Information till patienter och anhériga

Arytmogen hdgerkammar-
kardiomyopati

Den héar informationen riktar sig till dig som har sjukdomen arytmogen
hogerkammarkardiomyopati (ARVC) eller ar anhorig till nAgon med
sjukdomen.

Centrum for kardiovaskular genetik (CKG) vid Norrlands
universitetssjukhus i Umed arbetar for att forebygga sjuklighet och dod i
arftliga hjart- och karlsjukdomar (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




Arytmogen hdgerkammarkardiomyopati (ARVC) ér en hjartmuskelsjukdom som
kénnetecknas av att hjértats hogra kammare paverkas, med inlagring av fett och bind-
vav (fig 1). Muskelcellerna i hjartat hélls samman av specifika proteiner och hos indi-
vider med ARVC utvecklas inte en del av dessa proteiner som de ska vilket leder till
en forsdmrad kontakt mellan hjartmuskelcellerna. Det leder i sin tur till att dessa celler
dor och ersitts av fett och bindvév. Det ar huvudsakligen hjartmuskeln i hoger kam-
mare som drabbas vid ARVC, men dven hjértats vinstra kammare kan paverkas.

Man raknar med att ARVC ér érftlig i ca 30-50% av fallen och sjukdomen beror da pé
en fordndring i ett arvsanlag (genfordndring). Om man bér pé ett anlag for ARVC ar
det inte sékert att man utvecklar sjukdomen (frisk anlagsbérare).

ARVC kan debutera under hela livet, ofta fran tonaren till 50-ars dlder. Medelalder vid
diagnos ar ca 30 ar och det dr mycket ovanligt att insjukna fore 10 ars alder.

Om man far symtom av sjukdomen kan dessa variera mellan olika individer, dér en
del endast fér lindriga symtom, framfor allt stérningar i hjartrytmen. Dock kan det
forsta symtomet vara allvarliga rytmstorningar, framfor allt vid fysisk anstringning,
vilket kan leda till svimning eller i vérsta fall, plotslig dod.

Ibland fortskrider sjukdomen, med 6kande symtom och risk for allvarliga rytmstor-
ningar. Férutom rytmstdrningar kan man fa en varierande grad av nedsittning av ho-
ger kammares funktion, med hjértsvikt som f6ljd.

Tidigt i sjukdomsforloppet kan det vara svart att stilla diagnos, da forandringarna i
hjartmuskeln &r lindriga och oftast lokaliserade till olika delar av hger kammare. Vid
diagnostiken anvénder man sig av ultraljudsundersdkning av hjartat, samt olika ront-
gen- och EKG-undersdkningar.

ARVC férekommer bade som en arftlig och en icke érftlig (sporadisk) sjukdom.
Denna information riktar sig till dig med arftlig ARVC.
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Figur 1. Hjartmuskelcellerna binds samman av proteiner, de kan liknas vid ’kontakt-
punkter”. Vid ARVC skadas proteinerna och kontakten mellan cellerna foérsamras,
cellerna dor och ersitts av fett och bindvéyv.

Orsak till arftlig ARVC

Arftlig ARVC orsakas av en forindring
i ett arvsanlag (mutation). Férdndringar
i minst atta olika gener kan orsaka
ARVC och i varje gen har man funnit
manga olika fordndringar. Den vanlig-
aste genen ar PKP2 som orsakar 25-
40% av arftlig ARVC. Fem av sjuk-
domsgenerna styr uppbyggnaden av
proteiner som forbinder hjartmuskelcel-
lerna med varandra i s.k. desmosomer
(fig.1). En sjukdomsorsakande genfor-
andring ger upphov till ett protein som
inte fungerar normalt vilket gor att
kontakten mellan hjartmuskelcellerna
forsamras, cellerna dor och ersitts av
fett och bindvév.

Sjukdomen yttrar sig i princip pa
samma sitt vid olika genforandringar,
men vissa gener kan i sdllsynta fall ge
upphov till en sjukdom med annat
nedédrvningsmonster och andra kliniska
fynd. Vi kénner idag inte till alla gener
som kan ge ARVC. Darfor kan det

ibland vara svart att verifiera diagnosen
med ett genetiskt test, trots att man
missténker drftlig ARVC. I ca 40-50%
av fallen med klinisk verifierad ARVC
kan man bekréfta diagnosen med ett
gentest.

Arftlighet vid ARVC

Arftlig ARVC ir oftast autosomalt
dominant nedérvd. Det innebér att om
en av fordldrarna har ARVC har varje
barn 50 % sannolikhet, oavsett kon, att
drva det sjukdomsorsakande anlaget.
Det dr inte alla anlagsbdrare som ut-
vecklar ARVC. Ménga forblir symtom-
fria, men kan fora anlaget vidare till
sina barn.

I en sldkt ddr man bér pd samma gen-
fordndring kan man dven se att symto-
men varierar bland de individer som
insjuknar i ARVC.

