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For bedre at forsta forandringerne i forbindelse med
hjertesygdomme, er det nyttigt at kende hjertets normale
form og funktion.

Hjertets vaegge bestar af specialiseret muskelvaev, kaldet
myokardiet (figur 1). | princippet bestar hjertet af to

serieforbundne pumper, som pumper blod ud i henholdsvis

lunge- og system (krops)-kredslgbet.

Figur 1. Det normale hjerte med hjertekamre, klapper og
blodets strgmningsretning.
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Spidsen af hjertet

Hjertets pumpehastighed (= pulsen) styres af et specialiseret
elektrisk system, som stimulerer muskelcellerne til at traekke
sig sammen pa en ngje afstemt made (figur 2).

Figur 2. Det normale hjertes elektriske system.
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Kardiomyopatier er en gruppe hjertesygdomme som
kendetegnes ved, at hjertemusklens struktur og funktion er
forandret. Sygdommene forekommer ofte i familier og kan
dermed vaere arvelige. Traditionelt inddeler man
tilstandene i 4 forskellige undertyper:

¢ Hypertrofisk kardiomyopati (HCM): Hjertesygdom med
fortykkelse af hjertemusklen

¢ Dilateret kardiomyopati (DCM): Hjertesygdom med
forstgrrelse af venstre hovedkammer og nedsat
pumpefunktion

e Arytmogen hgjre ventrikel kardiomyopati (ARVC/ARVD):
Hjertesygdom som kan veaere ledsaget af
hjerterytmeforstyrrelser

o Restriktiv kardiomyopati (RCM): Hjertesygdom med gget
stivhed af hjertemusklen og nedsat fyldning af
hjertekamrene

Der er mange overgangsformer mellem de forskellige
kardiomyopatier og ind imellem finder man endog
forskellige typer af kardiomyopatier i den samme familie.
Det er derfor ikke altid muligt skarpt at adskille de
forskellige kardiomyopatier fra hinanden.



DCM er en hjertemuskelsygdom, som ofte forekommer i
familier og dermed kan veere arvelig. Sygdommen er
karakteriseret ved at hjertets pumpekraft er nedsat pa
grund af en svigtende funktion af venstre hovedkammer,
som ogsa ofte er forstgrret. Saledes er maengden af blod
hjertet pumper rundt i kredslgbet mindsket. Disse
@ndringer kan medfgre, at der samler sig vaeske i lungerne,
maven og anklerne, og ofte har man andengd pa grund af
vaeskeophobning i lungerne. Nedsat pumpeevne af hjertet
kan ogsa medfgre treethed og nedsat funktionsevne. Samlet
betegner man disse tegn pa sygdom som ”hjertesvigt”. |
nogle tilfelde medfgrer sygdommen ogsa at hjerteklappen
mellem venstre hovedkammer og forkammer bliver uteet, sa
noget af blodet Igber tilbage til venstre forkammer — sakaldt

"mitralklapsinsufficiens”.

Der findes en lang raekke andre og hyppigere forekommende
sygdomme, som ogsa kan give anledning til hjertesvigt i
form af eksempelvis areforkalkningssygdom i hjertets
kranspulsarer, forhgjet blodtryk, hjerteklapsygdom,
leengevarende hjerterytmeforstyrrelser, eller et for stort
alkoholforbrug. Derfor er det vigtigt at klarleegge arsagen til
hjertesvigtstilstanden, da det har betydning for hvilken
behandling der skal iveerksaettes. For at man kan stille
diagnosen DCM kraever det derfor at andre arsager til
hjertesvigtstilstanden er udelukket. Med andre ord er skal
den nedsatte pumpekraft af hjertets ved "uforklaret” af

andre arsager.

| sjeeldne tilfaelde kan gravide kvinder udvikle DCM som
typisk giver sig til kende omkring fgdselstidspunktet, sakaldt
peripartum kardiomyopati. Sygdommen har her ofte en god
prognose, og hjertets funktion normaliseres i mange
tilfeelde. Man anbefaler dog kontrol pa en hjertemedicinsk

afdeling ved en eventuel fremtidig graviditet.

| cirka 1/3 af tilfaeldene med DCM optraeder sygdommen i
familien hos en eller flere af de naermeste slaegtninge. Nogle
gange opdages dette fgrst nar 1. leds-slaegtninge har faet
foretaget undersggelse af hjertet med ultralydsskanning. De
arvelige tilfelde af DCM skyldes andringer i arveanlaeggene,
og derfor er en genetisk undersggelse ofte en del af
udredningen, specielt hvis sygdommen er familieert
forekommende eller hvis sygdommen udvikles inden 50-ars

alderen.

