ERN GUARD-Heart: Patientinformation

Patientinformation.

Hypertrofisk kardiomyopathi

1. Det normale hjerte.

Hjertet er en specialiseret muskel som
kontinuerligt og regelmaessigt trakker sig
sammen og dermed pumper blod ud i kroppen
og lungerne. Det har fire kamre — to gverst
(atrier, forkamre) og to nederst (ventrikler,
hovedkamre). Hjertets evne til at pumpe skyldes
et flow af elektriske impulser gennem hjertet.
Disse elektriske impulser gentager sig selv i
cykler, og hver cyklus svarer til ét hjerteslag.

2. Hypertrofisk kardiomyopati.

Hypertrofisk kardiomyopati (HCM) er en sygdom
i hjertemuskulaturen. At have HCM betyder at
hjertemuskulaturen kan blive meget fortykket,
hyppigst i det interventrikulzere septum
(omradet af hjertemuskulaturen mellem hgjre
og venstre ventrikel). Hvor tyk muskulaturen er,
og hvor meget af muskulaturen som er omfattet,
varierer fra person til person. Venstre ventrikel
er stort set altid ramt, og hos nogle personer
bliver muskulaturen i hgjre ventrikel ogsa
fortykket. Hos nogle patienter ggr fortykkelsen
af hjertemuskulaturen, at udlgbet af blod fra
hjertet  forhindres  (obstruktion);  dette
benavnes hypertrofisk obstruktiv
kardiomyopati (HOCM). | et normalt hjerte ligger
de celler, som hjertemuskulaturen bestar af, i
glatte, lige linjer som vist pa venstre del af
figuren nedenfor. Hos patienter med HCM ligger
cellerne derimod i uorganiserede lag (kendt som
myokardiel disarray), som vist pa hgjre del af

figuren nedenfor.

Figura 1A. Normal Figura 1B. Mokardiel

muskelstruktur disarray

Hypertrofisk kardiomyopati

Hjertemuskulaturen kan ogsa blive tiltagende
stiv, hvilket ggr det svaert for hjertet at pumpe
blod rundt i kroppen.

Normal Hypertrofisk kardiomyopati

Kilde: med tilladelse fra Mayo Clinics

3. Forekomst og arvelighed.

Omkring 1 for hver 500 personer har HCM; det
svarer til sygdommens forekomst. HCM har ofte
en genetisk arsag. Det betyder at HCM skyldes
en defekt (mutation) i et eller flere gener, som
kan nedarves i familier.

Gener er de dele af vores DNA, som indeholder
koder for molekyler (proteiner). HCM skyldes
mutationer i gener, som koder for specifikke
proteiner i hjertet. Alle mennesker har to kopier
af hvert af de gener, som kan linkes til HCM. En
mutation i blot ét af de to kopier af generne (fra
moderen eller faderen) er nok til at udvikle
HCM. Dette kaldes autosomal dominant
arvegang, og en foraelder som bzerer et muteret
gen har 50 % (1 ud af 2) sandsynlighed for at
videregive det muterede gen til hvert barn.
Sandsynligheden for at et barn ikke arver det
muterede gen er ligeledes 50 %. | nogle tilfeelde
kan en ny (de novo) mutation opsta i aegcellen,
saedcellen eller i de tidlige fosterstadier. | disse
tilfelde har barnets foraldre hverken en
genmutation eller HCM, men barnet har HCM og
kan videregive det muterede gen til sine egne
bgrn.
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4. Symptomer.

De fleste patienter med HCM har ingen
symptomer eller har en stabil tilstand gennem
deres voksne liv. Fa personer udvikler alvorlige
symptomer og nogle oplever, at deres
symptomer forveerres over tid. Dette kan
skyldes, at de udvikler arytmier
(hjerterytmeforstyrrelser), eller at
hjertemuskulaturen bliver tiltagende stiv som
tiden gar, hvilket ggr det svaerere for hjertet at
pumpe blodet rundt. De hyppigste symptomer
(dyspng),
hjertebanken (grundet arytmi), svimmelhed og

er andengd brystsmerter,

besvimelser.

5. Diagnosticering.

De mest brugte veerktgjer til at diagnosticere
HCM er patientens egne sygehistorie og
familiehistorik, en fysisk undersggelse, en
undersggelse  af  hjerterytmen  (elektro-
kardiogram, EKG), en ultralydsscanning af
hjertet (ekkokardiogram), en arbejdstest, en
lengere overvagning af hjerterytmen (Holter)
og en scanning af hjertet med magnetfelt (MR).

5.1. EKG (elektrokardiogram)

Dette er den simpleste undersggelse. Sma
klistermaerker (elektroder) seettes pa brystkassen,
arme og ben. De forbindes med ledninger til et EKG-
apparat, som registrerer de elektriske impulser i nogle
sekunder svarende til nogle hjerteslag. Af og til er det
ngdvendigt med flere eller gentagne EKG’er.

5.2. Ekkokardiogram (ekko)
Ekkokardiografi benytter ultralydsbglger til at kigge
pa hjertets strukturer. Et ekkokardiogram kan
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opfange forskellige typer strukturelle aendringer i
hjertet, for eksempel hjertemuskelsygdomme som
HCM og hjerteklapforandringer. Man kan desuden
identificere omrader med udtynding af
hjertemuskulaturen.

5.3. Arbejdstest (stresstest)

En arbejdstest er det samme som et EKG beskrevet
ovenfor, men det optages f@r, under og efter fysisk
aktivitet pa et Igbeband eller en motionscykel. Det
optager @&ndringer i de elektriske mgnstre som opstar
i forbindelse med fysisk aktivitet.

