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Syftet med denna broschyr ar att ge patienter och vardgivare grundlaggande information om hur ldkare diagnostiserar och behandlar CHS, inklusive dess
vanligaste form kongenitalt centralt hypoventilationssyndrom (CCHS). Broschyren innehaller dven information om hur man lever med CHS. Den gar att
ladda ned fran www.ichsnetwork.eu
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1. FORORD

Centralt hypoventilationssyndrom (CHS) ar en séallsynt akomma som upptacktes i bérjan av 1970-
talet. De flesta som arbetar inom varden stélls aldrig infor CHS och t.o.m. ldkare som behandlar
patienter som ar drabbade av CHS har ofta endast behandlat en eller tva patienter. Efter hand som
lakarvetenskapen gar framat blir undersékningar och behandlingsfardigheter allt mer
komplicerade. Det blir darmed svarare for dessa lakare att halla sig uppdaterade om de specifika
problemen vid sallsynta akommor. Kliniska natverk har bildats dar ett mindre antal ldkare
intresserar sig specifikt for ett storre antal av dessa fall.

Likare i Frankrike startade det forsta nationella natverket fér CHS och borjade darefter att
uppratta forbindelser med ldkare i andra europeiska lander. Det europeiska natverket for CHS

(European CHS Network) borjade med en handfull lakare 2004 och sdkrade 2009 finansieringen av ett europeiskt utvecklingsprojekt for att
uppratta ett CHS-register, kartlagga tjansteutbudet inom EU, uppratta kliniska riktlinjer, en hemsida och information for patient och
vardgivare. Denna broschyr representerar ett av de forsta resultaten av detta alleuropeiska samarbete och vi hoppas att den tjanar sitt syfte.
Det &r viktigt att lakarna far ett erkdnnande och de listas darfor nedan. Vi tackar familjerna och familjestédgrupperna for deras kommentarer.

Ldkare

Isabella Ceccherini, Genua, Italien

Helena Estevao, Coimbra, Portugal
Matthias Frerick, Minchen, Tyskland
Angeles Garcia, Madrid, Spanien

Barbara Gnidovec, Ljubljana, Slovenien
Miriam Katz-Salamon, Stockholm, Sverige
David Kilner, London, England
Familjestédgrupper

Alessandro Carcano, A.l.S.I.C.C,, Italien

Agneta Markstrom, Stockholm, Sverige Raquel Porto, Madrid, Spanien

Marek Migdal, Warsawa, Polen Moritz Rohrbach, Miinchen, Tyskland
Francesco Morandi, Erba, Italien Martin Samuels, Stoke-on-Trent, England
Giancarlo Ottonello, Genua, Italien Johannes Schoeber, Miinchen, Tyskland
Jochen Peters, Minchen, Tyskland Irena Senecic, Zagreb, Kroatien

Andreas Pfleger, Graz, Osterrike Ha Trang, Paris, Frankrike

Raffaele Piumelli, Florens, Italien

Philippe Imoucha, A.F.S.0., Frankrike Linda Middleton, UK Family Support Group,
England
Mary Vanderlaan, CCHS Family Network, USA

Martin Samuels, samarbetspartner i England fér det europeiska nétverket for CHS, april 2012
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2. INTRODUKTION

Centralt hypoventilationssyndrom (CHS) &r en grupp av stérningar som omfattar underandning och beror pa
att hjarnan har problem med att behandla och sdnda ut meddelanden till diafragman och brostkorgsvaggens
andningsmuskler. Den vanligaste formen &ar kongenitalt centralt hypoventilationssyndrom (CCHS) och
upptrader under den forsta levnadsmanaden, ofta kort efter fodseln. Lindrigare former av CHS kan upptrada
senare i barndomen eller t.o.m. i vuxen alder (sent uppkommet CCHS eller LO-CCHS). Det finns ocksa en form
av hypoventilation som ar forknippad med hormonella stérningar i 7-12-arsaldern, en akomma som kallas for
snabbt uppkommen oOvervikt med hypotalamisk och autonom dysfunktion (Rapid-Onset Obesity with
Hypothalamic and Autonomic Dysfunction - ROHHAD). Alla former omfattar i viss utstrackning problem i
andra delar av kroppens autonoma nervsystem.

Det ar okant hur manga patienter det finns med CHS. Det uppskattade antalet ligger nagonstans pa ett
drabbat spadbarn per 50 000 - 200 000 levande fodda, vilket gor det till en sallsynt akomma. Det finns
antagligen mellan 50 och 100 drabbade individer i de storre europeiska landerna. Det finns ingen fullstandig
information om var barn och vuxna med CHS bor i de flesta lander dven om ett alleuropeiskt CHS-register,
likt det i Frankrike, haller pad att upprattas.

CHS har kallats for Ondines forbannelse, ett olyckligt namn som dkomman fick 1962. Detta namn pa
akomman kommer fran en tysk legend dar nymfen Ondine la en férbannelse 6ver sin otrogne jordiske make
vilket gjorde att alla hans automatiska kroppsfunktioner férsvann och att han darfér var tvungen att komma
ihdg att andas. Nar han somnade slutade han att andas. De flesta individer med CHS slutar dock inte att
andas helt men andas inte tillrackligt djupt.
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3. ATT FORSTA ANDNING
VARFOR AR ANDNING ABSOLUT NODVANDIG?

Respiration (eller andning) ar en livsviktig process med vilken syre tillfors till blodet medan koldioxid, en restprodukt fran &mnesomsattningen,
elimineras fran var kropp. | lungorna binds syret fran den inandade luften till de roda blodcellerna och transporteras i blodomloppet till alla
celler i kroppen. Cellernas funktion och 6verlevnad ar beroende av den kontinuerliga tillférseln av biokemisk energi (brdansle) genom en
process vid vilken socker (glukos) och syre forbrukas, medan koldioxid och vatten produceras. Medan kroppen har stora reserver av glukos for
att klara perioder av fasta finns inga lager av syre. Vavnadsskada kan darfor uppsta nagra fa minuter fran det att andningen upphor.

HUR FUNGERAR ANDNING?

Vart andningssystem bestar av luftvdgarna (ndsan, halsen, trakean och bronkialtradet), den beniga brostkorgen, andningsmusklerna
(diafragman och brostkorgsvaggens muskler) och de tva lungorna. Andningen styrs av hjarnan som sander regelbundna pulser via ryggraden
och de perifera nerverna till diafragman. Diafragmans sammandragning okar och minskar brostkorgens volym och for luften in i och ut ur
lungorna. Gasutbytet intraffar nar lungorna ar fyllda och syre diffunderas fran luftutrymmet in i blodet och koldioxid ror sig at motsatt hall.

HUR STYRS VENTILATIONEN?

Bade koncentrationen av syre och koncentrationen av koldioxid i blodet 6vervakas noggrant av specifika nervvavnadssensorer, huvudsakligen i
hjarnan. Det normala syretrycket i arteriellt blod (PO,) ar 70 - 100 mmHg (9,7 - 13,3 kPa) och syremattnaden (Sp0,), som kan matas lattare
med pulsoximetri, ar 95 - 100 %. Det normala koldioxidtrycket (pCO,) ar 35 - 45 mmHg.

Maéangden Iluft som andas in vid varje andetag kallas for tidalvolym (TV). Andningsfrekvensen (RR) och tidalvolymen bestammer
minutventilationen (MV).

TV (ml) x RR (min?) = MV (ml x min™)

Nar metaboliska behov och diarmed behovet av syreupptagning och koldioxideliminering 6kar, som vid traning eller feber, okar
andningsreflexen andningens frekvens och djup for att reglera minutventilationen.
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HUR FORANDRAS ANDNINGEN MED ALDERN?

Den unga och vdxande organismen har ett storre energi- och syrebehov. Minutventilationen regleras utifran dessa behov huvudsakligen
genom andningsfrekvensen som ligger mellan 40 andetag per minut under nyfoddperioden och en frekvens pa 12 till 18 andetag per minut i
vuxen alder. Tidalvolymerna (ca 7 - 10 ml per kg kroppsvikt) forblir daremot relativt konstanta med tiden.

VAD AR HYPOVENTILATION?

Hypo betyder under och ventilation betyder andning inom medicinen. Hypoventilation betyder alltsa underandning. Den uppstar nar
andningen inte klarar att fora tillrackligt med syre till lungorna och andas ut tillrackligt med koldioxid. Syrenivaerna i blodet ar darfor laga
(hypoxemi) och koldioxidnivaerna hojs (hyperkapni eller hyperkarbi).

Hypoventilation kan orsakas av sjukdomar hos musklerna, lungorna, de 6vre luftvdgarna och hjarnan, i synnerhet i de djupa hjarnstrukturerna
(s.k. hjarnstammen). Detta omfattar nedsatta medvetandetillstand och centralt hypoventilationssyndrom. Beroende pa minskningen i
minutventilation, sjunker den arteriella syreméattnaden och koldioxidkoncentrationen stiger. Aven om det finns ndgra kompenserande
mekanismer for att bibehalla syretillforseln till vavnaderna vid akuta sjukdomstillstand, &r dven lindriga grader av kronisk hypoventilation
skadliga for hjarnan som utvecklas, hjartat och lungorna.
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4. KLINISK PRESENTATION AV CHS
VAD AR CENTRAL HYPOVENTILATION?

Central hypoventilation betyder att hypoventilationen beror pa en storning i hjarnan som inte klarar att skicka meddelanden for att starta
sammandragningen av diafragman och darmed starta andningen.

Patienter med CHS reagerar inte pa forandringar i syre och koldioxid i blodet. Detta beror pa att sensorerna i blodkarlen i halsen och hjarnan
inte skickar meddelanden korrekt till hjarnstammen. Hjarnstammen svarar inte med en 6kad andning nar det behdvs. Den drabbade individen
kanner inte av att den egna andningen &r bristfdllig, varken medvetet eller omedvetet. Han/hon har darfor ytlig andning med lag
andningsfrekvens och andas inte in tillrackligt med syre eller andas ut tillrdackligt med koldioxid.

VAD AR KONGENITALT CENTRALT HYPOVENTILATIONSSYNDROM?

Kongenital betyder att du fods med dkomman. Symtomen finns antingen omedelbart eller kort efter foédseln, eller sa finns den genetiska
avvikelsen men visar sig inte pa flera manader eller ar p.g.a. av en lindrigare form av akomman. Om symtomen upptrader efter den forsta
levhadsmanaden eller senare, kallas sjukdomen ibland for sent uppkommet CCHS (LO-CCHS).

Om central hypoventilation antingen ar forknippad med att det saknas nagon diagnostiserad stérning hos hjarnan, nerverna, musklerna eller
amnesomsattningen och inget annat genetiskt syndrom eller att det upptacks en specifik genetisk mutation (PHOX2B), kallas det for centralt
hypoventilationssyndrom.

FINNS DET ANDRA TYPER AV CENTRALT HYPOVENTILATIONSSYNDROM?

Hypoventilation som upptrader senare i barndomen och ar forknippad med en snabb viktokning och hormonella stérningar kallas for ROHHAD.
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HuR VISAR SIG CHS?

Hypoventilation kan uppsta endast under djup sémn med normal andning i vaket tillstand. | andra fall upphor andningen helt under sémnen
med allvarlig hypoventilation i vaket tillstand. Detta visar sig pa foljande satt:

* behov av mekanisk (assisterad) ventilation fran fodseln
* episoder av att bli bla, mycket blek eller gra

e uppenbara livshotande handelser

e allvarliga brostkorgsinfektioner

e dalig viktuppgang eller tillvaxt

* langsam utveckling

e hjartfel

» attacker (anfall eller konvulsioner).

Hos barn 6vervags dven CHS om de har ett av ovanstaende och ett av foljande:
* snabbt uppkommen 6vervikt

* beteendestorningar

e QOverdriven torst

* hormonella storningar.

CHS ska aven 6vervagas hos barn och vuxna som har foljande:

e allvarlig smnapné
e daliga reaktioner pa anestesi
* allvarliga brostkorgsinfektioner som kraver langvarig ventilation.

Ibland stélls diagnosen efter en genetisk studie som utfors pa slaktingar till en patient med CHS.
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HUR DIAGNOSTISERAS HYPOVENTILATION?

Hypoventilation diagnostiseras genom att koldioxidnivderna i blodet méats och matvardena visar 6ver 50 mmHg (millimeter kvicksilver) eller 6,7
kPa (kilopascal). De &r tryckméatningar och utfors antingen genom att det tas ett blodprov med hjalp av en sjalvhaftande sensor pa huden
(transkutan koldioxid) eller fran utandad andedrékt (sluttidal koldioxid).

Hypoventilation ar mer markant och koldioxiden ar hogst under sémnen, och i synnerhet under ett somnstadie som ar kdnt som sémn utan
snabba 6gonrorelser (NREM-sémn). Ett blodprov kan ge missvisande resultat eftersom nalpunktionen av huden ofta orsakar oro, vacker barnet
och 6kar andningen.