De barn som inte drver anlaget drabbas
inte av sjukdomen och for det heller
inte vidare till sina barn. Anlaget hop-
par aldrig 6ver” en generation for att



drvas 1 ndsta. Neddrvningen ar saledes
oberoende av kon, men ARVC utveck-
las oftare hos manliga anlagsbérare
jamfort med kvinnor.

I séllsynta fall neddarvs ARVC med
annat neddrvningsmonster (autosomalt
recessivt) vilket innebar att man beho-
ver sjukdomsanlaget i dubbel uppsitt-
ning (ett fran vardera foréldern) for att
insjukna.

Symtom vid ARVC

Manga individer med ARVC ér sym-
tomfria och ibland ocksa ovetande om
att de har sjukdomen. Symtom som kan
uppkomma vid ARVC ér hjartklapp-
ning, svimning, andfaddhet, brost-
smirta och 1 enstaka fall, livshotande
svimning som kan leda till dod.
Storningar i hjartrytmen dr vanliga vid
ARVC, vilket kan ge symtom i form av
hjartklappning pga. extraslag fran hjar-
tats kamrar, eller svimning férorsakad
av att hjartat slar sa snabbt (ventrikel-
takykardi) att det inte kommer tillrdck-
ligt med blod ut till kroppen och hjar-
nan.

Det finns en 6kad risk for stérningar i
hjértats rytm i samband med fysisk
anstrangning. Detta kan i enstaka fall
overgd i ett s.k. kammarflimmer, da
hjartat helt mister sin pumpformaga,
vilket obehandlat leder till pl6tslig dod.
Detta &r anledningen till att ARVC kan
leda till plotsliga oviantade dodsfall hos
unga idrottare. I sddana fall maste man
omedelbart paborja hjartlungriddning
och aterstilla hjartrytmen med en elekt-
risk stot med hjilp av en s.k. defibrilla-
tor.

Hjartsvikt kan uppkomma senare i
sjukdomsforloppet nir hjirtats hogra
kammares pumpformaéga éar otillracklig
for att effektivt upprétthalla blodcirku-

lationen. Man upplever da successivt
nedsatt fysisk arbetsformaga, andfadd-
het, trtthet och ibland yrsel. Den ned-
satta pumpformagan medfor att man
samlar pa sig vétska vilket kan leda till
svullna ben och 6kad andningspéver-
kan.

Sjukdomen kan uppkomma under hela
livet, men ofta debuterar symtomen
under tiden fran tonéren till 50 ars
alder, medan symtom fore 10 &rs alder
ar mycket ovanligt.

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

Hur vanligt &r ARVC?

Andelen sjuka i befolkningen &r ca
1:2500 till 1:5000. Det inkluderar bade
arftliga och sporadiska fall.



Hur stélls diagnosen ARVC?

ARVC ér svér att diagnostisera i tidiga
stadier av sjukdomen, dé inlagringen av
fett och bindvév i hdger kammare ar
begriansad. Hoger kammare ar ocksa
mer svarundersokt jaimfort med vénster
kammare, som ofta dr paverkad vid
andra hjartsjukdomar.

Forst gors en ldkarundersokning med
kontroll av hjérta, blodtryck och blod-
prover. Dérefter utfor man och véger
samman ett urval av f6ljande under-
sokningar:

e Vilo-EKG, ev kompletterat
med arbets-EKG.

o  EKG-registrering under 24
timmar, s.k. bandspelar-EKG.

e Sena potentialer, som &r en
speciell EKG-undersdkning.

e  Ultraljudsundersdkning av
hjartat, man gér méitningar for
att faststélla hjartats vigg-
tjocklekar, pumpférmaga och
funktionen av hjértats klaffar.

e  Ofta gors dven magnetkame-
raundersdkning av hjartat.

e I enstaka fall tar man ett prov
frén hjartmuskeln, s.k. hjértbi-
opsi.

Det ar flera kriterier som ska uppfyllas
for att diagnosen ska kunna faststillas.
Din ldkare avgor vilka undersdkningar
som just du behdver gora.

For att klarldgga om det ror sig om en
arftlig ARVC, sd kan man gentesta den
sjuke eller undersoka 6vriga familje-
medlemmar enligt ovan.

Diagnosen érftlig ARVC kan i 40-50%
av fallen bekréftas med hjélp av gen-
test. Det &r flera olika faktorer som din
lakare véger in innan man tar upp dis-
kussionen om gentest med dig. Om din
lakare anser att de undersdkningar du
utfort talar for drftlig ARVC hos dig,
och ni diskuterat mojligheterna for
genetiskt test, bor du remitteras for
genetisk vigledning. Syftet med gene-
tisk vigledning &r att ge den enskilda
individen séddan information att perso-
nen kan fatta ett sjdlvstindigt beslut om
man vill genomga ett gentest eller inte.
Om ett gentest visar att du &r birare av
en genforiandring (sjukdomsanlag) som
ger ARVC, sa har det inte bara bety-
delse for dig utan dven for dina slak-
tingar.
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Exempel pa familjetrad i 4 generationer med s.k. autosomalt dominant nedarvning, bada kénen drabbas
och sjukdomen finns i varje generation. Sjuk (svart), frisk (gul), kvinna (cirkel), man (fyrkant).

