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1. Indledning

Mixed connective tissue disease (MCTD) er en sjelden systemisk autoimmun sygdom, karakteriseret
ved tilstedeveerelsen af antistoffer mod U1 small nuclear ribonucleoprotein (U1-RNP) og klinisk
overlap mellem to eller flere autoimmune sygdomme, heriblandt systemisk lupus erythematosus
(SLE), systemisk sklerodermi (SSc), polymyasitis/dermatomyositis (PM/DM) og reumatoid artrit
(RA)(1). Prevalensen af MCTD er omkring 4 per 100.000 personer, og incidensen omkring 2 per
million per ar med en overvagt af kvinder (76,9%) (2).

2. /Etiologi og patogenese

/tiologien ved MCTD er ukendt, men antages at skyldes kronisk immunaktivering som led i en
udefrakommende eksponering hos genetisk disponerede individer. Navnlig visse polymorfier i HLA-
B og DRB1 synes at gge risikoen for MCTD moderat (3).

Serligt ribonucleoprotein (RNP) antigen ser ud til at spille en central rolle i MCTD-patogenesen.
RNP er en del af ULT-RNA-snRNP komplekset, der har til funktion at omdanne pree-messenger RNA
til modent messenger RNA (4). Herunder synes 70 kD polypeptidet i U1-RNP-antigen at vere det
dominante autoantigen i MCTD.

3. Klassifikationskriterier

MCTD blev beskrevet som en selvsteendig sygdomsenhed af Sharp et al. i 1972. Siden er der
udviklet flere klassifikationskriterier (Tabel 1). Der er ikke international konsensus om hvilke
klassifikationskriterier, der bgr anvendes. Sensitiviteten for Alarcon-Segovia og Kasukawas kriterier
er sammenlignelige (hhv. 73% og 75%), mens den er noget lavere for Sharps kriterier (42%) (5).



Der findes ingen diagnostiske kriterier for MCTD og diagnosen er saledes klinisk.

Siden MCTD farst blev beskrevet, er der blevet sat spgrgsmalstegn ved sygdommens feenotypiske
stabilitet, og dermed ved MCTD som selvstendig diagnose. Op mod 12% af patienter med MCTD
udvikler pa sigt en anden veldefineret bindevaevssygdom, hyppigst SLE, RA eller SSc (6). Den
bedste praediktor for en stabil MCTD-fanotype er puffy hands. Der er beskrevet risikogener for
MCTD, der adskiller sig fra risikogener for SLE, PM, DM og SSc (3), hvilket taler for MCTD som
en selvstendig autoimmun sygdom.

Tabel 1. Klassifikationskriterier for mixed connective tissue disease

Klassifikations- | Sharp (7) Alarcén-Segovia (8) Kasukawa (9) Kahn (10)
kriterier
Opfyldelse Sikker: Mindst 4 major- Anti-U1-RNP med titer pa Raynaud og/eller puffy hands, Hgjtitret anti-U1-RNP og
kriterier samt anti-U1-RNP 21:1600 samt mindst 3 positiv anti-U1-RNP Raynaud samt 2 ud af 3
titer pa 21:4000 kliniske kriterier inklusive samt >1 kriterie i mindst 2 kriterier
(Eksklusionskriterie: positiv synovitis eller myositis sygdomskategorier (A, B.og C)
anti-Sm)
Mulig: 22 major-kriterier
blandt 1, 2 og 3 samt 2 minor
kriterier
og anti-U1-RNP titer pa
>1:1000
Kriterier Major kriterier: Kliniske kriterier: A. SLE-lignende symptomer: 1. Synovitis
1. Svear myositis 1.  Puffy hands 1.  Polyartrit 2. Myositis
2. Lungeinvolvering 2. Synovitis 2. . Lymfadenopati 3. Puffy hands
i)  DLco<70% 3. Myositis 3.  Ansigtserytem
af forventet (biokemisk 4. Perikardit/pleurit
ii) PAH eller biopsi) 5. Leuko- eller
iii)  Proliferative 4. Raynaud trombopeni
vaskulaere 5. Akrosklerose B. SSc-lignende symptomer:
leesioner pa (med eller uden 1. Sklerodaktyli
lungebiopsi gdem) 2. Pulmonal fibrose,
3. Raynauds eller restriktive fund pa
gsofageal spirometri
hypomaotilitet (Ved kriterierne puffy (\VC<80% og/eller
4.  Puffy hands eller hands, Raynaud og DLco<70 % af
sklerodaktyli akrosklerose skal et ekstra forventet)
5.  Anti-ENA kriterie ogsa vaere til 3. Hypomotilitet eller
>1:10.000, anti- stede) dilatation af
U1-RNP positiv og gsofagus