Hypoventilation kan diagnostiseras med olika tekniker:

Sémnoximetriregistrering. Den detekterar sjunkande syrenivaer i blodet men klarar inte att detektera mindre allvarliga problem sasom
andningspauser (apné) utan syrenedsattningar. Eftersom apnoiska pauser kan vara normala, kravs vanligtvis andra typer av registreringar.

100 Somnoximetri
SAO2
40

1004

Kardiorespiratorisk smnregistrering. Denna studie detekterar apnoiska pauser, men saknar information om sémnkvaliteten. Det kan handa
att en patient inte har nagra andningsstillestand eftersom han/hon inte har sovit tillrackligt djupt for att visa stérningen.

Polysomnografi. Det ar den basta undersokning som kan utforas eftersom den ger all information som behovs for att bedoma andningen
under sdmnen.

Daglig (dagtid) hypoventilation kan diagnostiseras genom att SpO,- och CO,-nivaerna 6vervakas under dagen. Detektering av SpO, < 95 % och
CO, > 50 mmHg (6,7 kPa) medger diagnos av hypoventilation i vaket tillstand.
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LIDER PATIENTER MED CHS AV ANDRA SYMTOM AN HYPOVENTILATION?

CCHS och LO-CCHS ar genetiska storningar som orsakas av mutationer i genen PHOX2B. Denna gen ar viktig for den normala utvecklingen av
det autonoma nervsystemet som styr manga organ och muskler i kroppen. Mutationer i PHOX2B paverkar darfor manga kroppsfunktioner.

Ca 20 % av patienterna lider av att det saknas nerver i tjocktarmen (Hirschsprungs sjukdom). Andra erfar svarighet att inta féda i kombination
med sur uppstotning, matsmaltningsbesvar och svarighet att svalja fast foda.

En del patienter med CHS riskerar att utveckla tumorer i nervvdavnaden (neuroblastom) i binjurarna (ovanfoér njurarna), halsen, brostkorgen
eller ryggraden. De kan vara elakartade eller godartade utvéaxter. Patienter med CHS har ocksa andra symtom som beror pa avvikelser i det
autonoma nervsystemet, sdsom avvikande reaktioner av pupillerna pa ljus, sporadiska episoder med riklig svettning, térst och avvikande
reglering av blodtryck, hjartrytm och kroppstemperatur.
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5. CCHS - OVERSIKT

VAD AR CCHS?

Kongenitalt centralt hypoventilationssyndrom (CCHS; Ondines forbannelse) ar en genetisk akomma som omfattar det autonoma nervsystemet
som styr de automatiska kroppsfunktionerna, inklusive andningen. Det ar kongenitalt eftersom spadbarn verkar fddas med denna dkomma
dven om vissa inte har problem omedelbart efter fédseln. Det ar centralt eftersom det omfattar det centrala nervsystemet, d.v.s. hjarnan.
Andningscentrana sitter vid basen av hjarnan (hjarnstammen), precis ovanfor den punkt dar ryggraden gar in i skallen. Hypoventilation ar
allvarligast under somnen.

Problem med andningen kan dven intradffa i vaket tillstand, dock vanligtvis i lindrigare grad. Det innebar att andningsstorningen har en
allvarlighetsgrad fran relativt lindrig underandning endast under delar av sémnen och normal andning i vaket tillstand, till ett fullstandigt
andningsstillestand under somnen och allvarlig underandning i vaket tillstand. Detta kan speciellt visa sig vid intag av foda (i synnerhet i
spadbarnsaldern) eller koncentration.

VAD ORSAKAR CCHS?

De senaste aren har vi lart oss att CCHS beror pa ett problem med en specifik gen som paverkar hur nervvavnaden i hjarnan utvecklas tidigt i
fosterlivet. Denna avvikelse tros i de flesta fall upptrdada spontant nar ett nytt embryo bildas. En situation som ar kdnd som spontan mutation.
Alla celler hos det drabbade spadbarnet kommer att ha den avvikande genen och férdldrarna ar vanligtvis inte drabbade. Vid vet dock att en
foralder i 5-10 % av fallen kan bara pa den genetiska avvikelsen. Dessa foradldrar kan ha denna genetiska avvikelse i alla sina kroppsceller eller
endast i vissa. Det forklarar delvis varfor vissa foraldrar har visat sig ha hypoventilation efter genetisk testning med positivt testresultat, medan
de flesta inte har det.
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Normalt - 20 alaniner

Expansion - 25 alaniner

Expansion - 29 alaniner

Skillnader i genen normalt och vid CCHS

Den genetiska avvikelsen paverkar styrregionen, kallad PHOX2B, i ett genpar pa kromosom nr 4 (det finns 23 kromosompar i varje kroppscell).
Genen PHOX2B ar ansvarig for utvecklingen av hjarnvdavnad i det tidiga embryot, d.v.s. fore den attonde graviditetsveckan. | en punkt hos
genen finns en serie av 20 proteiner, kallad alanin, men den drabbade genen har mellan 25 och 33 alaniner. Detta kallas for en upprepad
polyalaninexpansion. Denna avvikelse patraffas inte hos icke-drabbade individer. PHOX2B har darfor beskrivits som en sjukdomsdefinierande
gen. Experiment pa maoss har visat att fostret inte 6verlever graviditeten om bada generna &r drabbade.

Hos de barn dar genmutationen PHOX2B inte patraffas finns det ibland andra genetiska upptackter i genen PHOX2B.

Om en individ med mutationen PHOX2B far barn l6per de en 50 % risk att fora vidare den drabbade genen. Om en individ bar pa genen
drabbas individen i nagon grad, d.v.s. det finns ingen tyst bararstatus. Vi upptacker nu alltsa pa senare tid nagra vuxna med dkomman hos vilka
den aldrig misstankts tidigare i livet. Om en vuxen med PHOX2B far ett barn kan avvikelsen detekteras i det drabbade fostret tidigt i
graviditeten.
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VAD DRABBAS VID CCHS?

Huvudproblemet drabbar andningen, men alla kroppsdelar som styrs automatiskt kan drabbas.

Detta omfattar hjarta, 6gon, mage, hjarna och hud.

ANDNING

Enligt beskrivningen i kapitlet ovan utvecklar drabbade individer hypoventilation som ar mer markant under sémnen an i vaket tillstand.

De kdnner inte av och svarar inte automatiskt pa forandringar i syre och koldioxid vilket ar fallet hos icke-drabbade individer. Detta kan leda till
daligt fyllda lungor, dalig tillvaxt och utveckling, allvarlig lunginflammation, hjartpafrestning, anfall, hjarnskada och dod.

HJARTA

Individer som &r drabbade av CCHS kan ha uppehall i hjartrytmen (sinusarrest). Det kan visa sig som episoder med yrsel, kollaps eller attacker. |
vissa fall behovs en hjartpacemaker. Lindriga fall har sallan denna komplikation.
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FODOINTAG OCH TARMAR

Nervstyrningen till matstrupen, buken och tarmarna kan drabbas. Om tjocktarmen &r drabbad kan det visa sig som allvarlig forstoppning eller
utspand buk (kdnd som Hirschsprungs sjukdom) och kraver tarmkirurgi. Om matstrupen och buken &r drabbade, kan det vara forknippat med
matsmaltningsbesvar, svarighet att svdlja och dalig aptit.

Normal sigmoid E-'“-,fg') Svullen kolon p.g.a.
kolon och rektum

Hirschprungs sjukdom
HJARNA OCH NERVSYSTEM

Vissa individer kan visa tecken pa andra problem som drabbar hjarnan och utvecklingen. Det kan visa sig som inldrningssvarigheter, epilepsi
eller syn- och hérselproblem. Aven episoder med andningsuppehéll tills ansiktet blir blatt, som utldses av ilska, smarta eller radsla, dr vanligare
tidigt i livet &an hos icke-drabbade barn.

Individer med allvarligare former av CHS riskerar dven att utveckla avvikande utvaxter av nervceller (nervcellstumorer) som ar en del av de
autonoma nervsystemet. Dessa kan antingen vara benigna (godartade) eller maligna (elakartade).
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Foton pd individer med CCHS
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6. ROHHAD - oversikt
VAD AR ROHHAD?

Namnet ar en forkortning av: Snabbt uppkommen 6vervikt med hypoventilation, hypotalamisk och autonom dysfunktion (Rapid-onset Obesity
with Hypoventilation, Hypothalamic and Autonomic Dysfunction).

Det dr en mycket sallsynt sjukdom med flera forknippade problem sasom 6vervikt, hypoventilation, hormonella problem, problem avseende
den automatiska styrningen av kroppstemperaturen, svettning samt férandringar i hjartrytm och blodtryck. Patienter kan dven ha forandringar i
beteende, sdsom aggression eller dverdriven hunger eller térst. Andningssymtomen kan vara allvarliga, dven sa till den grad att det uppstar
andningsstillestand som kraver aterupplivning. Patienter kan dven ha 6gonstdrningar sasom strabism (skelning) eller skillnader i pupillstorlek.
Overvikt &r ett stort problem och har t.o.m. misstagits som orsak till hypoventilation sa att man har missat att stilla diagnosen ROHHAD.

VAD ORSAKAR ROHHAD?

Orsaken till ROHHAD &r okand. Sjukdomen omfattar en stérning hos hypotalamus, en del av hjarnan som styr nagra viktiga basfunktioner
sasom temperatur, somn, hunger, torst, tillvaxt, sexuell utveckling, skoldkortelfunktion, andning och beteende.

Hypotalamus

Talamus
Hypotalamus
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HUR VISAR SIG HYPOVENTILATION?

Hypoventilation kan upptrada plotsligt, ibland efter en infektionsepisod eller efter anestesi. Hypoventilation kan ocksa leda till plotsligt
andningsstillestand. Det kan forhindras genom att det utfors en somnstudie av barn som plotsligt blir 6verviktiga eftersom detta tecken ofta
kommer fére hypoventilation.

HANTERAS HYPOVENTILATION ANNORLUNDA MOT CCHS?

Hypoventilation kan ha olika allvarlighetsgrad. Vissa patienter kan ha hypoventilation endast nattetid, andra hypoventilation dygnet runt. De
patienter som behdver mekanisk ventilation endast under somnen hanteras ofta med ventilation med mask, medan de som behover
ventilation dygnet runt behandlas med ventilation via trakeostomi.

VAD AR DET FOR FEL PA HORMONERNA?

Flera hormonella storningar upptrader tillsammans med ROHHAD. Det kan férekomma en bristfallig produktion av hormoner sa att det kravs
tillsatser, inklusive fran foéljande: 1) skoldkorteln i halsen sa att det kravs tyroxin, 2) binjurarna ovanfor njurarna sa att det kravs kortisol och 3)
aggstockarna eller testiklarna sa att det krdavs kénshormoner sasom 6strogener eller testosteroner. Regleringen av torst och hunger beror
ocksa delvis pa hormonell styrning och kan vara defekt vid ROHHAD.

VAD HANDER | PUBERTETEN?

Eftersom det saknas nagra hormoner som behdvs under puberteten for att gynna tillvixten och den sexuella utvecklingen, kan puberteten
forsenas och extra hormonbehandling ska 6vervagas.

VAD AR DET FOR FEL PA NERVSYSTEMET?

Manniskor med ROHHAD har normala kroppsrorelser och tankeverksamhet och uppnar normala intellektuella funktioner precis som andra
manniskor. De kan ha stoérningar hos det autonoma (automatiska) nervsystemet som likval styr hjartrytm, blodtryck, andning, svettning,
kroppstemperatur, tarmtémning o.s.v. Drabbade pojkar och flickor kan pavisa férandringar i den normala funktionen hos dessa
kroppsfunktioner.
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HUR BEHANDLAS OVERVIKTEN?

Overvikt kan behandlas genom diet. Den kan férvirra eventuella andningsproblem under sémnen och behdver behandlas s att kroppsvikten
minskas.

FINNS DET RISK FOR TUMORER?

Tumorer har patraffats hos patienter med ROHHAD. De ar huvudsakligen tumorer i buken som harstammar fran nervcellerna. Det ska screenas
for dessa tumorer hos patienter med ROHHAD sa att de upptéackts tidigt och kan avlagsnas om det behovs.

FORANDRAS AKOMMAN MED TIDEN?

Eftersom sa fa patienter har beskrivits fram tills nu ar kunskapen om sjukdomen begrdansad. En avhandling om ROHHAD rapporterar att
patienter vanligtvis pavisar sjukdomen de forsta levnadsdren, dir det forsta tecknet ofta ar dvervikt. Overvikt kan vara férknippad med
utvecklingen av hormonella storningar sasom en 6kning i prolaktinnivaerna (fran hypofysen i hjarnan), binjure- och skoldkortelinsufficiens.
Hypoventilation kan upptrada efter flera ar. Sjukdomen forbattras inte med tiden.

VAD MER KOMMER VI ATT LARA 0SS OM SJUKDOMEN ROHHAD?
Kallan till sjukdomen ar fortfarande okand.

