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

Hjertets vaegge bestar af specialiseret muskelvaeyv, kaldet
myokardiet (figur 1). Hjertet bestar 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). De elektriske
signaler opstar ved transport af salte

(ioner) gennem porer (ion-kanaler) i hjertemuskelcellerne. De
elektriske signaler spredes hurtigt og koordineret fra

Venstre hjertekammer

hjertemuskelcelle til hjertemuskelcelle og medfgrer, at

hjertet rytmisk treekker sig sammen.

Figur 2. Det normale hjertes elektriske system.
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Hjertets elektriske aktivitet optages pa et hjertediagram (EKG)
(figur 3). De elektriske udslag i hjertediagrammet
repraesenterer aktivering af forkamrene (P-takken),
hovedkamrenes aktivering (QRS-komplekset) og

hovedkamrenes afslapning (T-takken).

Figur 3. Hjertediagram (EKG)
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Pludselig uventet hjertedgd er defineret som pludselig,
naturlig og uventet dgd af ukendt eller hjertemaessig arsag; i
ubevidnede tilfselde hos personer sidst set velbefindende i
live inden for 24 timer og i bevidnede tilfaelde som en akut
forvaerring i de hjertemaessige forhold med dgdens

indtraeden inden for en time.

Der er overordnet fire hovedkategorier af mulige arvelige
hjertesygdomme, som kan forarsage pludselig uventet
hjertedgd:

Areforkalkningssygdom (Iskeemisk hjertesygdom)
Hjertemuskelsygdomme (Kardiomyopatier)
Primaere hjerterytmeforstyrrelser (lon-kanal-sygdomme)

Sygdomme i hovedpulsaren (Aortasygdomme)

Areforkalknings sygdom (Iskaemisk hjertesygdom) Den
hyppigste arsag til pludselig uventet hjertedgd er forkalkning
af hjertets kranspulsarer, som er de blodarer der forsyner
hjertet med ilt. Det klassiske symptom pa
kranspulsareforkalkning er brystsmerter under anstrengelse.
Imidlertid kan det fgrste symptom pa kranspulsareforkalkning
vaere hjertestop eller pludselig dgd. Risikoen for at udvikle
symptomgivende areforkalkning er delvist genetisk bestemt.
Imidlertid optraeder areforkalkning hyppigere hos personer,
som har forhgjet blodtryk, overvaegt, sukkersyge, forhgjet

kolesterol og hos personer som ryger.

Hjertemuskelsygdomme (Kardiomyopatier)
Hjertemuskelsygdomme er den naest hyppigste arsag til
pludselig dgd. Ved hjertemuskelsygdomme er hjertecellernes
opbygning og arkitektur abnorm. Forandringerne af
hjertemusklen, som kan pavises ved mikroskopisk

undersggelse og/eller ultralydsscanning, kan pavirke hjertets

pumpekraft og ggre hjertet elektrisk ustabilt. De fleste
hjertemuskelsygdomme falder indenfor en af fglgende fire

typer

Hypertrofisk kardiomyopati (HCM) — fortykkelse af
hjertemusklen

Dilateret kardiomyopati (DCM) — forstgrrelse af hjertet og
udtynding af hjertemusklen

Arytmogen kardiomyopati (ACM) — aflejring af bindevaev og
fedt i hjertet. Er der primaert tale om forandringer pa hgje
side af hjertet kaldes det arytmogen hgjre ventrikel
kardiomyopati (ARVC)

Restriktiv kardiomyopati (RCM) — stivhed af hjertemusklen

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

Ill

Primaere hjerterytmeforstyrrelser (“lon-kanal”-sygdomme)
Ved primaere hjerterytmeforstyrrelser er hjertemusklens
struktur og funktion normal, men forandringer i funktionen af
hjertemuskelcellens ion-kanaler (saltporer) kan forstyrre

hjertets elektriske aktivitet.