negativ anti-Sm
Minor kriterier:
Alopeci, leukopeni, anaemi,
pleurit, perikardit, artrit,
trigeminus neuropati,
sommerfugleeksantem,
trombopeni, mild myosit,
historik med puffy hands

C. PM-lignende symptomer:
1.  Muskelsvaghed
2. Forhgjede serum
muskelenzymer
3. Myogent mgnster
pd EMG

4. Initial mistanke og diagnose

MCTD-diagnosen bgr overvejes hos patienter med almensymptomer (f.eks. treethed, feber, muskel-
og ledsmerter) i kombination med Raynauds f&enomen og diffust haevede fingre og hander (puffy
hands). Raynauds feenomen og puffy hands er de hyppigste symptomer hos MCTD-patienter og er til
stede hos hhv. 99 og 93% af patienterne (11). Herudover er artrit (ofte perifer symmetrisk artrit) et
hyppigt symptom, der ses hos ca. 80% af patienter med MCTD (11). Diagnosen understgttes af
serologisk pavisning af U1-RNP antistoffer.

Forekomst af to eller flere af nedenstaende hyppigste manifestationer bgr foranledige udredning for
MCTD:
e Raynauds faenomen og/eller kapillaroskopiske forandringer



e Puffy hands
e Polyartrit
e ANA og/eller U1-RNP antistof

Ud over disse manifestationer kan MCTD-patienter prasentere sig med en lang raekke andre
symptomer og organmanifestationer. Disse kan vanskeliggare den initiale diagnosticering og give
anledning til differentialdiagnostiske overvejelser hen mod andre autoimmune systemsygdomme,
som det fremgar af bade klassifikationskriterier og nedenfor beskrevne manifestationer.

Nar diagnosen MCTD er stillet, er det veesentligt, at man under patientens sygdomsforlab er
opmarksom pa den mulige udvikling af yderligere manifestationer karakteristiske for MCTD, men
ogsa klasseskift til typisk SLE, RA eller SSc, som anfart under afsnittet “Prognose”.

5. Manifestationer og baseline udredning

Lunger

Lungeaffektion er hyppigt forekommende ved MCTD. I et norsk tveersnitsstudie havde 52% en
abnorm HRCT scanning (12). Pleuraeffusion er ofte forbigaende og asymptomatisk og forekommer i
omkring halvdelen af tilfeeldene (13), hvorimod symptomgivende pleurit ses mindre hyppigt hos
omkring 14% (14). Forekomsten af interstitiel lungesygdom (ILD) synes at veere omkring 40-50%.
Af disse har knap halvdelen progression af ILD over tid, hvilket er forbundet med mandligt kan,
hgijtitret anti-U1-RNP og darlig lungefunktion ved baseline (15,16).

Den sande forekomst af pulmonal hypertension (PH) og pulmonal arteriel hypertension (PAH) er
ikke kendt. I et norsk nationalt kohortestudie fandt man hhv. 3,4% med PH og 1,2% med PAH (12). |
et ungarsk studie udviklede 17,8% af MCTD patienter PAH over 14,5 ar (16). Zldre, mindre studier
har fundet, at op til 24% af MCTD patienter har PAH (17,18). | registerstudier udger MCTD-
associeret PAH 8-9% af alle bindeveevs-associerede PAH tilfeelde (19,20).

