Svenska Marfanféreningen bjod in Edit Nagy till det digitala arsmotet. Edit Nagy ar kardiolog vid
Karolinska universitetssjukhuset i Stockholm. Hon gav deltagarna ett mycket intressant foredrag.
Edit Nagy moéter i sitt arbete pa Karolinska patienter med medfédda hjartfel, vilka till exempel kan
vara personer med Marfans syndrom. | foljande artikel har vi valt att skriva om de delar fran
foredraget som handlar specifikt om hjarta.

Allméint

Nar patienter kommer till sjukhus med en akut dissektionshandelse undersoks alltid orsaken och ca i
20 % av fallen hittar man en genetisk orsak, dar Marfans syndrom och Loeys-Dietz syndrom bland
andra ingar. Hos 75-80 % av fallen hittas inte nagon specifik genmutation.

Nar orsaken till aortasjukdomar utreds, samarbetar alltid Iakarna inom hjarta och karl med klinisk
genetik. Utvecklingen inom omradet gar snabbt framat, vilket gor att det har blivit enklare att hitta
genmutationer som ar kopplade till aortasjukdomar. Aneurysmsjukdomar ar arftliga och vid en
utredning forsoker man hitta orsaken, vilken kan vara kopplad till ett syndrom som t ex marfan. Det
handlar om syndromdiagnostik, dar det géller att hitta en gemensam orsak till flera olika symptom.

Vad gor kardiologen?
Foljande saker undersoks:

e Aortavidgning/ (dissektion ar ett akut livshotande tillstand nar patienter transporteras in
akut till sjukhus for en akut operation, annars potentiell dédlig utgang).

e Mitralisklaffprolaps (klaffen ar forsvagad och fladdrig). En liten del av marfanpatienterna har
en lackande mitralisklaff, vilket behover foljas upp pa kontroller. Eventuellt kan en operation
bli aktuell.

e Kardiomyopati. Det &r en sjukdom i hjartat som gor det svarare att pumpa runt blodet i
kroppen.

Hos kardiologen goérs framfor allt tva olika undersdkningar. Det ena ar ekokardiografi (ultraljud) och
da mats bland annat aortaroten och andra atkomliga delar av aorta. Matningarna ar avgérande for
hur man ska ga vidare med patienten. Den andra utredningen gors med hjalp av datortomografi med
kontrast och da mats hela aortan.

Medicinering

Vid en aortasjukdom ar det viktigt att se om individen har aortavidgning associerad med genetiskt
verifierad aortasjukdom. Vid kraftig smarta ska man absolut s6ka akut sjukhusvard da det kan vara
ett tecken pa aortadissektion som éar ett livshotande tillstand. For att forséka férhindra
aortadissektion eller minimera aortavidgning, har senare ars studier visat att anvdandning av
betablockad minimerar risken. Studierna har dven visat att betablockad ar foérstahandsval nar det
géller medicinering. | jamférelse med Losartan har betablockad visat pa battre effekt vid minskning
av aortadiameterns 6kning. Dosen, i alla aldrar, avgors av puls och blodtryck. Blodtrycksgransen bor
ligga pa <130 mmHg. Hos de som har haft en akut dissektionshandelse ska overtrycket, enligt nya
riktlinjer, ligga pa <110 mmHg. Om inte betablockad récker, laggs Losartan eller annan typ av
blodtryckssankande medicin till.

Vid graviditet eller vid planer pa att bli gravid, ska betablockad anvandas i stallet for Losartan.



Rad vid aortavidgning

Om en aortavidgning ar 5 cm ska en operation ske. Riskfaktorer som ska beaktas ar hypertoni (hogt
blodtryck), graviditetsonskemal, progressiv diameterokning pa aorta pa minst 3mm/ar, samt en
familjeanamnes med aortadissektion inom familjen vid unga ar. Da gar gransen vid 4,5 cm. For

personer med Loeys-Dietz syndrom &r operationsgransen pa aortadiameter lagre.

Tréning

Lakarna avrader fran all traning som leder till hastiga och plotsliga blodtrycksstegringar i
aortavaggen, som till exempel tyngdlyftning. Det kan leda till ytterligare diameterdkningar. Vid
traning ska konditionstraning prioriteras, dynamiskt muskelarbete, som stegvis 6kar blodtrycket. Nar
det galler medicinering med betablockad minskar det dven pulsen vid fysisk aktivitet, vilket paverkar
orken vid tréning. Det kan ta flera &r innan man véanjer sig vid detta men det ar individuellt.

For fler traningstips rekommenderar Edit Nagy den amerikanska Marfanforeningens sida och till
Vascern’s hemsida:

https://info.marfan.org/hubfs/FINAL%20Physical%20Activity%20Guidelines%2011 17.pdf

https://vascern.eu/

Pa Svenska Marfanféreningens hemsida finns fler rad och tips om traning.

Loeys-Dietz syndrom

Loeys-Dietz syndrom ar narbesldaktad med Marfans syndrom. Patienter med Loeys-Dietz ar férenade
med underliggande aortasjukdom. Karlen hos personer med Loeys-Dietz kan vara slingriga, framfor

allt upp till hjarnan. Hela aortatradet ska darfor kartlaggas noggrant. De skorare karlen drabbar inte
bara aortan utan dven aortagrenar och karlen upp till hjarnan. Detta gor att aortapaverkan hos

personer med Loeys-Dietz ar mer aggressiv i jamforelse med de med Marfans syndrom.

For mer information om Marfans syndrom, ga garna in pa hemsidan:

https://marfan.se/
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