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Ole Havndrup:
Familial hypertrophic cardiomyopathy

Ph.d.-afhandlingen er udfert ved Hjertemedicinsk Klinik B,
Hjertecenteret, H:S Rigshospitalet, og under ophold ved Kli-
nisk Biokemisk Afdeling, Statens Serum Institut, i perioden
1997-2001.

Studiets hovedformal var at foretage og evaluere resulta-
ter af klinisk og genetisk screening af patienter med hyper-
trofisk kardiomyopati (FHC) og deres familier.

Studiet omfattede undersggelser af 395 personer i 68 fa-
milier med FHC, hvoraf mindst et familiemedlem var affice-
ret. Patienterne blev klinisk undersggt med elektrokardio-
grafi og ekkokardiografi. Familierne blev undersggt gene-
tisk med en kombination af mutationsscreening (SSCP/HD-
analyser) og sekvensering af gener kodende for kardialt sar-
kom-proteinerne cardiac B-myosin heavy chain (MYH7), es-
sential (MYL3) og regulatory (MYL2) light chain myosin og
troponin T (TNNT2).

| alt opfyldte 42% af de undersggte sleegtninge major-kri-
terier for FHC. 1 tilleeg fandtes mindst et major eller minor
diagnostisk kriterium opfyldt i 61% af de undersggte slaegt-
ninge, med tegn til familizer optreeden af sygdommen i 59%
af de undersggte familier. Otte MYH7-genmutationer pavi-
stes i ni familier (13%), fire MYL2-genmutationer blev pavist
i tre familier (4%) og en TNNT2-genmutation blev pavist i to
familier (3%). Der blev ikke pavist mutationer i MYL3-genet.
For hver af de 13 mutationer blev faenotypen beskrevet hos
alle mutationsbeerere.

Et vigtigt resultat af den genetiske screening var mulig-
heden for udelukkelse af FHC-diagnosen-status hos et stort
antal sleegtninge med efterfalgende mulighed for fokuseret
opfalgning af de forholdsvis feerre ikke-penetrante unge bee-
rere med risiko for udvikling af FHC.

Den i denne afhandling beskrevne organisation af Klini-
ske og genetiske screeningsundersggelser i FHC-familier vil
kunne danne basis for den fremtidige forskning og kliniske
handtering af FHC-familier.
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Anne Kaltoft:

Myocardial perfusion following primary PCI
for acute myocardial infarction — assessment
with ®mTc-Sestamibi SPECT

Arbejdet, der ligger til grund for denne ph.d.-afhandling, er
udfgrt i et samarbejde mellem Nuklearmedicinsk og Hjerte-
medicinsk Afdeling B, Skejby Sygehus.

Afhandlingen, fire artikler og en oversigt, omhandler be-
handling af ST-elevations-infarkt (STEMI) med primeer per-
kutan koronar intervention (PCI) og fokuserer pa at eva-

luere behandlingsresultatet akut ved hjelp af myokardie-
scintigrafi (MPI) med Sestamibi SPECT.

Det forste studie beskriver etablering af primeaer PCI som
standardbehandling af STEMI pa Hjertemedicinsk Afdeling,
Skejby Sygehus. De fagrste 529 konsekutive patienter karak-
teriseres.

Det andet studie er et grisestudie, hvor Sestamibis even-
tuelle redistribution undersgges. Sestamibi indgives under
reperfusion efter 45 min koronar okklusion. Perfusionen
vurderes otte gange i lgbet af fire timer, og der er ingen tegn
pa redistribution.

Det tredje studie omfatter patienter behandlet med pri-
meer PCI for STEMI. Veerdien af en akut MPI som praedik-
tor for endelig infarktstgrrelse vurderes. Den akutte scan-
ning sammenlignes med andre mal for reperfusion (TIMI
Frame Count, Myocardial Blush Grade og ST-segment-ana-
lyse) og findes at veere den bedste pradiktor for endelig in-
farktstgrrelse.

| det sidste studie tilfgjes gating til den akutte MPI. De
kombinerede mal for venstre ventrikels perfusion, volumi-
nae og funktion registreres umiddelbart efter primar PCI
og efter tre maneder. Den akutte perfusionsdefekt er korre-
leret til bade slutdiastolevolumen og ejection fraction efter
tre maneder.

Samlet konkluderes det, at en akut MPI er anvendelig til
risikostratificering af patienter succesfuldt behandlet med
primaer PCI. Den akutte scintigrafi er korreleret til bade in-
farktstgrrelse og venstre ventrikels voluminae og funktion
efter tre maneder.
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Seventh Tinnitus Retraining Therapy (TRT)
Course

London, 13.-15. november 2002

Kurset blev afviklet i et moderne undervisningslokale i det
nye British Library, der dbnede i 1998. Bade greleeger og
audiologiassistentuddannede (audiologists) deltog i kurset, i
alt 16 kursister fra syv lande, de fleste engelsktalende.

Kurset blev ledet af den karismatiske Jonathan Hazell
fra Londons Tinnitus and Hyperacusis Centre. Han er til-
knyttet University College London Hospitals som undervi-
ser i neurootologi. Desuden underviste en audiolog, to audi-
ologists og en psykolog. Underviserne var alle meget enga-
gerede.

Jastreboffs neurofysiologiske model ligger til grund for tin-
nitus retraining therapy (TRT)-behandlingen. @ret (cochlea)
er ikke det primeere i tinnitusoplevelsen. Der fokuseres pa