Sjeeldent forekommer diafragmadysfunktion, alveolaer haemoragi og pulmonal vaskulit.

Hjerte

Forekomsten af hjerteinvolvering er hyppig pa mellem 13-65%, men er ofte asymptomatisk.

Den hyppigste manifestation er perikardit og forekommer hos 13-43%. Ledningsforstyrrelser
(hemiblok, grenblok, AV-blok) forekommer hos 20% af patienterne. Myokardit kan sjeeldent
forekomme (21).

Nyrer

Affektion af nyrerne synes ikke at vaere hyppig ved MCTD. I tidlige studier blev nyrepavirkning
beskrevet i op til 37% af tilfeldene, men i et senere studie fandt man blot 3,9%. Hyppigst er
glomerulonefrit (mesangial proliferativ) og TTP/HUS (sklerodermi-lignende nyrekrise) (16,22).

CNS/PNS

Neurologiske komplikationer er i eeldre studier sjeeldent rapporteret ved MCTD, men et nyere
ungarsk studie (16) fandt, at 12,5% af patienterne havde neurologiske manifestationer allerede ved
diagnosetidspunktet. Neuropsykiatriske manifestationer og anden CNS-involvering, som f.eks.
aseptisk meningit og cerebral vaskulit, er sjeldent forekommende ved MCTD (11). Trigeminus
neuralgi er den eneste neurologiske komplikation, som er inkluderet i klassifikationskriterier for
MCTD (Sharp).



Haematologi

Kronisk anemi og leukopeni/lymfopeni forekommer hyppigt, mens trombopeni ses sjeldnere.
Haematologisk patologi indgar i Sharp og Kasukawa kriterierne (11,16). Hemolyse forekommer
sjeeldent.

Tromboser

Det starste kohortestudie med 280 MCTD patienter viste, at op til 25% udviklede antifosfolipid
syndrom med tiden (16). Det er uafklaret om accelereret aterosklerose og gget risiko for
hjertekarsygdom, som ses ved SLE og RA, ogsa forekommer ved MCTD (23).

Hud og slimhinder

Der er beskrevet Raynauds f&anomen hos op mod 100% af patienterne med MCTD, samt puffy hands
hos ca. 90%. Begge dele indgar i de fleste tilfeelde som obligate kriterier eller som hovedkriterier
ifm. med klassifikationen af MCTD.

Led

Ledmanifestationer ved MCTD ses hyppigt og er i en norsk opgarelse beskrevet hos ca. 80% ved
diagnosetidspunktet (11). Ledinvolvering ses oftest i form af et perifert, polyartikulsert mgnster.
Acrtritten kan veere deformerende og er typisk non-erosiv. Ved erosiv sygdom skal udvikling til RA
overvejes.

Muskler

Myosit indgar som et hovedkriterium i alle de tilgeengelige klassifikationskriterier for MCTD.
Pavirkning af musklerne ses hos ca. 1/3 af patienterne med MCTD, typisk i form af muskelsvaghed
og myalgier, men ogsa med forhgjelse af muskelenzymer og med et regelret billede af
inflammatorisk myopati. Myosit ved MCTD har typisk et mildt forlgb, men kan undertiden debutere
i et polymyosit-lignende billede med svaer muskelenzymstigning og muskelpavirkning (11).

Gastrointestinale manifestationer

Omkring halvdelen af personer med MCTD vil opleve problemer med dysmotilitet i gsofagus, der
kan give reflukssymptomer og dysfagi.

