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Kasuistikk

- Gutt fpdt 1997.

- Respiratorbehandlet fra spedbarnsalder (apnoeperioder,
manglende respirasjonsdrive under sgvn).

- lkke automatisert tygging, ma minnes pa a tygge maten

- Redusert peristaltikk i spisergret.

- Nedsatt gyemotorisk koordinasjon.

- PMi 2013 grunnet sinus-pauser >6 sekunder og synkoper.
- Psyksisk utviklingshemming, angitt “mental alder ca. 6 ar”.
- Overfgringsmgte til “voksenmedisinen” hgsten 2013.

- Trakeostomi, respiratorbehandling kun pa natt sa lenge han
er frisk og infeksjonsfri.

- Mutasjon i PHOX2B-genet med PARM 20/26 mutasjon.

Congenital Central Hypoventilation
Syndrome (CCHS)
* Synonymous with:
— Congenital failure of respiratory drive.

— Haddad-syndrome.
— Ondine’s curse.

* Forst beskrevet i 1970
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Ondine

* Gresk mytologi

* "all the things my body once did by itself, it
does now only by special order ... A single
moment of inattention and | forget to
breathe"




CCHS

Sjelden sykdom 1000-1200 pa verdensbasis
M=F
Mutasjon i PHOX2B genet, oppdaget i 2003.

Presenterer vanligvis hos nyfgdte/i tidlig
barnealder, men noen mildere former har blitt
oppdaget i forbindelse med sedasjon/kirurgi.
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CCHS

Affiserer det sentrale og autonomiske
nervesystemet.

Kan veere livstruende grunnet dysregulering av
respiratorisk drive som er hovedkjennetegnet pa
denne sykdommen.

Redusert og overfladisk pusting spesielt utpreget
i non-REM sgvn, men ogsa i REM-sgvn og noen
ganger i vaken tilstand.

Mangelfull respons pa endringer i pCO2 og p02.

Review Weese-)




CCHS

* Andre fenomener:
— CVS: Dysregulering av puls, blodtrykk. Asystoler.
— Temperaturregulering
— Gl: Reflux, redusert motilitet. Hirschsprung.
— @ye: Strabismus, problemer med dybdesyn,
— Endokrin: GH def

— Kreft: @kt insidens av neural crest tumor
(ganglioneuromas, ganglioneurblastomas, and
neuroblastomas)
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American Thoracic Society Documents

An Official ATS Clinical Policy Statement: Congenital
Central Hypoventilation Syndrome
Genetic Basis, Diagnosis, and Management

Debra E. Weese-Mayer, Elizabeth M. Berry-Kravis, Isabella Ceccherini, Thomas G. Keens, Darius A. Loghmanee, and
Ha Trang, on behalf of the ATS Congenital Central ion Syndrome § i

Am J Respir Crit Care Med Vol 181. pp 626-644, 2010.

CCHS

- Sommer 2018 innleggelse med “illebefinnende”;
svimmel, blek, nzer-synkoper, desaturasjoner
fremprovosert av lett aktivitet.

- 21 ar gammel mann, stort sett blid og forngyd.
- Sveertinteressert i musikk og spiller bass i band.
- Tilrettelagt jobb.

* Utskrevet, men undersgkt videre ved lungepol:




Dats : 8. Jurl 2018
Varighet dekiet : & min. 40 sek
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Konklusjon

Hypoventilasjon og kardial begrensning med

inadekvat kronotropisk respons.

Manglende hyperventilatorisk respons til tross for

bade metabolsk acidose og stigning pCO2.
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