Ett europeiskt register over patienter med CHS, inklusive de med ROHHAD, kommer att hjalpa till att battre definiera denna mycket sallsynta
sjukdom. Mer patientdata kommer att hjdlpa oss att bade diagnostisera och behandla dkomman.
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7. CHS och genetik

FINNS DET ETT GENETISKT TEST?

Det finns ett genetiskt test for diagnostisering av CCHS sedan 2003. Testet hittar en avvikelse i varje kroppscell hos drabbade individer som
aldrig patraffas i icke-drabbade individer. Det finns 23 kromosompar (det genetiska materialet i varje cell) och testet hittar en avvikelse
(mutation) i kromosom nr 4. Den del av kromosomen dar den genetiska mutationen féorekommer kallas PHOX2B.

VAD HITTAR DET GENETISKA TESTET?

Den vanligaste mutationen, som patraffas i 90 % av patienterna, bestar av en langre serie med alaniner, en av aminosyrorna, eller byggblock i
DNA-spiralen. Antalet alaniner 6kar fran 20 (normalt) upp till mellan 24 och 39 alaniner pa ett av kromosomparen. Det dr kdnt som en
upprepad polyalaninmutation (PARM). Den producerar kromosompar med 20/24 till 20/39 alaniner (det normala ar genotyp 20/20).

Normalt - 20 alaniner

mﬂ.m

IIIIII_'l!lllllilillllllllll
m_ | Expansion - 29 alaniner
_W |

Det finns andra mutationer som patraffas i farre an 10 % av patienterna som ar kinda som missens-, nonsens- eller frameshiftmutationer av

Expansion - 25 alaniner

genen.
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FOGRUTSAGER DENNA TYP AV MUTATION HUR PATIENTEN KOMMER ATT DRABBAS?

Det verkar finnas ett samband mellan nagra aspekter av den kliniska presentationen och typen av mutation, inklusive féljande: 1) risken for
nervcellstumorer sasom neuroblastom eller ganglioneurom; 2) risken for Hirschsprungs sjukdom; 3) hypoventilationens allvarlighetsgrad och
sannolikheten for behov av mekanisk ventilation dygnet runt; och 4) ndrvaron av en storning i hjartrytmen, en maijlig orsak till plotslig dod.

Patienter med genotyp 20/25 kraver t.ex. sannolikt inte ventilation dygnet runt medan individer som béar pa langre mutationer har allvarlig
hypoventilation dven i vaket tillstand.

Forekomsten av de andra typerna av mutationer (inte PARM) kan vara forknippad med allvarliga former av CCHS, med bade Hirschsprungs
sjukdom (med omfattande bukpaverkan) och fler upptéackter av tumorer i neurallisten.

PA VILKET ANNAT SATT AR DET GENETISKA TESTET TILL HJIALP?

Kunskap om mutationen PHOX2B medger dven identifikation av antingen symtomfria foraldrar som bar pa mutationen, som I6per en storre risk
for upprepning i efterféljande graviditeter, eller vuxna med lindrig hypoventilation som inte tidigare har noterats eller diagnostiserats.

GAR DET ATT STALLA EN DIAGNOS UNDER GRAVIDITETEN?

Det gar att utféra en genetisk testning av fostret under graviditeten for att ge en prenatal diagnos. Varje drabbad individ I6per en 50 % risk att
overfora avvikelsen till varje barn de far (autosomal dominant nedarvning). Foljaktligen ar en enkel mutation hos en av de tva tillracklig for att
orsaka sjukdomen.
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Nedarvning av genmutation PHOX2B
BAR FORALDRAR PA DEN GENETISKA MUTATIONEN?

Mer dn 90 % av foraldrarna bar inte pa den genetiska mutationen. Den genetiska mutationen kan dock uppsta spontant mycket tidigt i
graviditeten nar embryot forst bildas. Eftersom 5 - 10 % av fordldrarna kan bara pa genen, rekommenderas det att féraldrarna testas nar den
genetiska mutationen patraffas hos en drabbad individ.

De flesta foraldrar som bar pa mutationen har inte vetat om att de ar drabbade av den genetiska avvikelsen. En del bar endast avvikelsen i
nagra kroppsceller, ett fenomen som ar kdnt som mosaicism.

VEM MER BEHOVER GENETISK TESTNING?

| nuldget ska endast foraldrar till drabbade eller PHOX2B-positiva individer testas. Foraldrar och drabbade ungdomar ska fa genetisk radgivning
for att bestamma vem som ska genomga ytterligare testning av PHOX2B.
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VAD OMFATTAR DET GENETISKA TESTET?

For att utfora analysen av genen PHOX2B maste ett blodprov skickas till ett av de genlaboratorier som finns i Europa (lank till kartan). Sadan
testning ska utforas med en remitterande ldkare sa att all klinisk information ges.

KAN DET GENETISKA TESTET IDENTIFIERA PATIENTER SENT | BARNDOMEN ELLER | VUXEN ALDER?
| och med introduktionen av genetisk testning har det varit mojligt att diagnostisera nagra vuxna patienter med hypoventilation p.g.a. CCHS.

Nagra vuxna med kronisk hypoventilation eller sent uppkommen hypoventilation har visat sig ha en mutation i PHOX2B. Dessutom har nagra
vuxna med obstruktiv somnapné visat sig ha mutationer i PHOX2B. Den mutation som vanligtvis rapporteras i sddana patienter ar (kortare)
expansion av alaniner med genotyp 20/25. Den lindriga akomma som ar forknippad med denna mutation forklarar varfor sjukdomen upptrader
i vuxen alder och forblir oupptackt fore det. Ibland belyser paskyndande hindelser sasom anvandning av lugnande medel eller akut forsamrad
andning uppkomsten av hypoventilation.

AR DET GENETISKA TESTET ALLTID POSITIVT?

PHOX2B-studien kan vara negativ hos patienter med misstankt CHS. | detta fall kan diagnosen vara osdaker och man behdéver leta efter andra
forklaringar.

Inget genetiskt test finns for tillfallet for att diagnostisera ROHHAD. Patienter med ROHHAD har inga avvikelser i PHOX2B.
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8. CHS och ventilationsstod
VARFOR BEHOVS VENTILATIONSSTOD?

Patienter med CHS kan inte andas spontant under sdmnen och ibland inte heller i vaket tillstand. CHS férsvinner inte av sig sjalvt, svarar inte pa
stimulerande ldkemedel och forbattras inte med stigande alder. Darfér maste andningen hos patienter med CHS stdodjas med en
andningsapparat. Det finns inget forstahandsval avseende ventilationsstrategin. Ventilationssattet maste bestammas utifran dldern,
sjukdomens allvarlighetsgrad, fordldrarnas preferenser och specialistklinikens erfarenhet.

VILKA TYPER AV VENTILATIONSSTOD FINNS?

Det finns i nuldaget fyra typer av ventilationsstod.

* Ventilation via en trakeostomi. Den vanligaste metoden att ge mekanisk ventilation, i synnerhet vid spadbarn och smabarn, ar via en
trakeostomi, d.v.s. en kirurgisk 6ppning i trakea. En trakealtub fors in och ansluts till ventilatorn via ett speciellt tubsystem.

* Ventilation med mask - dven kallad icke-invasiv ventilation. Andningsstod fran en ventilator ges via nasgrimma, nas- eller helmask.

» Diafragmapacing (DP). DP kraver en kirurgisk procedur dar tva elektroder placeras i brostkorgen pa mellangardesnerverna och tva
radiomottagare under huden. En elektrisk stimulering av mellangdrdesnerverna medfér sammandragning av den storsta och viktigaste
andningsmuskeln, diafragman. Nar den utvandiga sandaren slutar att sdanda signalerna slappnar diafragman av och passiv utandning
boérjar. Nyare procedurer for direkt diafragmapacing har tagits fram och anvants i ett fatal patienter.

e Undertrycksventilation (NPV). Det finns tre metoder for att ge ett undertryck for att utfora andning: skold (kyrass), vast, jarnlunga. Vid

alla tre typerna av NPV ges undertrycket till bréstkorgen och buken fér att framkalla en inandning dar undertrycket gor att luften sugs
inilungorna.
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VILKA AR DE VANLIGASTE RISKERNA MED OLIKA VENTILATIONSSTOD?

* Infektion: Trakeostomituben kan leda till bakterie- och virusinfektioner som kan sprida sig till lungorna. Till foljd av detta kan en 6kad
mangd sekret tappa till luftvagarna eller leda till lunginflammation. Darfér ska barn med trakeostomi sta under standig overvakning.
Infektion kan ocksa uppsta vid pacing av mellangdrdesnerverna och NIV.

* Lackage: Ett lampligt ventilationsstod ar avgoérande for att bibehalla optimal halsa hos barn som ar beroende av ventilationsstod.
Darfor maste lackage runt masken reduceras till ett minimum genom att patienterna utrustas med valsittande mask/grimma. Pa
samma satt ar en val forseglad skold eller omlindning nodvandig vid undertrycksventilatorer.

* Felfunktion: Andningsstodet via DP kan dventyras av en defekt (trasig) antenn och kabeln mellan mottagaren och elektroden eller av en
dalig pacemakerfunktion pa ena sidan av brostkorgen.

* Tilltdppning av luftvagen: Kan intrdffa nar andetagen skapas av ett undertryck eller av pacing av mellangardesnerverna utan
trakeostomi.

HUR KANNS DET ATT ANVANDA VENTILATIONSSTOD?

Ventilationsstodet i sig orsakar ingen smarta och stor darfér inte somnen. Optimala installningar av ventilatorn ar viktiga for att undvika dalig
synkronisering mellan patientens andningsrytm och ventilatorinstallningarna. Det rekommenderas att en person som ar vaken finns i rummet
nar patienten sover for att hantera larmorsaker sdsom att tuber lossnar, en antenn gar sonder eller lackage.

KKAN BARNET PRATA TROTS SIN TRAKEOSTOMI?

Under spontan andning placeras en speciell adapter, en s.k. talventil, pa tuben fér att barnet ska kunna prata. Det gar aven att prata under
mekanisk ventilation.

KKAN BARNET RESA MED EN VENTILATOR?

De flesta ventilatorer som finns i nulaget ar barbara och har ett invandigt och utvandigt batteri.

Centralt hypoventilationssyndrom - Informationsbroschyr for patient och vardgivare - utgiven av EUCHS Consortium - 1:a utgavan 2012 - sid. 24



9. VENTILATION VIA TRAKEOSTOMI

VAD AR TRAKEOSTOMI?

En 6ppen anslutning fram pa halsen som leder direkt till luftstrupen (trakea), en s.k. stoma i trakea, darav trakeostomi. Den skapas av en 6ron-,
nasa- och halskirurg under allmadn anestesi specifikt for att medge assisterad langvarig ventilation vid CHS. Den utférs dven vid andra
medicinska akommor dar luftvagen ar bristfallig i eller ovanfor trakea, d.v.s. vid larynx (stamband) eller farynx (svalg).

VILKA AR FORDELARNA MED VENTILATION VIA TRAKEOSTOMI?

Ventilation via trakeostomi ger effektiv ventilation, i synnerhet néar luftvdgen ovanfér stoma har benagenhet att kollapsa eller smalna av. Vid
CHS klarar hjarnan inte att sanda tillrackligt med signaler for att rora pa andningsmusklerna tillrackligt mycket vilket leder till att inte tillrdckligt
med luft kommer in i lungorna. Dessa signaler skickas ocksa till halsmusklerna som inte dppnas lika mycket som hos normala individer. Aven
om detta kan hanteras genom att det blases ned luft i luftvagen under tryck, som vid ventilation med mask, forhindrar det inte alltid att
luftvdgen smalnar av eller kollapsar. Det géller i synnerhet hos spadbarn dar luftvdgen ar mindre.

NAR OVERVAGS TRAKEOSTOMI?

Ventilation via trakeostomi anses vara den normala metoden for andningsstod for de flesta spadbarn med CHS. Det ar speciellt fallet om
ventilation behovs under den storre delen av spadbarnets dygn, d.v.s. 12 timmar eller mer, om den behovs under vakna perioder och dar
cykler med sémn/vakenhet dnnu inte har etablerats. Aldre barn far ocksa ventilation via trakeostomi om de behdver ventilation i vaket
tillstand under en period eller da ventilation med mask anses vara bristfallig eller osaker, t.ex. ndr den 6vre luftvdagen inte medger effektiv
ventilation. For det mesta anvands kanyler utan kuff. Vissa vuxna med CHS kan anvdnda ventilation via trakeostomi via kanyler med kuff.

GALLER DET HELA LIVET?

En gang i tiden ansags ventilation via trakeostomi vara nodvandig hela livet. Hos nagra patienter ar detta fortfarande fallet, t.ex. nar det
forekommer hypoventilation i vaket tillstand. En del patienter med en trakeostomi kan dock nu fa denna avldgsnad nar andra
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ventilationsmetoder har visat sig vara effektiva. Permanent avldagsning av trakeostomituben (dekanylering) utférs nar en patient overgar till
ventilation med mask och i nagra fall till pacing av mellangardesnerverna.