Tabel 2. Udredning efter organ

Organ Manifestationer Anbefalede Ved symptomer/positive fund
undersggelser ved
diagnose
Lunge e  Pleurit/pleuraeffusion e Anti-SSA/Ro-52 e Rtg Thorax
(15,16,24) e Interstitiel lungesygdom e Rtg thorax e Udvidet LFU
e Udvidet LFU e HRCT
e Baseline HRCT e G6MWT (6 minutters gangtest)
e Pulmonal hypertension e Ekkokardiografi e Pro-BNP
e Pulmonal arteriel e Pro-BNP e Ekkokardiografi
hypertension e 6MWT
e Hjertekateterisation ved
kardiolog
Hjerte e Ledningsforstyrrelser e EKG e EKG
(12,21) e  Perikardit/effusion e Tnl/TnT e Tnl/TnT
e Myokardit e Pro-BNP e  Ekkokardiografi
e  Ekkokardiografi e Hjerte-MR
e Evt. myokardiebiopsi i samrad
med kardiolog
Nyrer e  Glomerulonefrit e Blodtryk e  Albumin/kreatinin ratio / (
(16) e TTP/HUS (Sklerodermi- e  Urinstix dggnurin)
lignende nyrekrise) e Albumin/kreatinin | e Evt. nyrebiopsi ved nefrolog
ratio e Hzmatologi, LDH, haptoglobin,
perifert udstryg




CNS/PNS e Trigeminus neuralgi o  Anamnese 0g e Neurologisk vurdering
(11,16) klinisk US e CT cerebrum
Haematologi e Anami e Heamatologi inkl. e  Anzmiudredning inkl.
(11,16) e | eukopeni Hgb, leukocytter, reticulocytter, haptoglobin,
e Lymfopeni differentialteelling LDH, bilirubin, jern, ferritin,
e Trombopeni og trombocytter folat, vitamin B12, direkte
e Hamolyse antiglobulin test (DAT)
Tromboser e DVT e D-dimer e Kardiolipinantistoffer,
(11,16,23) e Lungeemboli e UL af ekstremitet lupus antikoagulans,
e AKS e CT cerebrum anti-beta-2 glykoprotein,
e Apoplexi e MR cerebrum med lipider
angiosekvenser
Hud e Raynauds fenomen o Kapillaroskopi e Dermatologisk vurdering
Slimhinder e Sommerfugleeksantem e Anamnese 0g e Biopsi
e Lysoverfglsomhed objektiv e Distal trykmaling ankel/arm ved
e  Alopeci undersggelse ulcerationer
e DM-lignende udslet
Led (11) e Artralgier e Led-scoring e Rtg status
e  Perifer polyartrit e UL af led
e  Daktylit/sklerodaktyli
Muskler (11,25) e Myalgier e Kreatinkinase o MMT8 (muskeltest)
o  Muskelsveekkelse/udtreetning | e  Polymyosit e EMG
e  Myosit antistofpakke o _Muskelbiopsi
o Muskelenzymer
Gastrointestinalt | e @sofagus dysmotilitet e Anamnese e  (Gastroskopi
e Dysfagi e Manometri
e  (sofagus rtg
e Synketest (ergoterapeut)

6. Behandling

Behandlingen af MCTD er primeert rettet mod de behandlingskreevende manifestationer, som
patienten frembyder, men der skal ogsa rettes opmarksomhed mod komorbiditeter som typisk
ledsager sygdommen og/eller dens behandling.

Der er generelt sparsom videnskabelig evidens, som er specifik for behandlingen af MCTD, hvorfor
behandlingsforslagene ma betragtes som vejledende (Tabel 3). Det kan afhangigt af patientens
behov samt eventuelle komorbiditeter veere ngdvendigt at afvige fra den foreslaede behandling.

Behandlingen af moderate, svere eller refraktaere symptomer anbefales at forega i samarbejde med
relevante specialer, evt. efter tvaerfaglig konference (hudlege, @NH-leege, heematolog, neurolog,
lungeleege, nefrolog, kardiolog).

Hydroxychloroguin ordineres typisk i en dosis pa 200-400 mg dagligt. Det anbefales, at doseringen
holdes under, hvad der svarer til 5 mg/kg/dag for at undga langtidsbivirkninger.

