Information till patienter och anhoériga

Familjara thorakala
aortasjukdomar

Denna information riktar sig till dig som har familjar thorakal
aortasjukdom eller ar anhérig till ndgon med sjukdomen.

Centrum for kardiovaskul&r genetik (CKG) vid Norrlands
universitetssjukhus i Umea arbetar for att forebygga sjuklighet och dod i
arftliga hjart- och karlsjukdomar (kardiovaskuléra sjukdomar). Inom ra-
men fér CKG samarbetar Hjartcentrum, Barn- och ungdomscentrum,
Medicincentrum och klinisk genetik.

Centrum for kardiovaskular genetik region
Norrlands universitetssjukhus visterbotten



Stora kroppspulsadern, aorta, kan drabbas av brack (utvidgning) som beror pa
forsvagningar i kdrlvdggen vilket kan leda till bristningar i kérlvaggen, detta
kallas aortadissektion. Denna ovanliga sjukdom sitter nistan alltid i den fOrsta
delen av aorta som ligger ndrmast hjértat. Nér sjukdomen ar arftlig kallas den
for familjar thorakal aortasjukdom. Det &r viktigt att thorakala pulsaderbrack
skiljs fran de betydligt vanligare pulsdderbracken i magen. Pulsdderbrack i
magen har liknande orsaker som hjértinfarkt d.v.s. rékning, hoga blodfetter,
overvikt, diabetes, hogt blodtryck samt ar vanligare hos dldre och ar séillan
arftliga.
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Aorta (stora kroppspulsddern) for syre-
rikt blod fran hjdrtat ut till kroppens

alla delar. Aorta har réd firg pad bilden
(bildkdlla: Wikipedia)

Vad ar en aortadissektion?

En aortadissektion dr en bristning i
stora kroppspulsaderns végglager.
Bristningen bdorjar i aortaviggens insida
och ger da upphov till en blodning mel-
lan pulsédderns vigglager. Blodningen
kan gé genom hela aortaviggen men
eftersom den yttre viggen ar stark ar det
betydligt vanligare att blodningen inte
bryter igenom hela kirlviaggen. I stillet
sprids den mellan aortavdggens olika
skikt (dissekerar ~ delning). Blodningen
sprider sig ibland endast nagra centime-
ter, andra génger ldngs med hela aorta,
fran hjartat ned till backenadrorna.

Varfor far man aortadissek-
tioner?

I de flesta fall finns ingen kénd orsak
till aortadissektionen och inte heller

nagon misstanke om &rftlig bakgrund.
Det kan dé vara en medfodd eller for-

varvad svaghet i aorta.

| Ungefdr 20 % av alla som drabbas av

aortadissektioner har en érftlig form
som beror pa ett forédndrat arvsanlag
(sjukdomsorsakande genvariant). Dessa
arvsanlag - gener - &r recept for upp-
byggnaden av aortas stodjevdvnader, ett
slags mjukt skelett i kdrlviaggen.

Vid de flesta av dessa arftliga tillstand
ser man att delar av aorta langsamt
vidgar sig med aren. Man kallar dessa
vidgningar for aneurysm (pulsader-
brack). Ju vidare aorta &r, desto storre ar
risken att drabbas av en dissektion.
Denna vidgning gér olika snabbt i olika
familjer och hos olika individer. Alla
anlagsbérare drabbas séledes inte av
dissektioner, inte ens vid hog alder.



Aortadissektion: I borjan av aorta har
en bristning uppstatt (se pilen). Sedan
har blédningen (morkrod firg) vandrat
(dissekerat) i aortaviggen ned mot
aortas delning ldngts ned i bilden (bild-
kélla: Wikipedia)

Vad orsakar familjara aortadis-
sektioner?

Efterhand har man funnit att aortasjuk-
domen i vissa slikter dr kopplad till
symptom fran andra organ (tex. hud,
skelett och 6gon). Den forst upptickta
sjukdomen var Marfans syndrom, se-
nare upptécktes Loeys-Dietz syndrom
och Ehlers-Danlos av kirltyp. Idag
undersdks flera olika gener som kan ge
upphov till aortasjukdom.

Ar aortadissektion vanligt?

Det finns en sammanstéllning fran hela
Sverige for aren 2002-2016 som visar
att c:a 7/100 000 invénare arligen drab-
bas av aortadissektioner.

Vilka symptom har man vid en
akut aortadissektion?

Typiska symptom vid dissektion &r
plotslig, kraftig och ihallande smérta
mitt i brostet eller mot brostryggen.
Smartan strélar ibland upp mot hals
eller ut i armar. Symptomen kan séledes
misstolkas for en hjartinfarkt.

Hur behandlas en akut aortadis-
sektion?

Aortadissektion ir ett allvarligt tillstdnd
med hogre dodlighet dn hjértinfarkt och
det ar darfor viktigt att snabbt stélla ratt
diagnos. Behandlingen &r individuell
och beror pé var dissektionen sitter och
vilka komplikationer den har orsakat.
Aortadissektioner som borjar néra hjér-
tat brukar ofta opereras akut och de som
utgar fran den nedatstigande delen av
aorta behandlas i forsta hand med kraf-
tig blodtryckssédnkande behandling.

