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Aorta: hovedpulsaren

Aneurisme: udposning pa hovedpulsaren

Bikuspid: hjerteklap med to (modsat normalt tre) flige
Coarctatio: forsnaevring pa hovedpulsaren

Dissektion: rift pa hovedpulsaren

Hereditaer: arvelig

Gener: arveanlaeg der koder for kroppens byggesten
(proteiner)

Mitralklap: hjerteklap mellem venstre forkammer og
hovedkammer

Mutation: andringer i kroppens arveanlaeg

Syndrom: samling af flere symptomer eller traek der ofte
optraeder sammen i en faelles sygdomsenhed
Thorax/thorakal: brystkasse/tilhgrende brystkassen

Vaskulaer: vedrgrende blodkar

For at kunne forsta baggrunden for hjerte-karsygdomme
er det nyttigt at kende hjertets og kredslgbets normale
opbygning samt funktion. Hjertet er en muskel, der

pumper det iltede blod ud i kroppen (Figur 1).
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Figur 1. Det normale hjerte med hjertekamre, klapper og

blodets gennemstrgmning.

Hovedpulsaren, ogsa kaldet aorta, er det store kar der
transporterer det iltede blod vaek fra hjertet og ud i
kroppen. Aorta starter ved aortaklappen, Igber opad
mod hovedet hvorefter den slar en bue og fortsaetter
nedad mod maven, fgr den sa deler sig i to store kar til
benene. Flere stgrre blodkar afgar undervejs fra aorta og
forsyner bl.a. hjernen, armene og indre organer (Figur
2). Aortas vaeg bestar af tre lag, det inderste, mellemste

og yderste lag (Figur 3).

Figur 2. Aortas forlgb i kroppen.
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Figur 3. Aortas veeg med tre lag.



Thorakal (i brysthulen) aortasygdom er sygdom i den
@vre, hjertenaere, del af aorta beliggende i brysthulen og
ned til mellemgulvet. Hyppigheden af sygdom i den
hjertenaere aorta er usikker, da de fleste patienter ikke
har symptomer. Thorakal aortasygdom kan komme til
udtryk enten ved, at man finder en udposning
(aneurisme) pa aorta, eller at man far en pludselig rift

(dissektion) i aortas vaeg (Figur 4).

Normal aorta Aor isme Aor ktion i forstorret
aorta med afklemning af
sidegrene og kar til benene

Figur 4. Normal aorta, aortaeneurisme og

aortadissektion.

Ved en udposning, ogsa kaldet et aneurisme pa aorta, er
der en del af aorta, der har stgrre diameter end normalt.
Aneurismet udvikler sig som regel over lzengere tid, og
hvis udvidelsen vokser til en vis st@grrelse, kan der veere
en forgget risiko for en bristning i aortas inderste lag. Et
aneurisme pa aorta medfgrer som regel ikke
symptomer, og typisk finder man det derfor tilfeeldigt
ved en skanning (ultralyd, CT- eller MR-scanning), som er
foretaget med andet formal, eller i forbindelse med
undersggelse for arvelig aortasygdom. Finder man et
aneurisme pa aorta, skal det kontrolleres regelmaessigt.
Hvis aneurismet nar en vis stgrrelse, sa vil laegerne

vurdere, om man skal tilbydes en forebyggende

operation for at forhindre rift eller bristning af

hovedpulsaren.

En rift, ogsa kaldet en dissektion, i aortas inderste lag
kan medfgre, at blod presses ud mellem aortaveeggens
lag, og veeggen derved spaltes (figurer 3 og 4). Hvis
blodansamlingen vokser, kan blodforsyningen i selve
aorta eller de mindre blodkar, der afgar fra aorta, blive
klemt af, sadan at blodforsyningen til forskellige organer
stoppes. Der kan ogsa opsta blgdning ud i hjertesaekken
eller brysthulen. | de fleste tilfeelde opstar en dissektion
et sted pa aorta, som i forvejen har en udposning, men
i sjeeldne tilfaelde kan en dissektion ogsa opsta i en aorta
af normal stgrrelse. | modsaetning til en udposning pa
aorta, vil en rift pa aorta oftest give en pludselig svaer
sygdomsfglelse med sveere smerter i brystet med

udstraling om i ryggen, leenden eller maven.

