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

Hjertets vaegge bestar af specialiseret muskelveaev, kaldet
myokardiet (figur 1). | princippet bestar hjertet af to
serieforbundne pumper, som samtidigt pumper blod ud i
lunge- og system(krops)- kredslgbet.

Figur 1. Det normale hjerte med hjertekamre, klapper

og blodets strgmningsretning.
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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 er
kendetegnet ved, at hjertemusklens struktur og funktion er
forandret. Sygdommene forekommer ofte i familier og kan
dermed veere arvelige. Traditionelt inddeler man tilstandene
i 4 forskellige undertyper:

e Hypertrofisk kardiomyopati (HCM) — Hjertesygdom med

fortykkelse af hjertemusklen

Dilateret kardiomyopati (DCM) — Hjertesygdom med nedsat
pumpefunktion og forstgrrelse af hjertemusklen

¢ Arytmogen hgjre ventrikel kardiomyopati (ARVC) —
hjertemuskelsygdom som ofte ledsages af
hjerterytmeforstyrrelser

Restriktiv kardiomyopati (RCM) — Hjertesygdom med

stivhed og nedsat hjertekammer fyldning

HCM er den hyppigste arvelige hjertesygdom og forekommer i
den voksne befolkning hos omkring 1 ud af 500.

Der er mange overgangsformer mellem de forskellige
kardiomyopatier og indimellem finder man endog forskellige
typer af kardiomyopatier i den samme familie. Derfor er det
ikke altid muligt skarpt at adskille de forskellige
kardiomyopatier fra hinanden.



Kapitel 2. Hvad er hypertrofisk

kardiomyopati?

Hypertrofisk kardiomyopati (HCM) er en arvelig hjertesygdom,
der er karakteriseret ved uforklaret fortykkelse af
hjertemusklen. Det vil sige, at andre sygdomme, som kan
forarsage fortykkelse af hjertemusklen skal veere udelukket,
eksempelvis blodtryksforhgjelse, svaer hjerteklapsygdom,
proteinaflejringssygdom (amyloidose) eller intensiv fysisk

treening.

I mikroskop ses, at den normale hjertemuskel har velordnede,
parallelt forlgbende hjertemuskelceller. Hos HCM-patienten
ligger cellerne mere uorganiseret.

(figur 3).

Figur 3. Mikroskopi af normalt- og HCM- hjerte
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Hvornar udvikles sygdommen?

Har man sygdommen fortykkes hjertemusklen ofte i Igbet af
teenagearene eller i arene herefter, hvorefter der som regel
ikke sker yderligere tilvaekst. | sjeeldne tilfeelde kan
sygdommen ses hos bgrn og helt undtagelsesvist kan HCM
allerede konstateres ved fgdslen. Sygdommen kan ogsa
udvikles efter, at man er udvokset eller senere i livet om end
hyppigheden aftager med alderen.

Der er betydelig forskel i hvor meget sygdommen udvikles fra

person til person, selv indenfor den samme familie.

Nar man har HCM er muskelvaevet i de fortykkede omrader i
uorden (figur 3) og der er ofte mere bindevaev mellem

cellerne, hvilket kan pavirke det elektriske system og give
anledning til hjerterytmeforstyrrelser, som udgar fra hjertets
hovedkamre (ventrikulaere arytmier).

Hvor sidder fortykkelsen ved HCM?

Graden og placeringen af fortykkelsen i hjertet hos patienter
med HCM er meget varierende og kan forekomme i begge
hjertekamre. Oftest ses fortykkelsen mest udtalt i venstre
hjertekammer og i skilleveeggen (septum) mellem de to

hjertekamre (figur 4).

Figur 4. Den mest almindelige form for HCM, hvor
fortykkelsen er lokaliseret til hjerteskillevaeggen (sep-

tum) mellem de to hjertekamre.
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Hjerteskilleveeg og obstruktion

Hos omkring 25% af alle patienter med HCM straekker
fortykkelsen sig op i udlgbsdelen af venstre hjertekammer
mod hjerteklappen der leder blodet ud i hovedpulsaren
(aortaklappen). Passagen fra venstre hjertekammer og ud i
legemspulsaren (aorta) bliver herved snaever (obstrueret) og
blodet har derfor vanskeligt ved at passere. Denne variant af
HCM kaldes derfor den obstruktive form for HCM. Ved denne
tilstand kan blodstrgmningen ud af hjertet samtidig give




anledning til, at mitralklappen (figur 4) presses over og
bergrer septum. Herved forveaerres obstruktionen mod blodets
passage ud af hjertet og samtidig kan mitralklappen blive
uteet. Disse &ndrede strgmningsforhold giver ofte anledning

til en hjertemislyd, som kan hgres med stetoskop.

