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For kjernejournal er det etablert en sabsoluttiistes som er en liste over tilstander som fyller kriteriene for kritisk informasjon i de aller fleste
situasjoner . Defte er en dynamisk liste som gjer det mulig & oppdatere og tilpasse listen kontinuerlig etter fakiiske kliniske behov og som

er i tréd med gjeldende kunnskap og praksis.

BESKRIVELSE

Amyloidose

Angoadem

Aortaaneurisme

Bardel-Bied! syndrom {BRS)

Bartlers syndrom

Binyrabarksviki

Blodgruppeantistoll pivist

Bledersykdom

CaDASIL

Cleidocranial dysplasi (CCD)

Cyslisk librose

L1

Sak:

"

BEGRUNMELSE

Amyleidese er an tistand med avieiring av prodein i forskjelbge organer som fzlge av betennelsestistandear,
Symplomene varierer avhengig av ket ongan som rammes, men kan medfere bledninger og organsvikl med

respeklive symplomer fra s@rig nyre, laver og hjerte.

Faséenten kan f4 akutte hevalser av underhud og slimhinner i ansikl og ewe kuftugier, Kan ha et stormende forlap

med respirasjonssyikl som konsekvens hvis ikke behandling iverksettes raski,

Aoraaneursimer som falges konservalivi eller venter pa behanding kan ogséd rumpera. Datte kan varne wanskelig

& arkjenne, og oppyaninger om tilstanden kan eke Slansen for en rask diagnose

LMBEEBS ar st sjeident madfedt syndram med af vidl spekler av Kiniske funn som overveht, retinitis pigmentosa
(degenerasjon av eyets natthinne), polydactyli jovertallige fingretar), forsin ket ulvikling, og redusert nyrefunksjon.
Ardre problemer kan vaene munnfannproblemer, hjerdeproblemer, astma, lsrevansker, talevansker, psykiske

lidzlzer og diabiles mellitus, | akultsituasion vaer spes. obs pd mulig nyresvist og hjedeproblemer

Bartters syndrom er en sjelden genefisk sykdom som farer H lave verdier kalium og | blodel Symptomer kan vere
paresiesier, lammaiser eller kramper. Pasientens er avhenglg av kallumsubsitusjonsbehanding, og Hstandar

som oppkast, diard og feber kan forverre symptomene og fere til ki bahov for substilusjon

Binyrebaiksuikt gir mangel pd hormonet stresshormaonet Kortissl, behandles vanligvis med erstalning ved
kortsaltablatter. Ved for lave nivder kan en rekie symplomer oppire, som psykoser, kramper og koma og | versta
fall livstruende sjokk med biant annet hypoglykem, elekiralyiforstymelser og mer. Trenger dossjusteninger ved

fyslsk og psykisk siress som bl.a. kirurgl,

Pasienter med pdvist Modgruppeantisioff md ha spesielle filtak ved Modiranshusjon. Salv ransfusjon med

“kriseblod" (0 Rh-) wl kunne gi livstruende hemolyse nos pasienter som har sirkulerende erytrocytantstoffer

Bladersykdommer medfarer fersinkel koagulering av blodet slik a1 pasientan kan da av blodlap eller skade pa
organar. Spesioll forsikighet ma ulvises ved kirurgi og ved akutte skader. Akull kirurg ber uferes | samrid med

Seksjon for bladsykdommer ved Rikshospitalet
En arvelig fidelse som pavirker blodkarens | hiemen, Medtarer meget hey sannaynlighet for hiemeslag i ung alder.

Medfadt anwely el | skjzietubvkiingen som kennetegnes av ufullstendige eller manglends kragebein, forsinkel
lukking av fontansilens og skallens sammer, samt ulike lannproblemer, Tilstandan gir avvikends hode- og
ansikistrekk og ofte lav kroppsheyde. Den mentale ulvikliingen er normal,

OBS akultsituasion: @kl rigiko for allanto- occipitalfaxial dislokalisering ved infubering!