Arftlighet

Arftlighetsgangen vid familjar thorakal
aortasjukdom innebér att samtliga
forstagradssléktingar (syskon, barn och
fordldrar), oavsett kon, 16per 50 % risk
att vara béarare av samma genetiska
fordndring (autosomalt dominant &rft-
lighetsgéng). Det skadade anlaget
“hoppar inte dver” en generation, dére-
mot kan graden av sjukdomen variera
mellan olika individer i en och samma
familj. I manga familjer forefaller an-
lagsbarande mén drabbas tidigare 4n
anlagsbérande kvinnor.

I vissa familjer ser man en 6kad fore-
komst av tvasegelklaff (sk bikuspid
aortaklaff), aneurysm i andra blodkérl
an aorta och skelettforandringar som
skolios, klumpfot etc.



Hur tar man reda pd om man ar
anlagsbarare?

I familjer med kénd genetisk skada kan
familjemedlemmar erbjudas anlags-
barartest. Detta sker med ett vanligt
blodprov.

De som inte drvt det skadade anlaget
16per inte risk att f4 sjukdomen och kan
dirmed inte heller fora anlaget vidare.

Hos de flesta med familjar thorakal
aortasjukdom saknas idag kunskap om
den sjukdomsorsakande genvarianten.
For att undersdka om man har sjukdo-
men undersoker man i stillet brost-
korgsaorta med ultraljud (s.k. ekokardi-
ografi), skiktrontgen (datortomografi)
eller magnetkamera.

Hos unga personer kan aorta fortfarande
vara normal eller endast 14tt vidgad och
undersokningen kan behdva upprepas
efter ett antal ar. Vid fynd av vidgad
thorakalaorta rekommenderas regel-
bunden uppf6ljning inkluderande kon-
troll av aortavidd samt blodtryck.

Manga landsting inbjuder nu samtliga
65-driga mén till ultraljudsunderskning
av aorta i buken for att hitta bukaorta-
aneurysm. Vid denna undersokning
kontrolleras bara bukaorta och dir-
med kan man inte utesluta thorakal
aortasjukdom.

Vad kan man gora for att fore-
bygga dissektion om man ar an-
lagsbéarare?

Man vet att ett hogt blodtryck okar
belastningen pé kroppspulsaddern och
darfor rekommenderar man tidig blod-
tryckssdnkande behandling om blod-
trycket ligger 6ver 130/80 mm Hg.

Med godkdnd hemblodtrycksmdtare kan
man sjdlv kontrollera sitt blodtryck
hemma. (bildkdlla: freedigitalpho-
tos.net)

Om man &r anlagsbarare rekommende-
ras dterkommande kontroller av aorta
med ekokardiografi, rontgen eller mag-
netkamera. Risken for dissektion dkar
ju mer vidgad aorta &r.

For att forhindra dissektioner utfér man
idag forebyggande operationer av aorta
for de som har aortamatt dver vissa
granser.

Finns nagra sarskilda levnads-
regler vid familjar thorakal aor-
tasjukdom?

Rokning okar risken for alla typer av
hjart-kérlsjukdom, och rokstopp re-
kommenderas.

De som har vidgad aorta, eller haft
dissektioner, rekommenderas att und-
vika situationer som kan ge kraftig
blodtrycksstegring, vilket i praktiken &r
valdigt tunga lyft.



Forskning

Som vid méanga andra ovanliga sjukdo-
mar ar det mycket vi dnnu inte vet och
behovet av forskning r stort. Vi bedri-
ver forskning kring dessa sjukdomar,
framfor allt for att hitta nya satt att
diagnostisera och riskvérdera sjukdo-
men. Vi letar ocksa efter nya, dnnu

okénda gener som kan forklara sjukdo-
men. Vart mal &r att fa béttre kunskap
om sjukdomen, behandla anlagsbarare
forebyggande och dédrmed forhindra
dissektioner.



Var skall jag vanda mig for att fa information?

Centrum for kardiovaskulér genetik
Hjéartcentrum

Norrlands universitetssjukhus

901 85 UMEA.

Telefon: 090-785 12 87

https://www.1177.se/Vasterbotten/hitta-
vard/kontaktkort/Centrum-for-kardiovaskular-

genetik/

Hemsida: www.regionvasterbotten.se/ckg

Kontaktuppgifter till de kliniskt genetiska enheterna i Sverige

Norra sjukvardsregionen: Stockholmsregionen: Vistra Gotalandsregionen:
Klinisk genetik Mottagning Klinisk genetik Solna Klinisk Genetik Mottagning
Norrlands universitetssjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset, Sahlgrenska Universitetssjukhuset,
Umea Stockholm Goteborg

Vixel: 090-785 00 00 Vixel: 08-123 700 00 Vixel: 031-342 10 00
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Allméngenetiska mottagningen Klinisk genetikutredningsenhet Genetikmottagning

Akademiska sjukhuset, Universitetssjukhuset, Linkoping Skanes universitetssjukhus, Lund
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