Andre former for fortykkelse

| sjeldnere tilfeelde omfatter fortykkelsen hele venstre
hjertekammer (koncentrisk hjertemuskelfortykkelse) (figur 5)
eller andre mindre omrader af hjertet som eksempelvis
fortykkelse af hjertespidsen (apex) (figur 6)

Figur 5. HCM med symmetrisk fortykkelse af hele venstre
hjertehalvdel
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Figur 6. HCM med fortykkelse lokaliseret i hjertespidsen
(apex).
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Pavirkes hjertets pumpefunktion?
Som hovedregel er hjertets pumpefunktion normal ved HCM.

Imidlertid kan fortykkelsen give anledning til, at musklen
bliver mere ueftergivelig. Dette medfgrer, at hjertet har
sveerere ved at blive fyldt med blod i hjertets hvilefase. Dette
kan bevirke, at forkamrene forstgrres. Nar forkamrene
forstgrres, er der stgrre risiko for, at der kan komme
hjerterytme-forstyrrelser i forkamrene. Saledes kan man fa
anfald af - eller eventuelt udvikle konstant (permanent) —
forkammerflimmer (atrieflimmer). Bliver stivheden i
hjertemusklen meget udtalt kan tilstanden i sjeeldne tilfaelde
komme til at ligne en anden af hjertemuskelsygdommene,
som kaldes restriktiv kardiomyopati. Enkelte patienter, som
har sveer fortykkelse i tidlig alder vil med tiden kunne opleve,
at veegtykkelsen kan aftage, samtidigt med, at hjertets
hovedkamre forstgrres og pumpekraften aftager. Derved
kommer tilstanden til at ligne en anden af

hjertemuskelsygdommene - dilateret kardiomyopati.

Er der forandringer i hjertekardiogrammet?
Flertallet af patienter med HCM far karakteristiske
forandringer i hjertekardiogrammet (EKG’et) som udtryk for,
at hjertemusklen er fortykket. Mindre hyppigt er EKG’et
normalt pa trods af, at hjertemusklen er fortykket. Man kan
godt have forandringer i sit EKG uden at hjertemusklen er
fortykket. Hvorvidt alle disse personer senere udvikler HCM er

endnu uvist.



Flertallet af patienter med HCM har formentlig haft
sygdommen i mange ar fgr de far symptomer. Symptomerne
kan udvikle sig snigende, er ofte ret uspecifikke og lignende

symptomer findes ogsa ved mange andre hjertesygdomme.

Den fysiske arbejdsformden kan vaere begraenset af andengd
og udmattelse. Flertallet far dog kun gener i forbindelse med
sveerere fysisk anstrengelse.

Brystsmerter i forbindelse med fysisk anstrengelse er hyppigt
forekommende. Smerterne skyldes formentlig, at hjertets
muskelmasse er stgrre end normalt, og dermed har et gget
behov for ilt under aktivitet, samtidig med at ilttilfgrslen

gennem sma blodkar i hjertet kan veere forringet.

Alle mennesker kan lejlighedsvis fgle ekstraslag ved hjertet
(ekstra-systoler), hvilket er ufarligt. Symptomet hjertebanken
daekker over pludselige @ndringer i pulsen som for eksempel
helt uvarslet kan blive hurtig og ledsaget af svedudbrud,
svimmelhed eller fgre til besvimelse.
Hjerterytmeforstyrrelserne kan enten opsta i hjertets
hovedkamre - eller mere hyppigt - i forkamrene, hvor det
giver anledning til forkammerflimmer ogsa kaldet
atrieflimmer. Atrieflimmer fgles som en uregelmaessig og ofte
hurtig hjerterytme, som kan vaere af kortere (paroxystisk)
eller leengere (permanent) varighed. 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 blodpropper, idet forkamrene under flimren
er stillestaende. De sjeldnere hjerterytmeforstyrrelser fra
hjertets hovedkamre kan imidlertid veere farlige. Nyopstaede
symptomer pa hjertebanken bgr altid undersgges og
behandles.