En dissektion i aorta underinddeles efter, hvor i aorta
den sidder. En A-dissektion starter i den hjertenzere del
af aorta. En B-dissektion starter nedenfor afgangen af
pulsaren til venstre arm (Figur 5). Behandlingen, som
beskrives i et afsnit leengere nede, er meget afhaengig af,

om det er en A- eller B-dissektion.

Type A

aortadi:

Figur 5. Aortadissektion kan inddeles i type A og type B.
Type A-dissektion involverer altid den hjertenzere del af
aorta og varierende grad af resterende aorta hvorimod

Type B aldrig involverer den hjertenzre del.



Aortadissektion er sjeeldnere end mange andre hjerte-
karsygdomme. Hvert ar far ca. 300 danskere konstateret
en dissektion i den hjertenaere del af aorta. En

aortadissektion er en akut, livstruende tilstand.

Aortaaneurisme og aortadissektion opstar pa baggrund
af en svaghed i karvaeggen. Den hyppigste arsag til
aortaaneurisme og aortadissektion er forhgjet blodtryk i
kombination med genetiske faktorer. Rygning, mandligt
k@n, samt hjerteklapsmisdannelser gger ogsa risikoen.
Derudover kan aortasygdom forekomme som led i en

arvelig sygdom.

Vores arveanlag (generne) er hver iseer “opskrifter” pa
forskellige byggesten og signalstoffer, som er
ngdvendige for at kroppen bygges og vedligeholdes
normalt. | familier med arvelig thorakal aortasygdom
kan man i en del tilfelde finde den genforandring
(mutation), som er arsagen til den ggede sarbarhed for
sygdom i aorta. Ofte drejer det sig om en forandring i et
gen, som er "opskriften” pa selve byggestenene i
aortavaeggen eller gener, der har betydning for
regulering af cellevaeksten og produktionen af elastiske
bindevavsfibre i aortavaeggen (Figur 3). Disse
genandringer medvirker til svaekkelse af aortavaeggen,
hvilket gger risikoen for aortaaneurisme eller

aortadissektion.

Nedenfor gennemgas de arvelige arsager til

aortasygdom.

Patienter med syndromer har ofte symptomer fra andre
steder i kroppen end kun i aorta. Som udgangspunkt
undersgges og fplges patienter med sadanne syndromer
i et af landets Centre for Sjeeldne Sygdomme (CSS
Aarhus Universitetshospital eller CSS Rigshospitalet).
Disse patienter har en gget risiko for aortasygdom, og
behandlingsmulighederne er gode, hvis man opdager
det inden, der er kommet en dissektion. Et sidelgbende

kontrolforlgb i en afdeling for hjertesygdomme er vigtig.

Nedenfor er en kort beskrivelse af de hyppigste
syndromale aortasygdomme med fokus pa hjerte-
karsygdommen. For at fa mere viden om hvordan disse
sygdomme kan pavirke andre dele af kroppen henvises

til informationsmateriale om den enkelte sygdom.

Marfans syndrom
Marfans syndrom er en arvelig bindevaevssygdom, der

hyppigt involverer aorta. Sygdommen skyldes
genandringer (mutationer) i bestemte arveanlaeg
(gener). Genandringer kan nedarves gennem
generationer, og sygdommen kan derfor optraede i
familier. Hos ca. % af patienterne er genaendringen for
Marfans syndrom nedarvet fra en af foraeldrene, og i de
resterende % af patienterne er genaendringen
nyopstaet. Hyppigheden af Marfans syndromi
befolkningen er 1/5.000-1/10.000. Ved Marfans
syndrom er de elastiske fibre i aortaveeggen a&ndrede,
hvilket kan medfgre aneurisme og/eller dissektion pa
aorta. Anden hjertepavirkning kan hos patienter med
Marfan syndrom vaere utaethed af hjerteklapperne og
forstgrret hjerte. Marfans syndrom praesenterer sig
derudover ofte ved hgj kropshgjde, lange lemmer,
meget eftergivelige led (sakaldt hypermobilitet),
skeletproblemer (f.eks. skoliose, tragt- eller fuglebryst

eller platfodethed) og gjensymptomer.

