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VASCERN

Det europeiska referensnatverket for multisystemiska karlsjukdomar, VASCERN, &r sarskilt
inriktat pad att samla den basta expertkunskapen i Europa for att kunna erbjuda patienter
med séllsynta karlsjukdomar (uppskattningsvis 1,3 miljoner berors) lattillganglig
gransoverskridande halso- och sjukvard. Har ingadr artarsjukdomar (som paverkar aorta och

mindre artarer), arteriovendsa anomalier, venésa missbildningar och lymfatiska sjukdomar.

VASCERN bestar for narvarande av 31 hégspecialiserade tvarvetenskapliga vardgivare fran
11 av EU:s medlemsstater och fran olika europeiska patientorganisationer och samordnas i

Paris, Frankrike.

Genom vara fem arbetsgrupper fér sallsynta sjukdomar samt flera temaarbetsgrupper och
ePAG - European Patient Advocacy Group, stravar vi efter att férbattra varden, framja
basta praxis och riktlinjer, forstarka forskningen, starka patienter, erbjuda vardpersonal
fortbildning och forverkliga det europeiska samarbetets fulla potential i fraga om
specialiserad halso- och sjukvard genom att utnyttja de senaste innovationerna inom

medicinsk vetenskap och halsoteknik.

Mer information finns pa: https://vascern.eu

Folj oss pa Twitter, Facebook, YouTube och LinkedIn


https://vascern.eu/
https://twitter.com/vascern
https://www.facebook.com/vascern.eu/
https://www.youtube.com/channel/UC1sI4_jnqiaLhjNhktiN7ZA
https://www.linkedin.com/company/vascern/
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Forkortningar

HTAD-WG: Heritable Thoracic Aortic Diseases Working Group (Arbetsgrupp for arftliga
thorakala aortasjukdomar)

MFS: Marfans syndrom
IVF: In vitro fertilisering

Bblockers: betablockerare
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Introduktion

Dessa faktablad ar baserade pa befintliga franska faktablad som har granskats och
redigerats av experterna i VASCERN:s arbetsgrupp HTAD-WG.

HTAD-WG instdmmer i rekommendationerna, men vill betona att dessa rekommendationer
har fastslagits genom samtycke pa expertniva. Vi rekommenderar att faktabladen anvands
som riktlinjer for att implementera lokalt 6verenskomna policyer.

Faktabladen riktar sig till saval patienter som vardgivare. Rekommendationerna bor
kombineras med utbildningsinsatser av patienter om relevanta symtom och vilka atgarder
som bor vidtas i medicinska situationer da sarskild vard kan behévas.
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Vard under graviditeten,
under forlossningen och
efter forlossningen

1.1 Fore graviditeten

Q VAD REKOMMENDERAS

o Att pa ett systematiskt satt ta upp fragan om graviditet hos patienter med
Marfans syndrom (MFS) bade fér man och kvinnor i fertil alder foér att informera
dem om alternativ fér prenatal-/preimplantationsdiagnostik (PGD). Att dven
informera kvinnor om specifika rekommendationer fér handlaggning och vard
under graviditet for att ge basta maojliga villkor for uppfoéljning.

e Sa snart en person som misstanks ha MFS planerar en graviditet, ska han
och/eller hon remitteras till en specialistmottagning, om detta inte redan har
gjorts, for en fullstandig bedémning och radgivning fére graviditet.

e Planera graviditeten tillsammans med specialistmottagningen.

e Riskerna bedéms for aortadissektion fére graviditeten genom att mata
aortadiametern.

e <40 mm: graviditet tilldten.
e 40-45 mm: graviditet bor diskuteras i varje enskilt fall.

e >45 mm: kontraindikation foér graviditet (begrdansad evidens). Vid en
aortadiameter av denna storlek kan kirurgi vara indicerad innan graviditet.

o Inga data tillgangliga om effekten av hormonbehandlingar (IVF). Samma
troskelvarden ska anvandas som for graviditet (kontraindikation nar
aortarotsdiametern >45 mm).



