Patientinformation

Dilaterad kardiomyopati

1. Det normala hjartat

Hjartat ar en muskel som kontraherar sig
regelbundet och kontinuerligt pumpar blod till
kroppen och lungorna. Hjartat har fyra halrum, tva
formak och tvd kammare. Hjartats pumpformaga
initieras av ett flode av elektriska signaler genom
hjartat. Dessa elektriska signaler upprepar sig i
cykler och varje cykel orsakar ett hjartslag.

2. Dilaterad kardiomyopati

Dilaterad kardiomyopati (DCM) &r en sjukdom i
hjartmuskeln. Nar man har DCM innebar det att
vanster hjartkammare (eller ibland bada kamrarna)
i hjartat blir vidgade (dvs. dilaterade). Nar detta
hander kan hjartat inte langre pumpa blod effektivt
till kroppen och lungorna. Bristande pumpférmaga
kan leda till ansamling av véatska i lungorna,
fotleder, buk och andra organ samt en kénsla av
andfaddhet. Denna samling av symptom &r kdnda
som hjartsvikt. | de flesta fall utvecklas DCM
langsamt, sa hjartat kan vara ganska allvarligt
paverkat innan en patient blir diagnostiserad. |
vissa fall kan det ocksa finnas ett lackage i en av
hjartats klaffar, den s.k. mitralklaffen. Detta
innebar att en del av blodflodet gar i fel riktning
genom mitralklaffen, dvs fran vanster kammare till
vanster formak.
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3. Forekomst & arftlighet

Det ar oklart hur manga personer som har DCM,
dvs den exakta forekomsten av DCM ar okand.
Majoriteten av patienterna med DCM har en icke-
genetisk orsak, som kranskarlssjukdom, hogt
blodtryck,
immunforsvaret, exponering for toxiner (t.ex.

virusinfektioner, sjukdomar i
alkohol eller vissa lakemedel) eller graviditet. Det
ar okant i vilken utstrackning en kardiomyopati pa
grund av icke-genetiska orsaker utvecklas under
paverkan av en genetisk predisposition.

| cirka 30% (1 av 3) av DCM-fallen finns det en
tydlig familjehistoria for DCM och en genetisk
orsak. Detta innebar att i dessa fall orsakas DCM av
en avvikelse i en eller flera gener som kan foras
vidare i familjer.

En gen ar en del av vart DNA som innehaller en kod
for att géra en molekyl (ett protein). DCM orsakas
av en avvikelse i de gener som innehaller koder for
specifika molekyler (proteiner) i hjartat. Vart DNA
innehaller tusentals gener, alltid i tva kopior, en
fran mamma och en fran pappa. Det racker med en
avvikelse i en kopia av de gener som kan kopplas
till DCM for att man ska ha risk att utveckla
sjukdomen. Detta kallas en autosomalt dominant
nedarvning och en foralder som bar pa en genetisk
avvikelse har 50 % (1 av 2) sannolikhet att fora den
vidare till varje barn. Sannolikheten att ett barn
inte kommer att drva den genetiska avvikelsen ar
ocksa 50 %.
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| vissa fall kan en ny (de Novo) genetisk avvikelse
forekomma i dgg-eller spermiecellerna eller i ett
embryo. | dessa fall har barnets fordldrar inte den
genetiska avvikelsen och DCM, men barnet har
DCM och kan féra den genetiska avvikelsen vidare
till sina egna barn.

4. Symtom

Personer som har DCM kan forbli symtomfria.
Vissa patienter kommer att ha nagra fa symtom
men en del kan utveckla problem som behéver
komplicerad medicinsk behandling.

Om patienter med DCM lider av symtom kan dessa
ofta kontrolleras med medicinering eller andra
behandlingar. Symtomen vid DCM é&r snarlika de
vid hjartsvikt. Hjartsvikt ar en term som anvands
for att beskriva en samling av symtom som kan
upptrada néar hjartmuskeln blir mindre effektiv pa
att pumpa blod till kroppen. Symtomen vid
hjartsvikt inkluderar: Andnod, svullnad av fotter,
fotleder och buk, trotthet och dven hjartklappning
pa grund av rytmrubbningar (en onormal
hjartrytm). Vissa rytmrubbningar kan aven leda till
plotslig dod; Detta galler sarskilt for patienter hos
vilka hjartats pumpférmaga ar kraftigt minskad.

5. Diagnos

De vanligaste hjdalpmedlen for att stilla diagnosen
DCM dr patientens medicinska bakgrund och
familjehistoria, fysisk undersékning, elektrisk
registrering (EKG), ultraljudsundersdkning av
hjartat (ekokardiografi), Iangtidsregistrering av EKG
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(Holter), magnetkameraundersokning (MRI) (Se
nedan) och blodprov (t.ex. njurfunktion, natrium
kalium, och NT-proBNP som ar ett protein som
slapps ut i blodet av hjartat nar hjartsvikt intraffar).

