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Introduktion

Von Hippel-Lindau (vHL) er en sjaelden
arvelig disposition, der medfgrer, at
man har en gget risiko for savel god-
artede som ondartede svulster. VHL er
sjeelden, og i januar 2021 havde man
kun kendskab til 91 personer med dis-
positionen i Danmark. Da der er sa fa
danskere, der har vHL, kan du komme
ud for, at leeger og andet sundhedsper-
sonale ikke kender til dispositionen, og
derfor ikke vil kunne give dig svar pa
alle dine spgrgsmal.

| dette haefte har vi forsggt at samle
svar pa nogle af de spgrgsmal, der kan
opsta, nar man har vHL. Forhabentlig
kan det hjeelpe dig til at forsta disposi-
tionen bedre, og dermed passe pa din
egen krop, sa vHL kommer til at genere
dig mindst muligt.

Haeftet er udarbejdet i samarbejde
med den laegegruppe, som har udar-
bejdet retningslinjer for, hvordan man
afger om en patient har vHL-dispositio-
nen og for hvilke kontrolundersggelser,
man anbefaler til vHL-disponerede.

VHL er en disposition, som du kom-
mer til at leve med resten af dit liv. Den
vil ikke pavirke dig dagligt, som fx suk-
kersyge vil, men der vil veere perioder
af dit liv, hvor vHL vil praege dit liv. Det
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kan for eksempel veere i forbindelse
med, at dine kontroller har vist, at der
er forandringer, som bgr behandles. Du
kanilang tid ga uden at have nye foran-
dringer, og pludselig kan du sa have en
oplevelse af, at der er nye forandringer
ved naesten hver kontrol, og vHL vil sa
fylde meget i dit liv.

VHL er en dominant arvelig dispo-
sition. At den er arvelig betyder, at ens
bgrn kan arve dispositionen. Det skyl-
des, at der er en andring i VHL genet,
som ens bgrn kan arve. Disposition
betyder, at har man arvet en andring i
vHL genet, har man en gget risiko for at
fa tegn pa von Hippel-Lindau i form af
god- eller ondartede svulster.

At VHL er dominant betyder, at har
du en endring i vHL-genet, udvikler
du med stor sandsynlighed pa et tids-
punkt symptomer pa vHL. Det er meget
forskelligt, hvornar i livet de forskellige
symptomer pa sygdommen viser sig.
Graden af sygdommen og hvilke symp-
tomer man far varierer meget fra per-
son til person.

Hvis du har vHL, har du en gget risi-
ko for at danne cyster (veeskefyldte hul-
rum) og savel godartede som ondarte-
de svulster/tumorer i mange forskellige
organer i kroppen. Nogle vil vaere rela-
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tivt ufarlige, andre kan veere farlige. Om
de er farlige eller ej afhaenger af, hvor
de er lokaliseret, hvilken type det er, og
hvor store de er.

Du undrer dig maske over, at man sa
ngjagtig kan sige, at der er 91 patien-
ter i Danmark. Det skyldes, at en grup-
pe danske laeger nu gennem en del ar
har arbejdet med at vedligeholde et
vHL-register. Registeret har til huse pa
Odense Universitetshospital. Formalet
med registeret er at samle viden om
VHL, sa diagnosen bliver stillet korrekt,
og sa behandlingen kan bliver bedre.
Vi vil meget opfordre dig til at kontakte
registeret og give lov til, at la&egerne ind-
samler dine data. Dermed kan du veere
med til at gge viden om vHL.

Om vHL-genet

Mennesker har ca. 20.000 gener. Hvert
gen er "opskrift” pa et stof (et prote-
in), der har betydning for en eller flere
egenskaber, fx gjenfarve, harfarve, hgj-
de. Men gener har ogsa betydning for
mange andre egenskaber, som man
ikke kan se sa let som de ydre tegn. Et
af disse gener er vHL-genet kaldet VHL.
Funktionen af det protein som VHL er
"opskriften” pa (vHL-proteinet), er at re-

gulere, hvornar visse af kroppens celler
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skal vokse, og hvornar de ikke skal. Hos
personer med en andring | VHL er der
en gget risiko for vaeksten ikke styres.

Ovenfor skrev vi, at mennesket har
20.000 gener, men faktisk har menne-
sker 2 udgaver af hver af de 20.000 ge-
ner; man har arvet den ene udgave fra
sin mor og den anden fra sin far. Per-
soner med vHL-dispositionen har en
gen-aendring i den ene udgave af VHL,
mens den anden udgave er ubeskadi-
get. Derfor er en vHL-disponeret per-
son praktisk taget altid rask ved fgds-
len. Men mens vi lever, opstar der af og
til en skade 1 et gen i en af kroppens
celler. Hvis en celle far sadan skade i
den normale udgave af VHL, har denne
celle ikke leengere nogen fungerende
udgave. En celle, hvor begge udgaver
af VHL er beskadigede, kan begynde at
vokse uhaemmet.

