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Diagnostik og behandling af sjældne årsager  
til iskæmisk apopleksi
Daniel Kondziella

Apopleksi er den femtemest almindelige dødsårsag i 
USA, og 80-85% af alle apopleksitilfælde er iskæmiske 
[1]. De førende årsager til iskæmisk apopleksi er kar-
dioembolier, storkarssygdom og småkarssygdom. 20-
25% af alle iskæmiske apopleksier forbliver uafklaret; 
blandt disse formodes ikkeerkendt paroksysmal atrie-
flimren at være en hyppig årsag (Figur 1) [2]. Sjældne 
årsager til iskæmisk apopleksi omfatter et væld af diag-
noser, herunder kardioemboliske, inflammatoriske og 
genetiske tilstande. Differentialdiagnosen er kompleks, 
men af særlig betydning, fordi disse lidelser forholds-
mæssigt ofte rammer unge individer (f.eks. monogene-
tiske tilstande som en COL4A1-mutation), de kræver  
typisk sofistikerede diagnostiske metoder (såsom fluor-
escensangiografi ved Susacs syndrom), og en stadig 
større del af dem er mulige at behandle (f.eks. en-
zymsubstitutionsterapi ved Fabrys sygdom). Sjældne 
årsager til iskæmisk apopleksi kan, ligesom de mere  
almindelige, inddeles i kardioembolier, stor- og små-
karssygdom samt øvrige (Tabel 1 og Tabel 2). I denne 
artikel præsenteres de seneste fremskridt og praktiske 
overvejelser inden for differentialdiagnostik, udred-
ning og behandling af sjældne årsager til iskæmisk apo-
pleksi. Der redegøres ikke for blodfortyndende behand-
ling eller anden almindelig sekundær profylakse.

KARDIOEMBOLIER 

Sjældne former for kardioembolisk apopleksi omfatter 

både infektiøse og ikkeinfektiøse embolikilder. Afhæn-
gigt af det udløsendes agens virulens kan infektiøs en-
dokarditis være forbundet med vegetative symptomer 
som feber, utilpashed og vægttab. Petekkier, herunder 
små subungvale blødninger, er meget karakteristiske, 
men kan let overses (Figur 2). Det radiologiske kende-
tegn er multiterritoriale cerebrale infarkter pga. septi-
ske embolier. Diagnosen stilles ved hjælp af ekkokar-
diografi og bloddyrkninger [5]. En klinisk relevant 
komplikation er mykotiske aneurismer, som kan opstå i 
de efterfølgende uger og måneder pga. inflammatorisk 
betinget degeneration af arterievæggen sekundært til 
kontakt med septisk materiale. I modsætning til klassi-
ske sporadiske aneurismer, der typisk opstår omkring 
circulus Willisi, er mykotiske aneurismer placeret i de 
distale arteriegrene (Figur 2). Pga. den høje blødnings-
risiko bør endovaskulær behandling overvejes [6]. 

Et myksom er en gelatinøs og fragil tumor af primi-
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Iskæmisk apopleksi kan klassificeres som kardioembolisk, stor-

kars- eller småkarssygdom. Mange apopleksitilfælde forbliver 

kryptogene, det vil sige på trods af grundig udredning kan en ud-

løsende årsag ikke påvises. Der eksisterer endvidere et væld af 

diagnoser, som er associeret med mere sjældne årsager til isk-

æmisk apopleksi. Når man konfronteres med en patient, der kræ-

ver en mere omfattende udredning end rutinediagnostik, kan det 

være fordelagtigt at tænke i de samme patofysiologiske katego-

rier som ved mere almindelige former for iskæmisk apopleksi (som 

skitseret i denne figur og i artiklens tabeller). Bemærk, at diame-

teren af hver cirkel i forhold til de øvrige cirkler svarer tilnærmel-

sesvist til den relative prævalens af den givne kategori i forhold til 

de øvrige apopleksikategorier. 

Kardioemboli

Kryptogen

Storkars- 
sygdom

Småkars- 
sygdom

Andre

Iskæmisk  
apopleksi

 ▶ Sjældne årsager til iskæmisk apo-

pleksi er talrige. Tilstanden rammer 

overproportionelt ofte yngre og er i 

stigende grad tilgængelig for terapi. 