Det anbefales, at binyrebarkhormon benyttes i lavest mulige dosis i kortest mulige tid. Ved
symptomer som artrit, hudaffektion og diskrete penier, hvor Prednisolon findes indiceret, bar
behandlingen holdes i lavest mulige dosering. Det anbefales, at behandlingen med Prednisolon
holdes under 7,5 mg dagligt. Ved behov for laengere tids brug af binyrebarkhormon overvejes brugen
af anden DMARD i steroidbesparende gjemed. DMARD behandling af MCTD omfatter primaert
Methotrexat, Azathioprin og Mycophenolat Mofetil (MMF).

Ved Raynauds syndrom anbefales at starte med depottablet Nifedipin 30-60 mg dagligt (op til 120
mg dagligt). Ved utilstrekkelig effekt eller bivirkninger kan tillegges eller skiftes til tablet Tadalafil
5-20 mg dagligt eller tablet Nifedipin 25 mg op til 3 gange dagligt (under monitorering af blodtryk).



Tabel 3. Behandlingsvejledning MCTD

Medicinsk Medicinsk
Behandling s o behandling | behandiing
farmakologisk/ behandling
ved moderate af svaere /
Symptomatisk ved milde
behandling symptomer "l ev iiwn
symptomer symptomer
Information
Treening
Kognitiv terapi
Erytem Lokalbehandling Hydroxychloroquin | DMARD
med steroidcreme | og/eller
Prednisolon
Vaskulit Prednisolon DMARD Cyclophosphamid
og/eller Rituximab | Plasmaferese
Artralgier Treening Paracetamol Hydroxychloroquin
TR (NSAID)
Artrit Hydroxychloroquin | Methotrexat Rituximab
Prednisolon Abatacept
(NSAID)
Myalgier Traening Paracetamol
Myosit Treening Prednisolon + IVIG Plasmaferese
Methotrexat Rituximab
MMF
Pleurit Prednisolon Azathioprin
: MMF
Interstitiel lungesygdom | Lungefysioterapi | Prednisolon Azathioprin Cyclophosphamid
MMF Rituximab
Perikardit Prednisolon Azathioprin Perikardiocentese
e ' Colchicin MMF
MVOM Prednisolon MMF Cyclophosphamid
IG Rituximab
Rituximab Plasmaferese
Pulmonal arteriel Behandlingen varetages i samarbejde med kardiologisk afdeling
Glomerulonefrit Prednisolon + Rituximab Plasmaferese
Azathioprin eller Cyclophosphamid
MMF
Dyspepsi PPI (protonpumpehaemmer)
Obstipation Sufficient Peristaltikiremmende behandling
vaeskeindtag
Fiberrig kost
Motion
Sensorisk polyneuropati Medicin mod
‘ i neuropatiske
smerter
(fx. Gabapentin,
TCA eller
pregabalin)
Mono- og Multineuritis Prednisolon DMARD eller Cyclophosphamid
(’Umlﬂs) - (hojdosis) Rituximab Plasmaferese
CNS vaskulit/ Prednisolon Cyclophosphamid | Rituximab
NMOSD omyaelit (hojdosis) Plasmaferese
::mu speksnnn disorders) Overve] start med
: pulskur
ASOMISK, ptisk meningit Overvej Prednisolon Cyclophosphamid | Rituximab
: ngit medicinbivirkning Overvej start med Plasmaferese
pulskur
l-lwfmwsk anami Prednisolon + Prednisolon + Rituximab
DMARD IVIG Plasmaferese
Cyclophosphamid
Nﬂjtrq)eri Udeluk Prednisolon + Ved neutrofile
medikamentel DMARD <0.5x 10%1
arsag overvej GM-CSF
Trombopeni Prednisolon + Prednisolon + Rituximab
DMARD VIG Plasmaferese
Cyclophosphamid
Rygestop Tabl. nifedipin + lloprost-infusion
Medicinsanering evt. tadalafil (ved perifere sar)
Information om
varme
(kernetemperatur,
handsker,
varmesten etc)

