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Patientinformation

CPVT

Katekolaminerg polymorf ventrikulzer takykardi (CPVT)

1. Det normale hjerte.

Hjertet er en specialiseret muskel som
kontinuerligt og regelmaessigt traekker sig
sammen og dermed pumper blod ud i kroppen
og lungerne. Det har fire kamre — to gverst
(atrier, forkamre) og to nederst (ventrikler,
hovedkamre). Hjertets evne til at pumpe skyldes
et flow af elektriske impulser gennem hjertet.
Disse elektriske impulser gentager sig selv i
cykler, og hver cyklus svarer til ét hjerteslag. Nar
hjertets elektriske aktivitet forstyrres, kaldet
hjerterytmeforstyrrelse eller arytmi, kan det
pavirke hjertets evne til at pumpe blodet rundt i
kroppen.

2. CPVT.

CPVT er en sjelden hjertesygdom, som
forarsager en hurtig form for arytmi kaldet
ventrikuleer takykardi, og som ofte er udlgst af
fysisk aktivitet eller emotionel pavirkning. CPVT
findes primaert hos bgrn og unge voksne men
kan diagnosticeres i alle aldre. Arytmierne
skyldes en abnorm kontrol af niveauet af
calcium inde i hjertecellerne. Hvis niveauet af
calcium bliver for hgjt kan det resultere i
ventrikuleer takykardi. Hvis denne abnormt
hurtige hjerterytme ikke regulerer sig selv, kan
blodet ikke pumpes ordentligt ud i kroppen, og
det kan fgre til svimmelhed, besvimelser og
pludselig dgd.

3. Forekomst og arvelighed.

Omkring 1 for hver 10.000 personer har CPVT
(forekomsten af sygdommen). CPVT er en
genetisk sygdom. Det betyder at CPVT skyldes
en defekt (mutation) i et gen som kan nedarves
i familier. Gener er de dele af vores DNA, som
indeholder koder for specifikke molekyler
(proteiner). Alle mennesker har to kopier af
hvert af de gener, som kan linkes til CPVT. CPVT
skyldes en mutation i de gener, som indeholder
koder for specifikke proteiner i hjertet.
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CPVT. Dette kaldes autosomal dominant
arvegang, og en foraelder som bzrer et muteret
gen har 50 % (1 ud af 2) sandsynlighed for at give
det videre til hvert barn. Sandsynligheden for at
et barn ikke arver det muterede gen er ligeledes
50 %. Af og til ses CPVT ogsa med autosomal
recessiv arvegang. Det betyder, at der skal vaere
mutationer i begge kopier af et gen (fra bade
faderen og moderen) for at udvikle CPVT.
Hvorvidt CPVT er autosomal dominant eller
recessiv afhaenger af genet og mutationen, som
erinvolveret. | nogle tilfaelde kan en ny (de novo)
mutation opsta i segcellen, sadcellen eller i de
tidlige fosterstadier. | disse tilfeelde har barnets
forzeldre hverken en genmutation eller CPVT,
men barnet har CPVT og kan videregive det
muterede gen til sine egne bgrn.
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4. Symptomer.

CPVT rammer oftest bgrn og unge voksne. De
hyppigste symptomer er hjertebanken og
besvimelser eller kollaps, specielt under fysisk
aktivitet. Diagnosticering af CPVT kan veere
udfordrende, da EKG’et er normalt i hvile men
kan veere unormalt ved en arbejdstest. Nar
diagnosen er stillet, er der mulighed for
behandling.
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5. Diagnosticering.

De mest brugte vaerktgjer til at diagnosticere
CPVT er patientens egen sygehistorie og
familiehistorik, en fysisk undersggelse, en
optagelse af hjertets rytme (elektrokardiogram,
EKG) og en arbejdstest. Arbejdstest og Holter
monitorering spiller ogsa en afggrende rolle i at
kontrollere behandlingens effektivitet og bgr
derfor foretages regelmaessigt pa alle patienter.

5.1. EKG (elektrokardiogram).
Dette er den simpleste undersggelse. Sma

klistermaerker (elektroder) saettes pa

brystkassen, arme og ben. De forbindes med
ledninger til et EKG-apparat, som registrerer de
elektriske impulser i nogle sekunder svarende til
nogle hjerteslag. Af og til er det ngdvendigt med
flere eller gentagne EKG’er.

5.2 Arbejdstest (stress test). En arbejdstest er
det samme som et EKG beskrevet ovenfor, men
optages fgr, under og efter fysisk aktivitet pa et
Igbeband eller en motionscykel. Det optager de
2@ndringer i de elektriske mgnstre, som opstar i
forbindelse med fysisk aktivitet.

5.3. Holter monitorering.

Holter monitorering foregar med en lille
elektronisk maskine, som kan beeres i et balte
om livet eller i en lomme. Fire til seks EKG-
elektroder klistres pa overkroppen. Det optager
herefter alle hjertets elektriske impulser i 24-48
timer (eller endda op til 7 dage). Under
optagelserne noteres alle aktiviteter i en
dagbog.