Vaskulaer Ehlers-Danlos syndrom
Ehlers-Danlos syndrom er en gruppe af

bindevaevssygdomme, som er ret forskellige. En af
undertyperne af Ehlers-Danlos syndrom — den vaskulaere
type — medfgrer en hgj risiko for aneurisme og
dissektion pa aorta eller andre pulsarer (arterier).
Hyppigheden af vaskulzer Ehlers-Danlos syndrom i
befolkningen kendes ikke med sikkerhed, men der er ca.
60 patienter i Danmark som er kendt med denne
sygdom. Som udgangspunkt stilles diagnosen Ehlers-
Danlos syndrom af vaskulaer type ved en genetisk
undersggelse (blodprgve). Udover risiko for karsygdom
kan patienter med vaskulaer Ehlers-Danlos syndrom
have klumpfod, punkterede lunger og andre alvorlige

komplikationer, hvor der gar hul pa organer, f.eks.



livmoder eller tarm. Hypermobile led er ikke et symptom
pa vaskulzer Ehlers Danlos syndrom. Mistanke om
Ehlers-Danlos syndrom af den hypermobile type giver
som udgangspunkt ikke anledning til hverken genetisk
undersggelse eller opfglgning for sygdom i aorta med
mindre, der har vaeret alvorlige haendelser hos nzere
familiemedlemmer (dissektion i aorta, pludselig dgd hos

en ung person eller hul pa et organ).

Turner syndrom
Turner syndrom er en tilstand der, med fa undtagelser,

kun rammer kvinder og som skyldes hel eller delvis
mangel pa det ene X-kromosom. Kromosomafvigelsen er
sjeeldent arvelig. Hyppigheden af Turner syndrom hos
kvinder vurderes at vaere 1/2.000-1/3.000. Patienter
med Turner syndrom kan have hjerte-kar involvering i
form af todelt aortaklap (sakaldt bikuspid aortaklap, se
nedenfor), forsnaevring af aorta (coarctatio), aneurisme
og dissektion af aorta samt abnormt indmundende
lungevener. Andre karakteristika ved Turner syndrom er

lav kropshgjde og infertilitet.

Loeys-Dietz syndrom
Loeys-Dietz syndrom er karakteriseret ved snoede

blodkar, og der kan vaere aneurismer bade i aorta og i
andre stgrre pulsarer inklusiv blodkar til hjernen. Der er
risiko for dissektion af aorta. Hyppigheden af Loeys-
Dietz syndrom i befolkningen kendes ikke med
sikkerhed, men sygdommen er sjeelden. Hos ca. % af
patienterne er genandringen for Loeys-Dietz syndrom
nedarvet fra en af foraeldrene, og hos % af patienterne
er genandringen nyopstaet. Andre symptomer pa
Loeys-Dietz syndrom kan veere szerlige ansigtstraek,

ganespalte eller allergier.

Ovenstaende liste over syndromale aortasygdomme er
ikke udtsmmende. Der er ogsa andre syndromer, der i
sjeeldnere grad end dem nzevnt ovenfor, har relation til

sygdom i aorta.

Cirka 10-20% af patienter med aneurisme eller
dissektion pa aorta har et naert familiemedlem med
samme sygdom, uden at der er mistanke om sygdom der
involverer andre organsystemer (syndrom). Hos nogle,
men ikke alle patienter, kan der pavises en genaendring

som arsag til aortasygdom.

Bikuspid aortaklap
Bikuspid aortaklap betyder, at aortaklappen er todelt i

stedet for tredelt (Figur 5). Det er den hyppigste
medfgdte hjerteklapfejl, og omkring 1% af befolkningen
har en bikuspid aortaklap. Tilstanden optraeder ogsa i
familier, hvorfor den betegnes som arvelig, men kun i fa
tilfeelde er de praecise genaendringer, der forarsager
bikuspid aortaklap, klarlagt. Bikuspid aortaklap er ca. 2
gange sa hyppigt hos mand som hos kvinder. Bikuspid
aortaklap kan ses sammen med andre medfgdte
hjertefejl, f.eks. forsnaevring af aorta (coarctatio) eller
hul imellem hjertekamrene (atrieseptumdefekt eller
ventrikelseptumdefekt). Patienter med bikuspid
aortaklap har en gget risiko for udvikling af et aneurisme

og/eller dissektion af aorta.

Figur 5. Til venstre ses den normale aortaklap med tre
flige. Til hgjre ses en to-fliget, ogsa kaldt bikuspid,

aortaklap.