HUR SKOTER JAG TRAKEOSTOMIN?

Trakeostomipatienter har en tub placerad inuti sig for att sdkerstalla att stoma forblir dppen. Trakeostomituben kraver regelbunden skotsel,
inklusive rensugning, rengoring och byte. Dessa procedurer lars ut till foraldrar, vardgivare och patienter och deras férmaga att utfora dessa
procedurer kontrolleras av erfaren vard-/terapipersonal. Nar foraldrar och vardgivare har visat att de klarar av det, ska de regelbundet suga
rent och byta ut trakeostomituben. Tuben behdver normalt bytas ut med tidsintervall utifran tubens fabrikat, mangden och typen av sekret
och andra kliniska faktorer.

VILKEN UTRUSTNING BEHOVER JAG FOR ATT SKOTA TRAKEOSTOMIN?

Alla patienter med en trakeostomi behdver utrustning for att suga rent och byta ut tuben. For att kunna vara mobil férbereds en
trakeostomisats som specifikt innehaller reservtuber av samma och mindre storlek, sugkatetrar, peang och suganordning.

VILKA VARDGIVARE BEHOVS OCH NAR?

Patienter med CHS behdver vardgivare som 6vervakar och svarar pa fordandrade ventilationsbehov, oavsett om de har en trakeostomi eller
annat ventilationssatt. Vardinsatsernas varaktighet och typ varierar beroende pa manga faktorer sasom den kliniska akommans
allvarlighetsgrad, stabilitet, alder och tillganglighet. Det finns familjer dar minimalt med vard ges eller ar tillgdnglig. Detta ar ovanligt eftersom
de flesta familjer har 6vernattande vardgivare atminstone nagra eller alla natter i veckan.

VILKA PROBLEM KAN UPPSTA?

Trakeostomituber kan bli tilltdppta och ramla ut. De kan sattas tillbaka i fel passage och vara svdra att suga rent fran sekret. Det kan 6ka
sannolikheten for att bakterier kommer in i trakea eller lungorna. Det kan i sin tur leda till allvarliga infektioner sasom trakeit, bronkit och
lunginflammation.
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Trakeostomituber paverkar oundvikligen talet, i synnerhet de perioder da ventilation pagar. Det ar oklart om trakeostomituber har negativ
inverkan pa lungornas eller luftvdagarnas tillvaxt, dven om detta troligtvis ar mer beroende av att ventilationen &r korrekt. Trakeostomituber ar
normalt forknippade med en 6kad risk for plotslig dod.

HUR HANTERAR JAG DEM?

God skotsel kan minimera dessa problem. Skotselprocedurer ska t.ex. utféras som rena procedurer. Var uppmarksam pa sekretforandringar vid
rensugning. Regelbunden 6vervakning under sémnen med pulsoximetri och anvandning av en talventil minimerar ocksa riskerna.

GAR DET ATT PRATA MED EN TRAKEOSTOMI?
Nastan alla patienter med en trakeostomi lar sig att skapa ljud och prata dven om det kan komma senare jamfért med andra barn.
FOREKOMMER DET NAGRA PROBLEM MED ATT SVALIA ELLER SVARIGHET ATT ATA?

Dessa kan vara forknippade problem i synnerhet hos spadbarn och smabarn med CHS och trakeostomi. De évervinns ibland genom en
gastrostomi - en stomi som skapas in i magen genom bukvaggen.

VAD GALLER FOR SIMNING?

Simning ska inte utovas av patienter med CHS och en trakeostomi. Andra individer med CHS far simma men dykning ska undvikas eftersom
nedsatt kdnsel av asfyxi kan leda till farligt langvariga andningsuppehall.

VILKA VENTILATORER ANVANDS MED TRAKEOSTOMIN?

Det finns flera olika anordningar som anvands foér ventilation via trakeostomi. Olika lander har distributérer av medicinsk utrustning som
levererar ventilatorer fran specifika foretag. Det ar darfor svart att foreskriva vilka anordningar som ska anvandas hos patienter med CHS. Det
ar viktigt att lakaren som remitterar och hanterar ventilatorn har erfarenhet av langvarig ventilation.
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UPPSTAR LACKAGE MED TRAKEOSTOMIN?

Lackage uppstar med trakeostomin och ar vanligast runt trakeostomituben och upp genom struphuvudet och svalget. Det kan hjalpa till vid
utveckling av ljudskapande och talformaga. Ett Overdrivet lackage kan dock forhindra korrekt ventilation. Ett ldckage kan darfor vara
valgorande eller skadligt beroende pa sin allvarlighetsgrad. Utvecklingen av ett 6kande lackage under flera veckor eller manader kan vara en
indikation pa att tubstorleken behdver okas.

HUR KANNER BARNET SIG MED EN TRAKEOSTOMI?

Det ska inte vara nagon smarta forknippad med trakeostomin. De flesta barn tycker dock illa om rensugningen men det dr en nédvandig
procedur for skotseln av en trakeostomi.

VAD HANDER MED TRAKEOSTOMIN NAR BARNET VAXER?
Ett 6kande lackage utvecklas och trakeostomituben behdver bytas ut mot en med storre storlek.
VILKA TYPER AV TRAKEOSTOMITUBER (KANYL) ANVANDS?

Det anvands olika typer av plasttuber. Tillverkarens riktlinjer ska normalt foljas for byte och skotsel av tuberna. Tuber som kan anvandas under
lang tid ar att foredra. Hos spadbarn och smabarn ar kanyler utan kuff att foredra.

LAMNAS TRAKEOSTOMITUBER OPPNA - BEHOVER JAG FUKT, TALVENTIL?

Trakeostomituber har ett varierande behov av fukt - ibland ges detta endast under ventilation. Elektriskt uppvarmd fukt ar effektivast men det
finns anordningar som liknar sofistikerade filterpapper som fangar in utandad (fuktig) luft och befuktar inandad luft (fukt- och varmevaxlare,
HME-anordningar). Vissa barn behover ingen extra fukt.

Talventiler behovs ofta under icke-ventilerade perioder for att medge verbal kommunikation.
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10. VENTILATION MED MASK (NASMASK)
VAD AR VENTILATION MED MASK?

Ventilation med mask kan anvanda ett av flera olika hjalpmedel sdsom nasmask, nasgrimma, hjalm-
eller helmask (figur). Det avser ventilation utan behov av en trakeostomi. Det kallas ibland ocksa for
icke-invasiv ventilation.

VILKA AR FORDELARNA MED VENTILATION MED MASK?

= Det behovs ingen kirurgisk procedur.
= Det finns ingen risk for att paverka tal- och sprakutvecklingen.
= Det forekommer farre andningsinfektioner.

NAR SKA VENTILATION MED MASK OVERVAGAS?

En del rekommenderar ventilation via trakeostomi under de forsta levnadsaren, medan andra foéresprakar icke-invasiv ventilation. Om
ventilation behdvs dygnet runt ar trakeostomi att foredra.

Om hypoventilationen ar mindre allvarlig kan icke-invasiv ventilation med en mask vara ett alternativ. Efter en diskussion med familjen beror
beslutet pa det kliniska tillstandet och ldkarens erfarenhet.

| vissa fall har ventilation med mask pabérjats mycket tidigt. Alternering mellan ndsmask och nas-/munmask, och pa senare tid anvandning av
komplett ansiktsmask, kan minimera hypoplasi hos mellanansiktet. For att minska risken ar det &r viktigt att inte spanna fast masken for hart.
Personanpassade silikonmasker kan vara till hjalp. Ansiktsmasker ska undvikas sa lange som mojligt hos barn p.g.a. den potentiella risken for
aspiration.

Ventilation med mask ar forstahandsalternativet hos vuxna med CHS.
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FINNS DET OLIKA MASKSTORLEKAR OCH -FORMER?

Masker finns i olika former, material och storlekar. Utbudet ar dock mindre f6r barn. Valj omsorgsfullt den mask som sitter bast och ger bast
ventilation.

VILKA KOMPLIKATIONER FINNS DET?
* bindhinneinflammation

*  muntorrhet

e utspand buk

e hudsari ansiktet
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» ineffektiv ventilation p.g.a. felaktigt placerad mask och/eller luftlackage (huvudsakligen hos barn som ror sig mycket under sémnen);
anvandning av en mjuk halskrage som stodjer ventilatortuben kan minska lackagen och forhindra desaturering och/eller hypoventilation.

* hypoplasi hos mellanansiktet ar en allvarlig komplikation pa lang sikt som ar forknippad med dagligt tryck fran masken mot ansiktet (se

figur).

Figur. Barn med CCHS med nédsmask och tre dagar senare med ansiktsmask.

Ansiktsmasken kan ocksa forhindra luftlackage genom munnen nar munnen 6ppnas under sdmnen.

HUR SKA JAG SKOTA HJIALPMEDLEN?

Grimmor och masker behover bytas ut regelbundet for att sdkerstélla att de ar i bra skick och att storleken ar korrekt.
Masken maste hallas ren genom att den tvattas varje dag.

Samarbete med vardteamet hjalper till att sdkerstdlla bast anvandning och skotsel av masken.
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11. DIAFRAGMAPACING
VAD INNEBAR DIAFRAGMAPACING?

Normalt skickar hjarnan elektriska pulser via mellangdrdesnerverna till diafragman for att starta muskelsammandragningen och producera
andning.

Hos patienter med CHS klarar inte hjarnan att gora detta korrekt.

Det finns i nuldget nagra tekniker med s.k. diafragmapacing som anvander implanterade anordningar for att skicka elektriska stimuleringar till
diafragman sa att den borjar sin sammandragning.

VILKA TYPER AV DIAFRAGMAPACING FINNS?
Det finns tva satt som diafragman kan ta emot elektrisk stimulering fran en implanterad anordning.

¢ Direkt diafragmapacing. Den implanterade anordningen ansluts direkt till diafragman och skickar darmed elektriska stimuleringar
direkt till den. Detta ar en nyligen framtagen teknik som det finns lite erfarenhet av.

¢ Pacing av mellangdrdesnerver. Den implanterade anordningen skickar elektriska stimuleringar till mellangdrdesnerverna som i sin tur
skickar stimuleringar till diafragman. Denna teknik har anvants i artionden och visat sig vara effektiv. Denna teknik beskrivs detaljerat
nedan.

VILKA DELAR FINNS | SYSTEMET FOR PACING AV MELLANGARDESNERVERNA?

Systemet for pacing av mellangdrdesnerverna bestar av tre utvandiga delar (en batteridriven sdndare som &r ansluten till tva antenner, se
figur) och av fyra implantat: tva radiomottagare som implanteras subkutant pa bada sidorna av brostkorgen och tva elektroder som sutureras
till mellangardesnerverna inuti bréstkorgen. Under aktiv pacing skapar sandaren en serie med radiofrekvenssignaler som omvandlas till
elektriska pulser av mottagaren. Den elektriska stimuleringen av mellangdrdesnerverna framkallar sammandragning av diafragman och
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inandning. Nar sindaren slutar att sanda signaler slappnar diafragman av och passiv utandning boérjar. Hos barn rekommenderas bilateral,
samtidig pacing av mellangardesnerverna for att uppna optimal ventilation.

&
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i Radiomottagare
T Mellangérdesnerv
) } l T Lunga
! I ~  Diafragma

VAD BEHOVS FORE IMPLANTERING?

Radioséndare

Fore kirurgisk implantering ska féljande diagnostiseringsprocedurer utforas: brostkorgsrontgen, trakeobronkoskopi, transkutan stimulering av
mellangardesnerven vid halsen tillsammans med ultraljud av diafragman for att sakerstélla normal diafragmafunktion och slutligen noggrann
undersokning for att utesluta neuromuskuldra sjukdomar. Kontraindikationer mot diafragmapacing &r allvarlig kronisk lungsjukdom,
trakeobronkial stenos, diafragmaparalys och myopati. En relativ kontraindikation ar lagre alder an ett ar.

VILKA AR FORDELARNA MED PACING AV MELLANGARDESNERVERNA?

Fordelen med pacing av mellangédrdesnerverna ar storst hos patienter som behover ventilationsstod dygnet runt. Hos dessa svart drabbade
patienter erbjuder andningspacemakern frihet fran den mekaniska ventilatorn under dagen. De anvdnder det lilla och lattburna
pacingsystemet under dagen for att kunna vara mobila och delta i alla dagliga aktiviteter. Smabarn kan bara sdandaren i en liten ryggsack.
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De ska fortsatta att anvanda en overtrycksventilation under natten. Pacing i mer @n 12 - 15 timmar per dag rekommenderas inte p.g.a. risken
for neuromuskuldr utmattning.

Patienter som endast behover ventilationsstdd under somnen drar ocksa nytta av den mindre pacinganordningen for att kunna vara mer
mobila i samband med semestern, camping tillsammans med skolkamrater o.s.v.

GAR DET ATT UTFORA PACING AV MELLANGARDESNERVERNA UTAN TRAKEOSTOMI?