Det kan blandt andet ske i nethinden
i gjet. Her kan en blodare begynde at
vokse og danne et lille "garnnggle” be-
staende af blodkar. Dannelsen af "garn-
ngglet” skyldes, at cellerne pa det sted
I gjet mangler vHL-proteinet. Der er ikke
blot i gjet forandringerne kan opsta,
men ogsa andre steder i kroppen. Hvil-
ke forandringer afhaenger af det organ,

som forandringerne sker i.
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Hvor opstar vHL i kroppen?

Cerebrum - storhjerne

Retina - nethinden i gjet

Indre gre

Cerebellum - lillehjerne

Glandulae suprarenalis - binyrer

Pancreas - bugspytkirtel

Renes - nyrer

Testis - testikel
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Hvilke symptomer kan
vHL-patienter fa?

De fleste forandringer forarsaget af
vHL giver ikke symptomer, som du selv
kan opdage, fgr forandringerne er sto-
re. Derfor er det vigtigt at blive kontrol-
leret, sa forandringerne kan blive opda-
get og behandlet i tide.

Forandringerne kan opsta hele livet
igennem. Man har set forandringer helt
ned i 2-ars alderen, dette er dog sjael-
dent; de fgrste forandringer opstar ty-
pisk i 20erne.

| det fglgende vil de mest alminde-
lige forandringer blive gennemgaet.
Fordi du har vHL, er det bestemt ikke
sikkert, at du vil fa alle forandringer —
langt fra — der vil veere forandringer,
som du aldrig far, og der kan i oversig-
ten mangle forandringer, som du har.

Under hvert organ er naevnt det latin-
ske navn for organet, funktionen af orga-

net, og hvilke forandringer man kan fa.

Hjernen og rygmarven
CNS - centralnervesystemet:
cerebrum = storhjernen,
cerebellum = lillehjernen
medulla spinalis = rygmarven

Hjernen styrer og koordinerer alle vores
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beveegelser, reflekser — ja, faktisk er
hjernen involveret i alle kroppens funk-
tioner. | rygmarven lgber nervebanerne
ud til alle musklerne og andre organer. |
CNS ses de hyppigste vHL-forandringer
i rygmarven, i lillehjernen og sjeeldnere
I selve hjernen. | selve hjernen oftest
ved 4. ventrikel: et hulrum som ligger
inde i bunden af hjernen. De forandrin-
ger man ser, er svulster, der naesten
udelukkende bestar af blodarer; de lig-
ner naesten et lille garnnggle. Omkring
svulsternerne vil der danne sig cyster
(vaeskefyldte hulrum). Svulsterne kal-
des haemangioblastomer. Disse svul-
ster er naeste altid godartede, men de
kan give generede symptomer, fordi de
kan forstyrre funktionen af et omrade i
CNS.

De symptomer du far fra heeman-
gioblastomerne (svulsterne pa bloda-
rerne) skyldes cysten. Hvis laegerne
(fx ved hjeelp af MR-scanning) finder et
hamangioblastom et eller andet sted
i CNS, vil de oftest ikke straks operere
det vaek. De vil som regel fglge udvik-
lingen et stykke tid, og fgrst nar man
far symptomer, eller lzegerne skgnner, at
haemangioblastomet nu er rigeligt stort,
eller hvis de kan genere, vil de foresla en
operation.
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Forandringer forekommer hyppige-
re nogle steder i CNS end andre steder.
Hyppigst er forandringerne i lillehjernen:
35-79%.

Nethinden i gjene
Retina
Nethinden i gjet er "filmen i fotografiap-
paratet”.
| gjet ses forandringerne pa nethin-
den. Ligesom i hjernen kan der opsta
sma svulster (haemangioblastomer) fra
blodarerne. Hvis disse svulster ikke be-
handles, vil de kunne vokse med risiko
for blgdninger og for at nethinden Igs-
nes. Dette kan medfgre blindhed.
Risikoen for at fa forandringer i gjnene
er 15-73%. Man har set gjenforandringer-
ne meget tidligt, helt ned til 2-ars alderen.
Derfor tilrdder man ogsa undersggelse af
ginene som en af de allerfgrste undersg-
gelser.

Bugspytkitlen
Pancreas
Bugspytkirtlen har flere funktioner.
Den spiller blandt andet en rolle i for-
dgjelsen af den mad, vi indtager. Der-
udover danner den hormonerne insulin
og glukagon.

Op til 70 % af vHL-disponerede vil fa
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forandringer i bugspytkirtlen. De fleste
forandringer drejer sig om simple cy-
ster, som er vaeskefyldte hulrum. Disse
er stort set altid godartede og kirur-
gisk behandling anbefales derfor ikke,
med mindre de vokser eller forarsager
symptomer. Derudover kan cysterne
trykke pa galdevejene og give afklem-
ning, hvilket vil kraeve aflastende be-
handling. Selvom der ofte er mange
cyster, forarsager de sjeeldent forstyr-
relser i bugspytkitlens funktion.
Mellem 5-20% af vHL-disponerede
udvikler en eller flere neuroendokrin tu-
morer (NET) i bugspytkirtlen. De er ofte
cystiske, og de kan blive ondartede.
Forandringerne i bugspytkirtlen kan du
typisk ikke maerke, og NET vil derfor
oftest blive opdaget pa en af de arlige
skanninger. Hvis, der er mistanke om
NET i bugspytkirtlen, vil man supplere
med en saerlig PET-skanning, som er
specielt felsom for NET. Hvis de er on-
dartede, er der oftest tale om en lang-
som voksende kraeftform, som dog kan
sprede sig til lymfeknuder og lever. Ved
tumorer mindre end 2 cm kan laegerne
vaelge at observere med scanninger
hvert halve til hele ar. Kirurgisk fjernel-
se af tumor vil man ofte planlaegge, hvis

