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Introduktion

Denne folder er til dig, der har mistanke
om eller har faet konstateret en sygdom i
hjertet, som kaldes transthyretin amyloid
kardiomyopati (ogsa kaldet ATTR-CM eller
hjerteamyloidose). Din familie og dine

venner kan ogsa have glaede af at laese den.

| folderen finder du information om syg-
dommen. Tal med din laege, hvis du har
spargsmal om ATTR-CM. Folderen er ind-
delt i afsnit, sa du let kan finde information
om forskellige emner og laese om dem i dit
eget tempo, nar du har brug for det. Der

er ogsa en ordliste, du kan sla op i, hvis du
steder pa laegefaglige ord, du ikke kender.

TRANSTHYRETIN
(transport-protein, der
transporterer thyroxin og

retinol (ogsa kaldet vitamin A))

Hvad er Transthyretin
Amyloid Kardiomyopati
(ATTR-CM)?

ATTR-CM er en form for hjerteamyloidose. ATTR-CM er
en sygdom, der forvaerres over tid. Sygdommen opstar,

fordi transport-proteinet transthyretin, som cirkulerer
naturligt i blodet, bliver ustabilt og misfoldes.

Det misfoldede protein kan ophobe sig i hjertet som
amyloide fibriller (lange strenge af misfoldet protein).

Det gor hjertet stift og forer over tid til hjertesvigt.

ATTR-CM ses oftere hos mand end hos kvinder.

DANNELSE AF
AMYLOIDE FIBRILLER

MISFOLDNING

"'. AF PROTEIN

e

To former for ATTR-CM

Der er to former for ATTR-CM:

Den arvelige ATTR-CM kaldes ogsa

& herediteer eller familizer ATTR-CM. Arvelig
& & ATTR-CM skyldes en arvelig fejl i transthy-
retin-genet, som farer til, at der ophobes
amyloide fibriller (lange strenge af mis-
foldede proteiner) i forskellige organer
og vavV i kroppen. Arvelig ATTR-CM kan
allerede opsta i 50-60-arsalderen.

Den anden form hedder vildtype ATTR-CM.
Vildtype ATTR-CM skyldes ikke en genfejl.
Det er en sygdom, der kan opsta med
alderen, og den er ikke arvelig.

Vildtype ATTR-CM pavirker typisk hjertet.
Symptomerne kan begynde i 60-ars-
alderen eller senere.




Almindelige symptomer

Mange af symptomerne pa ATTR-CM kan ligne symp-
tomerne pa andre mere almindelige arsager til hjertesvigt.

Symptomerne pa ATTR-CM kan fx veaere:

- Andenad

. Udtalt treethed (fatique)

+ Perifere gdemer (fx haevelse af underben)

+ Svimmelhed/besvimelse

+ Hoste eller pibende vejrtraekning, iseer i liggende
stilling

- Gener fra mavetarmkanalen (oppustethed, diarré,
forstoppelse, kvalme)

« Forvirring eller koncentrationsbesvaer

« Arytmi (hjertebanken eller uregelmaessig hjerterytme)

Hvordan stiller laegen
diagnosen?

Der er mange, der ikke kender sygdommen
ATTR-CM, og sygdommen kan vaere svaer
at diagnosticere. Mange kan ga rundt med
sygdommen i drevis og far farst stillet diag-
nosen, nar sygdommen er forvaerret. Hvis
sygdommen ikke behandles, kan det fare
til hjertesvigt. Det er vigtigt at reagere pa
kroppens tidlige signaler og fa diagnosti-
ceret, om det kunne veere hjerte-
amyloidose eller en anden sygdom med
lignede symptomer, som begr behandles.