I den fase af hjertecyklus, der svarer til QT-intervallet (se figur
3), kan forandringer i ion-kanalernes funktion give problemer.
| denne fase slapper hjertet af, imens der forberedes et nyt
hjerteslag og det normale hjerte kan ikke aktiveres i denne
korte periode. Forstyrrelser i funktionen af hjertets ion-
kanaler kan imidlertid medfgre, at afslapningsfasen er
forstyrret. Der er saledes risiko for, at eendringer i ion-
strgmmene (salt-strgmmene) kan udlgse ekstraslag, som kan
udvikle sig til meget hurtige hjerterytmer. Disse hjerterytmer
kan vaere sa hurtige, at hjertet ikke kan na at tamme sig
ordentligt ved hvert hjerteslag, hvilket far hjertets
pumpekraft og dermed blodforsyningen til hjernen til at
falde. Denne mekanisme er baggrunden for, at patienter med
hurtige hjerterytmeforstyrrelser kan besvime. | veerste fald
kan sadanne hurtige hjerterytmer fortszette laenge nok til at

medfgre hjertestop og pludselig dgd.



Man inddeler disse hjerterytmeforstyrrelser i 4 forskellige

undertyper:

Langt QT-syndrom (LQTS)

Brugada syndrom (BrS)

Katekolaminerg polymorf ventrikulzer takykardi
(CPVT)

Kort QT-syndrom (SQTS)

Sygdommene er ofte arvelige, hvorfor flere i familien kan
veere syge. LQTS er den hyppigste af disse arvelige
hjertesygdomme og pavist i befolkningen hos omkring 1 ud af
10.000, dvs. hos ca. 500 danskere. Hyppigheden er dog vist at
vaere hgjere i en raekke andre lande. LQTS forekommer ogsa
som en erhvervet form, der typisk fremprovokeres ved
indtagelse af visse typer medicin eller illegale stoffer.

Sygdomme i hovedpulsaren (Aortasygdomme) Arvelige
kredslpbssygdomme kan ogsa ramme hovedpulsaren (=
legemspulsaren), aorta, hvor en medfgdt eller udviklet
svaghed i karrets vaeg fgrer til, at karret udvides og i de
veerste tilfeelde kan briste. Dette kan medfgre smerter eller
pludselig dgd. | tilfelde af ophobning i familier samt hos
patienter med Marfan syndrom, er der ofte en arvelig
komponent. Marfan syndrom forekommer i befolkningen hos
omkring 1 ud af 3.000.

De mest almindelige symptomer, som vil give mistanke om
betydende hjertesygdom omfatter brystsmerter, andengd,

hjertebanken, svimmelhed, naerbesvimelser og besvimelser.

Brystsmerter ved fysisk anstrengelse kan vzere et tegn pa
hjertesygdom. Smerterne kan skyldes forkalkede
kranspulsarer. | tilfelde af hjertemuskelfortykkelse (HCM)
kan brystsmerter skyldes hjertets forstgrrede muskelmasse,

hvorved hjertemusklen bliver relativt underforsynet med blod
under arbejde. Herudover kan hjerterytmeforstyrrelser med
meget hgj puls udlgse smerter. Hjertesmerter er typisk
trykkende og knugende. Man kan naturligvis have smerter i

brystet af andre arsager end hjertesygdom.

Andengd er en fornemmelse af ikke at kunne 3 luft. Andengd
kan optraede i hvile eller under fysisk arbejde og i nogle

tilfeelde optraeder andengd om natten, nar man ligger fladt.

Mange kender til lejlighedsvis at fgle enkelte ekstraslag ved
hjertet, hvilket er et ufarligt fanomen. Vedvarende
hjertebanken, hvor pludselige &endringer i pulsen kan
ledsages af svedudbrud, svimmelhed, naerbesvimelse eller
besvimelse, kan derimod vaere tegn pa mere alvorlig
hjerterytmeforstyrrelse. Undersggelse med hjertediagram
(EKG) eller hjerterytmebandoptager (fx Holter-optagelse), kan
afggre om symptomerne skyldes en alvorlig
hjerterytmeforstyrrelse eller om der er tale om mere
fredelige @ndringer af hjerterytmen. Nyopstaede symptomer
pa hjertebanken bgr undersgges. Det er ikke altid, at
symptomerne er til stede i forbindelse med planlagte
legebesgg —har man leengerevarende anfald kan man altid
blive vurderet pa den naeermeste skadestue og eventuelt bede
om en kopi af hjertediagrammet til anvendelse ved senere

legeundersggelse.