Differentialdiagnostiken kræver en  

systematisk tilgang baseret på  

klinisk mønstergendkendelse og  

undersøgelser i henhold til 

prætestsandsynligheden.

 ▶ Moyamoyasygdom fører til bilateral 

progressiv stenosering af den intra-

kraniale del af arteria carotis interna 

og dens proksimale grene. 

 ▶ Nye genetiske teknologier gør det mu-

ligt at diagnosticere monogene årsa-

ger til småkarssygdom, herunder ce-

rebral autosomal dominant arteriopati 

med subkortikale infarkter og leuko-

encefalopati (CADASIL). Denne auto-

somalt dominant nedarvede tilstand 

er associeret med en progressiv ud-

vikling af migrænoid hovedpine, 

stroke-lignende episoder og tidlig 

demens.

 ▶ Neoplastiske tilstande såsom lymfom 

og gastrointestinale tumorer (f.eks. 

pancreas, galde) kan være årsagen  

til iskæmisk apopleksi hos mid-

aldrende patienter med negativ 

rutinediagnostik.
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tivt bindevæv, og den er typisk lokaliseret solitært i 
venstre atrium. Det er den mest almindelige primære 
hjertetumor hos voksne. Den er, ligesom endokarditis, 
forbundet med systemiske symptomer som subfebrilia, 
dyspnø og palpitationer samt multiterritoriale cere-
brale infarkter og mulighed for mykotiske aneurismer 

[7]. Ekkokardiografi kan også afsløre endnu sjældnere 
godartede primære hjertetumorer såsom papillært fi-
broelastom, fibrom, rabdomyom, teratom og lipom. 
Maligne primærtumorer inkluderer sarkom, lymfom og 
mesoteliom. 

Sammenlignet med endokarditis og myksom er 

tABEL 1

Sjældne årsager til iskæmisk apopleksi associeret med kardioembolier, storkarssygdom og småkarssygdom.

Patofysiologi symptomatologi diagnose Udredninga, terapimulighederb

Kardioemboli

Hjerteklappatologi Petekkier, systolisk bilyd, subfebrilia Endokarditis, infektiøs TTE/TEE, bloddyrkning, antibiotika, kirurgi

Endokarditis, ikkeinfektiøs TTE/TEE, se efter SLE, malignitet, kirurgi

Myksom 
Anden hjertetumor

TTE/TEE, kirurgi

Højre-venstre-shunt Ofte asymptomatisk, evt. associeret med Valsalvas manøvre Atrieseptumdefekt f.eks. PFO TTE/TEE, inkl. agiteret saltvand, se efter 
DVT, PFO-lukning

Lunge f.eks. arteriovenøs fistel CT af thorax, agiteret saltvand med TCD, 
embolisering

Storkarssygdom

Moyamoya Paroksysmale anfald, iskæmisk og hæmoragisk apopleksi Moyamoyasygdom CTA/MRA, DSA, kirurgi med IC-EC-bypass  
eller indirekte revaskularisering

Moyamoyasyndrom Se desuden efter underliggende tilstand

Aterosklerose Paroksysmale anfald, iskæmisk apopleksi Intrakranial storkarsstenose CTA/MRA, IC-EC-bypass

Degenerativ Dissektion, hypertension Fibromuskulær dysplasi CTA/MRA, renal angiografi

Traume Åbenlyst traume ofte fraværende Ekstrakranial dissektion CTA/MRA, carotisstentning

Forudgående hovedtraume, dage, ofte stroke in progression Intrakranial dissektion CTA/MRA inkl. high-resolution intracranial 
vessel wall imaging, DSA

Inflammatorisk Øm a. temporalis, kæbeclaudicatio, vægttab, rammer ældre Arteritis temporalis SR, UL og biopsi af a.  temporalis,  
immunsuppression

Vægttab, subfebrilia, bryst- og armsmerte hos yngre kvinder Takayasuarteritis SR, MRI/PET, aorta, immunsuppression

Infarkt ipslateralt til zosterudslæt Postinfektiøs Nylig herpes zoster facialis

Genetisk Slanke lange fingre, langt ansigt, linsedislocering Marfan: AD Klinik: FBN1-gen