Forkortelser tabel 3: DMARD (disease modifying anti-rheumatic drugs), NSAID (non-steroidal anti-inflammatory drug), MMF




(mycophenolat), IVIG (intravengst immunoglobulin), PPI (protonpumpeheemmer), TCA (tricykliske antidepressiva), GM-CSF
(granulocyte-macrophage colony-stimulating factor)

7. Opfelgning

Nar diagnosen MCTD er stillet, vil patienten typisk have behov for en vedvarende tilknytning til en
reumatologisk afdeling. Er patientens sygdom lokaliseret til hud, led og slimhinder, kan patienten
falges som hovedfunktionspatient. Har patienten indre organpavirkning skal patienten henvises til og
falges pa hgijt specialiseret enhed (Specialevejledningen Intern medicin: Reumatologi 2021).

Vurdering af sygdomsaktivitet ved MCTD er udfordrende pa grund af sygdommens heterogenitet og
fordi det kvalitativt kan vaere vanskeligt at vurdere forskellige former for sygdomsaktivitet op imod
hinanden. Der findes ingen validerede patient reported outcome measures (PROMS) til MCTD og
der er forelgbigt ingen konsensus omkring hvordan ”lavest mulige sygdomsaktivitet”, physician
global assessment (PGA) eller kumuleret organskade ber opgares. Traditionen har veeret at benytte
PROMs fra relaterede sygdomme (RA, SLE og SSc).

Tabel 4. Kontrol af MCTD efter diagnose

Efter
Arligt | klinisk
vurdering

Ambulant

Undersggelse kontrol*

Serologi
DMARD-prgver** X
C3,C4 X
CK, NT-proBNP, LDH, IgA, IgG, IgM X X
DAT (direkte antiglobulin test) X
ANA, ENA, dsDNA, SSA, SSB, aPL,
Scl70, RNA-pol-I1l, centromer Ab, PM/DM X
pakke (evt. andre antistoffer)
Klinisk

Raynaud X
Ledscore ved artrit X
Hudgennemgang (opmaeerksomhed pa bade
SSc- og SLE-lignende forandringer)
Dyspepsi, synkebesveer, affgringsproblemer X
Brystsmerter, andengd, hoste, hjertebanken,
gdemer

Neurologiske symptomer X
Sicca symptomer X
Komorbiditeter
Infektioner X
Vaccination, influenza X
Vaccination, pneumokok XFFH
BT X
Lipidprofil X
BMI X
Rygestatus X
DEXA scanning (obs. prednisolon) X
HgbAlc (obs. prednisolon) X
Undersggelser
Albumin/kreatinin ratio X
Rtg thorax
EKG
Ekkokardiografi X
Udvidet LFU X
HRCT

6MWT (6-min gangtest)
Kapillaroskopi

Hudbiopsi

Rtg af beveegeapparat
MMT8 (Muskeltest)
Muskelbiopsi

Gastroskopi

@sofagus manometri
Spyttest og Schirmers test

XXX XXX XXX X[ X [ XX [ X [X




* Initialt ca. hver 3. méned, herefter typisk hver 6.-12. maned afhangigt af sygdomsaktivitet og behandling.
** DMARD-prgver indeholder typisk: CRP, ALAT, Kreatinin, eGFR, hagemoglobin, trombocytter, leukocytter og differentialtelling
*** Ved alle patienter overvejes pneumokokvaccination. Der henvises til NBV “Vaccination af patienter med inflammatorisk artrit”.

8. Prognose

MCTD patientens prognose er primart bestemt af den feenotype, som sygdommen udviser. | den
oprindelige beskrivelse af MCTD blev blandt andet lav forekomst af indre organmanifestationer og
godt respons pa glukokortikoider taget til indtaegt for en relativt god prognose. Om end de fleste
patienter fortseetter med at have en faenotype primaert karakteriseret ved Raynauds feenomen,
myoartralgier og artrit, viser opfelgningsstudier, at MCTD generelt er forbundet med hgj sygelighed
0g @get mortalitet (16,23).

