Oslers sjukdom

Oslers sjukdom kannetecknas av missbildade karl i
hud, slemhinnor och inre organ. Sjukdomen kallas
ocksa hereditar hemorragisk telangiektasi (HHT).
Det betyder att den ar arftlig och férknippad med
blédningar och karlmissbildningar i de sma blodkérl
som férbinder artérer och vener.

Uppskattningsvis finns sjukdomen hos 10-50 personer per
100 000. I Sverige finns ungefar 2 000 personer med
diagnosen Oslers sjukdom.

Symtom

Personer med Oslers sjukdom fér olika symtom och det
varierar hur allvarliga symtomen ar. De forsta symtomen
visar sig oftast fore 25 ars alder.

Det vanligaste symtomet ar dterkommande nasblddningar
orsakade av kirlmissbildningar (telangicktasier) i ndsans
slemhinna.

I huden maérks kérlmissbildningarna som sma réda prickar
rund munnen, i ansiktet, pa fingertopparna och de yttre
oronen. Personer med sjukdomen kan fa blédningar fran
exempelvis tungan, underléppen, fingertopparna och mag-
tarmkanalen, som orsakas av karlmissbildningarna i dessa
omréden.

Kérlmissbildningar kan &ven finnas i inre organ som lung-
orna, levern, hjarnan och ryggmargen. De som har sddana
arteriovendsa missbildningar (AVM) kan utveckla olika
symtom beroende pa var kérlmissbildningarna finns.

AVM i lungorna kan medféra minskad syreséttning av
blodet, vilket i sin tur kan belasta hjartat och ge 6kad risk for
hjértsvikt. De kan ibland ocksaé leda till infektioner i hjdrnan
och stroke.

De flesta personer med Oslers sjukdom utvecklar kronisk
blodbrist eftersom jarn gér forlorat pa grund av blédningarna.

For att fa diagnosen Oslers sjukdom krévs att tre av
foljande kriterier ar uppfyllda: dterkommande nésblodningar,
tecken pa karlmissbildningar i huden, kiarlmissbildningar i
inre organ eller att fler i familjen har sjukdomen. Diagnosen
kan ocksa stéllas med DNA-analys.

Orsak

Oslers sjukdom beror pa en fordndring i en gen som péaverkar
bildningen och tillvixten av de smé blodkarl, kapilldrerna,
som forbinder artérer och vener.

Sjukdomen &r drftlig. Om en fordlder har sjukdomen é&r
sannolikheten att barnet far sjukdomen 50 procent.

Oslers sjukdom kan i mycket sdllsynta fall uppstd som
en nymutation utan att ndgon forélder har sjukdomen.

Behandling

Det finns ingen botande behandling for Oslers sjukdom.
De olika symtomen behandlas var for sig beroende pé var i
kroppen kérlmissbildningarna finns.

Lakemedel kan anvéndas for att lindra och minska bl6d-
ningarna. Andra metoder for att stoppa blodningarna é&r till
exempel etsning, tamponad, laserbehandling och operationer.
Blodningar i mag-tarmkanalen och lungorna kan behandlas
genom att kérlen tdpps till med olika tekniker.

Jarnbristen behandlas med tabletter eller injektioner.

Vid stora blodningar kan det bli aktuellt med blod-
transfusioner.

Resurser
Vid Akademiska sjukhuset i Uppsala, Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Goteborg och Skanes universitets-
sjukhus finns expertteam med specialistkunskaper om
utredning och behandling av Oslers sjukdom.

Vid universitetssjukhusen finns dven
Centrum for séllsynta diagnoser (CSD). De kan ge
vigledning och information om séllsynta hilsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stdd och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
« HHT Sverige, for personer med Oslers sjukdom

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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