Patientinformation

Hypertrofisk 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. Hypertrofisk kardiomyopati

Hypertrofisk kardiomyopati (HCM) &r en sjukdom i
hjartmuskeln. Nar man har HCM innebar det att
hjartmuskeln kan bli dverdrivet tjock, oftast i en
del som kallas interventrikuldra septum (dvs. en
del av hjartmuskeln mellan vanster och hoger
kammare). Hur tjock muskeln &r, och hur mycket
av muskeln som paverkas, kan variera fran person
till person. Den vanstra kammaren ar nastan alltid
paverkad och hos vissa individer blir ocksa muskeln
i hoger kammare fortjockad. Hos vissa patienter
orsakar fortjockningen av hjartmuskeln ett hinder
for blodflédet (obstruktion) ut ur hjartat; i denna
situation anvands termen hypertrofisk obstruktiv
kardiomyopati (HOCM). | ett normalt hjarta ligger
cellerna som utgor hjartmuskeln i slata, raka linjer,
som visas i den vanstra bilden nedan. | motsats,
hos patienter med HCM ligger cellerna i
oorganiserade lager (kallas "myocardial dissaray"),
som visas i den hogra bilden nedan. Hjartmuskeln
kan ocksa med tiden bli progressivt styvare, vilket
gor det svarare for hjartat att pumpa blod.
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Source: with permission from Mayo Clinics

3. Forekomst & arftlighet

Omkring 1 av 500 personer har HCM; detta ar den
uppskattade férekomsten av sjukdomen. HCM har
ofta en genetisk orsak. Detta innebdr att den
orsakas av en avvikelse i en gen 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). HCM 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 HCM foér 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 %.

| vissa fall kan en ny (de Novo) genetisk avvikelse
forekomma i dgg-eller spermiecellerna eller i ett
embryo. | dessa fall har barnets foraldrar inte den
genetiska avvikelsen och HCM, men barnet har
HCM och kan fora den genetiska avvikelsen vidare
till sina egna barn.
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4. Symtom

De flesta manniskor med HCM har inga symtom,
eller har ett stabilt tillstand under hela vuxenlivet.
Nagra individer utvecklar allvarliga symptom och
vissa upplever att deras symtom forvarras med
tiden. Detta kan bero pa att de utvecklar
rytmrubbningar (onormal hjartrytm) eller for att
deras hjartmuskeln blir successivt styvare vilket gor
det svarare for hjartat att pumpa. De vanligaste
symtomen ar andndéd (dyspné), brostsmartor,
hjartklappning (pa grund av rytmrubbningar), yrsel
och svimningar.

5. Diagnos

De vanligaste hjalpmedlen for att stdlla diagnosen
HCM dr patientens medicinska bakgrund och
familjehistoria, fysisk undersdkning, elektrisk
registrering (EKG), ultraljudsundersokning av
hjartat (ekokardiografi), arbetsprov,
langtidsregistrering av  EKG  (Holter) och
magnetkameraundersdkning (MRI) (Se nedan).

5.1 EKG (elektrokardiogram)

Detta ar den mest grundldggande 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 behoévs upprepade EKG-
undersdkningar.

5.2. Ekokardiografi (ultraljud)

Ekokardiografi anvander ultraljudsvagor for att
titta pa strukturer i hjartat. Undersokningen kan
upptacka olika typer av strukturella forandringar i
hjartat, till exempel hjartmuskelsjukdomar som
HCM 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 anstrdngning pa en motionscykel eller ett
I6pband. Testet registrerar eventuella férandringar
i hjartats elektriska system som kan uppsta vid
fysisk anstréangning.

5.4. Holter-monitorering (langtids-EKG)

Holter-dvervakning goérs med en liten apparat som
kan béaras pa ett balte runt midjan. Fyra eller sex
EKG-elektroder tejpas pa brostet och fran dessa
registreras den elektriska aktiviteten i hjartat
under 24-48 timmar, eller upp till sju dagar. Under
overvakningen skall alla aktiviteter och eventuella
hjartklappningar/svimningar noteras i en "dagbok".

5.5. MRI (magnetkameraundersékning)

Vid MRI-undersokning anvands ett magnetfalt for
att skapa bilder av hjartat. Sjdlva magnetkameran
bestar av ett stort ror (tunnel) med ett bord i
mitten, vilket gor att patienten kan glida in i
tunneln. Undersokningen tar ungefar en timme.
MRI ar mycket bra pa att visa strukturen i hjarta
och blodkarl for att beddéma hjartmuskelns
kondition och identifiera eventuell &rrbildning
(fibros) i hjartat.

