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For bedre at forsta forandringerne ved hjertesygdomme,
er det nyttigt at kende hjertets normale form og
funktion.

Hjertets vaegge bestar af specialiseret muskelvaev, kaldet
myokardiet (figur 1). | princippet bestar hjertet af to
serieforbundne pumper, som pumper blod ud i
henholdsvist lunge- og system(krops)- kredslgbet

Figur 1. Det normale hjerte med hjertekamre, klapper og
blodets strgmningsretning.
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Hjertets pumpehastighed (= pulsen) styres af et
specialiseret elektrisk system, som stimulerer
muskelcellerne til at treekke sig sammen pa en ngje
afstemt made (figur 2). De elektriske signaler opstar ved

transport af salte (ioner) gennem porer (ion-kanaler) i
hjertemuskelcellerne. De elektriske signaler spredes
hurtigt fra hjertemuskelcelle til hjertemuskelcelle og
medfgrer, at hjertet rytmisk traekker sig sammen.

Figur 2. Det normale hjertes elektriske system.
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Hjertets elektriske aktivitet optages pa et
elektrokardiogram (EKG) (figur 3). De elektriske udslag i
EKG’et repraesenterer aktivering af forkamrene (P-takken),
hovedkamrernes aktivering (QRS komplekset) og
hovedkamrernes afslapning (T-takken).

Figur 3. Elektrokardiogram (EKG)
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De primaere hjerterytmeforstyrrelser er en gruppe
hjertesygdomme, hvor hjertemusklens struktur og funktion
er normal, men forandringer i funktionen af
hjertemuskelcellens saltkanaler kan forstyrre hjertets
elektriske aktivitet.

| et komplekst samspil mellem forskellige saltporer i
hjertemusklens celleoverflader styres hvert hjerteslag.
Man ved at calcium-salte (kalk) er vigtige for
hjertemuskelcellens sammentrakning. Forskellige proteiner
(eeggehvidestoffer) regulerer hjertemuskelcellens
calciumfriseetning under muskelcellens sammentraekninger.
Abnorm stor friseetning af calcium i cellerne medfgrer
mange ekstra signaler i cellemembranerne, hvorved
hjertet kan aktiveres for tidligt. Disse hjerterytmer kan
vaere sa hurtige, at hjertet ikke kan na at tgmme sig
ordentligt ved hvert hjerteslag, hvilket far hjertets
pumpeeffekt og dermed blodforsyningen til hjernen til at
falde. Denne mekanisme er baggrunden for, at patienter
med hurtige hjerterytmeforstyrrelser kan besvime. |
vaerste fald kan sadanne hurtige hjerterytmer fortszette
lenge nok til at medfgre hjertestop.

Man inddeler disse arvelige hjerterytmeforstyrrelser i 4
forskellige undertyper:

o Katekolaminerg Polymorf Ventrikuleer Takykardi
e Langt QT syndrom
e Brugada syndrom

e Kort QT syndrom

Sygdommene forekommer ofte i familier, idet de kan

veere arvelige. Katekolaminerg Polymorf Ventrikulaer

Takykardi (CPVT) er en meget sjelden hjertesygdom, og
forekomsten i befolkningen kendes ikke praecist

Denne patient information drejer sig kun om CPVT.

CPVT skyldes abnorm friseetning af calcium i
hjertemuskelcellerne under fysisk anstrengelse eller ved
fglelsesmaessige stress-situationer. Sygdommen indebaerer
en risiko for at udvikle meget hurtige
hjerterytmeforstyrrelser, som kan medfgre besvimelse og
i veerste fald hjertestop.

CPVT er fgrste gang beskrevet i 1975. | de sidste 20 ar
har man faet stgrre viden om de gen-fejl (mutationer),
som kan forarsage sygdommen.

Sygdommen kan give symptomer gennem hele livet, men
typisk debuterer symptomerne i barne- og
teenagealderen og de yngre voksen ar. Gennemsnitlig
alder ved fgrste symptom er 8 ar. Der er betydelige
forskelle med hensyn til hvilke og hvor mange
symptomer (om nogen), der udvikles fra person til

person, selv indenfor samme familie.

Hjertets pumpefunktion er nomal ved CPVT.