Figur 3: £ndringer i hjertet ved DCM
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Vi bliver alle udsat for mange forskellige virus hver dag, og
vores immunsystem bekamper som regel disse angreb
uden problemer. Nogle gange far vi symptomer i form af
eksempelvis forkglelse, og andre gange maerker vi ikke, at
vi har virus i kroppen. | sjeeldne tilfaelde kan virus pavirke
hjertemuskulaturen og give anledning til en
betaendelsestilstand i hjertemusklen som kaldes en viral
myokarditis. Dette kan udvikle sig til DCM. Man ved ikke
sikkert, om det er virus i sig selv eller om det er
immunsystemet, der som en reaktion pa infektionen giver
anledning til den nedsatte funktion af hjertemuskulaturen.

Immunsystemet sgrger for at beskytte kroppen mod angreb
fra eksempelvis bakterier og virus. Nogle gange



overreagerer immunsystemet og angriber kroppens egne
vaev. Dette kaldes autoimmun sygdom. Nogle personer med
for eksempel bindevaevssygdom har DCM pa den baggrund.

| meget sjeldne tilfelde kan giftstoffer og bestemte typer af
medicin, der isaer bruges i kreeftbehandling udigse DCM. Der
kan ga lang tid fra man er blevet udsat for disse stoffer til
sygdommen udvikles, og det kan derfor vaere svaert at pavise
denne sammenhang.



De fleste personer med DCM har det godt. Nogle har fa
symptomer, mens andre patienter far problemer, som
kraever mere kompleks behandling og nogle gange
indlaeggelse pa hospitalet. Symptomerne og sygdommen
kan ofte kontrolleres med medicin eller anden behandling
(se kapitel 6). Symptomerne ved DCM skyldes ofte

hjertesvigt og omfatter:

Er et meget almindeligt symptom pa DCM som nogle kun far
ved fysisk aktivitet, mens det hos andre ogsa er tilstede i
hvile. Arsagen er at der kan ophobes vaeske i lungerne. Nar
dette er til stede i sveer grad, kan det udvikle sig til sakaldt

lungegdem og kraeve behandling under indlaeggelse.

Vaskeophobning i kroppen kan medfgre, at vaegten stiger,
at anklerne haver og at maveomfanget gges.

Det er almindeligt, at DCM patienter hurtigere bliver traette
og har et gget sgvnbehov.

Nogle personer med DCM kan fa fornemmelse af, at hjertet
slar nogle ekstra slag i form af ekstrasystoler, hvilket alle
mennesker lejlighedsvist kan fgle og er ufarligt.

Hjertebanken kan ogsa veere et symptom pa
hjerterytmeforstyrrelser, som hyppigst opstar i hjertets
forkamre og giver anledning til forkammerflimmer
(atrieflimmer). Det kan fgles som en uregelmaessig og ofte
hurtig puls. Tilstanden er sjeldent livstruende, men kan give
anledning til ubehag i form af andengd og trykken for
brystet. Samtidigt er der en gget risiko for dannelse af
blodpropsmateriale i venstre forkammer.

Dette blodpropsmateriale kan fglge blodstrgmmen ud i
kroppen og under uheldige omstaendigheder give anledning
til en blodprop i hjernen, hvilket kan medfgre slagtilfaelde.
For at forhindre blodpropsdannelse i at opsta i forkamrene
under forkammerflimmer, anbefales blodfortyndende
behandling. Samtidigt er det ofte ngdvendigt med medicin
til at regulere hjerterytmen. Nogle gange forsgger man at
genoprette den normale hjerterytme ved at give et elektrisk

stgd under fuld bedgvelse. En anden behandlingsmulighed
kan vaere sakaldt radiofrekvensablation (RFA).