Svimmelhed og besvimelser kan opsta i forbindelse med fysisk
anstrengelse eller — om end sjeeldent - i hvile. De kan skyldes
en hjerterytmeforstyrrelse med meget hurtig hjerterytme
eller udlgbsobstruktion (se kapitel 2 'hjerteskillevaeg og
obstruktion’) som forarsager fald i blodtrykket. Sadanne
symptomer bgr fgre til umiddelbar leegekontakt.

Fglgende symptomer kan vaere tegn pa forvaerring af
sygdommen og optraeder de, bgr man opsgge laege snarest
muligt med henblik pa neermere undersggelse og behandling:
e Besvimelse

¢ Tilfaelde med hurtig hjertebanken

¢ Nyopstaet eller tiltagende andengd

¢ Nyopstaede eller hyppigere anfald af brystsmerter

HCM kan optraede og give debut af symptomer i alle aldre.
Hyppigst debuterer sygdommen i voksenalderen efter det 30.
levear, om end en del ogsa debuterer i ungdomsarene.
Sygdommen er sjelden hos bgrn, hvor den oftest optraeder
som led i en stofskiftesygdom. Bgrn med HCM er ofte
asymptomatiske men kan have samme symptomer som
Eldre.

Mistanken om HCM rejses hos en yngre person ofte ved, at
der tilfeeldig hgres en hjerte-mislyd, ved et abnormt EKG eller

pga. symptomer som de ovenfor navnte.

Diagnosen stilles ud fra fglgende undersggelsesprogram:



Samtale med lzegen om symptomer, andre ledsagende
sygdomme samt gennemgang af familiehistorien med fokus
pa optraeden af hjertesygdom i ung alder hos sleegtninge.

Almindelig leegeundersggelse, maling af blodtryk,

hjerte/lunge stetoskopi mm.

Blodprgver for at udelukke andre arsager til
hjertesygdomme (fx stofskifte-sygdom)

EKG-optagelse

Ultralydsscanning af hjertet (ekkokardiografi)

Oftest laves en supplerende med en magnetskanning (MR)
af hjertet

| en raekke tilfaelde, og oftest fgrst nar sygdommen er
konstateret, vil der vaere behov for yderligere

undersggelser

e Optagelse af hjerterytmen pa bandoptager igennem 48
timer (Holter-monitorering)

Arbejdstest pa en cykel under samtidig optagelse af puls,
blodtryk og EKG

Hos lidt 2eldre personer, som har svaerere brystsmerter eller

andengd pa trods af medicinsk behandling, veelger man i
visse tilfeelde at undersgge kranspulsarerne med en Hjerte-
Ct-skanning for at udelukke areforkalkningssygdom.

Behandlingen af HCM er rettet mod at mindske symptomer og
at forebygge komplikationer. Flertallet af patienter har ingen
eller ganske lette symptomer og skal derfor ikke behandles.
For de, der har symptomer, afthaenger behandlingen af
karakteren af symptomerne og om der forekommer
obstruktion i udlgbsdelen af venstre hjertekammer samt af
risikoen for at udvikle alvorlige hjerterytmeforstyrrelser.
Behovet for og valget af behandling er ngje afstemt i forhold

til den enkelte patient og kan ofte andre sig over arene.

Der findes endnu ikke behandling, som forhindrer
sygdommen i at udvikle sig og det er heller ikke muligt ad
medicinsk vej at fjerne en eksisterende fortykkelse.

Disse typer af medicin kan ofte afhjeelpe brystsmerter,
andengd og hjertebanken, bl.a. ved at nedsaette pulsen og
@&ndre hjertets sammentrakning.

Patienter med anfaldsvis eller vedvarende forkammerflimmer
bgr settes i blodfortyndende behandling for at undga
dannelse af blodpropsmateriale og for dermed at reducere

risikoen for et slagtilfaelde.