en tumorer er over 2 cm i diameter, eller
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hvis tumor vokser, idet der sa er stgrre
risiko for at tumor spreder sig. Hvilken
del af bugspytkirtlen, der fjernes ved
operation, afhaenger af tumors lokalisa-
tion. Hvis tumor har spredt sig, og det
ikke er muligt at fjerne evt. lymfeknu-
de og levermetastaser, kan medicinsk
behandling vaere aktuel. Valg af me-
dicinsk behandling afhaenger af, hvor
ondartede tumor og metastaser er, og
hvor hurtigt de vokser. Ved lav delings-
hastighed vil man oftest blive anbefalet
behandling med en somatostatin ana-
loger, som gives ved en indsprgjtning
hver 4. uge. Hos nogle patienter, hvor
tumor har en hgj delingshastighed og
dermed hgj vaeksthastighed, behand-
les med forskellige former for kemote-
rapi og andre malrettede behandlinger,
targeteret behandling: Behandling med
infusion af radioaktivt stof der binder
sig til tumorcellerne og giver en direkte
bestraling af disse.

Risikoen for at fa cyster i bugspytkit-
len er opgivet til 30-91%.

Nyrerne

Renes

Nyrernes hovedfunktion er at rense
blodet for affaldsstoffer. Nyrerne har
masser af overkapacitet. Faktisk kan

N

S

o

%

du sagtens klare dig med mindre end
én nyre.

| nyrerne kan der opsta to forskel-
lige forandringer. Den ene er cyster
(vaeskefyldte hulrum), den anden er
svulster/tumorer. Cysterne er uskyl-
dige og godartede, men det gaelder til
gengeeld ikke for svulsterne i nyren.
De forandringer, man virkelig skal hol-
de godt gje med, er altsa svulstdan-
nelse (dannelse af massive tumorer) i
nyrerne. Svulsterne kan bade udvikle
sig 1 vaeggen af en cyste eller helt fri
af cysterne. Problemet er, at en svulst
reelt ofte er en kraeftknude (renalcelle-
karcinom), og at den kan vokse. Forbli-
ver svulsten lille, er den typisk harm-
lgs, idet den ikke spreder sig dvs. ikke
metastaserer, og erfaringen viser, at
svulsten typisk skal op pa en diameter
pa 3 cm eller derover, fgr den udger en
egentlig risiko. Det betyder selvfglge-
lig ikke at svulsten er ufarlig, nar den
er 2,9 cm, og den dag den vokser til 3,0
cm, sa er den pludselig meget farlig.
Det er en glidende overgang, derfor
vil din urolog, speciallaege i kirurgiske
nyresygdomme, kigge pa dine scan-
ningsbilleder og ud fra disse finde det

bedste tidspunkt at behandle svulsten

pa.


http://

Knap 1/3 af vHL patienter udvikler
tumorer i nyren. Risikoen for at danne
cyster er lidt stgrre. For begge foran-
dringer geelder, at de hyppigst ses mel-
lem 14 og 69 ars alderen. Det skal dog
lige naevnes, at alle mennesker kan fa
cyster i nyrerne, som er uden betyd-
ning.

Risikoen for at fa tumorer i nyren er
5-86%.

Risikoen er lidt stgrre for at danne cy-
ster: 10-89%.

Binyrerne

Glandulae suprarenalis

Binyrerne danner flere hormoner. Hor-
monerne har blandt andet betydning
for dit blodtryk.

Som vHL-disponeret har man en op-
fattelse af, at der er nogle forandringer,
der ses hyppigt, og andre man ikke rig-
tigt ser hos netop ens egen familie. Det
erihvert fald korrekt for forandringerne
i binyrerne, i nogle familier kan foran-
dringerne i binyren komme hos mange
personer, mens de kan veere sjaeldne
eller helt fraveerende i andre familier.
Forandringerne producerer for meget
hormon adrenalin eller noradrenalin og
tilstanden med for meget hormon hed-

der faeokromocytom. Der er ikke noget
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dansk navn for tilstanden.

Svulsterne/tumorerne i binyrerne
er oftest godartede. De symptomer du
kan fa fra binyrerne, hvis de laver for
meget hormon, er blandt andet forhg-
jet blodtryk. Hvis man fglger kontroller-
ne, vil forandringerne i binyren oftest
blive opdaget, inden du nar at fa svee-
re symptomer. Desvaerre kan du ogsa
danne ondartede svulster/tumorer |
binyrerne, men det sker heldigvis rela-
tivt sjeeledent.

Hvis du har en forandring i binyren,
der laver for meget hormon, vil behand-
lingen oftest vaere operation med fjer-
nelse af binyren. Den anden binyre vil
i givet fald lave de ngdvendige binyre-
hormoner. Hvis der er behov for at fjer-
ne begge binyrer, vil man have brug for
at spise medicin for at fa de manglen-
de binyrehormoner.