Arvelig sykdom som gir kronisk hoste med seigh, purulent ekspeklarat o kroniske sinusittsymplomear saml endret
avfaring, mainutnisjon og redusert allmenntilstand. Veksl- og utviklingsretardasjon (sen pubertet) OBS

akullsituasjon: Kan gi alvorlg pavirkning av respiras|on,
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Dravat syndrom
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Diravet syndrom er an alvorig, sammensall epdepsiform som oppirer hos bam og ungs,

Dravolindhet

Ehéers-Danios syndrom

Epidermalysis bullesa (EB)

Fabry sykdom

Farylkatonuri

Feokromocy lom

Faltayreaksydasjionsdalakt

Fibrodysplasia ossificans
progressiva

Galaklosarm

Gilalmans syndrom

Giannomgarl

subaraknoidaloladning

Glycogen storage disease

Hunbnglons sykdom (HS)

Hydrocephatus

Hypofysesviki

Hypoparatyrecsdisme

Immunzuikt

Isovalariansyreemi

Gir vesenllige kommunikaspnsulfordringer for pasienten og kan vaere vanskelig 3 skille ira f gks, hjermasiag,

Medfadt bindeveyssykdom med belydelig @b risiko for dilatasion v eller akult badning ira slore artesser, ruptur av

Eamn, afier ruplur av livemor undar gra\li:}llet,

Arvelig hudsykdom som karakberiseres wed al det dannes blemmer | ke 129 av huden, Enkalte sivorlige former

kan innebeere risiko for shimbinnelasning ved inlubering, katsterisering 2.1, Bruk ikke lapeiplaster pa huden!
En anzymdafek! som kan gi avorlig péirkning av CNS og hjeret, De kan 14 massive smertaantall,

En medfadt ferstyrrelse av sloffskifiel av amnosyren fanylalann, Pasenlsne frengor en spesiell lavproleindiett for

& unngd alvorlig Eymptomer,

Feokromocylom e en hommonproduserende svuls), afest godartan, Pasient 60 ha diffuss neviologiske
symplomer, hypartensiv kise, hierteinfarkt mm. Forgiklighel m3 uivises ved anestes: o enkelte legemider, da

dedta kan ullase kompikasoner,

Sloffskiftesykdom, Pasient skal unnga faste, Ved listander som Taeer i nedbryining av kroppens protein (skader,
operasjaner, feber, brekninger, faate ol ) kreves akuttbehandiing mad SOS-regme | gluknsepalymer) kv & unngd
livsiruende metabolsk dekompensering, Ved brekningsr ma de ha sonde med Qlukoaepolymer- eller parsnteral

emEiing mid gluxkose 12-15%, Fait skal ikke gis intrevenast,

En bindevessykdom der skadel muskelvey amdannes tll benvey i sledat for 3 tineles, eksempel ved

Intramiskuiene injeksjoner o kourgh Del kan vaere inlubasjonsvansker og hjere- og lungaproblamer,

Enzymsvikt sam gjar a1 m& de ha melsefr distt,. Har ofle ekspressive sprik-talevansker som kan gi probleses

med kammunikasjon. Qbs wad bruk av sondemal Medikamantar mad lakioseimelkesukker skal om mulig unngs,

Gltslmans. syndrorm er en sjeiden genelisk sykdam som farer il ave verdier kalium og magnesium | blodsl
Sympromar kan vasre parestesior, lammatser sler krampar. Pasianiene & aunengig av magnesisam- og
kallumsubstiusjonsiahanding, og tistander som opphast, diaré og feber kan formarme symptomene og fan Sl ke

behov for substitusjon,

En type bladning i hjamen mad megel slor sjanse for gleniagalsa,

Stoftskiftesykdam der pasant ofte talger proleinfatlig distt mad tiskudd av arminosyrer. Pasiant skal unngs Faste,
Wad tistandar som farer il nedbndning av kropgens prolein (skader, operas|oner, febe, brekninger, faste al)
krewves agulibehandling med S05-regimakarbohydrat for & unngd hypogivkami. Ved brekninger m: de ha sonde

med glukeaepolymes ellor paranters! emaering med glokoss 10%

Arvelig sykdam mad ufrivillige bevegelser, Kogaltiy aveikelze og andre symtomer som kan feiloppfaiies oglelier