Nyopstaede symptomer pa hjertebanken bgr altid
undersgges og behandles.

Brystsmerter kan forekomme ved DCM, selvom
kranspulsarerne er normale uden areforkalkning.

Fglgende symptomer kan vaere tegn pa forvaerring af
sygdommen og skulle de optraede, bgr man opsgge lege
med henblik pad naermere undersggelse og behandling:

¢ Tilfaelde med uforklaret besvimelse

o Tilfelde med hurtig hjertebanken

¢ Nyopstaet eller tiltagende andengd eller
vaegtagning



Hos nogle patienter med DCM er pumpefunktionen
betydeligt nedsat, hvilket kan medfgre en gget risiko for at
danne blodpropsmateriale i hjertets hovedkammer pa grund
af blodets langsommere passage igennem hjertet. Dette kan
medfgre en gget risiko for blodpropper til hjernen ligesom
ved forkammerflimmer. Risikoen kan nedsaettes ved
blodfortyndende behandling.

Hjertemislyde er lyde, som laegen kan hgre ved at lytte til
hjertet med sit stetoskop. Hos de fleste mennesker er
hjertemislyde uden betydning og ufarlige, men hos nogle
kan mislyden skyldes en utzet hjerteklap, og man vil derfor
ofte tilbyde en ultralydsskanning af hjertet for at komme
arsagen til mislyden naermere. Ved DCM skyldes en mislyd
ved hjertet oftest at sygdommen kan medfgre en utathed i
hjerteklappen mellem venstre forkammer og venstre
pumpekammer (mitralklapsinsufficiens). Klaputaetheden er
sjeldent operationskraevende.

Nogle patienter med DCM har gget risiko for pludselige
hjerterytmeforstyrrelser, der i vaerste tilfelde kan ende med
hjertestop. Denne risiko er meget forskellig fra patient til
patient og afhanger blandt andet af graden af
hjertefunktionspavirkning, graden af symptomer, kgn, alder,
den specifikke arsag til hjertefunktionsnedsaettelsen, og
genetisk baggrund for sygdommen. Efter en grundig
individuel vurdering vil visse DCM patienter blive anbefalet
en hjertestgder (ICD; se afsnit 6) for at beskytte dem mod
alvorlige hjerterytmeproblemer fra hjertekamrene. Tal med
din hjerteleege om dette er relevant for dig.



Mistanken om DCM rejses ofte pa grund af symptomer pa
hjertesvigt, en mislyd ved hjertet eller forandringer i
hjertekardiogrammet. Det kan ogsa veere du er blevet
henvist til hjerteundersggelse fordi én i din familie har

sygdommen.

Pa hjerteafdelingen vil man ofte ivaerksaette fglgende
udredningsprogram:

e Samtale med laegen om symptomer, tilstedevaerelse af
eventuelle andre sygdomme og en gennemgang af om der
er tilfeelde i familien med hjertesygdom

e Almindelig leegeundersggelse

e Blodprgver

e Optagelse af et hjertekardiogram (EKG)

o Ultralydsskanning af hjertet (ekkokardiografi)

| en rekke tilfelde, og som regel kun hos personer med tegn
eller symptomer pa sygdom, kan der vaere behov for
supplerende undersggelser i form af:

e En undersggelse af hjertets kranspulsarer (Hjerte CT
skanning eller KAG)

¢ En bandoptagelse af hjerterytmen igennem 24-48 timer
(Holter-monitorering)

¢ En magnetskanning af hjertet (MR skanning)

e En arbejdstest pa en cykel under samtidig optagelse af
puls, blodtryk og hjertekardiogram (”konditest”)

¢ Hgjresidig hjertekateterisation (maling af blodtryk i
hjertekamrene og hjertets pumpekraft

e Vevsprgve fra hjertet



¢ Midler mod hjerterytmeforstyrrelser
Amiodaron (Cordarone) kan bruges til behandling af
hjerterytmeforstyrrelser fra savel forkamre som
hovedkamre (ventrikulaer takykardi). Amiodaron er ofte
effektiv, men stoffet kan desvarre have flere alvorlige
bivirkninger, hvilket ngdvendigggr kontrol 1-2 gange om

