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Denna text ir dversatt frin den engelska Marfan-
organisationens, 7he Marfan Trusts informations-
material om duraektasi. Oversﬁttning, bearbetning och
medicinsk faktagranskning har gjort av Svenska

Marfanféreningens styrelse i mars 2025.

Marfans syndrom

Marfans syndrom orsakas av en genetisk férindring i
kroppens bindviv. Syndromet férekommer hos alla
kon etniska grupper. Bindvéven hjilper till att ge
struktur at kroppen genom att binda huden till
muskler och muskler till ben. Den ger den elastiska
styrkan i senor och ligament runt leder och i
blodkirlens viggar. Den stodjer 4ven de inre organen.
Vivnaden bestar av fina fibrer och ”lim”. En fibrer
kallas fibrillin.

Marfans syndrom f6r med sig en forindring i den
fibrillinproducerande genen, FBN1, som gor att detta
protein 4r bristfilligt i bindviven i hela kroppen. Detta
skapar en ovanlig tdjbarhet och svaghet i vivnaderna.
Detta kan ge langtgiende konsekvenser och kan
paverka 6gonen, lungorna, tarmen, nervsystemet,
skelettet och det kardiovaskulira systemet.

Symtomen varierar mycket frin person till person.
Vissa har milda symptom och andra timligen svira. 75
procent av diagnoszirarna irver tillstindet medan 25
procent utvecklar det som ett resultat av en spontan

genforindring, s kallad nymutation.

Duraektasi

Duracektasi ir en utvidgning av ryggmirgskanalen
utmed hela ryggraden. Durasicken, den skyddande
bindvivshinnan runt ryggmirgen, expanderar, sirskilt i
den nedre lumbosakrala regionen, dir cerebrospinal-
vitskans tryck dr som hogst.

Aven om duraekeasi inte ir livshotande, si som
kirlproblem vid Marfans syndrom kan vara, s kan det
orsaka betydande paverkan pa livskvaliteten, sirskilt
ndr personer med Marfans syndrom blir dldre. P4
grund av forbittrad éverlevnad in i hdg alder blir dessa
problem alltmer relevanta. Duraektasi kan vara en
viktig ledtrad vid diagnostisering av
bindvivssjukdomar.

Duraektasi ingar i de si kallade Gentkriterierna
(frin 2010), vilket betyder att det tilldelas tvd poing i

systempoingbedémningen f6r Marfans syndrom. Det

forekommer ocksa vid andra bindvivssjukdomar som
Ehlers-Danlos syndrom (EDS) och Loeys-Dietz
syndrom (LDS). En litteraturéversike antyder att
63—97 procent av vuxna med Marfans syndrom har

duraektasi.

Symtom

Minga personer med duraektasi har fa eller inga

symptom, men om symtom uppstar ir de vanligaste:

e Ligt sittande ryggsmirta

e Huvudvirk

¢ Utstralande nervsmirta i ben och/eller skinkor

* Forlust av kinsel éver och under det drabbade
omradet (i vissa fall)

* Rektal och genital smirta

Symtomen kan forvirras av att ligga pd mage och
forbdttras genom att ligga pa rygg. Smirtan kan ocksi
vara postural, dvs. virre vid stdende, eftersom

cerebrospinalvitska samlas i det utvidgade omradet.

Diagnostisera

Magnetresonanstomografi (MR) ir den vanligaste
metoden for att diagnostisera duraektasi eftersom den
ger bittre bilder av durasicken in datortomografi
(CT). CT kan dock anvindas om MR ir av olika skil
ir olampligt.

I nuvarande forskning har man sett att duraektasi
kan utvecklas och férvirras med aldern. En tiodrig
studie av patienter med Marfans syndrom fann att
svirighetsgraden av duraektasi kan 6ka med tiden.
Liknande fynd har gjorts vid Loeys-Dietz syndrom
(LDS). Detta har betydelse for den vixande gruppen
ildre personer med marfan som tidigare inte har fact
en duraektasidiagnos. Symptomgivande duraektasi

miste alltid 6vervigas hos de ildre.

Med hjalp av MR kan man se:

* Frimre meningocele. Detta innebir en typ av
neuralrorsdefeke, ddr hjirn- eller ryggmirgs-
hinnorna tringer ut genom ett hél i ryggraden.
Detta leder till att vitska samlas i den utbuktade
delen, vilket kan ge en synlig bula pa ryggen.

* Dilatation (férstorning eller vidgning) av
nervrotskanaler.

¢ Utvidgning av durasicken.



Behandling

Behandlingen bygger i de allra flesta fall pd smirt-
lindring och fysioterapi. Personer med duraektasi kan
behéva remitteras till en neurolog eller smirtspecialist.
Det idr viktigt att fysiterapeuten har kunskap om
duraektasi och bindvivstillstind.

Vid svir huvudvirk, speciellt i stdende, kan ett
epiduralt blodplaster dvervigas. Detta innebir att
patientens eget blod injiceras i epiduralrummet for att
tippa till lickaget.

Om symtomen ir relaterade till en meningocele
eller cysta, kan kirurgisk dekompression eller

borttagning av cystan vara nodvindig.

Ryggbeddvning

Ryggbeddvning (spinal- eller epiduralanestesi) méste
overvigas noggrant hos personer med Marfans
syndrom. Studier har visat att ryggbedévning kan vara
mindre effektiv hos dessa patienter, troligen pé grund
av den dkade volymen cerebrospinalvitska vid
duraektasi. Dirfor ir en anestesiologisk beddmning
fore kirurgiska ingrepp viktig, alltsa att bedéma

limplig bedévning, narkos eller smirtlindring.

Duraektasi och graviditet

Graviditet vid Marfans syndrom kriver noggrann
planering och 6vervakning, sirskilt fér att kontrollera
aortan. Planering infor forlossning ir viktig, och
regional anestesi 4r ofta en strategisk atgird for act
minska blodtrycks- och hjirtfrekvenssvingningar. For
gravida kvinnor med duraektasi rekommenderas en

anestesikonsultation i forvig.

Duraektasi hos barn

Studier har visat cirka 40 procent av barn med Marfans
syndrom hade tecken pé duraektasi, och en annan
studie visade en s pass hog andel som 90 procent. Hos
barn ger duraktasi oftast inga symptom. Férekomst av
duraektasi kan vara ett anvindbart diagnostiskt verktyg
om négra av de andra huvudsakliga Gentkriterierna
saknas (till exempel aortarotdilatation, linsluxation,

familjehistorik).