Svimmelhed, naerbesvimelse og besvimelse kan have mange
arsager og er en hyppig arsag til bekymring og henvisning til
vurdering. Nar man for eksempel hurtigt rejser sig op, kan
mange opleve kortvarig svimmelhed og utilpashed. Dette er i
langt de fleste tilfaelde helt ufarligt. Bevidsthedstabet ved en
besvimelse skyldes et kortvarigt blodtryksfald, hvor hjernen
far utilstraekkelig blodtilfgrsel. Det er vigtigt at undersgge
personer, som har oplevet besvimelse. Saerligt besvimelser
som opstar under fysisk anstrengelse, kan give mistanke om
underliggende hjertesygdom. Der undersgges som regel med

hjertediagram og hjerterytmebandoptagelse.



Familier, som rammes af pludselig uventet hjertedgd i ung
alder (vejledende <50 ar), kan fa tilbud om at blive
undersggt for, om de er i risiko for at have samme sygdom
som den afdgde. Arvelig hjertesygdom, som fgrer til
pludselig dgd, er heldigvis et sjeeldent faenomen. Andre
arsager til pludselig dgd er langt hyppigere. Udredning for
arvelig hjertesygdom forudsaetter derfor, at der med
"rimelig sikkerhed” er etableret en diagnose (enten fgr
dgdsfaldet eller ved en obduktion), som falder blandt de
ovenfor beskrevne arvelige hjertesygdomme. | fgrste
omgang vil kun fgrsteledssleegtninge (foraeldre, sgskende
og bgrn) blive undersggt, men safremt der findes
holdepunkter for en arvelig hjertesygdom, vil tiloud om
screening af fjernere slaegtninge kunne blive relevant. Som
hovedregel tilbydes fgrst undersggelse af bgrn fra 15-16-
arsalderen. Der er dog enkelte undtagelser — afhangig af,
hvilken sygdom der er tale om. Dette drgftes naermere

med barnets forzldre.

Eventuelt tidligere journalmateriale vedrgrende den afdgde
er meget veerdifuldt i vurderingen af, hvilke forhold — eller
hvilken sygdom - man skal undersgge for. Slaegtningene
tilbydes en samtale med fokus pa eventuelle symptomer hos
gvrige familiemedlemmer, legeundersggelse og andre
undersggelser (for eksempel ultralydsskanning af hjertet, EKG

og blodprgver). | nogle tilfelde er genetisk testning relevant.

| tilfzelde af at der er foretaget retsmedicinsk obduktion kan
enten laegen eller familien kontakte politiet og begaere
obduktionsrapporten udleveret. Ved hospitals- eller
regionsobduktion kan de efterladte rekvirere rapporten. Hvis
der ved obduktion er fastslaet, at dgdsfaldet skyldes en
arvelig hjertesygdom, vil slaegtningene blive tilbudt
undersggelse for, om de har netop denne hjertesygdom.

| tilfeelde af pludselig dgd uden pavist dgdsarsag - enten fordi
der ikke er foretaget obduktion eller fordi der ved obduktion
ikke kunne pavises en dgdsarsag

— er der ikke en bestemt hjertesygdom at undersgge
slaegtningene for. | disse tilfaelde tilbydes
forsteledsslaegtninge en lidt bredere udredning blandt andet
omfattende samtale, laegeundersggelse, blodprgveanalyse,
EKG og ultralydsundersggelse af hjertet. | tilfeelde af en
obduktion uden pavist dgdsarsag vil en gentest af afdgde ofte

veere indiceret.

I mange tilfeelde vil sleegtningene med helt normale
undersggelsesresultater blive tilbudt opfglgning med lange

intervaller (oftest flere ar).