Risikoen for at fa faeokromocytom va-

rierer meget fra 0-32%.

Bitestiklerne
Epididymis
Opbevarer saedceller.

De forandringer man kan se her, er
dannelse af cyster, og de er ufarlige.
For at stille denne diagnose kan det

veere ngdvendigt med en ultralydsskan-
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ning af testiklerne og bitestiklerne. Der
vil sjaeldent veere behov for kontrol af
disse forandringer, hvis man fgrst har
fundet dem.

Der er ikke brug for saerlig kontrol
af testiklerne eller bitestiklerne, masnd
med vHL har formentlig den samme
risikko som meand uden vHL for at fa
kraeft i testiklerne.

Risikoen er 3-32% hos de mandlige pa-

tienter.

Orerne
Udover at hgre, hjeelper det indre gre os
med at holde balancen.

Forandringerne i det indre @re er no-
get, man f@rst er blevet opmeaerksom pa
indenfor de sidste ar. Hvis du far foran-
dringer her, kan du fa nedsat hgrelse,
opleve du far tinnitus og maske proble-
mer med balancen.

Forandringerne i gret er formentlig
sjeeldne, men da det kun er de sidste
ar, man har veeret opmaerksom pa den-
ne forandring, kan det skyldes, at man
ikke har forbundet forandringen med
VHL, og det derfor ikke er blevet regi-
streret.

Hvis du eller dine omgivelse oplever,
at du hgrer darligt, eller du er svimmel
og har balanceproblemer, bgr du tale
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med en af dine leeger, og evt. fa foreta-
get en undersggelse hos en grespecia-
list.

Risikoen er maske 3-16%.
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Hvor har jeg faet vHL
fra?

VHL er en arvelig disposition. Det vil
sige, at du kan have faet den sammen
med de gener, du arvede fra din mor el-
ler sammen med de gener, du arvede
fra sin far. Derfor bruger laegerne ogsa
meget tid pa at "udrede” din familie for
at finde ud af, hvordan vHL pavirker din
familie. Men vHL kan ogsa veere nyop-
staet, se senere i dette afsnit.

Tidligere fortalte vi, at man har 2 ud-
gaver af alle gener, ogsa VHL. Den ene
udgave har man arvet fra sin mor og den
anden fra sin far. Hvis den ene af ens for-
aeldre har vHL, vil han/hun have en nor-
mal udgave af VHL og en aendret udga-
ve af VHL. Hvert barn har arvet den ene
udgave af VHL fra hver foraelder. Det vil
sige, at hvert barn har 50% risiko for at
have arvet det eendrede udgave af VHL.
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Der findes forskellige former for gen-
aendringer i VHL. Hos langt de fleste
personer med vHL, kan lzegerne finde
ud af hvilken aendring det drejer sig om
ved at lave en genundersggelse pa en
blodprgve. Nar aendringen er fundet hos
en person med vHL, kan man under-
sgge personens slagtninge for den
samme andring i genet via gentest.
De fleste personer med vHL har ar-
vet det &endrede gen fra en af sine for-
eeldre, og denne foraelder har naesten
altid selv udviklet vHL-forandringer et
eller flere steder i kroppen. Men i nog-
le tilfaelde har ingen af foraeldrene tegn
pa sygdommen. Hvis du har vHL, og
ingen af dine foraeldre har tegn pa syg-
dommen, tyder det p3, at der hos dig er
sket en aendring i VHL (nymutation), og
du derfor ikke har arvet den. Dine bgrn
kan dog stadig arve det eendrede gen fra
dig, og har dermed vHL-dispositionen.
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| sa fald er du, den fgrste i din familie,
der har vHL.

lllustrationen pa side 11 viser arvegan-
gen for dominante arvelige tilstande
som VHL.

"D” er det dominante "aendrede”
gen, "n” er det vigende "normale” gen.
Faren har vHL, hans ene gen er andret,
det andet er normalt. Der er 50% chan-
ce for at hans bgrn vil fa det normale
gen (n), og 50% risiko for at bgrnene vil
fa det aendrede gen (D). Chancerne og

risici er lige store for drenge og piger.

Graviditet og VHL

Nar du eller din partner har vHL, og |
overvejer at fa bgrn, kan det vaere en
god ide at fa en konsultation pa en kli-
nisk genetisk afdeling. Hos en klinisk
genetiker vil | kunne fa information
om mulighederne for undersggelse i
forbindelse med graviditet. Hvis den
gen-aendring, der medfgrer vHL hos dig
eller din partner, er fundet, er der flere
muligheder. Man kan veelge at starte
graviditeten ved hjeelp af reagensglas-
befrugtning og undersgge for gen-aen-
dringen. Her sker udveelgelsen altsa
allerede inden reagensglasgraviditeten
lzegges op i livmoderen, kaldet praeim-

plantations genetisk test, (PGT). En an-
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den mulighed er at starte graviditeten
"naturligt”, og undersgge om fostret
har arvet den normale eller den aendre-
de udgave af genet pa en prgve fra mo-
derkagen, den tages i 10. graviditetsu-
ge. | kan diskutere fordele og ulemper
ved de forskellige metoder med den
kliniske genetiker.

