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Syfte

Rutinen syftar till att ge en beskrivning av dilaterad kardiomyopati -
bakgrund, definition, utredning, behandling och prognos.

Arbetsbeskrivning

BAKGRUND

Dilaterad kardiomyopati (DCM) ar den vanligaste kardiomyopatin vid
sidan om hypertrof kardiomyopati och ar den kardiomyopati som oftast
forknippas med hjartsvikt. | Sverige ar DCM den vanligaste orsaken till
hjarttransplantation. En ekokardiografisk bild med dilaterade hjartrum
(framst vanster kammare) och sankt pumpfunktion (EF) ar karakteristisk
for DCM. Denna bild av nedsatt hjartfunktion ar emellertid en mycket
vanlig slutbild for en stor del av sjukdomar som leder till hjartsvikt. |
definitionen av kardiomyopatier utesluts andra vanliga orsaker till
hjartsvikt sasom ischemisk hjartsjukdom, hypertoni, klaffvitier och
medfoédda hjartmissbildningar. Termen ischemisk dilaterad
kardiomyopati bor darfor utmonstras eftersom det inte ar en
kardiomyopati enligt definitionen ovan.

DEFINITION AV DCM

DCM definieras av dilatation av vanster kammare eller bada hjartkamrar
och nedsatt EF, som inte orsakas av abnorm cirkulatorisk belastning,
kongenital hjartsjukdom, klaffvitium eller ischemisk hjartsjukdom, vilka
i sig sjalva kan vara orsak till paverkan av myokardiet. I de flesta fall ar
bilden uppenbar pa eko, med sénkt EF (< 40-50 %) och ¢kad
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vansterkammarvolym (definierad som varden utanfor normalintervallet,
relaterat till kon, alder och kroppsstorlek).

Det &r dock viktigt att halla i minnet att bade EF och
vansterkammardimensioner ar dynamiska matt som ar foranderliga 6ver
tid, &ven i det korta perspektivet. Ett nydebuterat fall med klassisk DCM
kan darfor efter ett ars behandling ha varden som inte langre uppfyller
kriterierna for DCM. Patienten har sannolikt fortfarande sin sjukdom och
patologiska funktionsdata kan l&tt upptrada igen om hen t.ex. slutar med
sin medicinering.

En annan omstandighet som uppmarksammats pa senare ar (Pinto,et al.
EJHF 2016, Guidelines for the management of Cardiomyopathies EHJ
2023) &r att det finns mildare prekliniska fall. Detta har setts bade i
populationsstudier och vid undersokning av familjemedlemmar till
indexfall med DCM. Det foreslas i dessa nya guidelines en ny
kardiomyopatigrupp “non-dilated left ventricular cardiomyopathy”,
(NDLVC) om det foreligger sankt EF (< 50%) eller icke-ischemisk
arrbildning utan dilatation.

Diagnosen DCM kan stéllas ndr man uteslutit andra orsaker till
hjartsvikt.

DCM dér inte en avgransad sjukdom, utan har flera kdnda orsaker, se
nedan. Har dessa orsaker uteslutits sa aterstar en ganska stor andel utan
kand orsak, och som da ofta bendamns idiopatisk DCM.

FAMILIAR DCM

Upp till en tredjedel av fallen har en familjar presentation, d.v.s en eller
flera forstagradsslaktingar har samma sjukdom. Vid genetisk analys
finner man dock fa fall som har genetiska varianter som med sakerhet
kan kopplas till sjukdomen. Har finns olika data, men 10-40 % av alla
DCM-fall har en sjukdomsorsakande genetisk variant. Tack vare modern
DNA-teknik med full sekvensering av gener andrar sig faltet snabbt. Den
vanligaste nedarvningsformen &r autosomalt dominant.

Aven konsbunden arftlighet forekommer, och vanligast har ar
muskeldystrofierna, Duchenne och Becker med mutationer i
dystrofingenen.