Da thorakal aortasygdom kan veaere forarsaget af
@ndringer i arveanlaeggene kan tilstanden vaere arvelig.
Genandringer er til stede fra fgdslen, men det er yderst
sjeeldent, at der er problemer med aorta i barnealderen.
De fleste tilfelde med thorakal aortasygdom

diagnosticeres hos voksne.



Sygdomsforlgbet ved arvelig thorakal aortasygdom er
meget forskelligt fra patient til patient og afhaenger i hgj
grad af, hvilken aortasygdom det er tale om. Nogle
patienter oplever aldrig alvorlige komplikationer fra
aorta, andre gennemgar en forebyggende operation og
andre igen har mere alvorlige forlgb med akut dissektion

eller behov for flere operationer/indgreb.

Ligeledes er det forskelligt, hvordan patienterne far
pavist aortasygdom. Nogle patienter far ved en skanning
af overkroppen af anden arsag pavist et aortaaneurisme
eller bikuspid aortaklap, hvor de ikke oplever
symptomer og skal derefter ga til kontrol. Andre
patienter ved, at de har en arvelig sygdom i familien og
gar derfor til kontrol med aorta. | andre tilfeelde opdages
aortaaneurismer eller aortadissektioner fgrst, nar disse
er sa alvorlige, at de har forarsaget pludselig

aortadissektion eller en utzet aortaklap.

Aortaaneurisme: De fleste patienter har ingen

symptomer.

Aortadissektion: Det fgrste symptom hos patienter med
aortadissektion er ofte pludselige, voldsomt
indsaettende smerter i brystet, ryggen, maven eller
armen. Smerterne kan vaere ledsaget af symptomer fra
specifikke organer eller kropsdele, hvis iltforsyningen

til den del af kroppen bliver afklemt.

Bikuspid aortaklap: Patienter med bikuspid aortaklap
kan med tiden fa en forsnavret eller uteet aortaklap, der
kan medfgre besveeret vejrtraekning, brystsmerter,
svimmelhed og nogle tilfeelde besvimelse isaer ved fysisk

anstrengelse.

For de syndromale aortasygdomme geelder, at der ogsa

optraeder symptomer fra andre steder i kroppen.

Mistanken om thorakal aortasygdom rejses ofte ved
steerke smerter i brystet, ryggen, maven eller armen
eller tilfeeldigt ved pavisning af aortaaneurisme eller
bikuspid aortaklap pa skanning af anden arsag. Desuden
vil diagnosen indga i overvejelserne ved mistanke om et
syndrom baseret pa andre fund, som er karakteristiske
for et af ovennavnte syndromer, eller hvis sygdommen

findes i familien.

Arvelig aortasygdom mistankes, nar sygdom i aorta
optraeder i fraveer af de almindelige risikofaktorer for
aortasygdom (f.eks. forhgjet blodtryk), eller hvis der ses
aneurisme eller dissektion i ung alder (fgr 60 ars-
alderen), ved forekomst af 2 eller flere
familiemedlemmer med aortaaneurisme eller i

kombination med en bikuspid aortaklap.

Undersggelsesprogrammet ved mistanke om arvelig
thorakal aortasygdom kan omfatte fglgende
undersggelser (alle undersggelser udfgres ikke

rutinemaessigt hos alle):

1. Sygehistorie og optegning af familiestamtrae

2. Almindelig legeundersggelse (hgjde, veegt,
blodtryksmaling, hjertestetoskopi samt
vurdering af tilstedevaerelse af traek der taler
for syndrom)

3. Hjertediagram (EKG): undersggelsen varer ca.
5 minutter og laves ved at szette elektroder
(klistermaerker) pa brystkassen.
Undersggelsen giver information om hjertets

elektriske system.



Ultralydsundersggelse af hjertet
(ekkokardiografi): Underspgelsen varer ca. 30
minutter og laves ved at skanne hjertet
gennem brystvaeggen. Undersggelsen giver
information om hjertets pumpefunktion,
hjerteklappernes funktion samt aortas
storrelse.