Du kan informera dem om att ett sjukdomsanlag for ARVC finns i slédkten och de
kan i sin tur ta stéllning till om de vill gora ett gentest. Infor ett sddant test bor
genetisk vigledning erbjudas.

Slaktingar som visar sig vara bérare av ett sjukdomsanlag bor genomgé undersok-
ning av hjartat for att faststilla om de har utvecklat ARVC eller inte.

I manga fall finner man ingen forklarande genforidndring vid genetisk utredning av
ARVC, men man kan &nda bedoma att sjukdomen &r drftlig om man finner att det
ar flera individer i slikten som har insjuknat med ARVC.

Hur behandlas ARVC?

Behandlingen é&r individuell for varje patient och styrs av om du har symtom eller
inte. I de fall behandling behover ges ér det i huvudsak med lakemedel. Ofta ges
betablockerare som forsta behandling, mot de rytmrubbningar som &r vanligt fore-
kommande.

Vid hjartsvikt ges specifika ldkemedel, pa samma sétt som vid hjartsvikt orsakad
av andra hjértsjukdomar.

I de fall dar man bedomer att det foreligger en 6kad risk for plotslig dod kan en s&
kallad implanterbar defibrillator (ICD) vara aktuell, till exempel vid upprepade
problem med allvarlig hjartrytmrubbning eller svimning. Defibrillatorn aterstéller
med hjélp av en elektrisk stdt den snabba rytmrubbning som ger svimning.

I vissa fall kan det bli aktuellt med en s.k. ablation for att behandla rytmrubbning-
arna fran hjartats kammare. D& gar man in med en kateter i hjartat och virmebe-
handlar det omrade varifran rytmrubbningen utgar.

Vid svér hjértsvikt kan i enstaka fall hjérttransplantation bli aktuell. All behandling
sker i samrad med din ldkare.



Det ér viktigt att du ALLTID kontaktar din léikare eller sjukvarden vid svim-
ning, ihdllande brostsmirta eller hjirtklappning.

Rekommenderad uppféljning

Individer med diagnostiserad ARVC skall kontrolleras regelbundet hos lékare.
Anlagsbirare och forstagradssliktingar (barn, syskon eller forélder) till en sjuk
individ rekommenderar vi undersékningar i ett uppfoljningsprogram med 2 till 5
ars intervall for att utesluta eller bekréfta diagnosen ARVC.

Om man ser tecken till begynnande sjukdom, s& gér man en ldkarbedomning i det
enskilda fallet och tar stéllning till behandling och uppf6ljning.

Det dr ovanligt att ARVC utvecklas efter 60 érs élder, sa om allt ser normalt ut vid
den aldern brukar uppfoljningen avslutas.

Barn till en fordlder med érftlig ARVC rekommenderas uppfoljning med under-
sOkning av hjartat med 1-2 ars intervall fr.o.m. 10 ars élder.

Viktigt att tinka pa, oavsett om du dr 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 behdver ingen medicinsk behandling och kan leva ett normalt liv utan
inskriankningar i livsforingen.



Du som bér pa ett sjukdomsanlag eller har utvecklat sjukdomen
ARVC skall undvika foljande:

Tung fysisk anstrdngning / intensiv motionsidrott

Tavlingsidrott pa elitniva eller intensiv motionsidrott reckommenderas inte for dig
som har ARVC, inte heller tunga statiska eller dynamiska anstrangningar. Sddan
aktivitet kan utlsa allvarliga rytmrubbningar hos en person som har ARVC. All
fysisk aktivitet som utlgser symtom i form av hjértklappning, yrsel eller svimning
ska ocksa undvikas.

Mediciner

Vissa mediciner kan ibland vara ogynnsamma vid ARVC, till exempel mediciner
som péverkar hjértats rytm. Den ldkare som skriver ut medicin at dig maste veta
om att du har ARVC.



Var skall jag vanda mig for att fa information?

Centrum for kardiovaskulér genetik
Hjéartcentrum

Norrlands universitetssjukhus

901 85 UMEA.

Telefon: 090-785 12 87

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 Universitetssjukhus
Umea Stockholm Goteborg

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

Uppsala Orebroregionen: Sydostra sjukvérdsregionen: Sodra sjukvardsregionen:
Allméngenetiska mottagningen  Klinisk genetik utredningsenhet Genetikmottagning
Akademiska sjukhuset, Universitetssjukhuset, Linkoping ~ Skénes universitetssjukhus, Lun
Uppsala Vixel: 010-103 00 00 Vixel: 046-17 10 00
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