Behandlingen afhanger af hvilken arvelig hjertesygdom der
er tale om, og kan omfatte savel medicinsk behandling som
behandling med pacemaker eller i enkelte tilfeelde en
indopereret hjertestarter (implanterbar cardioverter
defibrillator, ICD). Feelles for alle sygdommene er, at der er
rigtig gode behandlingsmuligheder.



Hos yngre, der dgr pludseligt, uventet og uden oplagt arsag,
vil der i mange tilfeelde kunne vare tale om en arvelig
hjertesygdom. Hos zeldre vil det veaere langt mere almindeligt,
at ikke-arvelige sygdomme er arsag til pludselig dgd.

Ved indledning af familieudredning for arvelig hjertesygdom
indhentes oplysninger om tilfeelde af hjertesygdom i familien

og der optegnes et stamtree (figur 4).

Figur 4. Eksempel pa stamtrae over familie med arvelig
hjertesygdom (r@éde markeringer = arvelig hjertesygdom).
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Blandt familier med tidlig, pludselig uventet hjertedgd pavises

en arvelig sygdom i 25-50% af tilfeldene. Ovennavnte

kliniske vurdering kan i visse tilfelde suppleres med genetiske
undersggelser. Arvelige hjertesygdomme nedarves
saedvanligvis med sakaldt ‘autosomal dominant arvegang,
hvilket betyder, at arvegangen er uafhangig af kgn og som
regel forekommer sygdommen i hver generation.
Sygdomsudtrykket kan vaere meget varierende, og nogle gen-
baerere har meget fa tegn pa sygdom eller er helt raske,
hvilket betegnes, at sygdommens penetrans er nedsat. Ved
dominant arvegang har man en risiko pa 50% for at give
genfejlen videre til hver af sine bgrn, ligesom forzeldre, s@stre
og brgdre ogsa hver har en risiko pa 50% for at have

genfejlen.

Det er i en del tilfelde muligt at undersgge de ovennaevnte
arveanlaeg (gener) for gen-fejl (mutationer) ved hjalp af
molekylaer-genetiske metoder. Gen-testningen foretages pa
en almindelig blodprgve. Undersggelsen er omfattende og
tager ofte maneder. Genetisk testning af familier med
pludselig dgd kan veere veerdifuldt. Det forudszetter
imidlertid, at der kan pavises en gen-fejl hos den afdgde, og
at denne gen-fejl med stor sandsynlighed kan antages at vaere
sygdomsfremkaldende. | disse tilfeelde kan det derefter ved
undersggelse af en blodprgve fra slaegtninge afggres, hvem
der er i risiko for at udvikle samme hjertesygdom.

De pargrende, der ikke har arvet gen-fejlen er ikke i pget
risiko for at d@ pludseligt og skal ikke kontrolleres yderligere.
De pargrende, der er baerere af gen-fejlen er muligvis i gget
risiko for pludselig dgd senere i tilvaerelsen, selvom langt fra
alle bzerere af gen-fejlen vil blive syge. Pargrende, som har
arvet gen-fejlen tilbydes klinisk opfglgning og evt. medicinsk
behandling. Resultatet af gen-testning vil ogsa kunne
anvendes i forbindelse med familieplanlaegning (se nedenfor).
Finder man ikke en gen-fejl hos den afdgde, kan man ikke
forklare dgdsfaldet ud fra @ndringer i arveanlaegget. | disse
tilfelde vil de efterladte derfor ikke tilbydes gen-testning.
Ofte vil man i stedet tilbyde fgrsteledsslaegtninge (forzldre,
sgskende, bgrn) klinisk opfglgning, fordi det ikke med vores
nuvaerende teknologi er muligt at afggre, om nogle i familien

er i pget risiko for at udvikle sygdom senere.



Der tilbydes underspgelse af familiemedlemmer, som er i
risiko for at have arvet den tilgrundliggende hjertesygdom.
Denne undersggelse skal principielt tilbydes alle
fersteledsslaegtninge (forzeldre, sgskende, bgrn).

