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Kort om
von Hippel-Lindaus sygdom (VHL)

Von Hippel-Lindaus sygdom (VHL) er en genetisk betinget sygdom. Sygdommen er uhelbredelig.

@ Forlab og prognose

VHL er en sygdom, som man kommer til at leve med hele livet. Den vil ikke pavirke patienten
dagligt, som f.eks. sukkersyge vil, men der vil vaere perioder af livet, hvor VHL vil preege det meget
kraftigt.

Nar man har VHL, danner man cyster (vaeskefyldte hulrum) og sdvel godartede som ondartede svul-
ster (tumorer) i mange forskellige organer i kroppen, hyppigst i lillehjernen, gjets nethinde, rygmar-
ven, nyrer og binyrer.

Nogle cyster vil vaere relativt ufarlige, andre kan vaere livsfarlige. Om de er farlige eller ej afhaenger
af, hvor de er lokaliseret, hvilken type det er, og hvor store de er. Risikoen varierer for de forskellige
lokaliteter.

De hyppigste symptomer ved VHL er fra:

Hjernen og rygmarven, hvor de forandringer man ser, er svulster, der bestar af sma blodkar
(hzemangioblastiomer) og har ofte cystiske komponenter, der kan vokse og trykke pa
nervebanerne og hjernevaevet. Omkring svulsterne vil der danne sig cyster der presser pa
nervebanerne og hjernevaevet. De symptomer, man far fra svulsten/cysten, er, ndr den vokser og
presser pa hjernevaevet og pa nervebanerne. Forandringerne i hjernen vil typisk give hovedpine,
svimmelhed og opkastninger. Fra lillehjernen kan det vaere svimmelhed, opkastninger,
synsforstyrrelser, rysten pa haenderne eller besvaer med at koordinere mindre bevaegelser, det
man kalder finmotorikken. Hvis man har forandringer i lillehjernen, kan man ogsa fa problemer
med at holde balancen. Det ses specielt, ndr man gar eller star med lukkede gjne. Symptomerne
fra rygmarven kan veere nakkestivhed, besvaer med at koordinere bevaegelserne eller svaghed af
arme og ben, og der kan vaere smerter eller fglelseslgshed.

@jnene, hvor der ses forandringer pa nethinden. Ligesom i hjernen kan der opsta sma svulster
fra blodarerne. Hvis disse svulster ikke behandles, vil de kunne vokse med risiko for bledninger
og for at nethinden lgsnes. Dette kan medfgre blindhed. Man har set gjenforandringerne meget
tidligt helt ned til to-ars alderen. Derfor tilrdder man ogsa undersagelse af gjnene som en af de
allerforste undersggelser.

Bugspytkirtlen, hvor man ser, at nogle patienter danner cyster, men det er uhyre sjaeldent,
at disse cyster har nogen betydning for funktionen af bugspytkirtlen. Derfor giver de sjeeldent
symptomer og skal derfor sjeeldent behandles.



* Nyrerne, hvor der kan opsta to forskellige forandringer. Den ene er cyster, der er rimeligt ufarlige,
den anden er svulster/tumorer, der kan vokse og udvikle sig til en kraeftknude, der kraever
behandling. For begge forandringer gaelder, at de hyppigst ses mellem fire og 69 ars alderen.

* Binyrerne, hvor der kan dannes svulster. Tumorerne i binyrerne er oftest godartede. De symp-
tomer man kan fa fra binyrerne er forhgjet blodtryk. Desvaerre kan man ogsa danne
ondartede svulster/tumorer i binyrerne, og ligesom nogle af svulsterne i nyren kan de blive
ondartede, hvilket betyder, at de skal opereres vaek.

+ Bitestiklerne, hvor forandringer, der kan ses, er dannelse af cyster, og de er ufarlige.

o /Aggestokkene, hvor forandringerne sidder i vaevet omkring det ophaeng, der sgrger for, at
aggestokkene er, hvor de skal vaere. Disse forandringer er sjeeldne og ufarlige.

o @rerne, hvor der kan opsta forandringer i det indre gre, hvilket kan give problemer med nedsat
hegrelse, og maske med balancen.

Det varierer, hvornadr i livet de forskellige symptomer pa sygdommen viser sig, ligesom VHL udvikler
sig forskelligt fra person til person. Nogle har sygdommen i mild grad, og andre har hyppige og
alvorlige symptomer. Hvilke og hvor mange organer, der rammes, er ogsa varierende fra person til
person, men der kan veere tale om visse faellestraek inden for den samme slaegt.

Hvor der er tale om forandringer i hjernen, kan sygdommen veere livstruende.

Den gennemsnitlige levealder for VHL-patienter var tidligere (for regelmaessig forebyggende kon-
trol) mellem 41-49 ar, men den gges langsomt hele tiden som fglge af bedre kontrol og kirurgi.

@ Forekomst og arvegang

VHL skyldes en sygdomsfremkaldende fejl (mutation) i VHL-genet og er en sjaelden sygdom. Den
er sa sjeelden, at man i Danmark i 2008 kendte til 59 levende personer med sygdomsfremkaldende
mutationer i VHL genet. Udover sygdomsbilledet for bitestikler og seggestokke er VHL ikke k@ns-
specifik og optraeder sdledes vilkarligt.