Det gar att avlagsna trakealkanylen pa &ldre barn. Hos unga patienter (yngre an sex ar) producerar pacing i kombination med en trakeostomi
storre stabilitet hos tidalvolym, syremattnad och sluttidal pCO,. Stédngning av trakeostomin hos denna unga grupp kan kompliceras av en hogre
risk for kollaps av den ovre luftvagen under sémnen. Mellan dldrarna 6 - 12 ar ar en lyckad avvadnjning fran trakealkanylen mer sannolik men
det ska endast provas under noggrann observation och dvervakning av specialistkliniker.

VILKA RISKER AR KOPPLADE TILL SYSTEMET FOR PACING AV MELLANGARDESNERVERNA?

Implanteringen av pacingsystemet erfordrar bilateral torakotomi (6ppning av brostkorgen), allman anestesi och postoperativ behandling vilket
medfor allmadnna risker som ar kopplade till dessa procedurer.

Felfunktion hos pacemakern ar mojlig och orsakas huvudsakligen av en férhojd pacingtroskel vilket kan uppsta under en infektion. | mycket
sallsynta fall kan en lokal infektion runt det implanterade systemet uppsta.

VILKA AR DE VANLIGASTE TEKNISKA PROBLEMEN VID PACING AV MELLANGARDESNERVERNA?

Den utvandiga antennen kan ga sonder inom ett ar vilket atgardas genom att antennen byts ut. Det ska alltid finnas nagra nya reservantenner i
hemmet.

Ett fel pa implantaten kan uppsta tio till femton ar efter implanteringen. Det vanligaste ar att kabeln mellan mottagaren och elektroden gar av
eller isolerar daligt. Detta problem kradver en reparation som bor utféras av en specialistklinik.
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UTESLUTER ELLER STOR MELLANGARDESPACEMAKERN EN HJIARTPACEMAKER HOS SAMMA PATIENT?

En del patienter med CCHS kan erfordra en hjartpacemaker utdver mellangdrdespacemakern. | denna situation ar det viktigt att implantera en
tvapolig hjartpacemaker for att undvika att den stors av de enpoliga elektroderna for mellangardesnerverna.

VAD AR GRUNDLAGGANDE FOR LYCKAD PACING AV MELLANGARDESNERVERNA?

Grundldggande for lyckad pacing ar en mycket kvalificerad kirurgisk teknik under implanteringen och noggrann installning av
pacingparametrarna. Operation och uppféljning ska darfor endast utforas hos en klinik med erfarenhet av pacing av mellangardesnerverna.
Arliga sjukhuskontroller och utvardering av pacingparametrarna rekommenderas.

Foréldrar, vardgivare och patienten sjalv ska utbildas i anvandningen av pacingsystemet. De kan enkelt andra andningsfrekvensen och
tidalvolymen utifran patientens aktuella behov.

Malet ska vara att minimera den elektriska stimuleringspafrestningen pa mellangardesnerverna samtidigt som optimal ventilation ges.
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12. BYTE AV ANDNINGSSTOD

NAR SKA TRAKEOSTOMIN STANGAS?

Overgang fran ventilation via trakeostomi till ett annat ventilationsstdd utférs normalt inte fére 6 ars &lder hos barn som endast ventileras
under sdmnen. Hos patienter som ar beroende av en ventilator dygnet runt ska en sadan 6vergang 6vervagas senare (10 - 12 ars alder) dar
stimulering av mellangdrdesnerverna anvands i vaket tillstand och ventilation med mask anvands under somnen.

HUR BYTER MAN FRAN VENTILATION VIA TRAKEOSTOMI TILL VENTILATION MED MASK?

Patienter med CHS som far sin trakeostomi avlagsnad pabdrjar undantagslost en annan sorts ventilationsstdd, vanligtvis ventilation med mask
eller diafragmapacing. Undertrycksventilation anvands numera sallan.

Ventilation med mask ar forstahandsvalet for ett antal patienter. Vissa patienter med CHS som ar vana vid ventilation via trakeostomi tycker
dock att anvandningen av mask ar obekvam och svar i bérjan och kan vara radda for att avlagsna sin trakesostomitub. Av denna anledning kan
det anvandas en traningsperiod da trakeostomituben sitter kvar och ar proppad. Eventuellt kan en mindre tub foras in och proppas vilket 6kar
andningsutrymmet runt tuben. Néar patienten har bedémts under sémnen, med bade ventilation med nasmask och proppad kanyl, kan
han/hon tryggt skickas hem. Nar barnet har vant sig vid masken och kan sova hela natten med den, utférs en andra sémnstudie. Om bade
andning och neurologiska matningar ar bra, kan kanylen avlagsnas. Vanligtvis stangs stoman spontant efter ett par dagar till veckor. Ibland
kravs kirurgi.
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HUR BYTER MAN FRAN VENTILATION VIA TRAKEOSTOMI TILL PACING AV MELLANGARDESNERVERNA?

Det har nyligen foreslagits att patienter kan byta fran ventilation via trakeostomi till pacing av mellangdrdesnerverna. Eftersom pacing av
mellangardesnerverna inte kan anvandas dygnet runt, kan denna endast vara lamplig for patienter som erfordrar ventilationsstéd under
somnen. Nar patienten borjar att anvanda pacing av mellangardesnerverna kravs féljande steg innan trakeostomin kan avlagsnas:

e Trakeostomituben ska sitta kvar de forsta manaderna enligt tidigare beskrivning om icke-invasiv ventilation.
* Ventilation med diafragmapacing etableras férst med en 6ppen trakeostomitub i nagra manader.

* Efter att trakeostomituben har bytts ut mot en mindre storlek utférs en sdmnstudie 6ver natt med diafragmapacing och proppad
trakeostomi. Om resultatet visar normala blodgasnivaer kan trakeostomituben avldgsnas. | samtliga dessa fall maste patienterna lara
sig att anvanda icke-invasiv ventilation om pacemakern skulle krangla sa att det finns ett reservventilationsstod tills pacemakern byts
ut.

Centralt hypoventilationssyndrom - Informationsbroschyr for patient och vardgivare - utgiven av EUCHS Consortium - 1:a utgavan 2012 - sid. 37



13. GVERVAKNING | HEMMET
VAD AR OVERVAKNING?

Overvakning innebar kontinuerlig observation av matningarna av kroppsfunktionerna, t.ex. andning och hjartrytm. En del anordningar
Overvakar inte bara utan registrerar dven matningarna for senare studie. Vid CHS &r den vanliga typen av 6vervakning pulsoximetri (dven kallad
overvakning av syremattnad, SpO,).

VAD SKA OVERVAKAS HEMMA UNDER ASSISTERAD VENTILATION (ANVANDNING AV TRAKEOSTOMI ELLER NASMASK) OCH/ELLER PACING?

Kontinuerlig overvakning av syresattning (pulsoximetri, SpO,) ar obligatorisk under s6mnen. Sluttidal eller transkutan pCO, ska ocksa
overvakas, i synnerhet i samband med luftvagsinfektion. Bdda parametrarna ska ligga inom det normala intervallet (6ver 95 % SpO, och mellan
30 - 45 pCO, mmHg) med en nedre larmgrans for SpO, pa 90 % och en 6vre larmgrans for pCO, pa 50 mmHg.

Annu viktigare dn den tekniska évervakningen &r nidrvaron av en vardgivare (som kan vara en sjukskéterska, medicinstuderande eller en
valutbildad icke-medicinsk person) som kan hjdlpa till i en larmsituation.

Hos patienter som anvander pacemaker dagtid ska en regelbunden kontroll av SpO, utféras under olika aktivitetstillstand.
VARFOR SKA SYRENIVAERNA MATAS?

Syre kravs for att kroppen ska fungera. Det tas in genom lungorna fran luften vi andas in och cirkuleras runt i kroppen i blodomloppet.
Uppratthallning av korrekta syresattningsnivaer (SpO,) ar livsnddvandigt och kravs for korrekt tillvaxt och inlarning. Vid CHS ar andningen inte
tillracklig for att uppratthalla normala syrenivaer. Overvakning informerar oss om vilka nivder som nas vid valfri tidpunkt.

Overvakning utférs med hjilp av anordningar som kontinuerligt kan évervaka syrenivderna i blodet utan att ta blodprov. Overvakning av syret
berattar for oss om ventilationen inte &r tillrdcklig och varnar vardgivare om det uppstér en livshotande hiandelse. Overvakningssystemet avger
ett ljudlarm sa att vardgivarna kan vidta lampliga atgarder for att aterstalla normal ventilation och normala syrenivaer.
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NAR GVERVAKAR VI SYRE?

Overvakning av syrenivder rekommenderas under ventilation och nir barnet limnas ensamt och sannolikt kommer att somna. Ibland utférs
overvakning i vaket tillstand pa dagen. Din ldkare bestammer detta.

HUR FUNGERAR PULSOXIMETRAR?

Pulsoximetrar anvander blodets farg for att beratta for oss hur mycket syre som transporteras. Blod som &r syrerikt har en ljusare rod farg
medan syrefattigt blod har en mork farg. Sensorn pa en pulsoximeter lyser rétt ljus genom huden och detta 6verférs med olika vaglangd till en
sensor (sond) beroende pa syrenivaerna. Matningen ar beroende av en bra puls i ljusets vdg. Detta visas normalt fram pa oximetern av ett
hoppande ljusstreck eller en vag.

VILKA AR NORMALA SYRENIVAER?
De ar hogre an 95 %.
NAR AR LAGA SYRENIVAER FARLIGA?

Kortvariga syrenedsattningar kan intraffa i individer utan CHS nar de har korta andningsuppehall under somnen. De ar normalt inte farliga. Det
finns bevis for att ju mer tid patienter tillbringar med laga syrenivaer(< 92 %), desto mer sannolikt dr det att det paverkar deras tillvaxt och
inlarning. Exakta syrebortfall ar inte latta att definiera. Laga larminstallningar pa din pulsoximeter bestdams tillsammans med din lakare.

VAD KAN PAVERKA SYREMATNINGEN?
Sonden kan inte kanna av en puls i féljande fall:

e det forekommer mycket rorelse
» foten eller handen ar for kall

e sonden sitter for 16st eller hart
e det ar mycket ljust
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e sonden ar for gammal eller felplacerad (lysdioden sitter inte mitt emot sensorn).

Du maste lara dig hur sonden satts pa korrekt samt hur du erhaller och laser av korrekta matvarden.
VAD GOR VI NAR MONITORN AVGER ETT LARM?

Monitorer kan avge sanna larm néar syrenivan ar |ag eller falska larm som identifierar att syrenivan inte mats korrekt. Det &r bra att ldra sig att
skilja dem at, t.ex. genom att undersdka om pulsavkanningen ar korrekt.

Om larmet beror pa dalig pulsavkdnning ska du kontrollera sonden eller placera om den. Om larmet upphor och de visade vardena pa
monitorn atergar till det normala betyder det att detta var ett falskt larm.

Om du inte ar saker eller individen ser dalig ut pa nagot satt ska du bete dig som om syrenivan verkligen ar 1ag. Kontrollera om bréstkorgen ror
sig och om han/hon ar vid medvetande. Detta kan indikera antingen ett andningsproblem eller hjart- och andningsstillestand. Se
Nodsituationer.

FINNS DET NAGRA RISKER MED SYREOVERVAKNINGEN?
Du maste veta hur du skoter om huden for att undvika skada. En for hart fastsatt sond kan paverka blodtillférseln eller branna huden.
VAD MER KAN OVERVAKAS?

Ett annat tecken pa bristfallig andning ar en hog koldioxidniva (CO;), restgasen som vi normalt andas ut. Nar andningen ar bristfillig kan
koldioxiden 6ka och orsaka trotthet eller koma. :Det finns tva satt att mata CO,:

* koldioxid mats i den utandade luften fran néasa eller trakeostomi (sluttidal CO,), eller
* med en uppvarmd sond som placeras pa huden (transkutan CO,).

Patienter far vanligtvis koldioxiden matt pa sjukhuset eller under en sémnstudie. En del patienter har sina egna koldioxidmonitorer for
hemmabruk. Ibland kan detta anvdandas som hjalp for att dndra instéllningarna pa ventilatorn.
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Pulsoximeterar och andra anordningar mater ocksa hjartrytmen. Det finns ett brett omrade av normala hjartrytmer som varierar med aldern.

Vanligtvis bestams laga larm tillsammans med din ldkare.

Hos patienter som ar drabbade av CHS krdvs minst pulsoximeter for évervakning i hemmet. Overvakning ska utféras under sémnen och varje

gang som individen lamnas ensam.
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14. TJANSTER OCH UPPFOLINING
VILKEN HJALP OCH SUPPORT FINNS FOR ATT VARDA PATIENTER | HEMMET?