Ved symptomer, der rejser mistanke om
ATTR-CM, kan leegen foretage forskellige
test. De kan hjzelpe med at stille diagno-
sen og finde personer, der har eller er i
risiko for at udvikle sygdommen:

Ekko-kardiografi, EKG eller
MR-skanning af hjertet

Knogleskintigrafi (diagnostisk test,
der bekrzefter, om der er amyloid i hjertet)

Gentest

Hjertebiopsi (vaevsprove fra hjertet)

Andre symptomer pa ATTR-CM:

« Perifer neuropati (tab af falelse eller snurren i fadder
og teeer)

- Bilateralt karpaltunnelsyndrom (felelseslashed,
snurrende fornemmelse og smerter i fingrene)

+ @jenproblemer, fx gron staer

+ Bristning af biceps-senen, som ikke skyldes uheld

« Forsnaevring af rygmarvskanalen (smerte eller tab af
folelse i nedre ryg og ben)

« Udskiftning af hofte og/eller knae

Det er vigtigt, at du taler med din laege om de symptomer,
du oplever. Jo mere du fortaller, jo bedre kan din laege
hjeelpe dig.

Udtalt traethed (fatique)

@jenproblemer
(fx gren staer)

Bristning af
biceps-senen

Arytmi (uregelmaessig
hjerterytme)

Gener fra mavetarmkanalen
(fx diarré, forstoppelse, kvalme)

e

Andened

Bilateralt karpaltunnelsyndrom
(folelsesloshed, snurrende

/ fornemmelse og smerter i fingrene)

Udskiftning af
hofte og/eller knae

Forsnaevring af
rygmarvskanalen

Perifere sdemer

/—. (fx haevelse af underben)

Perifer neuropati
(nedsat eller snurrende folelse

/

eller smerter i fadder eller txer)



Hvordan behandler man
ATTR-CM?

Behandlingen af ATTR-CM fokuserer pa at lindre de
symptomer, sygdommen giver, og at forsinke dannelsen
og ophobningen af amyloide fibriller. Behandlingen

er bade rettet mod den underliggende sygdom og
hjertekomplikationerne. Malet med behandlingen er at
lindre sygdommens symptomer, behandle hjertesvigt
og forebygge hjerterytmeforstyrrelser samt sakaldte
tromboemboliske haendelser, fx blodprop i benet.
Nogle med arvelig ATTR-CM har behov for en hjerte-
og/eller levertransplantation, fordi det misfoldede
transthyretin-protein, der forarsager sygdommen,
produceres i leveren.

Tal med din laege, hvis du vil vide mere om behandling
af ATTR-CM.

Livet med ATTR-CM

Det kan foles overvaeldende at fa stillet diagnosen
ATTR-CM og skulle vaenne sig til at leve med sygdom-
men og fx ga til kontroller pd hospitalet osv. Men du er
ikke alene. Der er hjzelp at hente.

% Hjzelp og stotte

Det kan vaere en hjzelp at prave at tage én dag ad
gangen og laere mere om sygdommen, hvad du kan ggre
for at handtere den, og hvor du kan fa hjeelp og stette.

Det kan veere, at du er bekymret for, hvornar de naeste
symptomer vil opsta, og det far dig maske til undlade at
laegge planer eller droppe visse fedevarer og motion?
Husk pa, at selvom det kan vaere ngdvendigt at lave
visse justeringer i hverdagen, kan du stadig have et
godt liv med sygdommen.

Tal med din laege om, hvordan du bedst handterer din
sygdom, og hvor du kan fa hjeelp og statte.

Pa www.hjerteamyloidose.dk kan du ogsa fa gode rad
til, hvad du kan gere for at lindre dine symptomer og
leve et godt liv med sygdommen.
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'H Arbejdsliv

Hvis du eri arbejde, nar du far konstateret ATTR-CM,
kan sygdommen komme til at pavirke dit arbejdsliv. Tal
med din laege og din arbejdsplads om, hvilke mulig-
heder der er for at tilretteleegge dit arbejdsliv bedst
muligt, og hvilken hjaelp og stette du og din familie kan fa.

Der findes ikke en szerlig kost, som beviseligt afhjaelper
ATTR-CM, men en sund og varieret kost kan maske hjaelpe
dig med at handtere dine symptomer. Tal med din laege
om, hvilken kost der anbefales, nar du har ATTR-CM.