Det er ikke muligt at helbrede DCM, men i mange tilfeelde er
! ule ! I getl aret. Ved kronisk forkammerflimmer anvendes

det muligt med medicin at bedre hjertets pumpefunktion praeparatet digoxin i nogle tilfzelde.

eller at bremse udviklingen af sygdommen. Behandlingen er
fgrst og fremmest medicinsk, men andre former for

¢ Blodfortyndende medicin (warfarin, dabigatran, apixaban,
behandling kan komme pa tale, hvis sygdommen udvikler

sig.

rivaroxaban)
Patienter med anfaldsvis eller vedvarende
forkammerflimmer szettes i blodfortyndende behandling

) ) o for at undga dannelse af blodpropsmateriale i venstre
| det folgende er de mest ajmlndellge tYper a]f mc.ec?lcm ?om forkammer og dermed reducere risikoen for at fa et
bruges ved DCM gennemgdet. Behandlingen individualiseres slagtilfzelde. Under behandling med warfarin skal man
altid og bliver som reglen ivaerksat ambulant via en . . .

jeevnligt have kontrolleret blodprgver for at male
hjertesvigtsklinik pd afdelingen med specialuddannede S .

virkningen af medicinen.
sygeplejersker.

¢ Influenzavaccination
o ACE-ha@mmer, AT2-blokker, og AT2-blokker kombineret

Sundhedsstyrelsen anbefaler og tilbyder gratis influenza
med neprilysinhaemmer (f.eks. ramipril, enalapril, N . .
vaccination til personer med kroniske sygdomme -

tradalopril, losartan, candesartan, valsartan, .
P herunder ogsa personer med DCM.

valsartan/sacubitril)
Medicinen er med til at gge hjertets pumpekraft og

mindsker derved symptomer pa andengd. Den kan give
ymp P ° g e Pacemakerbehandling.

anledning til et lavere blodtryk og ledsagende svimmelhed . . .

Nogle patienter med DCM far en langsom puls, hvilket kan
som dog ofte er forbigaende. Nogle udvikler tgr hoste i . . . .

betyde, at man blive svimmel eller besvimer. Dette vil kunne
forbindelse med ACE-he@mmer behandlingen. Her kan . . .

afhjaelpes med en pacemaker, som vil kunne sikre en normal
man i stedet forsgge at behandle med AT2-blokker, der . . .

hjerterytme. En pacemaker bestar af en lille boks med et
ikke har denne bivirkning. . L

batteri, som ved en operation i lokalbedgvelse ofte

indszettes nedenfor ngglebenet i venstre side. Fra boksen

Beta-blokkere (f. eks. metoprolol, carvedilol, bisoprolol, . . . o .
bivolol) afgar ledninger, der fgres ind til hjertet via kroppens
nebivolo
blodkar. | specielle tilfelde, hvor hjertet traekker sig sammen
Medicinen virker ved at sa&nke pulsen. Det betyder at . . . .
pa en uhensigtsmaessig made, kan man have gavn af en
hjertet skal arbejde mindre og dermed har et mindre . . .
speciel type af pacemakerbehandling med 3 ledninger, som
iltforbrug. Beta-blokkere kan ogsa bruges til at behandle . . . .
bedrer hjertets made at traekke sig sammen pa (kaldet en
hjerterytmeforstyrrelser. Der findes flere typer af beta- . .
biventrikulaer pacemaker).

e  ICD-behandling.
Nogle patienter med DCM har enten haft farlige

blokkere med forskellige navne, men de har stort set alle
den samme virkning.

. . . L hjerterytmeforstyrrelser fra hjertets hovedkamre eller er i
¢ Vanddrivende (fx. spironolacton, furosemid, thiazider) o . o i
risiko for at de kan opstd. De vil blive tilbudt behandling med
Lejlighedsvist er det ngdvendigt at behandle med . .
. en speciel form for pacemaker som har muligheden for at
vanddrivende medicin pa grund af veeskeophobning i . . .
behandle hjerterytmeforstyrrelserne, hvis de skulle opsta,
kroppen. Vanddrivende medicin hjalper kroppen til at . .
eller om ngdvendigt at afgive et stgd for at genoprette
udskille vaeske og salte gennem urinen og derved mindske . .
. . normal hjerterytme. Pacemakeren kaldes en implanterbar
arbejdsbyrden for hjertet. . o
cardioverter defibrillator, ICD.

