Information till patienter och anhériga

Hypertrofisk kardiomyopati

Den har informationen riktar sig till dig som har sjukdomen hypertrofisk
kardiomyopati (HCM) eller ar anhérig till nAgon med sjukdomen.
Centrum for kardiovaskular genetik (CKG) vid Norrlands
universitetssjukhus i Umea arbetar for att forebygga sjuklighet och dod i
arftliga hjart- och kérlsjukdomar (kardiovaskulara sjukdomar), genom att
erbjuda tjanster och kunskap nationellt. Centrumbildningen &r resultatet
av ett samarbete mellan Barn- och ungdomscentrum, Hjartcentrum,
Medicincentrum och Laboratoriemedicin.

Centrum for kardiovaskular genetik region
Norrlands universitetssjukhus visterbotten



Hypertrofisk kardiomyopati (HCM) kdnnetecknas av att hjartmuskeln ar fortjockad
(=hypertrofisk). Det &r framfor allt skiljevidggen mellan vénster och hdger kammare
som blir tjockare &n den normalt ska vara, men ibland kan &ven andra delar av hjértats
vanstra eller hogra kammare drabbas (se bild). Fortjockningen av hjértmuskeln startar
ofta i tondren, men kan i princip uppkomma frén spadbarnsildern till pensionséldern. I
drygt hélften av fallen r sjukdomen HCM érftlig. I de dvriga fallen vet man inte orsa-
ken och da kallas sjukdomen for sporadisk. Diagnosen HCM stills med hjélp av 1a-
karundersokning, EKG och ultraljudsundersokning av hjértat. Sjukdomen kan paverka
savil hjartmuskelns pumpfunktion som hjértats elektriska system, det s.k. retlednings-
systemet. HCM éar den vanligaste orsaken till plotsliga ovéntade dddsfall hos unga
idrottare.

Ibland leder HCM till ett forsvarat blodflode (obstruktion) fran hjartats vénstra kam-
mare och tillstdndet kallas da for hypertrofisk obstruktiv kardiomyopati (HOCM).
Nedarvning och utredning &r desamma vid HCM och HOCM, men behandlingen
skiljer sig ndgot. I samma sldkt kan det finnas fall med HCM respektive HOCM. Fol-
jande information géller bade vid arftlig HCM och vid HOCM, men sjukdomen kom-
mer att bendmnas HCM.

Det finns dven tillstind som kan likna HCM, men i stéllet beror pa annan bakomlig-
gande sjukdom, t.ex. hogt blodtryck, sjukdom i hjértats klaffar eller s.k. inlagrings-
sjukdom t.ex. amyloidos (Skelleftedsjukan). Det &r viktigt att skilja dessa tillstand fran
HCM, eftersom behandlingen skiljer sig beroende pa den bakomliggande orsaken till
hjartmuskelfortjockningen.

HCM forekommer alltsd bade som en érftlig (familjar) sjukdom och som en icke arft-
lig (sporadisk) sjukdom. Denna information riktar sig till dig med &rftlig HCM.

Normal hjdrtmuskel Fértjockad hjdrtmuskel



Orsak till &rftlig HCM

Arftlig HCM orsakas av en fordndring i
ett arvsanlag (mutation). Genforand-
ringar i mer &n tio olika gener kan or-
saka HCM och i varje gen har man
funnit ménga olika genférandringar. De
tvéa vanligaste generna dr MYBPC3 och
MYH?7, som béada styr uppbyggnaden av
proteiner i hjartmuskelcellen. Genfor-
andringen paverkar hjértats muskelcel-
ler vilket leder till en tillvédxt av cellen
och dérigenom en fortjockning av hjar-
tats viggar. Sjukdomen yttrar sig i
princip pa samma sétt vid olika genfor-
dndringar, men kan ibland vara négot
mildare i familjer med sjukdom orsa-
kad av genforiandringar i MYBPC3-
genen.

Vi kdnner idag inte till alla gener och
genforidndringar som kan ge HCM.
Dirfor kan det ibland vara svart att
verifiera diagnosen med ett genetiskt
test, trots att man missténker arftlig
HCM.