Ofte vil familieundersggelsen forega i flere etaper, saledes at
nzere sleegtninge (fgrsteledssleegtninge) undersgges fgrst.
Herefter kan tilbuddet i nogle tilfaelde udvides til fiernere
sleegtninge. 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 "Genetisk udredning”).

Gen-test kan kun tilbydes til familier, hvor der er pavist en
sygdomsudlgsende gen-fejl hos den afdgde. Det er naturligvis
frivilligt, om man vil gen-testes 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 gen-testet. Nar svaret pa gen-
testen foreligger, gives svar via ambulatoriet uanset udfaldet
af testen, fordi der ofte viser sig et behov for supplerende
information.

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 veelger at respektere barnets ret til selvbestemmelse
betyder det, at man fgrst tilbyder genetisk testning, nar
barnet selv kan tage stilling, dvs. omkring 15-16-arsalderen.
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 behandle og
kontrollere barnet. Etisk Rad har udtalt, at gentestning 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”. Enkelte af de
hjertesygdomme som kan resultere i pludselig dgd
(eksempelvis LQTS) falder ind under denne kategori.
Afggrelsen af om der skal foretages gen-testning af bgrn
traeffes alene af foraeldrene pa baggrund af grundig
information — eventuelt efter supplerende radgivning hos

specialister i klinisk genetik.

De fleste personer med arvelig hjertesygdom kan fa bgrn
ligesom alle andre. Ved alle arvelige hjertesygdomme tilbydes
legelig radgivning forud for graviditet. Tilouddet 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
en del baerere af gen-fejlen ikke udvikler sygdommen, og at
kun fa udvikler sveer sygdom. Det er erfaringen, at kommende
foraeldre med hjertesygdom ofte har et stort behov for
information og almindeligvis tiloydes henvisning til en
specialist i radgivning ved arvelige sygdomme (klinisk
genetiker). | enkelte helt specielle familier med ophobede
alvorlige forlgb af sygdommen, kan det, safremt det gnskes,
vaere relevant at diskutere muligheden for reagensglas-
befrugtning (IVF) med aeg-sortering (ogsa kaldet
"praeimplantationsgenetik”) 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 krzaever afgivelse
af helbredsoplysninger og samtidigt har en hjertesygdom,
skal man naturligvis pa forlangende oplyse
forsikringsselskabet om dette. Forekomsten af en
hjertesygdom vil medfgre, at forsikringspraemien enten vil
vaere hgjere end for hjerteraske eller at det kan vaere sveert i
det hele taget at tegne en invaliditets- eller livsforsikring.

| forbindelse med det rutinemaessige tilbud om undersggelse
for hjertesygdom blandt slaegtninge 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 livsforsikringer

eller etablere pensionsordninger.

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 laege. Oplysninger om arvelig hjertesygdom i
familien hos en nzer sleegtning kan medfgre at man ikke kan
tegne en forsikring. Oplysningen om, at man ikke viser tegn
pa at have arvet hjertesygdommen ved Igbende kontroller
ma heller ikke inddrages i vurderingen om evt. at tilbyde
forsikring. Det samme ggr sig geldende med resultatet af
gentesten.

Forsikringsselskaberne ma ikke fa eller bruge viden om
eventuelle ndringer i en persons arveanlaeg. Det betyder, at
personer, der har faet pavist en gen-fejl og som er raske uden
tegn eller symptomer pa hjertesygdom, frit kan komme til
kontrol pa sygehuset, uden at denne viden hverken kan eller
bar oplyses til forsikringsselskaberne. Modsat ma
forsikringsselskabet heller ikke anvende en evt. viden om, at
man ikke har arvet en gen-fejl.

Slaegtningene skal forud for accept af tilbud om undersggelse
vaere informeret om, at konsekvensen af at fa pavist selv

mindre tegn pa arvelig hjertesygdom ogsa vil kunne fa

negative konsekvenser i forhold til erhvervsvalg (herunder
deltagelse i elitesport), pensionsforhold og evt. vurderinger i
forhold til at kunne adoptere.

Denne patientinformation er udarbejdet af Dansk
Cardiologisk Selskabs arbejdsgruppe for arvelige

hjertesygdomme. Juni 2022
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