e  Radiofrekvensablation (RFA)



Ved betydende hjerterytmeforstyrrelse udgaende fra
forkamrene eller hovedkamrene kan man i nogle
tilfeelde foretage en sakaldt radiofrekvensablation
("overbraendingsbehandling”) af det omrade i hjertet
som udlgser hjerterytmeforstyrrelsen. Behandlingen
foregar som regel i fuld bedgvelse hvor man foretager
behandlingen gennem katetre fremfgrt fra lyskearene
og op til hjertet.

e Hjertetransplantation og hjertepumpe (LVAD)
En meget lille gruppe af patienter med DCM har ikke
den gnskede effekt af behandlingen og udvikler svaert
hjertesvigt, og kan fa brug for at fa et nyt hjerte og
indstilles til hjertetransplantation. Nogle af disse
patienter far i ventetiden pa et nyt hjerte indopereret
en pumpe, som hjelper med at sende blodet rundt i
kroppen.
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Hjertet er en muskel og har godt af at blive brugt. Nogle
patienter med DCM far dog andengd og brystsmerter ved
fysisk aktivitet. Generelt anbefales det at undga elite- og
konkurrencesportsudgvelse eller lignende svaer fysisk
anstrengelse, hvor hjertet udsaettes for en hgj belastning.
Det anbefales at dyrke regelmaessig motion med moderat
intensitet, hvor man begynder at svede og far let pavirket

andedrat, men stadig kan fgre en samtale.

Overvaegt gger hjertets belastning hvorfor det anbefales at
leve efter en balanceret dizet og opretholde en normal vaegt.
Det anbefales at man vejer sig regelmaessigt og tager
kontakt til sin laege, hvis man tager flere kilo pa over fa dage,
da det kan skyldes veeskeophobning.

Alkohol har en skadelig virkning pa DCM og indtaget bgr
derfor begraenses mest muligt. Rygning frarades da det
nedsaetter blodforsyningen til hjertet og gger risikoen for at
fa blodpropper.

Nedsat sexlyst er et hyppigt problem hos hjertepatienter og
kan skyldes angst, depression, eller at man ikke dbent taler
om problemet med sin partner. Man kan sagtens dyrke sex,
selvom man har DCM. Hos nogle kan den fysiske aktivitet
dog medfgre andengd og ubehag i brystet. For at mindske
risikoen for ubehag anbefales det, at man starter stille og
ikke har sex umiddelbart efter et stgrre maltid. Nedsat
sexlyst kan skyldes medicinudlgst impotens som det i nogle
tilfeelde ses i forbindelse med betablokker behandling. Dette
kan oftest afhjeelpes med potensmidler, som dog ikke ma
anvendes ved samtidig brug af nitroglycerin.

Der er ingen restriktioner i forhold til almindeligt kgrekort
til personbil, hvis man har DCM og i gvrigt er
velbefindende. Ved meget sveere symptomer kan det vaere
uhensigtsmaessigt at kgre bil. Der gzlder specielle regler,
hvis man har en ICD eller har erhvervskgrekort. Spgrg din
hjertelaege om reglerne i disse tilfaelde.
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De fleste personer med DCM kan passe et almindeligt job.
Personer der har et fysisk belastende arbejde bgr dog

diskutere deres arbejdssituation med hjertelaegen.

De fleste kvinder med DCM kan gennemga en helt normal
graviditet og i langt de fleste tilfaelde ogsa fgde normalt.
Nogle kvinder er i medicinsk behandling forud for
graviditeten og man bgr altid drgfte med hjerteleegen, om
det er ngdvendigt at endre i behandlingen, fgr man bliver
gravid. Som ved enhver anden hjertesygdom er der en let
@get risiko for at udvikle symptomer under graviditeten,
fordi hjertet belastes mere end vanligt. Man vil derfor typisk
anbefale regelmaessige hjertemedicinske kontroller og at
den gravide fgder pa et sygehus med mulighed for at tilkalde
assistance fra en hjertelaege, hvis det skulle blive
ngdvendigt. | nogle tilfaelde veelger man at anbefale
kejsersnit.