5.1. EKG (elektrokardiogram)

Detta ar den mest grundlaggande undersdkningen.
Sma elektroder satts pa brostet, armar och ben.
Dessa kopplas till en EKG-maskin, som registrerar
hjartats elektriska aktivitet under nagra sekunder
och hjartslag. Ibland behévs upprepade EKG-
undersokningar.

5.2. Ekokardiografi (ultraljud)

Ekokardiografi anvdnder ultraljudsvagor for att
titta pa strukturer i hjartat. Undersékningen kan
upptacka olika typer av strukturella forandringar i
hjartat, till exempel hjartmuskelsjukdomar som
DCM och avvikelser i hjartats klaffar. Omraden
med uttunning av hjartmuskeln kan ocksa
identifieras.

5.3. Arbets-EKG (stress test)

Vid arbets-EKG anvdnds samma EKG som beskrivits
ovan, men EKG registreras fore, under och efter
fysisk anstrangning pa en motionscykel eller ett
I6pband. Testet registrerar eventuella férandringar
i hjartats elektriska system som kan uppsta vid
fysisk anstréangning.

5.4. MRI (magnetkameraundersékning)

Vid MRI-undersokning anvands ett magnetfalt for
att skapa bilder av hjartat. Sjalva magnetkameran
bestar av ett stort rér (tunnel) med ett bord i
mitten, vilket gor att patienten kan glida in i
tunneln. Understkningen tar ungefdr en timme.
MRI ar mycket bra pa att visa strukturen i hjarta
och blodkarl for att beddma hjartmuskelns
kondition och identifiera eventuell arrbildning
(fibros) i hjartat.

5.5 Invasiv elektrofysiologisk undersékning (PES)
Via blodkarl kan elektriska ledningar som kallas
katetetrar foras upp till hjartat. Elektriska signaler
sands genom katetern till hjartat for att fa hjartat
att sla i olika hastigheter och darmed provocera
fram arytmier. Vid undersékningen bedémer man
varifrdn i hjartat en arytmi kommer och detta
anvands ibland for att vélja mellan olika
behandlingsalternativ.

5.6. Genetisk testning (DNA-analys)

| cirka 30-40% av DCM-familjerna kan man hitta en
genetisk forandring i nagon av de gener som kan
orsaka DCM. Eftersom alla gener som kan orsaka
DCM inte dr kdnda, kan ett negativt resultat av ett
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genetiskt test (dvs. nadr ingen genetisk avvikelse
hittas) inte utesluta en arftlig orsak till DCM.

6. Behandling

Aven om DCM inte kan botas sa finns behandling
som kan lindra symptomen och minska den
langsiktiga risken. Behandlingen beror pa symtom
och (om tillgéngligt) den specifika genetiska
orsaken. Om patienten I6per hog risk for plotslig
dod (t.ex. efter ett tidigare hjartstillestand) eller
om symtomen inte kan kontrolleras med
medicinering, kan en intern hjartdefibrillator (ICD)
Overvagas. En ICD kan korrigera de flesta
livshotande rytmrubbningar.

7. Livsstilsrad & idrottsaktivitet

Viktiga rad till personer med DCM for att forebygga
arymier:

e undvik anstrdngande fysisk aktivitet -
sarskilt intensiv sadan, tavlingsidrott och
tung styrketraning;

o regelbundna medicinska kontroller for att
upptacka eventuella forandringar av
sjukdomen

e uppmuntra anhoriga att genomga
undersokning.

En DCM-diagnos som medfor en risk att éverfora
sjukdomen till sina barn kan leda till angest och
manga andra fragor. Genetiska vagledare,
kuratorer eller psykologer har erfarenhet av detta
och kan vara till hjalp for patienten och
familjemedlemmar.

8. Uppfoljning

Uppféljning hos hjartlakare gors med hansyn till
symtom, alder och behandling.

9. Familjeutredning

Om en genetisk avvikelse identifieras hos en
patient med DCM (Se genetisk testning), bor
forstagradsslaktingar till denna patient (mor, far,
broder, systrar, barn) erbjudas genetisk vagledning
och gentest vid en specialiserad kardiogenetisk
mottagning. Familjemedlemmar hos vilka samma
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genetiska avvikelse hittas, kallas anlagsbarare och
kommer att féljas av en kardiolog.
Familjemedlemmar hos vilka avvikelsen inte hittas
I6per heller inte risk att utveckla sjukdomen. Om
man inte kan identifiera nagon genetisk avvikelse
hos en patient med DCM, s3 rekommenderas
familjemedlemmar (férstagradssldktingar) att géra
undersdkningar av hjartat hos en hjartlakare. DCM
utvecklas vanligtvis efter puberteten. Dock kan
vissa barn ha symtom pa sjukdom vid tidigare
alder. Darfor rekommenderas barn att undersokas
fran tio ars alder.

10. DCM och graviditet

Innan du blir gravid ar det viktigt att diskutera
eventuella risker, eventuella forandringar i
medicinering och uppféljning under graviditeten.
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