De flesta foraldrar klarar att ta hand om sina barn i hemmet, antingen ensamma eller med hjalp av vardgivare och distriktsskéterskor som finns
i hemmet Over natten. Beslutet att ha vardgivare i hemmet paverkas av foraldrarnas preferenser, allvarlighetsgraden hos barnets akomma och
forknippade problem samt hurpass latt det ar att fa ersattning for betalning av vardgivare som arbetar pa natten.

Vuxna patienter med CHS anvander sig ofta av ndrvaron av en slakting, partner eller van i hemmet, i synnerhet pa natten.
VILKEN UTRUSTNING BEHOVS | HEMMET?

Patienter kan behdva syredvervakning nar de sover, och fortfarande ar mycket unga, och nar de haller pa att somna, i synnerhet om de lamnas
utan uppsikt. En del familjer har daven koldioxidmonitorer for hemmabruk for att hjdlpa till att sakerstalla tillracklig ventilation, identifiera om
patienten borjar ma samre och tilldta justeringar i ventilatorns installningar. De flesta patienter har tva ventilatorer och reservstromsystem.
Trots all utrustning ar det mojligt for familjerna att resa utomlands pa semester.

Pulsoximetrar och koldioxidmonitorer
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VAD HANDER INNAN VI SKRIVS UT FRAN SJUKHUSET?

For att kunna ta hand om en patient i hemmet maste flera saker ordnas. Detta gors bast av specialiserad vardpersonal som arbetar
tillsammans med dig fér att samordna alla tjanster som du behéver. Innan ni lamnar sjukhuset maste féljande aktiviteter ha genomforts:

* bestallning och inkép av utrustning
e installation av syre
e faststdllning av extra vardgivare
e utbildning av foréldrar, familjer och vardgivare om féljande:
- anvandning av ventilator
- anvandning av Overvakningsutrustning
- skotsel av trakeostomi (om sadan finns)
- aterupplivning
* anpassning av hemmet om sadan behovs
e Overforing av vardansvaret pa distriktsmottagning/vardgivarteam
* ansokning om tillgangligt ekonomiskt stod
e oOverenskomna planer for hantering av nddsituationer
e overenskomna planer for uppfoljning av distriktsmottagning och sjukhus.

Manga av dessa krdver en 6versyn med jamna mellanrum (t.ex. inledningsvis varannan manad och pa sikt arligen). Detta uppnas bast med
hjalp av specialiserad vardpersonal sasom en klinisk sjukskoterskespecialist eller teamchef fran socialvarden.

BEHOVER VI KOMMA TILLBAKA TILL SJUKHUSET?
Det behdvs av foljande anledningar:

e | nodsituationer. Se separat avsnitt.
* For regelbundna, férnyade undersdkningar. Se nedan.
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VILKEN REGELBUNDEN UPPFOLINING BEHOVER EN PATIENT MED CHS?

Patienter med CHS har regelbundna, fornyade undersokningar for att kontrollera ett antal problem. Det exakta tidsintervallet for de férnyade
undersékningarna bestidms tillsammans av familjen och léikaren. Fornyad undersokning behovs for foljande:

o for att utvardera att ventilationen ar tillracklig (tidsintervallet beror pa dldern, Gkommans allvarlighetsgrad och kliniken)

* for att kontrollera maskens passform, trakeostomi eller pacing av mellangardesnerver

o for att faststdlla om det har férekommit betydande andningsproblem sasom brostkorgsinfektioner (vilket pavisar antingen bristfallig
ventilation eller andra lungproblem)

» for att kontrollera tillvaxt och inlarning

e for att utvardera eventuella forknippade problem och

e for att kontrollera att alla vardbehov tillgodoses.

Det senare underlattas ofta av att ha en lokal samordnare som o6vervakar varden och ett regelbundet multidisciplinart mote for att se over det
vardpaket som har organiserats for familjen.

VILKEN PERSONAL KAN VARA INVOLVERAD MED 0SS?

* Specialist for férnyad undersékning av CCHS (som kan vara en av foljande tva)

* Specialist for kontroll av ventilation, t.ex. andnings-, anestesi- eller intensivvardskonsult

* Lakare eller barnldkare for att kontrollera utvecklingen och hantera eventuella neurologiska problem
e SOomnstudietekniker

e Sjukskoterskespecialist for att samordna varden

e Terapeuter, sasom fysioterapeut, tal- och sprakteraputer (SALT)

e Socialvard/-tjanster for att hjalpa till med hemvard och ekonomiskt stod

* Psykologer/radgivare
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15. DAGLIGT LIV
VAD BEHOVER PERSONER MED CHS BARA MED SIG?

De flesta barn och vuxna som behover ventilation endast pa natten behdver inte bara med sig nagon utrustning pa dagen bortsett fran den
som behdvs for att skota om trakeostomin, d.v.s. sug och tub for byte i nodfall. Spadbarn och smabarn som fortfarande sover middag pa dagen
eller de som behoéver ventilation under en del av dagen, ska ha sin ventilator, sina tuber (och ansiktsmask om sadan finns) och en
andningsballong. Ibland kravs dven patientévervakning, d.v.s. pulsoximeter.

Patienter kan vilja bara med sig sjukdomskort, patient-ID, lista med nodkontaktnummer eller ett armband om att ldkarvard kravs i en
nddsituation.

AR OLIKA TRANSPORTSATT SAKRARE ELLER FARLIGA FOR PERSONER MED CHS?

Individer med CHS kan aka med alla transportmedel. Det kravs dock vissa forberedelser fére langa flygresor, inklusive kontakt med flygbolaget
om det ar troligt att ventilation kommer att behdvas. De flesta vuxna och barn har lagre syrenivaer under reguljarflygresor, inklusive individer
med CHS. Det gar inte att veta om syre behdvs for patienter med CHS men det gar att anvanda pulsoximeter under flygningen och planera for
att ventilation paborjas om SpO, sjunker, t.ex. under 90 %.

BEHOVER BARN MED CHS EXTRA HJALP | SKOLAN?

Det finns en 6kad sannolikhet att individer med CHS behdver specialundervisning. De ska beddmas fore skolstarten och darefter med jamna
mellanrum. Barn ska inte bli lidande om de har sarskilda behov, t.ex. dyslexi eller samre koncentration.

All skolpersonal som kommer i kontakt med barnet med CHS ska vara medveten om akomman, i synnerhet avseende eventuella
nodsituationer dar det kravs att luftvdagen frigors eller assisterad andning gors, t.ex. reducerat medvetande. Det kan krdvas ytterligare personal
eller utbildning av personal for yngre barn med trakeostomi.
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KAN PATIENTER MED CHS IDROTTA?

Individer med CHS ska undvika dykning eftersom allvarligt 1aga syrenivaer kan utvecklas som ar tillrdckliga laga for att orsaka medvetsloshet,
dock utan att de marker att det ar pa vag att handa. Individer med CHS ska Overvakas noggrant nar de simmar av en vardgivare som &r
medveten om deras akomma och risken for laga syrenivaer och forandrat medvetande.

Vissa patienter med CHS, och i synnerhet sadana som ar symtomatiska, kan behoéva specifik utvardering av sin traningstolerans for att veta
vilka aktiviteter de kan delta i.

FINNS DET NAGRA ANDRA ATGARDER SOM BEHOVER VIDTAS FOR PATIENTER MED CHS?

Patienter med CHS loper stor risk om de far infektioner i de nedre luftvdgarna eftersom det kan paverka deras andningsreflex negativt och
sanka syrenivaerna. Exponering for tobaksrok ar starkt forknippat med ett 6kat antal luftvagsinfektioner. Det rekommenderas darfor att vidta
atgarder for att utesluta rok fran miljon dar barn med CHS vistas.

KAN PERSONER MED CHS TA LAKEMEDEL SOM VANLIGT?

Likemedel med lugnande effekt ska undvikas eftersom de kan nedsatta andningen ytterligare. Oavsett ska assisterad ventilation dvervagas och
planeras for. Alkohol ar speciellt farligt p.g.a. hur detta lugnande medel anvands i sociala sammanhang.
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16. BLI OBEROENDE

BEHOVER PATIENTER MED CHS HA NAGON | NARHETEN NAR DE SOVER?

Patienter med CHS behover nagon form av system sa att deras somnposition, luftvag eller ventilatorinstallningar kan hanteras i hdndelse av ett
larm antingen pa pulsoximetern eller deras ventilator. Ett sddant system ska antingen larma vardgivaren, fordldern eller partnern eller
sakerstalla att individen vacks. Narheten till vardgivaren, féraldern eller partnern som svarar pa larmet beror pa hemmets planlésning och
anvandning av elektronisk dvervakning, interna kommunikationssystem eller monitorer.

KAN PATIENTER MED CHS KORA?
Det finns ingen anledning till att patienter med CHS inte kan kora.
KAN PATIENTER MED CHS ARBETA?

Patienter med CHS kan arbeta, d.v.s. ha en betald anstallning efter sin formaga. Precis som med alla andra skolbarn ska personalen informeras
om den medicinska akomman sa att korrekta atgarder kan vidtas i handelse av nddsituationer.

KAN PATIENTER MED CHS DRICKA ALKOHOL?
Alkohol har visat sig vara forknippat med plétslig dod hos patienter med CHS och ska drickas sparsamt, eller inte 6verhuvudtaget.

Alkohol ar farligt for patienter som ar drabbade av CHS och dodsfall har rapporterats hos denna grupp vid alkoholintag. Tonaringar l6per storre
risk eftersom de ofta dricker alkohol utan att tinka pa foljderna. Aven sma mangder kan orsaka sémn och andningsstillestand. Vanner maste
vara medvetna om diagnosen med CHS och behovet av mekanisk ventilation om personen somnar sa att de kan hjalpa till. Det ar oavsett
mycket viktigt att patienter som ar drabbade av CHS undviker alkoholintag.

KAN PATIENTER MED CHS ROKA CIGARETTER?

Rokning av alla slag avrades vid CHS och alla andra akommor som paverkar andning och lungor.
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KAN PATIENTER MED CHS HA SEX?
Ja, och de har blivit gravida och fatt egna barn.

KAN PATIENTER MED CHS FA BARN?

Ja, men de ska normalt radfraga en lakare med genetisk expertis fore graviditeten sa att de kan lara sig riskerna for det nyfodda spadbarnet

med CHS. | ssmband med graviditet ska den blivande mamman med CHS 6vervakas noggrannare.
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17. ANESTESI, LAKEMEDEL OCH VACCINATIONER
GAR DET ATT UTFORA EN ALLMAN ANESTESI AV EN PATIENT MED CHS?

Ja, en patient med CHS kan fa allman eller lokal anestesi. Specifik dvervakning kravs fran narkoslakaren sa att varden fore, under och efter
proceduren kan planeras. Det ar speciellt viktigt att dvervaka att andningen ar tillracklig fére och efter anestesin.

GAR DET ATT UTFORA LOKAL ANESTESI PA EN PATIENT MED CHS?

Lokal anestesi kan utféras som vanligt pa samma satt som t.ex. vid tandvardsprocedurer och procedurer pa akutavdelningen. Ldkaren,
tandldkaren eller sjukskoterskan maste informeras om CHS for att undvika anvandning av vissa narkos-/beddvningsmedel sasom dikvaveoxid
(lustgas) eller lugnande medel.

FINNS DET NAGRA LAKEMEDEL SOM MASTE UNDVIKAS?

Medicinsk litteratur har rapporterat farliga handelser vid anvandning av propofol for anestesiprocedurer for patienter med CHS. Propofol ar ett
intravenost narkosmedel som ofta anvands i operationssalen for anestesi. Detta lakemedel kan orsaka problem med hjartrytmen, framforallt en
overdrivet sankt hjartrytm, och ska darfér undvikas.

FINNS DET SPECIFIKA TEST SOM SKA UTFORAS FORE ANESTESI?

Patienter med CHS ska folja samma procedurer som andra patienter, inklusive en detaljerad utvardering fore anestesin. Det ska hjalpa till att
tydliggora vilken metod och vilka installningar som anvands for den mekaniska ventilationen, typen av trakeostomitub eller maskmodellen for
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narkoslakaren. Narkosldkaren ska ocksa informera sig om andra aspekter hos det autonoma systemet kan vara ett problem, inklusive hjartrytm,
blodtryck, cirkulation och kroppstemperatur. Det kan vara nddvandigt att utfora ett EKG eller en 48 - 72 timmars EKG-registrering (Holter) for att
ta reda pa om det férekommer stérningar i hjartrytmen.

AR DET NODVANDIGT ATT VAUA ETT SPECIFIKT SIUKHUS FOR ANESTESI AV PATIENTER MED CHS?

Allman anestesi (dar patienten sovs) ska utforas av kirurger och narkoslakare som &r vana vid att hantera mer komplicerade akommor hos
andningsstyrningen och kroppens autonoma nervsystem. Dessutom ar det viktigt att det finns ett uppvakningsrum dar patienten kan évervakas
noggrant nar patienten vaknar gradvis fran anestesin. Under denna period kan patienten aterga till att anvdanda sin egen mekaniska ventilation
och upphora med den forst i helt vaket tillstand. Det ar bast att valja ett sjukhus som redan ar vant vid att behandla patienter med CHS.