Hvis | allerede har et barn, kan jeres
barn blive undersggt for den aendring i
VHL, der er i jeres familie. Hvis dit barn
har arvet genaendringen, vil det sand-
synligvis udvikle vHL-forandringer pa
et eller andet tidspunkt. Nogle udvikler
den fgrste vHL-forandring i barnealde-
ren, og derfor anbefaler man at kontro-
lundersggelserne startet tidligt, se si-
de 18 Kontrolprogram. Af samme grund
anbefaler man ogsa at gentesten udfg-
res indenfor de fgrste levear. Hvis dit
barn har arvet genandringen, sgrger
den kliniske genetiker for, at dit barn bli-
ver henvist til kontrolundersggelserne.
Nar dit barn bliver voksen kan han/hun
selv tale med en klinisk genetiker om
risikoen for vHL hos dine bgrnebgrn.

Hvis dit barn ikke har arvet genaen-
dringen, vil det ikke have en gget risiko
for at udvikle vHL-forandringer, og dine
bgrnebgrn vil heller ikke kunne arve ge-

nandringen.
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Man har de seneste ar undersggt,
om en graviditet kan forvaerre vHL Der
er ikke noget endegyldigt svar herpa. Pa
den baggrund er der altsa ikke i sig selv
grund til at undga graviditet eller grund
til at ga til saerlige kontroller i gravidi-
teten, hvis man har vHL. Hvis man har
udviklet tegn pa vHL, der pavirker ens
helbred, kan det dog vaere en god ide at
fa vurderet om, det har noget betydning
i forhold til en graviditet allerede inden
man planleegger graviditet. Du kan brin-
ge det op i forbindelse med de kontroller
du gar til og fa vurderet om graviditet er
forbundet med seerlig risiko sa forlgbet

kan planleegges bedst muligt.

Hvilken behandling kan
jeg fa?

Den allervigtigste behandling er kon-
trol. Ved at blive kontrolleret jaevnligt,
kan man holde gje med forandringer-
ne rundt om i kroppen, sa laegerne kan
seette behandling ind, inden forandrin-
gerne bliver sa store, at de kan give
symptomer og forarsage skader.

Den behandling, man i dag tilbyder,
vil overvejende vaere kirurgisk fjernelse
af en svulst eller tumor, der har vokset
sig for stor. Leegerne ggr sig altid me-
get umage med kun at fjerne sa lidt af
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det omkringliggende sunde veev som
muligt. Hvis du fx har en svulst i nyren,
kunne du maske umiddelbart fa lyst til
at sige til leegen: "sa tag da hele den
nyre”. Men selv.om man har en nyre
mere og sagtens kan leve godt med
en nyre, vil det ikke vaere smart, for
du kan jo ikke vide, om du pa et enere
tidspunkt vil fa forandringer i den an-
den nyre. Derfor passer laagerne meget
pa kun at fjerne sygt vaev hos vHL pa-
tienter — vi kan fa brug for alt det andet
vaev senere

Heemangioblastomerne (blodkar-
svulsterne) pa nethinden i gjnene kan
man fa fjernet med laserstraling. For
os patienter er det en "let” behandling,
idet man ikke skal bedgves, og da det
sker ambulant.

Kan man fa medicinsk
behandling?

Desveerre er der endnu ikke fundet en
medicinsk behandling, der kan kurere
vHL. Der bliver forsket i nye behand-
lingsmetoder og ny medicin. Det stof,
der i dag ser mest lovende ud, er et stof,
der haemmer udviklingen af blodkar.
Man haber p4, at disse stoffer vil kunne
hamme eller helt stoppe blodkarsvul-

sterne.
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Indenfor behandling af nyrekraeft
gores der ogsa fremskridt, men de af-
gorende gennembrud mangler desveer-
re stadig.

Hvert andet ar er der en stor inter-
national kongres for laeger, der arbejder
med vHL. Pa disse kongresser diskute-
rer leegerne blandt andet fremskridtene
inden for behandling af vHL. Patient-
foreningen har siden 1996 sponsoreret
leegers deltagelse i disse kongresser.
Pa den made er vi med til at sgrge for,
at de laeger, der behandler vHL patien-
ter, kender til de nyeste behandlings-

metoder.

Kan man leve et normalt
liv med vHL?

Du kan sagtens leve et helt normalt liv,
selvom du har vHL. Selvfglgelig bliver
du pavirket og nervgs fgr hver kontrol
— hvordan gar det med min svulst/cy-
ste? Er den vokset, skal der snart gores
noget? Er der opstaet nye forandrin-
ger? Du kan i perioder fgle, at du lyst
til lgbe vaek fra det hele og glemme alt
om sygdom og kontroller og sa veere
som alle andre mennesker. Det kan
dog ikke anbefales, at du fgrer denne
lyst ud 1 livet. Grunden til, at man kan
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leve et normalt liv, er netop, at man bli-
ver overvaget og kontrolleret, sa foran-
dringerne ikke far lov til at bliver invali-
derende eller ligefrem dgdelige. At det
gavner med kontrollerne, kan ses af, at
gennemsnitslevealderen for patienter
med VHL er steget de sidste mange ar.
De forbedrede operationsmetoder har
ogsa noget af seren, men den vigtigste
faktor er kontrollerne.