5.4. Holter monitorering

Holter monitorering foregar med en lille elektronisk
maskine, som kan beeres i et baelte om livet eller i en
lomme. Fire til seks EKG-elektroder Kklistres pa
overkroppen. Det optager herefter alle hjertets
elektriske impulser i 24-48 timer (eller endda op til 7
dage). Under optagelserne skal alle aktiviteter
noteres i en dagbog.

5.5. MR

En MR scanning benytter et magnetfelt til at danne
billeder af hjertet. Scanneren bestar af et stort rgr
med et bord i midten, som patienten bliver kgrt ind i
rgret pa. Underspggelsen tager omkring en time. En
MR scanning er utroligt god til at vise hjertets og
blodkarrenes struktur, til at vise hjertemuskulaturens
tilstand samt til at identificere eventuel
arvaevsdannelse (fibrose) i hjertet.

5.6. Genetisk undersggelse

| over halvdelen af familierne med HCM kan man
finde en mutation i et af de gener, som kan give HCM.
Eftersom ikke alle gener, som kan medfgre HCM, er
kendt, kan et negativt resultat ved genetisk
undersggelse (altsda hvor der ikke findes en
genmutation) ikke udelukke en arvelig arsag til HCM.

6. Behandling.

Der findes ingen kur mod HCM, men behandling
kan hjzlpe med at kontrollere symptomer og
mindske langtidsrisikoen. De fleste symptomer
kan kontrolleres ved hjelp af medicin, fx
betablokkere, calciumkanalblokkere, anti-
arytmisk medicin og blodfortyndende medicin.
Hvis patienterne har en hgj risiko for pludselig
dgd (fx hvis de tidligere har haft et hjertestop),
eller hvis symptomerne ikke kan kontrolleres
med medicin, kan man valge at indoperere en
hjertestarter (internal cardioverter defibrillator,
ICD-enhed). ICD-enheden overvager hjertets
elektriske aktivitet og kan genkende alvorlige
arytmier. ICD-enheden kan programmeres
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specifikt til den enkelte patient. Den kan
behandle alvorlige og hurtige arytmier ved at
sende elektriske impulser eller give et elektrisk
stgd, og dermed genoprette normal
hjerterytme. En ICD-enhed bestar af to dele:
batteriet (devicet) og den elektriske ledning,
som overvager hjertets elektriske aktivitet og
kan give hjertet elektriske impulser eller stgd.
ICD-enhedens ledning kan placeres inde i det
hgjre hjertekammer (gennem blodkar) eller
under huden pa et omrade af brystkassen, som
ligger direkte over hjertet.

Et lille antal patienter med HCM med
obstruktion kan fortsat have symptomer pa
trods af medicinering. Disse patienter kan have
behov for yderligere behandling for at mindske
deres symptomer og forbedre hjertemusklens
funktion. Der er to hovedtyper behandling;
myektomi og septal ablation med alkohol.
Myektomi er en aben hjerteoperation, hvor dele
af den fortykkede hjertemuskulatur, som
forarsager  obstruktionen, fjernes  (det
interventrikulaere septum). Septal ablation
foregdr med indsprgjtning af smd maengder
alkohol med et kateter i de blodarer, som
forsyner den fortykkede del af hjertet med blod
(det interventrikulzere  septum). Alkohol
gdelegger en del af den fortykkede
hjertemuskulatur, som forarsager
obstruktionen. Bade myektomi og septal
ablation vil ggre det nemmere for blodet at Igbe
ud af hjertet.

7. Livvstil og sport.

Der findes nogle generelle anbefalinger til
patienter (og familier) med HCM for at
forebygge arytmi:

a. Undga anstrengende aktivitet — seerligt intens
konkurrencesport og tung vaegtlgftning

b. Regelmaessige opfglgninger til at fglge
a&ndringer i syggdommen

c. Familiemedlemmer bgr opfordres til at blive
underspgt

At blive diagnosticeret med HCM og erkende
muligheden for at videregive sygdommen til
sine bgrn kan lede til bekymringer og mange
spgrgsmal. Patientvejledere, socialradgivere og
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psykologer har erfaring med dette og kan vaere
en hjzlp at tale med for patient og pargrende.

8. Opfolgning.

Hjerteleegen (kardiologen) vil bestemme hvor
ofte opfglgning er ngdvendigt afhaengig af
symptomer, alder og behandling.

9. Familiescreening.

Hvis der findes en mutation i et gen hos en
patient med HCM, kan dennes
familiemedlemmer henvises til klinisk og
genetisk undersggelse pa en enhed for arvelige
hjertesygdomme. | fgrste omgang undersgges 1.
gradsslaegtninge (forzeldre, sgskende og bgrn).
De familiemedlemmer, som har den samme
genmutation, kaldes baerere af mutationen, og
de vil blive fulgt af en kardiolog. De
familiemedlemmer, som ikke har samme
genmutation, kan beroliges; de har ikke anlzeg til
sygdommen. Hvis der ikke findes en mutation i
et gen hos en patient med HCM, anbefales det
at dennes 1. ledssleegtninge undersgges af en
kardiolog.

HCM udvikler sig som regel efter puberteten.
Nogle bgrn udvikler dog symptomer tidligere.
Derfor anbefales det at undersgge bgrn fra
omkring 10-ars alderen, og tidligere hvis
sygdommen har manifesteret sig tidligere i livet
hos et eller flere familiemedlemmer.

10. HCM og graviditet.

Fer graviditet er det vigtigt at drgfte potentielle
risici herved, eventuelt behov for andringer i
medicin og opfglgning under graviditeten.
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