Marfans syndrom och relaterade sjukdomar

Vard under graviditeten,
under forlossningen och
efter forlossningen

1.2Under graviditeten

Risken for aortadissektion ékar under graviditet, under
forlossningen samt efter férlossningen.

Q VAD REKOMMENDERAS

e Behandling med betablockerare under hela graviditeten och under
perioden efter férlossningen. Kontrollera typen av betablockerare: atenolol
ar den minst gynnsamma; propranolol, metoprolol och labetalol ar att
foredra

o FOlj aortadiametern (inklusive bukdiametern) med ultraljud minst tva
ganger under graviditeten: v. 20-24 och v. 32-36. Fler undersékningar kan
behdévas om aortadiametern éverstiger 40 mm eller om den ékar mellan
undersékningarna.

o FOlj blodtrycket regelbundet (malvarde <130/80 mm Hg).

o Fostertillvaxten bor féljas noggrant for att bedéma effekten av
betablockerare.

VAD MAN INTE BOR GORA

e FOrbjuda graviditet hos kvinnor med Marfans syndrom.

e Avbryta behandling med betablockerare under graviditeten eller under
férlossningen.
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Vard under graviditeten,
under forlossningen och
efter forlossningen

1.3 Forlossning

Q VAD REKOMMENDERAS

o Beddm risken for aortadissektion fore férlossningen baserat pa aortadiametern.
<40mm: vaginal foérlossning. Férkorta utdrivningsskedets varaktighet med
sugklocka, etc.

e 40-45 mm: férlossning efter beslut i varje enskilt fall (kontakta
specialistmottagningen).

e >45 mm: Utfor kejsarsnitt och planera férlossningen genom att begrénsa
ldngden pa den tredje trimestern, vilken &r den del av graviditeten med hégsta
risk.

e Man bor skraddarsy férlossning. Man bor beakta avstandet mellan hemmet
och sjukhuset, aortadiametern, etc.. varkarbetet bér begransas.

e Epiduralanestesi (ryggbeddévning) bér utféras med férsiktighet, man ska ha i
atanke risken fér duraldckage och i vissa fall behovet av dosjustering.

Q VAD MAN INTE BOR GORA

e Utfdra epiduralanestesi (ryggbeddvning) utan att férst undersékt
ryggradens status (skolios, spondylolistes, duraektasi).

e Avsluta behandlingen med betablockerare.

e Ordinera beta-stimulerare.
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Vard under graviditeten,
under forlossningen och
efter forlossningen

Vvard efter forlossningen

Q VAD REKOMMENDERAS

o Ett hjartultraljud ska géras pa modern inom 48 timmar efter férlossningen samt
efter 6 veckor.

o Beroende pa barnets hjartfrekvens vid fodseln sa kan barnlakaren besluta om
fortsatt 6vervakning.

Amning

e Amning ar inte kontraindicerat.
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Fysisk aktivitet

Traning kan vara mycket gynnsamt, hansyn ska tas till patientens
kroppsvikt, blodtryck och fysiska kondition. Manga symtom som
t.ex. vark, smarta och migran kan lindras av traning. Att trana kan
dock utgdra en risk om det leder till en betydande 6kning av det
arteriella blodtrycket, eller om det finns en risk fér trauma (i
synnerhet mot égat).

Q VAD REKOMMENDERAS

o Uthallighetssporter som simning, gang, I6pning och cykling

o Nivan pa den/Graden av fysiska aktiviteten bor diskuteras med kardiolog
baserat pa aortamattet och klaff- funktionen, bade hos barn och vuxna.

Q VAD MAN INTE BOR GORA

e Abrupta isometriska évningar, sdsom tyngdlyftning, fotboll, basket, handboll
och tennis.

e Utsatta sig for risken for kroppskollisioner/trauma not ansiktet, vilket kan 6ka
sannolikheten for linsluxation.