ICKE-FAMILIAR DCM

Den storsta gruppen av icke-familjar DCM utgors av idiopatisk DCM,
dar man inte finner nagon séker bakomliggande orsak. Det kan finnas
association med infektioner eller andra sjukdomar i anamnesen dar
samband kan misstankas men sallan bekraftas.
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e Bland mer specifika bakomliggande orsaker ingar toxisk
paverkan pa myokardiet. Exempel ar alkohol, narkotiska preparat
och vissa cellgifter. Aven jarninlagring till foljd av upprepade
blodtransfusioner eller hemokromatos kan ge en typ av toxisk
paverkan pa myokardiet. Inflammation i myokardiet (myokardit)
kan ge samma eko-presentation som DCM. Har finns olika
former, sasom jattecellsmyokardit, sarkoidos och lymfocytar
myokardit. | normalfallet klassas dessa former inte som DCM
(&tminstone inte i sin akuta inflammatoriska fas), men kan vid
utldkning ge en utbrénd bild som ser ut som DCM. Utan
biopsiverifierad diagnos kan det vara omajligt att skilja pa
myokardit och DCM. Langvarig takykardi (takykardiomyopati)
kan ocksa framkalla DCM-bild. Olika syndrom och
systemsjukdomar kan ocksa vara associerade med DCM.

Hypertoni

| tidigare definitioner anges hypertoni som tankbar orsak till DCM-
liknande klinisk bild. Detta pastaende &r inte okontroversiellt,
eftersom den hypertona hjértsjukdomen vanligen kénnetecknas av
koncentrisk hypertrofi med bevarad EF. Denna form kan i ett
slutstadium dilatera och mer likna DCM. | klinisk vardag synes detta
dock vara mycket ovanligt. Hypertoni kan emellertid samexistera med
DCM eftersom hypertoni &r vanligt i befolkningen. Huruvida ett
verkligt orsakssamband da foreligger &r oklart. Hypertoni i
kombination med andra faktorer, t.ex. diabetes, har i experimentella
modeller kunnat framkalla kardiomyopati och diabeteskardiomyopati
ar en ofta forekommande term.

Alkohol

Alkoholkardiomyopati har varit en vedertagen undergrupp till DCM.
Analogt med hypertoni finns dock dven har en osékerhet. Det &r kant
att patienter med alkoholéverkonsumtion och DCM ofta blir avsevért
béattre av nykterhet, men ofta har kvar en klinisk bild av DCM.
Séledes ar det troligt att de har “’vanlig” DCM, som kraftigt forsémras
av alkohol.

Narkotika och anabola steroider

Centralstimulerande narkotika (tex amfetamin och kokain) &r k&nda
orsaker till DCM. Har forekommer ofta ett uttalat blandmissbruk,
inklusive alkohol och hasch, och vilken faktor som ar mest betydande
kan da vara omgjligt att avgora. Drogfrihet ar den sjélvklara forsta
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atgarden. Beroende pa hur langt hjartsvikten framskridit samt
formagan till avhallsamhet blir avgérande for prognosen.

Aven missbruk av anabola steroider kan férekomma. Dessa kan,
ensamt eller i kombination med andra substanser, ocksa ge hjartsvikt.
Ofta finns ett dominerande inslag av hypertrofi. Risken 0kar aven for
ischemiska komplikationer och arytmier i denna patientgrupp.

Cytostatika

Antracyklinfamiljen av cytostatika (doxorubicin m.fl.) & den mest
kanda orsaken till Iakemedelsutlost DCM. Har finns en dosberoende
toxisk effekt, sarskilt om man 6verstiger 1 g/m? i totaldos.
Kénsligheten for cytostatika ar 6kad om det finns annan
kardiovaskular sjuklighet, som hypertoni eller ischemisk
hjartsjukdom, i bakgrunden. Hjartsvikt kan debutera mycket sent,
ibland mer &n 10 ar efter behandling, vilket gjort att man inom
barnonkologin borjat inféra uppféljningsprogram for att tidigt
upptéacka hjartpaverkan.

Néstan alla cytostatika forekommer i forteckningar dver orsaker till
DCM. I modern behandling &r Herceptin ett véalkant hjarttoxiskt
lakemedel. I cancerbehandling anvénds ofta olika kombinationer av
cytostatika samt stralterapi, vilket i kombination kan bidra till
hjarttoxicitet. | de flesta fall &r kardiomyopatin inte helt reversibel
utan maste behandlas som annan kronisk DCM.

Takykardiorsakad DCM (Takykardiomyopati)

Langvarig takykardi kan framkalla hjartsvikt av DCM-typ. Risken
Okar vid persisterande takykardi, men aven frekvent paroxysmal
takykardi, exempelvis hég andel VES, kan ge kardiomyopatibild.
Likasa kan formaksflimmer med hog kammarfrekvens utldsa detta
tillstand.

I manga fall kan hjartsvikten reverseras om takykardin kan botas
(elkonvertering/ ablation).