Blere det vanskelig & wardare om vitale funksjoner kan vaere truel, for eksempel ufivillige bevagelser irykninger
Hydrocefalus ef for heyt iykk | kraniel, En rakke vaniige symplomear kan vaeno tagn pd kvstruende herniening,

Hypofysasvikt farer fil sviki i praduksjonen av et eller flere hormaner. Symptomeans kan vaners veldg, Hant annet
graader av binyrebarkswike, hypotyreidisme, fiabeles insipidus og mer, Aan ma vare oppmerkssm pd

atekirolyltoforatyrralser og behow for hormonsubstusion,

Mangel pi parathorman. at hormon som vedikeholder komekt nivd av kaisium i blodet, Kalsiu mmangel kan blant

annel gi alvedige higterytmeforstyrrelssr og respicasjonssviki | tlegg il en rekke andre symptoman

Pasienlene har ofte alvorlige infeksjione: maskerl som ordnere infeksjoner. Krever spesie! rudkenhet og

forebypoing mal infeksion ved operative inngrep

Stoftskiftesykdom der pasient ofte felger prolainfalti diott med lishudd sv aminesyrer. Pasisnt skal unngé faste

Wed blstandar som ferer (il nedprytning sv kroppens protein (skadar. operasjoner, brekninger, faste o.1,) kreves
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akuilbehanding med S05-regime for & wnngh livsiruande matabolek sekempensaning, Ved brakninger mé de ha

sonda- allar parenteral ermaring

KarmiBnmangsl Karnitinmangel er en dadelig, medfadt forstymelsa | amseiningen av fatisyrer og medmarer 14 a kardiomyapat,
hypogiykemi of leverswikt. Pagientens ma ha substitusjonsbehanding med kamitin rasten av lval, @k risiko ved

anestesl,

Lang QT-syndrorm En medfedt ledningsforstyrralse | hjare? som medferer at pasienten har rsike for Fvstrusnde armylmi, Pasientene

m# unnga en reike legemidler som forenger QT-lidan.

Lo#ys-Dietz syndrom Niedfadt bindeveussykdom med batydelig nsio for diatasion av eller akull tisdning fra stors srisrier
Malign hjemelumar Swulst | hjemen kan madtare en rekke kemplikasjoner, bade i form av biadning, apilaptiske anfall m, m
Malign hypertermi Misligin hypartermi er en plutseiig reaksjon pd enkeite narkosemidler som kan vare livstniende De sorn har hatt

msgn iyperermi md unnga uttasends agens i fremiidan

Maple syrup urine disease Stalfskiflesykdom dar pasient ofte falger proteinfatlig diett med tiskudd av aminasyrer, Pasient skal wngd faste
Wed tstander sam farer il nedbrytning av kreppens protein (skader, operasjoner, brekningar, faste o.L) kreves
akultbehandling med S05-regme for d unnga livslruends melaboisk dekompensering Vad brekninger md de ha

sonde- gller pareatoral emaanng.

Marfan syndram Medtad! birdevevssykdom med bl forandringer i hjane-karsyslemet @kt risiko for utvidelse &v og fuplis @y

hovedpulséren og lase avelinser

Masiocylose Sykdom pga, ansarriing av for mange masiceller dvs caller som er wiklige | allergiska reaksjonar. Paalenter med
mastacylose kan 1 an kraltig alergiliknende reaksjon som kan fore tl rask sjokkulvikling ndr de utsattas for:
vepsesiikk, opialer, kontrasimidier, NSAIDS eller andra mediainer, narngsstofer, alle typer mat, latex, fysisk
stress, varme, kukie olc ). Delte ma behandles som anafylaksll anafyiatlisk sjokk. avhengig av alvorignelsgrad

Pasenlene bar he EpiPen.

