men
herudover er der betydelig intrafamillizere variationer i den
kliniske manifestationsform. Der er fundet to forskellige syg-
domsfremkaldende loci: HHT1 og HHT2. Sygdommen viser
sig ved telangiektaser i huden og slimhinderne samt arterio-
venese malformationer i indre organer.

Nzseblodning af varierende hyppighed og intensitet fore-
kommer hos 95% af patienterne, hos hovedparten af patien-
terne opstar nzseblodning forste gang i skolealderen. Hyp-
pigheden og intensiteten af nzesebledningerne oges over en
arreekke og kan blive svart invaliderende. Nzeseblodning kan
behandles med laser eller operation. Typisk vil nye telangiek-
taser vokse frem, og patienten opleve fornyede behandlings-
kraevende bledningsepisoder.

Pulmonale arteriovenose malformationer (PAVM) kan pa-
vises hos 30% af HHT-patienterne. Ubehandlede giver PAVM
anledning til risiko for paradokse embolier i form af blodprop

Diagnostiske kriterier for herediteer heemoragisk
telangiektasi

Recidiverende epistaxis, spontane, gentagne blgdninger.

Talrige udposninger pa sméa blodkar pa karakteristiske
lokalisationer: leeber, mundhule, fingre og neese.

Arteriovengse malformationer i indre organer: mave/tarm,
lunger, lever og hjerne.

Familieere tilfeelde af sygdommen: en farstegradssleegtning
med herediteer heemoragisk telangiektasi

Nar tre eller fire kriterier er opfyldt, er diagnosen sikker.
Huvis to kriterier er opfyldt, er diagnosen sandsynlig, og
hvis kun et kriterium er opfyldt efter grundig udredning,
er diagnosen usandsynlig.

i hjerne eller cerebral absces. Ydermere betinger en stor hojre-
venstre shunt, at patienten oplever andened, og cyanose. En-
delig kan heemoptyser forekomme. PAVM ber behandles med
coil-embolisering. P4 Rontgenafdelingen pa Odense Univer-
sitetshospital har man serlig ekspertise pa dette omrade og
varetager behandlingen pa landsplan. Indtil behandlingen er
ivaerksat, ber patienterne hvor der er risiko for bakterizemi,
indtage profylaktisk antibiotika for at undgd udvikling af
cerebrale abscesser.

Cerebrale arteriovenese malformationer (CAVM) findes
hos ca. 11%. Blodningsrisikoen er estimeret til at veere 0,5-2%
pr. r. Patienter med CAVM kan opleve neurologiske sympto-
mer, uden der er tale om bledning, det kan dreje sig om epi-
lepsi, eller neurologiske udfald som felge af stes/-syndrom.
Symptomgivende CAVM ber efter risikovurdering behandles
med embolisering.

Gastrointestinal bledning forekommer med en stigende
hyppighed med alderen og giver anledning til sveer transfu-
sionskravende blodning hos ca. 25% Behandlingen af gastro-
intestinal bledning er fortrinsvis symptomatisk med blod-
transfusioner.

Hos en andel p& omkring 30% af HHT- patienterne kan der
ved screening af leveren pavises hepatiske arteriovenose mal-
formationer. Disse forandringer giver dog sjzldent anledning
til symptomer. Generelt frarides embolisering af lever- shunts,
da der er stor risiko for bilizer nekrose og dermed leversvigt.
Hos de fa patienter, der fir sveere symptomer, vil den rele-
vante behandling besta i levertransplantation.

Patienterne har en betydelig morbiditet som folge af syg-
dommen, sdledes er en tredjedel haemmet i deres daglige
goremal. Tab af livskvalitet er iszr relateret til nesebledning,
men invaliderende folgesygdomme som cerebrale kompli-
kationer giver nedsat arbejdsferhed. Endelig har vi pavist en
oget mortalitet blandt HHT- patienter.

De etablerede behandlingsformer tilsigter alle en symp-
tombehandling, mens der indtil nu ikke er fundet virksom
behandling, der modvirker symptomernes opstéen.
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