5.4. Event recorder (og eventkort.)

Dette er en mere kompliceret version af Holter
monitorering beskrevet ovenfor. Ved
symptomer kan apparatet saettes til at optage
hjerterytmen. Fordelen ved et eventkort er at
det ikke har elektroder og blot placeres pa
brystvaeggen ved symptomer.

5.5. Ekkokardiogram (ekko).

Ekkokardiografi benytter ultralydsbglger til at
kigge pa hjertets strukturer. Et ekkokardiogram
kan opfange forskellige typer strukturelle
2&ndringer i hjertet, for eksempel
hjertemuskelsygdomme eller hjerteklap-
forandringer. Man kan desuden identificere
omrader med udtynding af hjertemuskulaturen.

CPVT

Patienter med CPVT har ikke st@rre strukturelle
forandringer, men ofte udfgres en enkelt ekko
for at bekraefte dette.

5.6. Genetisk undersggelse.

Hos over halvdelen af familierne med CPVT
findes der en mutation i RYR2 genet. Hos
patienter med autosomal recessiv CPVT kan der
findes to mutationer i CASQ2 genet. RYR2 og
CASQ2 generne danner to forskellige proteiner,
som er vigtige for at kontrollere niveauet af
calcium ind i hjertecellerne.

6. Behandling.

Ofte behandles patienterne med betablokker
for at nedbringe maengden af arytmi. Hos CPVT
patienter  bruges de til at saenke
hjertefrekvensen og reducere effekten af
anstrengelse og anspandthed pa hjertet.
Eftersom betablokkere saenker
hjertefrekvensen, tillader de at hjertekamrene
fyldes fuldstaendig med blod fgr det pumpes
videre ud i kroppen. Dette fgrer til bedre
hjertefunktion og bedre cirkulation af blodet
rundt i kroppen. Afhaengig af effektiviteten af
betablokker kan denne behandling eventuelt
kombineres med andre laegemidler som fx
flecainid. Hos patienter hvor medicinen ikke
virker eller hos patienter som har overlevet et
hjertestop, kan man veelge at indoperere en
hjertestarter (internal cardioverter defibrillator,
ICD-enhed) eller foretage cervikal
sympatektomi. En ICD-enhed kan korrigere de
fleste livstruende arytmier. Cervikal
sympatektomi (ogsa kaldet denervering af
hjertet) er en operation hvor man beskadiger de
nerver som frigiver adrenalin og andre
tilsvarende naturlige stoffer til hjertet.

7. Livsstil og sport.

Der er nogle generelle anbefalinger for patienter
(og familier) med CPVT for at forebygge arytmi:

e Undga konkurrencesport og hard sport

e Sport er tilladt efter aftale med
kardiolog

e Benyt betablokker (hvis det ordineres)

e Familiemedlemmer bgr opfordres
til at blive undersggt

At blive diagnosticeret med CPVT og erkende
muligheden for at videregive sygdommen til sine
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bgrn kan lede til bekymringer og mange
spgrgsmal. Patientvejledere, socialradgivere og
psykologer har erfaring med dette og kan vaere
en hjzelp at tale med for patient og pargrende.

8. Opfolgning.

Hjerteleegen (kardiologen) vil bestemme hvor
ofte opfglgning er ngdvendig afhangig af
symptomer, alder og behandling.

9. Familiescreening.

Hvis der findes en mutation i et gen hos en
patient med CPVT, kan dennes
familiemedlemmer henvises til klinisk og
genetisk undersggelse pa en enhed for arvelige
hjertesygdomme. Man starter med at
undersgge 1. gradsslegtninge (forzeldre,
sgskende og bgrn). De familiemedlemmer, som
har samme genmutation, kaldes beerere af
mutationen, og vil blive fulgt af en kardiolog. De
familiemedlemmer, som ikke har samme
genmutation, kan beroliges; de har ikke anlaeg til
sygdommen. Hvis der ikke findes en mutation i
et gen hos en patient med CPVT, anbefales det
at dennes 1. gradsslaegtninge undersgges af en
kardiolog.

CPVT patienter kan opleve symptomer i
barndommen. Pa baggrund af dette er det
vigtigt, at undersgge bgrn klinisk og genetisk
(hvis relevant) tidligt (typisk 5-6 ars alderen), og
desuden starte relevant behandling af
familiemedlemmer med CPVT tidligt.

10. CPVT og graviditet.

Under graviditet er det vigtigt at fortsaette
behandlingen med betablokker. Det er nogle
gange ngdvendigt at andre typen af
betablokker, da ikke alle typer anbefales under
graviditet. Nar betablokkere bruges under
graviditet, anbefales det at planlaegge fgdslen pa
hospital, da der er en risiko for lav
hjertefrekvens hos barnet.

CPVT
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