Information till patienter och anhdériga

Dilaterad kardiomyopati

Den héar informationen riktar sig till dig som har sjukdomen dilaterad
kardiomyopati (DCM) 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 ar resultatet
av ett samarbete mellan Barn- och ungdomscentrum, Hjartcentrum,
Medicincentrum och Laboratoriemedicin.

Centrum for kardiovaskular genetik region
Norrlands universitetssjukhus visterbotten



Dilaterad kardiomyopati (DCM) &r en hjartmuskelsjukdom som &r arftlig i ungefér en
tredjedel av fallen och ké&nnetecknas av vidgning (dilatation) och senare foérsvagning
av hjartats vanstra kammare. Tidigt i forloppet har man inga besvar av detta, men nér
kammaren borjar trottas ut far man besvar med hjartsvikt i form av bland annat orkes-
I6shet, andfaddhet och yrsel. Vidgningen av hjartats vanstra kammare vid DCM borjar
oftast i den tidiga medelaldern, men kan ses saval tidigare som senare i livet. Det &r
dock mycket ovanligt att sjukdomen debuterar redan i barnaaren.

Det finns &ven andra tillstand som ger en liknande sjukdomsbild med hjartsvikt,

till exempel sjukdom i hjartats kranskarl eller langvarigt hogt blodtryck. Diagnosen
DCM stalls genom lakarundersokning, EKG och ultraljudsundersékning av hjartat,
efter att man uteslutit andra orsaker till hjartsvikten. Har man fatt diagnosen DCM sa
innebar inte det att den alltid ar arftlig, den kan ocksa orsakas av till exempel hog
alkoholkonsumtion, cellgiftbehandling eller genomgangen hjartmuskelinflammation.

DCM férekommer alltsd bade som en arftlig sjukdom och som en icke arftlig sjuk-

dom. Den hér informationen riktar sig till dig med &rftlig DCM.

Orsak till arftlig DCM

Arftlig DCM orsakas av en forindring i
ett arvsanlag (mutation). Genforand-
ringar som ger upphov till DCM kan
finnas i ménga olika gener. De sjuk-
domsgener man kénner till styr upp-
byggnaden av proteiner i hjartmuskel-
cellen. Genforandringen paverkar hjér-
tats muskelceller vilket leder till en
forsvagning av hjartat. Oavsett i vilken
gen genfordndringen sitter yttrar sig
sjukdomen oftast pa ett liknande sétt.
Vi kénner idag inte till alla gener som
kan orsaka sjukdomen, vilket resulterar
1 att man i endast ca. 20-30% av fallen
finner en sjukdomsorsakande gen.
Detta gor att gentestning som diagnos-
tiskt verktyg har vissa begransningar,
men i de fall dar man kan hitta det
forandrade arvsanlaget dr detta virde-
fullt f6r behandling och uppfoljning av
slakten.

Arftlighet vid DCM

Nedarvningsmonstret vid érftlig DCM
ar oftast autosomalt dominant. Det
innebér att om en av fordldrarna har
DCM har varje barn 50 % sannolikhet,
oavsett kon, att drva det sjukdomsorsa-
kande anlaget. Alla anlagsbérare ut-
vecklar dock inte DCM eller far en sa
pass lindrig form att den aldrig dia-
gnostiseras. Hur sjuk man blir och alder
vid insjuknande kan variera inom
samma familj. De barn som inte drver
anlaget drabbas inte av sjukdomen och
for den heller inte vidare till sina barn.
Anlaget "hoppar aldrig 6ver” en gene-
ration for att drvas i nésta.
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Exempel pé 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).

Symtom vid DCM

DCM ger oftast symtom nér vinster
kammares pumpforméga ér otillracklig
for att effektivt forsorja kroppen med
blod. Man upplever da successivt ned-
satt fysisk arbetsformaga, andfaddhet,
trotthet och ibland yrsel.