Lejlighedsvist er det ngdvendigt at behandle med
vanddrivende medicin pa grund af vaeske-ophobning i
kroppen. Vanddrivende medicin skal generelt helst undgas
ved obstruktiv HCM, da behandlingen i nogle tilfaelde kan
forvaerre obstruktion af blodstrgmmen i hjertet.

Forhgjet blodtryk forekommer hyppigt ved HCM og kan kraeve
medicinsk behandling. Generelt er behandling med
blodtrykssaenkede medicin uden alvorlige komplikationer,
men kan lede til nyrefunktionspavirkning og stillingsbetinget
lavt blodtryk.

Obstruktion i udlgbsdelen af venstre hjertehalvdel (figur 4)
medfgrer ofte symptomer som brystsmerter, andengd og
besvimelser og dette kan give en gget risiko for udvikling af
forkammerflimmer. Hvis der opstar sadanne symptomer
forsgges disse fgrste behandlet medicinsk. Hvis dette ikke er
tilstraekkeligt, kan man overveje at fjerne fortykkelsen af
hjertemusklen i udlgbsdelen af venstre hjertehalvdel. Dette
kan enten forega ved en aben hjerteoperation, hvor kirurgen
fijerner den fortykkede del af hjerteskilleveeggen eller - som i
dag er mere hyppigt - at reducere fortykkelsen ved



indsprgjtning af alkohol i hjertemuskel-fortykkelsen via et rgr
der fgres fra lysken til kranspulsaren. Efterfglgende vil nogle
patienter udvikle behov for en pacemaker, fordi hjertes
elektriske ledningssystem kan blive pavirket af behandlingen.
Bade operation og alkoholbehandling indebaerer en risiko for
alvorlige komplikationer og udnyttes derfor kun til patienter
med udtalte symptomer. Indsprgjtning af alkohol bruges
endnu ikke hos bgrn.

En lille gruppe HCM-patienter har en gget risiko for at dg
pludseligt - enten helt uden - eller maske med ganske
beskedne forvarsler. Arsagen vil i sadanne tilfeelde oftest
veere, at der opstar meget hurtige hjerterytmeforstyrrelser
fra hovedkammeret. Dette medfgrer, at blodcirkulationen i
kroppen ophgrer — ogsa kaldet hjertestop. Heldigvis sker
dette sjeeldent. Nyere undersggelser har vist, at patienter
med hgj risiko for at dg pludseligt kan udpeges ved relativt
simple undersggelser, som omfatter EKG optagelse,
bandoptagelse af hjerterytmen gennem 48 timer (Holter-
monitorering) og ultralyd af hjertet. Risikofaktorerne for
pludselig dgd omfatter tilfeelde med uforklarede
besvimelser, svaer fortykkelse af hjertemusklen, forstgrret
hjerteforkammer, visse hjerterytmeforstyrrelser, og tilfaelde
med pludselig dgd i familien.

Hvis der pavises flere risikofaktorer for pludselig dgd, vil man
overveje at tilbyde behandling med en ICD-enhed
(hjertestgder). Denne behandling indebaerer, at man far
indopereret en speciel pacemaker, som blandt andet er i
stand til at stgde hurtige (ventrikulzere)

hjerterytmeforstyrrelser tilbage til normal hjerterytme.

Det er vaesentligt at fastsl3, at flertallet af HCM-patienter
lever et normalt liv med ingen eller ganske fa gener og med
normal livslaengde. Et fatal har betydende symptomer og er i
risiko for at dg pludseligt. Graden af symptomer og risikoen
for komplikationer varierer betydeligt imellem forskellige

patienter og ogsa ofte i den enkelte patients livsforlgb.
Regelmassige ambulante kontroller og vurdering af
risikofaktorer betyder, at det er muligt at skreeddersy en
individuel behandling, saledes at risikoen for komplikationer
og pludselig dgd reduceres betydeligt.