10
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Anestesi

Generell anestesi utgor inte nagra sarskilda problem, férutom
eventuella interaktioner mellan lakemedel som anvands vid
anestesin och betablockerare eller blodfértunnande medel
(www.orphananesthesia.eu).

Q VAD MAN INTE BOR GORA

o Utsatta patienten for stora i blodtryckssvangningar.

11
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Trombocythammare och
blodfortunnande medel

Q VAD REKOMMENDERAS

o Indikationer och kontraindikationer fér trombocythammare och
blodfértunnande medel ar identiska hos Marfan- och icke-Marfan-
patienter.

Q VAD MAN INTE BOR GORA

« Andra ordinationen av antitrombocytmedel och blodfértunnande
medel pa grund diagnosen Marfans syndrom.

12
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Stroke

Férekomsten av stroke ar inte hégre hos patienter med
Marfans syndrom.

Q VAD REKOMMENDERAS

e Uteslut aortadissektion med engagemang till aortabagens artarstammar
(halskarl).

e Handlaggning och behandling ar identisk fér Marfan och icke-Marfan-patienter.

<

VAD MAN INTE BOR GORA

e Avsluta behandlingen med betablockerare.

e Fordréja handldaggning och behandling som en féljd av diagnosen Marfans
syndrom.

13
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Ortopedisk kirurgi

Q VAD MAN INTE BOR GORA

¢ Sluta med betablockerare - patienten utsatts for stora
blodtryckssvangningar.

14
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Koloskopi, gastroskopi
och laparoskopi

Inget sarskilt att beakta, forutom fall efter genomgangen
dissektion av nedatgaende aorta.

VAD REKOMMENDERAS

o Stor forsiktighet bor iakttas i fall med dissektion av nedatgdaende aorta
pa grund av den hoga risken fér blodtryckssvangningar.

Q VAD MAN INTE BOR GORA

o Utsatta patienten for stora blodtryckssvéngningar.

15
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Nathinneavlossning

Inga sarskilt att beakta vid handlaggning och behandling,
féorekomsten av nathinneavlossning ar vanligare vid Marfans
syndrom.

16
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Aortadissektion

Q VAD REKOMMENDERAS

o Overvig aortadissektion om en patient med Marfans syndrom eller ett
Marfan-relaterat syndrom har bréstsmartor/ryggsmartor/buksmartor.

e Behandla dissektion som akut, och félj handléggningsrutinerna fér en
icke-Marfan-patient.

Q VAD MAN INTE BOR GORA

e Anvand en stent som férstahandsval vid dissektion av nedatgaende
aorta.

17
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Perifer artardissektion
(utanfor aorta)

Q VAD REKOMMENDERAS

o Sakerstall att inte aortadissektion féreligger

18
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Lungemboli

Trombolys ar inte kontraindicerat.

19
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Fibroskopi

Inga sarskilda rekommendationer.

20
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Glaukom (gron starr)

Glaukom kan bero pa linsluxation.
Kontrollera linsens placering.

21
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Spontan
hemoperitoneum
(blédning i bukhalan)

Q VAD REKOMMENDERAS

o Uteslut aortiadissektion.
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Injektioner

Inget sarskilt att beakta, féorutom hos patienter vid samtidig
antikoagulantiabehandling.

23
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Kontraindicerade lakemedel

Det finns inga sarskilda kontraindikationer fér Bromocriptin
eller ndgot annat lakemedel hos patienter med Marfans

syndrom

Q VAD REKOMMENDERAS

e QT-férldangning bér kontrolleras pa EKG innan behandling med lakemedel med
QT-férlangande potential.

24
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Odontologi/Tandvard

Inga sarskilt att ta hansyn till, trots att patienterna ofta har ett
smalt kakparti.

Q VAD REKOMMENDERAS

e Regelbunden uppfoljning.
e Vid behov tidig tandreglering

e Samma indikationer for endokarditprofylax som icke-Marfan-patienter
(klaffkirurgi eller tidigare endokardit).