Symptomerne ved CPVT skyldes episoder med meget
hurtig hjerterytme. Man kan opleve det som ekstraslag,
anfald med hurtig hjertebanken, der kan medfgre
svimmelhed, naerbesvimelse eller besvimelse. | en del

tilfelde ses bevidsthedstab med kramper, der kan ligne



et epileptisk anfald. Oftest ophgrer de hurtige
hjerterytmeforstyrrelser af sig selv, hvorefter patienten
har normal hjerterytme, men CPVT kan ogsa vise sig
som et pludseligt dgdsfald. Den fysiske arbejdsformaen
er oftest normal.

Anfald kan provokeres af forskellige pavirkninger. Oftest
far man anfald ved kraftig fysisk aktivitet (specielt
svgmning, dykning og lgb), mens andre far symptomer
ved fglelsesmaessig stress. Der forekommer forskellige
slags rytmeforstyrrelser, primeert fra hovedkamrene, men
man kan ogsa fa rytmeforstyrrelser fra hjertets forkamre.

Hjerterytmeforstyrrelserne ved CPVT medfgrer oftest
meget hurtig puls. Nogle kan maerke det, men det er
ikke sikkert, at man mazerker anfaldene som hjertebanken.

Hvis svimmelhed eller besvimelser opstar enten i
forbindelse med fysisk anstrengelse eller i hvile, kan det
skyldes en hjerterytmeforstyrrelse med meget hurtig
hjerterytme. Sadanne symptomer bgr fgre til umiddelbar
legekontakt.

Mistanken om CPVT rejses ofte fordi en patient under
anstrengelse eller i fglelsesmassige stress situationer har
oplevet besvimelse eller har symptomer som naevnt
ovenfor eller hvis sygdommen findes i familien.

Diagnosen stilles ud fra fglgende undersggelsesprogram:

* EKG optagelse (elektrokardiogram). EKG’et er oftest helt
normalt

e Samtale med lzegen om symptomer, andre ledsagende
sygdomme samt gennemgang af familiehistorien med fokus
pa optraeden af hjertesymptomer, CPVT eller pludselig
dgd i ung alder

¢ Almindelig leegeundersggelse, BT, hjerte-/lungestetoskopi

m.m.

Arbejdsbelastning under overvagning og optagelse af
hjerterytmen. Undersggelsen kan laves enten pa en
kondicykel eller et Igbeband. En arbejdsbelastning vil i
op til 80% af patienter kunne udlgse en hurtig
rytmeforstyrrelse fra hjertekamrene.
Hjerterytmeforstyrrelsen ses hyppigst som tiltagende
mange ekstraslag fra hjertekamrene men kan ogsa ses
som en karakteristisk rytmeforstyrrelse. Den
rytmeforstyrrelse kaldes ”bidirektionel ventrikulaer
takykardi”, og er karakteriseret ved at den hurtige
hjerterytme fra hjertekamrene veksler i udseende for
hvert andet slag (figur 4).

Figur 4. Bidirektionel ventrikuleer takykardi
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¢ | nogle tilfelde optagelse af hjerterytmen igennem 24-
48 timer (Holter-monitorering).

Eventuel tages en blodprgve med henblik pa
gentestning, dvs. pavisning af aendringer i gener, som
kan veere arsagen til CPVT (se Kapitel 8)

Ultralydsscanning af hjertet (ekkokardiografi), selvom
resultatet af denne undersggelse oftest er helt normal.

Ofte skal man supplere med almindelige blodprgver for
at udelukke forstyrrelser i saltbalancen,
calciumbalancen, surhedsgraden i blodet og udelukke
evt. overdosering med medicin som digoxin som kan

medfgrer hjerterytmeforstyrrelser som ved CPVT.



CPVT er en sjelden sygdom og der endnu ikke klart
definerede behandlingsregimer. Hver patient ma vurderes
individuelt pa basis af symptomer, kliniske fund og
sygdommens manifestationer i familien.

Behandlingen af CPVT er rettet mod at fjerne symptomer
og at forebygge komplikationer. Der er nogen erfaring
med behandling af CPVT patienter med medicin. Man
veelger altid at starte med medicinsk behandling. Man
har saledes bedst erfaring med betablokker-behandling,
og alle med sygdommen bgr behandles med hgjst talte
dosis af betablokker. Nogle patienter vil blive tilbudt en
ICD (se nedenfor) afhaengig af familiehistorie, tidligere
symptomer og ved evt. symptomer under medicinsk
behandling. Man har prgvet andre velkendte
hjerterytmestabiliserende typer af medicin, og flere
rapporter kunne indikere en gavnlig og beskyttende
effekt af iseer flecainid. Disse medikamina virker ogsa
mod forkammerflimren (en godartet rytmeforstyrrelse,

som kan ses ved CPVT).