MELAS MELAS er en arvelig mitokandnasykdom som angriper senbralpervesysiemat, Fasienten kan £ hjarnaslag-

lignende episader som kan mislolkes som epdapsl, Angre senlrale organar som hjare ag nyne kan onsd pavirkas,

Milylmalonsyresm Stofiskiftesykdom der pasient ofe falger proleinfatlig dielt med Wskudd av aminosyrer, Pasient skal unnga faste
Ved tilstander som farer Hll nedbryining av kroppens protein (skader, sparasioner, brekninger, faste ol ) kieves
skunbehanding med SOS-regima for 4 urngd livsiuende metabolsk dekampenseding, Vad prekninger md de ha

sonde- ellar parenteral amarng,

Mitakondriasy kdam Nitokondriopatier krever spasella fitak ved berandling, f eks, ved in‘eksjonerisepsis, BI a, ar aminoglykosider og
mecillinam sirengl kontraindisen ved vissa mitckondriopalien D kan ogs3 bli alorig syke ved kort opphoid av

nEnngsintak som feks omgangssyke,

Morbus Osler Gir hyppige nesabladninger og svbiadninger | mage-tanm, Kan ha blodkar-malformasjoner | kinger, hjeme og
lever gavm kan gi tungpuet og fane for Bedning og abscasser, Pasienter med ubehandlade matfermasjones i

lungene skal ha antdotikaprofylakse ved lannbehandling og ved kirsrgisks inngrep,

Mukopoly-sakkanidose Mukopolysakkaridoser er arvalige, medfadie skaffskiflesykdommer som skyldes mangefull nedbryining &y
mukopolysakkarider,

DBS; Akutisituasjon/anestesi: Atlanloaxial instabllitet farekgemmes, Fare for dem pd medulia,

Muskeidystrofiar myapatier Muzkelsykdommer kan pdvidks respirasjonsevren eller narkose. Kan ogsa ha skjull kardismyopat eller
ledningsforstyrrelsar, Kegver indviduell utradning far narkose, @kt effekt sw muskairalakeanlia enn andre, og oged

okl rigiko for & utviklc malign hyperemi krever spasioll ved valy dv e dusomidlia

Myasihenia gravis En autsimmun sykdam | nervesystemel som pavirker bl a, respirasjon, Opglil 1/6 av pasientane kan oppleve kiser

der de utvikler akult respirasjonssvikl, Keever forsiklighat ved anastes|,

Organisk aciduri Slaffskiflesykdom, Pasiant skal unngd faste. Ved tilstander som farer 1l katabolisme (skader, operasjoner,

trekninger, feber, fasle ol ) keeves akulibehandling med SOS-regime | glukosspolymer) far & unngd livstruends
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metabalsk dekompensering. Ved brekninger mA da ha sonde med giukosepolymar- eller parentaral emasnin g med

glukosa 12-15%

Oslengenesis imparfecta

Paraneaplastsk syndrom

Paroksysmal rokturnal

hemaglobinun

Porfyri

Propionsyreemi

Psaudochoiinesierasemangal

Pulmanal hypertensjon

Respirasionssvikt type |

Rygomargsbrokk

Sarkoidese

Shwachman-Diamond syndrom

(30E)

Silus invarsus

Splanakiomien

Slurge Waber syndrom

Swelgparese

TromiEacy lapeni

Tromibafil

Tuberas sklerose

Medfadt bindevevslilstand med bla ekt nigiko fof Brudd. Mange undergrupper. D3 instabilitetirange forhold i

natkke 0 spesielle fomoldsregler vad narkoss, Forsiklig handiering for & unngd Brudd

Enrekhe liveiruende situasjoner kan oppsatd som faige av cytokin. eller hoemongroduksion fra en kreflsvulst allar

Immunreaksanen mod danna.

Bjelden lideise som gir destiksjon av reds blodlegemer. Kan gi leukopeni og rombocylopeni. Krever foralidighe

wed anestesi of spesiall tromboseprofylakse

Puorfyri er en forstyrreles av melaboiismen av heme. Pasienler kan 13 en rakka alverfge symplemar fra

saniralnervesyslemes, hjerdat, mage-larm og hud. De skal unngd en rekke madisiner o matvarer.

Stoffskitesykdom der pasient ofte felger profeinfaitig dielt mad tilskusd av aminasyrer. Pasient skal uangs faste
Wed lilstandar som faver il nedbrytning av kroppens protein (skader, apesasioner, Brakninger, fasle ol ) kieves
akutthehandiing med S0S-regime for & unngs kvstruende metabolsk dekompensaring. Vied brekninger ma de ha

sonde- elier parenteral emasdng.

