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Afdelingslæge Daniél Vega Møller:

Genetics of idiopathic 
dilated cardiomyopathy
Ph.d.-afhandling
Ph.d.-afhandlingen blev udarbejdet på Rigshospitalet, Kardiologisk Afdeling, samt Statens Serum Institut, Klinisk Biokemisk og Immunologisk Afdeling.Dilateret kardiomyopati er karakteriseret ved især venstre ventrikel-dilatation samt nedsat funktion og er en af de hyppigste årsager til hjertesvigt med høj morbiditet og mortalitet på trods af intensiv antikongestiv medicinering. Ved fravær af kendte årsager anses ætiologien for at være ukendt og benævnes idiopatisk dilateret kardiomyopati (IDC). Der er siden 1990’erne fundet omtrent 30 gener som er associeret med IDC. Arvegangen ved IDC er oftest autosomal dominant (~ 60%). Afhandlingen tager udgangspunkt i tre arbejder, hvor vi ved tre forskel-lige analysemetoder (single strand conformation polymorphism (SSCP), direkte sekventering og pyrosekventering) har belyst nogle af de genetiske årsager, som kan ligge til grund for sygdommen. Kohorten består dels af probander med IDC, der er rekrutteret på Rigshospitalet og har været vurderet til hjertetransplantation eller allerede har modtaget et hjerte, og en stor hjertesvigtskohorte fra et dobbeltblindt randomiseret hjertesvigtsstudie.Der blev screenet for mutationer i sarkomergenerne og Lamin A/C i IDC-probander samt fore-komsten af variationer i HFE-genet i hjertesvigtskohorten. Vi fandt sygdomsfremkaldende mutationer i sarkomergenerne hos otte ud af 31 IDC-probander (ni screenet ved SSCP) og i Lamin A/C-genet hos seks ud af 172 IDC- probander. Distibutionen af HFE-genotyperne var ikke anderledes end hos den generelle befolkning og påvirkede ikke prognosen ved eksisterende hjerteinsufficiens.Konklusivt vurderes det, at genetisk screening er mulig og relevant i udredningen af patienter med IDC. Visse mutationer er relateret til fore-
komsten af maligne arytmier og kan afstedkomme profylaktiske tiltag hos asymptomatiske pårørende. HFE-variationer ser ikke ud til at spille nogen rolle hos hjertesvigtspatien-
ter, hvad angår ætiologi og prognose.

Forf.s adresse: Klinisk Biokemisk og Immunologisk Afdeling, 
Statens Serum Institut 85/141, Artillerivej 5, DK-2300 København S.
E-mail: dvm@ssi.dk
Forsvaret fandt sted den 13. marts 2009.
Bedømmere: Jørgen Kanters, Anders Børglum og Lars Videbæk.
Vejledere: Lars Køber, Christian Torp-Pedersen og Michael Christiansen.

AKADEMISKE AFHANDLINGER
Læge Anders Troelsen:

Surgical advances in periacetabular osteotomy 
for treatment of hip dysplasia in adults
Ph.d.-afhandling
Studierne, der ligger til grund for ph.d.-afhandlingen, er udført ved den ortopædkirurgiske forskningsenhed på Århus Universitetshospital, Århus Sygehus. Formålet med det videnskabelige arbejde har været at undersøge potentielle kirurgiske fremskridt inden for den kirurgiske behandling af hoftedysplasi hos yngre voksne. Undersøgelserne er de første, hvor man beskriver teknikken og resultaterne for en ny minimalt invasiv operativ adgang til den periacetabulære osteotomi, der anvendes til kirurgisk behandling af hoftedysplasi hos yngre voksne. I et studie beskrives teknikken og resultaterne for den minimalt invasive operative adgang udført på 94 hofteled, mens adgangen med en tidligere anvendt klassisk operativ adgang udført på i alt 263 hofteled sammenlignes i et andet studie. Ligeledes afprøves og valideres et nyudviklet måleinstrument, der bruges til måling af re-levante radiologiske vinkler af hofteleddet under operationen med henblik på at sikre et godt operativt resultat af den periacetabulære osteotomi. Måleinstrumentet valideres i et kadaverstudie og et prospektivt klinisk studie med 35 patienter. Resultaterne beskriver den minimalt invasive opera-tive adgang som sikker og med mulighed for et godt operativt resultat. Ved sammenligning med en tidligere anvendt adgang er særligt blodtab, transfusionsbehov og operationens varighed mindre. Der er fravær af moderate og svære komplikationer ved brug af den minimalt invasive adgang. Det nyudviklede måleinstrument leverer pålidelige målinger under operationen til hjælp for kirurgen. De nye metoder repræsenterer betydelige fremskridt inden for denne del af ortopædkirurgien, og undersøgelserne understøtter deres udbredelse.