CPVT patienter har en gget risiko for pludselig dgd -
enten helt uden - eller med ganske beskedne forvarsler.
Arsagen til pludselig dgd er at de meget hurtige
hjerterytmeforstyrrelser, som kan ses ved CPVT, ikke
stopper af sig selv. Dette medfgrer, at blodcirkulationen i
kroppen ophgrer — ogsa kaldet hjertestop. | flere af de
kendte familier med CPVT beskrives en relativ hgj risiko
for at farlige hjerte arymier. Leegerne vil derfor ofte
overveje behandling med implanterbar cardioverter
defibrillator (ICD) ogsa kaldet en ”"hjertestgder”. ICD er
en specialiseret pacemaker, der indopereres under huden

pa brystet under kravebenet og forbindes med en

ledning (elektrode) til hjertet. ICD’en overvager
hjerterytmen og kan genkende alvorlige
hjerterytmeforstyrrelser. ICD’en kan programmeres helt
specifikt til den enkelte patient, og den kan behandle
alvorlige og hurtige hjerterytmeforstyrrelser ved at sende
elektriske impulser eller afgive et elektrisk stgd, dermed
genoprette normal hjerterytme. Desuden modvirker
ICD’en meget langsom puls, idet den samtidig ogsa kan
fungere som almindelig pacemaker.

Endvidere bgr man undga kokain og andre CNS
stimulerende stoffer.

Det er vaesentligt at fastsla, at flertallet af CPVT
patienter lever et normalt liv med ingen eller ganske fa
gener og med normal livsleengde. Kun fa har betydende
symptomer, men hos alle kan pludselig dgd forebygges
effektivt med medicin og evt. ICD. Man kan leve et
normalt liv med en ICD, selvom der kraeves regelmaessige
kontroller af denne.

Generelt anbefales det at undga sveer fysisk anstrengelse,
hvor hjertet udsaettes for en hgj belastning. Man bgr
ikke dyrke elitesportsudgvelse og ekstremsport. Hvis
tidligere anfald er udlgst af fglelsesmaessigt stress bgr
man ikke valge erhverv eller udgve aktiviteter, hvor

sadanne stress situationer opstar.

Der er sparsom viden om medicins indflydelse pa CPVT.
Man bgr ikke indtage visse former for medicin, illegale
stoffer (kokain, amfetamin, ecstasy o.l.), koffein, der gger
stresset pa hjertet og pa nervesystemet (det sympatiske
nervesystem).



Erfaringen er begreenset, men de fleste kvinder med
CPVT kan formentligt gennemga en helt normal graviditet
og fgde normalt. De fleste kvinder med CPVT er i
medicinsk behandling forud for graviditeten og det er
hensigtsmaessigt at drgfte med hjerteleegen, om det er
ngdvendigt at eendre behandlingen, fgr man bliver gravid
eller i lpbet af graviditeten. Som hovedregel skal man
fortseette sin betablokker-behandling gennem graviditeten,
og det kan medfgre lidt hyppigere kontroller og
fosterscanninger pa svangreafdelingen.

CPVT er oftest arvelig og dermed familiert
forekommende. Der findes dog sygdomstilfeelde, hvor
man ikke sikkert kan pavise arvelighed. CPVT skyldes
hyppigst fejl i en bestemt gruppe arveanlaeg (gener), der
koder for aeggehvidestoffer (proteiner), som regulerer
calcium-salt omsaetningen i hjertemuskelcellen. | nogle
tilfelde opstar sadanne gen-fejl ved ”undfangelsen” og
kan derfor ikke spores tilbage til foraeldrene, og vi taler
her om ”de-novo” gen-fejl. Nar man far stillet diagnosen
CPVT vil leegen eller sygeplejersken ud fra oplysninger
om andre i familien med hjertesygdom optegne et
detaljeret stamtrae (figur 5). Hos familiemedlemmer eller
afdgde med mistaenkt hjertesygdom kan det efter
tilladelse fra patienten overvejes at indhente supplerende
information i form af journaler fra tidligere indleeggelser,
udskrivningsbreve eller dgdsattester. Disse tiltag er altid
efter aftale med patienten.