DCM er i omkring 30-40% af tilfeeldene familizert
forekommende og i disse tilfeelde arvelig. Derfor vil leegen
eller sygeplejersken i forbindelse med undersggelse af DCM
patienter indhente oplysninger om der skulle veere andre i
familien med hjertesygdom og optegne et detaljeret
stamtrae (figur 4). Hos familiemedlemmer eller afdgde med
mistaenkt hjertesygdom kan det efter tilladelse overvejes at
indhente supplerende information i form af journaler fra
tidligere indlaeggelser, udskrivningsbreve eller
dgdsattester. Pa baggrund heraf vil laegen tage stilling til
om der er grund til at tilbyde en hjerteundersggelse af de
gvrige familiemedlemmer og sikre at de bliver tilbudt
undersggelsen ofte med hjzlp fra den fgrst
diagnosticerede DCM patient i familien.

Sygdommen nedarves hovedsagligt med dominant
arvegang, hvilket betyder, at arvegangen er uafhangig af
k@n og som regel forekommer i hver generation (figur 4). |
sadanne tilfaelde vil de familiemedlemmer, som har faet
pavist sygdommen eller som er baerere af gen-fejlen have en
risiko pa 50% for at give den videre til hvert af sine bgrn.
Sygdomsudtrykket er meget varierende og nogle genbarere
er helt raske eller har meget fa tegn pa sygdom — man siger
her, at sygdommens penetrans er nedsat.

| Ipbet af de sidste fa ar er der pa baggrund af en stor
forskningsindsats fundet gen-fejl (mutationer) i en lang
raekke forskellige arveanlaeg som kan give anledning til DCM.
Samtidigt er der sket en stor udvikling indenfor den
teknologi som bruges til at foretage
arvelighedsundersggelser, hvilket har gjort det teknisk
muligt at undersgge mange arveanleeg samtidigt bade
hurtigt og billigt. Teknologien er ved at blive indfgrt til
rutinebrug pa mange laboratorier og det er nu muligt
rutinemaessigt at tilbyde arvelighedsundersggelser for en
lang reekke sygdomsgener. Da teknologien stadig er i sin
vorden kender man endnu ikke det praecise udbytte af
undersggelserne, men aktuelt pavises en gen-fejl hos 30-
40% af patienter, hvor DCM skyldes arvelige forhold.

Leegen vil i hvert enkelt tilfaelde tage stilling til om der er
grund til at foretage en arvelighedsundersggelse.
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Figur 4. Stamtrae over familie med familizer optraeden af

DCM (rgde markeringer = syg)

Det er muligt at undersgge patienternes arveanlaeg (gener)
for fejl (mutationer) ved hjalp af molekylaergenetiske
metoder. Gen-testningen foretages pa en almindelig
blodprgve. Undersggelsen er omfattende, tager ofte
maneder, og nogle tilfelde kan det ikke med sikkerhed
afggres om en funden gen-fejl er sygdomsfremkaldende.
Med vores nuvarende viden er det kun muligt at finde en
sygdomsfremkaldende gen-fejl i 30-40 % af familierne.
Finder man en mutation far det saedvanligvis ingen
betydning for den sygdomsramte, fordi vedkommende
allerede har syggdommen og undersggelserne og
behandlingen som regel er uafhangigt af fundene ved
gentesten. Derimod vil det vaere vigtigt at kunne tilbyde
DCM patientens slaegtninge at blive undersggt for, om de er
bzerere af den samme gen-fejl og dermed er i risiko for at
udvikle sygdommen pa sigt. De slaegtninge, der ikke har
arvet gen-fejlen, kan ikke udvikle sygdommen og skal ikke
undersgges eller kontrolleres yderligere. De slaegtninge, der
har arvet gen-fejlen, er i risiko for at udvikle sygdommen pa
et senere tidspunkt i tilveerelsen og vil derfor blive tilbudt
opfglgning. Det er imidlertid vigtigt at fastsla, at man ikke
betragtes som syg alene fordi man har faet pavist en gen-



fejl, og at det ikke er alle, der har en gen-fejl, der bliver syge.
Resultatet af gen-testning vil ogsa kunne anvendes i
forbindelse med familieplanlagning (se nedenfor).

