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1. Titel:

Herediteer Haemorrhagisk Telangiektasi (HHT) ogsa kaldt Mb. Osler eller Osler-Weber-Rendu

disease.

2. Formal:

At sikre korrekt diagnostik og behandling af patienter med HHT i DK.

3. Definition

Diagnostiske kriterier for HHT (Curacao-kriterierne):

a) Neeseblgdning: spontane, recidiverende blgdninger.

b) Telangiektasier: adskillige pa seerlige lokalisationer - la&ber, mundhule, fingerspidser,
naseslimhinde.

c) Viscerale laesioner: lunger, lever, hjerne, spinalkanalen, gastrointestinalkanalen.
d) Familizer disposition: en 1.grads sleegtning med HHT.

1 ud af 4 kriterier: ringe sandsynlighed for diagnose.

2 ud af 4 kriterier: sandsynlig diagnose.

3 ud af 4 kriterier: sikker diagnose.

Differentialdiagnoser: koagulopati, karektasier af anden arsag.

4. Baggrund:

HHT nedarves autosomalt dominant og giver anledning til forandringer i blodkarrene. Tilstanden
er ikke forbundet med koagulationsforstyrrelser. Sygdommen skyldes en familizer mutation i
generne ENG (kromosom 9) (HHT1), ACVRL1 (kromosom 12) (HHT2) eller den mere sjeldne

SMAD4 (kromosom 18), som er en kombination af HHT og juvenil polypose syndrom.



| Danmark er antallet af patienter med HHT er estimeret til ca. 800 (1 pr 6.500). Sygdommen
manifesterer sig som oftest i ung voksenalder med ligelig kgnsfordeling.

95 % af patienterne oplever naeseblgdning. Omfanget af naeseblgdningerne er dog steerkt
varierende. En del af patienterne er generet af blgdning fra slimhinden i mundhulen og fra
prolabiet.

Blgdningstendensen kan bremses ved diodelaserbehandling af teleangiektasierne, som udfgres
lokalt med regelmaessige mellemrum.
Mange zldre patienter lider af blgdning fra mave-tarmkanalen, som kan udredes endoskopisk.

Karanomalierne kan optraede i alle de indre organer. Udredning heraf foranlediges af HHT-centret
OUH og beskrives kort her:

PAVM: 25 % af patienterne udvikler pulmonale arteriovengse malformationer (PAVM). Hos
patienter med PAVM shuntes 30-40 % af blodet uden om de pulmonale alveoler, og som fglge
heraf har patienterne dyspng, traethed og @get risiko for at udvikle embolier og cerebrale
abscesser. Derfor anbefales det, at alle HHT-patienter undersgges for PAVM mhp. embolisering.
CAVM: 10-15 % af patienterne udvikler cerebrale arteriovengse malformationer (CAVM). Safremt
patienterne har neurologiske symptomer, henvises til MR-cerebrum. Alle patienter screenes ikke
for CAVM, men der foretages en individualiseret risikovurdering, da behandlingen af CAVM kan
give neurologiske sequelae.

HAVM: Nogle patienter udvikler hepatiske arteriovengse malformationer (HAVM), som kan
pavirke hjertet, give gget abdominalomfang, uregelmaessig puls og haevede ekstremiteter. Ved
mistanke om HAVM henvises til 3-faset CT af abdomen.

Alder ved udredning afhanger af symptomer, dog sjeeldent fgr 12-ars alderen.

Radgivning ved graviditet foretages ved HHT-centret OUH.

5.A Symptomer/anamnese:
Anamnese med recidiverende tilfaelde af epistaxis.

Ved HHT-patienter indhentes altid udvidet anamnese:
e Familizer disposition.
e Blgdnings anamnese: Alder ved debut, hyppighed og sveerhedsgrad af naeseblgdning, evt
Gl blgdning, jerntilskud, transfusions behov.
e Neurologisk anamnese: apopleksi, TCI eller epilepsi.
e FundafPAVM pa CT
e Cerebral absces uden kendt arsag.

5.B Objektiv undersggelse:

Pavisning af teleangiektasier. Praedilektionsstedet er naeseslimhinden, prolabiet, tunge, neglelejer
og fingerpulpa.

5.C Paraklinik:



- Sa02 maling, A-punktur, Hgb, ferritin, S-creatinin, Na, K, blodtype.
- @vrig diagnostisk paraklinik/billeddiagnostik udfgres pa indikation fra HHT-centret OUH.

5.D Initiel behandling:

e Akut behandling af evt. pagaende epistaxis (se KKR for epistaxis).

e /Ztsning af naeseslimhinden bgr ikke foretages. Ved elkoagulation af naseslimhinden
udvises stor forsigtighed pa grund af risiko for septumperforation.

e Ved klinisk mistanke om HHT henvises patienten elektivt til HHT-centret, OUH.

e Har patienten familiemedlemmer med kendt HHT, kan der henvises til lokal klinisk genetisk
afdeling. Hvis patienten far pavist HHT, henvises herfra videre til HHT-centret pa OUH mhp.
videre information og udredning.

5.E Komplikationer:
- PAVM, CAVM, HAVM, apopleksi, TCI, epilepsi.
5.F Opfolgning:

Alle patienter med HHT bgr tilbydes henvisning til HHT-centeret, @re-Naese-Halskirurgisk afd. F,
OUH. | det omfang det er muligt, vil efterfglgende opfelgning og behandling forega regionalt.

Link til HHT-centret, OUH: www.ouh.dk/til-patienter-og-parorende/odense/centre/hht-centret
Patientforeningen Mb Osler kan findes pa www.osler.dk

Profylaktisk antibiotika:

Indtil det er afkraeftet, om en patient med HHT har PAVM, er risikoen for apopleksi/cerebral
abscedering grundet paradox emboli forhgjet. Det anbefales derfor at tilbyde profylaktisk

antibiotika i situationer med risiko for bakteriaemi.

Profylakse ved kirurgisk indgreb eller tandleegebehandling:
e Amoxicillin som engangsdosis 1 time fgr indgrebet.
e Voksne: Amoxicillin p.o. 2 g.
e Bgrn: Amoxicillin p.o. 50 mg/kg.

e Ved penicillinallergi gives Clarithromycin 1 time f@r indgrebet:
e Voksne: Clarithromycin p.o. 500 mg.
e Bgrn: Clarithromycin p.o. 7,5 mg/kg.
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