Generelt anbefales det at undga elite- og
konkurrencesportsudgvelse eller lignende sveer fysisk
anstrengelse. Man kan sagtens dyrke sex, sport pa
motionsplan og deltage i skoleidraet. Det skal understreges at
daglig fysisk aktivitet som led i hjertesund levevis selvfglgelig
er lige sa vigtig for patienter med HCM som for alle andre.
Som tidligere naevnt er HCM-hjertet lidt stivere end vanligt og
har derfor lidt sveaerere ved at blive fyldt med blod. For at sikre
god blodfyldning af hjertet bgr man undga dehydrering
(veeskemangel) og overophedning da dette kan forvaerre
symptomerne ved sygdommen. Man skal derfor huske at
indtage rigeligt med vaeske ved diarre og ophold i varmt vejr

og at undga meget varme bade.

De fleste kvinder med HCM kan gennemga en helt normal
graviditet og i langt de fleste tilfeelde ogsa fgde normalt.
Nogle kvinder er i medicinsk behandling forud

for graviditeten og det kan ofte vaere hensigtsmaessigt at
drgfte med hjerteleegen, om det er ngdvendigt at eendre i
behandlingen, fgr man bliver gravid. Som ved enhver anden
hjertesygdom er der en let gget risiko for at udvikle tiltagende
symptomer under graviditeten, fordi hjertet belastes mere
end vanligt. Man vil derfor typisk anbefale regelmaessige
hjertemedicinske kontroller og at den gravide fgder pa et
specialiseret sygehus med mulighed for at tilkalde assistance
fra en hjertelaege, hvis det skulle blive ngdvendigt. | nogle
tilfeelde vaelger man at anbefale kejsersnit, hvilket ligeledes
bgr foretages pa specialiseret sygehus, da det kan vaere
ngdvendigt at tage specielle forholdsregler for at undga

blodtryksfald i forbindelse med valget af bedgvelsesform.



HCM er helt overvejende familizert forekommende og dermed
arvelig. Der findes dog enkeltstdende sygdomstilfaelde, hvor
man ikke sikkert kan afggre, om der er tale om arvelighed.
HCM skyldes hyppigst fejl i en bestemt gruppe arveanlaeg, der
koder for proteiner, som har betydning for hjertemusklens
evne til at treekke sig sammen. Nar man far stillet diagnosen
HCM vil lzegen eller sygeplejersken indhente oplysninger om
der skulle vaere andre i familien med hjertesygdom og
optegne et detaljeret stamtrae (figur 7). 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.

Figur 7. Stamtrae over familie med familizer optreeden af HCM
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Sygdommen nedarves med dominant arvegang, hvilket

betyder, at arvegangen er uafhaengig af kgn og som regel

forekommer i hver generation. Sygdomsudtrykket er meget
varierende og nogle genbzerere har meget fa eller ingen tegn
pa sygdom (rask), hvilket betegnes, at sygdommens penetrans
er nedsat. Bgrn til patienter med HCM har hver 50%’s risiko
for at have arvet genfejlen, ligesom foraeldre, sgstre og brgdre
til patienter med HCM ogsa hver har 50%’s risiko for at have

genfejlen.

Det er muligt at undersgge arvemassen (gener) for fejl
(mutationer) ved hjzelp af molekylaergenetiske metoder. Gen-
testningen foretages pa en almindelig blodprgve.
Undersggelsen er omfattende og tager ofte maneder. Med
vores nuvaerende viden er det kun muligt at finde en
sygdoms-fremkaldende genfejl i ca. 50% af familierne. Finder
man en genfejl far det seedvanligvis ingen betydning for den
sygdomsramte, fordi vedkommende jo allerede har
sygdommen og vil skulle fglges og behandles som det er
gennemgaet ovenfor uafhaengig af genfejlen. Derimod vil det
veere vigtigt at kunne tilbyde HCM patientens slaegtninge at
blive undersggt for, om de har den samme genfejl og dermed
risiko for at udvikle sygdommen. De slaegtninge, der ikke har
arvet genfejlen, kan ikke udvikle sygdommen og skal ikke
undersgges eller kontrolleres yderligere. De slaegtninge, der
har arvet genfejlen, er i risiko for at udvikle sygdommen pa et
senere tidspunkt i tilveerelsen. Det er imidlertid vigtigt at
fastsla, at man ikke betragtes som syg alene fordi man har
faet pavist en genfejl, og at det ikke er alle, der har en genfejl,
der bliver syge. Resultatet af gentestning vil ogsa kunne
anvendes i forbindelse med familieplanlaegning (se nedenfor).