Kutan hyperelasticitet, hypermobile led Ehlers-Danlos type 4 Klinik, genetisk testning vanskeligt

Småkarssygdom

Monogene hereditære tilstande Migræne med aura, demens, CADASIL-koma CADASIL: AD MRI, NOTCH 3, hudbiopsi

Migræne med aura, demens, CADASIL-koma men tidligere debut 
plus mulig lumbago og allopeci

CARASIL: AR HTRA1-gen

Porencefali, tidlig iskæmisk og hæmoragisk apopleksi,  
nyrepåvirkning 

COL4A1: AD COL4A1- og COLA2-gen

Vaskulær retinopati, Raynauds fænomen, nyre- og leverpåvirkning RVCL: AD TREX1-gen

Akroparæstesier, angiokeratomer, nyre- og hjertepåvirkning Fabrys sygdom:  X-bunden GLA-aktivitet: mænd, genetisk testning: 
kvinder, GLA-gen, ERT

Typisk hæmoragisk apopleksi men også iskæmisk småkarssygdom Hereditær amyloid angiopati  Dokumenteret i islandske, hollandske,  
britiske, danske familier

Erhvervede ikkeaterosklerotiske  
mikroangiopatier

Synsfeltdefekter, sensorisk døvhed, encefalopati Susacs syndrom Fluorescensangiografi, audiometri, MRI,  
immunsuppression

Livedo reticularis Sneddons syndrom Klinik, antifosfolipidantistoffer muligt

Interstitiel keratitis, vestibuloauditiv dysfunktion Cogans syndrom Klinik, immunsuppression

AD = autosomal dominant; AR = autosomal recessiv; CADASIL = cerebral autosomal dominant arteriopati med subkortikale infarkter og leukoencefalopati; CARASIL = cerebral autosomal  
recessiv arteriopati med subkortikale infarkter og leukoencefalopati; COL4A1 = collagen alpha-1 (type 4) chain protein; CT = computertomografi; CTA = CT-angiografi; DSA = digital  
subtraktions-/konventionel angiografi; DVT = dyb venøs trombose; ERT = enzyme replacement therapy; FBN1 = fibrillin 1; GLA = alfa-galaktosidase; HTRA1 = HtrA-serinpeptidase 1;  
IC-EC = intra-ekstrakranial; MRA = magnetisk resonans-angiografi; MRI = magnetisk resonans-tomografi; PET = positronemissionstomografi; PFO = permanent foramen ovale;  
RVCL = retinal vasculopathy with cerebral leukodystrophy; SLE = systemisk lupus erythematosus; SR = sedimentreaktion; TREX1 = three prime repair exonuclease 1; TEE = transøsofageal  
ekkokardiografi; TTE = transtorakal ekkokardiografi.
a) MRI er kun anført, hvis det radiologiske billede anses for at være meget specifikt for en given lidelse. 
b) Antitrombotisk terapi, antikoagulation, sekundær prævention og symptomatisk behandling er ikke anført. 
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atrie septumdefekter, såsom en persisterende foramen 
ovale (PFO) og pulmonale atrioventrikulære fistler, as-
socieret med en noget mindre risiko for embolisering. 
Apopleksi kan forekomme pga. paradoksal cerebral 
emboli, dvs. en embolus, som passerer igennem en 
højre til venstre-shunt [8, 9]. Denne artikels forfatter 
husker en familiefar, som var i fyrrerne og på vej hjem 
fra bilferie i Italien. I Tyskland bemærkede han, at han 
havde smerter i sit højre underben, og ved ankomsten 
til Danmark pådrog han sig en letal kombination af lun-
geemboli og arteria cerebri media-apopleksi. Hermed 
var en paradoks embolisering igennem en (ekkokardio-
grafisk verificeret) PFO som årsag til patientens apo-
pleksi dokumenteret. Generelt er det dog notorisk 
svært at bevise, at en PFO (som findes hos ca. 20% af 

befolkningen) rent faktisk er den relevante ætiologi til 
patientens apopleksi. I tillæg til at lede efter en dyb ve-
nøs trombose som embolikilde kan man injicere agite-
ret saltvand intravenøst for at dokumentere passagen 
af luftbobler igennem en højre til venstre-shunt ved ek-
kokardiografi. Det bør noteres, at en pulmonal højre til 
venstre-shunt ikke nødvendigvis kan verificeres med 
denne teknik, hvorfor der kan suppleres med transkra-
nial Doppler-flowundersøgelse, som kan afsløre mikro-
emboliske signaler i arteria cerebri media [9].