Den nedsatta pumpforméagan medfor att
man samlar pa sig vétska vilket kan
leda till svullna ben och 6kad and-
ningspaverkan. Detta tillstdnd kallas
hjartsvikt. Ibland kan andfaddheten
forvérras i liggande stillning, pga. ett
okat aterflode av blod till hjértat fran
benen. Obehag och tryck i brostet besk-
rivs ocksa ofta, men regelritta smirtor
ar vanligare vid andra hjartsjukdomar.
Alla hjartmuskelsjukdomar kan ge
rubbningar i hjértats rytm sé dven vid
DCM. Symtom vid rytmrubbningar kan
ge sig tillkdnna som hjértklappning,
plotslig orkesloshet, yrsel, svimning
eller i de allvarligaste fallen, plotslig
dod.

Hjértrytmrubbningar &r ovanliga hos i
ovrigt helt symtomfria personer med
DCM. Plétslig svimning eller svimning
under pagéende fysisk aktivitet &r all-
varliga tecken vid DCM och bor foran-
leda snabb lidkarkontakt.

Vid DCM ir symtomen till en borjan
mycket diskreta och foranleder vanligt-
vis vardkontakt forst nér sjukdomen &r
utvecklad.

Hur vanligt ar DCM?

Uppskattningsvis har ca 1:2000 perso-
ner DCM. Det inkluderar bade arftliga
och sporadiska fall.

Hur stélls diagnosen DCM?

Diagnosen DCM baseras pé typiska
fynd vid undersdkning av hjértat, oftast
med hjélp av EKG och ultraljud, s.k.
ekokardiografi. Ekokardiografi r en
ofarlig och smartfri undersdkning dér
man med hjilp av en ultraljudsmaskin
undersoker hjartat. Man far information
om hjartrummens storlek och funktion



samt eventuella klaffel eller andra med-
fodda hjartfel. Magnetkameraunder-
sokning (MRI), datortomografi och
hjartscintigrafi 4r andra mdjliga under-
sokningar.

Vidare méste andra icke érftliga orsa-
ker till vénsterkammardilatation uteslu-
tas. Vénster kammare kan vidgas och
forsvagas av bristande blodtillforsel
(syrebrist) vid till exempel kranskérls-
sjukdom, fel pa hjartats klaffar eller
langvarigt obehandlat hogt blodtryck.
DCM kan ocksé vara orsakat av toxiska
substanser (till exempel dverkonsum-
tion av alkohol och cellgiftsbehand-
ling), hormonella stdrningar eller in-
flammation i hjartmuskulaturen. Blod-
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prover tas for att pavisa eventuella
andra underliggande sjukdomar.
Bedomningen av hjértats blodforsorj-
ning kan goras pé flera sétt. Ofta gors
en s.k. koronarangiografi, dd man for in
en tunn slang till kroppspulséddern och
sprutar kontrastmedel i hjértats krans-
kérl for att se eventuella kranskarlsfor-
tringningar.

Nar man inte finner ndgon forklaring
till vansterkammardilatationen talar
man om "idiopatisk” DCM (vilket
betyder DCM utan kind orsak). Det ar i
denna grupp av patienter funderingar
kring arftlighet kan vara aktuella.

”|diopatisk”
DCM
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Familjar DCM

Icke familjar DCM




Diagnosen érftlig DCM kan vara svar
att stdlla. Om din ldkare missténker att
sjukdomen kan vara érftlig s& kan ut-
redning av din familj bli aktuell. Man
undersoker da de dvriga familjemed-
lemmarna med EKG och ekokardio-
grafi. Ofta gar man ocksé genom jour-
nalhandlingar rérande sléktingar om
sadana finns tillgédngliga. Finner man
DCM utan kénd orsak hos nagon av
dessa betraktar vi sjukdomen som &rft-

lig.

Som tidigare nimnts kan man inte alltid
bekrifta misstanken om arftlighet ge-
nom ett gentest. Detta beror pa att ge-
netiken bakom sjukdomen é&r ofullstén-
digt kartlagd och att bara en del av de
sjukdomsorsakande genfordndringarna
annu har identifierats. Genforandringen
kan sitta i en gen som inte undersokts
eller i en hittills okédnd gen. Din ldkare
véger samman flera faktorer i fragan
om gentestning. Om fragan kommer
upp kan du remitteras till genetisk vig-
ledning vid en kardiogenetisk mottag-
ning eller klinisk genetisk mottagning.
Syftet med genetisk védgledning &r att
ge den enskilda individen siddan in-
formation att personen kan fatta ett
sjdlvstiandigt beslut om man vill ge-
nomga ett gentest eller inte.

