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symptomer var tegn på posttrombotisk syndrom. 
Dette kan forklare den lave D-dimer, idet aktiviteten 
af en trombe falder over tid, således at D-dimer bliver 
ca. en fjerdedel af den oprindelige værdi efter 1-2 
uger [3]. D-dimer er ved denne sygehistorie målt 
med enzyme-linked immunosorbent assay (ELISA)-me-
toden, hvor undersøgelser viser en negativ prædiktiv 
værdi på 94-98%, en positiv prædiktiv værdi på 42-
47%, en sensibilitet på 93-98% og en specificitet på 
39-55% [3]. Det giver mulighed for, at patienter fal-
der inden for de ca. 5%, der – til trods for en negativ 
D-dimer – har en DVT. Disse undersøgelser er dog ba-
seret på UEDVT og/eller lungeemboli.

Ved gennemgang af litteraturen findes kun en ar-
tikel, som omhandler D-dimer i forhold til OEDVT. 
I artiklen beskrives en klinisk undersøgelse af 52 pa-
tienter med mistanke om OEDVT. D-dimer blev målt 
ved en ELISA-metode, og resultaterne blev sammen-
lignet med en ultralydsundersøgelse med farve-
Doppler. OEDVT blev diagnosticeret hos 15 patienter 
svarende til 29%. På den givne afskæringsværdi fand-
tes en sensitivitet på 100%, en specificitet på 14%, en 
positiv prædiktiv værdi på 32% samt en negativ præ-
diktiv værdi på 100% (95%-sikkerhedsinterval, 47-
100%) [4]. Disse resultater viser den høje negativ 
prædiktive værdi og sensibilitet, man kender fra un-
dersøgelserne af UEDVT og lungeemboli. Men denne 
undersøgelse er baseret på en lille populations-

gruppe, hvilket giver store sikkerhedsintervaller. 
Endvidere er specificiteten så lav, at D-dimer vil have 
en begrænset anvendelighed i klinikken, da man vil 
have en stor gruppe af falsk positive.

Der er bred enighed om, at D-dimer kun skal be-
nyttes i de situationer, hvor der er lav til moderat kli-
nisk mistanke om lungeemboli eller UEDVT, som et 
hjælperedskab til diagnostikken [3]. Om der er validi-
tet ved brug af D-dimer ved OEDVT, er der ingen 
større kliniske undersøgelser, der understøtter. Ved 
klinisk mistanke om OEDVT bør man derfor ikke ba-
sere sin vurdering på plasmaniveauet af D-dimer, 
men foretage for eksempel en ultralydsskanning med 
farve-Doppler (sensitivitet 100%, specificitet 93,3-
100% [5]).
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I alt 1.381 børn og unge i alderen 0-40 år døde i år 
2005, heraf 68 af formodet pludselig hjertedød [1] 
uden forudgående symptomer. Ikke alle i denne 
gruppe blev obduceret til trods for, at en del af disse 
kunne have en arvelig hjertesygdom. Ved pludselig 
uventet død kan en obduktion være med til at afklare 
døds årsagen og dermed give familien vished og mu-
lighed for udredning og genetisk rådgivning, hvorved 
tidlig hjertedød hos andre familiemedlemmer kan for-
hindres. 

Denne kasuistik beskriver et pludseligt dødsfald 
hos en 25-årig mand, hvor der blev foretaget rets-
medicinsk obduktion og molekylærgenetisk under-
søgelse.

SYGEHISTORIE

En 25-årig tidligere sund og rask mand fandtes livløs 
i sengen ca. en time efter seksuelt samvær. Ambulan-
cen ankom efter ca. 15 minutter, og der blev forsøgt 
genoplivning i ca. 45 minutter, inden døden blev er-
klæret for indtrådt. I fireårs-alderen var der påvist 
mislyd ved hjertet, den efterfølgende undersøgelse 
hos kardiolog viste ikke tegn på medfødt hjerte-
sygdom. 

Ved obduktionen fandtes hjertet forstørret 
(12 × 9 cm), med en vægt på 422 g, legemsvægt 66 
kg. Specielt hjertets forvæg og skillevæg var udtalt 
fortykkede med fortykkelse af aortas udløbsdel. Væg-
tykkelsen i venstre/højre side var henholdsvis 30 mm 
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og 5 mm. Endvidere fandtes hjerneødem samt en-
kelte overfladiske blødninger i begge lunger, der 
begge var følger af genoplivning.

Ved mikroskopisk undersøgelse fandtes hyper-
trofi af myokardiet, enkelte steder med accentueret 
hypertrofi af fibrene med tilløb til disarray og disor-
ganisering, og enkelte steder var der fibre med dob-
beltkerner, let interstitiel fibrose samt let fortykkelse 
af endokardiet i venstre ventrikel (Figur 1). 

Ved retskemisk undersøgelse fandes ingen alko-
hol, medicin eller illegale stoffer.

På mistanke om strukturel hjertesygdom blev 
 afdødes blod efter obduktionen sendt til molekylær-
genetisk undersøgelse på Statens Seruminstitut. Ved 
mutationsscreening for sygdomsassocierede muta-
tioner for hypertrofisk kardiomyopati (HCM) fandtes 
en tidligere beskrevet patogen insertionsmutation 
i myosin-binding protein C (MYBPC3)-genet 
(INS_G[Trp792Fs]). 

Dødsårsagen antages derfor at være en malign 
ventrikulær arytmi opstået pga. HCM hos en muta-
tionsbærer med insertionsmutation i MYBPC3-genet. 

DISKUSSION

En række hjertesygdomme er monogent arvelige. 
Det drejer sig blandt andet om langt QT-syndrom, 
Brugada syndrom, arytmogen højre ventrikel-kardio-
myopati og HCM [2]. Disse kan have livstruende 
 arytmier som debutsymptom eller død som første 
præsentation. Mutation i MYBPC3-genet er i flere 
 studier beskrevet som den hyppigste molekylærgene-
tiske årsag til HCM efterfulgt af mutation i beta-myo-
sin heavy chain genet (MYH7) [3-5]. Men der er også 
hos nogle patienter fundet flere mutationer i to for-

skellige gener eller i det samme gen. Patienter med 
multiple mutationer har en sværere sygdomspræsen-
tation [3-4]. Ovennævnte tilfælde viser betydningen 
af retslægeligt ligsyn med efterfølgende obduktion 
ved pludselig død hos yngre mennesker, idet obduk-
tion kan fastslå det arvelige moment og dermed give 
mulighed for genetisk udredning og rådgivning af 
 familien. Hvis man ved obduktionen får mistanke om 
pludselig uventet hjertedød, enten i form af en struk-
turel hjertesygdom som hypertrofisk kardiomyopati 
eller en hjertesygdom uden synlige forandringer som 
langt QT-syndrom, er en molekylærgenetisk under-
søgelse af afdødes blod af væsentlig betydning. Som 
patolog/retsmediciner har man ikke mulighed for 
 direkte kontakt med familien, hvorfor det må til-
rådes, at der skabes samarbejde med genetisk inter-
esserede hjertemedicinere eller kliniske genetikere, 
der kan formidle resultatet af de genetiske under-
søgelser til familien og rådgive og eventuelt behandle 
 familien.
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FIGUR 1

Accentueret hypertrofi af fibrene med tilløb til disarray og disorgani-

sering samt enkelte steder fibre med dobbeltkerner.