Forf.s adresse: Ortopædkirurgisk Forskningsenhed, Århus Universitetshospital,
Århus Sygehus, Tage-Hansens Gade 2, Bygning 7B, DK-8000 Århus C.
E-mail: a_troelsen@hotmail.com
Forsvaret fandt sted den 13. marts 2009.
Bedømmere: Richard Wallensten, Sverige, Uldis Kesteris, Sverige, og
Bjarne Møller-Madsen.
Vejledere: Kjeld Søballe og Brian Elmengaard.

Obstetriskt ultraljud> BOGANMELDELSE

Obstetriskt ultraljud er egentlig en faglig rapport udgivet af 
svenske obstetrikere og gynækologer, men den kan sidestilles 
med en glimrende lærebog. Den grundige teoretiske gennem-

gang af basale ultralydsbegreber er absolut dens største styrke. 
Gennemgang af ultralyds fysik samt Doppler, to- , tre-  og fire-
dimensionel skanning er samlet her i overskuelige afsnit og 
kan læses samlet eller som opslag. Desværre er der ikke noget 
indeks, men overskrifterne er tydeligt fremhævede, og kapit-
lerne er opdelt så overskueligt, at man alligevel relativt let kan 
finde de emner, man har interesse i. En del af kapitlerne af-
sluttes med små opsummerende og nyttige »Fakta- rutar«. 

Forfatterne skal have ros for at have medtaget og omtalt 
etiske aspekter, biologiske effekter, sikkerhedsaspekter, kvali-
tetskontrol og ergonomi.

På trods af titlen Obstetriskt ultraljud skal man frem til side 
43, før man bevæger sig ind på det fagspecifikke område. Der-
for kan andre (ikkeobstetrikere) med interesse for ultralyd 
med fordel læse den første del af bogen. 

Forfatterne har valgt at medtage den tidlige graviditet, som 
ellers traditionelt ligger i gynækologisk regi. Her bemærkes 
enkelte forskelle i forhold til danske forhold, f.eks. i definitio-
nen af hvornår en graviditet regnes for at være ekstrauterin 
(serum-humant choriongonadotropin > 1.000 IU/l og ingen 
synlig intrauterin graviditet!). Også kapitlet om invasiv dia-
gnostik og datering af graviditeter bærer præg af, at man har 
en anden praksis på den svenske side af Sundet. På trods af 
forskellene er der også her så grundig en gennemgang af de 
enkelte emner og baggrundsstof, at man har stor glæde af at 
læse dem. 

Kapitlerne om obstetrik har ligesom de øvrige kapitler 
langt overvejende grundige gennemgange af stoffet, men kan 
dog til tider virke noget kompakte og derfor blive lidt uover-
skuelige. 

Bogen slutter med et klinisk relevant, og i andre bøger ofte 
glemt, kapitel om postpartumultralyd af uterus, blære og bry-
ster. 

Man savner langt hen ad vejen noget mere på billedsiden 
i denne bog om billeddiagnostik. Illustrationerne er for få, 
små og ofte af ikkeimponerende karakter. Det virker som om, 
nogle af forfatterne har været i deres »gamle« bunker for at 
finde illustrationer frem. Andre har dog gjort sig stor umage, 
og noget af skylden for det lidt kedelige samlede indtryk kan 
være det kompakte layout. Der står meget på hver side. Det er 
lidt synd, når man kender potentialet i faget.

♠  Afdelingslæge Karen Reinhold Wøjdemann
E-mail: krwo@regionsjaelland.dk
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