stORKARssYgDOM

Storkarssygdom kan påvirke ekstra- og intrakraniale 
kar og diagnosticeres med stigende hyppighed pga. den 
udbredte brug af CT- og MR-angiografi. Moyamoyasyg-

tABEL 2

Sjældne årsager til iskæmisk apopleksi af anden ætiologi end kardioembolier, storkarssygdom eller småkarssygdom. 

Patofysiologi symptomatologi diagnose Udredninga, terapimulighederb

Hypoksisk-iskæmisk

Cirkulationssvigt Koma, encefalopati, vandskelsinfarkter Hjertestop Hypotermi

Hypovolæmi

Anoksi Koma, encefalopati efter et frit interval CO-forgiftning MRI, hyperbar O2

Inflammatorisk

Vaskulitis Fokale og kognitive deficit, hovedpine Isoleret CNS-vaskulitis LP, CTA/MRA, DSA, hjernebiopsi,  
immunsuppression

Systemisk Reumatologisk screening, immunsuppression

Infektiøs LP, CTA/MRA, DSA, antiinfektiøs

Embolisk Anamnese med forudgående Valsalvas manøvre, seksuel  
aktivitet under graviditet og post partum, kejsersnit, iatrogen:  
kateterbaseret intervention

Luftemboli CT, hyperbar O2

Koma efter trauma eller ortopædkirurgi, petekkier, DIC, chok Fedtemboli MRI, klinik, intensiv terapi

3. graviditetsuge, DIC, chok, høj mortalitet Fostervandsemboli Klinik, intensiv terapi, kejsersnit

Blodsygdomme

Koagulopati, erhvervet Med eller uden SLE, spontan abort Antifosfolipidantistof Antistofscreening

Ofte gastrointestinal tumor: pancreas, galde Malignitet Malignitetscreening, kirurgi

Koagulopati, medfødt Anamnese med DVT, spontan abort Faktor VLeiden

Protein S/C- mangel
Trombofiliscreening

Hæmoglobinopati Subsaharisk afrikansk etnicitet, vasookklusive, aplastiske,  
hæmolytiske kriser 

Seglecelleanæmi Blodudstrygning, hæmoglobinelektroforese, 
hydroxyurea, knoglemarvstransplantation

Lymfom Typisk fatal udgang inden for uger eller mdr. Intravaskulært B-cellelymfom LP med flowcytometri, hjernebiopsi, knogle-
marvsbiopsi, helkrops-PET/CT, kemoterapi

Genetisk

Mitokondriel Mitokondrielle stigmata, migræne med aura MELAS MRI, MRS, CSF-laktat, muskelbiopsi, genetisk 
testning

Ikkemitokondriel Muskuloskeletal og kognitiv udviklingshæmning Homocysteinuri: AD Metabolscreening, diæt

Påvirket cerebral autoregulering Encefalopati, kramper, kortikal blindhed, anamnese med nyresvigt, 
eklampsi/præeklampsi, sepsis, kemoterapi, hypertension