Der vil vaere perioder, hvor du be-
stemt ikke fgler du lever et normalt liv.
Det kan f.eks vaere i forbindelse med,
at du gnsker at tegne en livsforsikring
eller gnsker at blive medlem af sygefor-
sikringen "danmark”. Langt de flest for-
sikringsselskaber finder, at vHL-patien-
ters liv ikke er gode liv, og at de derfor
ikke har lyst til at tage risikoen ved at
patienter med tegn pa vHL. "danmark”
kan bedste lide mennesker, der ikke er
ude og inde af sygehuset hele tiden.
Men man kan da altid prgve, det veer-
ste, der kan ske, er, at man far nej.

Det er vigtigt at du prgver pa ikke at
lade vHL styre dit liv, men at du selv for-
s@ger at styre sit liv og leve det godt pa
trods af vHL!


http://

Hvad kan jeg selv gore
for at holde mig rask?

Det kan ikke siges for ofte, det bedste
og vigtigste du kan ggre, er at overhol-
de dine kontroller, og hvis leegerne skul-
le glemme dig, sa selv kontakte dem
og spgrge til kontrollen. VHL forsvinder
ikke bare fordi, man bliver glemt af sy-
stemet, sygehuset eller lzegen.

De fleste af os patienter har alle ide-
er til, hvad der netop holder os raske.
Generelt kan man sige, at det er vigtigt
at have det godt med sig selv, og sa
fglge de almindelige regler som Sund-
hedsstyrelsen udsender. VHL har man-
ge ligheder med kraeft, forandringerne
i nyrerne og bugspytkirtlen kan jo bli-
ve til kraeft. De mekanismen, der fgrer
til udvikling af vHL-forandringer, ligner
den man ser under udvikling af kraeft
hos personer, der er arveligt disponere-
de: Den ene udgave af et gen er defekt
fra fedslen, men der udvikles fgrst syg-
dom, narden anden udgave beskadiges
pa et eller andet tidspunkt i livet. Derfor
er det ogsa en god ide at fglge de regler,
der bliver givet til forebyggelse af kraeft.
Det vil sige, dyrk motion, spis sundt og
varieret og undga at ryge. Nogle under-
s@gelser har vist, at anti-oxidanter kan
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modvirke kreeft. A-vitamin, E-vitamin,
C-vitamin, selen og zink er anti-oxidan-
ter. Der findes anti-oxidanter i frugt,
rgdvin, chokolade (den rene chokolade
og ikke kakaosmgr), og tomatketchup.
Der er en steerk antioxidant i tomater,
som kroppen kun kan optage, hvis to-
materne er varmebehandlet. Der er
ikke fuldsteendig enighed blandt laeger-
ne om nytten af at tage anti-oxidanter,
idet resultaterne fra store undersggel-
ser ikke har veeret entydige.

Risikoen for at man som vHL-patient
skal opereres er stor. Man kommer sig
hurtigere efter en operation, hvis lunger
og hjerte er velfungerende, det vil sige,
nar man har en god grund kondition.
Al slags motion gger konditionen, sa
du kan selv veelge om du vil Igbe, cykle,
ga ture, danse eller hvad du nu har det
godt med, bare du jeevnlig sgrger for at
fa motion og dermed have en god kon-
dition.

| forbindelse med operation er man
igen ngdt til at taenke pa rygning. Un-
dersggelser har vist, at personer, der
ryger, har flere komplikationer efter en
operation end personer, der ikke ryger.
Det samme geelder personer, der er

overveaegtige.
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Hvad med alle de andre i
min familie: har de ogsa
vHL?

Nar du for nylig har faet konstateret
vHL, eller der er mistanke om, at du
har vHL, er du sandsynligvis blevet an-
befalet genetisk udredning. Under den
genetiske udredning vil en klinisk gene-
tiker, speciallaege i genetiske/arvelige
sygdomme, afdaekke, hvilke personer i
familien, der har risiko for at have vHL.
Da genetikerne kun i seaerlige tilfael-
de selv kontakter personer direkte, vil
han/hun tale med dig om, hvordan de
familiemedlemmer, der kunne have ri-
siko for at have vHL, kan informeres,
og det vil veere din opgave at kontakte
dem, hvis det er det, | bliver enige om.
Det kan fgles som en kaempe opga-
ve, sadan at skulle informere slaegtnin-
ge om at de maske har vHL. Nogle har
maske ikke lyst til at give deres slaegt-
ninge informationen, da de fgler, at de
derved er med til at give dem disposi-
tionen. Andre fgler, at det er det eneste
rigtige, at sleegtningene far informatio-
nen, sa de selvkantage stilling til,om de
vil undersgges for at fa af- eller bekreef-
tet mistanken. Vi, der har levet med dis-
positionen gennem laengere tid, er ikke
I tvivl. Hvis vi i dag skulle tage stilling
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til, om vores slaegtninge skulle infor-
meres, ville vi sige, at det skal de. Nar
vi er sa sikre, skyldes det, at vi ved, at
man kan leve leenge og godt med VHL,
nar bare man bliver kontrolleret. For at
komme i gang med kontrollerne kraever
det, at man er blevet undersggt og har
faet diagnosen.