Netvaerk

Der er flere steder, hvor du kan fa hjzelp og stette. Du er
ikke alene. Der findes fx en raekke internationale netveerk,
hvor du kan mgde andre i samme situation og laere mere
om sygdommen:

- Amyloidosis Alliance
https://www.amyloidosisalliance.org/

- Amyloidosis Foundation
https://amyloidosis.org/

- Amyloidosis Research Consortium
https://arci.org/

- Amyloidosis Support Groups
https://www.amyloidosissupport.org/

- One Amyloidosis Voice
https://www.oneamyloidosisvoice.com/

- World Heart Federation
https://www.world-heart-federation.org/

| Danmark kan du via Hjerteforeningen fa kontakt med
andre, der lever med en hjertesygdom taet inde pa livet.
Se mere pa https://hjerteforeningen.dk/



Ordliste

Amyloide fibriller: Amyloide fibriller er lange strenge af
protein, der opstar, nar proteiner, der normalt er opleselige,
samler sig og danner uoplgselige fibre, som kroppen ikke
kan nedbryde.

Hjertebiopsi: Hjertebiopsi kaldes ogsa myokardie-biopsi.
Det foregar ved, at laegen tager nogle sma veevsprever (biopsier)
fra hjertemuskulaturen, som derefter bliver undersggt.

Hjerte-MR-skanning: En hjerte-MR-skanning er en smerte-
fri billeddiagnostisk test, som ved hjzelp af radiobglger, magnet-
felter og en computer giver et detaljeret bilede af dit hjerte.

Karpaltunnelsyndrom: Karpaltunnelsyndrom er en tilstand,
der giver folelseslashed, snurren eller svaekkelse i handen.
Det sker pga. pres pa medianus-nerven, som er en af de
store nerver, der lgber fra din underarm gennem en passage i
handleddet, der hedder karpaltunnellen, og ender i din hand.

EKG: Elektrokardiogram (EKG) er en enkel undersggelse,
der maler dit hjertes rytme og elektriske aktivitet. Sma
sensorer sattes pa huden og maler de elektriske signaler,
der udsendes, hver gang dit hjerte slar et slag.

Ekko: Ekko-kardiografi er en skanning, der undersgger hjertet
og de omkringliggende blodarer. Det er en slags ultralyds-
undersggelse, hvor man ved hjaelp af et lille lydhoved
udsender hgjfrekvente lydbelger, som skaber et ekko, nar de
rammer forskellige dele af kroppen.

Gentest: Gentest (ogsa kaldet genomisk test) undersgger
for genfejl, som kan give helbredsproblemer. Gentest bruges
isaer til at diagnosticere sjeeldne og arvelige sygdomme.

Misfoldet protein: Misfoldning af protein kan fx ske, fordi
der er en fejli det gen, der koder for proteinet.

Mutation: En mutation er en andring, der opstarien
DNA-sekvens. Mutationer kan opst3, fordi der sker fejl i
kopiering af DNA i forbindelse med celledeling.

Perifere edemer: Perifere gdemer er havelse af dine under-
ben eller haender. Det kan skyldes noget sa simpelt, som

at du har siddet for laenge pa et fly eller staet op for leenge.
Men det kan ogsa skyldes en mere alvorlig underliggende
sygdom. @demer opstar, nar den normale vaeskebalance i
cellerne forstyrres.

Perifer neuropati: Perifer neuropati opstar pga. skader pa
nerverne udenfor hjernen og rygmarven. Disse nerver kaldes
de perifere nerver. Skader pa de perifere nerver giver ofte
svaekkelse, folelseslashed og smerter i haender og fadder,
men kan ogsa pavirke andre dele af kroppen.

Knogleskintigrafi: Knogleskintigrafi er en nuklear-medicinsk
undersggelse, som bruges til, sammen med blod- og urin-
prover, at stille diagnosen transthyretin amyloidose.

Transport-protein: Et transport-protein er et protein,

som transporterer andre af kroppens "byggesten” rundt i
kroppen. Transport-proteiner spiller en afggrende rolle i alle
levende organismers vaekst og liv.

Transthyretin: Transthyretin er et transport-protein, der findes
naturligt i kroppens blodvaeske (plasma) og rygmarvsvaeske.

Transthyretin-genet: Transthyretin-genet indeholder
instruktionerne til, hvordan kroppen producerer et protein, der
hedder transthyretin. Transthyretin-proteinet transporterer
vitamin A (ogsa kaldet retinol) og et hormon ved navn
thyroxin rundt i kroppen.



Du kan laese mere pa

www.hjerteamyloidose.dk
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