Som hovedregel vil man tilbyde undersggelse af de
familiemedlemmer, som er i risiko for at have arvet
sygdommen. Denne undersggelse skal principielt tilbydes
slaegtningene gennem kontakt via familiemedlemmet, som
har faet diagnosticeret HCM (indekspatienten = probanden).
Typisk vil indekspatienten fa udleveret skriftligt
informationsmateriale, som kan uddeles til sleegtningene.
Man gnsker at sikre, at slaegtningene er godt informeret, fgr
de tager stilling til, om de gnsker sig undersggt.



Ofte vil familieundersggelsen forega i flere etaper, saledes at
nzere slaegtninge (1. ledsslaegtninge, dvs. forzeldre, sgskende
og bgrn) undersgges f@rst, 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 hjerteskanning (ekkokardiografi) for at be- eller
afkraefte diagnosen. Skulle der herudfra vaere mistanke om
sygdom, vil man foretage en mere omfattende undersggelse
som naevnt i kapitel 4. Slaegtninge, som ud fra disse
undersggelser findes raske, vil 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 HCM-patienter
undersgges klinisk fra 5-arsalderen. Hvis der er normale
forhold, gentages undersggelsen arligt fra 12-ars alderen og
indtil barnet er udvokset. Er sygdommen ikke udviklet inden
voksenalderen kan intervallet mellem undersggelserne gges,
hvorfor voksne slaegtninge undersgges hvert 3-5. ar. Sgskende

til bgrn med HCM undersgges fra fgrste levear.

Kun i de familier, hvor indexpatienten har faet pavist en
genfejl, er det muligt at tilbyde 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 ulemper ved at blive
undersggt. Det er erfaringen, at de fleste slaegtninge gnsker
sig gentestet. Nar svaret pa gentesten foreligger, bliver
sleegtningen indkaldt til svar i ambulatoriet uanset udfaldet af
testen, fordi der ofte viser sig et behov for supplerende
information.

Raske slaegtninge med pavist genfejl samt slaegtninge fra
familier, hvor det ikke har vaeret muligt at finde en genfejl
anbefales individualiseret ambulant kontrol med ars
intervaller hos en hjerteleege. Safremt genetiske
undersggelser har kunnet vise, at man ikke har arvet
familiens genfejl, er man ikke i risiko for at udvikle

sygdommen og skal derfor ikke laengere ga til kontrol.

Der findes ingen lovgivning om gentestning 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. fra 15-ars alderen. Indtil da
kan barnet fglges i et klinisk kontrolprogram. Gennemfgres
gentestningen 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 under 15 ar treeffes alene
af foraeldrene pa baggrund af grundig information — evt. efter

supplerende radgivning hos specialister i klinisk genetik.

Patienter med HCM far bgrn som alle andre. Ved alle arvelige
hjertesygdomme tilbydes lzegelig radgivning forud for
graviditet. Tilouddet om radgivning gaelder ogsa partneren.
Nar man har sygdommen, er der en risiko pa 50% for at
videregive genforandringen til hver af sine bgrn. Selvom
barnet arver genfejlen er det ikke muligt at forudsige, om
sygdommen udvikler sig. Meget tyder pa, at mange beaerere af
genfejlen ikke udvikler sygdommen og at kun et fatal udvikler
svaer 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 kan det veere
relevant at diskutere muligheden for reagensglas befrugtning
(IVF) med agsortering 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 vaere svaert i det hele taget at tegne en
forsikring. | forbindelse med det rutinemaessige tilbud om
undersggelse for hjertesygdom blandt sleegtninge til patienter
med arvelig hjertesygdom, kan man som rask slaegtning 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 ifglge
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 lege.

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 genfejl og som er raske uden
tegn eller symptomer pa hjertesygdom frit kan komme til
fortsat kontrol pa sygehuset, uden at denne oplysning ma
videregives til forsikringsselskabet.

Slaegtningene skal forud for accept af tilbud om undersggelse
veaere 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. vurderinger ift. at kunne
adoptere.

Denne patientinformation er udarbejdet af Dansk
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