Hvis den behandlende lzege har indtryk af at sygdommen er
arvelig, vil man tilbyde undersggelse af de
familiemedlemmer, som er i risiko for at have arvet
sygdommen. Denne undersggelse skal principielt tilbydes
sleegtningene via familiemedlemmet, som har faet
diagnosticeret DCM (indekspatienten). Typisk vil
indekspatienten fa udleveret skriftligt
informationsmateriale, som kan uddeles til sleegtningene og
der bliver gjort en szerlig indsats for at sikre at slaegtningene
er godt informerede, fgr de tager stilling til om de gnsker at
blive undersggt.

Familieundersggelsen vil ofte forega i flere etaper, sdledes at
naere slegtninge (1. leds-slaegtninge, dvs. forzeldre,
sgskende og bgrn) undersgges fgrst, herefter kan tilbuddet
udvides til fjernere slaegtninge, hvis man finder det
sandsynligt, at ogsa de kan have arvet sygdommen.

| de fleste tilfeelde er det tilstraekkeligt at foretage EKG-
optagelse og en ultralydsskanning af hjertet
(ekkokardiografi) for at be- eller afkraefte diagnosen. Skulle
der herudfra vaere mistanke om sygdom, vil man foretage en
mere omfattende undersggelse som navnt i afsnit 4.
Slaegtninge, som ud fra disse undersggelser findes raske, vil
fortsat kunne udvikle sygdom pa et senere tidspunkt og de
vil derfor oftest blive tilbudt opfglgende kontrol med flere
ars intervaller (se dog under “Gentestning”).

Det anbefales internationalt, at bgrn af voksne DCM
patienter undersgges klinisk fra 10-ars alderen og igen fra
15-ars alderen. Herefter hvert 1-2. ar til barnet er udvokset,
hvorefter kontrolintervallet bliver 5 ar. Sgskende til bgrn
med DCM undersgges fra fgrste levear. Er sygdommen ikke
udviklet inden voksenalderen kan intervallet mellem
undersggelserne gges, da risikoen for sygdomsudvikling
blandt raske sleegtninge aftager med alderen og anses for at
vaere begraenset, hvis man ikke har tegn eller symptomer pa

sygdom efter teenagedrene.

Kun i de familier, hvor index-patienten har faet pavist en
gen-fejl (mutation), er det muligt at tiloyde denne
undersggelse til slaegtninge. Det er naturligvis frivilligt, om
man vil gentestes eller ej og der vil forud for en eventuel test

blive givet grundig information om fordele og mulige
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ulemper ved at blive undersggt. Det er erfaringen, at de
fleste sleegtninge gnsker sig gen-testet. Nar svaret pa gen-
testen foreligger bliver slaegtningen indkaldt til svar i
ambulatoriet uanset udfaldet af testen, fordi der ofte viser
sig at veere et behov for supplerende information.

Raske slagtninge med pavist gen-fejl, samt slaegtninge fra
familier, hvor det ikke har vaeret muligt at finde en gen-
fejl, anbefales individualiseret ambulant kontrol med ars
intervaller hos en hjertelaege. Safremt genetiske
undersggelser har kunnet vise, at man ikke har arvet
familiens gen-fejl, er man ikke i risiko for at udvikle
sygdommen og skal derfor ikke leengere ga til kontrol.

Der findes ingen lovgivning om gen-testning af bgrn under
15 ar. Der har veeret mange diskussioner om barnets ret til
selv at bestemme, om der skal foretages genetisk testning.
Hvis man vaelger at respektere barnets ret til
selvbestemmelse betyder det, at man fgrst tilbyder genetisk
testning, nar barnet selv kan tage stilling, dvs. omkring 15-16
ars alderen. Indtil da kan barnet fglges i et klinisk
kontrolprogram. Gennemfgres gen-testningen pa et tidligere
tidspunkt vil man kunne afggre, om der er grund til at fglge
barnet. Etisk rad har udtalt, at genetisk testning af bgrn bgr
reserveres til de situationer, hvor der ”i vaesentlig grad er
mulighed for at forebygge, sinke udbrud eller hindre
manifestationer af alvorlig sygdom”. Der kan argumenteres
for, at flere af de arvelige hjertesygdomme falder ind under
denne kategori. Afggrelsen om der skal foretages genetisk
testning af bgrn treeffes alene af foraeldrene pa baggrund af
grundig information — evt. efter supplerende radgivning hos

specialister i klinisk genetik.