PRES MRI, behandling af den underligende tilstand, 
sectio

Gentagne anfald med tordenskraldshovedpine, kan ses sammen 
med PRES

RCVS MRA/CTA, nimodipin

AD = autosomal dominant; CNS = centralnervesystemet; CSF = cerebrospinalvæske; CT = computertomografi; CTA = CT-angiografi; DIC = dissemineret intravaskulær koagulation; 
DSA = digital subtraktions-/konventionel angiografi; LP = lumbalpunktur; MELAS = mitokondriemyopati, encefalomyopati, laktatacidose og stroke-lignende episoder; MRA = magnetisk  
resonans-angiografi; MRI = magnetisk resonans-tomografi; MRS = magnetisk resonans-spektroskopi; PET = positronemissionstomografi; PRES = posteriort reversibelt encefalopatisyndrom; 
RCVS = reversibelt cerebrovasokonstriktionssyndrom. 
a) MRI er kun anført, hvis det radiologiske billede anses for at være meget specifikt for en given lidelse. 
b) Antitrombotisk terapi, antikoagulation, sekundær prævention og symptomatisk behandling er ikke anført. 
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dom er en idiopatisk sygdom, der fører til progressiv 
stenose af den intrakraniale del af arteria carotis in-
terna (ICA), som regel bilateralt, og dens proksimale 
grene (Suzuki grad 1) (Figur 2) [10, 11]. Som følge 
heraf opstår der et kollateralt netværk af kompensatori-
ske kapillærer omkring okklusionen (rete mirabile) 
(Suzuki grad 2-5). Efter injektion af kontraststof som 
led i en digital subtraktionsangiografi bliver dette net-
værk synligt og kommer og forsvinder som en røgsky, 
deraf den japanske term moyamoya. Når den ene eller 
begge karotider er fuldt okkluderet, forsvinder det kol-
laterale moyamoyanetværk igen (Suzuki grad 6). Om-
end tilstanden er mest almindelig i Asien, findes moya-
moya i mange etniske populationer, herunder også 
kaukasiere. Moyamoyasygdom påvirker overvejende 
børn omkring fem år og voksne i midten af fyrrerne. 
Symptomer og tegn på moyamoya kan henføres til æn-
dringer i den cerebrale blodgennemstrømning som 
følge af ICA-stenoserne, som disponerer til iskæmiske 
og hæmoragiske komplikationer hos patienterne. Isk-
æmiske tilstande omfatter ud over apopleksi transitori-
ske iskæmiske attakker, hovedpine og paroksysmale 
anfald med sensomotoriske symptomer (som tit for-
veksles med epileptiske anfald, og som hos børn som-
metider kan fremkaldes ved hyperventilation). Der skal 
skelnes mellem idiopatisk moyamoyasygdom og sekun-
dært moyamoyasyndrom, som er associeret til forskel-
lige tilstande, heriblandt Downs syndrom, seglcelle-
anæmi, neurofibromatose type 1, intrakranial atero- 
sklerose og helhjernebestråling. Direkte og indirekte 
revaskularisering, herunder ekstrakranial-intrakranial-
bypass, kan standse en progression [10]. 

Marfans syndrom, Ehlers-Danlos’ syndrom type 4 og 
fibromuskulær dysplasi (FMD) prædisponerer til dis-
sektion af halskarrene [12-14]. Diagnosen er typisk 
ikke vanskelig at stille, hvis man er opmærksom på 
visse karakteristiske kendetegn, f.eks. den lange og 
slanke kropsbygning hos personer med Marfans syn-
drom eller det typiske angiografiske billede ved FMD 
med karotider, som ligner perler på en snor pga. talrige 
stenoser med mellemliggende aneurismatisk dilatation. 
De terapeutiske muligheder er begrænsede, men scree-
ning for anden organpåvirkning er obligatorisk (f.eks. 
arteria renalis-angiografi ved FMD). 

Blandt inflammatoriske årsager kan postherpetiske 
infarkter ipsilateralt til en nylig zoster ophthalmicus, 
arteritis temporalis og Takayasus arteritis nævnes. 
Mens de første to tilstande typisk rammer ældre, ses 
den sidste hovedsageligt hos yngre kvinder. Ved 
Takayasus arteritis fører betændelse af aorta og dens 
hovedgrene til stenoser, hvilket resulterer i iskæmiske 
symptomer, som ud over apopleksi omfatter arm- eller 
brystsmerter. Ligesom arteritis temporalis behandles 
Takayasus arteritis primært med høje doser steroider 
(Tabel 1) [15].

sMÅKARssYgDOM

Nye genetiske teknologier (next generation sequencing) 
gør det i stigende grad muligt at diagnosticere mono-
gene årsager til småkarssygdom (Tabel 1) [16, 17]. 