Figur 5. Stamtrae over familie med familizer optraeden af
CPVT (r¢gde markeringer = syg)
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CPVT nedarves oftest med sakaldt dominant arvegang,
hvilket betyder at sygdommen oftest forekommer i hver
generation. Sygdomsudtrykket er varierende, og nogle
genbaerere har feerre tegn pa sygdom eller er helt raske,
hvilket betegnes, at sygdommens penetrans er nedsat.
Med den nuvaerende viden om sygdommen ses dog
symptomer inden 40 ars alderen i optil 80 % af beerere
af gen-fejl. CPVT patienter har en risiko pa 50% for at
give gen-fejlen videre til hvert af sine bgrn, ligesom
deres foraeldre, sgstre og brgdre ogsa hver har en risiko
pa 50% for at have gen-fejlen. | meget fa familier kan
sygdommen nedarves autosomalt recessivt, hvilket
betyder, at begge forzldre bzrer det syge gen, og et
barn skal have arvet gen-fejlen fra begge forzldre for at
blive syg.

Det er muligt at undersgge de ovennzevnte arveanlaeg
(gener) for fejl (mutationer) ved hjelp af
molekylaergenetiske metoder. Gen-testningen foretages pa
en almindelig blodprgve. Undersggelsen er omfattende og
tager ofte maneder. Med vores nuvarende viden er det



maske muligt at finde en sygdoms-fremkaldende gen-fejl
i optil 80% af familierne. Desuden vil det veere vigtigt at
kunne tilbyde CPVT patientens slaegtninge at blive
undersggt for, om de har den samme gen-fejl og
dermed risiko for at udvikle sygdommen. De slaegtninge,
der ikke har arvet gen-fejlen er ikke i risiko for at
udvikle sygdommen og skal ikke kontrolleres yderligere.
De slaegtninge, der har arvet gen-fejlen er i risiko for at
udvikle sygdommen pa et senere tidspunkt i tilveerelsen.
Det er imidlertid vigtigt at fastsla, at man ikke betragtes
som syg alene fordi man har faet pavist en gen-fejl, og
at det ikke er alle, der har en gen-fejl, der bliver syge.
Resultatet af gen-testning vil ogsa kunne anvendes i

forbindelse med familieplanlaegning (se nedenfor).

Som hovedregel vil man tilbyde undersggelse af de
familiemedlemmer, som er i risiko for at have arvet
sygdommen. Denne undersggelse skal principielt tilbydes
slegtningene gennem kontakt via familiemedlemmet, som
har faet diagnosticeret CPVT (indekspatienten=probanden).
Typisk vil indekspatienten f& udleveret skriftligt
informationsmateriale, som kan uddeles til sleegtningene.
Man ¢gnsker at sikre, at sleegtningene er godt informeret,
fer de tager stilling til, om de @nsker sig undersggt.
Ofte vil familieundersggelsen forega i flere etaper,
saledes at nare slagtninge (1. ledsslaegtninge, dvs.
foreldre, sgskende og bgrn) undersgges forst. Herefter
kan tilbuddet udvides til fijernere slaegtninge, hvis man
finder det sandsynligt, at de ogsa kan have arvet
sygdommen.

Bgrneslaegtninge tilbydes undersggelse fra 1. levear.

| de fleste tilfeelde er det ngdvendigt at foretage en
mere omfattende undersggelse som naevnt i kapitel 3 og
supplere med en gen-undersggelse, hvis probandens gen-

fejl er kendt.

Kun i de familier hvor indekspatienten har faet pavist en
gen-fejl, er det muligt at tilbyde denne undersggelse til
sleegtningene. Det er naturligvis frivilligt, om man vil gen-

testes eller ej, og der vil forud for en eventuel test

blive givet grundig information om fordele og mulige
ulemper ved at blive undersggt. Det er erfaringen, at de
fleste sleegtninge @nsker sig gen-testet. Nar svaret pa
gen-testen foreligger, bliver slaegtningen indkaldt til svar i
ambulatoriet uanset udfaldet af testen, fordi der ofte
viser sig et behov for supplerende information.
Slaegtninge med pavist gen-fejl samt slaegtninge fra
familier, hvor det ikke har vaeret muligt at finde en gen-
fejl, ma vurderes individuelt med henblik pad behov for
behandling pa baggrund af undersggelsesprogrammet og
familiehistorien.