Patienter med DCM far bgrn som alle andre. Ved alle
arvelige hjertesygdomme tilbydes lagelig radgivning forud
for graviditet. Tilbuddet om radgivning geelder ogsa
partneren. Nar man har sygdommen, er der en risiko pa 50%
for at videregive gen-fejlen til hver af sine bgrn. Selvom
barnet arver gen-fejlen er det ikke muligt at forudsige, om
sygdommen udvikler sig. Meget tyder pa, at mange barere
af gen-fejlen ikke udvikler sygdommen og at kun et fatal
udvikler sveer sygdom.

Det er erfaringen, at kommende foraeldre med hjertesygdom
ofte har et stort behov for information og almindeligvis
tilbydes henvisning til en specialist i radgivning ved arvelige
sygdomme (klinisk genetiker). | enkelte helt specielle
familier med ophobede alvorlige forlgb af sygdommen — og



pavist gen-fejl - kan det vaere relevant at diskutere
muligheden for reagensglas befrugtning (IVF) med ag-
sortering (preeimplantations genetisk diagnostik) eller at
tilbyde fosterdiagnostik med henblik pa abort, hvis
mutationen pavises hos fosteret.

Hvis man gnsker at tegne en invaliditets- eller livsforsikring,
eller at indtraede i en pensionsordning som kraever afgivelse
af helbredsoplysninger, og samtidigt har en hjertesygdom
skal man naturligvis oplyse forsikringsselskabet om dette.
Forekomsten af en hjertesygdom vil medfgre, at
forsikringspraemien vil vaere hgjere end for hjerteraske og i
nogle tilfelde kan det veere sveert i det hele taget at tegne
en forsikring. | forbindelse med det rutinemaessige tilbud
om undersggelse for hjertesygdom blandt slaegtninge til
patienter med arvelig hjertesygdom, kan man som rask
sleegtning uden hjertesymptomer overveje, om man vil
tegne forsikringen forud for hjerteundersggelsen. Til trods
for, at man kan fgle sig helt rask, er der en risiko for, at
undersggelserne vil kunne afslgre tegn pa hjertesygdom,
hvilket kan betyde vanskeligheder med efterfglgende at
tegne forsikringer. Safremt undersggelserne af hjertet ikke
har vist tegn pa hjertesygdom, har forsikringsselskaberne
ifplge forsikringsloven ingen adgang til eller krav pa at vide
at man gar til regelmaessig kontrol pa sygehuset. Denne
viden er privat og ma ikke viderebringes til andre af hverken
sygehus eller egen laege.

Siden 2016 har lovgivningen ogsa forhindret
forsikringsselskaber at spgrge ind til forekomst af arvelige
(hjerte)-sygdomme i forsikringstagers familie. Forekomst af
eventuelt arvelig hjertesygdom hos slaegtninge er altsa uden
betydning og vil ikke skulle oplyses ved forsikringstegning.
Har man i forbindelse med undersggelse (screening) for en
arvelig hjertesygdom pa baggrund af sygdom hos slaegtninge
ogsa faet foretaget gentest ma svaret af denne gentest ikke
oplyses til/anvendes af forsikringsselskabet. Det betyder at
personer der har faet pavist en gen-fejl, men er uden tegn
eller symptomer pa hjertesygdom, frit kan komme til fortsat
kontrol pa sygehuset, uden at denne oplysning skal
videregives til forsikringsselskabet.

Slaegtningene skal forud for accept af tilbud om
undersggelse veere informeret om, at konsekvensen af at fa
pavist selv mindre tegn pa arvelig hjertesygdom vil kunne fa
negative konsekvenser i forhold til erhvervsvalg (herunder
deltagelse i elitesport), pensionsforhold og evt. vurdering i
forbindelse med gnske om adoption.
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