MR-scanning: Undersggelsen varer ca. 1 time
og foregar i en scanner. Ved undersggelsen
bruges et kraftigt magnetfelt og radiobglger til
at fa et meget detaljeret billede af hjertet og
aorta. Ved undersggelsen gives nogle gange
kontrastmiddel gennem en blodare.
Undersggelsen er ufarlig. Nogle patienter kan
ikke fa foretaget en MR-scanning, enten pga.
klaustrofobi eller pga. metal i kroppen
(proteser mm). Ved undersggelsen ses hele
aortas forlgb.

CT-scanning: Undersggelsen varer ca. 30
minutter og foregar i en scanner. Ved
undersggelsen gives kontrastmiddel gennem
en blodare. En ulempe ved scanningen er, at
man udsaettes for en lav dosis rgntgenstraling.
Ved undersggelsen ses hele aortas forlgb. Hos
de patienter, som ikke kan gennemga en MR-
scanning, vil denne typisk erstattes af en CT-
scanning.

Genetiske undersggelser: Der kan tilbydes
undersggelse af arvemassen for at identificere
eventuelle genaendringer, der kan have
forarsaget sygdom. En undersggelse af
arvemassen laves typisk pa en almindelig
blodprgve. Det er vigtigt at understrege, at
fund ved genetiske undersggelser ikke altid
giver et klart svar og ikke altid kan anvendes til
at forudsige om en person er i risiko for at

udvikle sygdommen eller ej.

Medicinsk behandling: Ved pavisning af aortasygdom er
det vigtigt at et forhgjet blodtryk behandles. Graensen
for, hvad der opfattes som et forhgjet blodtryk, er lavere
ved pavist aortasygdom end hos
baggrundsbefolkningen. Det pracise behandlingsmal for
blodtrykket hos den enkelte patient afhaenger blandt
andet af, om der er tale om en af de syndromale
aortasygdomme, om man allerede har aneurisme eller
dissektion i aorta eller om man er blevet opereret i
aorta. Der laves derfor en individuel vurdering ved
hjertelaegen. Blodtrykket seenkes ved medicinsk
behandling. Formalet er at forebygge at sygdommen
forveerres. Seenkning af blodtrykket er ogsa en vigtig del
af den akutte behandling, hvis der skulle opsta en
dissektion i aorta, enten som eneste behandling, eller i

kombination med kirurgi.

Kirurgisk behandling: Hvis et aneurisme i aorta nar en
bestemt st@rrelse, er der risiko for, at der opstar en rift i
karvaeggen og i veerste fald kan karret helt briste. | de
tilfeelde vil man ofte tilbyde en forebyggende planlagt
operation. | nogle tilfeelde tilbydes operation, hvor
kirurgen udskifter den del af aortas vaeg der er udvidet
med en rgrprotese, eventuelt i kombination med en ny
aortaklap (se figur 6). Operationen foregar ved, at man
abner brystbenet og benytter en hjerte-lunge maskine,
der undervejs overtager hjertets og lungernes funktion. |
de tilfaelde hvor aneurismet sidder i naer relation til
halsens pulsarer forudgas hjerteoperationen evt. af en
anden operation pa venstre side af halsen, hvor armens
pulsare forbindes med den ene halspulsare. Alternativt
og naesten altid nar aneurismet sidder efter venstre
arms pulsare, kan hjertelaegen ga ind via karrene i lysken

og placere en rgrprotese (stent) inde i den udvidede del



af aorta — en sdkaldt Thoracic Endo Vascular Aortic
Repair (TEVAR) procedure (se figur 6).

Hvis der opstar en dissektion i aorta, og specielt hvis
aorta brister med blgdning i hjertesaekken eller i
hulrummet omkring venstre lunge eller hvis pulsarerne
fra aorta (fx til hjertet, hjernen, tarmen) afklemmes, vil
der ofte vaere grund til at operere akut. Dette safremt
der ikke er andre faktorer der taler imod en stor
hjerteoperation. Risikoen for at dg af en A-dissektion er
stor, hvis sygdommen ikke opereres akut. Som
beskrevet tidligere inddeles en dissektion i aorta efter,
hvor den sidder. En A-dissektion starter i den hjertenaere
del af aorta, hvorimod en B-dissektion starter nedenfor
afgangen af pulsaren til venstre arm. Behandlingen af A-
dissektion er som hovedregel aben hjerteoperation og

ved B-dissektion en procedure via lysken som beskrevet

ovenfor.
J@i{“
Aortarodsoperation Aortarodsudskiftning Stent i aorta
med bevaring af med udskiftning af (TEVAR)
aortaklappen aortaklappen

(composite graft)

Figur 6. Forskellige typer operation ved udposning eller

dissektion af aorta.