Hvis man fgrst finder ud af, at man
har vHL, nar man far symptomer, sa har
man stgrre risiko for at fa problemer

med sygdommen.

Kontrolprogram

| sensommeren 2002 blev der aholdt et
stort mgde for danske laeger med inte-
resse for VHL. Pa dette mgde blev der
fremlagt et oplaeg til kontrolprogram
for VHL patienter og for patienter, der
er under mistanke for at have vHL.
Kontrolprogrammet er blevet udarbej-
det af laeger fra hele landet med for-
skellige specialer, gjenleeger, neuroki-
rurg, klinisk genetiker mm, og pa det
store laeagemgde deltog repraesentanter
for alle laegefaglige specialer, som en
vHL-patient kunne taenkes at kommer i
kontakt med. Dette program bliver Igb-
ende opdateret og ny viden medind-
drages.

Din egen laege kan finde dette kontrol-
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program pa foreningens hjemmeside:
www.vhl.dk

Kontrolprogrammet er vejledende pa
den made, at leegerne jo selvfglgelig
tager udgangspunkt i din situation,
derfor kan det sagtens veere, at dine
laeger ikke fglger kontrolprogrammet
fuldstaendigt. Laegerne vil ud fra dig
og dit sygdomsbillede tilretteleegge din
kontrol. Hvis du er i tvivl eller fgler dig
usikker, skal du tale med din leege om,
hvorfor han/hun har valgt netop den

kontrol.

Pa side 18 finder du de vejledninger om

kontrol.

Patientforeningen

Forening for vHL patienter blev oprettet
i 1993. Foreningen afholder en general-
forsamling hvert ar i Ipbet af efteraret.
| forbindelse med generalforsamlingen
har vi ofte en laege til at komme og hol-
de et fagligt indlaeg for os. Vi udgiver sa
vidt muligt et nyhedsbrev nogle gange
om aret. Det er dog afhaengigt af, hvor
meget nyt, der er at forteelle. Forenin-
gen har ogsa en hjemmeside www.vhl.
dk og en Facebook-side, hvor der ligger
nyttige informationer.

Foreningen har modtaget midler fra
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Socialstyrelsen. Vi har derfor haft mu-
lighed for at sende laeger af sted til det
internationale vHL symposium, som
bliver afholdt hvert andet ar. Vi har i for-
eningen opfattet dette som en yderst
vigtig aktivitet, da de danske lseger via
disse kongresser har faet et internatio-
nalt netveerk, og er lgbende blevet op-
dateret om udviklingen inden for vHL.

Vi opfordrer til, at du og dine parg-
rende bliver medlemmer af foreningen.
Herigennem kan du og dine pargrende
opna et godt netvaerk og fa kontakt til
ligestillede, som er i ngjagtig samme
situation som dig, og har forstaelse for
din situation, og som du derfor kan fa
rad og vejledning fra.

Samtidig er det vigtigt, at vi som pa-
tient-/interessegruppe er sa stor som
muligt, stdr sammen og star sa steerkt
som muligt, sa vi bedre kan udbrede
kendskabet i behandlersystemet til
denne sjaeldne sygdom, og Igbende fa
forbedret de helt ngdvendige kontrol-
ler.
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Fra 0 — 4 ars alderen:
«  Arlig undersggelse af gjnene

«  Arlig undersggelse af en bgrnelaege (paediater)

Fra 5 — 14 ars alderen:

- Arlig undersggelse af gjnene

«  Arlig undersggelse bgrnelaege

- Arlig undersggelse af hgrelsen

- Arlig urinundersggelse. Urinundersggelsen vil kunne afslgre om man har
faeokromocytom

+ En enkelt gang billeddiagnostisk undersggelse (MR-scanning, CT-scanning eller
ultralydscanning) af hoved, rygmarv og bugorganer (maven).
Undersggelserne af bugorganerne vil kunne afslgre forandringer i nyre,
bugspytkirtel og lever

Fra 15 ars alderen:

- Arlig undersggelse af gjnene

«  Arlig undersggelse af neurolog eller neurokirurg
(lzeger, der er specialiseret i sygdomme i hjernen)

- Arlig undersggelse af hgrelsen

« Hvert andet ar billeddiagnostisk undersggelse
(MR-scanning, CT-scanning eller ultralydscanning) af bugorganer

+ Hvert andet ar billeddiagnostisk undersggelse (MR-scanning eller
CT-scanning) af hovedet og rygmarven. Undersggelserne af bugorganerne vil
kunne afslgre forandringer i nyre, bugspytkirtel og lever

« Arlig urinundersggelse urinundersggelsen vil kunne afslgre om man har

feeokromocytom.
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Spergsmal, jeg kan stille
mine laeger

Der er altid en god ide at have forberedt
spergsmal, inden du skal tale med de
laeger, der kontrollerer dig. Ofte opfor-
drer laegen ogsa til det, men det kan bare
vaere sa sveert at komme pa spgrgsma-
lene under samtalen; det er meget lette-
re, nar man kommer hjem igen. Derfor
har vi lavet en liste med spgrgsmal, som
maske kan inspirere dig til at fa stillet
netop de spgrgsmal, der er vaesentlige
for dig.