Graviditet

Hjartsvikt som uppstar sent under graviditeten (sista trimestern) och
forsta tiden efter forlossningen betecknas peripartumkardiomyopati
(PPCM) och utgor en specialform. Se sarskilt dokument.

Hjartsvikt som uppstar tidigare under graviditeten har annan genes
och kan vara DCM som demaskeras av den okade hemodynamiska
belastningen.
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Tyreoideasjukdom och andra endokrina sjukdomar

Bade hypotyreos och hypertyreos kan utlésa DCM-bild. | séllsynta
fall kan DCM-bild ses vid andra endokrina rubbningar sdsom
Cushingsyndrom/ Addisons sjukdom, feokromocytom och
akromegali.

Annan systemsjukdom

Ett flertal systemsjukdomar, endokrina rubbningar och
reumatologiska sjukdomar kan utlosa kardiomyopatiliknande
tillstand. Har kan ocksa svara infektioner och immunsuppressiv
behandling samverka. HIV anses vara en kénd orsak till DCM. Man
ser ocksa ofta att patienter med DCM har komorbiditet som innefattar
autoimmuna sjukdomar, vilket gor att autoimmun orsak till
hjartsjukdomen kan misstankas. Detta samband &r svart att belagga i
kliniken, aven om férekomst av autoantikroppar har rapporterats hos
patienter med DCM.

UTREDNING AV DCM

En primdr undersékning med ekokardiografi ger misstanke om diagnosen
och kan ocksa utesluta andra kanda orsaker till hjartsvikt, liksom annan
kardiomyopati (HCM, ARVC, RCM) och priméra klaffel. | utredningen
ingar noggrann genomgang av sjukhistoria och familjeanamnes. Finns
sékerstéllda eller missténkta fall av kardiomyopati i familjen? Finns det
andra sjukdomar som kan forknippas med hjartsvikten? Endokrina eller
metabola tillstand? Foreligger missbruksanamnes eller historia av
cancerrelaterad behandling (cytostatika, stralning, immunoterapi).
Aktuell infektionsanamnes?

Vilka eventuella avvikelser noteras pa EKG? Arytmier? AV-block?

Foreslagna blodprover

e Hb, LPK, diff

e NT-proBNP (alt. BNP)

e TnT/Tnl

[ ] CRP

e Tyreoideastatus

e Glukos

o Elektrolytstatus inkl. kalcium och fosfat
e Leverstatus

e B-PEth

e Urin (proteinuri)
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e S-jarn, S-ferritin
e HIV-status (riskgrupper)

Ovriga undersokningar

Koronarsjukdom behdver uteslutas, sérskilt hos patienter > 35 ar, eller
vid yngre alder om det finns starka riskfaktorer eller arftlig belastning for
tidig koronarsjukdom.

Koronarangiografi ar vanligen den rekommenderade metoden, och fynd
av signifikanta stenoser kan ibland motivera koronar by-pass kirurgi
(CABGQG). CT hjarta bor anvandas som alternativ ff.a. hos yngre patienter
dar sannolikheten for kranskarlssjukdom bedoms som Iag.

MR hjarta (med kontrast) rekommenderas for alla nya fall for att vardera
myokardstruktur och bedéma intramyokardiella forandringar, samt for att
erhalla noggrannare data for bedomning av myokardhypertrofi, vanster
och hdger kammares EF och volymer.

PET-CT med FDG-isotop kan dvervégas om det finns misstanke om
inflammatorisk hjartsjukdom (sarkoidos, myokardit).

Hjartbiopsi kan ibland vara indicerat tidigt i forloppet vid allvarliga fall,
sarskilt hos patienter som svarar daligt pa konventionell terapi eller har
mycket arytmier. Hjartsviktsteamet pa VE kardiologi, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset tar stallning till och genomfér utredning med
hogersidig hjartkateterisering inklusive hjartbiopsi. Konventionell
histologi uppvisar inga patognomona fynd vid DCM utan vanligen
forstorade celler med inslag av fibros. PAD kan emellertid utesluta andra
sjukdomar sasom amyloidos, myokardit (sérskilt jattecellsmyokardit),
sarkoidos och andra inlagringstillstand.

Patienter med misstankt dysfunktion i skelettmuskulaturen (foérhojda
nivaer av CK) bor utredas for ev muskeldystrofi, bl.a. med
skelettmuskelbiopsi.