Ved B-dissektion kan man som regel starte med
medicinsk behandling, der saenker blodtrykket samt
fjerner smerterne. Formalet er at forhindre, yderligere
dissektion i aorta. Hvis der er pavirkning af blodtilfgrslen
til organerne, eller hvis dissektionen eller aneurismet
har en vis stgrrelse, vil den medicinske behandling ofte
suppleres med en stent indsat via lysken som lukker
dissektionen. Denne procedure kan enten forega akut
eller senere i forlgbet. Efter den akutte operation for A-
dissektion kan der blive behov for yderligere behandling
med stents i aorta efter pulsaren til venstre arm safremt

dissektionen ogsa omfatter dette omrade.

Da aortasygdom er nzert forbundet med og kan
forveerres af hgjt blodtryk og areforkalkning, skal disse
behandles med medicin. Den medicinske behandling vil
typisk blive startet pa hospitalet og derefter varetages i
samarbejde med patientens egen laege. Derudover
anbefales en sund livsstil. Sund og varieret kost kan
bidrage til at senke blodtryk og kolesteroltal. Rygning
frarades, da det gger bade blodtryk og areforkalkning.

Motion er godt ogsa for patienter med aortasygdom.
Patienter med betydende aortasygdom frarades tunge
vaegtlgft i forbindelse med erhverv eller motion, da man
formoder at en ledsagende kraftig blodtryksstigning kan
forveerre sygdommen, men de kan treene med mindre
vaegte, som tillader mange gentagelser (min. 15-20).
Desuden frarades som regel kontaktsport. Efter en
operation for aortadissektion tilbydes rehabilitering

herunder et traeningsforlgb.

Kvinder med aortasygdom fglges pa centre med
hgjtspecialiseret viden om hjerte-karsygdom og
graviditet grundet en gget risiko for forvaerring af
aortasygdommen i forbindelse med graviditet og fgdsel.
I nogle tilfeelde bgr en planlagt operation med
rgrprotese i aorta foretages forud for graviditet. Det kan
ogsa vaere ngdvendigt at eendre i den
blodtrykssaenkende behandling forud for graviditet, da
nogle praeparater kan vaere skadelige for fostret. Derfor
anbefales det, at kvinder med kendt aortasygdom

kontakter laege allerede, nar de planlaegger graviditet.


https://hjerteforeningen.dk/forhoejet-blodtryk/

Aortasygdom er oftest sporadisk forekommende og
risikoen gges med alder og risikofaktorer som forhgjet
blodtryk samt rygning. Arvelig aortasygdom mistaenkes,
nar sygdom i aorta optrader i fraveer af de almindelige
risikofaktorer for aortasygdom (f.eks. forhgjet blodtryk),
aneurisme eller dissektion i ung alder (fgr 60 ars-
alderen), ved forekomst af to eller flere
familiemedlemmer med aortaaneurisme eller ved
pavisning af en bikuspid aortaklap. Ofte kan man ikke
sikkert afggre, om der er tale om en arvelig

aortasygdom.

Ved mistanke om arvelig aortasygdom vil laegen eller
sygeplejersken indhente oplysninger om, hvorvidt der er
andre i familien med hjertesygdom og optegne et
detaljeret stamtrae. Hos afdgde familiemedlemmer med
mistaenkt aortasygdom kan det efter tilladelse overvejes
at indhente supplerende information i form af journaler
fra tidligere indleggelser, udskrivningsbreve eller

dgdsattester.

Arvegangen ved aortasygdom varierer, men pa nar ved
Turner syndrom, er arvegangen som regel uafhaengig af
kon. Sygdomsudtrykket er varierende, og nogle
individer, der baerer en genaendring, har meget fa eller
ingen tegn pa sygdom. Der er 50% risiko for at give
genaendringen videre til hvert barn i naeste generation,
og medmindre det er en nyopstdet genaendring, har
patientens foraeldre, sgstre og brgdre ogsa hver 50%

risiko for at have genaendringen.

Hos en patient med formodet arvelig aortasygdom er
det muligt at undersgge for genaendringer (mutationer) i

de gener, som man ved er forbundet med aortasygdom.