Arftlighet vid HCM

Arftlig HCM i#r autosomalt dominant
nedirvd. Det innebér att om en av for-
dldrarna har HCM har varje barn 50 %
sannolikhet, oavsett kon, att drva det
sjukdomsorsakande anlaget. Det dr inte
alla anlagsbdrare som utvecklar HCM.
I en sldkt ddr man bér pa samma gen-
fordndring kan man &ven se att symto-
men varierar bland de individer som
insjuknar i HCM.

De barn som inte drver anlaget drabbas
inte av sjukdomen och for den heller
inte vidare till sina barn. Anlaget hop-
par aldrig 6ver” en generation for att
arvas i ndsta. Nedédrvningen &r séledes
oberoende av kon, men HCM utvecklas
lite oftare hos manliga anlagsbérare
jamfort med kvinnor.

Symtom vid HCM

Manga individer med HCM ir helt
symtomfria och ibland ocksa ovetande
om att de har sjukdomen. En orsak till
detta &r att hjartats pumpforméga vid
HCM ofta &r normal. Sjukdomen kan
dock paverka savil hjartmuskelns
pumpformaga som hjértats elektriska
system, det s.k. retledningssystemet.
Symtom som kan uppkomma &r and-
faddhet, brostsmaértor, hjartklappning,
svimning och i virsta fall, plotslig dod.
Eftersom sjukdomen kan uppkomma
under hela livet, s kan man fa de forsta
symtomen som barn, ungdom eller
vuxen.

Andfaddhet &r ett tecken pa hjartsvikt
och kan bero pa att hjartmuskel-
fortjockningen péverkar hjartats pump-
forméga, eller att det foreligger en s.k.
utflédesobstruktion som forsvarar blod-
flodet fran hjartat (HOCM). Brost-
smaérta (kdrlkramp) uppkommer da
hjartats kranskérl inte kan forsorja
hjartmuskeln med tillrackligt med syre.
Den fortjockade hjartmuskeln har ett
okat syrebehov, vilket gor att man kan
fa karlkrampssymtom dven om man
inte har négra fortringningar pa krans-
kérlen vid en s.k. kranskérlsrontgen.
Syrebrist kan ocksa leda till storningar i
hjartats rytm. Bade andfdddhet och
brostsmirta brukar uppsté framfor allt
vid anstrangning.

Det finns en 6kad risk for storningar i
hjértats rytm i samband med fysisk
anstrangning. Detta kan i enstaka fall
Overga i ett s.k. kammarflimmer, da
hjértat helt mister sin pumpférmaga,
vilket obehandlat leder till plotslig dod.
Detta 4r anledningen till att HCM &r
den vanligaste orsaken till plotsliga



oviantade dodsfall hos unga idrottsmén.
I sddana fall maste man omedelbart
paborja hjartlungraddning och aterstélla
hjartrytmen med en elektrisk stot med
hjilp av en s.k. defibrillator.

For den enskilda patienten har vi idag
ingen mojlighet att sdkert forutsdga
forloppet av sjukdomen. HCM kan ge
samma typ av symtom, oavsett om det
ar en arftlig eller sporadisk form av
sjukdomen.

Hur vanligt a&r HCM?
Uppskattningsvis har ca 1:500 i befolk-
ningen HCM, detta inkluderar béde
arftliga och sporadiska fall.

Hur stalls diagnosen HCM?

Vid diagnos av érftlig HCM ar det
viktigt att utesluta andra orsaker till
hjartmuskelfortjockning. Har man
hjartmuskelfortjockning som beror pa
ett hogt blodtryck eller sjukdom pa

hjértats klaffar, sa &r det inte friga om
denna drftliga form av HCM. For att
stilla diagnosen HCM krévs en lékar-
undersdkning, EKG och ultra-
ljudsundersokning av hjértat. Lakaren
undersoker ditt hjérta, kontrollerar
blodtrycket och tar blodprover. Ibland
utfors dven blodtrycksregistrering un-
der 24 timmar. Vid ultraljudsundersok-
ningen av hjartat gor man métningar for
att faststélla hjartats vaggtjocklek,
pumpformégan och funktionen av hjar-
tats klaffar.

EKG utfors bade i vila och under ar-
bete, s.k. arbetsprov. Man gor dven en
EKG-registrering under 24 timmar, s.k.
bandspelar-EKG. Ibland utfors mag-
netkameraundersokning av hjartat, samt
olika undersokningar for att utesluta
inlagringssjukdomar i hjértat. I enstaka
fall tar man ett prov fran hjartmuskeln,
s.k. hjértbiopsi for att utesluta
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Exempel pa familjetrad i 4 generationer med s.k. autosomalt dominant nedérvning, bada kénen drabbas
och sjukdomen finns i varje generation. Sjuk (svart), frisk (gul), kvinna (cirkel), man (fyrkant).



inlagringssjukdomar i hjértat.