25
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Pneumothorax

Inget sarskilt att beakta forutom vid antikoagulantiabehandling.

Q VAD REKOMMENDERAS

e Indikationen fér undersékning och behandling ar identiska fér Marfan- och icke-
Marfan-patienter

e Undersok aorta vid minsta misstanke om aortadissektion

€ vAD MAN INTE BSR GORA

e Avsluta behandling med betablockerare.

e FOrdrojdvard till féljd av diagnosen Marfans syndrom.

26
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Akut koronart syndrom

Q VAD REKOMMENDERAS

e Kranskarlsdissektion kan férekomma vid Marfanliknande syndrom vilket bor
beaktas hos unga personer.

e Sakerstall att aortadissektion inte foreligger.

27



Marfans syndrom och relaterade sjukdomar

Akuta
buk/gastrointestinala/gyneko
logiska tillstand

Inget sarskilt att beakta forutom vid samtidig
antikoagulantiabehandling.

Q VAD REKOMMENDERAS

e Vid minsta tvivel eller vid of6rklarlig smérta uteslut aortadissektion

¢ Indikationer for utredning och behandlingen ar identiska fér Marfan- och icke-
Marfan-patienter.

Q VAD MAN INTE BOR GORA

e Utfora epiduralanestesi (ryggbedévning) utan att forst utséka ryggradens status
(skolios, spondylolistes, duraektasi).

e Auvsluta behandling med betablockerare.

e Fordrgja behandling som en féljd av diagnosen Marfans syndrom

28
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Redaktion/Me
dverkande

Baserat pa det franska originaldokumentet av: Fava-Multi “\~
(franskt natverk for sallsynta karlsjukdomar) FAVA-MULTI
Redaktion:
Prof Guillaume Jondeau, Reference Centre for Marfan

AR/AN

Syndrome and related disorders, Service de cardiologie, AP-
HP, Hopital Bichat-Claude Bernard, Paris)

et apparentés

Granskningsnamnd fran franska Marfan-natverket:

Dr Laurence BAL-THEOLEYRE (Expert Centre for Rare Vascular Diseases and Marfan Syndrome,
Marseille), Dr Claire BOULETI (Reference Centre for Marfan Syndrome and related disorders, AP-HP,
Hopital Bichat- Claude Bernard, Paris), Dr Yves Dulac (Marfan Syndrome Expert Centre, Toulouse), Dr
Thomas EDOUARD (Marfan Syndrome Expert Centre, Toulouse), Prof Laurence FAIVRE (Marfan
Syndrome Expert Centre, Dijon), Dr Nolwenn JEAN (Marfan Syndrome Expert Centre, Dijon), Dr
Fabien LABOMBARDA (Rare Vascular Diseases and Marfan Syndrome Expert Centre, Caen), Dr Marc
LAMBERT (Expert Centre for Rare Vascular Diseases and Marfan Syndrome, Lille), Dr Claire LE HELLO
(Rare Vascular Diseases and Marfan Syndrome Expert Centre, Caen), Dr Olivier MILLERON (Reference
Centre for Marfan Syndrome and related disorders, AP-HP, Hopital Bichat-Claude Bernard, Paris),
Paulette MORIN (MARFANS Association), Prof Sylvie ODENT (Marfan Syndrome Expert Centre,
Rennes), Dr Julie PLAISANCIE (Marfan Syndrome Expert Centre, Toulouse).

| samarbete med andra medlemmar i franska Marfan-natverket:

Dr Pascal DELSART (Marfan Syndrome Expert Centre - CHRU Lille), Dr Sophie DUPUIS-GIROD
(Marfan Syndrome and HHT Expert Centre - CHU Lyon), Dr Sébastien GAERTNER (Marfan
Syndrome Expert Centre - CHRU Strasbourg), Dr Marie-Line JACQUEMONT (Marfan Syndrome
Expert Centre - CHU la Réunion site GHSR), Dr Damien LANEELLE (Marfan Syndrome Expert
Centre - CHU Caen), Dr Laurianne LE GLOAN (Marfan Syndrome Expert Centre - CHU Nantes), Dr
Sophie NAUDION (Marfan Syndrome Expert Centre - CHU Bordeaux), Prof Stéphane ZUILY
(Marfan Syndrome Expert Centre - CHRU Nancy).
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Den engelska versionen har oversatts av VASCERN och uppdaterats
av medlemmar i VASCERN HTAD-WG:

Prof Eloisa ARBUSTINI (VASCERN HTAD European Reference Centre, Center for Inherited
Cardiovascular Diseases, IRCCS Foundation Policlinico San Matteo, Pavia, Italy)

Dr Kalman BENKE (VASCERN HTAD European Reference Centre, Semmelweis University, Heart and
Vascular Center, Budapest, Hungary)

Dr Erik BJORCK and Dr Edit NAGY (VASCERN HTAD European Reference Centre, Clinical Genetics,
Karolinska University Hospital Stockholm, Sweden)

Prof Julie De BACKER (VASCERN HTAD European Reference Centre, Dept of Cardiology and Center
for Medical Genetics Ghent, Ghent University Hospital, Belgium)

Dr Yaso EMMANUEL (VASCERN HTAD European Reference Centre, South East Thames Regional
Genetics Service, Guy’s Hospital, London, UK)

Prof Maarten GROENINK (VASCERN HTAD European Reference Centre, Department of Cardiology,
Academic Medical Center, Amsterdam, Netherlands)

Prof Guillaume JONDEAU (VASCERN HTAD European Reference Centre, CRMR Marfan Syndrome and
related disorders, Service de cardiologie, AP-HP, Hopital Bichat-Claude Bernard, Paris, France)

Dr Marlies KEMPERS (VASCERN HTAD European Reference Centre, Clinical Genetics, Radboud
university medical center, Nijmegen, Netherlands)

Prof Bart LOEYS (VASCERN HTAD European Reference Centre, Center of Medical Genetics, University
Hospital of Antwerp University of Antwerp, Belgium)

Prof Barbara MULDER (VASCERN HTAD European Reference Centre, Department of Cardiology,
Academic Medical Center, Amsterdam, Netherlands)

Lise MURPHY (Swedish Marfan Organisation)

Prof Guglielmina PEPE (VASCERN HTAD European Reference Centre, Regional Tuscany Reference
Center for Marfan Syndrome and related disorders, Careggi Hospital, University of Florence, Italy)

Dr Alessandro PINI (VASCERN HTAD European Reference Centre, Centro Malattie Rare Cardilogiche -
Marfan Clinic, Azienda Socio Sanitaria Territoriale Fatebenefratelli - Sacco Milan, Italy)

Dr Leema ROBERT (VASCERN HTAD European Reference Centre, South East Thames Regional
Genetics Service, Guy’s Hospital, London, UK)

Prof Jolien ROOS-HESSELINK (VASCERN HTAD European Reference Centre, Clinical Genetics and
Cardiology, Erasmus Medical Center Rotterdam, The Netherlands)

Prof Zoltan SZABOLCS (VASCERN HTAD European Reference Centre, Semmelweis University, Heart
and Vascular Center, Budapest, Hungary)

Dr Ingrid VAN DE LAAR (VASCERN HTAD European Reference Centre, Clinical Genetics and
Cardiology, Erasmus Medical Center Rotterdam, The Netherlands)

Prof Yskert VON KODOLITSCH (VASCERN HTAD European Reference Centre, Department of Vascular
Medicine, Department of General and Interventional Cardiology, University Heart Center Hamburg,
University Medical Center Hamburg-Eppendorf)

Liesbeth WILDERO VAN WOUWE (VASCERN HTAD European Reference Centre, VASCERN HTAD
European Reference Centre, Dept of Cardiology and Center for Medical Genetics Ghent, Ghent
University Hospital, Belgium)
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