Gentestningen foretages pa en almindelig blodprgve.
Undersggelsen er omfattende og tager ofte maneder at
analysere. Med vores nuvaerende viden er det ikke
muligt at finde sygdomsfremkaldende genaendringer i
alle familier til trods for, at der er steerk mistanke om, at
det skulle veere arveligt. Finder man en genaendring, far
det saedvanligvis ingen betydning for den
sygdomsramte, fordi vedkommende jo allerede har
sygdommen og vil skulle fglges og behandles, som det er
gennemgaet ovenfor uafhaengig af gensendringen.
Undtagelser kan vzere, hvis gentesten afslgrer, at det
drejer sig om et syndrom, hvor andre organer ogsa kan
veere ramt af sygdom eller der er grund til at operere
forebyggende i et tidligere stadium end ellers. Derimod
vil det ved en pavist genandring vaere muligt at kunne
tilbyde patientens slaegtninge at blive undersggt for, om
de har den samme genandring og dermed risiko for at
udvikle sygdommen. De slaegtninge, der ikke baerer
genaendringen, er ikke i gget risiko for at udvikle
sygdommen sammenlignet med baggrundsbefolkningen
og skal ikke undersgges eller kontrolleres yderligere. De
sleegtninge, der har arvet genandringen, er i gget risiko
for at udvikle sygdommen pa et senere tidspunkt i
tilvaerelsen og vil tilbydes fortsat kontrol. Det er
imidlertid vigtigt at fastsla, at man ikke betragtes som
syg alene, fordi man har faet pavist en genaendring, og
at det ikke er alle, der har en genaendring, der bliver
syge. Resultatet af gentestning vil i nogle tilfeelde 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 sleegtningene gennem kontakt via
familiemedlemmet, som har faet diagnosticeret en
arvelig aortasygdom (indekspatienten = probanden).
Typisk vil indekspatienten fa udleveret skriftligt
informationsmateriale, som kan uddeles til

sleegtningene. Man gnsker at sikre, at sleegtningene er



godt informerede f@r de tager stilling til, om de gnsker

at blive undersggt.

Ofte vil familieundersggelsen forega i flere etaper,
saledes at naere slaegtninge (1. ledsslaegtninge, dvs.
foreeldre, sgskende og bgrn) undersgges fgrst, herefter
kan tilbuddet udvides til fiernere slaegtninge, hvis man
finder det sandsynligt, at ogsa de kan have arvet
sygdommen. Slaegtninge vil typisk blive undersggt med
almindelig klinisk undersggelse (hgjde, vaegt,
hjertestetoskopi, blodtryksmaling samt vurdering af
tilstedevaerelse af traek der taler for syndrom),
ultralydsundersggelse af hjertet, samt MR- eller CT-
scanning af aorta. Sleegtninge, som ud fra disse
undersggelser findes raske, vil kunne udvikle sygdom pa
et senere tidspunkt, og de vil derfor oftest blive tilbudt
opfglgende kontrol med flere ars intervaller, medmindre
en gentest har kunnet afklare, at de ikke er i gget risiko
(se under "Gentestning” ovenfor). Derudover gives rad
og vejledning om symptomer pa aortasygdom, som bgr

fgre til akut hospitalsindlaeggelse og skanning af aorta.

Den anbefalede alder ved screeningsundersggelse af
slaegtninge afhanger af, hvilken arvelig aortasygdom der
er tale om. Hvis der ikke er fundet en syndromal sygdom
anbefales, at sleegtninge fgrst undersgges fra 25-ars
alderen. Ved nogle af de syndromale sygdomme

anbefales undersggelse allerede fra barndommen.

Kun i de familier, hvor indekspatienten har faet pavist en
genandring som med stor sandsynlighed kan forklare
sygdommen, er det muligt at tilbyde gentest til
sleegtninge. Det er naturligvis frivilligt, om man vil
gentestes eller ej, og der vil forud for en eventuel test
blive givet grundig information om fordele og mulige
ulemper ved at blive undersggt. Raske sleegtninge med
pavist genandring samt slaegtninge fra familier, hvor det
ikke har veeret muligt at finde en genaendring, anbefales
individualiseret ambulant kontrol med ars intervaller
hos en hjertelaege. Safremt genetiske undersggelser har

kunnet vise, at man ikke har arvet familiens genaendring,

er man ikke i gget risiko for at udvikle sygdommen og

kontrolprogrammet ophgrer.