FIguR 2

Eksempler på karakteristiske kliniske og parakliniske træk, der pe-

ger i retning af specifikke diagnoser. A og B. Endokarditis er ofte 

forbundet med subungvale splinterblødninger. Mykotiske aneuris-

mer, som typisk er lokaliseret i perifere grene, kan ses som en sen 

komplikation. C og D. Moyamoya skyldes en progredierende sten-

ose af den intrakraniale arteria carotis interna uni- eller (oftere) 

bilateralt, hvilket giver anledning til dannelsen af et vaskulært kol-

lateralt netværk, som ligner en røgsky ved konventionel angio-

grafi. E og F. Porencefali og gentagne tilfælde af iskæmisk og hæ-

moragisk apopleksi hos unge voksne tyder på en COL4A1- eller 

COL4A2-mutation. g og H. Leukodystrofi, som involverer den ante-

riore temporalpol og capsula externa bilateralt, ses ved CADASIL.  

I. Akut indsættende smerter i ansigt eller nakke, et Horners syn-

drom eller påvirkning af basale kranienerver (her n. hypoglossus) 

skal lede mistanken hen til en ipsilateral carotisdissektion. J, K og 

L. Corpus callosum-»snebolde« er et typisk MR-skanningstræk 

ved Susacs syndrom og kan mistolkes som værende multipel 

sklerose, især hos patienter med et mindre fulminant sygdoms-

forløb. Diagnosen stilles ved oftalmologisk evaluering og doku-

mentation af retinale grenarterieokklusioner ved hjælp af fluor-

escensangiografi og tilsvarende synsfeltdefekter (reproduceret 

med tilladelse fra [3]). M, N og O. Systemisk malignitet såsom pan-

creascancer kan være den underliggende årsag til multiple isk-

æmiske infarkter. P. MELAS fører ofte til migræne med langvarig 

aura og stroke-lignende episoder. Læsionerne opstår oftere po-

steriort og respekterer ikke de vaskulære territoriale grænser, da 

de skyldes svigt i energimetabolismen på mitokondrieniveau og 

ikke okklusiv karsygdom (reproduceret med tilladelse fra [4]). 

A

E

I

M

B

F

J

N

C

g

K

O

D

H

L

P

CADASIL = cerebral autosomal dominant arteriopati med subkortikale infark-
ter og leukoencefalopati; COL4A1 = collagen alpha-1 (type 4) chain protein, 
MELAS = mitokondriemyopati, encefalomyopati, laktatacidose og stroke- 
lignende episoder.
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Den mest kendte og hyppigste af disse lidelser er cere-
bral autosomal dominant arteriopati med subkortikale 
infarkter og leukoencefalopati (CADASIL), som skyldes 
mutationer af NOTCH 3 på kromosom 19 (Figur 2).  
Patienter får typisk migræne med langvarig aura i ty-
verne, efterfulgt af apopleksilignende episoder i fyr-
rerne og halvtredserne, en subkortikal demens ti år se-
nere og til sidst præmatur død. Såkaldt CADASIL-koma, 
en subakut encefalopati med op til flere dages varende 
konfusion og bevidsthedspåvirkning, er en ofte overset 
præsentation. CADASIL har en penetrans på sandsyn-
ligvis 100%, og således foreligger der som regel en po-
sitiv familiehistorie, men sygdommen kan også opstå 
de novo. Det neuroradiologiske billede er ligesom 
anamnesen meget karakteristisk. Ved MR-skanning af 
cerebrum ses subkortikale infarkter og en diffus leuko-
encefalopati, som involverer den anteriore pol af tem-
porallappen og capsula externa bilateralt. Diagnosen 
stilles ved genetisk testning eller hudbiopsi. Ved sidst-
nævnte kan man afsløre granulære osmofile aflejringer 
i karvæggens glatmuskelceller, hvilket påvises ved elek-
tronmikroskopi. Hudbiopsien har dog formentlig en 
suboptimal sensitivitet. En NOTCH 3-negativ CADASIL-
fænotype er velbeskrevet omend sjælden [18]. 

Cerebral autosomal recessiv arteriopati med sub-
kortikale infarkter og leukoencefalopati (CARASIL) er 
en autosomal recessiv variant, som opstår ved mutatio-
ner i HTRA1. Radiologisk ligner tilstanden CADASIL. 
Imidlertid er CARASIL forbundet med en mere aggres-
siv progression med demens i 30-40-årsalderen. Lum-
bago og alopeci kan ses i tillæg. Sygdommen forekom-
mer primært hos asiater, oftest hvor der er høj grad af 
konsangvinitet, men er ligeledes beskrevet hos ikke-
asiater og uden konsangvinitet [19, 20]. 