Om ett gentest visar att du dr béarare av
en genfordndring som ger DCM, sa har
det inte bara betydelse for dig utan
dven for dina sléktingar. Du kan infor-
mera dem om att ett sjukdomsanlag for
DCM finns i sldkten och de kan i sin
tur ta stdllning till om de vill gora ett
gentest. Infor ett sadant test bor gene-
tisk végledning erbjudas.

Slaktingar som visar sig vara barare av
ett sjukdomsanlag bor genomga under-

sokning av hjértat for att faststéilla om
de har utvecklat DCM eller inte.

I manga fall finner man ingen forkla-
rande genfordndring vid genetisk ut-
redning av DCM, men man kan dnd&
beddma att sjukdomen é&r drftlig om
man finner att det &r flera individer i
slakten som har insjuknat med DCM.

Hur behandlas DCM?

DCM leder som regel till hjartsvikt.
Hjartsvikt behandlas med ett flertal
mediciner vilka syftar till att avlasta
hjértat genom att sinka motstandet i
kroppens blodkarl, driva ut dverskotts-
vétska samt att sdnka hjartfrekvensen
och motverka hjértrytmrubbningar.
Medicineringen stdlls in individuellt
och ar vanligtvis livslang. Da kroppens
och hjéartats svar pd medicinering kan
fordndras 6ver aren brukar medicine-
ringen skdtas via specialistmottagning
pa sjukhus.

I vissa sérskilda fall kan en pacemaker
forbattra hjartfunktionen. Stéllningsta-
gande till detta gors utifran sarskilda
EKG-fynd vid kvarstaende symtom
trots optimal medicinsk behandling.

I ett fatal fall bedomer man risken for
allvarliga hjértrytmstdrningar som sa
stor att en implanterbar defibrillator
kan vara aktuell. Denna éterstiller med
hjélp av en elektrisk st6t den normala
hjértrytmen.



Rekommenderad uppféljning

Individer med DCM, érftlig eller inte,
ska kontrolleras regelbundet hos lékare,
gérna pé specialistmottagning. Vid
faststélld familjar DCM riskerar forsta-
gradssldktingar (fordldrar, syskon,
barn) att vara bdrare av sjukdomsanla-
get utan att vara sjuka. Vi rekommen-
derar dem regelbundna undersdkningar
med 2 till 5 ars intervall for att utesluta
eller pévisa forekomst av hjartpéver-
kan. Vid tecken till begynnande sjuk-
dom tar man stillning till medicinsk
behandling och fortsatt uppf6ljning.

Det ér sdllsynt att drftlig sjukdom ut-
vecklas efter 60 ars dlder, s& om allt ser
normalt ut vid den aldern brukar upp-
foljningen avslutas.

Det dr ovanligt men férekommer att
arftlig DCM debuterar i barndomen. |

de familjer dar sjukdomen debuterat
tidigt hos ndgon medlem brukar vi
rekommendera undersokningar dven av
barn och ungdomar. D4 péverkan av
det véxande hjértat kan uppsté fortare
an hos vuxna rekommenderar vi under-
sokningar med 2 ars intervall.

Angaende fysisk aktivitet

Tavlingsidrott pa elitniva eller tung
motionsidrott reckommenderas inte till
dig som har DCM, dven om du med
medicinering kdnner att orken &r full-
god. Detsamma géller tung statisk eller
dynamisk belastning. Diagnosen med-
for dock inga hinder for motion pa
”vardaglig” niva.



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 sjukvardsregionen: Stockholmsregionen: Vistra Gotalandsregionen:
Klinisk genetik Mottagning Klinisk genetik Solna Klinisk Genetik Mottagning
Norrlands universitetssjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset, Sahlgrenska Universitetssjukhuset,
Umea Stockholm Goteborg

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

Uppsala Orebroregionen: Sydostra sjukvirdsregionen: 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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