VILKEN TYP AV VARD SKA OVERVAGAS FOR PERIODEN EFTER OPERATION/ANESTESI?

Efter anestesi ska patienter som ar drabbade av CHS overvakas i ett uppvakningsrum med pulsoximeter
(syremattnad eller Sp0O,) och elektrokardiogram (EKG - hjartrytm). Regelbundna observationer ska utforas
av Sp0,, hjartrytm, andningsfrekvens, blodtryck, kroppstemperatur och blodsocker. Koldioxidnivaerna
(CO,) ska helst ocksa dvervakas. Narkosldkaren bestammer hur ldnge patienten ska sta under observation
innan han/hon kan skrivas ut fran uppvakningsrummet. Det kan rora sig om ett par timmar. Langre
perioder innebar normalt 6verforing till en intermediarvards- eller intensivvardsenhet.

GAR DET ATT SKRIVA UT EN PATIENT SAMMA DAG SOM PROCEDUREN UTFORS UNDER ALLMAN ANESTESI?

Aven om det 3r mojligt om patienten har vaknat helt och alla observationer har varit upprepat normala, kan det vara bittre att observera
patienten pa sjukhuset atminstone under 24 timmar.
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VILKEN TYP AV GVERVAKNING SKA UTFORAS EFTER PREMEDICINERING?

Premedicinering ar det lakemedel som ges till patienter fore operation/anestesi. Lugnande medel ska aldrig anvandas om patienten inte ar helt
ventilerad. Patienten far inte lamnas ensam om det ges premedicinering. En utbildad sjukskoterska eller narkosldkaren ska stanna kvar i
narheten av patienten och évervakning av SpO, och CO, ska pabdrjas. Patientens egna mekaniska ventilator maste vara tillgdnglig och kan
startas om syre och koldioxidnivaerna borjar att franga de normala vardena.

OCH UNDER ALLMAN ANESTESI?

oy Viss specifik dvervakning ska alltid finnas for patienter med CHS, inklusive féljande: SpO, (mattnad pa en pulsoximeter);
Z | hjartrytm och EKG (elektrokardiogram); CO, (sluttidal eller transkutan); icke-invasivt systemiskt blodtryck (BP); och
.:l kroppstemperatur (T°). Ytterligare dvervakning kravs for mer komplicerade och invasiva procedurer.

—— ..,O OCH EFTER ALLMAN ANESTESI?

All 6vervakning ska anvandas under uppvakningsperioden tills patienten antingen ar helt vaken eller tillbaka pa sin vanliga ventilation. Behovet
av ytterligare 6vervakning beror pa patientens tillstand och procedurens karaktar och bestams av narkoslékaren.

GAR DET ANVANDA PATIENTENS EGNA VENTILATOR UNDER PREMEDICINERINGEN OCH UNDER UPPVAKET FRAN ALLMAN ANESTESI?

Patienter med CHS ombes normalt att ta med sin utrustning for att den ska finnas till hands. Det kan handa att den utrustning som anvands
hemma kan vara anvandbar och behdvas under 6vergangen fran anestesi till komplett uppvaknande. Det anvands en annan typ av ventilator
under operationen/proceduren.

KAN DET HANDA ATT TRAKEOSTOMITUBEN BYTS UT UNDER PROCEDUREN?

Trakeostomituber utan kuff sitter ofta inte bra och forsvarar den mekaniska ventilationen under allman anestesi. Det kan handa att

narkoslakaren behover byta ut tuben och anvianda en tub med kuff under allman anestesi. Tuben utan kuff kan séattas tillbaka nar patienten
vaknar.
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AR DET NAGOT PROBLEM MED ATT TA LAKEMEDEL?

Lugnande medel ska normalt inte anvandas vid CHS om det inte foreskrivs specifikt av en ldkare som har erfarenhet av att hantera CHS och dar
overvakning med kapacitet att starta ventilation ar tillgdnglig. De flesta andra ldkemedel som dagligen anvands pa barn kan anvandas.
Radfraga alltid din egen CHS-ldkare vid tveksamheter.

SKA BARN MED CHS TA VANLIGA VACCINATIONER OCH BEHOVS DET NAGRA EXTRA?

Ja, alla de vanliga vaccinationerna ska ges. Det finns ytterligare vaccinationer som kan ges, t.ex. den arliga influensavaccinationen for att hjalpa
till att reducera risken for influensa och luftvagsinfektioner, och pneumokockpolysackaridvaccinet som hjalper till att skydda mot nagra typer
av bakteriell (pneumokock) lunginflammation.

Palivizumab ar en behandling med manadsvisa injektioner av antikroppar mot respiratoriskt syncytialvirus (RSV), ett virus som ger
brostkorgsinfektioner det forsta eller andra levnadsaret och vilka kan bli allvarliga hos barn med langvarig ventilation. Palivizumab ska
Overvagas i borjan av RSV-sdasongen hos barn med langvarig ventilation som ar yngre an 24 manader.
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18. NODSITUATIONER - IGENKANNING OCH RESPONS

VILKA TYPER AV NODSITUATIONER KAN UPPSTA?

Patienter med CHS l6per storre risk an andra att hamna i nddsituationer p.g.a. sin akomma och de behandlingar som de behdver.
Medvetenhet om dem och effektiv ventilation minskar risken for att de ska intraffa. Tidig igenkdnning av férsamringen kan minska risken for
att skada uppstar.

Huvudriskerna ar andningsproblem samt hjart- och andningsstillestand som beror pa féljande:

. problem med luftvagar eller trakeostomi

. svimningsepisoder eller kollaps (synkope)

. episoder med andningsuppehall (smabarn)

. attacker (konvulsioner eller anfall)

. fel pa utrustningen sasom stromavbrott eller tekniska fel pa ventilatorn.

HUR KANNER JAG IGEN ANDNINGSPROBLEM?

Eftersom andning ar en livsviktig funktion och detta ar det primdra problemet for patienter med CHS ar det speciellt viktigt att kunna kdnna
igen andningsproblem.

Hos personer utan CHS kdnns andningssvarigheter som ett andningsobehag, tryck éver brostkorgen eller andfaddhet (se figur).
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Recession av bréstkorgsvéggen syns inte alltid hos patienter med CHS.

Vid CHS kan dessa férnimmelser utebli eller upptrada sent som en sjukdom. Det gar darfor inte att forlita sig pa dessa symtom. Pa samma satt
kan vardpersonal inte forlita sig pa att de vanliga tecknen pa forsamrad andning indikerar andningssvarigheter sasom snabb andning
(takypné), indragning av brostkorgsvaggen (recession), vidgade nasborrar, konstiga andningsljud och anvandning av extra andningsmuskler.

Vid CHS ar de mest anvandbara indikationerna pa andningsproblem féljande:

e Dblek, gra eller bla till utseendet

* svettning

e Overdriven trotthet

e eventuella onormala andningsfornimmelser
e sjunkande blodsyrenivaer

e stigande koldioxidnivaer.

Det &r viktigt att ha en pulsoximeter (syreméattnadsmonitor; normal SpO, = 95 - 100 %) och/eller en koldioxidmonitor tillganglig som kan
anvandas i handelse av respiratorisk sjukdom (dven férkylningar) eller vid andra andningssymtom.

Centralt hypoventilationssyndrom - Informationsbroschyr for patient och vardgivare - utgiven av EUCHS Consortium - 1:a utgavan 2012 - sid. 54



HUR HANTERAR JAG ANDNINGSPROBLEM?

Om en patient med CHS har ovanstaende symtom eller avvikande matvarden for syre eller koldioxid, ska du antingen félja vardplanen for
nddsituationer som du har fatt eller kontakta din vardpersonal.

Det finns en risk med att ge ytterligare syre till en patient med CHS som andas pa egen hand utan att ge assisterad ventilation, eftersom
underandningen inte behandlas (vilket visas av héjningen i koldioxidnivaer). Att bara ge syre kan i sjdlva verket nedséatta andningen ytterligare
sa att koldioxidnivaerna hojs annu mer och medfér koma. Om syre ges ska alltid effektiv ventilation ges och koldioxidnivaerna ska dvervakas.

Om individen har slutat att andas eller inte visar nagra livstecken maste du utféra hjart- och lungaterupplivning (s.k. forsta hjalpen eller mun
mot mun-metoden) och ringa 112. Vardpersonal visar dig hur du utfor forsta hjalpen. Du ska ha 6vat pa en docka.

HUR HANTERAR JAG PROBLEM MED LUFTVAGEN (TRAKEOSTOMI)?

Om individen har en trakeostomi visar vardpersonal dig hur du hanterar problem med den, inklusive vad du ska géra om den hamnar fel eller
blir tilltappt. Om du har en trakeostomi gar forsta hjalpen till pa ett annat satt vilket vardpersonalen lar dig.

HUR HANTERAR JAG EN SVIMNING ELLER ETT ANFALL?

De ar vanligare vid CHS men hanteras inledningsvis pa ett liknande satt som hos andra individer. Dessutom ar det viktigt att sdkerstalla att
individen antingen andas tillrackligt eller ar val ventilerad. Forsta hjalpen innebar normalt att du ldgger individen ned pa avstand fran
eventuella omkringliggande faror samtidigt som luftvagen halls fri, t.ex. genom att anvanda framstupa sidolage.

Centralt hypoventilationssyndrom - Informationsbroschyr for patient och vardgivare - utgiven av EUCHS Consortium - 1:a utgavan 2012 - sid. 55



Framstupa sidoldge

Assisterad ventilation maste ges om andningen inte ar tillracklig, vilket syns pa att brostkorgen bara ror sig lite eller inte alls, eller pa att

ldpparna, tungan och tandkottet blir bla. Om det inte finns en ventilator att tillgd omedelbart ska du anvdanda ett annat satt att ventilera, t.ex.
foljande:

* en andningsballong

¢ mun mot mun- eller mun mot trakeostomi-lunginblasningar.

Forsok till att vacka individen kan aven oka ventilationen.

Andningsballong fér aterupplivning

HUR HANTERAR JAG EPISODER MED ANDNINGSUPPEHALL?

De ar vanliga hos smabarn och triggas ofta av nagot obehagligt sdsom smarta, radsla eller ilska. De flesta ar kortvariga och aterhamtning sker
utan behandling. En del barn har dock syrenedsattningar vilket orsakar bla lappar (cyanos) eller langsammare hjartrytm. De kan orsaka
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medvetsloshet. Enkel forsta hjalpen ges, sasom att forhindra att patienten kan skada sig sjdlv pa omkringliggande féremal. Lunginblasningar
ska ges (som vid grundldaggande forsta hjalpen eller hjart- och lungaterupplivning) om andningen inte ar tillracklig.

Blaaktig (cyanotisk), andningsuppehdll med krékt rygg
VAD HANDER OM DET BLIR FEL PA UTRUSTNINGEN?

Din utrustning behover regelbundet genomga service fér att minska riskerna for att det plotsligt blir fel pa den. Trots att du tar val hand om
utrustningen maste du vara forberedd pa risken for att det blir fel pa den.

De flesta utrustningar anvander strom fran elnatet. Varje anordning ska darfor helst har en batteristromkalla som tacker upp vid eventuella
stromavbrott. Foljande omfattas:

* ventilator
* pulsoximeter (syremattnadsmonitor)
e sug (for trakeostomi).

Om batteriet inte fungerar ar det viktigt att det finns nagot satt att utfora lunginblasningar eller rensugning mekaniskt. En andningsballong &r
ovarderlig.

Andra fel pa utrustningen hanteras genom att det finns en reservanordning eller tillgang till tekniker dygnet runt. Din ldkare diskuterar detta
med dig.

Om du tror att det kan uppsta andra nddsituationer ska du diskutera dem med din ldkare eftersom det ar bast for dig och ditt barn att du ar
forberedd pa sadana handelser.
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NAGRA PABUD OCH FORBUD
v Individer med CHS ska undvika lugnande Ikemedel inklusive premedicinering fére operation om det inte planeras fér ventilation.
v Vuxna och ungdomar ska minimera sitt alkoholintag eftersom det har varit férknippat med plé6tslig dod.

v’ Individer kdnner eventuellt inte av andfaddhet och asfyxi och ska évervakas noggrant nir de simmar. Det avrades fran att dyka.

Centralt hypoventilationssyndrom - Informationsbroschyr for patient och vardgivare - utgiven av EUCHS Consortium - 1:a utgavan 2012 - sid. 58



19. CHS OCH HIARNAN
VARFOR KAN EN PATIENT MED CHS HA NEUROLOGISKA PROBLEM?

CHS ar en genetisk avvikelse tidigt i fosterlivet som drabbar utvecklingen av det autonoma nervsystemet (ANS). Det autonoma nervsystemet
styr automatiska funktioner sasom andning, cirkulation, hjartrytm, magaktivitet, kroppstemperatur, svettning o.s.v. och ar starkt kopplat till
hjarnaktivitet.