Der findes ingen lovgivning om gen-testning af bgrn
under 15 ar. Der har vaeret mange diskussioner om
barnets ret til selv at bestemme, om der skal foretages
genetisk testning. Hvis man veelger at respektere barnets
ret til selvbestemmelse betyder det, at man fgrst tilbyder
genetisk testning, nar barnet selv kan tage stilling, dvs.
omkring 15-16 ars alderen. Indtil da kan barnet fglges i
et klinisk kontrolprogram, hvis der findes grund til dette.
Gennemfgres gen-testningen pa et tidligere tidspunkt vil
man kunne afggre, om der er grund til at fglge barnet.
Etisk rad har udtalt, at genetisk testning af bgrn bgr
reserveres til de situationer, hvor der ”i vaesentlig grad
er mulighed for at forebygge, sinke udbrud eller hindre
manifestationer af alvorlig sygdom”. Man kan pa
baggrund af nuveerende viden argumentere for, at CPVT
falder ind under denne kategori. Afggrelsen om der skal
foretages gen-testning af bgrn traeffes af foreeldrene pa
baggrund af grundig information — evt. efter
supplerende radgivning hos specialister i klinisk genetik.

De fleste kvinder med CPVT kan gennemga en helt
normal graviditet og fgde normalt. Ved alle arvelige
hjertesygdomme tilbydes laegelig radgivning forud for
graviditet. Tilouddet om radgivning geelder ogsa
partneren. Nar man har sygdommen, er der en risiko pa
50% for at videregive gen-fejlen til hvert af sine bgrn.

Selvom barnet arver gen-fejlen, er det ikke muligt at



forudsige, om sygdommen udvikler sig. Det er erfaringen,
at kommende forzldre med hjertesygdom ofte har et
stort behov for information og almindeligvis tilbydes
henvisning til en specialist i radgivning ved arvelige
sygdomme (klinisk genetiker). Safremt det gnskes kan der
ved samtalen drgftes muligheden for reagensglas-
befrugtning (IVF) med ag-sortering (ogsa kaldet
"praeimplantationsgenetik”) eller at tilbyde fosterdiagnostik
med henblik pd abort, hvis gen-fejlen pavises hos
fosteret.

Hvis man gnsker at tegne en invaliditets- eller livsforsikring
eller at indtreede i en pensionsordning, som krzever afgivelse
af helbredsoplysninger og samtidigt har en hjertesygdom skal
man naturligvis oplyse forsikringsselskabet om dette.
Forekomsten af en hjertesygdom vil oftest medfgre, at
forsikringspraemien vil veere hgjere end for hjerteraske og i
nogle tilfelde kan det vaere sveert i det hele taget at tegne en
livsforsikring eller at oprette en pensionsordning. |
forbindelse med det rutinemaessige tilbud om undersggelse
for hjertesygdom blandt sleegtninge til patienter med arvelig
hjertesygdom, kan man som rask slaegtning uden
hjertesymptomer overveje, om man vil tegne forsikringen
forud for hjerteundersggelsen. Til trods for, at man kan fgle
sig helt rask, er der en risiko for, at undersggelserne vil kunne
afslgre tegn pa hjertesygdom, hvilket kan betyde
vanskeligheder med efterfglgende at tegne forsikringer.
Safremt undersggelserne af hjertet ikke har vist tegn pa
hjertesygdom, har forsikringsselskaberne ifglge
forsikringsloven ingen adgang til eller krav pa at vide, at man
gar til regelmaessig kontrol pa sygehuset. Denne viden er
privat og ma ikke viderebringes til andre af hverken sygehus
eller egen laege.

Siden 2016 har lovgivningen ogsa forhindret
forsikringsselskaber i at spgrge om forekomst af arvelige
(hjerte)-sygdomme i forsikringstagers familie. Forekomst af
eventuelt arvelig hjertesygdom hos slaegtninge er altsa uden
betydning og vil ikke skulle oplyses ved forsikringstegning.
Har man i forbindelse med undersggelse (screening) for en
arvelig hjertesygdom pa baggrund af sygdom hos slagtninge
ogsa faet foretaget gentest ma svaret af denne gen-test ikke

oplyses til/anvendes af forsikringsselskabet. Det betyder, at
personer der har faet pavist en gen-fejl og som er raske og
uden tegn eller symptomer pa hjertesygdom frit kan komme
til fortsat kontrol pa sygehuset, uden at denne oplysning ma
videregives til forsikringsselskabet.

Slaegtningene skal forud for accept af tilbud om undersggelse
veere informeret om, at konsekvensen af at fa pavist selv
mindre tegn pa arvelig hjertesygdom vil kunne fa negative
konsekvenser i forhold til erhvervsvalg (herunder deltagelse i
elitesport), pensionsforhold og evt. vurderinger i forhold til at
kunne adoptere.

Denne patientinformation er udarbejdet af Dansk
Cardiologisk Selskabs arbejdsgruppe for arvelige

hjertesygdomme.
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