Bgr jeg aendre min levevis?

Hvor ofte bgr jeg kontrolleres? Det
kan sagtens aendre sig alt efter hvad
dine scanninger viser.

Hvilke symptomer skal jeg vaere
opmaerksom péa?

Hvis du far at vide, at du har en svulst
i nyren pa fx 2 cm, spgrg hvad det
betyder.

Hvornar skal jeg vaere bekymret/
urolig for denne tumor?

Er der nogle faresignaler jeg kan
holde gje med?

Hvilken slags behandling er mulig?
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Er der nogen bivirkninger/ugnskede
effekter ved behandlingen?

Hvor hyppige er bivirkninger/den
ugnskede effekt?

Hvilke andre laeger/medicinske
specialer bgr jeg veere i kontakt med
for at blive forsvarligt kontrolleret?
Vil der blive én laege, der er
ansvarlig for mig og for kommunika-
tionen mellem de forskellige
specialer? Hvem er det?

Hvis du far en ny laege: Hvor meget
kender du til vHL, er du vant til at
behandle vHL-patienter?

Hvis du er utryg: Findes der en laege,
jeg kan tale med, der kender til vHL?

Hvis det er en leege, der ikke kender til
vHL, kan du opfordre ham/hende til at
kontakte en af laegerne, der har veaeret
med til at udarbejde kontrolprogram-
met, se side 23. Eller du kan opfordre
din leege til at sgge oplysninger pa den
vores hjemmeside www.vhl.dk eller
pa den amerikanske patientforenings
hjemmeside www.vhl.org. Her er mange

informationer malrettet mod laegerne.
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Ordliste

Glandulae suprarenalis — binyrer

Cancer — kreeft

Carcinom — kraeft, ondartet svulst/tumor

Cerebellum — lillehjerne

Cerebrum — storhjerne

CNS - centralnervesystemet det vil sige, hjerne, lillehjerne og rygmarv

Creatinin — affaldsstof der findes i blodet, bliver renset ud via nyrerne,
hvorfor det anvendes som mal for nyrefunktionen

CT-scanning (computer tomografi) — undersggelse metode, hvor man far billeder af

de indre organer og vaev

Cyste — vaeskefyldt hulrum

Faeokromocytom — svulst i binyre der producerer hormoner

Gen — arveanlaeg, der bestemme en persons egenskaber

Genetiker — se klinisk genetiker

Hamangioblastom — godartet blodkarsvulst

Klinisk genetiker — speciallaege i arvelige sygdomme

Lindau — svensk laege, der fgrste gang beskrev vHL-forandringerne i CNS
Medulla spinalis — rygmarven

MR-scanning (magnetisk resonans billedfremstilling) — undersggelse metode, hvor
man far billeder af de indre organer og veev
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Mutation — z&ndring i et gen
Neurokirurg — kirurg med speciale i at operere i CNS (hjerne, lillehjerne og rygmarv)
Neurolog — medicinsk lzege med speciale i CNS

Nymutation — nyopstaet genaendring. Genaendringen er altsa ikke arvet, men den
er arvelig fra personen hvor genaendringen opstod og til dennes efterkommere.

Oftalmolog — speciallaege i gjensygdomme
Ovarie — &ggestok

Pancreas — bugspytkirtel

Protein — a2ggehvidestof

Pzediater — bornelaege

Renalcellecarcinom — nyrekreeft

Renes — nyrer

Retina — nethinden i gjet

Urolog — kirurg med speciale i nyresygdomme
Testis — testikel

Tumor — knude eller svulst, der kan vaere godartet

von Hippel — tysk laege, der fgrste gang beskrev VHL-forandringerne i gjet.

21


https://vhl.dk

=N

Tak til vHL-koordinationsgruppen:

Lone Sunde, Overlaege, Professor Klinisk Genetisk afd., Aalborg Universitetshospital

Lars Lund, Professor, Urologisk afdeling, Odense Univeristets Hospital

Per Bagi, Urologisk afdeling, Rigshospitalet

Gitte Aarge Dam, Afdelingslaege, Lever-, Mave- og Tarmsygdomme, Aarhus Universitetshospital
Ulrich Knigge, Overlaege, Endokrinologisk & Onkologisk afdeling, Rigshospitalet

Kirstine Stockholm, Overlzege Diabetes og Hormonsygdomme, Aarhus universitetshospital

Lars Bageskov, Neurokirurgisk afdeling Rigshospitalet

Hanne Owen, Hgreklinikken i Viborg

Lilian Bomme Ousager, Overlaege, Professor Klinisk Genetisk afdeling, Odense Universitetshospital
Henning Grgnbaek, Overlaege, Professor, Lever-, Mave- og Tarmsygdomme, Aarhus Universitetshospital
Line Borgwardt, Overlzege, ph.d., Genomisk Medicin, Rigshospitalet

Anne Marie Jelsig, Afdelingslaege, ph.d,, Klinisk genetisk afdeling, Rigshospitalet

Karin Wadt, Overlzege, ph.d., Klinisk Genetisk afdeling, Rigshospitalet
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