Morbiditet

Patienternes kliniske billede kan udvikle sig i retning mod anden autoimmun systemsygdom, iseer
SLE, SSc og RA. Hertil kommer muligheden for udvikling af myosit, interstitiel lungesygdom og
PAH. Omvendt ses alvorlig nefrit og involvering af CNS mindre hyppigt end ved SLE. Ofte har
feenotypen allerede differentieret sig ved den farste praesentation; men ellers kan patientens
autoantistofprofil vaere vejledende for, hvad man skal vaere opmaerksom pa fremadrettet. Her teenkes
pa de kendte autoantistof-associationer med gvrige etablerede autoimmune systemsygdomme; f.eks.
dsDNA antistof og SLE, centromer antistof og SSc, samt CCP antistof ved erosiv artrit. Dertil
kommer fosfolipid antistoffer og tromboser, hvor prognosen er knyttet til malorganet for trombosen.

Ikke-autoimmune komorbiditeter som osteoporose, osteonekrose, diabetes, katarakt og
hjertekarsygdom skal ses i lyset af den ofte betragtelige maengde glukokortikoider, som patienterne
er blevet behandlet med. Dette kan formentlig ogsa bidrage til en gget forekomst af herpes zoster og
andre infektionssygdomme.

Mortalitet

Samlet set er mortaliteten blandt MCTD patienter hgjere end i baggrundsbefolkningen, men lavere
end ved f.eks. SLE. Overlevelsen er opgjort til hhv. 98 og 96 % efter 5 og 10 ar (16). De vaesentligste
sygdomsspecifikke dgdsarsager omfatter progredierende PAH, ILD og myokardit. Der er muligvis
ogsa en gget risiko for dgd som falge af hjertekarsygdomme. Tidlig erkendelse, forebyggelse og
behandling af disse bar fglge geeldende nationale behandlingsvejledninger for de respektive omrader.

9. Graviditet

Graviditet hos kvinder med MCTD kan vere forbundet med komplikationer. Preekonceptionel
samtale med obstetriker og reumatolog anbefales, herunder grundig obstetrisk anamnese.

Der kan ogsa vare behov for tilpasning af den medicinske behandling.

Patienterne bgr forud for graviditet undersgges for SSA og SSB antistoffer samt fosfolipid antistoffer
(kardiolipin antistoffer, beta-2-glykoprotein-1-antistoffer, lupus antikoagulans).

Graviditet kan pavirke sygdomsforlgbet af MCTD iszr ved betydelig lunge- og hjerteinvolvering
(f.eks. ILD og PAH), og kraever ofte involvering af relevante specialer i forbindelse med
graviditeten.

Der henvises i gvrigt til NBV vedrerende “Graviditet, amning og mandlig reproduktion ved
autoimmune, reumatologiske sygdomme”.

10. Klinisk database


https://danskreumatologi.dk/nbv/sygdomme/graviditet-amning-og-mandlig-reproduktion-ved-autoimmune-reumatologiske-sygdomme/
https://danskreumatologi.dk/nbv/sygdomme/graviditet-amning-og-mandlig-reproduktion-ved-autoimmune-reumatologiske-sygdomme/

For at skabe bedst muligt overblik over den enkelte patients sygdomsforlgb anbefales en systematisk,
prospektiv registrering af patientens kliniske manifestationer og laboratoriemassige fund.

Da MCTD kan frembyde et meget heterogent klinisk billede, kan dette udfordre muligheden for at fa
overblik over sygdomsforlgbet. Ved andre lignende komplekse sygdomme har anvendelse af en
landsdzekkende klinisk database befordret det gnskede overblik og givet mulighed for systematisk at
indsamle viden om disse sygdomme til gavn for nuvaerende og fremtidige patienter.