5.6. Genetisk testning (DNA-analys)

| 6ver hadlften av HCM-familjerna kan man hitta en
genetisk forandring i nagon av de gener som kan
orsaka HCM. Eftersom alla gener som kan orsaka
HCM inte ar kdnda, kan ett negativt resultat av ett
genetiskt test (dvs. nar ingen genetisk avvikelse
hittas) inte utesluta en arftlig orsak till HCM.

6. Behandling

Aven om HCM inte kan botas sa finns behandling
som kan lindra symptomen och minska den
langsiktiga risken. De flesta symtom kan
kontrolleras med hjdlp av mediciner, sasom
betablockerare, kalciumkanalblockerare, anti-
antiarytmiska och blodfértunnande lakemedel. Om
en patient I6per hog risk for livshotande arytmier
(t.ex. efter ett tidigare hjartstillestand) eller om
symtomen inte kan kontrolleras med medicinering,
kan en intern hjartdefibrillator (ICD) 6vervagas.
ICD:n Overvakar hela tiden hjartats elektriska
aktivitet och kan upptacka allvarliga arytmier. Den
kan programmeras specifikt for varje enskild

For ytterligare information: https://guardheart.ern-net.eu



ERN GUARD-Heart Patient Information

Hypertrofisk kardiomyopati

patient. ICD:n kan behandla svara och snabba
arytmier genom att skicka elektriska impulser eller
ge en elektrisk chock och ddarmed fa hjartat att sla i
en normal hjartrytm. En ICD bestar av tva delar; ett
batteri och en eller tva elektriska ledningar som
Overvakar hjartrytmen och skickar elektriska
imupulser eller en elektrisk chock till hjartat.
Batteriet (dosan) placeras under huden, ofta till
vanster pa brostkorgen nedanfér nyckelbenet.
Ledningen gar via blodkarlen till hjartats hogra
kammare eller under huden i ett omrade av
brostet overliggande hjartat.

Ett litet antal Individer som har HCM med
obstruktion (HOCM) kommer fortfarande att ha
symtom trots medicinering. Dessa Individer kan
behova ytterligare behandling fér att minska
symtomen och forbattra hjartmuskelfunktionen.
Det finns tva huvudsakliga typer av behandling:
Myektomi eller septal alkoholablation. Myektomi
ar ett ingrepp da man vid Gppen hjartkirurgi
avlagsnar en del av den fortjockade delen av
hjartmuskeln som orsakar obstruktionen (dvs. en
del av interventrikuldra septum). Vid septal
alkoholablation ger man en injektion av en liten
mangd alkohol genom en kateter i ett blodkarl
(kranskarl) som forsérjer den fortjockade delen av
hjartat med blod (dvs. interventrikuldra septum).
Alkohol skadar en del av den fortjockade
hjartmuskeln som orsakar obstruktionen. Bade
myektomi och septal alkoholablation underlattar
blodflodet ut ur hjartat.

7. Livsstilsrad & idrottsaktivitet

Viktiga rad till personer med HCM 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 HCM-diagnos som medfor en risk att 6verféra
sjukdomen till sina barn kan leda till &ngest och
manga andra fragor. Genetiska vagledare,
kuratorer eller psykologer har erfarenhet av detta

och kan vara till hjalp for patienten och
familjemedlemmar.

8. Uppfaljning

Uppfoljning hos
hansynstagande till symtom, dlder och behandling.

hjartldkare  gérs  med

9. Familjeutredning

Om man har hittat en sjukdomsorsakande genetisk
avvikelse i en gen hos en patient med HCM (Se
genetisk testning), sa kan forstagradsslaktingar
(foraldrar, syskon och barn) erbjudas genetisk
testning vid en klinik med erfarenhet av arftliga
hjartsjukdomar  (kardiogenetisk  mottagning).
Familjemedlemmar dar samma genetiska avvikelse
hittas kallas anlagsbarare och kommer att foljas
upp av hjartldkare. Familjemedlemmar som inte
bar pa den genetiska avvikelsen I6per inte risk att
utveckla sjukdomen och behover inte kontrolleras.
Om man inte kan identifiera ndgon genetisk
avvikelse hos en patient med HCM, sa
rekommenderas familjemedlemmar
(forstagradsslaktingar) att goéra regelbundna
undersokningar av hjartat hos en hjartlakare. HCM
utvecklas vanligtvis efter puberteten. Vissa barn
har dock symtom pa sjukdomen vid en tidigare
alder. Darfor rekommenderas att barn bor
undersokas fran tio ars alder och dnnu tidigare om
sjukdomen har manifesterats tidigare i livet hos

familjemedlemmar.

10. HCM och graviditet

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