Gentagne tilfælde af iskæmisk og hæmoragisk apo-
pleksi hos en ung patient, hvor en MR-skanning af cere-
brum viser leukodystrofiske forandringer og porence-
fali, tyder på en COL4A1- eller COL4A2-mutation (Figur 
2) [21]. 

Mænd med Fabrys sygdom, en X-bunden lysosomal 
aflejringssygdom associeret med en mangel på alfa- 
galaktosidase A og akkumulering af sfingolipider i 
blandt andet endotelceller, har typisk episoder med 
brændende smerter i hænder og fødder pga. small  
fibre-neuropati. Kutane angiokeratomer, progressivt 
nyre- og hjertesvigt samt tidlige øjensymptomer pga. 
kor neale aflejringer kan opstå i tillæg til iskæmisk apo-
pleksi [22]. Cerebrale infarkter kan skyldes småkars-
sygdom, embolier sekundært til involvering af hjertet 
samt storkarssygdom. Sidstnævnte er overproportio-
nalt ofte associeret med infarkter i det bagre kredsløb 
samt elongerede og ektatiske vertebrobasilare arterier. 
Hos mænd kan diagnosen stilles ved at påvise alfa-ga-
laktosidase A-mangel i plasma og leukocytter, mens ge-
netisk testning er obligatorisk hos heterozygote kvinder 

(som normalt har en mindre alvorlig fænotype pga. re-
sterende enzymaktivitet). 

Genetisk rådgivning er essentiel for alle patienter 
med monogenetisk apopleksi og deres pårørende. 
Behandlingen er symptomatisk med undtagelse af 
Fabrys sygdom, som kan behandles med enzymsubsti-
tutionsterapi [22]. 

Blandt de ikkearvelige mikroangiopatier fortjener 
Susacs syndrom særlig opmærksomhed (Figur 2) 
(Tabel 1). Den komplette triade af synsfeltsdefekter, 
sensorisk hørenedsættelse og encefalopati kan være 
flere måneder om at udvikle sig. Kvinder er cirka tre 
gange hyppigere ramt end mænd. Diagnosen bygger 
primært på den oftalmologiske dokumentation af reti-
nale grenarterieokklusioner ved hjælp af retinal fluor-
escensangiografi [23].

ANDRE tILstANDE

Der findes andre sjældne apopleksisyndromer, der ikke 
tvangfrit kan grupperes i de ovennævnte kategorier 
(Tabel 2). En detaljeret redegørelse ligger uden for 
rammerne af denne artikel, men det bør påpeges, at 
screening for en underliggende malignitet (f.eks. et in-
travaskulært B-cellelymfom eller en pancreascancer) 
bør overvejes hos alle midaldrende patienter med en 
negativ rutineudredning (Figur 2) [24, 25]. Derudover 
er en anamnese med migræne med langvarig aura og 
mitokondriale stigmata såsom en kort statur, sensorisk 
hørenedsættelse, tidlig grå stær, diabetes og proksimal 
muskelsvaghed suspekt for mitokondriemyopati, ence-
falomyopati, laktatacidose, og stroke-lignende episoder 
(MELAS) (Figur 2) [26].

KONKLusION

Differentialdiagnosen af sjældne årsager til iskæmisk 
apopleksi er kompleks og kræver en struktureret til-
gang med fokus på væsentlige kliniske fund og labo-
ratorieundersøgelser i henhold til prætestsandsynlig-
heden. En korrekt diagnose er afgørende, fordi 
behandlingen ofte afviger væsentligt fra den for de 
mere almindelige former for apopleksi. 

suMMARY
Daniel Kondziella:

Diagnosis and treatment of rare causes of ischaemic stroke

Ugeskr Læger 2016;178:V02160101

Rare causes of ischaemic stroke comprise a plethora of 

diagnoses of cardioembolic, inflammatory and genetic 

origin. The differential diagnosis is challenging but important 

because these disorders (e.g. monogenetic disorders such 

as COL4A1 mutations) often affect young individuals, they 

typically require sophisticated diagnostics (e.g. fluorescence 

angiography in Susac‘s syndrome) and they are increasingly 

treatable (e.g. enzyme replacement for Fabry‘s disease). This 
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