Enzymmangi! som gjar al muskelrelaksantia nedbnyles senere enn nonmalt o kan mediave immelse og

respirasjonssvikl | ang lid edtar administrasjon

Eisenmangers syndmam ar pulmonal hypertension sam skyldes mediadi misdannelse | njertat, Pasienlen: har

hjertasvikt, respirasjonssviki og kan na bdde biadnings- og biodprapptendens

Typa |l resplrasjonssvikt er definert som hypoksi med hyperkapni. Pagiantens har hatt en for hay konsenliasion av
COZ i bladet over tid og utvikiet toleranse for det Det ef risiko fr at tifersel av oksygen fil pasient madfarer o2

narkose, siden de ks lenger reagarer pa hay CO2-xonsemrasion i blodat.

Medfad? nevralraresdefekt, OBs mulig shuntswikt og komplikasjoner av evt, Amold Chiad malfarrmasjon vad

narsgse 0f Kurgiske inngrap
Fan utvikle hyperkalsem som medfarer uspesifikics symptomer med risika for hiartenyimeforetymelse.

Medfadt arvalig kdatse med affeksion av bainmarg, pankress, lever og skjalat, Avorlig akuil benmangsyiki,
myelotysplaslisk syndrom, alvorlige livsireends bakiariede infeksjoner sam krever intansy biehandiing

bladningsapisoder
Paslenter har en speivendt lokalisering av ergarer som kan medlare vegantliy disgnostiska misforstielsar,

Splensktamente laper en betydelig heyers risice enn andre far alvorlig systamisk pheumokakksykdom, mad svar
rask sykdomsulviding og hey dedelighel. Splenckiomerts bar derfor informenss naye om detle, o lalges jewilig

ay sin lege bade med lanke pa vaksinasjon og lidlig antsiatikabehanding av Bl s, uflveisinfeksonar

2

Siurge Weber -pasienior har tendens H & fi hismaslag-lignende tilfeller med pafelgende hemiparese, Disse kan

vaure vanskeiig 4 skllle ra epilspliske anfal, men Irenger forskjelig sirategl for ukredning og bahandling,

Suelgparese eller lvarlig svalgebesvar kan resullers i at vasske og mal kemmer nad i pasiantans Iutveier Dete
kan igien resulters i livsiruende siluasjoner, Moen slike pasianter har aparen inn en sanda som gar direkla inn

magesekken («PEG-sondes),

Kanged pa aller dyafunksjonelle biodplater madtarer forsinke! kaagularing av blodad ik ai pasienten kan da av

niodtap efier skada pa organer, Spesiel forsikiighet mé ubviees ved krurgi og vad akulle ehader,

Fasigntar mea trombotili har en unormal tendens til & ) bladproop, Blodproppenea kan festa seg i linger og hjame
og gl ivsiuande kempikasjenar, Diagnosiisk drvikennat kreves, og spesiete forabyggande Blak mi iverksalies

ved an rekke behandlinger
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Vakst o Denigne lumares spesieit | hiarne, nyre, lunger &g fdre organer. Kan gi kramper og alvorlige symptemer

fra affiserie organar,

Ureasykhsdafaldar

Vaskul®re malformasjonar i

hjermen
Wilsons sykdom

Wisar 1 til 67 av &7 linjer

Skriv ut derne siden

Soffskiftasykdom der pasient ofte falgor proteinfeitig dieit med filskudd ayv aminosyrer. Faslent akal unngd faste
Wad filgtander som ferer til nadbrytning av kroppens pritein (skader, oparasjaner, brekninger. fasta o) kreves
akuitbenandling mad SOS-regirme for & unngd lvatruende melabolsk dekompansering. Ved brekninger md da ha
sonda- allar parenieral armaening.

Misdannelsar | hjemekar som plitsalig kan begynne & bla. Kan i noen Wfeller gi diffuss symplomer som ikka gir
mistanke am hjgrmebdedning.

Kan mediara leversvik! ag @sofagusvaricar, skutle neviopsykiakiske sympbomer inkl. epileptiske anfal

Side 5av 5



	tekstittel