Huvudawvikelsen vid CHS omfattar en reducerad férmaga att svara pa fordandringar i blodsyre- och koldioxidnivaer genom att andra
ventilationen. Blodsyrenivaerna kan darfoér sjunka och koldioxidnivaerna stiga med skadliga effekter pa hjarnan och hjartat. Vissa drabbade
individer kan pavisa andra problem som drabbar hjarnan och utvecklingen som inte nodvandigtvis ar kopplade till episoder med akut hypoxemi
och kan vara ett direkt resultat av det primara neurologiska problemet som &r forknippat med CHS.
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VAD AR ANFALL?
Anfall &r symtom pa ett hjarnproblem. De intraffar p.g.a. plotslig, avvikande, 6verdriven eller samtidig neurologisk aktivitet i hjarnan.
HUR SER DE UT?

Anfall kan orsaka ofrivilliga forandringar i kroppsroérelse eller -funktion, férnimmelse, medvetenhet eller beteende. De ar ofta férknippade med
en plotslig och ofrivillig sammandragning av en muskelgrupp och medvetsloshet.

Anfall kan orsakas av episoder med akut hypoxemi eller kan hos vissa drabbade individer uppsta oprovocerat.

Optimal syresattning och ventilation hos patienter med CHS reducerar risken fér episoder med hypoxemi. Hos individer med allvarligare
former av CHS kan dock anfall 6verga till bestdende anfallssjukdom som kraver antikonvulsiv profylax.

NEUROKOGNITIV UTVECKLING HOS BARN MED CHS
KOMMER MITT BARN ATT UTVECKLAS NORMALT?

Barn med CHS ligger normalt i skiktet med ldngsammare inlarning avseende mental bearbetningsformaga, i kombination med suboptimal
skolprestanda och/eller minskad intellektuell funktion. Neuropsykologisk funktion verkar sta i relation till ett bra ventilationsstéd och
allvarlighetsgraden hos CCHS.

De flesta barn med CHS gar i vanliga klasser i vanliga skolor. Vissa drabbade individer kan dock ha inldrningssvarigheter och krava undervisning
i specialklasser.

KAN MITT BARN UPPNA NORMAL INTELLEKTUELL FUNKTION?
Normal intellektuell funktion verkar vara férknippad med en tidig diagnos och optimalt ventilationsstod.

Regelbunden och omfattande intellektuell testning kan identifiera problemet och mojliggéra aktiva utbildningsatgarder som tillsammans med
optimal ventilationsbehandling kan sdakerstalla maximala majligheter for barnets neurokognitiva utveckling.
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VAD GALLER AVSEENDE HANS/HENNES MOTORISKA UTVECKLINGSSTEG?

Det finns en stor chans att ditt barn nar alla de motoriska utvecklingsstegen i tid men manga spadbarn med CHS har mindre muskelmassa

och/eller en forsenad motorisk utveckling som gor att olika neurofysioterapeutiska program behdéver inkluderas.

VAD GALLER AVSEENDE UTVECKLING AV TUMORER | NEURALLISTEN?

Neurallistceller ar transitoriska, migrerande celler som under tidig fosterutveckling ger upphov till atskilliga celler i det autonoma
nervsystemet. Tumorer i neurallisten kan ofta upptrada i individer med allvarligare former av CHS. De kan upptrdada nedfoér ena sidan av

ryggraden, oftast i brostkorgen eller buken, eller i binjurarna precis ovanfor njurarna.
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Patienter med CHS uppvisar ofta synavvikelser som beror pa neural styrning av 6gonfunktion. De flesta har smala pupiller som reagerar daligt
pa ljus. De kan ocksa ha strabism av olika slag och darmed problem med inadtskelning eller narsynthet.
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HORSEL

Vissa patienter med CHS kan ha horselproblem. De kan vara kopplade till fel i de perifera eller centrala, neurala horselbanorna. Det ar viktigt
att diagnostisera horselfel tidigt i sjukdomsforloppet for att underlatta korrekt talutveckling hos barn med CHS som &ven kan paverkas av
behovet av trakeostomi.

Manga spadbarn med CHS har svarigheter att svalja. For att underlatta naringsintaget kan det krdvas att en gastrostomitub placeras i deras
mage. Denna kan normalt tas bort vid hogre alder.
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20. CHS OCH MAGEN

VARFOR PAVERKAR CHS MAGEN?

Eftersom CHS paverkar det autonoma nervsystemet (ANS) som styr automatiska funktioner sasom andning, cirkulation, hjartrytm,
magaktivitet, kroppstemperatur och svettning. Problem &r darfér férvantade i mage, hjérta och dgon. Aven vissa tumérer kan upptrada oftare.

VILKA AR DE VANLIGASTE MAGPROBLEMEN?

De vanligaste magproblemen &r Hirschsprungs sjukdom, gastroesofageal refluxsjukdom och andra motilitetsstorningar sasom diarré utan
infektion eller problem med att svilja.

VAD AR HIRSCHSPRUNGS SJUKDOM?

Hirschsprungs sjukdom kan vara forknippad med patienter med CCHS. Denna matsmaltningsstorning, s.k. kongenital aganglionos megakolon,
orsakas av defekta tarmnerver. Langden pa den drabbade tarmen varierar.

Den kliniska presentationen kan vara en forsenad passage av den forsta avféringen under nyfoddperioden eller olika grader av forstoppning. |
sin allvarligaste form kan den upptrada som tarmobstruktion.

Behandlingen av Hirschsprungs sjukdom innebér att den drabbade delen av tarmen avlagsnas kirurgiskt och de tva resterande dandarna av den
normala tarmen darefter forenas. Detta utférs normalt i spadbarnsaldern. Ibland maste kirurger utfora en kolostomi vilket innebar att tarmen
fors till ytan av buken och att den slutgiltiga reparationen utférs vid ett senare tillfalle.

VAD AR GASTROESOFAGEAL REFLUXSJUKDOM?

Gastroesofageal refluxsjukdom (GERD) hos barn med CCHS beror pa oférmaga hos den nedre esofageala sfinktern, en ringliknande muskel som
dras samman for att forhindra att maginnehallet dker tillbaka upp i matstrupen (esofagus). Om barridgren mellan esofagus och buken inte
fungerar, sker reflux (tillbakafléde) av magsyra och annat maginnehall. Det medfor att syra inflammerar esofagus och larynx (stdmband) och
kan t.o.m. medfdra att mat sugs in i lungorna.
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Symtomen varierar och inkluderar upprepad krakning eller andningssymtom sasom hosta. Drabbade individer kan ocksa kdnna smarta,
inklusive halsbranna eller |att irritation. Behandling & medicinering som reducerar syraproduktionen. Kirurgiskt ingrepp ar mojligt om
medicineringen inte ger effekt.

VAD AR MOTILITETSSTORNINGAR?

Vissa barn med CCHS lider av motilitetsstorningar vid franvaro av Hirschsprungs sjukdom. Normalt flyttas maten genom magtarmkanalen av
rytmiska sammandragningar (peristaltik).

| hdndelse av motilitetsstorningar sker inte dessa sammandragningar koordinerat. Symtom kan t.ex. vara svarighet att svalja, krdkning,
illamaende, forstoppning och diarré. De flesta av dessa symtom kan behandlas genom medicinering, specialkost och traning. | vissa fall, t.ex.
om barnet inte kan svdlja, ar det dock nédvandigt att anvdanda en matningstub ett tag. De flesta barn lar sig att svalja nar de blir dldre.
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21. CHS OCH HIARTAT

VILKA AR DE VANLIGASTE HIARTPROBLEMEN VID CCHS?
De vanligaste hjartproblemen ar arytmi och pulmonell hypertension.
VAD AR ARYTMI?

Arytmi ar oregelbundna hjartslag. Den vanligaste arytmin vid CCHS ar bradykardi vid vilken hjartat slar langsammare eller t.o.m. stannar nagra
sekunder. Dessa hjartavvikelser kan vara symtomfria eller sa kan patienter ha dterkommande svimningsepisoder, s.k. synkope (en 6vergaende
forlust av medvetande och kroppshallning med omkullfall och spontan aterhamtning). Om dessa uppehall ar langvariga kan de leda till

hjartstillestand eller t.o.m. plotslig dod.
Elektroder

HUR DIAGNOSTISERAS ARYTMI? H\_"-\-\.
N S ;

Avvikelser i hjartrytmen kan detekteras genom langvarig 6vervakning med elektrokardiografi (EKG) som varar 24 -
72 timmar, s.k. Holter-6vervakning.

Holter-monitor

KAN DESSA PROBLEM BEHANDLAS?

En kardiolog faststaller behovet av medicinering, eller i allvarliga fall en hjartpacemaker, utifran Holter-6vervakning och symtom. Pacemakern
ar en liten anordning som implanteras under huden. Den har tradar som analyserar hjartrytmen. Om rytmen ar lagre dn ett faststallt varde
skickar pacemakern elektriska signaler med tradar for att stimulera hjartslag.
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VAD AR PULMONELL HYPERTENSION/COR PULMONALE?

Pulmonell hypertension dr hogt blodtryck i artarerna som tar blodet till lungorna for att syresattas. Kronisk lag blodsyre- eller koldioxidniva
gor att musklerna i blodkarlens vaggar dras samman och medfér att blodtrycket i dem stiger, en situation som kallas for pulmonell
hypertension. De hoga trycken i kdrlen medfor att hjartat arbetar hardare for att cirkulera blodet genom lungorna. Om trycket ar for hogt
orkar inte hjartat med och blir forstorat, en typ av hjartfel som kallas for cor pulmonale.
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HUR KANNER JAG IGEN PULMONELL HYPERTENSION?

Lindrig pulmonell hypertension kan vara symtomfri eller orsaka blaaktig missfargning av lappar och hud, trotthet och andfaddhet. Nar

patienter utvecklar cor pulmonale blir dessa symtom varre och patienter kan ha svullnad i vrister och fotter (periferalt 6dem) samt svullen buk

(askites).

HUR DIAGNOSTISERAS PULMONELL HYPERTENSION?

Pulmonell hypertension kan diagnostiseras av en kardiolog med hjalp av ekokardiografi (ECHO eller hjartultraljud)
och EKG med 6verenskomna tidsintervall.

KAN PULMONELL HYPERTENSION FORHINDRAS ELLER BEHANDLAS?

Den kan behandlas genom att undvika laga blodsyrenivder och hoga koldioxidnivder. Optimala
ventilationsinstdllningar ska darfor sakerstallas tidigt.

N&r cor pulmonale har utvecklats kan den behandlas pa olika satt sasom genom optimering av ventilationssyre
och olika typer av medicinering.

BEROR ALLA SVIMNINGSEPISODER PA ARYTMI VID CHS?

Nej, barn kan dven ha svimningsepisoder kopplade till ortostatisk hypotension, s.k. postural hypotension. Det dr en f6ljd av lagt blodtryck som

upptrader nar du reser dig. Postural hypotension kan dven gora att du kdnner dig yr eller omtocknad, eller orsaka suddig syn, och kallas dven
for neurokardiogen synkope.
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22. CHS OCH TUMORER

UTVECKLAR PATIENTER MED CHS OFTA TUMORER?

Nej, men ett fatal patienter med CHS kan utveckla tumorer som inte nédvandigtvis behover vara farliga. Sedan upptackten av specifika
forandringar i generna hos patienter med CHS har det visat sig att inte alla patienter har en hogre risk att nagonsin utveckla en tumor i
neurallisten. | synnerhet patienter med langre upprepade polyalaninexpansionsmutationer, vilket innebar 20/28 till 20/33 och de med
missens-, nonsens- eller frameshiftmutationer behdver bedémas noggrannare. For mer information, se broschyren om genetiska upptacker.

Patienter med ROHHAD I6per stérre risk att utveckla tumérer.

Cellerna som forandras och kan bygga tumoérerna harstammar fran nervsystemets celler. Dessa cellknippen kallas for neurallisten. Dessa
tumorer tenderar att visa sig tidigt i barndomen.

VILKA AR SYMTOMEN?

Ofta har patienten inga symtom i de tidiga stadierna. Senare presentation beror huvudsakligen pa tumérens
placering. | buken kan en tumdérmassa orsaka svullen mage eller forstoppning eller t.o.m. kronisk diarré. |
brostkorgen kan en tumor orsaka andningsproblem. Genom att trycka pa ryggraden kan en tumor orsaka
svaghet och darmed en ofdrmaga att st3, krypa eller g3, eller urineringsproblem.

HUR HITTAR MAN TUMORER?

Tumorerna producerar amnen som gar att upptdcka i blodet (t.ex. neuronspecifikt enolas) eller i urinen
(katekolamin). Olika avbildningsmetoder kan aven vara till stor hjalp.

KAN DESSA TUMORER BEHANDLAS?
Ja, fast behandlingen av tumorer som harstammar fran neurallisten varierar beroende pa deras typ, grad och placering.

Kirurgi ar ofta ett alternativ och/eller kemoterapi kan vara till hjalp. Behandlingen ar normalt specifik fér patienten.
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