Gentest af bgrn forudgas altid af genetisk radgivning i en
klinisk genetisk afdeling samt informeret samtykke fra
foreeldrene. Bgrn i alderen 15-17 ar kan selv give
samtykke, men ogsa her skal
foreeldremyndighedsindehaveren informeres og
inddrages i den unges beslutning. Ved den genetiske
radgivning overvejes fordele og ulemper ved, at barnet
bliver genetisk undersggt. Ved mulighed for
behandling/forebyggelse af den pagaeldende sygdom, vil
en genetisk undersggelse i visse tilfeelde kunne bekraefte
diagnosen og tillade tidlig behandling/forebyggelse til
gavn for barnet. Modsat vil afkreeftelse af diagnosen
med genetisk undersggelse fritage barnet for at deltage i
fremadrettede ungdvendige undersggelser. Er der tale
om en sygdom uden mulighed for
behandling/forebyggelse i barnealderen, er genetisk
undersggelse i barnealderen nappe i barnets tarv, men
kan vente til sygdomsdebut, eller til barnet selv kan give

informeret samtykke.

Ved arvelig aortasygdom tilbydes laegelig radgivning
forud for graviditet. Tilbuddet om radgivning gaelder
ogsa partneren. Nar man har sygdommen, er der en
risiko pa 50% for at videregive genaendringen til hver af
sine bgrn. Selvom barnet arver genaendringen, er det
ikke sikkert at sygdommen udvikler sig. Risiko for
sygdom samt i hvilken alder den debuterer afhzaenger af,
hvilken type aortasygdom det er tale om. Det er
erfaringen, at kommende forzeldre ofte har et stort
behov for information og ofte tilbydes henvisning til en
specialist i radgivning ved arvelige sygdomme (klinisk
genetiker). | enkelte familier med ophobede alvorlige
forlgb af sygdommen og en kendt
sygdomsfremkaldende genaendring kan det vaere
relevant at diskutere muligheden for reagensglas

befrugtning (IVF) med ag-sortering eller at tilbyde



fosterdiagnostik med henblik pa abort, hvis

genaendringen pavises hos fosteret.

Hvis man gnsker at tegne en invaliditets- eller
livsforsikring eller at indtraede i en pensionsordning, som
kraever afgivelse af helbredsoplysninger, og samtidigt
har en aortasygdom, skal man naturligvis oplyse
forsikringsselskabet om dette. Forekomsten af en
aortasygdom kan medfgre, at forsikringspraemien er
hgjere end for raske, eller at forsikringen begraenses, sa
den ikke omfatter sygdom og dgd pga.
aortasygdommen. | nogle tilfeelde kan det veere sveert i
det hele taget at tegne en forsikring. | forbindelse med
det rutinemaessige tilbud om undersggelse for
aortasygdom blandt sleegtninge til patienter med arvelig
aortasygdom, kan man som rask sleegtning derfor
overveje, om man vil tegne forsikringen forud for
undersggelsen. Til trods for, at man kan fgle sig helt
rask, er der en risiko for, at undersggelserne vil kunne
afslgre tegn pa aortasygdom, hvilket kan betyde
vanskeligheder med efterfglgende at tegne forsikringer.
Safremt undersggelserne ikke har vist tegn pa
aortasygdom, 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 lege. Siden 2016 har
lovgivningen ogsa forhindret forsikringsselskaber i at
spgrge ind til forekomst af arvelig sygdom i
forsikringstagers familie. Forekomst af eventuelt arvelig
aortasygdom hos slaegtninge er altsa uden betydning og
vil ikke skulle oplyses ved forsikringstegning.

Har man i forbindelse med undersggelse (screening) for
en arvelig aortasygdom pa baggrund af sygdom hos
slaegtninge ogsa faet foretaget gentest, ma svaret af
denne gentest ikke oplyses til/anvendes af
forsikringsselskabet. Det betyder, at personer der har
faet pavist en genaendring, og som er raske uden tegn
eller symptomer pa aortasygdom, frit kan komme til
fortsat kontrol pa hospitalet, uden at denne oplysning

ma videregives til forsikringsselskabet.

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

eventuel vurdering ift. at kunne adoptere.
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