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Morbus Osler diagnosticeret hos 16-arig i forbindelse
med en trafikulykke
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Herediteer haemoragisk telangiektasi (HHT), ogsa be-
naevnt Morbus Osler, er en underdiagnosticeret kar-
sygdom, der fgrer til dannelse af arteriovengse mal-
formationer i hud, slimhinder og indre organer og er
forbundet med livstruende komplikationer. Korrekt
diagnosticering af patient og familie er vaesentligt for
at iveerksaette forebyggende behandling. Diagnosen
stilles pa baggrund af de kliniske fund eventuelt sup-
pleret med resultater fra mutationsdiagnostik [1].

SYGEHISTORIE

En 16-drig dreng blev indbragt akut med smerter i
venstre side af thorax. Han var pa cykel blevet pakert
af en bil. Patienten var tidligere blevet opereret for
pectus excavatum (tragtbryst) med indsat pectus-
barre i 2011. Operationen forlgb ukompliceret. Han
var endvidere blevet behandlet med elkoagulation
som fglge af episoder med naseblpdning.

Ved indbringelsen var han rask og dyrkede cykel-
sport pé eliteplan. Objektivt fandt man en iltsatura-
tion pa 85-89%, som rettede sig til 95-97% pa 5 1 ilt
givet nasalt. Der var mistanke om ha&mo- eller pneu-
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A. Pulmonal angiografi, der viser to behandlingskraevende pulmo-
nale arteriovengse malformationer. B. Pulmonal angiografi med to
emboliserede arteriovengse malformationer.
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mothorax, alternativt lungekontusion med det obser-
vandum, at patienten havde metal indopereret. P4 en
rgntgenoptagelse af thorax sds preeliminart ingen
heemo- eller pneumothorax, og en thoraxkirurg af-
kreeftede, at det indsatte materiale kunne forarsage
patientens symptomer. En CT uden kontrast af thorax
viste 2-3 forteettede omrdder i hgjre lunge. Disse blev
tolket som pulmonale arteriovengse malformationer
(PAVM). En ekkokardiografi viste normale forhold.

P4 grund af den lave iltsaturation og de ved CT
paviste PAVM havde man nu mistanke om shunt-
ningsfeenomen. Paraklinisk fandt man et heemoglo-
binniveau pa 11,1 mmol/1 og et heematokritniveau pa
0,47%. Patienten desaturerede fortsat og havde stort
behov for ilt. Han var i gvrigt smertefri og klinisk upa-
virket.

Pa baggrund af de to PAVM i hgjre lunge henvi-
stes patienten til Odense Universitetshospital til sec-
ond opinion. Han blev her behandlet med embolise-
ring via v. femoralis (Figur 1). Dette blev pga.
polycytaemi forudgéet af venesectio for at mindske ri-
sikoen for en tromboembolisk episode. Indgrebet var
succesfuldt, og patientens iltsaturation blev en ma-
ned efter indgrebet mélt til 99% uden ilttilskud.

Ved mutationsdiagnostik blev der pavist en mu-
tation, der var forenelig med HHT-type 1. Der blev
tilbudt familiezer udredning via Klinisk Genetisk
Afdeling, Odense Universitetshospital.

DISKUSSION

HHT er en sjelden genetisk sygdom, som nedarves
autosomalt dominant. Incidensen af sygdommen er
en pr. 5.000-8.000 [2]. Sygdommen giver udposnin-
ger pd de sma blodkar, som kan briste. Epistaxis er
det mest almindelige symptom og forer ofte til jern-
mangelanami. Epistaxis debuterer hos 50% af pa-
tienterne inden 20-drsalderen og hos 90% inden
45-arsalderen. Der ses typisk telangiektasier i ansig-
tet og munden samt pa tungen og fingerspidserne
[31.

Der kan pavises PAVM hos 15-50% af patien-
terne med HHT, aftheengigt af den genetiske type.
PAVM er pa grund af paradoks emboli blevet associe-
ret med livstruende komplikationer sdsom apopleksi,
transitorisk iskeemisk attak og cerebral absces [4].



VIDENSKAB

3

Forandringerne i lungerne brister sjaldent. Séledes
er spontan heemothorax og haeamoptyse relativt
sjeeldne komplikationer [1]. Den normale iltning i
blodet kan blive sveert nedsat ved en stor hgijre til ven-
stre-shunt, og den kliniske manifestation er da sveer
&ndengd og cyanose. Mange patienter med PAVM har
dog kun en lille shunt uden betydende desaturation.
P4 grund af risiko for paradoks emboli ber alle PAVM
med fgdearterier > 2 mm behandles med embolise-
ring [5].

Hos 10-20% af patienterne med HHT forekom-
mer der cerebrale arteriovengse malformationer, som
kan forarsage cerebrale blpdninger, epilepsi eller
lammelser [2, 5].

Stgrstedelen af de zldre patienter har telangiek-
tasier i gastrointestinalkanalen, hvor blgdninger ses
hos ca. 30%, typisk med debut efter 50-arsalderen.
Behandlingen er symptomatisk med blodtransfusion
[1]. Hepatisk arteriovengs malformation forekommer
hos over 30% af patienterne men er oftest uden
symptomer [5].

Ud fra mutationsdiagnostik kan HHT opdeles i
HHT-type 1 (ved mutation i endolgin), HHT-type 2
(ved mutation i activin receptor-like-kinase 1) og
kombinationen af HHT og juvenil polypose (ved mu-
tation i SMAD4-genet) med varierende kliniske mani-
festationsformer. I mere end 85% af tilfeeldene med
HHT pavises der i et af de tre gener en fordrsagende
mutation, som bekrefter den kliniske diagnose. Der
findes ingen kausal behandling af HHT. Dog indgar
screening for PAVM i udredningsprogrammet, da tid-
lig behandling kan forhindre desaturation, og risi-
koen for paradoks emboli kan reduceres.
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Hereditary haemorrhagic telangiectasia (HHT) is an autosomal
dominant disorder characterized by vascular dysplasia and
haemorrhage. It is manifested by mucocutaneous telangiec-
tases and arteriovenous malformations in organs such as lungs,
liver and brain. We present a case of HHT. A 16-year-old patient
with a history of recurrent epistaxis was admitted to the local
hospital with chest pain and desaturation. A CT scan revealed
pulmonary arteriovenous malformations.
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