Diagnosen kan vaere sveer at stille hurtigt, idet sygdommen er sjelden og ikke fremtraeder med ens
sygdomsbillede. Sa snart mistanken om VHL er opstdet, kan diagnosen hurtigt stilles ved hjzelp af
gentest.

Oftest er VHL arvet fra en af foraeldrene, men den kan ogsa opsta for farste gang i sleegten, som
folge af en ny mutation. | disse tilfaelde kan sygdommen nedarves i de efterfelgende generationer.
VHL nedarves dominant, hvilket vil sige at en person med VHL har 50% risiko for at videregive syg-
domsanlaegget til sit barn.

@ Behandling og kontrol

Den allervigtigste behandling er kontrol. Der er udarbejdet et VHL-referenceprogram af den danske
laegegruppe, som falger sygdommen og udstikker retningslinjerne for kontrol. Referenceprogram-
met er omfattende og evalueres Iabende. Kontrollen vil ofte forega flere steder, da der er tale om en
sjeelden sygdom, som involverer mange laegespecialer.



Ved at blive kontrolleret jeevnligt, kan man holde gje med forandringerne rundt om i kroppen, sa
laegerne kan seaette behandling ind, inden forandringerne bliver sa store, at de kan give symptomer
og fordrsage skader.

Hvis leegerne finder en svulst/cyste et eller andet sted (f.eks. ved hjzelp af MR-scanning) i central-
nervesystemet, vil de oftest ikke straks operere det vaek. De vil som regel fglge udviklingen et stykke
tid, og farst ndr man far symptomer, eller leegerne skgnner, at haemangioblastomet nu er rigeligt
stort, vil de foresla en operation.

Den behandling, man i dag tilbyder, vil overvejende veere kirurgisk fiernelse af en svulst eller tu-
mor, der har vokset sig for stor. Laegerne geor sig altid meget umage med kun at fjerne sa lidt af det
omkringliggende sunde vaev om muligt, idet patienten kan fa brug for vaevet senere. Cyster pa net-
hinden i gjnene kan man fa fiernet med laserstraling.

Der er p.t.ingen medicinsk behandling af VHL.

Det ma forventes, at VHL-patienten bruger flere dage om aret pa kontrolundersagelser, og at ved-
kommende kan blive ngdt til at lade sig behandle med relativt kort varsel, nar der dukker en svulst
op, der bgr behandles hurtigt.

Typisk returnerer patienten rask tilbage efter sddanne operationer/behandlinger og vil oftest kunne
passe sine gerninger lige sa godt som for. Selv om man far udfert en vellykket behandling, er det
meget vigtigt at patienten stadig passer sine kontroller, da sygdommen er genetisk, hvorfor nye
udbrud kan opsta.

® Graviditet og VHL

Nar VHL-patienten overvejer at fa bern, er det en god ide at fa en aftale med en klinisk genetiker.
Den kliniske genetiker kan give vejledning om mulighederne for fosterundersggelser og de valg,
der kan tages i den forbindelse. Dette bgr forega inden graviditet, sa man pa forhand har overvejet,
hvordan man vil forholde sig med hensyn til graviditeten, hvis fosterdiagnostik er muligt.

For at lzegerne kan undersgge, om fosteret har genfejlen (mutationen), kraever det, at leegerne har
fundet den genfejl (mutation), som er skyld i, at moren/faren har VHL. Hvis det ved fosterdiagnostik
viser sig, at fosteret ikke har gendefekten, er der ingen problemer. Men hvis fosteret har arvet gen-
defekten, skal man tage stilling til, om der @nskes en abort, eller at graviditeten gennemferes.

Hvis man allerede har barn, kan de fa lavet en gentest. Igen er det en forudsaetning, at laegerne forst
har fundet mutationen i en af foraeldrenes VHL-gen. Laegerne kan, ndr mutationen er kendt, se om
barnene har mutationen.

Det betyder, at de bern, der ikke har mutationen, ikke behgver at ga til kontrol, idet de ikke vil
udvikle VHL. Statistisk set vil 50 % af bgrnene blive “frikendt”. De bgrn, der har mutationen, skal ga til
kontrol.

Man har de seneste ar undersggt, om en graviditet kan forvaerre VHL. Det er der ikke noget ende-
gyldigt svar pa, men en rapport fra USA tyder pa, at der er en mulighed for en forvaerring i forbind-
else med en graviditet.



| USA tager man det meget alvorligt og anbefaler derfor, at gravide VHL-patienter tilbydes ekstra
kontroller, og at de bliver fulgt pa en specialafdeling og ikke udelukkende af en jordemoder og
praktiserende lzege. Det vil ogsa veere en god ide at tage en samtale med de “kontrollerende spe-
cialister”, inden graviditeten pabegyndes, sa man har mindst mulig risiko for, at der dukker VHL-relat-
erede problemer op under graviditeten.

@ Mere information - kontakt

Foreningen for von Hippel-Lindau
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