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Kongenit centralt hypoventilationssyndrom (CCHS) 
er en sjælden multisystemsygdom i nervesystemet, 
hvor den mest markante manifestation er dysregule-
ret autonom respiratorisk kontrol. Mere end 80% af 
de ramte har normal eller let påvirket vejrtrækning i 
vågen tilstand, men alveolær hypoventilation under 
søvn uden at kunne øge det respiratoriske respons 
kompensatorisk. Dette resulterer i hypoksi og hyper-
kapni med risiko for død [1]. Heraf navnet Ondine’s 
curse efter myten om vandnymfen, der straffede sin 
mands utroskab med den forbandelse, at han ville 
holde op med at trække vejret i det øjeblik, han faldt i 
søvn [2]. Patienter med CCHS overlever kun, hvis 
diagnosen stilles umiddelbart, og mekanisk ventila-
tion etableres. I Danmark kendes og følges 15 patien-
ter med sygdommen, på verdensplan skønnes dette 
tal at være ca. 800. CCHS manifesterer sig i form af 
heterogen dysfunktion af det autonome nervesystem. 
Kardialt er der beskrevet svækket hjerterytmevaria-
tion og øget forekomst af sinusbradykardi, pauser og 
asystoli med synkoper [1-3]. I øjeblikket er fokus ret-
tet mod genetisk udredning og forbedret risikostrati-
ficering. 

SYGEHISTORIE

En 23-årig kvinde, som havde fået diagnosticeret 
CCHS i den tidlige barndom og var blevet behandlet 
med natlig hjemmerespirator, blev henvist til kardio-

logisk synkopeudredning. Hun havde haft en enkelt-
stående, uvarslet synkope i siddende stilling uden  
tidligere kardiale manifestationer. Hendes mor var 
bærer af det sygdomsdefinerende gen, mens hendes 
søster var rask. 

Et 12-afledningers-ekg viste sinusrytme uden 
tegn på atrioventrikulært (AV)-blok. Holtermoni
torering over 48 timer viste sinusrytme med i alt seks 
pauser på mere end to sekunder betinget af vekslende 
grader af AV-blok, herunder tredjegrads-AV-blok 
(Figur 1). Den længste pause var på 4,3 sekunder. 
Desuden registreredes øget supraventrikulær ekto-
pisk aktivitet med knap 3.000 ekstrasystoler uden løb 
eller ventrikulær ektopisk aktivitet. 

Ekkokardiografi og biokemi viste normale for-
hold. 

Patienten blev henvist til subakut pacemakerim-
plantation, og der blev uden komplikationer anlagt 
en DDD-R0-pacemaker. 

DISKUSSION

CCHS er en unik og sjælden sygdom med høj mortali-
tetsrisiko og store terapeutiske udfordringer. Fore-
komst af bradyarytmier er beskrevet hos patienter 
med CCHS, hyppigst sinusbradykardi og sinoatrialt 
blok sekundært til kronisk hypoksæmi eller autonom 
dysfunktion [4]. I sygehistorien beskrives vekslende 
AV-blok og indikation for pacemakerbehandling hos 
en patient med uvarslet synkope. Der foreligger efter 
vore oplysninger ikke tidligere beskrivelser af fore-
komst af tredjegrads-AV-blok hos patienter med 
CCHS. 

Det sygdomsdefinerende gen paired–like homeo-
box 2B (PHOX2B) er fastlagt for få år siden. Hos raske 
mennesker koder det for en gentagelsessekvens på 20 
polyalaniner i det færdige protein. Derimod vil 90% 
af patienterne med CCHS være heterozygote for 
PHOX2B-mutationer, der resulterer i ekspansion af 
gentagelsessekvensen. De hyppigste genotyper er 
20/25, 20/26 og 20/27, og der er påvist association 
mellem genotype og grad af kardial autonom dys-
funktion bedømt på r-r-interval ud fra Holtermoni
torering.

Der er konstateret tilfælde med pludselig død 
samt asystoli hos unge voksne, der har overlevet med 
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Figur 1

Udskrift fra Holtermonitorering.



VIDENSK AB    17Ugeskr Læger 177/2A    26. januar 2015

CCHS uden tidligere kardiale manifestationer [3, 5]. 
Således overvejer man nu at anbefale kardiologisk 
udredning af patienter med CCHS samt løbende kon-
trol med ekkokardiografi og Holtermonitorering un-
der opvæksten. 

Da sygdommen er ekstremt sjælden, vil man 
trods mulighed for genetisk risikostratificering for-
mentlig tilbyde kontrol af alle patienter med CCHS, 
uanset genotype. Denne sygehistorie skærper beho-
vet for opmærksomhed på kardiale komplikationer 
ved denne sjældne og alvorlige sygdom.
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Summary
Rikke Hagelberg & Ulrik Dixen: 

Third degree atrioventricular block in a young woman with 

congenital central hypoventilation syndrome
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Congenital central hypoventilation syndrome (CCHS) is a rare 

multisystem disorder characterized by autonomic nervous 

system dysfunction, which often manifests as failure to maintain 

ventilatory homeostasis during sleep. We present a case with a 

third degree atrioventricular block in a young woman with 

CCHS, which to our knowledge has not been seen before. As 

sudden death is known to occur among patients with CCHS, and 

it is under consideration to offer regularly monitoring of patients 

throughout childhood and adolescence.