Din ldkare avgor vilka undersdkningar
som just du behdver gora. Om dessa
undersdkningar utesluter andra sjuk-
domar som orsak till hjartmuskel-
fortjockningen, sé talar detta for HCM.
For att klarldgga om det ror sig om en
arftlig HCM, s& undersoker man &ven
de ovriga familjemedlemmarna med
EKG och ultraljudsundersokning av
hjértat. I sma familjer kan drftligheten
vara svar att bedoma och ett gentest
kan dven dé anvindas som ett led i den
medicinska utredningen.

Diagnosen érftlig HCM kan ofta be-
kréftas med hjélp av gentest. Det ar
flera olika faktorer som din lékare
véager in innan man tar upp diskussion-
en om gentest med dig. Om din lékare
anser att de undersokningar du utfort
talar for arftlig HCM hos dig, och ni
diskuterat mojligheterna for genetisk
test, kan du remitteras for genetisk
vagledning. Syftet med genetisk vig-
ledning &r att ge den enskilda individen
sadan information att personen kan
fatta ett sjalvstandigt beslut om man
vill genomga ett gentest eller inte.

Om ett gentest visar att du ar bérare av
en genfordndring (sjukdomsanlag) som
ger HCM, sa har det inte bara betydelse
for dig utan dven for dina slaktingar.
Du kan informera dem om att ett sjuk-
domsanlag for HCM finns i sldkten och
de kan i sin tur ta stéllning till om de
vill gora ett gentest. Infor ett sddant test
bor genetisk vigledning erbjudas.
Sléktingar som visar sig vara bérare av
en genfordndring bor genomga under-
sokning av hjértat for att faststélla om
de har utvecklat HCM eller inte.

I ménga fall finner man ingen forkla-
rande genfordndring vid genetisk ut-
redning av HCM, men man kan dnd&
bedoma att sjukdomen é&r drftlig om
man finner att det &r flera individer i
slakten som har insjuknat med HCM.
Detta ska dirfor inte forhindra att dina
anhoriga ges mdjligheten att genomgé
undersokningar i ett uppfoljningspro-
gram om man bedomt att sjukdomen &r
arftlig i er slakt.

Hur behandlas HCM?
Behandlingen styrs av om du har sym-
tom eller inte. Ménga patienter har inga
symtom och behdver heller ingen me-
dicinsk behandling. I de fall behandling
behover ges ér det 1 huvudsak med
lakemedel. Beroende pa symptom re-
kommenderas olika ldkemedel, men
ofta ges betablockerare som forsta
behandling, bade vid bréstsmértor och
vid andfaddhet i samband med an-
stringning. Behandlingen &r individuell
for varje patient.

Hos barn har man kunnat visa att om
man tidigt i sjukdomen behandlar med
betablockerare s kan sjukdomsut-
vecklingen bromsas in, detta &r inte
visat hos vuxna. Vid hjéartsviktsymtom
kan vitskedrivande eller andra lakeme-
del komma i fraga.

I de fa fall dar man bedomer att det
foreligger en 6kad risk for plotslig dod
kan en sa kallad implanterbar defibril-
lator vara aktuell, t.ex. vid upprepade
problem med allvarlig hjartklappning
och svimning. Defibrillatorn aterstéller
med hjélp av en elektrisk stot den
snabba rytmrubbning som ger svim-
ning.

Vid HOCM foreligger en utflodesob-
struktion fran vénster kammare som



kan ge symtom i form av andfdddhet, All behandling sker i samrad med din
yrsel och svimningar. Aven hir provar lakare.
man likemedelsbehandling i forsta

hand, men vid denna form av HCM kan

mer avancerade behandlingar som

hjartkirurgi eller s.k. alkoholablation

komma i fraga.

Vid kirurgi gar man in i hjartat och skir

bort den fortjockade delen i hjartmus-

kelns skiljevigg.