Ovrig utredning kan vid sérskild misstanke innefatta utredning for
metabola tillstand eller sjukdomar, exempelvis feokromocytom,
akromegali, m.m.

Genetisk vagledning och utredning

Da frekvensen av kanda sjukdomsorsakande genetiska varianter ar
relativt 1ag, foreligger inte indikation for utredning av alla fall med
DCM. Genetisk utredning 6vervégs framst hos patienter som har en
familjeanamnes med en eller flera sléktingar med kardiomyopati eller
plotslig hjartdod sarskilt vid yngre aldrar. Remiss stalls till
Kardiogenetiskt centrum, for i forsta hand genetisk vagledning och ev.
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gentestning. De vanligaste sjukdomsorsakande varianterna hittas i
generna TTN, LMNA, MYH7 och NNT2, och positiva fynd kan ha
prognostisk betydelse (Escobar-Lopez et al, JACC Oct 26, 2021:1682—
1699). Varianter i LMNA (lamin A/C) karakteriseras av hogre risk for
arytmier, AV-block och plétslig dod. | dessa familjer finns ofta en tydlig
anamnes av familjar allvarlig sjukdom.

BEHANDLING

Konventionell behandling for kronisk hjartsvikt fungerar ofta bra vid
DCM. Alla patienter med nedsatt LVEF (HFrEF) har indikation for
ACE-h&mmare (ev. ARB), betablockad, SGLT2-h&mmare och MRA.
Vid otillrackligt behandlingssvar kan angiotensin-neprelysin-receptor-
inhibitor (ARNI), och i mer séllsynta fall ivabradin (hog hjartfrekvens
trots beta-blockad) vara aktuellt, liksom CRT. Det finns data som antyder
begransad nytta av primarprofylaktisk ICD till vissa patienter med DCM
(Kaber et al, N Engl J Med. 2016 Sep 29;375(13):1221-30). For yngre
individer (< 60 ar) verkar nyttan dock vara stérre. Sekundarprofylaktisk
indikation foreligger som for andra patienter.

Hjarttransplantation bor évervégas for patienter som svarar otillrackligt
pa behandling, och sarskilt vid tecken till férsamring enligt gangse
indikationer. Hansyn tas forstas ocksa till sedvanliga kontraindikationer.
Yngre individer med DCM som genomgar hjarttransplantation har
mycket god langtidsprognos.

Om man vid exv. familjescreening upptacker fall utan
hjartsviktssymtom, men med nedsatt EF (<50%) eller
vansterkammardilatation, kan det finnas indikation fér behandling med i
forsta hand ACE-hammare. Aven betablockad kan dvervagas.

PROGNOS OCH LANGSIKTIGT
OMHANDERTAGANDE

Manga patienter med DCM svarar bra pa konventionell sviktbehandling
och har forhallandevis god langtidsprognos. Det ar dock en kronisk
sjukdom som kraver livslanga kontroller. Patienter i stabil fas kan
kontrolleras en gang arligen och kardiologkontakt rekommenderas.
Forsamringar kan komma gradvis men ibland ocksa mer hastigt, vilket
kraver skyndsamt omhéndertagande.

Vad géller icke-familjéra fall kan det med tiden visa sig att det finns en
familjar belastning, genom att det dyker upp nya fall i slakten. Fragan om
familjeutredning och genetisk testning kan da behéva omvarderas.
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Ansvar

Medicinskt ansvarig sektionschef pa enheten ar tillsammans med
vardenhetschefen pa enheten ansvarig for att rutinen ar kand och foljs.
Den sjukskoterska eller lakare som utfor arbetsuppgiften ar sjalva
ansvariga for att utfora arbetsuppgifterna enligt féljande rutin.
Verksamhetschefen &r ytterst ansvarig for att de rutiner och riktlinjer som
verksamheten kréver finns tillgdngliga och att verksamheten arbetar
enligt SOSFS 2011.:9.

Uppfdljning, utvardering och revision
Avvikelse fran rutinen ska dokumenteras i patientjournalen och
intraffade negativa handelser ska rapporteras avvikelsesystemet Med
Control Pro dar aktuell linjechef ansvarar for utredning, atgard och
uppfoljning.

Utvérdering och revidering av rutindokumentet ska ske senast ett ar efter
godk&nnande. Ansvar for revidering har granskare/arbetsgrupp.

Dokumentation

Redovisande dokument ska hanteras enligt sjukhusets géllande rutiner
for arkivering av allménna handlingar.
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