Opfalgning af MCTD patienter i henhold til punkterne i Tabel 4 vil give mulighed for at generere en
kumulativ oversigt over:
e Sygdomsklassifikation (de 4 kriterieszt i Tabel 1)
Sygdomsaktivitet (f.eks. lege global VAS og organspecifikke mal)
PROMs (f.eks. patient global VAS, livskvalitet, treethed)
Komorbiditet (f.eks. parametre til Charlson og Elixhauser index)
Irreversibel skade (f.eks. SLICC damage index)

11. Forkortelser

ANA, antinuclear antibodies

aPL, anti-fosfolipider

AV, atrioventrikulaer

CCP, cyklisk citrullineret peptid

CNS, centralnervesystem

CK, kreatinkinase

DAT, direkte antiglobulin test

DEXA, dual-energy X-ray absorbtiometry
DLco, lunge diffusionskapacitet

DM, dermatomyositis

DMARD, Disease Modifying Anti-Rheumatic Drugs
dsDNA, dobbeltstrenget DNA

EKG, elektrokardiogram

EMG, elektromyografi

ENA, extractable nuclear antigen

GM-CSF, granulocyt-makrofag koloni stimulerende faktor
HLA, human leucocyte antigen

HRCT, high-resolution computed tomography
ILD, interstitiel lungesygdom

IVIF, intravengst immunglobulin

LDH, laktat dehydrogenase

LFU, lungefunktionsundersggelse

MCTD, mixed connective tissue disease
MMF, mycophenolate mofetil

MMTS8, manuel muskeltest-8

MR: magnet resonans skanning

NSAID, non-steroid anti-inflammatory drug
PAH, pulmonal arteriel hypertension

PGA, physicians global assessment

PH, pulmonal hypertension

PM, polymyositis



PNS, perifert nervesystem

Pro-BNP, pro-brain natriuretisk peptid
PROMS, patient reported outcome measures
RA, reumatoid artrit

RF, reumafaktor

RNP, ribonucleoprotein

Rtg, rgntgen

SLE, systemisk lupus erythematosus

SSc, systemisk sklerodermi

Thl, tablet

TCA, tricykliske antidepressiva

TnT/Tnl, troponin T / troponin |

TTP/HUS, trombotisk trombocytopen purpura / hemolytisk ureemisk syndrom
U1-RNP, U1 small nuclear ribonucleoprotein
VAS, visuel analog skala

VC, vitalkapacitet

@NH, gre-nase-hals

6MWT, 6 minute walk test
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13.Tjekliste/lommekort MCTD

Tidspunkt for undersggelse

Debut

Ambulant

kontrol Arllgt

Efter
klinisk sken

Serologi

ANA, ENA, dsDNA, U1-RNP

RF, anti-CCP

XX

Lupus antikoagulans, kardiolipin antistof, beta-
2-glykoprotein | antistof

X[ X[ X

Myositantistoffer

C3, C4, Cad

Direkte antiglobulin test (DAT)

Hamatologi, nyre-, lever-, vaeske-, inf.- tal.

CK

X)

X[X[ [X[X

Tnl/TnT

XXX ([X|X

Andre undersggelser

Urin-protein, evt. mikroskopi

RTG thorax

Udvidet LFU inkl. DLco

Kapillaroskopi

Ekkokardiografi

XXX X | X

X)

6-min. gangtest

Rtg af bevaegeapparat

Ultralyd led

HRCT

EKG

XX

(X)

XXX XXX XXX (X

Kliniske manifestationer

Hud

Ledstatus

Organgennemgang

XXX

MMT8

XX [ XX

Komorbiditet/bivirkninger

Interkurrente infektioner

Vaccination (influenza)

x| X

x

Vaccination, anden

BT

Lipidprofil

Diabetes

BMI

Rygestatus

XX XXX

XXX X

DEXA scanning

Hvert 2. ar ved steroidbehandling
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