Alkoholablation dr en nyare form av

behandling som utvecklats de 1015

senaste aren, hdr gar man in med ett

tunt ror via ett blodkarl i [jumsken till

hjartat. Man placerar roret i det blod-

karl i hjartat som forsorjer mellanskil-

jeviaggen med blod och injicerar alko-

hol, detta leder ti{l att véivpaden éir.r— Det iir viktigt att du ALLTID kon-
omvandlas och darmed minskar for- taktar din likare eller sjukvirden

tjockqlngen. ) vid svimning, ihillande brostsmiirta
Ytterligare en behandling som kan eller hjirtklappning.

komma i frdga, men inte &r sa vanlig

idag, dr pacemakerbehandling som

ibland kan ge symtomlindring vid

HCM med utflodesobstruktion.



Rekommenderad uppféljning

Individer med arftlig HCM skall kontrolleras regelbundet hos lidkare. For ndra
anhoriga (vuxna) utan tecken till sjukdom, men som kan vara anlagsbérare, re-
kommenderar vi att de genomgar undersékningar i ett uppfoljningsprogram med 2
till 5 ars intervall for att utesluta eller bekrifta diagnosen HCM. Om man ser teck-
en till begynnande sjukdom, sd goér man en ldkarbedomning i det enskilda fallet
och tar stédllning till behandling och uppfdljning.

Barn till en forélder med érftlig HCM rekommenderas uppf6ljning med klinisk
undersdkning, EKG och ultraljud av hjértat vartannat ar fr.o.m. 6 ars alder.

Viktigt att tdnka pa, oavsett om du ar barn eller vuxen, ar att sa lénge du &r sym-
tomfri och inga onormala fynd hittas pA EKG och ultraljudsundersdkningar, sa ar
du frisk och behover ingen medicinsk behandling och kan leva ett normalt liv utan
inskrénkningar i livsféringen. Detta giller &ven om du 4r anlagsbdrare, men i s&
fall bor du diskutera eventuella framtida idrottsambitioner med din ldkare. Det &r
inte tillradligt att reckommendera en satsning pa elitidrott, eftersom man senare kan
bli tvungen att upphdra med denna om man utvecklar HCM.



Du som har utvecklat
sjukdomen HCM skall undvika foljande:

Tung fysisk anstrdngning

Tévlingsidrott pé elitniva eller tung motionsidrott rekommenderas inte for dig som
har HCM, inte heller tunga statiska eller dynamiska anstrangningar. Sddan aktivitet
kan utldsa allvarliga rytmrubbningar.

Rubbningar i vitskebalansen

Magsjuka eller annan vitskebrist kan ge 6kande symptom, framfor allt om utfls-
desobstruktion foreligger.
Alkohol kan ocksa ge 6kade symtom.

Mediciner

Vissa mediciner kan ibland vara ogynnsamma vid HCM eller HOCM, till exempel
mediciner med karlvidgande eller vétskedrivande egenskaper och vissa mediciner
som péverkar hjértats rytm. Den ldkare som skriver ut medicin &t dig méste veta
om att du har HCM.



Var skall jag vanda mig for att fa information?

Centrum for kardiovaskular genetik RDIO LS
Hjéartcentrum T
Norrlands universitetssjukhus

901 85 UMEA.

Telefon: 090-785 12 87
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https://www.1177.se/Vasterbotten/hitta-
vard/kontaktkort/Centrum-for-kardiovaskular-

genetik/

Hemsida: www.regionvasterbotten.se/ckg

Kontaktuppgifter till de kliniskt genetiska enheterna i Sverige

Norra sjukvirdsregionen: Stockholmsregionen: Vistra Gotalandsregionen:
Klinisk genetik Mottagning Klinisk genetik Solna  Klinisk Genetik Mottagning
Norrlands universitetssjukhus, ~ Karolinska Universitetssjukhuset,  Sahlgrenska Universitetssjukhuset,
Umed Stockholm Goteborg

Vixel: 090-785 00 00 Vixel: 08-123 700 00 Vixel: 031-342 10 00

Uppsala Orebroregionen: Sydostra sjukvérdsregionen: Sodra sjukvardsregionen:
Allmingenetiska mottagningen  Klinisk genetik Utredningsenhet Genetikmottagning

Akademiska sjukhuset, Universitetssjukhuset, Linkoping ~ Skanes universitetssjukhus, Lund
Uppsala Vixel: 010-103 00 00 Vixel: 046-17 10 00

Vixel: 018-611 00 00
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