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Caverndst Angiom Sverige

Stod for patienter med
kavernom/
cavernosa angiom

(pa engelska:
cerebral cavernous malformation, CCM)

SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN

Varfor har vi en SL) pa var logga? Fjarilen ar en symbol for hopp,
men star ocksa for fjarilseffekten. Det ar en hypotes inom kaosteori,
som sager att om en fjaril som slar med sina vingar i en viss del av
varlden, har det i princip konsekvenser ocksa i andra delar av
varlden. Och det ar vad vi hoppas pa - med lite anstrangning i Sverige
kanske vi kan hjalpa patienter dver hela varlden.

Vad ar ett caverndst angiom?

Ett caverndst angiom ar ett hallonformat abnormt
blodkarl med tunna, lackande vaggar som finns
mestadels i hjarnan och ryggmargen. Caverndsa
angiom ar ocksa kédnda som cavernoma eller cerebral
cavernds malformation (CCM). Caverndsa angiom kan
vaxa och orsaka blédningar i alla aldrar, aven hos sma
barn.

Symptomen beror pa placeringen av den sjuka
férandringen. De vanligaste forsta symptomen ar
epileptiska anfall (50 procent), blédning/stroke (25
procent) och neurologiska bortfall (25 procent) som
suddig syn och svaghet/férlamning i extremiteter.
Magnetrontgen (MR) behdvs for diagnosen,
rekommenderat ar SWI sequenz’.
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Bildkalla: Angioma Alliance

Forekomst

Genetisk variant (CCM1, CCM2, CCM3):
1-5av 10 000,
ORPHA-Code: 221061

http://www.orphanet.se/

Sporadisk variant (icke arftlig):
1 av 500-600,
minst 30% utvecklar symptom.

Genetiska varianter

Caverndsa angiom ar arftligt hos cirka 20-25 procent
av dem som har sjukdomen. De med den arftliga
formen av sjukdomen kommer att ha mer an ett
caverndst angiom och kommer att utveckla mer
karlmissbildningar dver tiden. Den arftliga formen av
sjukdomen hoppar inte déver generationer. Varje barn
till en drabbad person har 50/50 risk att arva
sjukdomen. Den arftliga formen av sjukdomen kan
orsakas av en mutation pa nagon av foljande tre
gener?: CCM1 (KRIT1), CCM2 eller CCM3 (PDCD10).

CCM1 (KRIT1)

CCM2 (malcavernin)

CCM3 (PDCD10)

Det finns flera grupper av personer som har hogre risk
for arftlig form: Efterkommande generationer av den
ursprungliga spanska befolkningen i New Mexico, dar
mutationen boérjade i mitten av 1600-talet (Baca
Family Historical Project), Ashkenazi-judiska
befolkningen och en europeisk-amerikansk grupp med
rotter i sédra USA och Oklahoma.

Sporadiskt cavernost angiom

En pa 500 personer har minst ett caverndst angiom i
hjarnan. Tydliga symptom dyker oftast upp vid 20-40
arsaldern, men antagligen lever de flesta relativt
symptomfritt.



Genetisk eller sporadisk?

Om du undrar om du har en genetisk eller sporadisk
variant, hitta du mer information har.

Behandling

Livssituationen varierar, beroende pa hur stor
neurologisk skada eller hur stora neurologiska
problem diagnosbéraren har. Hjarn- eller ryggkirurgi ar
den enda existerande behandlingen for sjukdomen
(maj 2019). For att starka karlen och for att stoppa fler
cavernosa angiom fran att bildas, finns det dock
mycket forskning som ar pa gang.
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Bildkalla och mer information finns har: Angioma Alliance

'Akers et al. (2017) Guidelines for the Clinical Management of
Cerebral Cavernous Malformations. Neurosurgery 80:665-680
https://doi.org/10.1093/neuros/nyx091

2Morrison L. & Akers A. (2013,2016) Gene Reviews
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1293/

Foreningens samarbetar

Féreningen jobbar tillsammans med Dr. Elisabetta

Dejana och hennes forskargrupp vid Uppsala

Tillsammans med atta nationella patientféreningar
(Storbritannien, Irland, Frankrike, Spanien, ltalien,
Tyskland, Norge och Finland) jobbar vi inom

European Cavernoma Alliance och kommunicerar

med den amerikanska foreningen Angioma Alliance

for att framja internationellt informationsutbyte.

Vi kommunicerar aven med specialister och deltar pa
internationella konferenser. Vi arbetar med malet att

delta i det Europeiska referensnatverket och for
att forbattra livskvaliteten hos patienter i Sverige!

Ar du en likare som vill hjilpa oss?

Kliniska studier med Propranolol
Vi vill underlatta for kliniska studier med
Propranolol i Sverige. Den har studien
(NCT03589014) har redan startat i Italien:

https://clinicaltrials.gov/ct2/show/study/NCT03589014

och har 83 deltagare i Italien
(senast 11 februari 2020).

Vid intresse, kontakta:
Dr. Elisabetta Dejana,

Uppsala universitet
elisabetta.dejana@igp.uu.se

Ar du kavernomdrabbad?

Har du drabbats av epilepsi, hemorragisk stroke
eller andra neurologiska symptom orsakade av
caverndsa angiom?

Har hitta du mer information:
www.cavernostangiomsverige.org
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Eller kontakta oss direkt:
info@cavernostangiomsverige.org

Verktyg som stottar dig i varden

Har hittar du tips, rad och verktyg baserat pa
upplevelser och erfarenheter av andra som har en
sallsynt diagnos:
https://www.sallsyntadiagnoser.se/vardtips/
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